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→ rares, la plupart du temps récessives

→ exprimées à l’état homozygote

= seulement si consanguinité

Ensemble des mutations génétiques délétères

Consanguinité

= proportion de génome autozygote (ou identique par ascendance), résultant de 

l’accouplement entre individus apparentés
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Mouton Mérinos de Rambouillet ⇒ laine
• Population de petite taille (150 brebis et 20 béliers)
• Fermée depuis 1801 (pedigrees presque complets remontant jusqu’aux années 

1870)
• Gestion de la consanguinité : pas toujours contrôlée

⇒ faible diversité génétique + haut niveau de consanguinité (52% Roy, 2000)
Grandes chances de souffrir de dépression de consanguinité ⇒ bon modèle
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46 moutons Mérinos de Rambouillet
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46 moutons Mérinos de Rambouillet
8 ♂ nés entre 1984 and 1990

19 ♂ et 19 ♀ nés entre 2005 and 2011

Indices de viabilité (pour 19 ♀) 

→ prolificité + survie (estimée par BLUP Best Linear Unbiased Prediction)

Autres races
Races apparentés : Mérinos d’Arles et Mourerous (Rochus et al. 2017)

Données de génotypage
Génotypage Haute Densité → 600.000 marqueurs génétiques (SNP 

Single Nucleotide Polymorphisms)
⇒ filtrés pour garder les SNP autosomiques et polymorphes
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• Runs Of Homozygosity (ROH) = segment génomique long (> 1 Mb) 
constitué de marqueurs (SNP) homozygotes consécutifs ⇒ segments 
autozygotes, identiques par ascendance

• Estimation de la consanguinité réalisée FROH = proportion de génome autozygote

• Estimation de la dépression de consanguinité → pour les femelles :

• indices de viabilité = f(FROH)
• À l’échelle individuelle

• Le long du génome → FROH local

• Détection de la sélection
• Les ROH et la structure du génome

04/10/2018 Colloque EPGV 7

Méthodes



04/10/2018 Colloque EPGV 8

Résultats - Discussion (1/4) Runs Of Homozygosity

⇒ En blanc

Mérinos de 
Rambouillet

Mérinos 
d’Arles

Mourerous



04/10/2018 Colloque EPGV 8

Résultats - Discussion (1/4) Runs Of Homozygosity

⇒ En blanc

Mérinos de 
Rambouillet

Mérinos 
d’Arles

Mourerous

Longueur moyenne du génome inclus 

dans des ROH de différentes catégories de 

longueur



04/10/2018 Colloque EPGV 9

Résultats - Discussion (2/4) Estimation de la consanguinité à partir des ROH

FROH avec différents seuils de longueur de ROH

Consanguinité 

ancienne

Consanguinité 

récente

Seuil de longueur des ROH



04/10/2018 Colloque EPGV 9

Résultats - Discussion (2/4) Estimation de la consanguinité à partir des ROH

FROH avec différents seuils de longueur de ROH

De plus en plus courts au 

fur et à mesure des 

recombinaisons

Consanguinité 

ancienne

Consanguinité 

récente

Seuil de longueur des ROH

Ancêtre commun

Accouplement consanguin

Individu 

consanguin

recombinaisons 

(méiose)

ROH



04/10/2018 Colloque EPGV 9

Résultats - Discussion (2/4) Estimation de la consanguinité à partir des ROH

FROH avec différents seuils de longueur de ROH

Mérinos de Rambouillet plus consanguins que les 
deux autres races
Faible consanguinité récente : bonnes
pratiques de gestion du troupeau + plan 
d’accouplements efficace

Consanguinité 

ancienne

Consanguinité 

récente

Seuil de longueur des ROH



04/10/2018 Colloque EPGV 9

Résultats - Discussion (2/4) Estimation de la consanguinité à partir des ROH

FROH avec différents seuils de longueur de ROH

Mérinos de Rambouillet plus consanguins que les 
deux autres races
Faible consanguinité récente : bonnes
pratiques de gestion du troupeau + plan 
d’accouplements efficace

Fped - FROH

Bonne cohérence avec la consanguinité ancienne
mais pas si l’on remonte seulement 20 
générations

→ On néglige des ancêtres communs plus 
anciens avec des contributions élevées :
5 mâles avec > 50% de contribution marginale
dans les années 40-50 (à partir des pedigrees) Consanguinité 

ancienne

Consanguinité 

récente

Seuil de longueur des ROH



04/10/2018 Colloque EPGV 9

Résultats - Discussion (2/4) Estimation de la consanguinité à partir des ROH

FROH avec différents seuils de longueur de ROH

Mérinos de Rambouillet plus consanguins que les 
deux autres races
Faible consanguinité récente : bonnes
pratiques de gestion du troupeau + plan 
d’accouplements efficace

Fped - FROH

Bonne cohérence avec la consanguinité ancienne
mais pas si l’on remonte seulement 20 
générations

→ On néglige des ancêtres communs plus 
anciens avec des contributions élevées :
5 mâles avec > 50% de contribution marginale
dans les années 40-50 (à partir des pedigrees) Consanguinité 

ancienne

Consanguinité 

récente

Seuil de longueur des ROH

Pour retracer l’histoire 

de la population



À l’échelle individuelle
Indices de viabilité = f(FROH) ⇒ pas de relation 
significative
→ pas de dépression de consanguinité détectée
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Le long du génome
Fenêtre coulissante 592 SNP : chaque fenêtre
→ indices de viabilité = f(FROH local)

Régions avec coefficients de régression
positifs ou négatifs

Régions purgées ?
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Fonctions biologiques associées ? 
Phénotype mammalien : gènes associés 

à la lactation et à la fertilité



• Hypothèse nulle H0 : distribution aléatoire des ROH le long du génome
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→ Certains locus ont une plus proportion plus élevée de ROH qu’attendu sous 
l’hypothèse H0 à l’échelle de la population

Enrichissement en ROH → augmentation locale homozygotie = contraste avec 
l’ensemble du génome, même si l’homozygotie globale est élevée
⇒ faibles taux de recombinaison ou traces de sélection

ROH = utilisables pour détecter des traces de sélection récente
Le déséquilibre de liaison est une trace de sélection plus durable
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ROH = bonnes estimations de la consanguinité similaires à celles 
obtenues via les pedigrees
• retracer l’histoire de la population

ROH → utilisés pour caractériser des gènes
• analyse d’enrichissement
• approches de la dépression de consanguinité

Estimations basées sur les ROH= robustes dans les populations avec 
niveau de diversité extrêmement faible et hauts niveaux de 
consanguinité comme pour le Mérinos de Rambouillet
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Simulation d’une distribution nulle des ROH (longueur et nombre)

• validation des résultats + ajustements des critères de définition des 

ROH

• Meilleure compréhension des relations entre ROH et LD
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