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Les anomalies génétiques
Quoi ? Qui ? Quel impact ?
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Qu’est-ce qu’une anomalie génétique ?
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• Phénotype déviant par rapport à la population 
qui :
– Est le plus souvent : rare, monogénique, délétère

– S’accompagne d’une mort précoce (létale ou réforme anticipée)

– Résulte d’une mutation aléatoire de l’ADN

– Se transmet d’une génération à une autre



Qu’est-ce qu’une anomalie génétique ?
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5900 166 265

En 2021 : anomalies connues en chiffres…

Et bien davantage d’anomalies méconnues …



Quel l’impact des anomalies génétiques ?
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➔ Elimination des individus porteurs
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Allèle normal
Allèle muté

Mutation dominante

Pourquoi s’intéresser aux anomalies ?



➔ Elimination des individus porteurs
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Allèle normal
Allèle muté

Mutation récessive

Mutation dominante

➔ Risque de sélectionner et diffuser un bouc 
porteur
BLAD (Bovine Leucocyte Adhésion Deficiency) – Holstein. 1 
taureau porteur de l’anomalie -> 12 % des gènes de la race

Epidermolyse bulleuse – Mouton Vendéen

Temps

Apparition 
mutation

Apparition 
premier cas

Pourquoi s’intéresser aux anomalies ?



Comment détecter ces anomalies ?
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Quelle zone du génome est 
responsable de cette anomalie ? 

Certains haplotypes sont-ils sous-
représentés ? Pourquoi ?

Du génotype au phénotype :

« génétique inverse »

➔ Détecter les mutations responsables 
d’anomalies létales à des stades précoces

Pas nés

Morts

Du phénotype au génotype



Le projet PRESAGE 2021-2024
Préparer la création d’un observatoire des anomalies génétiques 
en petits ruminants
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Vers un observatoire des anomalies 
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• Durée : 3,5 ans (2021-2024)

• Chef de file : Idele

• Partenaires : 

Financés :

UMR GenPhySE & IHAP

Non financés :



Etudier les modalités de création d’un 
observatoire
➔ Vers un pilotage global et collectif
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• Concertations avec les différents 
acteurs à l’occasion de :
• 3 focus groupes régionaux

• 1 focus groupe national

• 5 ateliers de réflexion thématiques

• Rédiger la charte de fonctionnement 
du futur dispositif

Gouvernance, Financement, Partenariat



Préparer la remontée des anomalies

• Mise en ligne du questionnaire 
de déclaration des anomalies 
de l’ONAB

• Application mobile pour la 
déclaration en cours de 
finalisation
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Pattes torses 6 pattes

Quelle est la stratégie ?

1.On compare la séquence des génomes entre :
animaux sains

animaux porteurs 
de l’anomalie

2.Une fois la mutation identifiée, on la met sur la puce SNP

Permet d’identifier à grande échelle tous les animaux porteurs, 
grâce à un génotypage

Deux anomalies caprines en cours d’étude
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Après l’identification des anomalies,
la gestion dans la population…



Des travaux réalisés avec Capgenes pour diminuer le nombre de porteurs 
d’anomalies dans les races Alpine et Saanen

Développement d’une méthode par INRAE
→Application en 2023 et 2024 pour la réalisation des accouplements programmés

Après l’identification des anomalies,
la gestion dans la population…

Index + + + -

- + + +Diversité 
génétique

Anomalies

Illustration « simpliste » : quel père à bouc choisir ?

Index

Diversité
génétique

Anomalies

Méthode qui optimise sur les 3 critères

Procréation de futurs boucs d’IA qui seront les meilleurs sur ces 3 critères



Et vous dans tout ça ?
1
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30 répondants

311

Peu d’informations sur les cas… 
pourtant ils existent !
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25 anomalies 
distinctes déclarées, 

dont 7 en caprin

16 ont déjà 

rencontré une anomalie 

génétique supposée

Toutes les filières 

sont concernées

Enquête réalisée par Marie BESSE (thèse ENVT)

Trayons surnuméraires
Cou rose

Petites oreilles ou « musettes »
4 pattes arrières

Absence de poils ou de dents
Dermatose psoriasiforme

▪  
▪  
▪  
▪  
▪  
▪   



Pas de tabou : parlez des anomalies ! 

18

Techniciens, conseillers, 
vétérinaires

Sensibiliser, informer, rassurer

▪ Qu’est-ce qu’une anomalie génétique ?

▪ Qui est touché ?

▪ Quel est le rôle de l’observatoire ?

▪ Pourquoi déclarer les cas ?

▪ Qu’advient-il des déclarations ?

Site web : https://presage.idele.fr 

Formulaire de déclaration

Plaquettes de communication

Journées d’information

Vers une « formation » des techniciens ?

Eleveurs

Déclarer les anomalies

▪ Parler des cas à vos 
techniciens, conseillers, 
vétérinaires

▪ Déclarer les cas à l’observatoire 
via le formulaire en ligne

https://presage.idele.fr/


Déclarez tous les cas observés
on se chargera de faire le tri
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Merci de
votre attention
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