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Minisatellites humains

• Agrégats sous-télomériques

• Hétérogénéité entre motifs
• Variabilité de taille

• Gains et pertes de motifs
• Plus d’expansions
• Plus instables en lignée germinale

mâle
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Chromosomal Distribution of 
Human Minisatellites

90%  are sub-telomeric. 10% are unstable (µ>1%)



Small pool-PCR sur ADN de sperme
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Small Pool-PCR  (et SESP-PCR)
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Minisatellite Variant Repeat-PCR
(MVR-PCR)
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 Analyse structurale de mutants CEB1
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CEB1 : Distribution of expansions

Intra-allelic duplications are clustered in
homogeneous stretches.



Cross-overs:
Fréquence absolue élevée
Structure simple

Co-conversions:
Structure complexe
Gradient de conversion

Crossing-over à CEB1
Fréquences et structure



Instabilité et recombinaison :
 spécificité germinale

• CEB1 : jusqu’à 20%
d’instabilité dans le sperme

• Cartes internes : complexité et
variété des réarrangements

• Intra-alléliques : taille et
homogénéité interne

• Inter-alléliques : conversions
et cross-overs (?)
Gradient de conversion
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Buard et Vergnaud, EMBO J., 1994  /   Buard et coll., EMBO J., 1998 /    Buard et coll., Genomics, 2000



Modèle pour l’instabilité des minisatellites

Duplication intra-allélique Transfert inter-allélique Cross-over ou conversion

Cassure double-brin 

Isomérisation et
résolution

Buard et Vergnaud, EMBO J., 1994                    Buard et Jeffreys, Nature Genet., 1997 



Taux de mutation et taille du minisatellite

Relation linéaire

taille

µ



Distribution de taille des mutants

Exemple : allèle de 98 répétitions

taille

fréquence



Proportion variable d’expansions

> 98% de gains pour les plus petits allèles
50 % de gains pour les plus grands

Expansions

Délétions

taille

fréquence



Expansion et délétion moyenne

Expansions plus importantes pour les plus petits allèles
Délétions plus importantes pour les plus grands allèles
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Evolution des fréquences :
Matrice de transition

Freq. génération i  -----------------------------> Freq. génération (i +1)µ et distribution des mutants



Simulation de l ’évolution 
de la distribution de taille

Equilibre après 5000 générations

Etat initial

1000 gen.

5000 gen.
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Européens Africains Simulation

Distributions de taille observées et simulée

Superposables : équilibre dans les populations
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