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Centre de référence des maladies
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POUR COMPRENDRE L'INTERPRETATION DES GENES

Mitochondries : Les mitochondries sont des organites présents dans les cellules,
souvent appelés centrales énergétiques car elles produisent 'énergie nécessaire au
fonctionnement cellulaire sous forme d’ATP. Leur fonctionnement dépend de deux
types de génomes:

Génome nucléaire : Ce génome, contenu dans le noyau de la cellule, est hé-
rité de maniére biparentale (de la mére et du pére). Il contréle la majorité des
protéines nécessaires au fonctionnement des mitochondries.

Génome mitochondrial : Ce génome est contenu dans les mitochondries et
est transmis exclusivement par la meére. Il code pour une petite proportion
des protéines essentielles aux fonctions mitochondriales.

Variant : Les variants sont des changements dans la séquence génétique qui peut
étre pathogéne ou pas.

Variant pathogéne : Un variant pathogéene est un variant de la séquence génétique
responsable d'une maladie.

Variant de signification incertaine (VUS) : Un variant dont le caractére normal ou
pathogéne n’est pas établi.

Etat homozygote : Cela signifie que l'individu a deux copies identiques d'une muta-
tion dans un géne, une héritée de chaque parent.

Etat hétérozygote : Dans cet état, une personne posséde une copie normale et une
copie mutée d'un géne.

Pathologie récessive autosomique : Ce type de pathologie se développe lorsque
I'individu hérite de deux copies mutées d'un géne, une de chaque parent. Les pa-
rents porteurs d'une seule copie mutée ne sont généralement pas malades mais
peuvent transmettre la maladie & leur enfant.

Pathologie liée a I’adn mitochondrial : Ces pathologies résultent de mutations dans
I’ADN mitochondrial (ADNmt), qui est transmis exclusivement par la mére. Elles af-
fectent les fonctions des mitochondries, les organites responsables de la production
d’énergie dans les cellules.



