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INTRODUCTION GENERALE

« ldentifier I'auteur de faits punissables pardadst le but de toute enquéte judiciaire, mais
les moyens d’y parvenir ont considérablement évauécours du temps. Chaque personne se
distingue de toute autre, par un ensemble de émescphysiques et morphologiques qui lui sont
propres. Ainsi, l'identification consiste a rasséenldes caractéres spécifiques a chaque individu
dans le but de déterminer d’'une maniére rigouretisdjective son identité, et ce tout au long de
son existence » (Buquet, Manuel de criminalistiopoglerne et de police scientifique 2006).

L’arrivée des analyses ADN en criminalistique aotétionné l'identification des criminels.
Basée sur des données scientifiques, I’'ADN permetfiet d'identifier I'auteur d’'un crime ou d’'un
délit a partir de petits échantillons recueillis Euscene de crime. Son efficacité croissante faiit a
rapidement un outil phare au sein de la policertiegle et scientifique.

Les profils non identifiés établis a partir dect&s prélevees sur le terrain et les profils ADN
de référence prélevés sur les auteurs ou les misaese dans le cas de crimes ou délits sont
enregistrés dans la base de données génétiquenalatiole FNAEG (Fichier National des
Empreintes Génétiques). Crée en 1998, cette bastomieées contenant en 2016 plus de 3,42
millions de profils génétiques, effectue des rappements entre les profils génétiques des traces
non identifiées et les profils génétiques des idis de référence afin d'identifier I'individu a
I'origine de la trace.

Parfois les enquéteurs se trouvent dans I'impdasilgie tirer profit des échantillons d’ADN
recueillis sur une scene de crime. En effet, Iantjitead’ADN présente dans I'’échantillon peut étre
insuffisante pour permettre d’obtenir un- résultateiprétable, ou encore le profil génétique
déterminé par I'analyse de I’ADN recueilli peutééinconnu-de- la base de données. Dans ces cas
particuliers, I'information apportée par I'analy8BN est inefficace pour identifier un individu.

A défaut de pouvoir identifier I'individu a l'origie de la trace, l'information génétique
pourrait étre exploitée pour fournir aux enquéteutss orientations morphologiques et
biogéographiques. Le but est ainsi de pouvoir ésgglau mieux 'ADN recueilli sur une scene de
crime ou encore pour I'identification d’'un cadav€&@est dans cette optique que depuis quelques
annees, les laboratoires scientifiques et la pdidentifigue se sont intéressés a la possibilité

d’établir des portraits-robots a partir de tracesdgiques.
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Le but de cette étude est de tester la possibdé@édéterminer des caracteres morphologiques
apparents a partir de I'analyse d’ADN recueilli sure scene d'infraction, et d’en connaitre les
limites et les perspectives.
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ETAT DE UART OU GENERALITES

)  L'ADN

1) Généralités

L’ADN est le support de linformation génétique deut étre vivant. Les caracteres
morphologiques et physiologiques exprimés sont £adéniveau de séquences bien spécifiques que
sont les genes. Les genes sont constitués de ségimtantes ou exons et de régions non codantes
ou introns. Pour autant, certains introns ont U@ dans la régulation de I'expression des géenes.

Un géne peut exister en plusieurs versions dénomaiides. Ainsi pour chaque caractéere
génetique, un individu va posséder deux allélestransmis par le pere biologique et l'autre
transmis par la mére biologique. Si ces deux alstnt identiques, 'individu est dit homozygote ;

a l'inverse si les deux alléles sont différentsdividu est dit hétérozygote.

2) Geénotype et phénotype

Le génotype est I'ensemble de I'information génétigl’un individu. C’est la composition
alléelique de tous les génes.

Le phénotype est 'ensemble des traits et caratigues morphologiques et physiologiques
observables chez un individu, résultat de I'expogsst de la régulation du génotype. Ce phénotype
est également influencé par d’autres génes, ouegaconditions environnementales dans lequel
évolue l'individu. Le phénotype pour un caracteommi peut résulter de I'expression de plusieurs
genes. Inversement, un méme géne peut influenaxpression de plusieurs traits ou

caractéristiques a la fois.

3) Polymorphisme

Tous les individus d'une méme espece possedenEfeenpatrimoine génétique et sont par

conséquent génétiquement tres proches. Néanmbimsisie des variations interindividuelles qui
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sont a lorigine de [l'unicité de chaque individu.e< variations mineures constituent le
polymorphisme.
Ce polymorphisme trouve son origine dans ’ADN stde deux types : le polymorphisme dit

de séquence et le polymorphisme dit de longueur.

a) Polymorphismes de longueur

Les polymorphismes de longueur sont des motifsé@uticliques répétés, dont le nombre de
répétitions est variable selon les individus. Clestombre de répétitions du motif qui constitue le
polymorphisme. Ces polymorphismes sont localiségigdement dans les régions non codantes de
'ADN. Parmi eux, les microsatellites ou STRShort tandem repegatsont utilisés en
criminalistique.

Les STR sont constitués de nucléotides de 2 a@pdtés de 5 a 100 fois les uns a la suite
des autres. Le nombre de répétitions des STRésswariable d’'un individu a l'autre en raison du
brassage génétique. Leur pouvoir discriminant éfaitéde ces polymorphismes des marqueurs de
choix pour I'établissement de profils génétiqueseminalistique.

Bien que l'analyse des STR soit facile a mettreceavre, elle peut souvent se révéler
infructueuse a partir d’extraits d’ADN dégradés.lbagueur des séquences a analyser (envion 400

pb) limite fortement la taille des fragments d’ARplifiables et donc leurs détections.

b) Polymorphismes de séquence

Le polymorphisme de séquence correspond aux v@argabbservées dans I'enchainement des
nucléotides pour une région d’ADN d’intérét.

Les SNP $ingle Nucleotide Polymorphigmsont la variation d’'une seule paire de bases du
génome entre individus d’'une méme espece. lls itoest les polymorphismes les plus répandues
du génome humain et présentent une partition unégdien moyenne tous les 1000 pb).

Les SNP des chromosomes non sexuels ou autosomaéxédes polymorphismes ponctuels
les moins étudiés pendant de nombreuses année$ieEna découverte de ces polymorphismes est
tres récente puisqu’elle correspond au séquengagelet du génome humain. De ce fait, tous les
SNP autosomaux ne sont pas encore caractérisésurdiijui de nombreuses études visent a

identifier les SNP impliqués dans la prédispositiomrertaines maladies, dans la structure et la
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diversité des populations humaines, définir desemides de SNP permettant d’identifier les

individus et d’estimer leur origine biogéographique

1)) Le portrait robot génétique

1) Intérét du portrait robot génétique

La prédiction des caracteres phénotypiques d’uivisha, a partir de 'ADN a été beaucoup
étudiée depuis 2009, plus particulierement en cafistique. En effet, la capacité a prédire
'apparence physique d’un individu a partir d’'un NDetrouvé sur une scéne de crime peut étre
d’'une grande aide pour les enquéteurs, en limganexemple le nombre de suspects potentiels, ou
donner une orientation d’enquéte lorsque le prgdéihétique n'est pas connu dans une base de
données, ou bien encore lorsque 'ADN est trop a@§mour pouvoir établir un profil génétique
conventionnel (a partir des STR) exploitable. Geat étre d’autant plus intéressant dans le cadre
de découverte de cadavre ou dans le cadre de extide désastre, lorsque les corps sont
décomposeés, carbonisés et qu’il nest plus possitdeoir une description précise des traits

morphologiques.

2) Etude des SNP pour la détermination des traitsqiigpimues

Afin d'établir un portrait robot génétique, il faytouvoir prédire des caractéristiques
phénotypiques d’un individu, caractéristiques issei$expression et de la régulation des genes.

Les SNP sont des marqueurs de '’ADN, pour diff&érdaits morphologiques d’un individu,
tels que la couleur des yeux, la couleur et la @es cheveux, la pigmentation de la peau, la
calvitie, la taille, la présence de taches de muwsd’origine biogéographique, etc...Les marqueurs
SNP sont d’'autant plus pertinents, qu’ils peuvene éecherchés sur des fragments d’ADN trés
courts (quelques pb), ce qui n'est pas le cas pétude nécessaire aux marqueurs STR. Il est donc
possible d’obtenir une information a partir d’'un NIprésent en faible quantité ou dégradé.

Les marqueurs SNP qui sont les plus étudiés cesedes années, sont ceux de la couleur des
yeux, de la couleur des cheveux et de l'origineg@éamraphique. C’est pourquoi dans le cadre de

note étude, nous nous sommes particulierementsgés a ces derniers.
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a) La couleur des yeux et des cheveux

L’iris est le diaphragme de I'ceil. Il donne sa @l aux yeux : marrons, verts ou bleus. La
couleur d’'une lumiere percue par I'ceil dépend deudes longueurs d’onde qui la composent. La
couleur de I'ceil dépend ainsi de la lumiere quiied ou réfléchit. Plus l'iris est riche en cellules
meélanocytaires ou cellules pigmentées plus la ltemigcidente est absorbée, et donc les yeux
apparaissent de couleur marron. En revanche $$ l8st pauvre ou dépourvue en cellules
pigmentées, la lumiere incidente est réfléchieestyleux apparaissent de couleur bleu. Enfin, les
yeux de couleur vert sont munis d’iris moyennemgiginentés qui absorbent une partie de la
lumiere incidente.

La couleur de l'iris est un polymorphisme phénoqye complexe et important dans les
populations européennes, controlé tres fortememtétguement. En effet, de récentes et
nombreuses études ont montré que le polymorphidiieébudié principalement au sein de certain

genes est associé a la variation de la couledirdedians la population européenne.

Ces mémes cellules mélanocytaires ou pigmentéaésgalement responsables de la couleur
des cheveux. La pigmentation mélanique du chevedéerminée par le patrimoine génétique de
lindividu. Si les mécanismes aboutissant a la eoudes yeux sont de mieux en mieux identifiés,
la prédiction de la couleur des cheveux est plusptexe et difficile. Néanmoins, des études
récentes ont montré que des marqueurs d’ADN provategenes différents étaient impliqgués dans

I'expression de la couleur des cheveux.

A partir de toutes ces données, une équipe néeaiBmdau mis au point un modéle
mathématique pour prédire la couleur des yeux sta®veux. I s'agit dé' « Hlris-Plex »,
comprenant 6 marqueurs d’ADN de type SNP pour peédi couleur des yeux.et 22 marqueurs
d’ADN de type SNP (dont 4 marqueurs communs aveg des yeux) pour prédire la couleur des
cheveux. Ce modele permet d’obtenir une prédidti@orique de:

- 95% pour les yeux de couleur marron

- 94% pour les yeux de couleur bleu

- 74% pour les yeux de couleur intermédiaire, @gav bleu ni marron

- 93% pour les cheveux de couleur roux

- 87% pour les cheveux de couleur noir

- 82% pour les cheveux de couleur brun

- 81% pour les cheveux blonds
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b) Les origines biogéographiques

L’origine biogéographique peut étre prédite en heechant des différences de fréquence
allélique entre les populations. C’est un systenétiptex forensique constitué d’'une combinaison
de marqueurs AIM et de marqueurs SNP, aboutissantmrerqueurs AIM-SNP. Les marqueurs
AIM (Ancestry informative markgrsont les marqueurs informatifs de 'ascendantésés pour
estimer la généalogie génomique individuelle. Afifaméliorer la prédiction de l'origine
biogéographique, ces marqueurs AIM ont été couplébautres marqueurs SNP tels que les

marqueurs correspondant a la pigmentation de la. pea

c) Autres caractéristiques morphologiques

Des études récentes ont été réalisées sur des enesq8NP associés a la calvitie, a la
présence de tache de rousseur, a la forme deswheyvda taille, aux traits physiques du visage.
Bien que les premiers résultats soient promettéerdegré de prédiction n’est pas suffisant, a ce

jour, pour pouvoir intégrer ces caracteristiquesnaitypiques dans un portrait robot-génétique.

Notre étude porte donc sur la prédiction de la@autles yeux, de la couleur des cheveux et

des origines biogéographiques.

)  PGM

Afin de séquencer de maniére fiable et rapide iféérents marqueurs SNP utilisés dans notre
étude, aux fins de prédire la couleur des yeugpldeur des cheveux et l'origine biogéographique,
nous avons utilisé le séquenceur « lon Torrent BGMn Torrent Personnal Genome Machine)

commercialisé par la société THERMOFISHER.

1) Intérét du PGM

Le PGM est un séquenceur haut débit de secondeagi@ne Ce type d’appareil a la capacité
de séquencer d’importantes quantités d’ADN de plusi individus simultanément et en peu de
temps, a l'inverse de la technique traditionne#eSéhnger ou du Snapshot. De plus, la sensibilité de
ces appareils est plus importante et il faut pegqudntité d’ADN pour obtenir un profil génétique.

Le PGM est donc l'outil idéal pour travailler sesImarqueurs génétiques que sont les SNPs.
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Figure n°1 : PGM utilisé au sein du laboratoire

2) Principe du PGM

Le séquencage de SNP sur le PGM nécessite 4 pbpaseatoires (cf figure n° 2). La
premiére phase (durée environ de 6 heures) corspatéparer la librairie d’échantillons, la libiair
étant la collection de fragments d’ADN, représemgatie 'ADN a séquencer. La deuxieme phase
(durée environ de 6 a 7 heures) consiste a préfareatrice de séquencage. La librairie va subir
une amplification puis un processus d’enrichisséméans le but d’obtenir de I'ADN d’intérét
monoclonal. La troisieme phase est le séquencadjsééur I'appareil PGM (durée environ de 4,5
heures). La derniere phase est l'interprétationdigsées issues du séquencage (durée environ de

30 min par individu).
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Figure n° 2 : Schéma du principe général du ségagagar le PGM

a) Préparation de la librairie

Il s’agit d’amplifier les. régions cibles d’intér&n utilisant des amorces spécifiques. Les
amplicons obtenus sont traités avec le panel enmyuga« Fupa » pour partiellement digérer les
amorces et phosphoryler les amplicons. Les am@isont alors liés avec des adaptateurs A et P1.
A est une séquence nucléotidique incluant un «-badees », permettant d’identifier les amplicons
issus de chaque échantillon lors du séquencagesPdne séquence nucléotidique permattant la
fixation des amplicons a une particule sphériqu® (8n Sphere Particulenécessaire pour réaliser
I'amplification monoclonale. Les amplicons sont @tes purifiés.

Les librairies d’échantillons obtenues sont quasgiet poolées.
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Figure n°3 : Schéma de la préparation de la librair

b) Préparation de la matrice de séquencage

Les librairies vont subir une amplification clongiar PCR en émulsion. Ce procédé permet
de générer des micro-réacteurs a PCR dans I'huileofragments d’ADN sont liés a une sphere et
amplifiés afin d’obtenir sur chaque sphéere une dgajuantité monoclonale des régions d’'intérét de
I’ADN. A la fin de cette PCR en émulsion, 3 typekSes sont récupéres :

- les ISPs dont la surface est recouverte de diABN monoclonaux

- les ISPs dont la surface est recouverte de AN polyclonaux

- les ISPs ne contenant aucun brin d’ADN
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Figure n°4 : Schéma de I'amplification des libraisi

Les sphéres contenant les fragments d’ADN (ISPtiflosont isolés des sphéres ne contenant

pas de fragment par ajout de billes magnétiquettesatreptavidine.

Ajout de billes magnétiques Dénaturation
Récupération des ISP Post-0T2 coatées streptavidine Et
(avec et sans fragments ADN) ‘ st Enrichissement en ISP avec
isolement des ISP avec fragments fragments ADN
ADN uniguement

Palyclonal
2

lon OneTouch ES
(Enrichment System)

Monoclonal

Figure n°5 : Schéma de la phase d’enrichissement
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c) Etape de séquencage

Des amorces et de la polymérase sont ajoutéesSRupdsitifs enrichis et chargés dans une

puce pour étre séquencés.

Figure n°6 : Une puce de séquencage

Cette méthode de séquencage est basée sur laaeticins hydrogene qui sont émis durant
la polymérisation de [I'ADN par ' introduction = succdess des différents dNTP
(désoxyribonucléotides) L'introduction d'un dNTP ngplémentaire du brin d’ADN de
I'échantillon, ce qui provoque un changement dedoHnilieu. Ce changement est détecté par la
puce qui transforme ce signal chimique en donnéegriques.
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Example: Primer

Figure n°7 : Schémas de fonctionnement d’'un puwtiaguce

d) Etape d'interprétation

Les informations numeériques issues des signauxighes sont envoyées dans un serveur qui

va convertir ses données en séquence d’ADN.
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Incorporation for

1FI DAT Incorporation over .
ow ( ) many flows (DAT) Raw signals per flow (WELLS)
| T
\ 0l L2 B3 Wil 0L 0.2 24T Bl 0D
[\ = ‘ — |0.22.13.10.00.11.20.32.10.0
i b 118 0.0 0.0 3.2 1.4 0.1 1.3 1.0 0.2 0.1
o Ges o
Processed
Flow space converted to base space (FASTQ) incorporations (SFF)
@YDENM22:9 01020030010401030 2
GGGATCAGGCTGTCGAACGCGTGATTACATCTAGCTA S L6 BS HE0 LT 696 § 3
¥ 003040401030200011
AA*ABBEB?BBBBBBRABBB@@@BB?BABABCDA | @3

l

BAM Variant Call Format (VCF)
##FORMAT=<ID=-DP, Number=1
##FORMAT-<ID-HQ, Number-2

binary | #CHROM POS D REF ALT QUAL FILTER
20 14370 rs6054257 G A 29 PASS

Figure n°8 : Conversion par le serveur des donn&esériques en séquence nucléotidique

BUT DE I'ETUDE : Est-il possible de prédire un portrait robot génétique d’une cohorte
d’individus a I'aide du séquenceur PGM ?

Afin de répondre a cette question nous avons tié@\air 3 axes, a savoir :

la concordance entre les prédictions et les ph@estgtudiés (couleur des yeux, couleur
des cheveux et origine biogéographique) des indssilontaires.

la reproductibilité. Le test consiste a faire aliexactement la méme expérience par des
opérateurs différentsen utilisant les mémes échantillons, les mémesstgappareils et

les mémes méthodes d’analyses, afin d’obtenir datre étude le méme génotype.

la sensibilité. Il s’agit des tests de limite daedfion permettant la détermination de la

plus petite quantité d’ADN permettant d’obtenir, @@con reproductible un méme
génotype.
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MATERIEL ET METHODES

1) Cohorte de volontaires.

L’ADN de 100 volontaires, identifié¢ chacun par urode-barres de PGMO00001 a
PGMO0000100, a été prélevé a laide découvilloncdawx. Chaque volontaire de l'étude a
complété et signé un consentement éclairé (cf annme®d), puis remplit un questionnaire
concernant son morphotype (cf annexe n°2). Enfimrpohacun d’entre eux une capture
photographique de l'iris et des cheveux est effsetloutes les données obtenues sont consignées

dans un tableau (cf. annexe n°3).

2) Extraction guantification et dilution de 'ADN peaté

L’ADN des écouvillons buccaux est extrait sur |latptforme robotisée du SCAGG-T. Les
extraits d’ADN obtenus sont quantifiés puis sorlu@s pour obtenir une concentration de 0,17

ng/uL. Le test est réalisé pour une quantité d’AdENLng (soit 6 pl de librairie).

3) Panel de SNP utilisés

Le panel « Ancestry » commercialisé par la socléfé Technologie est utilisé pour la
prédiction des origines biogéographiques. Ce kittieat les amorces de 151 SNPs, marqueurs
génétiques de l'origine des populations.

Le panel «HlIrisPlex » est utilisé pour la prédiction de la couleur gesx et des cheveux. Ce
panel contient les amorces de 24 SNPs (cf annex®, nharqueurs génétiques de la couleur des

yeux et des cheveux.

4) Données brutes

Les résultats de séquencage se présentent sous dermapport (cf annexe n° 5) comprenant
les informations suivantes pour chaque séquencage :

- le % de remplissage de la puce

Gendarme Desbuards Nicolas 21/48



- le nombre total de lecture

- le % de lectures utilisable

- le % d’enrichissement

- les % d’ADN monoclonal et polyclonal

- lalongueur des fragments d’ADN séquenceés

- Pour chaque échantillon, le nombre de lectures

En fonction des séquences obtenues, un caractenofypique ou une origine

biogéographique pourra étre predite.

5) Prédiction de I'origine biogéographique

20 échantillons de la cohorte sont utilisés poudtulle de la prédiction de l'origine
biogéographique (cf annexe n°3).

Les données brutes sont présentées sous forme btEauaindiquant en %, le degré
d’appartenance aux 7 régions du monde suivantesérijue, Afrique, Caucase, Océanie, Asie de
'Est, Asie du Sud et Asie du Sud Ouest. Un deadgéconfiance est également indiqué par le
logiciel, a savoir faible ou élevé. Ce degré defiamee est obtenu en fonction : du nombre total de

SNP séquencé ; des frequences alléliques de cipaguéation.

6) Prédiction de la couleur des yeux et des cheveux

60 échantillons. de la.  cohorte sont utilisés pour pieédiction de deux caracteres
phénotypiques : la couleur des yeux et la coulesratheveux.

Les données sont indiquées en possibilité d’'appante aux 3 couleurs des yeux (bleu,
intermédiaire, marron), a la couleur des cheveugn(h roux, marron, noir) et a la teinte des

cheveux (clair ou foncé).

Dans les deux cas, les données brutes sont corspavée les informations recueillis des

individus de la cohorte.

7) Etude de la reproductibilité

40 échantillons de la cohorte sont utilisés paxdmerateurs différents. Les génotypes, de la

couleur des yeux et des cheveux, obtenus par clomfrateur, sont comparés.
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8) Etude de la sensibilité

Pour le test de sensibilité, les ADN de 2 individifférents identifiés n°1 et n°2, sont utilisés.
Ces ADN sont dilués afin d'obtenir une gamme désevite en quantité d’ADN.

Pour I'individu n°1, les quantités en picogrammpeg) (d’ADN sont: 329 ; 156, 75, 53, 19 et
11.

Pour l'individu n° 2, les quantités en picogramnieg) d’ADN sont: 323 ; 181 ; 81 ; 54 ; 22
et9.

Chaque point de la gamme est séquencé deux foigilisant le panek HirisPlex ».
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RESULTATS

) Prédiction des origines biogéographiques

Nous avons fait le choix d’analyser en partie dgmétillons d’individus issus de métissage,

afin de connaitre les limites de la prédiction degines biogéographiques.

PREDICTION POPULATION (%)

Asie Asie Asie Dearé de Origine donnée
Echantillon | Amérique Est Océanie | Afrique | Europe Sud Sud Cor?fiance par les
Ouest volontaires
PGM00004 10 5 85 Elevé Europe
PGM00007 50 35 15 Faible Europe
Réunion
PGMO000010 100 Faible Europe
Kazakhstan
PGM000011 15 15 15 55 Elevé  Europe
Réunion, Inde
. Europe
PGMO000043 50 5 45 Elevé Algérie (Pieds noir)
PGMO000044 100 Elevé Europe
Liban
PGMO000046 15 25 60 Elevé Europe
Mexique
PGMO000052 100 Elevé Europe
PGMO000067 5 35 5 55 Elevé Mayotte
PGMO000071 5 60 35 Elevé Europe
lle Maurice
PGMO000073 5 15 10 70 Elevé Asie du Sud
PGMO000074 5 95 Elevé Europe
PGMO000086 5 90 5 Elevé Europe
PGMO000088 100 Elevé Europe
. Europe
PGMO000089 10 10 40 40 Elevé Asie du Sud
PGMO000090 10 35 55 Faible Europe
Antilles
PGM000091 25 10 20 45 Elevé Asie Ouest
Afrique
PGMO000098 100 Elevé Asie
PGM000099 20 5 55 20 Elevé Réunion
PGM0000100 60 40 Eleve Europe

Tableau n°1 : Prédiction des origines biogéograptais| de 20 échantillons

Sur les 20 prédictions, 3 obtiennent un degré adianace faible, soit 15% de I'ensemble des

échantillons étudiés.
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Sur les individus se disant strictement d’origineopéenne, nous obtenons une prédiction
concordante a 86%. Pour un seul échantillon le MB@O0100, il n'y a pas de concordance entre
la prédiction et les informations fournies. En effendividu s’est déclaré d’origine strictement

européenne or il est obtenu un résultat de prédicte 60% européen et 40% d’Asie du Sud Ouest.

Concernant les individus se disant strictement igiloe asiatique (2 échantillons), les
prédictions de l'origine biogéographique concordmrec les données recueillies.

8 individus ont un parent d’origine européenneretwutre parent d’une autre origine. Sur ces
8 échantillons, 6 d’entre eux présentent une ptiédicde l'origine européenne aux environs de
50%. Seuls les échantillons PGM00007 et PGMO0000dltisnnent pas une prédiction de l'origine
européenne aux environs de 50%. En effet, il e@58€ pour I'échantillon PGMO00007 et de 100%
pour I'échantillon PGM000044. Concernant la dewaémnigine de ces 8 individus la concordance

entre les prédictions et les informations fourmssde 75%.

Pour les 3 derniers échantillons, n° PGM000067, BGM91 et PGMO000099, il y a une

correspondance entre les informations fourniea ptédiction des origines biogéographiques.

1)) Prédiction des caracteres phénotypiques

1) La couleur des yeux

Les résultats de la prédiction de la couleur sodsgntés de la maniére suivante :
- numéro de I'échantillon
- photographie de l'iris de I'individu correspondan’échantillon
- le score obtenu pour chaque couleur de lirig(@Blinter pour Intermédiaire et Marron)
- la prédiction de la couleur de I'ceil de I'éch#ati. Cette derniere est déterminée en fonction du
score de la couleur le plus élevé entre la coudir et la couleur marron. Si la couleur bleu ou la
couleur marron n’atteint pas un score supérieuregal a 0,7 la couleur prédite est la couleur
intermédiaire.

- un tableau de concordance entre les prédictibles elonnées fournies par les volontaires.
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Remarque :
- La photographie de [liris, correspondant a I'wWidu dont I'’échantillon est le n°

PGMO000064, n’est pas présentée, car non fournie.

- les résultats sont triés dans I'ordre décroisdardgcore obtenu pour la couleur bleu
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PGMO00001

PGMO00001-

PGMO00005:

PGMO00007:

PGMO00002

PGMO00003.

PGMO0000:

PGMO0000:-

o Ad

K‘,

p

Inter. | Marron

Bleu

Marron

Inter.

Bleu

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

Marron

Bleu | Inter.

Bleu | Inter.

Marron

Bleu | Inter.| Marron

ey £

Bleu | Inter.| Marron

0.968| 0.027| 0.005

0.953| 0.0321 0.015

0.953| 0.032] 0.015

0.946| 0.043 0.011

0.053

0.016|

0.931

0.929| 0.054

0.017

0.917| 0.052 0.031

0.917| 0.0521 0.031

BLEU

BLEU

BLEU

BLEU

BLEU

BLEU

BLEU

BLEU

PGMO00009:

PGMO000O:

PGMO00001!

PGMO00006:

PGMO00002:

PGMO00006! : YEUX VAIRON

PGMO00002.

L

Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron Bleu | Inter.| Marron Bleu | Inter.| Marron
0.917| 0.052 0.031| 0.891| 0.068 0.041| 0.891| 0.068 ' 0.041| 0.891| 0.068  0.041{| 0.858| 0.081 -0.061 0.806| 0.077 0.117 0.681| 0.109) 0.21
BLEU BLEU BLEU BLEU BLEU BLEU INTER
PGMO0000! PGMO00006: PGMO00(034 PGMO00002i PGMO00009 PGMO0O0001! PGMO00007! PGMO00009:i

.~ )’ . — = e ——r

Inter.

Bleu

¥

Bleu

Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu Marron Inter.| Marron Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron | Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron
0.623| 0.275 0.102/| 0.35 | 0.228| 0.422|| 0.274| 0.22| 0.506|| 0.259| 0.235( 0.506|| 0.259| 0.235 0.506/| 0.252| 0.165 0.583| 0.215| 0.233| 0.552|| 0.196| 0.173] 0.631
INTER INTER INTER INTER INTER INTER INTER INTER
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PGMO00003:

PGMOO001( PGMOO003t
" N\ |

¥ "

ey

PGMO0004- PGMO0000! PGMO00002i

PGMO00005!

PGMO00005!

iA

Bleu | Inter.| Marron | Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter. Marrén Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu Intr. Marron| Bleu | Inter.| Marron
0.196 | 0.173 | 0.631 0.16 | 0.213| 0.627|| 0.16 | 0.213| 0.627|| 0.15 | 0.227| 0.623|| 0.143| 0.155 0.702| 0.143| 0.155 0.702/| 0.143| 0.155 0.702| 0.143| 0.155 0.702
INTER INTER INTER INTER MARRON MARRON MARRON MARRON
PGMO00004 PGMO00001. PGMO00002¢ PGMO00007! PGMO00004 PGMO0O0005! PGMO00004¢ PGMO00001.

- | P A

g

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.

Marron

ol

#:r .

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

Marron

Bleu | Inter.

=

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

0.121

0.218 0.66

0.101| 0.136| 0.763

0.101

0.136|

0.763

0.101| 0.136/ 0.763

0.087| 0.1920 0.721

0.087| 0.192

0.721

0.083| 0.092] 0.826

0.052| 0.116| 0.832

INTER

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

PGMO00001!

PGMO00002:

PGMO00008:

PGMO00003!

PGMO0000

PGMO00008!

PGMO00006:

PGMO0000:

"

N

Marron

Inter.

Bleu

L4

Bleu | Inter.| Marron

il

P'

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

Bleu | Inter.| Marron

Marron

Bleu | Inter.

b

W
-
b

Bleu Marron

Marron

Bleu | Inter.

0.052

0.116]

0.832

0.052| 0.116 0.832

0.052| 0.116| 0.832

0.041| 0.077 0.882

0.028| 0.064 0.909

0.028| 0.064

0.909

Inter.
0.014 0.935

0.005| 0.059

0.937|

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON

MARRON
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PGMO0000:¢ PGMO00006 PGMO00002!

PGMO00008.

PGMO00001!

PGMO00004t

PGMO00004: PGMO00009!

g ’ »—:1 "-zj"xm B i »
Bleu | Inter.| Marron | Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron
0.004| 0.085 0.911f| 0.003| 0.021f 0.976/| 0.002| 0.043 0.956/| 0.001| 0.019 0.981 0 0.003| 0.997 0 0.002| 0.998 0 0.009| 0.99 0 0.007| 0.993
MARRON MARRON MARRON MARRON MARRON MARRON MARRON MARRON
PGMO00009. PGMO000(95 PGMO00009:i PGMO00009! PGMO00006.
Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron| Bleu | Inter.| Marron
0 0.009| 0.991 0 0.018| 0.982 0 0.002| 0.998 0 0.009| 0.991[| 0.087| 0.192  0.721
MARRON MARRON MARRON MARRON MARRON
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Photo de la couleur

Photo de la couleur

Echantillon | Prédiction d Concordance| Echantillon | Prédiction Concordance
€s yeux des yeux
PGMO000017 BLEU BLEU oul PGM000058 MARRON INTER NON
PGM000014 BLEU BLEU oul PGMO000059 MARRON MARRON QulI
PGMO000052 BLEU BLEU oul PGM000012 MARRON INTER NON
PGM000074 BLEU BLEU oul PGM000029 MARRON MARRON (0]8]]
PGM000027 BLEU BLEU oul PGMO000078 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000031 BLEU BLEU oul PGMO000047 MARRON INTER NON
PGMO00003| BLEU BLEU oul PGMO000050 MARRON INTER NON
PGMO00004| BLEU BLEU oul PGM000046 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000094 BLEU BLEU oul PGM000011 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO00002| BLEU BLEU oul PGM000019 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000015 BLEU BLEU oul PGM000022 MARRON MARRON QulI
PGMO000062 BLEU BLEU oul PGMO000083 MARRON MARRON QulI
PGM000024 BLEU BLEU oul PGMO00003Q MARRON MARRON oul
PGM00006Q BLEU VAIRON (BLEU) oul PGMO00007 | MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000021 INTER INTER oul PGM000089 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO00005| INTER INTER Oul PGM000061 MARRON MARRON QulI
PGMO000063 INTER MARRON NON PGM00001{ MARRON INTER NON
PGMO000034 INTER INTER oul PGMO00008 | MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000026 INTER INTER oul PGMO000067 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO000097 INTER INTER Oul PGM000020 MARRON MARRON QulI
PGMO00001§ INTER INTER oul PGM000081 MARRON MARRON QulI
PGMO000070 INTER INTER oul PGM000018 MARRON MARRON Qul
PGMO000096 INTER INTER (0]8]] PGM000040 MARRON MARRON oul
PGMO000032 INTER MARRON NON PGM000043 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO00001Q INTER INTER Oul PGM000090 MARRON MARRON QulI
PGMO000036 INTER INTER Oul PGMO000091 MARRON MARRON QulI
PGMO000044 INTER INTER Oul PGMO000095 MARRON MARRON QulI
PGMO000049 INTER INTER oul PGM000098 MARRON MARRON (0]8]]
PGMO00009 | MARRON MARRON oul PGM000099 MARRON MARRON (0]8]]
PGM000028 MARRON MARRON oul PGM000064 MARRON INTER NON

Tableau n°2 : Concordance entre la prédiction dedaleur des yeux et la couleur des yeux donnée
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Pour I'ensemble des 60 échantillons, il y a 87%cdecordance entre la prédiction de la
couleur des yeux et les données fournies par lemtaires. En revanche, les résultats sont tres
différents en fonction de la couleur des yeux dipeé En effet, la concordance entre la prédiction
et les données fournies est de :

- 100% pour les individus ayant les yeux de couleurlbu

- 93% pour les individus ayant les yeux de couleur mieon

- 67% pour les individus ayant les yeux de couleur termédiaire
Mentionnons que I'échantillon correspondant a Wl aux yeux vairon donne une

prédiction que celui-ci ait les yeux de couleurublédu regard, des données fournis, cela

correspond.

2) La couleur des cheveux

La prédiction pour la couleur des cheveux est prtégesous forme de tableau, incluant :

- le numéro de I'échantillon

les % des différentes couleurs de cheveu (Blondn BrRoux, Noir)

les % de la teinte de cheveu (clair ou foncé)

la prédiction de la couleur de cheveu

Un deuxieme tableau présente les concordances ksr@rédictions de la couleur des

cheveux et les données fournies par les-volontaires
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| = =

= |z s |3 2 = |z - | 3 2

B8 S| 5 3 g |8 g5 3

i o i a
PGM00001 | 0.168] 0.64 | 0.002 0.19 | 0.485 0.515 IO URONERNS PGM000040] 0.003{0.183] 0 [0.814] 0.003 Noir
PGMO00002 | 0.654| 0.309] 0.018] 0.019[0.969/0.031]  Blond - Blond foncé | PGM000043] 0.028]0.627| 0.025 0.32 | 0.09 Brun foncé - Noir
PGM00003 | 0.687] 0.261] 0.005| 0.047] 0.927/0.073]  Blond - Blond foncé | PGM000044| 0.458] 0.503] 0.003| 0.036| 0.886 Brun - Brun foncé
PGMO00004 | 0.762] 0.222 0.002| 0.014{ 0.976| 0.024 Blond PGM000046{0.077/ 0.31| 0 [0.613[0.145 Noir
PGM00005 | 0.04 [0.799] 0.003| 0.158] 0.242| 0.753|BN= LRI PGM000047| 0.012] 0.139] 0.847 0.002[ 0.895
PGMO00007 [0.092] 0.54| 0 | 0.364 0.16 | 0.84 Brun foncé - No PGM000049| 0.18 [ 0.629| 0.044| 0.147 0.549 Brun foncé - Noir
PGM00008 | 0.035] 0.629| 0.002| 0.333] 0.082] 0.913 M= IR -I PGM000050| 0.048] 0.812] 0.002] 0.138] 0.214 Brun - Brun foncé
PGM00009 | 0.383] 0.318] 0.295| 0.005/ 0.989/ 0.011]  Blond - Blond foncé | PGM000052]0.686| 0.182| 0.126/ 0.006| 0.994 Blond - Blond foncé
PGM000010] 0.161] 0.77 | 0.004 0.065| 0.597| 0.403 = IR B PGM000058| 0.386| 0.351| 0.256( 0.007| 0.977 Blond - Blond foncé
PGMO000011| 0.364| 0.447| 0.001 0.187| 0.664| 0.336 [N ARINE NS PGMO000059| 0.193| 0.157| 0.645| 0.004| 0.99
PGM000012| 0.434| 0.382| 0.165| 0.019/ 0.963 0.037|  Blond - Blond foncé | PGM000060| 0.343] 0.41 | 0.002 0.246| 0.645 Brun foncé - Noir
PGM000014]0.639] 0.18 | 0.171 0.010.987/0.013] Blond - Blond foncé | PGM000061{0.101] 0.334] 0.001/0.564| 0.17 Noir
PGMO000015( 0.354] 0.553| 0.079] 0.014| 0.963] 0.037|BEL RN VIR S-Sl PGM000062| 0.6450.298| 0.002| 0.054] 0.909
PGMO000016{ 0.584| 0.354 0.002| 0.06 [0.905]/0.095]  Blond - Blond foncé [ PGM000063] 0.093] 0.74 | 0.003 0.164{ 0.387 Brun - Brun foncé
PGM000017| 0.363] 0.549| 0.006| 0.082| 0.82 | 0.18 [IE=TVRN=TIRECEH-SN >GM000064| 0.09 | 0.758| 0.003]0.149| 0.375 Brun - Brun foncé
PGM000018|0.004 0.18 | 0 [0.816|0.003|0.997 Noir PGM000067| 0.007{0.163] 0 [0.829] 0.009 Noir
PGM000019| 0.279] 0.602| 0.002| 0.116] 0.627] 0.373 IR Lo TR 4 P GM000070| 0.121]0.677| 0.003] 0.199| 0.435 Brun foncé - Noir
PGM000020]0.023/0.489] 0 |0.488 0.04| 0.96 [EE=TVIN=THLRCTIS-SN PGMO000074| 0.34 | 0.53 | 0.1070.023]0.953 Brun - Brun foncé
PGMO000021| 0.371] 0.501] 0.003| 0.125[ 0.679| 0.32 1 JEENURONETL IS P GM000078| 0.474|0.473| 0.004| 0.048| 0.863 Blond foncé-brun
PGM000022| 0.274| 0.592| 0.003| 0.132| 0.555| 0.445 Brun foncé - Noir PGM000081{0.065/0.478] 0 |0.456 0.19 Brun - Brun foncé
PGM000024| 0.447/0.471] 0.04 | 0.047 0.838] 0.16 2[R =B PGM000083| 0.155[0.098] 0.745| 0.001| 0.996
PGMO000026| 0.566| 0.352 0.005| 0.077/0.872/0.128|  Blond foncé-brun [ PGM000089| 0.102| 0.44 | 0.001 0.457| 0.216 Noir
PGM000027| 0.411]0.512| 0.007| 0.071] 0.858| 0.142|RN=T =TV RCTIS-SN PG M000090| 0.001]0.176/ 0 |0.824| 0.001 Noir
PGM000028| 0.271] 0.553 0.003| 0.173[ 0.656| 0.344 =TI (- RA IS PG 000091 0.011/0.176| 0 |0.813|0.017 Noir
PGMO000029| 0.4 |0.419)0.005|0.176| 0.72 | 0.28 EEOURONE R IS PGM000094| 0.54 | 0.166 0.292| 0.003| 0.995 Blond - Blond foncé
PGM000030| 0.154| 0.543| 0.002| 0.302] 0.318] 0.68 2 IR L T Bl PGM000095(0.078/0.412] 0 |0.509]0.128 Noir
PGM000031| 0.045| 0.778 0.002 0.175(0.197| 0.803 Brun PGM000096| 0.099| 0.063| 0.837| 0.001| 0.994
PGM000032| 0.397| 0.445| 0.003| 0.155| 0.718| 0.28 2 IR L T L4l P GM000097| 0.006| 0.023| 0.97 | 0.0010.917
PGMO000034| 0.038| 0.8 | 0.077 0.085[0.293| 0.707 =10 ER=1I R -0l PGMO000098| 0.001|0.056| 0 |0.943|0.003
PGM000036| 0.119] 0.697| 0.003| 0.181] 0.338| 0.66 2 |REURONC T Sl PGM000099|0.018/ 0.44| 0 |0.542/0.022

Tableau n°3 : Résultat des prédictions de la cautlas cheveux
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Echantillon Prédiction Données fournies sur la Concordance| Echantillon Prédiction Couleur des cheveux Concordance
couleur des cheveux Couleur des cheveux

Brun foncé Ooul Noir Noir Ooul
PGMO00002 Blond - Blond foncé Blond foncé oul Brun foncé - Noir Brun foncé oul
PGMO00003 Blond - Blond foncé Brun NON Brun - Brun foncé Brun foncé oul
PGMO00004 Blond Noir NON Noir Noir oul
PGMO00005 Brun - Brun foncé Brun oul Roux oul
PGMO00007 Brun foncé - Noir Noir Oul Brun foncé - Noir Noir QU
PGMO00008 Brun - Brun foncé Brun foncé oul Brun - Brun foncé Noir NON
PGMO00009 Blond - Blond foncé Brun NON Blond - Blond foncé Blond foncé oul
PGMO000010 Brun - Brun foncé Noir NON Blond - Blond foncé Blond foncé oul
PGMO000011 Brun foncé - Noir Noir Oul Roux QU
PGM000012 Blond - Blond foncé Brun NON Brun foncé - Noir Brun foncé oul
PGMO000014 Blond - Blond foncé Blond Qul PGM000061 Noir Noir Qul
PGMO000015 Brun - Brun foncé Blond foncé NON PGMO000062 Blond - Blond foncé Brun NON
PGMO000016 Blond - Blond foncé Brun NON PGMO000063 Brun - Brun foncé Brun foncé oul
PGMO000017 Brun - Brun foncé Brun oul PGMO000064 Brun - Brun foncé Brun foncé oul
Noir Noir Qul PGMO000067 Noir Noir Qul
PGMO000019 Brun foncé - Noir Brun oul PGMO000070 Brun foncé - Noir Brun oul
PGMO000020 Brun - Brun foncé Brun foncé Qul PGMO000074 Brun - Brun foncé Blond foncé NON
PGM000021 Brun foncé - Noir Brun foncé Qul PGMO000078 Blond foncé-brun Blond foncé oul
PGM000022 Brun foncé - Noir Noir oul PGMO000081 Brun - Brun foncé Brun foncé oul
PGMO000024 Brun - Brun foncé Brun foncé QuUI PGMO000083 Roux Qul
PGM000026]  Blond foncé-brun | Brun oul PGMO000089 Noir Noir oul
PGM000027 Brun - Brun foncé Noir NON PGMO000090 Noir Noir QuI
PGMO000028 Brun foncé - Noir Brun foncé oul PGMO000091 Noir Brun foncé NON
PGMO000029 Brun foncé - Noir Brun foncé oul PGM000094 Blond - Blond foncé Blond foncé oul
PGMO000030 Brun foncé - Noir Brun foncé Oul \[o][g Noir Qul
Brun Brun foncé oul Roux Qul
PGMO000032 Brun foncé - Noir Brun foncé oul Roux OUl
PGM000034 Brun - Brun foncé Brun foncé Qul Noir oul
PGMO000036 Brun foncé - Noir Noir oul Noir oul

Tableau n°4 : Concordance entre les prédictionis.epuleur des cheveux
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Pour I'ensemble des 60 échantillons, il y a 80%cdecordance entre les prédictions de la

couleur de cheveu et les données de la cohortenn\@ns, les résultats sont différents en fonction

de la couleur de cheveu. En effet, la concordamtee da prédiction et la couleur de cheveu

« actuelle » de l'individu est de :

100% pour les individus ayant la couleur de cheawvex (5/5)
79% pour les individus ayant la couleur de chevau (15/19)
78,5% pour les individus ayant la couleur de chdwemn (22/28)

75% pour les individus ayant la couleur de chevend(6/8)

Parmi les discordances observées, quasiment t@adet minimes : une prédiction de

coloration brun foncé alors que la couleur réediermire et inversement; une prédiction de couleur

de couleur blond foncé alors que la coloration leéelst brun clair et inversement. Un seul

échantillon, le numéro PGMO00004 a un résultat ¢ot&nt discordant, a savoir une prédiction de

couleur de cheveux blond alors que l'individu adbsveux de couleur noire. Nous n’avons aucune

explication pour justifier ce résultat.

1)

Etude de la reproductibilité

Deux opérateurs différents, le capitaine PUSSIAUleetgendarme DESBUARDS, ont

séquencé et analysé, chacun de leur c6té, les 4fesn@&chantillons en utilisant le panel

« HlrisPlex » afin de prédire la couleur des yeux et des chevkees résultats des géntotypages

obtenus sont strictement identiques pour les deéxabeurs.

V)

Etude de la sensibilité

Les données obtenues sont présentés sous forrabldau incluant :

- le numéro de I'individu

- les différentes quantités d’ADN

- les scores des différentes couleurs des yeux

- les scores des différentes couleurs des cheveux

- les prédictions de la couleur des yeux et deldeurr des cheveux

Le nombre de SNP séquencés en fonction de la g&@DN est également présenté.
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YEUX CHEVEUX
Individu|Quantité (pgBleuq Inter|MarronPrédictionBlond Brun|Roux Noir | Clair|Foncé Prédiction
329 0.9720.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
329 0.9720.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
156 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.702 0.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
156 0.9720.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
75 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.074 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
1 75 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.702 0.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
53 0.9720.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
53 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.7020.22]0.0030.074 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
19 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.702 0.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
19 0.9740.024 0.007| BLEU ]0.702 0.22]0.0030.07¢ 0.93] 0.07 |Blond-Blond foncé
11 0.9720.023 0.007| BLEU ]0.7340.2230.009 0.04]0.95] 0.05 Blond
11 [0.9370.034 0.027] BLEU [0.3450.2590.0010.3940.7140.28 IR e e
323 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
323 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.801)0.17]0.0030.0270.9740.02§ Blond
181 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
181 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.801)0.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
81 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.02§ Blond
5 81 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
54 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
54 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.801)0.17]0.0030.0270.9740.02§ Blond
22 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.7670.19§0.0070.0340.9630.037 Blond
22 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.8010.17]0.0030.0270.9740.028 Blond
9 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.801}0.17]0.00340.0270.9740.02§ Blond
9 0.9340.043 0.021| BLEU ]0.801}0.17]0.0030.0270.9740.028 Blond

Tableau n°5 : Résultats de la prédiction de la eouldes yeux et des cheveux pour différentes gésmtiADN

Pour I'individu n°1, les mémes résultats de prédictle la couleur des yeux et de la couleur
des cheveux sont obtenus pour les quantités d’ABIS29 pg a 19 pg. Il y a une Iégere différence
de prédiction pour le premier séquencage de 'ADM@ quantité de 11 pg. En effet, l'individu n°1
est prédit blond alors que les autres résultatoiment blond-blond foncé. Le second séquencage
de I'ADN a 11 pg donne lui des résultats de préalictotalement différents. Les cheveux de
l'individu n°1 sont prédits de couleur brun foncé gui est totalement a I'opposé des résultats
obtenus pour les autres quantités d’ADN. Concerteprédiction des yeux celle-ci est identique
guelque soit la quantité d’ADN avec cependant, différence au niveau des scores obtenus pour
chaque couleur des yeux, a la quantité de 11 ng.

Pour l'individu n° 2, les mémes résultats de préaincde la couleur des yeux et de la couleur
des cheveux sont obtenus pour les quantités d’ABNB2B pg a 54 pg puis pour 9 pg. Pour la
guantité d’ADN a 22 pg, nous observons une difféeedes scores concernant les différentes
couleurs de cheveux bien que la prédiction obtesuit identique a celle des autres quantités
d’ADN.
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Individu n°1: nombre de SNP séquencés en fonction d e la quantité d'’ADN
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Graphique n°1 : Nombre de SNP séquencés en fordtida quantité d’ADN pour I'individu n°1

Pour I'individu n°1, la totalité des 24 SNPs du @larHirisPlex» sont séquenceés pour les
guantités d’ADN de 329 a 19 pg. Pour la quantitéliigpg, le nombre de SNP séquencé diminue

pour une moyenne de 20,5 SNP séquences.

Individu n2: nombre de SNP séquencés en fonction d e la quantité d'ADN
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Graphique n° 2 : Nombre de SNP séquencés en fondéida quantité d’ADN pour 'individu n°2

Pour l'individu n°2, la totalité des 24 SNPs du @larHirisPlex» sont séquencés pour toutes les
guantités d’ADN. La différence des résultats obseentre la quantité d’ADN a 22 pg et les autres

guantités s’explique par le fait d'une différen@egenotypage pour un des SNP.
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Au vu des résultats, le séquencage de I'ADN edtidiat reproductible pour une quantité
d’ADN minimale d’environ 50 pg.
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DISCUSSION ET PERSPECTIVES

Dans cette étude, nous avons séquencé différeRsd3Méréts a I'aide d’'un ségquenceur haut
débit de seconde génération, le PGM afin de testeme part la sensibilité de I'appareil ; d’autre
part de tester la reproductibilité, et enfin d’éwl les limites d’interprétation d’'un portrait-rabo
génétique. Nous avons utilisé 'ADN de volontaipesir prédire leur origine biogéographique et
deux caractéres phénotypiques (la couleur des geubes cheveux), et de comparer les résultats

obtenus avec les données recueillis aupres dertaoies.

Dans le cadre de notre étude, nous avons testéplaductibilité et la sensibilité d'un
séquenceur haut débit de seconde génération, le.HA&r tester la reproductibilité, deux
opérateurs ont séquencé des SNP d'intérét chacleudebté, en utilisant le paneHdrisPlex ».
Les résultats des géntotypages obtenus sont sigateidentiques pour les deux opérateurs,
montrant ainsi la reproductibilité du PGM.

Pour tester la sensibilité de l'appareil, des SN§us d’ADN a différentes quantités sont
séquences en utilisant le pareaHirisPlex ».Nous obtenons des résultats fiables et reprodastibl
jusqu'a une quantité d’ADN d’environ 50 pg. En dmss de cette valeur, il est difficile de se
prononcer pour une interprétation des résultatsmlst

Au vu des résultats-de reproductibilité et de s®iits, le PGM est un outil indispensable pour

I'établissement d’un portrait robot génétique.

En vue d’évaluer la possibilité de réaliser uny@rtrobot-génétique et d’en connaitre les
limites, nous nous sommes intéresses a la pradided’origine biogéographique et de 2 caracteres
morphologiques, la couleur des yeux et la coulesraheveux.

Au niveau de [lorigine biogéographique, nous avofat le choix danalyser
preférentiellement ’ADN d’individus issus de métigie, afin de connaitre les limites de prédiction.
Il en ressort que dans la majorité des cas, I'megbiogéographique réelle concorde avec la
prédiction établie. En effet, nous obtenons uneccaance de 100% pour les origines strictement
asiatiques et de l'ordre de 87% pour les origirteéstement européennes. Néanmoins, ce résultat
est a relativiser, vu le nombre relativement réstre’échantillons concernés pour ces deux
prédictions. Pour la prédiction de métissage, cemgmt une origine européenne et une autre
origine, l'origine européenne est retrouvée dan%o #es cas. Les autres origines issues des
meétissages correspondent aux prédictions mémess'dlifficile a partir d’un résultat de prédiction
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de définir exactement l'origine des différents Beages génétiques. Par exemple, si une prédiction
donne 15% d’origine asie du sud ouest, 35% d’o@gifricaine et 50% européenne, il est difficile
d’établir que I'individu est en réalité originaide I'lle de la Réunion, méme si cela correspond.

Un certain nombre de discordance peut étre explipréle fait que de certains individus,
ayant participé a I'’étude, ne connaissent pas examit leurs origines. C’est pourquoi, il est utiée
poursuivre I'étude en incluant un plus grand nomtinedividus. Cependant, au vu des résultats
obtenus, la prédiction de I'origine biogéographiagse un outil trés intéressant pour la réalisation

d’un portrait robot génétique.

Afin d'affiner la qualité d'un portrait-robot génétie, il est nécessaire de coupler les
prédictions de 'origine biogéographique avec kédiction de caracteres phénotypiques. Dans notre
étude, nous nous sommes intéresseés a la couleyede®t des cheveux, du fait de I'existence d’'un
modele de prédiction, concernant ces 2 caractérsgpypiques, fiable et rodé.

Pour la couleur des yeux, le pourcentage de coamnoalentre les prédictions et la couleur
réelle de chaque individu est assez élevé, a sdediordre de 87%. Néanmoins, ce résultat est a
nuanceé, en fonction de la couleur de I'ceil & peédiin effet, nous obtenons une concordance : de
100% pour les yeux bleus ; 93% pour les yeux marroseulement de 69% pour les yeux
intermédiaires. Ce dernier résultat peut étre guglipar le fait que tous les génes impliqués dans |
synthése ou la régulation de la coloration ditetermédiaire » de liris n'ont pas encore été
identifiés. De plus, il est nécessaire a moyen éemaméliorer la qualité de distinction entre les

différentes couleurs de l'iris.

La concordance entre la prédiction de la coulegrateveux et la couleur de cheveux réelle
de lindividu est assez élevée, de I'ordre de 8T%utefois, ces résultats restent inférieurs a ceux
obtenus pour la prédiction de la couleur des y@omme pour la prédiction des yeux, les résultats
sont différents en fonction de la couleur de cheyenédite. En effet le pourcentage de concordance
entre la prédiction et la couleur de cheveux résdlede 100% pour les cheveux roux, 79% pour les
cheveux noirs, 78,5% pour les cheveux bruns et8 gour les cheveux blonds. Néanmoins il est
a souligner que de nombreuses discordances somhesira savoir : une prédiction de coloration
brun foncé alors que la couleur réelle est notrenersement; une prédiction de couleur de couleur
blond foncé alors que la coloration réelle est belair et inversement. Un seul échantillon, le
numéero PGMO00004 a un résultat totalement discordargavoir une prédiction de couleur de
cheveux blond alors que I'individu a les cheveuxdeleur noire.

Les discordances minimes observées peuvent étre diuee part a I'environnement et

d’autre part a la génétique. En effet, sous I'effene exposition prolongé au soleil, la couleus de
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cheveux a tendance a s'éclaircir. De plus, surtthéz les hommes, les cheveux avec I'age,
grisonnent et provoquent un assombrissement deugew des cheveux. Enfin, la couleur des
cheveux peut changer entre I'enfance et 'adoleszeée 'individu. Nous avons remarqué que dans
certains cas de discordance, la prédiction de Udeoo des cheveux correspondait a la couleur de
cheveux qu’avait l'individu lors de son enfance. €mangement de couleur serait d0 a des
variations hormonales régulées généetiquement. ReEfe® sont menées par différents laboratoires

en vu identifier les géenes responsables de ce ehaery.

L’établissement d'un portrait-robot génétique a tipades prédictions de [I'origine
biogéographique et des caracteres phénotypiquesjuel la couleur des yeux et des cheveux, peut
étre d'une aide précieuse dans l'identificationagtip d’ossements ou de corps tres dégradés. En
effet, le portrait robot génétique peut compléteires conforter, au sein de l'institut, les examens
réalisés dans le service anthropologie pour langt@ation faciale ou déterminer I'origine ethnique
du cadavre.

Le portrait robot génétique peut également étrigsé@tdans le cadre d’orientation d’enquéte
lorsque les enquéteurs disposent d’'un profil ggoétiexploitable mais non connu FNAEG. Cela
peut permettre de discriminer certains types diitdis ou suspects. Néanmoins, il faudrait plus de
caracteres phénotypiques a prédire, comme la iealVége, la taille, les traits du visage (distanc
entre le nez et la bouche). Les SNPs marqueurssiearactéristiques phénotypiques sont tres
etudiés par différents laboratoires. Au sein dBGBG, nous travaillons actuellement sur les SNPs

marqueurs de la calvitie et de la pigmentationadedau.

Il est possible également d'utiliser le PGM pouyusncer les- STRs ou I’ADN mitochondrial,
avec une plus grande sensibilité que par electr@gbocapillaire En effet, le séquencage a haut
débit permet de mieux exploiter des ADN dégradésevmes dégradés. Cependant la mise en
ceuvre du PGM est complexe, (multiples étapes pbouta au séquencage et la durée de
'expérience) et nécessite donc une pratique réguliDe plus, il faut noter que via son mode de
séquencage par détection de la variation du pekstildifficile d’avoir un résultat fiable lorsqu’un

SNP se trouve dans une séquence nucléotidique eoar5 a 6 mémes nucléotides a la suite.
Au vu de notre étude, il est donc possible, a atth PGM, d’établir un portrait robot

génetique, certes sommaire au jour d'aujourd’hwurpcompléter les examens scientifiques

d’autres services, ou apporter une orientationgliéte aux unités de terrain.
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ANNEXES

Emplacement du code barre

POLE JUDICIAIRE DE LA
GENDARMERIE NATIONALE

INSTITUT DE RECHERCHE CRIMINELLE
DE LA GENDARMERIE NATIONALE

. CONSENTEMENT ECLAIRE

Je soussigné(e), nom, prénom, grade OU QUALEE © .. ... ciiiureintnnn ittt e et e e e e
........................................................................................................ Année de naissance : ................

Déclare étre volontaire et accepte que soit effectué sur ma personne un prélévement de cellules buccales pour
contribuer a une étude scientifique portant sur I’analyse des variations ponctuelles de I’ADN génomique.

J’ai bien été informé(e) que 1’objectif de cette étude consiste. a analyser uniquement le
polymorphisme de séquence de I’ADN de type SNP, a des fins de prédiction exclusivement limitée aux seuls
caracteres morphologiques apparents, tels que la couleur des yeux, le type et la couleur des cheveux, la
couleur de la peau, les traits morphologiques liés a 1’origine bio-géographique, la prédisposition a la calvitie
ou aux taches de rousseur.

Ces recherches seront pratiquées conformément a la législation en vigueur et notamment en vertu de
la loi n°94-653 du 29 juillet 1994 et des articles 226-25 a226-30 du Code Pénal et des articles 16-10 et 16-11
du Code Civil.

Je déclare avoir déja fait 1’objet d’un prélévement de cellules buccales conformément au décret n°
2013-406 du 16 mai 2013 relatif a la mise en ceuvre de traitements.de données a caracteére personnel
dénommés « outils de recherche de contamination ADN » (ORCA) de I'TRCGN.

J’atteste avoir parfaitement compris la finalité de 1'étude et avoir compris les explications qui m’ont
été données de facon claire et intelligible.

Fait a Cergy-Pontoise, Signature de la personne prélevée :
Le:

Annexe n°l
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QUESTIONNAIRE PHENOTYPIQUE

Identifiant CB du prélévement :

Sexe: O M DOF Age: ans

Couleur naturelle des yeux : O bleu clair/foncé intermédiaire gris/vert O brun clair / foncé

Présence de spots : O NON “‘ O OUI, combien:
N
Présence d'anneaux: O NON i O OUI petit/ moyen/ gros

Couleur naturelle des cheveux :

O blond clair O blond foncé O roux O brun clair O brun foncé O noir
Couleur des cheveux dans I'enfance : O identique O autre:

Cheveux grisonnants 0 NON 0O OUI, age d'apparition:

Forme naturelle des cheveux: O lisse O@ d ondulém O bouclé

Présence de taches de rousseur: O NON O OUI (un peu/ beaucoup)

g ';:\,
Prédisposition a la calvitie : 0. |- ’ wy 0 ¢ & , g¢ ¢ O * ‘ ‘“ ™ 9
YT =T MU W \g

Existe t-il des antécédents de calvitie dans lafamille: 0O NON ' O QUI: Mere / Pére / les deux

Age d'apparition de la calvitie :

Couleurde lapeau: O clair (typel-2) O intermédiaire (type3-4) O foncé (type5-6) B

tendance a bronzer rapidement: 0 NON O OUI c
Origine biogégraphique : Précision :
O Europe NSEO métissage: 0 NON O OUI:
O Afrigue NCSEO pere :
O AsieNCSEO mere :
O Amérique NCS grand-pére :
O Océanie grand-mere :
Annexe n°2
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Sexe eux " cheveux
£ £ c "_=U < § T ]
CB origine biogéographique A e8 E E g £ 'Lc> 213 5 °13 £ 3
g geographique - Ageg | S| = | E gls 2l2|a|s|<c|8 c
=t 2| 5| |s| “
PGMO00001 Europe Sud 43 1 1 1
PGM00002 Europe Ouest 3p 11 1 1
PGMO00003 Europe Ouest 4p 1 |1 1 onBlfoncé
PGMO00004 Europe 36 | 1 1
PGMO00005 Europe Ouest 4B 1 1 1
PGMO00006 Europe Ouest 4B 1 1 1
PGMO00007 Europe - Martinique 39 1 1
PGMO00008 Europe Ouest 28 1 1 1
PGMO00009 Europe Ouest 3L |1 1 1
PGMO000010 Europe-kazakhstan 54 il 1 1
PGMO000011 Inde-Afrique 35 1 1
PGM000012 Europe Ouest 449 1 1 1
PGM000013 Europe Ouest 3 1 L
PGM000014 Europe Ouest 3 1 I 1
PGMO000015 Europe Nord 31| 1 1
PGM000016 Europe Ouest 33 1 1
PGMO000017 Europe Ouest 30 L 1
PGMO000018 Afrique Nord 34| 1 1
PGM000019 Europe Ouest 37 1 il 1
PGM000020 Europe Ouest 32 1 1
PGM000021 Europe Ouest 44 1 I 1
PGM000022 Europe O et S 38 1 il 1
PGM000023 Europe Ouest 29 il 1
PGM000024 Europe Ouest 44 1 N 1
PGM000025 Europe Sud 32 ] 1
PGMO000026 Europe Ouest 41 L 1
PGMO000027 Europe EetS 31 il 1 Brun fonpcé
PGMO000028 Europe Sud 55( - 1 1
PGMO000029 Europe Sud 29 ] 1
PGMO000030 Europe Ouest 36 1 il 1
PGM000031 Europe O et S 25 I¥ 1
PGMO000032 Europe Sud 30 ] 1
PGM000033 Europe Ouest 32 ] i8 1
Annexe n°3 — partie 1
En jaune, les échantillons choisis pour I'étuddalprédiction des origines biogéographiques
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Sexe eux " cheveux
£ g c E 2 § g8
CB origine biogéographiqug a e8 £ o g £ é 213 5 213 E| &
g geographiq g 2 g S| E g £ T | 2|5 c| 2 31| E
= |+ 5|2 5 5|
PGM000034 Europe ouest 50 1 1 1
PGM000035 Europe Ouest 4P |1 1 1
PGM000036 Europe Ouest 43 |1 1 1
PGM000037 Europe Sud 36 1 1 1
PGM000038 Europe O et S 28 1 1 1
PGM000039 Europe Ouest @7 |1 1 1
PGMO000040 Afrique 48| 1 |
PGM000041 Europe O 29 il 1
PGM000042 Europe Ouest 36 1 1 1
PGM000043 Afr N - Eur S 43| 1 1
PGMO000044 Europe O Asie O 29| (1 L
PGM000045 Europe Ouest 29 1 1 1
PGM000046 Ame C Eur O 36| 1 1
PGM000047 Europe O et E 29 |1 1 1
PGM000048 Europe O 44 iy 1 1 1
PGM000049 Europe O 39 L 1
PGM000050 Europe O 31 il 1 1
PGM000051 Europe O 29 il 1 1
PGMO000052 Europe E et O 36 1 1
PGM000053 Europe E et O 40 - 1 1 1
PGM000054 Europe S et O 34 |1 1 1
PGM000055 Eur O Asie SE 36 [ 1 1
PGM000056 Europe O 24 il 1 1
PGMO000057 Europe O 29 iy 1
PGM000058 Europe S et O 36 |1 1 1
PGM000059 Europe S 34 [l 1 1
PGM000060 Europe S 46 il 1V 1V 1 1
PGM000061 Eur O Asie SE 38 [ 1 1
PGM000062 Europe O 45 L il 1 1
PGM000063 Europe O 39 il 1 1
PGM000064 Europe O 54 I 1 1
PGM000065 Europe Sud 33 11 1 1
PGM000066 Europe S 44 1 1 1
Annexe n°3 — partie2
V= yeux vairon
En jaune, les échantillons choisis pour I'étuddalprédiction des origines biogéographiques
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Sexe eux " cheveux
£ c c E < § G ]
CB origine biogéographique a e8 E ij’ E g ; 213 5 2 S £ 3
9 geographiq g 8|lw|2|E g 5 2l 29| s €| < 3| E
ol 2|3 5 5|4
PGM000067 Afrique SE 27| 1 1 1
PGMO000068 Europe S 24 il 1 1 1
PGM000069 Europe S 33 [l 1 1
PGMO000070 Europe E et O 29 Q1 1 1 1
PGMO000071 Eur O et lle mau 33 1 | 1
PGMO000072 Europe O 47 L 1 1
PGM000073 Asie S 46| 1 1
PGM000074 Lituanie 39 1 1
PGMO000075 Europe O 44 L il
PGMO000076 Europe O 33 L 1
PGMO000077 Europe S 37 i 1
PGMO000078 Euro SetO 32 1 1
PGM000079 Europe S 29 1 1
PGMO000080 Europe O 44 L 1
PGMO000081 Europe S 43 il 1
PGMO000082 Europe O 34 1 1
PGM000083 Europe O 31 iy 1 1 1
PGM000084 Europe S 39 1 1
PGM000085 indeterminé 42] 1 1 1 1
PGM000086 Eur O 38| 1 1
PGMO000087 Europe O 4] i 1
PGMO000088 Eur E et O 431 1 1
PGM000089 Asie S eur O 34| 1 1 i
PGM000090 Amér C Eur O 24 1 1 L
PGM000091 Asie O Af SE 27 1 il
PGMO000092 Europe O 4] 1 1
PGM000093 Europe O 44 il 1 1
PGM000094 Europe O 49 il il
PGMO000095 Europe O 14 L 1 1
PGMO000096 Europe O 49 il 1 1
PGMO000097 Europe O 43 i 1 1
PGMO000098 Asie S 211 1 il 1
PGM000099 Reunion 36| 1 1 1
PGM000100 Eur S 41| 1 1 ]
Annexe n°3 — Partie 3
En jaune, les échantillons choisis pour I'étuddalprédiction des origines biogéographiques
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SNP CHROMOSOME | GENE
N29insA 16 MCI1R
rs11547464 16 MCI1R
rs885479 16 MCI1R
rs1805008 16 MCI1R
rs1805005 16 MCI1R
rs1805006 16 MCI1R
rs1805007 16 MCI1R
rs1805009 16 MCI1R
Y1520CH 16 MCI1R
rs2228479 16 MCI1R
rs1110400 16 MCI1R
rs28777 5 SLC45A2
rs16891982 5 SLC45A3
rs12821256 12 KITLG
rs4959270 6 EXOC2
rs12203592 6 IRF4
rs1042602 11 TYR
rs1800407 15 OAC?2
rs2402130 14 SLC24A4
rs12913832 15 HERC?2
rs2378249 20 ASIP/PIGU
rs12896399 14 SLC24A4
rs1393350 11 TYR
rs683 9 TYRP1

Annexe n°4 : Liste des 24 SNP du panel HirisPlex
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Run Report for Amonser_DCB-16-PGM_10_sohorte_M_60

Run Summary

138 M T8 1,468,712 p4bp  1l4bp 3T hp
Total Bascs Koy Signal Tota] Rasds Mozn Moding Moo
83% 28%, Read Lengih
ISP Loading Ussshle Resds . I ——

ISP Density ISP Summary

SR
e

SEETEDELN

Crcererin Bew THA Hesry Sae Frae o 77 _ﬁ_d[l.remlﬂ.e WE“.I- &,331’1359
& ; : ¥ With I5Ps 5272779 E3.2%
% % i ooy Live 5,271,850 100.0%
i ! ; h , i ol Test. Fragmens a5 400 00.TH
;I;_ | ; . [ | Library 5,238,160  99.3%
3‘:_ i .I ! .
o s | Library I15P= 5,238,180
w ! Filtered: Pobyclonal 2930917 S0.0%
! : - Filtered: Low Chuality TO7T 507 13.5%
& Filtered: Primer Dime 129024 OL5%
faran EIIAI Iﬁ.‘l:l.’l.r_l'.r IEP‘: 1,.‘-“31'!12 “.ﬂ%
Barcode Mame Sample Bases =020 Reads Mean Read Length
Mo barcode a1} 520,801 5,546,325 108 351 0 bp
TonX press (001 M1 5,455 670 4,711,283 4 AR2 91 bp
TomX pross (02 M2 4,100 871 3 636,108 AT, 064 EO by
[onX pross (0c M3 4 317036 23,2329 501 15,673 05 by
TonX press (04 M4 3,838,010 1,350,813 11,199 9 bp
FonX prass_(05 Mn 2543 TIT 2330, 018 35, 350 106} bp
TonX preas_ (06 MG 3,570,440 1,136,222 I8 RIT o2 bp
TonX press_ (07 MY 4,512,235 1,971,470 AT 15T 06 by
FonX press_(NE ME 4, 729037 4,082 560 1% 264 o7 bp
TomX press_ (00 Ma 4 535 247 1,975,978 45 124 1060 b
TomX press 010 MO 5122071 4 450,402 52 261 OE by
[onX press_ (111 M1l 4,220,208 3,736,404 15,821 02 bp
ion torrent
AL x 7.
1 I E,."-a'_-l Al k-

Annexe n°5 : Exemple de rapport de séquencage

Gendarme Desbuards Nicolas 48/48



