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Les nouvelles mutations peuvent etre deléteres

Pourquoi y-a-t-il potentiellement accumulation de
nombreuses mutations deléteres?

Distribution théorique des effets de valeur
sélective des nouvelles mutations

A

Neutre ———— _ Létale

Coefficient de sélection

Mutation de novo

Le coefficient de sélection s = la
réduction relative de la valeur sélective
d’un génotype par rapport au génotype le
plus avantageux.

Proportions de mutations

Ohta., 1992; Lanfear et al., 2014; Robinson et al., 2023
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Un nouveau cadre conceptuel du fardeau génétique

Pourquoi y-a-t-il potentiellement accumulation de
nombreuses mutations deléteres?

Fardeau génétique = Fardeau réalisé + Fardeau masqué

Fardeau réalisé = ’ensemble des mutations Fardeau masqué = ’ensemble des mutations
déléteres qui sont exprimées sous forme déléteres qui ne sont pas exprimées et qui sont
homozygotes cachées sous forme hétérozygote

Aa

Bb Cc
Ee

S’accumule dans les grandes
populations

da pp CC

Bertorelle et al., 2022; Di et Lohmueller, 2024
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En particulier aux marges des distributions des especes?

La dérive génétique =

Variation aléatoire des

fréquences alléliques
d’une génération a autre

Intensite de dérive =1/N,

Ohta, 1992; Charlesworth 2009, Lanfear et al., 2014
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La consanguinité augmente aussi ’homozygotie

En particulier aux marges des distributions des especes?

Consanguinité = conséquence généetique d’un
croisement entre individus génétiqguement

apparentés
AA Aa
n _ L
S —— A . ~
AA Aa | Aa AA
AA aa

Dépression de consanguinité = effet délétere
résultant de 'augmentation de ’homozygotie qui
expose les mutations déléteres récessives masqués a

l,état hété rozygote Kirkpatrick and Jane, 2000; Martin et al, 2023
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En particulier aux marges des distributions des especes?

Consanguinité = conséquence généetique d’un

croisement entre individus génétiquement Laugmentation de ’homozygotie entraine la
apparentes conversion de fardeau masqué en fardeau réalisé
\‘ L __* - V L
AA Aa
Fardeau total
%__“ h L ) 3 Fardeau réalisé
AA Aa Aa AA °
" 35
) A 5
AA aa £
S Fardeau masqué
® R
Dépression de consanguinité = effet délétere 0 Homozygotie 1 Dussexetal., 2023
résultant de 'augmentation de ’homozygotie qui : )

expose les mutations déléteres récessives masqués a Petite population
l,état hété rozygote Kirkpatrick and Jane, 2000; Martin et al, 2023 8
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Des mutations déléteres peuvent etre purgee

En particulier aux marges des distributions des especes?

La purge génétique = processus par lequel des alleles tres déléteres récessifs sont
éliminés par la sélection lorsqu’ils sont exposés a l’état homozygote
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Reséquencage f m
individu 1 hiH Mﬁq "EHIH Reséquencage individuel permet de
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S
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~ - Prédire la nature des variations
gene

annoté
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Apports de la génomique pour etudier le fardeau

Reséquencage m
individu 1 }qH M%Q HIH Reséquencage individuel permet de
Reséquencage — caracteériser les variants genétiques (SNP)
cavigas DA DS D DAEX

Génome de Génome permet de connaitre
reférence ) 3 A I X D A I X D ) qs AUA - Les positions des variants sur le génome
— _/

Z 36 39
annote — - Prédire la nature des variations
gene
Neutre Moyennement d Fortement délétere
Mutation synonyme Mutation non-synonyme Mutation stop
GAA GAG GAA R GAC UAU R UAA

Glutamate " Glutamate Glutamate Aspartate Tyrosine stop

10



Introduction

Apports de la génomique pour etudier le fardeau

ressavercase Ik 1 DX

reseauense” AP0 DA

s DO

DA DA IX

Reséquencage individuel permet de

caracteériser les variants génétiques (SNP)

Génome permet de connaitre

Les positions des variants sur le génome

UAA
stop

4 36 39 .. o
annote —~ - Prédire la nature des variations
gene
Neutre Moyennement d Fortement délétere
Mutation synonyme Mutation non-synonyme Mutation stop
GAA R GAG GAA R GAC UAU R
Glutamate " Glutamate Glutamate Aspartate Tyrosine
Statistiques:  T/Tg Ryy Proportions de fardeaux masqué et réalisé

Xue et al, 2015; Willi et al., 2018; Smeds et al., 2023
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(Lepidoptera: Notodontidae)
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La processionnaire du pin comme modele biologique

Pine processionnary moth (PPM),

Thaumetopoea pityocampa —— 20
(Lepidoptera: Notodontidae) Un défoliateur majeur de Beaucoup de travaux sur la phénologie,
diverses especes de Pinus ’écologie et sa distribution
Roques et al., 2015 Démolin 1969; Battisti et al., 2005; Robinet et al., 2010; URZF
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Les soies des chenilles urticantes
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provoquentirritations et allergies chez développement larvaire hivernal

’ i 11
Uhomme et les animaux  kawamoto etal., 1977 Huchon et Démolin, 1970
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Deux contextes d’intéret
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Deux contextes d’intéret pour tester nos hypotheses

Cas d’une population
allochronique
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Deux contextes d’intéret pour tester nos hypotheses

Cas d’une population Cas d’une expansion
allochronique géographique récente
A 2020

100%
) _
0%
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R o

M) 200 km

Est-ce que isolement des populations et

) Est-ce que ’expansion s’accompagne :
Uallochronie s’accompagne :

- d’une augmentation de consanguinité ?
- d’une accumulation de mutations déléteres ?
- d’une purge des mutations déléteres a fort effet ?
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Chapitre |

Chapitre 1

Genomique de la divergence allochronique récente chez la

processionnaire du pin : causes et consequences genomiques
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Objectifs du chapitre

Quel est le scenario le plus probable
de divergence allochronique ?
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Chapitre |

Objectifs du chapitre

Quel est le scenario le plus probable
de divergence allochronique ?

Quelles sont les conséquences
genomiques de la divergence
allochronique sur le fardeau

géneétique ?

B

LSP  LWP

Fardeau génétique

14



Chapitre |

Nouvelles ressources géenomiques

Génome de référence au niveau
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Une annotation

Gautier et al., 2025
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Divergence en sympatrie de la population allochronique
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Reconstruction de histoire demographique

Choisir le meilleur scenario et estimer les parametres de ce scénario
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Conclusions chapitre 1
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Scénario hypothétique

Un facteur commun a entrainé Uisolement des
populations cotieres depuis environ 80 générations (Muller
et al. 2025), ce qui a provoqué :

- Unfort goulot d’étranglement, une forte consanguinité
et une réduction de taille efficace

- Uneréduction de Uefficacité de la sélection entrainant
une accumulation du fardeau réalisé

- Sans gu’iln’y ait apparemment de purge...ce qui
questionne le maintien de la population allochronique
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Chapitre 2

Genomique de 'expansion de la processionnaire du pin en Europe :

focus sur les processus d’eérosion de la diversite neutre et de purge-
accumulation des mutations déléteres




Chapitre Il

Objectifs du chapitre

Le long du gradient d’expansion de la PPM, les goulots
d’étranglement successifs liés a Uexpansion ont-ils:

M) 200 km

réduit la diversité nucléotidique et la taille efficace ?

augmenté la consanguinité ?

augmenté le fardeau génétique réalisé ?

entrainé une purge des mutations a fort effet délétere ?
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Erosion de la diversité le long de Uexpansion
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Baisse du fardeau masqué et augmentation du fardeau réalisé
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Augmentation du fardeau réaliseé lié a la consanguinité

Fardeau réalisé dans les HBD
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Purge des mutations tres deléteres le long de expansion
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Purge des mutations tres deléteres le long de expansion
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Purge des mutations tres déléteres le long de ’expansion
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Purge des mutations tres déléteres le long de ’expansion
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Conclusions du chapitre 2

On a le long de ’'expansion de la PPM, des goulots
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Conclusion générale

» Comparaison des deux contextes

* Forte consanguinité, perte de diversité, diminution de taille
efficace
 Fardeauréalisé accru

Conclusion et Perspectives
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Conclusion générale

» Comparaison des deux contextes

* Forte consanguinité, perte de diversité, diminution de taille
efficace
 Fardeauréalisé accru

* Accumulation dans le cas de la population allochronique vs purge dans le cas de
’expansion
Liens avec les contextes démographiques différents ?
Liens avec différences de consanguinité?
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Conclusion et Perspectives

Perspectives

» Architecture du fardeau : comment aller plus loin?

« Compléter avec poolseq pour travailler sur plus d’alleles ? (Lombaert et al., 2025)
Mutations fortement déléteres sont rares
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Perspectives

» Architecture du fardeau : comment aller plus loin?

« Compléter avec poolseq pour travailler sur plus d’alleles ? (Lombaert et al., 2025)
Mutations fortement déléteres sont rares

* Mesurer larecombinaison (avec plus d’individus) pour
investiguer la variation du fardeau génétique le long du génome
(Leroy et al., 2021; Rougement et al., 2023)

* \Variants structuraux (Bataillon et al., 2015)
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Conclusion et Perspectives

Implication pour ’étude des ravageurs

Expansion de

la PPM A

+ Consanguinité

Valeur sélective
— inférieure mais

+ Fardeau réalisé survie trés bien

Toujours expansion en cours malgré Possibilité de migrations longues
un impact sur la valeur sélective des distances a cause des Hommes

populations aux fronts
- Consanguinité - Fardeau réalisé
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