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Projet de recherche empirique  
en génomique des populations 

sur le fardeau génétique 
dans des contextes d’invasion et expansion 

Quelques éléments de contexte 
appuyés de deux exemples de travaux récemment encadrés
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Leblois et al. 2018
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Genome ref non scaffoldé 
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Salmo salar

La génomique pour l’étude de l’adaptation locale du saumon

Structure en metapopulations 
-> Implications pour la gestion ! 

-> Adaptation locale au niveau de la rivière et au niveau de la région ?

Perrier et al. 2011,2013

17 microsat 
975 ind 

34 rivières 
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Emilio

Salmo salar

4456 individus 
164 SNPs 

14 Microsat

La génomique pour l’étude de l’adaptation locale du saumon

Variations de valeurs sélectives 
suggérant une adaptation locale 

-> Beaucoup d’individus génotypés à peu de marqueurs…  
Gain à ne pas faire de génomique pour cette question…
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Vidal et al 2010

Invasions, introduction unique 
Gambusie de l’Est
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Impact sur le fardeau de mutations délétères :  
Accumulation? Purge? 
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Relative redondance du code génétique + sélection constante :  
une nouvelle mutation est soit silencieuse  

soit non-synonyme et a alors une probabilité beaucoup plus 
élevée de diminuer la valeur selective que de l’augmenter   

Taux de mutation chez 
les diploïdes : ~ 10-8

-> apparition de mutations 
délétères en quantité significative

-> 1 à 3 nouvelles mutations délétères 
par génome et génération chez l’humain
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Le devenir des mutations délétères codominantes
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Le devenir des mutations délétères récessives



- Les mutations très délétères sont souvent récessives
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Augmentation du fardeau réalisé

Relâche de la sélection 
Augmentation du πN/πs 

Purge 
Augmentation du fardeau réalisé plus faible qu’attendue

…récessifs uniquement
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- Gestion des expansions d’espèces d’intérêt          
…qui doivent purger le fardeau d’expansion 
pour conserver une valeur sélective et 
démographie correcte 
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- Gestion des expansions & invasions d’espèces nuisibles                                             
…dont la valeur selective peut être transitoirement 
réduite par une accumulation de fardeau, mais 
pourrait ensuite augmenter via des flux géniques (p.ex. 
introductions multiples)

- Sauvetage génétique?  
- Attention au fardeau caché?

- Surtout pas de sauvetage génétique 
non-intentionnel ?

Le fardeau de mutations délétères :  
un enjeu de gestion des populations  

dans le cadre des expansions et invasions
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πN/πs

(Willi et al 2018)

fardeau réalisé 

(Willi et al 2022)
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Thaumetopoea pityocampa

Questions

Collaboration

Financements CBGP : C Kerdelhué, M Gautier, L Sauné, T Muller 
ISA : E Lombaert 
URZF : M Laparie, J Rousselet
Et davantage de collègues…

INRAE ECODIV
ANR LOADEXP

Diminution π & Ne ?  
Augmentation F,  πn/πs, fardeau réalisé ? 
Purge des variants très délétères ?

Durant l’expansion,
Diversité génétique neutreDistribution en expansion
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Échantillons et séquençage

4 IndSeq par site, 39 sites  

Merci Laure Sauné 

8 to 15M SNPs 

+ outgroups

Génome de ref (M Gautier)  

Annotation (P Nouhaud) 
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Analyse fardeau de mutations

Tanguy
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Fardeau d’expansion de la processionnaire du pin 

1,250 SNPs

150,000 SNPs

50,000 SNPs

50,000 SNPs

Non-syn effet fort

Non-syn effet modéré

Non-syn effet faible

Synonymes

SNP calling : 15M  

filtrage  

polarisation  

prédiction d’effet : 
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Fardeau d’expansion de la processionnaire du pin 

La selection maintient les mutations 
délétères à (plus) faible fréquence

Non-syn effet fort
Non-syn effet modéré
Non-syn effet faible
Synonymes

Spectre de fréquences alléliques

…rassure sur la prédiction d’effet  
et l’identification de l’allèle dérivé

Variants délétères plus rares



πn/πs augmente avec l’expansion : 
Efficacité de la sélection diminue?
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Fardeau d’expansion de la processionnaire du pin 

Augmentation de la proportion de génotypes 
homozygotes dérivés le long de l’expansion, 

que ce soit pour des variants synonymes, 
non-synonymes ou stop

πn/πs
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Non-syn faible

Synonymes



πn/πs augmente avec l’expansion : 
Efficacité de la sélection diminue?

Tanguy

32

Fardeau d’expansion de la processionnaire du pin 

Augmentation de la proportion de génotypes 
homozygotes dérivés le long de l’expansion, 

que ce soit pour des variants synonymes, 
non-synonymes ou stop

…Mais, pente plus faible pour les mutations recessives de fortement délétère 

πn/πs
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Analyse de purge des mutations délétères 
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=

…mesure d’excès ou déficit des allèles dérivés délétères, dans les nouvelles populations, 
en normalisant par les variations observées aux SNPs synonymes
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- Rxy inférieur à 1 : purge ? 
- Diminution du Rxy le long de l’expansion : purge croissante avec consanguinité croissante ?

Analyse de purge des mutations délétères 

Tanguy
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Fardeau d’expansion de la processionnaire du pin 

-> mutations de fort effet sont recessives?

Non-syn fort

Non-syn modéré

Non-syn faible

=

…mesure d’excès ou déficit des allèles dérivés délétères, dans les nouvelles populations, 
en normalisant par les variations observées aux SNPs synonymes
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Fardeau d’invasion de la gambusie

Échantillons et séquençage

CBGP : A Estoup, A Loiseau, A Fraimout 
MARBEC : E Farcy, C Reisser
Espagne : JL Garcia Marin

Collaboration

BiodivOc GambOc

Financements 

~15M SNPs

13 pop G holbrooki
+ 3 pop G affinis

14 indSeq + 1 poolSeq

Coordination E Farcy
Coordination WPs génomique au CBGP

ANR POLADAPT

36
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SYN, R² = 0.979, p < 0.001, slope = 4.16e−2
TOL, R² = 0.983, p < 0.001, slope = 3.58e−2
DEL, R² = 0.98, p < 0.001, slope = 3.35e−2
LOF, R² = 0.934, p < 0.001, slope = 1.75e−2
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Caractérisation du fardeau de mutations

DFE (…en modélisant h)

Pool vs individus; variants rares?

A) B) C)

Proportion 
de mutation

Effet très délétères Effet modéré Effet faible

Consanguinité génomique
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Espèces avec différents niveaux de diversités
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Perspectives
Comment intégrer ces mesures de fardeau génétique…

Dans le genomic offset?

Dans la gestion des populations?

47

Jiang et al 2025
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