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Je rends toute grice a mon Pére Céleste, Le ROI des Rois,

OLUGBEJA mi, ATOFARATI BI OKE, ATOBIJU ALAGBARA
L'ORUN ATI L’AYE, IMOLE NINU OKUNKUN AYE,

Celui a qui appartiennent les colonnes de la terre, et qui y a posé le
monde. Pour toutes ces années ot Tu as été et continueras d’étre mon havre,
ma forteresse, mon rempart, ma défense, ma paix, ma joie, mon espérance, mon
salut, mon meilleur ami, mon tout ; toutes les fibres de mon étre te remercient

et chantent Ta Gloire !

Et méme si je comprenais dix milles langues, elles ne suffiraient pas pour

Te témoigner I'ampleur et la profondeur de ma reconnaissance, YAHWEH.

Ta parole déclare que ceux qui se confient en Toti, renouvellent leur force,
ils prennent le vol comme des aigles, ils courent et ne se lassent point, ils
marchent et ne se fatiguent point, PERE, mon parcours académique est une

preuve de cette promesse.
Soit donc gloriﬁé au travers de ce travail !

«Il'y a dans le coeur de 'homme beaucoup de projets, mais c'est le dessein de

L’ETERNEL qui s’accomplit »
Proverbes 19 : 21 LSG
AMEN !
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be? A ma tante et meére Félicité
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N . . . . .
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De nombreuses études relatives a la génétique des populations ont été réalisées au fil des
années. Elles ont dévoilé un déséquilibre important entre les groupes biogéographiques, a
travers les continents étudiés. En effet, tenant compte d’'un nombre raisonnable de
marqueurs génétiques et de populations étudiées , il a été possible en Europe, de prédire
avec suffisamment de précision, l'origine géographique d'un individu [I]. L'un de ces
marqueurs génétique sont les Short Tandem Repeats (STR), qui sont composés de courtes
séquences répétées d’ADN, aussi connus sous le nom de microsatellites, et qui témoignent
particuliérement de la grande diversité humaine [2,3]. Ils impliquent une unité répétitive
de T a IO paires de base (pb), formant des séries d'une longueur allant jusqu'a 100
nucléotides (nt) [4]. Ils sont tres utiles, notamment dans I'analyse des liaisons génétiques
(entre populations de différentes régions) et dans I'identification des individus (empreinte
génétique).

En Afrique, il existe un manque d’'informations sur ses populations africaines, introduit
non seulement des biais dans les études biomédicales, notamment de pharmacogénétique,
mais entraine également un manque d'informations essentielles a la compréhension de
I'évolution humaine a I'échelle locale et mondiale [S].

Les études portant sur la diversité génétique en Afrique ayant utilisé les STR, sont peu
nombreuses. Nous pouvons citer, celles réalisées au Maroc par EI Ossmani et al. (2007)
[6] ; Bouabdellah et al. (2008) [7] et Dahbi et al. (2023) [8] ; au Gabon par Lendoye et
al (2023) [9]; en Guinée-Bissau par Gongalves et al. (2002) [I0] et au Bénin par
Azonbakin et al. (2020) [11].

En 2020, I'étude menée au sein de la population béninoise a concerné un total de 251
individus d’origine béninoise. La fréquence des alléles microsatellites a été calculée, et une
vue globale des parameétres génétiques de la population béninoise a été analysée. Cependant,
la taille réduite de I'échantillon, ne permettait pas de généraliser les résultats a toute la
population béninoise.

Par ailleurs, l'utilisation des STR permet de réaliser des tests de filiation, utilisés pour

confirmer ou réfuter une paternité suspectée ou questionnée [12].
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La demande du test de filiation est motivée par 'existence de doutes quant a la paternité
de l'individu, un résultat inattendu ou indésirable peut, en effet, avoir des impacts non
seulement sur I'individu concerné, mais aussi sur toute une ou plusieurs famille(s), au
travers des relations intrafamiliales et extrafamiliales ; la structure sociale s’en trouve mélée.
11 naft des sentiments et ressentiments psychologiques perturbés, du stress, de I’angoisse et
une charge émotionnelle importante.
Les questions de recherches que nous nous sommes posées sont les suivantes :

- quel est le profil génétique de la population béninoise ?

- quels sont les déterminants psycho-sociologiques du test de paternité de cette méme

population ?

Pour répondre a ces questions, NOUS NOUS SOMMes fixés les objectifs sutvants :

Objectifs de recherche
Objectif général
Ecudier la diversité génétique de la population béninoise a l'aide de 1S STR, et l'aspect
psycho-social lié au test de filiation.
Objectifs spécifiques
II s’agit, de fagon spécifique de :
I) Décrire les caractéristiques socio-démographiques des demandeurs de test ADN ;
2) Présenter la fréquence des alléles par microsatellites au sein de la population béninoise ;

3) Décrire I'aspect psychosocial (dépression, anxiété, stress, représentation sociale) autour

de la demande de test ADN.
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Pour ce travail de recherche, nous nous sommes appuyés sur trois hypothéses de base.

Hypothéses de recherche

I) La population béninoise a sa propre identité génétique, a travers une grande diversité
génétique ;

2) La description des fréquences alléliques les plus répandues au sein de la population
béninoise pourrait permettre la création d'un kit spécifique a celle-ci, possédant moins
de 15 systemes de STR

3) La demande des tests ADN est associée a des situations sociales particuliéres, avec des

conséquences perturbatrices sur le psychisme des individus concernés.
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1.1. DEFINITION DE CONCEPTS
Les termes utilisés dans le document, ont été définis dans ce paragraphe, dans le sens ot

on doit les comprendre dans cette étude.

e Acide désoxyribonucléique (ADN)
L’ADN  est le support de [l'information génétique. Clest une longue molécule,
habituellement assemblée en chromosomes. Elle encode I'information génétique sous la

forme d'une double hélice, dont la cohésion est assurée par des liaisons entre les paires de

bases [13].

o Allele

On définit par alléle, I'ensemble des génes situés en un méme locus, agissant sur un méme
caractére élémentaire, et ayant la méme action sur ce caractére. En un méme locus, il ya
autant d'alleles qu’il y a de modalités d’action sur le caractére concerné [13].

Clest I'une des deux ou plusieurs versions d'une séquence d’ADN a un emplacement
génomique donné. Un individu hérite de deux alleles, un de chaque parent, pour tout
emplacement génomique donné ot une telle variation existe. Si les deux alleles sont
identiques, I'individu est homozygote pour cet allele (figure ). Si les alléles sont différents,

I'individu est hétérozygote [ 14].

e [ocus
Le locus est I'emplacement spécifique d'un géne sur un chromosome.[15].
Chaque individu posséde pour chaque locus, deux genes transmis : I'un par son pére, I'autre
par sa mere. 1] transmet a son tour a chacun de ses descendants, la copie d'un des deux
génes qu’il posseéde en chaque locus.
Le locus est ainsi 'unité insécable de transmission de I'information héréditaire. Les genes

situés en un méme locus sont dits « homologues » [16].
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¢ Homozygote
Un individu est dit homozygote pour un certain locus, si les deux genes qu’ﬂ posséde en

ce locus appartiennent a la méme classe d’allélisme ; cest a dire qu'ils ont la méme action

sur le caractére concerné [13].

e Hétérozygote
Un individu est dit hétérozygote pour un certain locus, si les deux génes qu’il possede en
ce locus n’appartiennent pas a la méme classe d'allélisme, c’est-a-dire n'ont pas la méme

action sur le caractere concerné [13].

Chromosome Chromosome
M
P
Allele 1 B =-b Allele 2
W/
a 0 & 6 e a
A A 8 A A A m
B =B B - b b= =B b= b
W/ O/ O/ O/ p W A
Homozygous BB Heterozygous Bb Homozygous bb

Figure 1 : Nomenclature des alléles [ 14]
o Cellule

La cellule est I'unité morpho—fonctionnelle de base de tout organisme vivant. Elle est
constituée d'une membrane plasmique entourant un cytoplasme contenant les organites et

le noyau. Ce noyau contient 'ADN, support de I'information génétique [13].

e Chromosome
Le chromosome est un ensemble d'éléments filiformes situé dans le noyau de la cellule

vivante, qui existe en nombre constant (23 paires chez I'étre humain). Différents types
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d’organismes ont différents nombres de chromosomes [13]. II est constitué d’ensembles

tiliformes de génes et d’autre matériel génétique dans le noyau d’une cellule.

e Code génétique
Le code génétique fait référence aux instructions contenues dans un géne, qui indiquent a
une cellule comment fabriquer une protéine spécifique. Le code de chaque géne utilise les
quatre bases nucléotidiques de I'ADN, que sont I'adénine (A), la cytosine (C), la guanine
(G) et la thymine (T). Cela s’effectue de différentes maniéres pour épeler les « codons » a
trois lettres qui précisent quel acide aminé est nécessaire a chaque position au sein d'une

protéine [17].

e Diversité
Les différents types d’organismes qui existent au sein d'une communauté ou d'un systéme

écologique sont variables [13].

° Equation de Hardy-Weinberg

L'équation de Hardy-Weinberg est une équation mathématique qui peut étre utilisée pour
calculer la variation génétique d'une population a I'équilibre.

L'équation est une expression du principe connu sous le nom d'équilibre de Hardy-
Weinberg, selon lequel le degré de variation génétique dans une population restera constant
d'une génération a I'autre, en I'absence de facteurs perturbateurs.

Dans les études de génétique des populations, cette équation permet de mesurer la
différence entre les fréquences de génotypes observées et les fréquences prédites dans une

population donnée [18].

e Fréquence allélique
Clest la proportion d'un alléle spécifique, ou la variation du code ADN, par rapport a
d'autres alléles possibles a la méme position dans le code dans une population donnée, ou
dans certains cas, une espéce entiére. Les informations sur la fréquence des alléles sont
utilisées dans les domaines de la génomique, de la génétique des populations et de la

génétique clinique, pour aider a interpréter le potentiel de liens entre la présence d'alleles
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spécifiques et les « résultats » observés, tels que les traits physiques ou les risques de maladie
[16].

e Géne
Les génes sont des fragments d’ADN emmagasinés dans le noyau cellulaire. Ils constituent
l'unité fonctionnelle et physique de I'hérédité transmise d'un parent a son enfant. Ce sont
des recettes pour la fabrication de protéines. Chaque géne est composé de plusieurs milliers
de mots codes. Les cellules de chaque personne contiennent le méme ensemble unique et

complet de génes [19].

e Génome
Clest I'ensemble du matériel génétique d'un individu ou d'une espéce, encodé dans son
ADN. Chez I'humain, ce matériel génétique est organisé sous la forme de chromosomes.

Le génome désigne I'ensemble des genes que posséde un individu [13}.

e Génomique
Ce mot désigne la science qui étudie le génome [13]. Clest aussi I'adjectif issu de génome,
qui désigne ['ensemble du matériel génétique d'un individu ou d'une espece, encodé dans
son ADN. Chez I'humain, ce matérie]l génétique est organisé sous la forme de

chromosomes.

o Génétique
La génétique des populations représente un domaine de la biologie qui étudie, pour une
g q pop P ge q p
population, la composition et les changements dans la composition, liés aux génes,
résultant du fonctionnement de divers facteurs, dont la sélection naturelle. Les généticiens
des populations, développent des modeles mathématiques abstraits de la dynamique de la
fréquence des oénes, extraient des prédictions sur les modéles probables de variation
q g P P
génétique, dans les populations réelles et testent les prédictions par rapport a des données

empiriques [20].
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e Panmixie
Reproduction de I'espéce humaine par des unions faites au hasard, en I'absence de sélection
naturelle [21].

e Polymorphisme génétique
Il s’agit de la coexistence de plusieurs alléles d'un géne dans une population. En général,

on admet qu'un géne est polymorphe lorsque la fréquence de son alléle le moins courant

est d’au moins 1% [22].

¢ Polymorphisme mononucléotidique (Single Nucleotide Polymorphism ou SNP)
Le SNP indique les formes les plus communes de mutations, qui consistent en une
modification dans un nucléotide, n’importe ot dans le génome. Pour étre considéré comme
un SNP, ce changement dans un nucléotide doit étre observé dans plus de 1% de la

population [15,22].

e Profil génétique
Le profil génétique est un ensemble de renseignements sur les génes d'un individu [13].

e STR (Short Tandem Repeats)
Ce terme est également connu sous le nom de microsatellites ou répétitions de séquences
simples. Il s’agit de courtes séquences d"ADN répétées en tandem, qui impliquent une unité

répétitive de Ta10 pb, formant des séries d'une longueur allant jusqu'a 100 nucléotides

(nt) [4].
1.2. ACIDE DESOXYRIBONUCLEIQUE (ADN)

1.2.1. Structure
L’ADN constitue la molécule support de I'information génétique héréditaire.
Chaque étre vivant, a le privilege d’étre unique, distinct de ses congéneres. Il est I'expression
de I'information codée par son génome : la longue molécule I’ADN contenue dans le
noyau de chacune de ses cellules. Clest sur ce principe que repose 'identification d'un

individu et son application directe, le contréle de filiation [23].
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L’ADN est situé dans le noyau ; ot il forme une double hélice. Cette hélice s’entoure de

protéines, les histones, pour former des nucléosomes. Ces nucléosomes forment des «

chapelets de perles » qui s’enroulent de maniére compacte pour former le chromosome

[24].

Chromosome

chromatides
& T

noyau

™

télomére

centromére \ ~6um

télomere

cellule

double hélice ADN k72
- 0,8 - 4 cm/molécule ’§

paires de
bases

Figure 2 : Situation de TADN [23]

L'ADN est composé de séquences de nucléotides ; on parle de polymeére de nucléotides,

ou encore de polynucléotides. Chaque nucléotide est constitué de trois éléments liés entre

eux [24] : un groupe phosphate lié & un sucre, le désoxyribose, lui-méme lié a une base
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azotée. Il existe quatre bases azotées différentes que sont I'adénine, la cytosine, la guanine
et la thymine.

Ces quatre bases azotées assurent la variabilité de la molécule d'ADN, ainsi que la
complémentarité des deux brins (confer figure 2). Les bases azotées sont complémentaires
deux a deux (figure 3), une purique, I'adénine (A) ou la guanine (G) s'associant toujours a
une pyrimidique, la cytosine (C) ou la thymine (T). Les bases azotées complémentaires
sont reliées entre-elles par des liaisons hydrogene.

L'ADN est donc composé de deux brins se faisant face, et formant une double hélice [24].
En face d'une adénine, il y a toujours une thymine : en face d'une cytosine, il y a toujours
une guanine.

Les deux brins antiparalléles d'ADN sont étroitement reliés entre eux par des liaisons
hydrogene (également appelées « ponts hydrogeénes » ou encore simplement « liaisons H

» ou « ponts H »), formées entre les bases complémentaires A-T et G-C.

Squelette Sucre-phosphate

Léegende :

Thymine (T}

| Y Adénine (A)

= Cytosine (C)

[ [=] {  Guanine (G) :::

i Désoxyribose (sucre) | c L —%

z: F-9

— Phosphate

.......... Liaison hydrogéne

Figure 3 : Structure de ' ADN montrant les détails d'une double hélice [24]
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Grice a l'alternance des 4 bases azotées A, C, T, G, toutes ces séquences constituent un
message codé, portant les informations génétiques. En effet, I'ordre, la nature, et le nombre
de nucléotides déterminent 'information génétique. Le lien entre I'information génétique,
et les caractéres de I'organisme (le phénotype), est gouverné par le code génétique [24].
Un géne correspond a une région de I'ADN qui code la biosynthése d'une protéine : « un
géne, une protéine ». Cependant, les cellules n'expriment pas tous les génes qu'elles
possedent. Pour leur simple survie, elles doivent exprimer au minimum les génes codant les
protéines nécessaires au fonctionnement de la cellule (protéines d'entretien ou de ménage).
Sur la Iongue molécule d'ADN, support de I'hérédité, on distingue des régions qui codent
pour des protéines (les génes) et d’autres régions non codantes. Dans ces derniéres, il existe
des régions appelées microsatellites qui sont constituées de répétitions de séquences de 2,
3 ou 4 nucléotides. On estime entre 50 000 a 100 000 le nombre de microsatellites dans

le génome.

1.2.2. Polymorphisme de 'ADN

Un grand pourcentage de 'ADN, soit environ plus de 99 %, est semblable chez les étres
humains, mais seulement I & 2 % est traduit. En effet, une bonne partie du génome humain
est constitué de séquences non traduites, connues sous le terme d ADN poubeﬂe.
La plus grande partie de cet ADN, dont on ne connait pas la fonction précise, est formée
d'unités répétitives, c'est-a-dire de séquences identiques, d’'un nombre variable de paires de
base, qui sont propres a la personne [25].
Un marqueur génétique est défini par plusieurs critéres :

e Sa transmission héréditaire ;

e Son caractére stable au cours de la vie d'un individu ;

e Son taux d’hétérozygotie ;

e Son grand polymorphisme ;

e Son pouvoir de discrimination [25].
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Dans la pratique, comme seulement quelques fragments, concrétement les plus
polymorphes. Il existe une multitude de types de polymorphisme, mais ceux utilisés
habituellement en analyse légale sont les polymorphismes de longueur [25].
Clest au niveau des régions non codantes que se trouvent des différences de séquences
définissant les polymorphismes inter-individus. Les régions polymorphes sont des
séquences variables sur des loci (pluriel de locus) précis du génome. Ces variations
définissent les alleles qui, une fois combinés, constituent I'empreinte génétique d'un
individu [26].
Deux principaux types de polymorphismes se distinguent [25] :

o [ polymorphisme de séquence, portant sur un seul nucléotide ou les SNP bases

dans la séquence du génome. Sur la totalité des polymorphismes rencontrés dans le

génome humain. Les SNP représentent environ 90%.

e [ e polymorphisme de longueur, se déclinant en mini, micro et macro-satellites.
polymorp g

O Macro-satellites
Les motifs répétés sont ici trés longs, équivalents a plusieurs centaines de kilobases. Ils sont
généralement localisés dans les régions centromeéres. Leur taille importante ne permet pas
une amplification par PCR.
Par conséquent, I'analyse de ces marqueurs génétiques n’est pas utilisée, par manque de

sensibilité sur les résultats obtenus.

O Minisatellites ou Variable Number of Tandem Repeats (VINTR)
Les minisatellites sont des séquences répétées de plusieurs milliers de bases. Leur
localisation est principalement télomérique. Du fait de leur longueur, et de méme que pour
les macro satellites, ce type de polymorphisme n'a pas d'utilité dans les tests d'empreintes
génétique.

0 Microsatellites ou STR
Les Short Tandem Repeats (STR) sont des répétitions qui peuvent atteindre 100 pb de

longueur. L’exceptionnel pouvoir discriminant des marqueurs microsatellites leur a permis
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de conquérir de nombreux domaines comme la médecine légale, la génétique des
populations ou encore la biologie de la conservation.
Ils constituent une riche source de marqueurs hautement polymorphes et sont par
conséquent, devenus les marqueurs de choix pour l'identification humaine [27].
Il est hautement improbable que, mis a part les jumeaux identiques, deux personnes

présentent le méme profil génétique, compte tenu du nombre de marqueurs utilisés [27].

1.2.3. Méthodes d’analyse du génome
II existe de nombreuses méthodes d’étude du génome. La plupart sont basés sur le principe
de complémentarité du duplex d’ADN. Parmi ces méthodes, on peut citer, la PCR, le
séquencage de Sanger, le séquengage de nouvelle génération et autres. Nous allons décrire
la technique d’étude des microsatellites. Les méthodes d’étude des microsatellites sont
reproductibles, automatisables et trés précises, donc fiables et efficaces. Les techniques de
biologie moléculaire mises en ceuvre permettent d’effectuer les étapes indispensables a
I'analyse [23].
> Premiére étape : extraction de 'TADN
L’ADN peut étre extrait a partir de toute cellule nuclée comme les globules blancs du sang,
les cellules du frottis oral, de la racine des cheveux entre autres. Cependant, la prise de sang
est la technique la plus utilisée pour obtenir de I'ADN, car elle offre un bon compromis
entre facilité du prélevement, fiabilité de I'échantillon et automatisation des résultats
[24,28].
Cet ADN peut étre conservé plusieurs années et étre réutilisé pour d'autres études.
L’extraction est une technique permettant d'isoler 'ADN des cellules ou des tissus. Il existe
plusieurs procédés d’extraction d’ADN, certains sont automatiques et la plupart, manuels.
Parmi les techniques manuelles, citons celle au phénol-chloroforme, qui est le gold
standard, car il donne un rendement satisfaisant pour un matériel génétique de bonne
qualité.
Le procédé classique est l'extraction par le couple phénol-chloroforme. Le phénol est un

excellent agent dénaturant des protéines ; il permet de séparer efficacement les protéines et
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les acides nucléiques. Il est ensuite éliminé par I'extraction avec du chloroforme (non
miscible avec ['eau).
La séparation des phases aqueuse et organique, peut se faire par centrifugation. La phase
aqueuse contient les acides nucléiques. Des traitements par des agents clivant les protéines
(protéolyse) peuvent étre nécessaires.
Les acides nucléiques peuvent étre finalement récupérés sous forme solide a la suite de
précipitation par 'alcool éthylique ou par I'alcool isopropylique [29].
L'ADN ainsi extrait peut ensuite étre utilisé pour des recherches de biologie moléculaire,
telles que le séquengage, la PCR oule clonage. 11 existe différents protocoles pour extraire

I'ADN, qui suivent approximativement le méme schéma de principe :

> Deuxiéme étape : contrdle de 'extraction par dosage de la concentration I'ADN
(quantification)

Une fois que I'ADN a été isolé et prépargé, il faut déterminer la quantité avec laqueﬂe
travailler, avant de pouvoir 'utiliser pour un test de PCR ou de séquengage. II existe
plusieurs méthodes pour quantifier I'ADN, parmi lesquelles les plus couramment utilisées
sont 'absorbance UV et la fluorescence. La méthode d'absorbance des rayons UV est
Iargement utilisée pour quantiﬁer I'ADN en raison de sa rapidité, de sa simplicité et de sa
capacité a fournir des informations sur la qualité de I'échantillon. L’absorbance est mesurée
2260/280 nm 280nm et le rapport permet d’apprécier la quantité et la qualité du matériel

génétique [30,31].

> Troisiéme étape : amplification des microsatellites de 'ADN par PCR

La réaction de polymérisation en chaine ou Polymerase Chain Reaction (PCR) est une
technique de biologie moléculaire assurant I'amplification in vitro d'un fragment d'ADN
jusqu'a un milliard de fois [32] .

Cette technique peut s’apparenter a une "photocopie" en un trés grand nombre
d’exemplaires d'un fragment d’ADN contenant les microsatellites a analyser.

La taille de I'amplifiat varie en fonction du nombre de répétitions de séquences de

nucléotides. A chaque taille possible, correspond un alléle du microsatellite [33].
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Principe
La PCR est basée sur le mécanisme de réplication de I'ADN in vivo : 'ADN bicaténaire
est déroulé en ADN monocaténaire, puis dupliqué et réenroulé, selon des cycles répétitifs
comprenant les trois étapes suivantes [34] :

o Dénaturation de I'ADN par fusion a haute température pour convertir I'"ADN
bicaténaire en ADN monocaténaire. Cette étape est réalisée a une température
comprise entre 93 et 96°C.

o Hybridation a I'ADN cible de deux oligonucléotides utilisés comme amorces. Cette
hybridation a lieu a une température comprise entre 55 et 65°C.

o Elongation ou extension de la chaine d'ADN par addition de nucléotides a partir
des amorces, en utilisant I'ADN polymérase comme catalyseur en présence d'ions

Mg2+. La température optimale de travail de ' ADN polymérase est de 72°C.

Théoriquement, aprés 20 cycles PCR, en supposant une efficacité de 100% de la PCR, il
y aura une amplification d'un facteur de la séquence d'ADN cible initiale, soit I 048 576
copies de la matrice initiale. On comprend qu'on atteint Ia des sommets jusqu'alors inégalés
en maniére de puissance de détection. Dans la pratique, on considére qu'un protocole PCR
de 35 4 40 cycles d'amplification permet d'obtenir entre 100 000 et I 000 000 de copies
d'une séquence d'ADN cible [34].

Automatisation

Le développement des blocs de température qui peuvent augmenter et abaisser rapidement
leur température de matiére automatisée et programmée : thermocycleurs ou machines

PCR (chauffages et refroidissement par fluides, résistances électriques ou semi-

conducteurs) [34].
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e Acteurs
Les acteurs de la PCR sont :
o L’ADN

Avant la réaction de PCR, 'ADN est extrait a partir de I'échantillon que I'on veut analyser
(salive, cheveux, cellules, fossile, entre autres). Puis, cet extrait purifié en ADN, contenant

le fragment I’ADN que 'on souhaite amplifier, peut étre utilisé en PCR.

O Les deux amorces
Ce sont des fragments courts d'ADN, capables de s'hybrider de fagon spécifique, grice a
la complémentarité des bases, sur I'un des deux brins d'ADN. Les amorces sont choisies
de fagon a encadrer la séquence d'ADN a amplifier.

o Les Désoxyribo-Nucléotides-Tri-Phosphates (dATP, dCTP, dGTP, dTTP)
Les dNTPs (Désoxyribonucléotides-Tri-Phosphates) sont des molécules de base, qui
constituent 'ADN, utilisés par la Taq polymérase pour la synthése du nouveau brin

d’ADN complémentaire.

o0 L’enzyme Taq polymérase
L’enzyme utilisée est une polymérase, elle peut synthétiser un nouveau brin d’ADN a partir

du brin ADN matrice aprés s’étre fixée a une amorce.

0 Le milieu réactionnel
Le milieu réactionnel de la PCR comporte TADN a amplifier, les dNTPs, les deux
amorces, la Taq polymérase, un tampon et des ions magnésium (MgCI2). Ces deux derniers
composants définissent un milieu avec un pH optimal et une concentration saline optimale
pour le bon fonctionnement de I'enzyme [33].

La réaction de PCR est schématisée par la figure 4.
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Figure 4 : Schéma de la réaction de PCR [33]

suite, de I'interprétation.

un ordinateur muni d'un Iogiciel d’analyse.

> Cinquiéme étape : génotypage, analyse et interprétation

> Quatriéme étape : séparation des différents alléles par électrophorése capillaire

Ces amplifiats sont séparés en fonction de leur taille. Toutes les données sont intégrées par

Cette étape se fait par un Analyseur Génétique ABI Prism 310 (figure S). Les informations
sont ensuite transmises & un ordinateur qui les collecte et les fait traiter/ analyser par un

logiciel spécifique, le Gene Mapper ID V 3.2 (figure 6). Le manipulateur s'occupe, par la
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Figure 5§ : Image du ABI Prism 310 [35]
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Figure 6 : Image de l'interface du GENE MAPPER ID V 3.2.[36]
1.3.MICROSATELLITES OU SHORT TANDEM REPEATS (STR)

1.3.1. Description des STR
Les STR (ou microsatellites ou répétitions de séquences simples) sont de courtes séquences
d'ADN répétées en tandem qui impliquent une unité répétitive de I a 6 pb (paire de base),

formant des séries d'une longueur allant jusqu'a I00 nucléotides (nt) [3].
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Les STR sont tres fréquents sur le génome humain. Ils apparaissent de maniere dispersée,
plus ou moins uniformément dans tout le génome humain ; représentant environ 3 % du
génome total [3]. Cependant, leur répartition au sein des chromosomes n'est pas tout a fait
uniforme. La grande majorité des STR se trouvent dans les régions non codantes, alors
que seulement environ 8 % d’entre eux se trouvent dans les régions codantes. Par ailleurs,
leurs densités varient légérement selon les chromosomes. En moyenne, un STR se produit
pour 2000 pb dans le génome humain. Le locus STR est nommé, par exemple, D3S12606,
ot D représente I'ADN, 3 signiﬁe le chromosome 3 sur lequel se situe le locus STR, S

représente STR et 1266 est ['identifiant unique.

1.3.2. Types de STR
On distingue deux types de STR: les STR des chromosomes sexuels et les STR

autosomiques.

» STR des chromosomes sexuels

Tandis qu'un STR autosomique fait référence a un marqueur sur « un chromosome non
impliqué dans la détermination du sexe », un STR du chromosome X (X-STR) est « le
marqueur trouvé sur le chromosome X qui peut parfois étre utile pour aborder I'analyse de
parenté » [37] . L'utilisation du profilage ADN des X-STR est jugée importante pour
compléter le profﬂage ADN des STR autosomiques, en particulier dans les cas complexes
de parenté (en situation complexes (personnes disparues et de catastrophes de masse par
exemple) ce qui permet d'obtenir des résultats de STR autosomiques peu concluants ou
moins informatifs. En effet, les marqueurs STR situés sur le chromosome X contiennent
des informations génétiques des deux sexes avec un mode de transmission unique. En
revanche, le chromosome Y [38] et TADN mitochondrial (ADNmt) ne contiennent
respectivement que des informations génétiques provenant de la lignée masculine et
féminine [37]. Reconnaissant les applications potentielles des marqueurs X-STR dans les
enquétes médico-légales, des chercheurs ont établi un résumé comprenant des tests de
paternité en trios et en duos, des tests de parenté complexes incluant une paternité

déficiente, des cas incestueux reliant des parentés ayant des liens de sang et des tests de
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maternité. Il a été indiqué que 'analyse X-STR peut identifier I'ADN féminin dans le
mélange d'expositions masculines et féminines (par exemple la coloration mixte du sperme
et des ongles) plus efficacement que celui des STR autosomiques, considérant que « les
alleles » féminins ne peuvent étre complétement inclus dans la composante méle si par
hasard, une femme est homozygote a tous les loci. De plus, I'analyse X-STR peut
potentiellement fournir des informations sur des anomalies génétiques telles que le
syndrome de Klinefelter et le syndrome d'Ullrich-Turner, qui peuvent étre utilisés comme

renseignements médico-légaux pour affiner la recherche d'individus en I'absence de profils

ADN de comparaison [37].

» STR autosomiques

Ce sont eux qui nous intéressent dans ce travail. Selon le laboratoire, différents nombres
sont utilisés allant de 7 a 24. Ceux utilisés lors de I'élaboration de ce travail sont au nombre
de 15 a savoir D8SI179, D2ISII, D7S820, CSFIPO, DI19S433, vWA, TPOX,
DI8SSI, D3S1358, THOI, D13S317, D16S539, D2S1338, DSS818 et FGA (confer
figure 7).
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Locus Chromosome Alleles included in Identifiler”
Designation Location Allelic Ladder

D8S1179 8 8-19

D21S11 21gq11.2-g21 24, 242, 25-28, 28.2, 29, 29.2, 30,

30.2, 31, 31.2,32, 32.2, 33, 33:2, 34,
34.2, 35, 35.2, 36-38

D7S820 7911.21-22 6-15
CSF1PO 5q33.3-34 6-15
D3S1358 3p 12-19
THO1 11p15.5 %9930, 1, 133
D13S317 13922-31 8-15
D165539 16q24-qter 5, 8-15
D251338 2q35-37.1 15-28
D19S433 199q12-13.1 9-12, 122, 13, 13.2, 14, 142, 15, 152,
16,162, 17, 17.2
vWA 12p12-pter 11-24
TPOX 2p23-2per 6-13
D18S51 18g21.3 7,9,10,10.2,11-13,13.2, 14, 14.2, 15-27
Amelogenin X: p22.1-22.3
Y: p11.2 . §
D5S818 5q21-31 7-16
FGA 4q28 17-26, 26.2, 27-30, 30.2, 31.2, 32.2,

33.2,42.2,43.2,44.2,45.2, 46.2, 47.2,
48.2, 50.2, 51.2

Figure 7 : Kit d'identification des STR inclus dans le kit d'ampliﬁcation PCR
AmpFISTR Identifiler, co-amplifiés et analysés simultanément par
électrophorese capillaire ou sur gel avec les systémes ABI PRISM montrant

la séquence standard des IS STR [39].

1.3.3. Moyens d’étude des STR

Les STR sont étudiés a partir de deux moyens : la PCR et le séquencage.

Ils ont été détaillés plus haut (1.2.3. Méthodes d’analyse du génome).
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1.3.4. Classification des STR
Sur la base de différentes unités répétitives, les STR sont classés en différents types :
e D'une part, selon la longueur de I'unité de répétition majeure, les STR sont classés
en répétitions mono, di, tri, tétra, penta et hexa nucléotidique.
Le nombre total de chacun des types, diminue a mesure que la taille de I'unité de
répétition augmente. Les STR les plus courants dans le génome humain sont les
répétitions de dinucléotides.
® De l'autre part, selon la structure des répétitions, les STR sont classés en répétitions
parfaites (répétitions simples), contenant une seule unité répétitive, et en répétitions
imparfaites (répétitions composées), constituées de répétitions de composition

différente.

1.3.5. Caractéristiques des STR
Les microsatellites sont hypervariables : sur un locus, ils montrent souvent des dizaines
d’alleles différents I'un de l'autre dans le nombre de répétitions. Ils ont une taille
relativement petite et, par conséquent, sont facilement amplifiés par PCR [40]. Des milliers
de microsatellites polymorphes ont été caractérisés dans ' ADN humain [27].
Les STR présentent donc deux propriétés qui en font des marqueurs d’empreintes
génétiques fort utiles :

® il en existe de nombreuses variations possibles dans la population ;

e il est facile d'identifier les variations présentes dans un échantillon donné 'ADN a
I'aide des techniques permettant d’en déterminer la longueur.

Les STR sont des marqueurs particuliérement puissants. En effet, ils sont trés abondants

dans le génome humain et hautement informatifs, parce qu'ils présentent de nombreux

alleles, certains avec une distribution géographique spécifique. Ils sont, de plus, faciles a

identifier et a interpréter par PCR.

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION BENINOISE 24
ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION



GENERALITES

1.3.6. Nomenclature des STR

La nomenclature des loci STR étudiés dans les profils génétiques, est construite de maniére

trés spécifique (figure 8):
e La premiére lettre, le D, est I'abréviation de DNA (ADN) ;

® Le second élément est le numéro du chromosome portant la séquence ;

e Lalettre en troisieme position définit la géolocalisation précise sur le chromosome

: S pour une séquence d’ADN unique, Z pour une localisation multiple sur un

méme chromosome, ou F pour une localisation multiple sur des chromosomes

homologues ;

® Le dernier nombre confere un caractére unique au locus mais n'apporte aucune

information sur la portion chromosomique concernée. Certains loci ne suivent pas

cette nomenclature et leur dénomination correspond aun sigle nventé par I’équipe

I’ayant découvert [25].

15 CODIS STR Loci with
= Chromosomal Positions

TPOX

.
0351 358

= o

D8S1179

D55818 VWA
FQA D75820
g CSFIPO C; E
1 3 4 8 9 10 11 12
—
AMEL
E %= PentaE i
D13S317 E g -
D16S539 D18S51 021311 AMEL
g E 5 5 . PentaD U

13141516171819202122XY

Figure 8 : I5 STR en position sur leurs chromosomes en format de Caryotype [41]
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1.3.7. Utilités des STR
Les STR ont des propriétés telles que 'abondance, la codominance, le polymorphisme et
la neutralité (ﬂs sont presque sélectivement neutres). En outre, les STR contiennent des
fragments I’ADN suffisamment petits pour étre amplifiés par PCR et séparés dans un
milieu a haute résolution [4].
Avec la disponibilité de nouvelles technologies, telles que les séquenceurs capillaires a haut
débit ou de spectrographie de masse, le dimensionnement des alleles est rendu plus aisé
dans I'analyse des STR, qui sont largement utilisés dans la recherche scientifique et
appliquée.
Les STR sont extrémement utiles dans des applications telles que :
I) la construction de cartes génétiques ;
2) lalocalisation des genes ;
3) L’analyse des liaisons génétiques (entre populations de différentes régions, ainsi que
la route de migration des peuples anciens) ;
4) T'identification des individus (empreinte digitale) ;
S) le diagnostic des maladies (la médecine prédictive) ;
0) la reconstruction de I'histoire de la migration et de I'évolution des especes [4] ;
7) T'évaluation de la diversité biologique a différents niveaux d'organisation
biologique ;
8) les tests de paternité ;

9) la génétique des populations.

Néanmoins, I’application des STR a Ia génétique des populations nécessite une
compréhension plus détaillée du processus de mutation des STR [4].

Le taux de mutation des STR est tres élevé : les séquences d'ADN uniques dans un génome
présentent un taux de mutation trés faible (environ 10 a 9 nt par génération), alors que les
taux de mutation dans les séquences STR sont de plusieurs ordres de grandeur plus élevés,
pouvant aller de 107 a 107 nt par génération. Il existe apparemment une grande variation

des taux de mutation entre les locus. Une étude a montré que dans les loci STR humains
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non pathogenes, les répétitions de dinucléotides affichent le taux de mutation le plus élevé,
tandis que celles des STR tétra nucléotidiques sont de SO % inférieures en termes de
mutation. Néanmoins, les taux de mutation des répétitions tri nudéotidiques associées a
une maladie dépassent de quatre a sept fois la valeur normale [4].
La différence de taille entre deux alleles STR différents peut étre informative : plus la
différence est grande, plus le nombre d'événements de mutation est élevé. Il existe donc
une « mémoire » des événements de mutation passés.
Autrement dit, lorsqu’une mutation se produit, le nouveau mutant est lié a I'allele dont il
est issu. La prévalence de différents événements mutationnels peut varier considérablement
d’un groupe a l'autre. Ainsi, ignorer la possibilité que le méme type allélique trouvé chez
différents individus ou population, puisse étre dérivé de différents processus évolutifs,
pourrait conduire a des estimations biaisées de la structure génétique.
Par conséquent, il est trés important de connaitre en détail le processus de mutation des
STR avant de les appliquer aux études de génétique des populations [4,42].
A I'heure actuelle, les loci STR sont utilisés pour révéler les relations entre les populations

de différentes régions, ainsi que la route de migration des peuples anciens.

1.3.8. Etudes sur les STR en Afrique

La revue de littérature nous a permis de trouver quelques études similaires.

En 2002, Gongalves et al., ont étudié un échantillon de 100 hommes non apparentés, en
bonne santé, en Guinée-Bissau, saisi pour IS STR. Ces hommes ont été soumis a un
entretien afin de recueillir leur consentement éclairé et de vérifier leur origine ethnique. En
fonction de leurs groupes ethniques, les sujets ont été codés comme suit : Bijago’s (de
I'archipel de Bijago), Balanta, Felupe, Mansonca, Susso et Mandinga.

Les résultats montraient qu'il n'y avait pas de différences significatives sur les fréquences
alléliques entre les différents groupes ethniques, ce qui était attendu en raison de la petite
taille de I'échantillon pour chaque groupe.

La population guinéenne était en équilibre de Hardy-Weinberg pour tous les loci. Elle a

présenté des différences significatives par rapport aux Afro-américains aux loct D2ISIT,
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Penta E, CSFIPO, Penta D et TPO, et aux Mozambicains aux loct D3S1358, D21SI1,

CSFIPO D8SI179, FGA, THOI et TPO (dans tous les cas, un test G, utilisant la
méthode de Fisher, p< 0,0I).

Il existait néanmoins des caractéristiques intéressantes liées a des alleles spécifiques qui
n'ont pas été rapportées dans une enquéte au Mozambique mais qui apparaissent dans les
espéces caucasoides ou nord-africaines. Tel était le cas de I'alléle 13 de D3SI358 et de
I'allele 29.2 de D2ISI1, qui ont été rapportés avec une faible fréquence chez les individus
caucasoides des Etats-Unis et les Berbéres, mais pas au Mozambique ou chez les Afro-
américains. En Guinée-Bissau, le premier allele a été trouvé exclusivement chez deux
groupes ethniques, les Bijago et les Felupe et le dernier chez les Bijago et les Beafadas.
L'allele 7 de D7S820, apparu chez les Susso de Guinée-Bissau, n'a pas été signalé au
Mozambique, mais chez les caucasoides. L'allele 12 de VWA est apparu chez les
Mandingues et les Peuls, deux groupes ethniques connus pour étre historiquement liés aux
Nord-Africains. Il est absent chez les autres Africains mais est apparu dans les populations
de Madere et des Acores.

Enfin, l'allele 2I de VWA a été trouvé chez les Mandingues et les Bijago, absent dans
d'autres populations africaines. Il apparait au Maroc, aux Agores et chez d'autres
caucasoides. Les nouveaux systémes Penta E et Penta D inclus dans le kit Promega se sont
révélés étre de bons marqueurs pour les tests de paternité (PD % 0:983 et 0,969,

respectivement) [ 10].

En 2007, El Ossmani et al, ont étudié la population arabophone de Rabat-Salé-
Zemmour-Zaer, a travers un échantillon de prélévements sanguins de 387 individus
arabophones adultes sains, non apparentés et dont les 4 grands-parents sont nés dans la
méme région. Ces individus ont été recrutés sur la base d'une enquéte linguistique réalisée
sur le terrain. Un entretien préalable avec les individus avait permis de confirmer une
répartition homogeéne de leurs origines sur I'ensemble de la région.

Les critéres de sélection des systémes génétiques ont pris en compte : (i) I'étendue de leur

polymorphisme conditionnant leur capacité a différencier les populations humaines entre
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elles, (i) la connaissance validée de leur modalité de transmission génétique, (iii) Paction
éventuelle de la sélection naturelle sur certains d’entre eux, (iv) la possibilité de mettre en
ceuvre des méthodes d’exploration validées et maitrisées, et enfin (v) I'existence de données
bibliographiques "exploitables" pour de nombreuses populations en vue de comparaison.
L’association de nouveaux systémes génétiques afin d’évaluer leurs possibilités d'utilisation
en anthropologie génétique, a été faite dans le cas des 15 STR du kit Identifiler de I'étude
(TPOX, D3S1358, FGA, DSS818, CSFIPO, D75820, D8SI179, THOI, VWA,
DI3S317, D16S539, DI8SSI et D2ISIT).
Les résultats montraient une population génétiquement treés diversifiée avec des
hétérozygoties allant de 0,672 pour les loci DSS818 et TPOX, 2 0,879 au niveau du locus
D2S1338. La population étudiée était présente en équilibre de Hardy-Weinberg pour tous
les loci, a 'exception des deux loci DI6S539 et FGA dont la divergence constatée par
rapport a 'état d’équilibre s'est révélée significative, méme apres l'application de la
correction de Bonferroni.
Les loci D18SSTet D21ISIT étaient les plus polymorphes avec 13 alléles. En effet, ces deux
loci présentaient les pouvoirs discriminants les plus forts, soit respectivement 0,961 et
0,948. L'allele qui présentait la fréquence la plus élevée (0,419) a été rencontré au niveau
du locus DSS818 (12 répétitions). Ce locus a par ailleurs présenté le pouvoir d’exclusion
le plus faible a c6té du locus TPOX (0,387). En effet, les nombres d'alleles au niveau de
ces deux loci étaient respectivement de 7 et 8.
Ces résultats confirmaient le potentiel discriminant important de ces marqueurs, avec une
valeur importante au niveau du systéme DI8SSI, concordant avec les résultats de Shepard
et Herrara (2005), sortis d'une étude réalisée dans la population iranienne. Ceci témoigne
de la fiabilité de l'usage de ces marqueurs, non pas seulement en matiére d'identification
des individus, mais surtout pour quantifier les affinités génétiques entre les populations

humaines.
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Il a été trouvé que I3 des IS loci étudiés, ont montré une population en équilibre

génétique. Cependant, la distribution des fréquences alléliques des loci D16S539 et FGA

s'est présentée déviée de I'état d’équilibre [6].

En 2020, Azonbakin et al., ont mené une étude portant sur un groupe de 251 personnes
nées de parents béninois, enregistrées, a3 Cotonou, dans le Laboratoire d’Histologie,
Biologie de la Reproduction, Cytogénétique et Génétique médicale (Unité de Biologie
Humaine) de la Faculté des Sciences de la Santé de I'Université d’Abomey-Calavi. L’étude
a eu lieu sur une population abordée dans le test de filiation, en bonne santé, sans aucun
lien parental entre eux, originaires de toutes les régions du Bénin, sans distinction d'origine
ethnique ou de langue.

Les résultats montraient que I'allele 12 avait la fréquence la plus élevée (0,452) au locus
DI3S317. La population béninoise s’est montrée trés diversifiée avec des valeurs
d'hétérozygotie allant de 0,63 au locus DI3S317 a 0,89 au D2SI1338. Le pouvoir
d'exclusion des locus variait de 0,33 (pour le locus DI3S317) a 0,78 (pour le locus
D2S1338). Selon 9 des 1S loci étudiés (sauf D2ISII, D7S820, D18SS1I, THOI,
DSS818 et FGA), la population béninoise se situe en équilibre Hardy-Weinberg. Le locus
DI8SSI semblait étre le plus polymorphe (26 alléles) et possédait le plus fort pouvoir
discriminant (0,99),) ainsi que le contenu informatif du polymorphisme (0,92). Le locus
DI3S317 était le moins polymorphe (7 alleles) et possédait le plus faible pouvoir
discriminant et le contenu informatif sur le polymorphisme respectivement a 0,75 et 0,63.
Le pouvoir d'exclusion combiné des STR était de 'ordre de 0,9999 et le pouvoir de
discrimination combiné était supérieur 2 0,9999999999 [11].

En 2023, Dahbi et al,, ont caractérisé la population berbérophone du Souss (Maroc), basée
sur les STR autosomiques. Dans cette étude, le systéme d'amplification PCR AmpFISTR
Identifiler a été utilisé pour établir les fréquences alléliques et les parametres statistiques
de IS5 STR autosomiques chez 150 individus berbérophones non apparentés en bonne
santé du Souss. Les relations génétiques entre le Souss (I'une des plus anciennes zones

d’établissement humain d’Afrique du Nord situé au sud du Maroc), et d'autres populations
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de référence, sur la base de I'ensemble de données recueillies, ainsi que des données de
population précédemment publiées, ont été explorées. Les résultats montraient que dans
la population berbérophone du Souss, un total de 210 alleles a été détecté pour ces 15
locus STR, avec des fréquences alléliques correspondantes allant de 0,003 a 0,367. Le
locus le plus polymorphe était DI8SSI avec 23 alléles et le moins polymorphe était
D8SI179 avec 08 alleles. L'hétérozygotie observée de DSS818 et de CSFIPO s'est avérée
taible, soit 0,0687. Les autres loci STR ont montré des valeurs élevées allant de 0,707 pour
DI165539 20,887 pour D8SI179. Grice a la correction de Bonferroni, un écart significatif
par rapport a I'équilibre de Hardy-Weinberg a été détecté pour trois marqueurs : THOI,
VWA et DIBSSI. Les valeurs les plus élevées de PIC et PD ont été observées au locus
DI8SSI (0,883 et 0,972, respectivement), tandis que les valeurs les plus faibles ont été
observées au locus CSFIPO (0,700 et 0,889, respectivement). Les PM variaient de 0,028
au locus DI8SST a 0,111 au locus CSFIPO. Les valeurs les plus élevées de TPI et de PE
observées au locus D8SII79 étaient respectivement de 4,412 et 0,768, tandis que les
valeurs les plus basses des deux parameétres étaient respectivement de 1,596 et 0,408 aux
locus DSS818 et CSFIPO. Les 15 STR testés présentaient un polymorphisme important
avec des pouvoirs de discrimination élevés (PD > 0,890) et d'exclusion (PE > 0,400). Les
valeurs combinées du pouvoir de discrimination (CPD) et du pouvoir combiné d’exclusion
(CPE) étaient respectivement de 0,9999999999999999998687 et 0,99999873. D'un
point de vue médico-légal, cette étude a révélé un polymorphisme élevé des marqueurs
sélectionnés (PIC > 0,700), de sorte que l'utilisation combinée du IS STR s’avére tres
efficace pour discriminer les individus (CPD > 99 %) et exclure une fausse paternité (CPE
> 99%). Ces observations confortent la pertinence de ces 15 loci pour les cas médico-
légaux dans la population du Souss, c'est-a-dire I'identification des personnes et
["évaluation de la paternité [8].

e En 2023, Lendoye et al., ont étudié les fréquences alléliques de 22 loci de répétitions
courtes en tandem et schémas tri-alléliques de Penta D et TPOX identifiés dans la

population gabonaise. Au total, 115 sujets non apparentés issus de 39 familles, ont été
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inclus. Ont été examinés pour le test de paternité, 115 sujets non apparentés de 39 familles
au DNA-LAB Gabon situé a Libreville. Ont été inclus 42 enfants, 39 peres présumés et
34 meéres. Les fréquences alléliques des 22 loci STR ont été analysées. Les résultats ont
révélé que sur les 22 STR testés, onze étaient hautement polymorphes, tandis que les autres
loci avaient moins de dix alléles. Les loci les plus polymorphes étaient D2ISTT (16 alléles)
et FGA (17 alléles), tandis que les loci D3SI358 et THOI étaient moins polymorphes,
avec seulement cinq alleles chacun. Des écarts par rapport a I'équilibre de Hardy-Weinberg

ont été observés dans les loci TPOX, D3S1358, CSFPO et D75820 [9].

1.4. CONCEPTS DE BASE EN GENETIQUE DE LA POPULATION

La revue de la littérature a permis de renseigner ces concepts [43—47].

1.4.1. Données des populations

Les calculs statistiques des ADN médico-légaux font appel a des modeles théoriques pour
décrire les informations sur la population. Un modele important en génétique des
populations est le principe ou I'équilibre de Hardy-Weinberg, qui relie les fréquences
alléliques aux fréquences génotypiques. La validation du modele peut étre effectuée en
collectant des données aupreés de divers groupes de population et en examinant ces données
avec divers tests statistiques, pour évaluer la corrélation des données du monde réel avec le
modele de population.

Aftin d'évaluer la fréquence ou la rareté d'un alléle particulier et d'une combinaison d'alleles,
des données sont recueillies auprés de groupes représentatifs d'individus. Il est possible de
gérer un petit sous-ensemble de la population et de prédire de maniére fiable les fréquences
des alleles et des génotypes dans I'ensemble de la population. La clé est de collecter des
informations auprés d'un nombre suffisant d'individus pour estimer de maniére fiable, la
fréquence des alleles majeurs pour un locus génétique.

En abordant le sujet des problémes de génétique des populations dans la criminalistique
de 'ADN, Lander [48], de 'institut Whitehead de recherche biomédicale, a déclaré en
1989 que la détermination précise des fréquences des génotypes dépend de quatre

hypotheses sous-jacentes :
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I) La population correcte a été identifiée ;

2) L'échantillon est suffisamment grand pour que les fréquences observées
représentent avec précision les véritables fréquences de la population ;

3) L’échantillon est véritablement sélectionné de maniére aléatoire ;

4) La population est mélangée de maniére homogene de sorte que chaque locus est

dans I'équilibre de Hardy-Weinberg et les loci sont, ensemble en équilibre de

liaison [46,47].

1.4.2. Génération d'une base de données ADN d’une population [45—48]
L’objectif principal de la génération d'une base de données de population est de trouver
tous les alléles « communs » et d’échantillonner ces alleles plusieurs fois, afin d'estimer, de
maniére fiable, la fréquence des alléles présents dans la population considérée [42—45].
Les diverses notions évoquées ci-dessus seront utilisées lors de la réalisation de la présente
étude basée sur les STR et appliquée a la génétique de la population béninoise. Cela
permettra d’avoir une meilleure idée de la carte d'identité génétique de la population
béninoise. Cette information qui pourrait s'avérer capitale pour une approche non
seulement diagnostique, mais ausst thérapeutique plus efficace et plus adaptée, en
particulier face a I'émergence de pathologies qui étaient par le passé peu fréquentes. On
dénombre (en effet, de plus en plus précocement, de maladies héréditaires et congénitales)

au sein de la population béninoise.

1.4.3. Définition des principaux indicateurs utilisés
Dans I'analyse des données génétiques de population, plusieurs indicateurs statistiques
jouent un rdle essentiel pour évaluer la performance et I'informativité des marqueurs
génétiques. On les identifie en particulier, dans des domaines comme la médecine légale, la
médecine prédictive, les tests de paternité et la génétique des populations. Ces indicateurs
permettent de déterminer dans quelle mesure les marqueurs peuvent distinguer des

individus ou établir des relations biologiques [42,43].

Le pouvoir de discrimination (PD), introduit par Fisher en 1951, est un indicateur qui

mesure la capacité d'un marqueur génétique a distinguer deux individus choisis au hasard
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dans une population. Un PD élevé signifie que le marqueur est tres informatif et qu'il est

capable de différencier avec précision des individus génétiquement distincts. Ce concept

est crucial en médecine légale, ot I'objectif est d'identifier des individus a partir de leur

ADN.

L'indice de paternité (PI), quant a lui, évalue la probabilité que les marqueurs génétiques
d'un enfant soient compatibles avec ceux du pére présumé, en le comparant a un homme
aléatoire de la population. Cet indicateur est couramment utilisé dans les tests de paternité

pour confirmer ou infirmer la relation biologique entre I'enfant et le pere présumé.

Le pouvoir d’exclusion (PE) est un autre indicateur essentiel, utilisé principalement dans
les tests de parenté. 11 exprime la probabﬂité qu'un marqueur génétique puisse exclure un
homme en tant que pére biologique s'il ne I'est pas réellement. Un PE élevé signifie que le

marqueur est efficace pour éliminer les faux peres.

Pour chacun de ces trois indicateurs — PD, PI et PE —, une version combinée peut étre
calculée lorsque plusieurs STR sont utilisés. Cela est fait en retranchant de I la
multiplication (I-) des valeurs obtenues pour chaque locus, afin de tenir compte de
I'ensemble des informations génétiques. Les versions combinées sont désignées par
« pouvoir de discrimination combiné » (CPD), « pouvoir d’exclusion combiné » (CPE)
et « indice de paternité combiné » (CPI). Ces versions combinées permettent de mieux
évaluer la capacité globale d'un ensemble de marqueurs, a fournir des informations robustes
et fiables.

En plus de ces indicateurs, les mesures d'hétérozygotie observée (Ho) et d'hétérozygotie
attendue (He), sont largement utilisées pour quantifier la diversité génétique au sein d'une
population. L’hétérozygotie observée (Ho) représente la proportion d'individus dans une
population, qui sont hétérozygotes a un locus donné, c’est-a-dire ceux qui possédent deux
alleles différents. L’hétérozygotie attendue (He), en revanche, est la proportion
d’hétérozygotes prévue selon la théorie de I'équilibre de Hardy-Weinberg, qui décrit Ia

distribution des alléles dans une population idéale et stable (voir section suivante).
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Le Polymorphism Information Content (PIC) est une mesure utilisée en génétique pour
évaluer la diversité géné ique un locus par tculier au sein d'une popula 1on. permet de
évaluer la d t t d'un 1 ticul d' lat 11 td
R, L . v g N
quantifier I'informativité d'un marqueur polymorphique, c'est-a-dire sa capacité a se
différencier entre les différents génotypes présents dans une population donnée. Le PIC
prend en compte a la fois le nombre d'alleles présents a un locus et la fréquence de ces
alleles. Un élevé in ique qu'un locus es rés polymorphe, avec de nombreux a eles
léles. Un PIC élevé ind 'un 1 tt | h d b 11l
répartis de maniére relativement éoale, ce qui en fait un marqueur génétique plus informati
épartis d lat t égal q fait q génétique pl f tif
pour des études de variation génétique, de sélection génomique ou de parenté.
En somme, ces indicateurs permettent d’obtenir une évaluation compléte de la qualité des
données ADN dans des études de population, offrant des mesures précises de la diversité
génétique et de la fiabilité des conclusions tirées, que ce soit pour identifier des individus

ou pour établir des liens biologiques entre eux.

1.4.4. Equilibre de Hardy-Weinberg
L'équilibre de Hardy-Weinberg est un principe fondamental en génétique des populations,
qui décrit la maniere dont les fréquences des alleles et des génotypes se comportent d'une
génération & l'autre dans une population idéale. En 1908, Godfrey Harold Hardy et
Wilhelm Weinberg, ont décrit indépendamment ce modéle qui repose sur I'hypothése que,
sous certaines conditions, les fréquences des alleles (versions alternatives d'un gene) et des
génotypes (combinaisons spécifiques d'alléles chez un individu), restent constantes au fil

des générations, sans c'est-a-dire qu'il n'y a pas de changement évolutif [18,41,45].

1.44.1. Conditions nécessaires pour I'équilibre de Hardy-Weinberg
Pour qu'une population soit en équilibre de Hardy-Weinberg, plusieurs conditions doivent
étre réunies :
I) Taille infinie de la population : la population doit étre suffisamment grande pour
éviter les effets du hasard (dérive génétique) ;
2) Absence de mutations : il ne doit pas avoir de modifications dans I'ADN qui

changeraient les alléles ;
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3) Absence de migration : il ne doit pas avoir d'entrée ou de sortie d'individus (flux de
génes) dans la population ;

4) Absence de sélection naturelle : tous les génotypes doivent avoir les mémes chances
de survie et de reproduction ;

S) Accouplement aléatoire : les individus doivent se reproduire de maniére aléatoire,

/ / . . . / /
sans préférence pour un partenaire particulier basé sur le génotype.

1.44.2. Formule de Hardy-Weinberg

L'équilibre est mathématiquement exprimé pour un STR a deux alleles. Il s'agit d'une
équation mathématique qui peut étre utilisée pour calculer la variation génétique d'une
population a I'équﬂibre qui restera constante d'une génération a ['autre, en l'absence de
facteurs perturbateurs.
Pour explorer I'équation de Hardy-Weinberg, nous pouvons examiner un locus génétique
simple dans lequel se trouvent deux alléles, A et a. L'équation de Hardy-Weinberg
s'exprime comme suit [ 18] :
pPt2pgtq =1
Dans ['équation :

® p estla fréquence de I'allele « A » ;

® gest la fréquence de I'alléle « a » dans la population ;

e p’ représente la fréquence du génotype homozygote AA ;

® g’représente la fréquence du génotype homozygote aa ;

® 2pq représente la fréquence du génotype hétérozygote Aa.
La somme des fréquences alléliques de tous les alléles au locus doit étre égale a I, donc p
+ q = L. Si les fréquences alléliques p et q sont connues, alors les fréquences des trois
génotypes (AA, aa, Aa), peuvent étre calculées a I'aide de la méthode de Hardy-Weinberg.
Dans les études de génétique des populations, I'équation de Hardy-Weinberg peut étre
utilisée pour apprécier si les fréquences de génotypes observées dans une population,
different des fréquences prédites par I'équation [18]. Ces fréquences doivent rester

constantes d'une génération a l'autre tant que les conditions de l'équilibre sont respectées.
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1.44.3. Importance du modéle de Hardy-Weinberg
Ce modele sert de référence en génétique des populations. Lorsqu'une population s’écarte
de cet équilibre, cela suggere que I'une ou plusieurs des hypothéses de base (comme la
sélection naturelle, les mutations, la migration, ou la dérive génétique) influencent les
fréquences des alleles [42—44]. Ainsi, 'équilibre de Hardy-Weinberg est utilisé pour
détecter des forces évolutives en action ou pour étudier des événements comme le flux de
\ V4 Vd . Ve . .
génes, les goulots d’étranglement démographiques et les sélections naturelles agissant sur

des populations.

1.5. APERCU DE L’ASPECT PSYCHO-SOCIAL DES TESTS DE FILIATION

1.5.1. Besoin de demande de test ' ADN
Ce test s’avere pertinent dans certaines situations sociales. On peut citer entre autres :

I) La reconnaissance volontaire de paternité : pour attester la réelle paternité, avec la
fierté inhérente pour un individu, un parent ou une famille, ou dans une situation
d’enfant posthume.

2) La paternité contestée : pour révéler la vérité de fagon objective et scientifique dans
les situations ot la paternité est désavouée ou discutée par plusieurs présumés peres.
Dans ces conditions, la juridiction intervient (procédure judiciaire). Le juge
ordonne le test et envoie des réquisitions aux personnes impliquées.

3) La demande des parents : une mére qui ne sait vraiment pas qui est le pére de son

enfant, peut faire recours au test I’ ADN, pour obtenir la lumiére.

1.5.2. Aspect psychosocial du test ADN
Les tests généalogiques, permettent de connaitre I'origine géographique des ancétres d'un
individu. Si, au départ, ils semblent ludiques, leurs conséquences pour une personne, ou sa
famille, sont souvent mal évaluées.
Une question fondamentale est de savoir pourquoi faire un test de paternité. Un test de

paternité permet d'affirmer ou de réfuter une paternité soupgonnée.
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Le résultat d'un test de paternité peut avoir des conséquences familiales, juridiques ou
psychiques sur lesquelles nous souhaitons attirer une certaine attention. D'un point de vue
juridique par exemple, la demande d’un test de paternité est souvent liée a des enjeux légaux
importants liés & la vie familiale (filiation, entre autres) et aux droits des individus
concernés (droits de succession, entre autres). Le résultat peut provoquer des changements
concernant les droits de rente, de legs et d’héritage, ainsi que de nationalité pour un enfant
[49].
Psychologiquement et socialement, un résultat inattendu ou indésirable peut avoir des
effets sur I'individu concerné ainsi que sur les relations familiales et la structure sociale. Un
doute sur la paternité peut provoquer un stress mental et une charge émotionnelle intense.
Les résultats obtenus peuvent avoir un effet dévastateur, parfois irréversible, pour une
famille [49], pour plusieurs familles.
Les résultats de tests ADN plongent parfois le sujet concerné dans un véritable état de
sidération, voire de décompensation psychiatrique. Les analyses génétiques se généralisent,
parfois pour venir au secours de la paix des familles, parfois au risque de la faire voler en
éclats, avec tous les inconvénients sur le plan psychologique et social. Clest cela qui justiﬁe
que I'usage des tests de filiation n'est autorisé que sur décision de justice, a des fins
médicales, ou pour raison de recherches scientifiques. Car, lorsque la vérité fait jour, la
sacro-sainte famille peut voler en éclats [12].
I y'a des demandes de méres, qui entendent obliger le géniteur de leur enfant a les aider
financiérement, ou a établir leur honorabilité ; mais aussi celles de péres, qui veulent
s'assurer d'une paternité ou qui ne veulent pas ou plus l'assumer.
Dérangement dans les relations familiales
— Sentiments de doute et de méfiance
La demande d'un test ADN peut engendrer des sentiments de doute sur la légitimité de la
paternité. La confiance au sein du couple des deux coparents ou du couple restructuré
autour d'un parent impliqué, est mise a mal.

— Tensions familiales et impact sur les relations familiales
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La demande d'un test peut provoquer des tensions ou des conflits entre les membres de la
tamille, surtout si elle est pergue comme une remise en question des liens affectifs et de la
fidélité. Les résultats peuvent influencer durablement la dynamique familiale.

— Violences
Une attitude violente ou un comportement violent peut s’installer entre coparents, entre
enfant impliqué et parents.
Conséquences et impact psychologiques

— Stress et anxiété
L’attente du résultat génére une anxiété,/ angoisse qui peut samplifier ou s’apaiser a
I'annonce du résultat. Les relations familiales s'en trouvent perturbées.

— Stigmatisation
Un enfant pour qui I'identification filiale révélée est différente de celle portée jusque-la
peut étre stigmatisé et se sentir désagrégé. Sa mére est couverte d’opprobre si elle avait fait
usage de faux volontairement ou non. Un pére interpellé dés le début qui a toujours fui sa
responsabilité peut étre rejeté par son enfant qu'il avait réfuté depuis sa naissance. La
stigmatisation est multiple et variée.

— Identité et appartenance
Les résultats du test peuvent avoir un impact sur le sentiment d'identité et d'appartenance,
notamment pour ['enfant concerné, qui pourrait se sentir rejeté, déstabilisé ou brusquement
adulé par les résultats. Sa vie et ses projets de vie pourront s’en trouver bouleversés dans
un sens ou ['autre,
De nombreuses démarches proviennent de personnes plus agées, de fréres et sceurs dont le
pere est décédé. Ils s'interrogent sur leurs origines réciproques et exigent des tests de fratrie.
D'autres s'enquiérent de savoir si une personne est bien la tante ou I'oncle, le neveu ou la
niéce, le cousin ou la cousine, sans oublier les jeunes gens qui sollicitent des laboratoires,
afin de connaitre ou de vérifier I'identité de leur pére biologique. Un enfant sur trente ne
serait pas celui du pere déclaré, selon une étude publiée dans la revue The Lancet [SO]. Le

doute est permis, la réponse est maintenant aisée.
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Reconnaissons un certain aspect pratique peu positif du test. On note ;
— Une invasivité ou intrusivité pergue par le prélévement pour le test ADN, bien que
simple. Ce prélévement est une atteinte a I'intégrité de I'organisme et du psychisme

— Un stress d’attente : le temps de latence pour obtenir le résultat est assez stressant.

Le test ADN apporte des clarifications fondamentales. Cependant, il est important de
prendre en compte les aspects psychologiques et sociaux associés a cette démarche et

5. . y , .
d instituer 1 accompagnement necessaitre.

1.5.3. Gestion de I'inconfort psychologique

Il s’avére indispensable de savoir gérer I'inconfort psychologique induit par les avatars de
toute demande de test de paternité. Il faut une communication ouverte, un soutien
psychologique et un encadrement juridique.

o Communication ouverte
Il est nécessaire de discuter ouvertement et honnétement a propos des raisons et des attentes
liées au test.

« Soutien psychologique
II est bien des fois, indispensable de consulter un psychologue ou un psychiatre pour gérer
['état de santé mentale 1ié a la situation.

 Encadrement juridique
Il convient de se faire conseiller par un avocat spécialisé en droit de la famille pour
comprendre les implications légales, surtout en cas de conflit ou en situation de réalisation
de test de paternité en post mortem. 11 est souvent question de prise de responsabilité pour
I'enfant dont I'identité est a décrypter ou qui se retrouve face a une question d’héritage en

chefterie, en richesse ou en remboursement de dettes.

1.54. Tests ADN et représentation sociale
En Afrique, spécifiquement au Bénin, quand une femme ou jeune fille déclare a un homme
Alpha peu engagé, ou a la famille de ce dernier, qu’elle porte un feetus d’Alpha, on entend
la réponse courante suivante, a elle adressée : « a la naissance, une simple vue du bébé,

permettra d’identifier des traits physiques indéniables caractéristiques de la famille ». Car
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dans la représentation culturelle béninoise, le sang a son langage et le sang reconnait le

sang, stipule 'adage populaire.
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CADRE, MATERIEL ET METHODES D’ETUDE

2.1. CADRE D’ETUDE
La présente étude s'est déroulée dans le Laboratoire d’Histologie Biologie de la
Reproduction Cytogénétique et Génétique médicale —Unité de Biologie Humaine, a la

Faculté des Sciences de la Santé (FSS) de I'Université d’Abomey-Calavi (UAC).

2.1.1. Le Bénin

La République du Bénin est située en Afrique de I'Ouest. Elle est bordée au nord par le
fleuve Niger, au Sud par 'Océan Atlantique, au Nord-Ouest par le Burkina-Faso, a 'Ouest
par le Togo et a I'Est par le Nigéria.

Elle s’étend sur une longueur de 700 km, de 'Océan Atlantique jusqu’au fleuve Niger ; sa
largeur varie de 125 km le long de la cote a 325 km a la latitude de Tanguiéta [ST].

En 2024, la superficie du Bénin se chiffre a 114 763 km? Le pays est divisé en 12
départements. Sa population est estimée a 13 751 291 habitants, inégalement répartis sur

le territoire national, avec une forte densité de 738 000 habitants a Cotonou [51,52].

2.1.2. La ville de Cotonou
La ville de Cotonou est la capitale économique de la République du Bénin. Cest la plus
grande ville du pays avec une superficie de 79 km?, et 143 quartiers regroupés en 13

arrondissements [47].

2.1.3. Le Laboratoire d’Histologie Biologie de la Reproduction Cytogénétique et
Génétique médicale (LHBRCGM) -Unité de Biologie Humaine

Le LHBRCGM de la ESS-UAC, situé dans l'enceinte de [I'Institut des Sciences
Biomédicales Appliquées (ISBA), a servi de cadre pour cette étude.

L’ensemble Histologie, Biologie de la Reproduction, Cytogénétique et Génétique médicale,
forme l'unité de Biologie Humaine au sein de la FSS. Le laboratoire contient plusieurs

salles, dédiées a des applications diverses :

e Une salle contenant des centrifugeuses et des hottes, ot sont réalisées les
extractions d’ADN et la préparation des milieux de culture ;
|
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e Une salle de microscopie conventionnelle ;

e Une salle de cytogénétique moléculaire ;

e Une salle polyvalente.

Cest dans ce laboratoire qu'ont été réalisés, le recueil de sang pour extractions ’ADN, Ia

quantification de ' ADN, I'amplification par PCR et le génotypage.
2.2. MATERIEL D’ETUDE

Outils de collecte
> Premiére phase
Nous avons utilisé un logiciel informatique dénommé CS Pro 7.3., dans lequel nous avons

encodé les résultats des tests ADN de la banque de données physique du laboratoire.

» Deuxiéme phase
Pour la 2™ phase, nous avons utilisé un guide d’entretien qui nous a permis de :
o0 Documenter les profils sociodémographiques ;
O Renseigner les données relatives a la prise de décision de la réalisation du test ;
O Apprécier le retentissement sur les relations (i) entre partenaires, (ii) entre
parents et enfant(s), avant et apres le test ;
O Renseigner les parameétres témoignant de retentissements psychologiques des

participants qui ont été enr6lés en prospectif.
Les questionnaires dédiés a cet effet sont en annexe.

2.3. METHODES D’ETUDE

2.3.1. Type d’étude et période d’étude
Notre étude est transversale mixte, convergente paralléle, a visée descriptive et analytique

avec une collecte bidirectionnelle (rétrospective et prospective) des données.
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2.3.2. Population d’étude

e Partie rétrospective
I s’est agi d'individus de nationalité béninoise, ayant effectué un test de paternité au
laboratoire de cytogénétique de Cotonou de 2008 a 2024. Les dossiers ont été dépouillés

et les données collectées par un encodage numérique de juin a aotit 2024.

e DPartie prospective
Il s’est agi d'individus admis pour test de paternité durant la période d’étude allant de juin
a octobre 2024 et qui ont accepté de participer a I'étude via un questionnaire avant et aprés
le test.
> Critéres d'éligibilité
o Critéres d’inclusion
Ont été incluses dans I'étude, les personnes :
I) De nationalité béninoise ;
2) Ayant réalisées un test de filiation au laboratoire de cytogénétique de 1a FSS ;
3) Ayant consenties a participer a I'étude.

4) Ayant une filiation confirmée (volet génétique)

o Critéres de non -inclusion
N'ont pas été incluses dans I'étude, les personnes dont la nationalité était un objet de
doute.

o Critére d’exclusion (volet génétique)

Ayant une filiation infirmée

2.3.3. Echantillonnage

e Pour le volet rétrospectif (génétique)

Nous avons effectué un regroupement exhaustif de tous les résultats de tests de filiation

disponibles au laboratoire de 2008-2024.
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e Pour le volet prospectif (psychologique et social)

Il s’est agi d’un échantillonnage par commodité de 20 personnes pour chacun des volets.

2.3.4. Variables
Deux types de variables ont été considérées dans I'étude : quantitatives et qualitatives.
> Variables quantitatives
Il s’agit de variables dépendantes et de variables indépendantes.
® Les variables dépendantes de cette étude ont été le résultat du test ADN et la
fréquence des alleles par séquence de STR des individus appartenant a la population
béninoise ;
® Les variables indépendantes de I'étude sont :

o) Socio—démographiques : l’ége, le sexe, I'ethnie.

o Psychologiques : retentissement sur le moral ; vécu émotionnel, du processus
de la recherche au résultat ADN; plus précisément les troubles
anxiodépressifs et le stress.

Ces troubles ont été évalués grice a I'échelle de dépression, d’anxiété et de
stress (EDAS-21)[53] . Elle comporte vingt-et-une (21) questions, dont les
réponses sont définies sur une échelle de Likert & quatre niveaux :
—~ 0:«Ne s'applique pas du tout a moi »
—~ I :«Sapplique un peu a moi, ou une partie du temps »
-~ 2 :«Sapplique beaucoup a moi, ou une bonne partie du temps »
— 3 : «Sapplique entiérement a moi, ou la grande majorité du
temps »
Il y a une série de 7 questions par trouble :
— 2:4:;7;9;15;19 et 20, sont relatives a I'anxiété ;
— 3;5;10;13;16;17 et 21, concernent la dépression ;

— 1;6;8;11;12;14 et I8, sont celles liées au stress.
|
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Les notes obtenues a chaque question sont additionnées, puis multipliées par 2 et le résultat
est comparé aux valeurs suivantes :
~ Interprétation de I'anxiété
- De 0a 7 :Résultat normal
- De8a9: Anxiété légere
- De 10a 14 : Anxiété modérée
- De I5a 19 : Anxiété grave
- 2 20 : Anxiété extrémement grave
— Interprétation de la dépression
- De 029 :Résultat normal
- De 10 a I3 : Dépression légere
- De 14 4 20 : Dépression modérée
- De 21 a 27 : Dépression grave
- 2= 28 : Dépression extrémement grave
— Interprétation du stress
- De 0aI4:Résultat normal
- De 1524 18 : Stress léger
- De 192425 : Stress modéré
- De 26 a 33 : Stress grave
- 2> 34: Stress extrémement grave
Une image du score a été mis en Annexe.
» Variables qualitatives
Il s’agissait des verbatims relatés par les demandeurs du test, en vue de I'appréciation des
motifs, motivations, et des conséquences relationnelles entre les partenaires, le ou les

parent(s) et ['enfant ou les enfants, depuis la décision de la demande du test ADN, jusqu'a

['obtention du résultat.

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION 47
BENINOISE ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION



CADRE, MATERIEL ET METHODES D’ETUDE
I ——
» Opérationnalisation des variables
e Variables dépendantes
o Résultats du Test ADN
Cest le moyen le plus fiable pour confirmer le rapport biologique entre deux individus.
Les techniques d'identification d'ADN permettent a ['Unité d'expertise génétique, de
réaliser des tests de filiation.
Ce test permet d'établir avec un degré de fiabilité tres élevé (plus de 99,9 %) le lien de
parenté d'un enfant avec son pére biologique et/ou sa mére biologique. Le test de parenté
le plus demandé est le test de paternité, par lequel un pere présumé, est examiné, afin de
confirmer s'il est le pere biologique d'un enfant ou non. Les modalités sont d’ordre binaire,

soit la filiation est confirmée, soit elle est infirmée.

o Fréquence allélique par séquence de 15 STR
II s’agit de la proportion d'un allele spécifique, ou la variation du code ADN, par rapport
a d'autres alléles possibles a la méme position dans le code dans une population donnée,
ou dans certains cas, dans une espéce entiére. Dans la présente étude, la fréquence
allélique par est en rapport a IS systémes de STR au sein de la population béninoise.

[es modalités sont les chiffres des alléles le plus répétés pour :
D&S1179, D21SI1, D7S820, CSFIPO, D195S433, vWa, TPOX, DI8SS51, D3S1358,
THOI, DI13S317, D16S539, D2S1338, D5S818 et FGA.

e Variables indépendantes

VARIABLES DEFINITIONS OPERATOIRES MODALITES
Age L’4ge révolu au moment de I'enquéte. Nombre en année
Sexe Le sexe biologique du sujet. o Masculin

o Féminin

Ethnie Le groupe ethnique d’appartenance du o Fon et apparentés

demandeur [ Adja et apparentés

® Yoruba ou nago et

apparentes

e Dendi et apparentés
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VARIABLES

DEFINITIONS OPERATOIRES

MODALITES

e Bariba et apparentés

e Peulh et apparentés

Statut conjugal en lien avec
le présumé co-parent au

moment de la conception

La situation matrimoniale lors de la conception,
avec le présumé co-parent de I'enfant dont la

filiation est en voie d’étre prouvée
P

e (Célibataire

e Marié(e)

e Divorcé(e)

e Union de fait

e Aventure / relation sans

lendemain

Statut conjugal en lien avec
le présumé co-parent au

moment du test

La situation matrimoniale, au moment de la
réalisation du test, avec le présumé co-parent de
I'enfant dont la filiation est en voie d’étre

prouvée,

e (Célibataire

e Marié(e)

e Divorcé(e)

e Union de fait

o Séparés

Religion Le groupe religieux d’appartenance du e Chrétienne

demandeur. e Musulmane
e Endogéene
o Athéisme
e Autre

Anxiété L'anxiété est un état émotionnel pénible et e Normal
désagréable de nervosité et de malaise. o Léger
Elle peut étre anticipée avant une menace, o Modéré
persister aprés qu'une menace soit passée ou o Grave
survenir sans menace identifiable selon le DSM- .

S TR, e [Extrémement grave
Elle est déterminée par I'échelle EDAS-21 [53]

Dépression La dépression (également appelée dépression e Normal
majeure, trouble dépressif majeur ou dépression o Léger
clinique) est un trouble de I'humeur courant mais | o Modéré
grave. Elle provoque des symptdmes graves qui e Grave
affectent la fagon dont une personne se sent,

. ., . e [Extrémement grave
pense et gére ses activités quotidiennes, comme
dormir, manger ou travailler.
Elle est déterminée par I'échelle EDAS-21 [53]

Stress Le trouble de stress aigu est une bréve période de | o Normal
souvenirs intrusifs survenant dans les 4 semaines | o Léger
suivant un événement traumatique accablant. o Modéré
II est déterminé par I'échelle EDAS-21 [S3]

o Grave
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VARIABLES DEFINITIONS OPERATOIRES MODALITES
® Extrémement grave
Prise de décision de la Les informations relatives au demandeur du test | Réponse ouverte
réalisation du test ADN, les motifs, motivations.
Relations entre partenaires L’appréciation de la nature de la relation entre les | Réponse ouverte
avant et apres le test 2 coparents avant la demande du test, et apres.
Vécu apres le résultat du L’appréciation du ressenti des deux parties aprés | Réponse ouverte dans chacun
test ADN et prévisions 'annonce des résultats ainsi que des prévisions des cas que le test soit
pour le futur envisagées par eux (individuellement, entre eux, et | positif (filiation confirmée)
entre eux et I'enfant ou les enfants concernés) ou négatif (filiation infirmée)
adressée :
o A lamere
O Au pere

2.3.5. Technique et déroulement de la collecte

La collecte s’est déroulée en deux phases diftérentes :

o Premiére phase
Dans un premier temps nous avons effectué un encodage actif qui a constitué a enregistrer
des résultats de tests ADN de la banque de données du laboratoire, d'un format physique
(papier) a un format (digital) numérisé dans le logiciel dénommé CS Pro 7.3.
Avant l'obtention des résultats contenant les séquences STR, il est opportun de parler du
processus aboutissant a cela.
Il s’agissait a la base d’un prélévement de Sml de sang veineux périphérique en accord avec
la méthode d'extraction conventionnelle phénol-chloroforme.
Une quantification et une amplification de I'ADN ont ensuite été faites, a 1'aide du KIT
Quantifiler®.
Les différents STR dont : D8SI1179, D21S11, D7S820, CSFIPO, D19S433, vWA,
TPOX, DI8SSI, D3S1358, THOI, DI13S317, D16S539, D2S1338, DSS818, FGA, ont
été amplifiés simultanément.
Le produit d'amplification a été séparé par électrophorese capillaire sur un Séquenceur ABI

310 XL.
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Les données de I'analyse génétique ont été traitées par un logiciel spécifique ; le "Gene
Mapper ID V 3.2.".

e Deuxiéme phase
Elle a constitué en un entretien semi-structuré avec les demandeurs de tests de filiation.
Cet entretien a constitué en une discussion flexible, guidée par les séries de questions
contenues dans un guide d’entretien.

Le guide d’entretien contenait :

e D'une part, une série de questions lues, améliorées et suggérées par des socio-
anthropologues.

e Dlautre part, un score permettant l'appréciation de I'étendu du retentissement du
processus de test ADN sur la psyché, qui a été soumis aux participants qui ont été
enrdlés a partir du mois de juin 2024.

Pour ce faire, nous avons eu recours a l'utilisation d'un score nommé EDAS-21
(Echeﬂes de Dépression, d'Anxiété et de Stress) qui a été validé par des experts béninois
en Psychiatrie [53].

Ce score comporte 21 items de notation ; il est présent dans les Annexes.

2.3.6. Traitement et analyse des données

e Pour le volet génétique

Les résultats encodés dans le logiciel informatique CS Pro 7.3., ont été analysés par des
tests statistiques. L'analyse des données a été faite en utilisant le logiciel « R
version 4.4.1 », pour estimer les fréquences alléliques, 'hétérozygotie, 'homozygotie et le
test de Hardy-Weinberg [54].

Des paramétres médico-légaux tels que le pouvoir discriminant (PD), le pouvoir
d'exclusion (PE), le contenu informatif du polymorphisme (ICP) ont étés calculés a I'aide

du logiciel "R" selon John Butler [44,45].
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e Pour le volet psychosocial
Les données collectées a I'aide du questionnaire ont été analysés par des tests statistiques,
dans le logiciel statistique SPSS pour Windows (Statistical Package for Social Sciences),

dans sa version 27.

2.4. DIFFICULTES
Nous avons rencontré plusieurs difficultés, dont nous listons quelques—unes 1cl.

I) La difficulté essentielle a résidé dans la recherche d’assurance a 100% de
I'appartenance béninoise de I'échantillon cible.

2) Pour lentretien des cibles secondaires, les démarches administratives parfois
longues nous ont retardé dans 'obtention des données que nous recherchions.

3) Les sujets impliqués étatent trop préoccupés psychiquement et socialement, pour
nous accorder l'attention indispensable a un entretien. Nous n’avons eu que 20

personnes pour 'entretien psychologique comme social.

2.5.ASPECTS ETHIQUES ET REGLEMENTAIRES
La présente étude, réalisée dans le cadre des travaux académiques, a été conduite dans le
strict respect des reégles de bonnes pratiques cliniques (BPC). Le consentement libre et
éclairé des patients a été obtenu par écrit. La confidentialité a été rigoureusement respectée
au cours de la collecte des données. Les informations obtenues dans le cadre de cette étude
ont été traitées dans 'anonymat stricte.

La fiche de consentement libre a été mise en Annexe.
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3.1. RESULTATS DU VOLET GENETIQUE
Au total I I81 tests de filiation ont été réalisés durant la période d’étude.

Les analyses statistiques ont été réalisées sur les sujets ayant un résultat positif, soit N =

064 (confer diagramme de flux).

517
Tests négatifs

664
Tests analysés

Diagramme I : Diagramme de flux

3.1.1. Polymorphisme des STR
La présente étude a utilisé le kit AmpFLSTR™ Identifiler™ Direct PCR Amplification
Kit (Référence : 4467831) qui analyse IS marqueurs microsatellites ou STR. Une
disparité notable est observée en termes de polymorphisme entre ces différents STR, c'est-
a-dire leur capacité a présenter de multiples alléles dans une population donnée. Le nombre
d'alleles varie considérablement : les STR les moins polymorphes, tels que TPOX et
DI13S317, présentent chacun (9 alleles), tandis que le STR DI8SSI, qui est le plus
polymorphe, compte jusqu'a (30 alléles), suivi par le FGA avec (27 alléles), comme le

montre la figure 9.
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RN
D18S51

30 ALLELES
N S

i
FGA

27 ALLELES
N S

= = L

D351358 TPOX D13S317

15 ALLELES 9 ALLELES 9 ALLELES
N S N S N S

Figure 9 : Degré de polymorphisme des STR les plus et les moins polymorphes

Le nombre dalleles ne dépasse pas IS, pour la majorité des STR (10 des IS
microsatellites),

Parmi les STR les moins polymorphes, la population béninoise montre une plus grande
homogénéité au niveau du STR DI3S317, ot neuf béninois sur vingt (45%) possédent
l'allele 12.

Cet allele est suivi par I'allele 11, présent chez environ 30% de la population, et I'alléle 13,

retrouvé chez environ 20% (confer figure 10).
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ALLELE

12 N = 664

45%

ALLELE
11

30%

ALLELE
13

20%

Figure 10 : Pourcentage d'alléles portés par la population béninoise sur le STR
DI3S317

Concernant le STR TPOX, les alléles 7 et 8 sont les plus fréquents, chacun étant présent
chez environ 30% de la population, ce qui signifie que ces deux alléles combinés sont

partagés par 60% des individus (confer figure IT).

ALLELE 7
30%

TPOX

ALLELE 8
30%

Figure I1 : Répartition des pourcentages des alléles de la population béninoise sur le STR
TPOX
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En revanche, le STR DI8SSI, bien que le plus polymorphe, avec 30 alléles, montre une
certaine prépondérance de l'allele 18, qui est porté par 12% de la population béninoise

(confer figure 12).

[ D18551 - Plus polymorphe ]

12% population

Figure 12 : Prépondérance allélique et pourcentage de portage au sein de la population
béninoise du STR DI8SSI le plus polymorphe

Les fréquences alléliques sont détaillées dans le tableau I.
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TableauI (I / 3) : Fréquences alléliques de la population béninoise par STR de 2008-2024

ALLELES D8SI179 D2ISII D7S820 CSFIPO DI95433 vWA TPOX DI8SSI D3SI358 THOI DI3S317 DI6SS539 DS21338 DS§S818  FGA
0,0 0.003 0.003 0.005 0.006 0.003 0.003  0.003 0.005 0.003 0.003  0.006 0.003 0.006 0.003 0.008
12 0.001

5,0 0.056 0.005

52 0.002

53 0.105

6,0 0.002 0.023 0.011

6,3 0421

7,0 0.184 0.076 0.281 0.038 0.021

7,3 0.225

8,0 0.010 0.031 0.072 0.270 0.023  0.007 0.203 0.087
8,2 0.081

83 0.109

9,0 0.012 0.014 0.047 0.008 0.105 0.029  0.005 0.169 0.011
9.2 0.301 0.001

2.3 0.030

10,0 0.022 0.252 0.238 0.106 0.209 0.002 0.018 0.245 0.061
10,2 0.023 0.005 0.001

11,0 0.094 0.099 0.209 0.140 0.048 0.002 0.270 0.178 0.195
11,1 0.001

11,2 0.047 0.038

12,0 0.150 0.028 0.2064 0.245 0.004 0.005 0.014 0.014 0.443 0.142 0.365
122 0.001 0.063 0.020 0.009

13,0 0.354 0.054 0.166 0.019 0.014 0.056 0.200 0.028 0.248
13,2 0.069 0.038

14,0 0.237 0.004 0.0I0 0.058 0.092 0.0I3 0.243 0.050 0.002 0.025
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Tableau II (2/ 3): Fréquences alléliques de la population béninoise par STR de 2008-2024

ALLELES D8SI179 D2ISII D7S820 CSFIPO DI95433 vWA TPOX DI8SSI D3SI358 THOI DI3S317 DI6SS539 DS21338 DS§S818  FGA

14,2 0.045 0.126

15,0 0.090 0.010 0.203 0.026 0.161 0.002 0.001 0.003 0.004

152 0.023 0.258 0.123 0.286

15,3 0.001

16,0 0.020 0.001 0.075 0.038 0.0I5 0.047 0.002

16,2 0.008 0.057 0.I68

17,0 0.005 0.169 0.122 0.016 0.080

17,2 0.002 0.001 0.0I0 0.025

18,0 0.005 0.084 0.120 0.006 0.035 0.002
18,2 0.053 0.008 0.002 0.013
19,0 0.026 0.076 0.002 0.134 0.078
19,2 0.020 0.009
20,0 0.014 0.052 0.064 0.038
20,2 0.026 0.004
21,0 0.002 0.0I5 0.I60 0.087
21,2 0.014 0.005
22,0 0.008 0.I95 0.I78
22,2 0.011 0.008
230 0.122 0.I94
232 0.001 0.011
24,0 0.002 0.076 0.122
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Tableau III (3/3) : Fréquences alléliques de la population béninoise par STR de 2008-2024

ALLELES D8SII79 D2ISII D7S820 CSFIPO DI9S433 vWA TPOX DISS5I D3SI358 THOI DI3S317 DI6S539 DS21338 DS§S818  FGA

24,2 0.006
25,0 0.001 0.061 0.093
252 0.002 0.002
26,0 0.002 0.017 0.046
26,2 0.042 0.004
27,0 0.002 0.048
272 0.242 0.004
28,0 0.029 0.025
282 0.166 0.003
29,0 0.023 0.011
29,2 0.I57
30,0 0.032 0.001
30,2 0.083
31,0 0.037
31,2 0.029 0.002
32,0 0.033
32,2 0.030
33,0 0.0I9
33,2 0.012
34,0 0.013
34,2 0.026
35,0 0.008
35,2 0.003
36,0 0.003
46,2 0.001
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La tigure 13 illustre les fréquences alléliques en fonction de chaque systéme STR
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50,0 1
45,0 0,9
40,0 0,8
35,0 ]I 0,7
30,0 0,6
25,0 0,5
20,0 0,4
15,0 o ‘ 0,3
10,0 Il | | 0,2
5.0 M il | I 01
D8 D2 D7 CS D1 Vv TP D1 D3 T
S1 1S S8 F1 9S wW O 8S S1 H
17 11 20 P 43 A X 51 35 01
9 O 3 8
EmALLELES ——FREQUENCES ——2 Moy. mobile sur pér. (ALLELES)
Figure 13: Graphique combiné -Histogramme groupé pour les alleles et courbe pour les fréquences- (Représentation des fréquences
alléliques par STR) de la population béninoise par STR de 2008-2024
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3.1.2. Capacité d'identification des STR

RESULTATS

Le tableau II contient les parametres médico-légaux utiles dans I'identification des STR
P g

Tableau IV : Parametres médico-légaux des STR dans le cadre de leur identification

PIC PD PE H h PI MI | HWE (P)
D8SI179 0748 | 0882 0559 | 0778 0222 2252 0208 0.055
D21SII 0860 | 0962| 0738 0872| 0128 3895| 0.I09 0.000
D75820 0.765| 090I| 0583| 0794| 0206| 2425| 0208 0.000
CSFIPO 0789 | 0920| 0.624| 0814| 0.I86| 26381| 0227 0.000
DI9S433 0851 | 0958 | 0723| 0864| 0136 3.685| 0132 0.008
VWA 0820 | 094I| 0673| 0839| o0I6I| 3.108] 0.I79 0.000
TPOX 0756 | 089 | 0576| 0783| 0212 2354| 0278 0.000
DI8S51 09I5| 0986 | 0837| 0920 0080| 6.257| 0083 0.000
D3S1358 0772 0909 | 0.600| 0800| 0200 2503| 0167 0.000
THOI 0715| 0836| 0502 0745| 0255| 1963| 0227 0.000
DI13S317 0.636 | 0760| 0410| 0688 0312] 1.603| 0278 0.000
DI16S539 0791 | 0926| 0632| 0817 0183 2737 0227 0.000
DS21338 0.868 | 0968| 0754 0880] 0120 4156| 0192 0.000
D5S818 0718 | 0857| 05I19| 0755 0245| 2043| 0250 0.015
FGA 0876 | 0971 | 0767| 0886| O0I14| 4395| 0093 0.000

PIC : Polymorphism Information Content

PD : Power of Discrimination

PE : Power of Exclusion

H : Heterozygosity

h : Homozygosity

PI : Paternity Index

MI: Minimum Allele Frequencies

HWE : Hardy-Weinberg Equilibrium

Le PIC (Polymorphism Information Content), Contenu des informations sur le

polymorphisme, varie de 0.636 sur le DI3S317 a 0.915 sur le DI8SSI.

Le PD (Power of Discrimination), Pouvoir Discriminant varie de 0.760 sur le DI3S317

2 0.986 sur le DISSSI.

Le PE (Power of Exclusion), Pouvoir d’exclusion varie de (0.410) sur le DI3S317 4 0.837

sur le DI8SST.

Le H (Heterozygosity), I'hétérozygotie varie de 0.688 sur le DI3S317 a 0.920 sur le

DI&SSI ;
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Le h (homozygosity), 'homozygotie varie de 0.080 sur le DI8SSI a 0.312 sur le

DI3S317:;
Le PI (Paternity Index), I'index de paternité varie de 1.603 sur le DI3S317 a 6.257 sur le

DI8SST ;

Le MI (Minimum Allele Frequency), la fréquence allélique minimale varie de 0.083 sur le
DI8SS1 4 0.278 sur le TPOX ;

Le HWE (Hardy-Weinberg Equilibrium), I'équilibre de Hardy-Weinberg varie de O sur
les STR (D2ISII, D7S820, CSFIPO, vWA, TPOX, DI&SSI, D3S1358, THOI,
DI3S317, FGA) a 0.05S sur le D8SI179. Le D8SI179 apparait donc comme étant le
seul STR en équilibre de Hardy-Weinberg a 0.0SS, avec une valeur de p = 0.05.

Le pouvoir de discrimination combiné (CPD), le pouvoir d’exclusion combiné (CPE) et
I'indice de paternité combiné (CPT) sont tous égaux a 1.

La figure 14 illustre les paramétres médico-légaux et les capacités d’identification des STR.

D18S51 ]
FGA
DS21338
D21S11
D195433
vWA
D16S539
CSF1PO
D3S1358
D7S820
TPOX
D8S1179
D55818
THO1
D13S317

mPIC mPD W PE H h PI u Ml

Figure 14 : Barres empilées représentant les parameétres médico-légaux et capacités

d’identification des STR
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3.2. RESULTATS DU VOLET PSYCHOSOCIAL
Nous avons eu a interviewer 20 sujets demandeurs de test, pour recenser divers facteurs du
volet psychologique et sociologique.
Pour les résultats, nous avons fait une projection en pourcentage.
3.2.1. Variables sociodémographiques des demandeurs de test de paternité
Les demandeurs de test sont de tranches d’4ges variées (confer figure 15), avec des

extrémes allant de 19 a 70 ans, une moyenne de 31 ans.

40,0%

5,0% 5,0% 5,0% 5,0%

25,0%
10,0%
5,0%

19-21ans  22-25ans  26-30ans 31-35ans 36-40ans 41-45ans  46-50 ans >60 ans

Figure 15 : Répartition de la tranche d’Age des enquétés de la collecte prospective de
juin-octobre 2024

Les autres variables renseignées par les demandeurs recus en entretien avant et apres le

test sont détaillées dans le tableau III (Ie pourcentage est réalisé par projection).

ENGE 64
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Tableau V : Principales variables renseignées par les demandeurs du test de paternité au
laboratoire de cytogénétique de la FSS Cotonou au cours la collecte

prospective de juin-octobre 2024

Marié légalement et religieusement 5,0%
Marié légalement 10,0%
Concubinage 50,0%
Relation passagere 35,0%
Soupgon d'infidélité de la mére par le présumé pére 76,9%
Désir de reconnaissance de paternité 15,5%
Comportement étrange de I'enfant 7,7%
Garde impossible 44.4%
S'en occuper soi méme 22.2%
Pas de décision 22.2%
Blocage dans la relation filiale I11.1%
Réorganiser sa vie 33.3%
Etre plus prudent dans les relations futures 33.3%
Pas de décision 33.3%

A propos du projet commun envisagé pour le futur du couple des demandeurs de test de
paternité du laboratoire de cytogénétique de la FSS Cotonou au cours de la collecte
prospective de juin-octobre 2024, deux tiers des demandeurs dont le test était négatif

n'avaient pas de projet de couple, et le tiers restant était déjé séparé.

3.2.2. Volet psychologique
Parmi ces 20 personnes, 'étude a révélé des situations de stress, d’anxiété et de dépression

(confer figure 16):

e Dépression
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L’étude a révélé :
O 3 cas sans signes de dépression ;
o I cas de dépression grave.
e  Anxiété
Il a été retrouvé :
o I cas sans aucun signe d'anxiété ;
o I cas présentant des signes d'anxiété légere ;
o I cas présentant des signes d’anxiété modérée ;
O I cas présentant des signes d’anxiété extrémement grave.
® Stress
Au cours de I'étude, il sest dégagé :
O 2 cas ne présentant pas de signes de stress ;
O 7 cas présentant des signes stress léger ;

o I cas présentant des signes stress modéré.

En résumé, I'état de santé mentale s’est révélé normal (sans signes ou avec des signes
minimes de dépression, d’anxiété ou de stress), dans 11 situations, soit 55% des personnes
interrogées.

Parmi les résultats objectivant des troubles, il y avait majoritairement ceux avec des signes
de stress léger : 7 personnes,/ 20 soit une extrapolation de 35%

Les troubles les plus graves objectivés étaient une dépression grave et une anxiété

extrémement grave. Une méme personne présente parfois deux symptf)mes’
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Stress léger ;35%

Sujets normaux; _—
55%

Anxiété extrément
grave; 5%

Figure 16 : Répartition des sujets selon les signes et la gravité de stress, de dépression et

d’anxiété au cours de 'entretien en 2024.
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3.2.3. Vécu et ressentiments psychosociaux

Divers types de relation affective ont été recensés, en fonction du résultat du test (confer

tigures 17 et 13).

Avant le test Apreés le test
W Bonne relation 36,4% 18,2%
B Mauvaise relation 36,4% 27,3%
M Relation inexistante 27,3% 18,2%
Indéterminée 36,4%

Figure 17 : Répartition des types de relation entre les co-parents en cas de paternité
confirmée au laboratoire de cytogénétique de la FSS Cotonou au cours de la

collecte de juin-octobre 2024

Avant le test Apreés le test
H Bonne relation 55,6%
W Mauvaise relation 22,2% 11,1%
M Relation inexistante 11,1%
Indéterminée 11,1% 88,9%

Figure 18: Répartition des types de relation entre les co-parents en cas de paternité
infirmée au laboratoire de cytogénétique de la FSS Cotonou au cours de la

collecte de juin-octobre 2024
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Des mots particuliers (verbatims) ont été utilisés par le présumé pére et la mere. Ces

. . , ,
Verbat1ms sont con51gnes en encadres.

> Vignette psychosociale

e Avant 'annonce des résultats
Contexte : concerne un homme (HO) 4gé de 35 ans, d’origine béninoise, vivant a I'étranger,
marié dans son pays de résidence, pére de deux enfants issus d'une relation avant son
mariage. Venu en vacances sur le territoire national, a eu une relation extra conjugale avec
la mére de I'enfant pour qui le test a été demandé. La raison de la demande exprimée par
le pere présumé était de s'assurer de sa paternité, pour pouvoir faire face aux éventuelles

complications dans sa vie familiale. Les encadrés I et 2 relévent les verbatims avant et aprés

le test demandé par M. HO.

Encadré 1 : Verbatim pour exprimer la situation de la demande de test de HO, avant le
résultat

- Pére présumé : « Je veux étre siir qu'elle ne me colle pas la grossesse parce qu'elle

a besorn dargent »

- Meére : « pas de soucis, c'est son enfant, j'en suis sire »

Aprés le test, le résultat est revenu négatif ; I'enfant n’était donc pas celui du pére présumé
® Aprés 'annonce des résultats
L’entretien apres 'annonce du résultat a été assez touchant.

Encadré 2 : Verbatim pour exprimer la situation apres le résultat du test demandé par HO

- Pére présumé : « Cest dommage pour I'enfant, mais j'en ar fini »

- Meére : « Je ne peux pas garder I'enfant, je ne sais pas si je peux m'en sortir »

3.2.4. Représentation sociale de la demande
La demande d'identification de filiation intervient quand les sujets rentrent en conflit avec

la tradition. Car il existe des stratégies de reconnaissance d'un enfant par rapport a son pére
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ou globalement, a sa famille paternelle : divination ou consultation des oracles, notamment,
la géomancie ou fi, reconnaissance sur des traits physiques forts. On inspecte chez le
nouveau-né :

I) Des traits génétiques, avec des caractéristiques physiques comme le teint de la peau,
des caractéristiques du contour des cheveux, la forme du visage, comme indices. Ils
ne sont toutefois pas toujours suffisants pour une identification certaine.

2) Une ressemblance familiale est recherchée a travers des traits similaires dont
disposent certains membres de la famille du pere. Notons qu'une certaine
ressemblance peut étre le fait du hasard.

3) Des caractéristiques particuliéres, comme des marques de naissance, sont aussi
clamées (un nevus par exemple).

4) Reconnaissance sociale : dans de nombreuses cultures africaines, la paternité peut
étre établie par la reconnaissance sociale. Si un homme reconnait publiquement un
enfant comme le sien, il est généralement accepté comme le pére, sous le regard
imprimé de fierté (assez souvent) de la mére de l'enfant. Avec les cérémonies
traditionnelles d’installation dans la lignée paterneﬂe, la reconnaissance est d’emblée
formalisée, et 'enfant intégré dans la lignée paterneﬂe.

5) Nom et clan : les diverses cérémonies comme la présentation de I'enfant au cosmos
(sunkiko en fon), selon la culture traditionnelle paternelle, dans le systéme
patrilinéaire, la "cérémonie de nommage", le rituel d'intégration du nouveau-né
dans la famille paterneﬂe, consacrent la paternité.

Avec la croissance, on peut observer, des éléments comportementaux, des gestuelles ou des
conduites sociales, vestimentaires ou posturales pour déclarer I'appartenance d'un enfant a
une famille.

Cependant, le test de paternité est de plus en plus accepté par la tradition, qui lui reconnait
une forte fiabilité, et, une certaine concordance est remarquée entre le verdict traditionnel

et le verdict scientifique.
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DISCUSSION

4.1. VOLET GENETIQUE

La discussion des résultats sarticule autour de trois points :
® le niveau d’atteinte des objectifs fixés et de vérification des hypothéses;
e Ja qualité et la validité des données ;

® les commentaires des résultats, leur comparaison avec ceux d’autres études similaires

et les suggestions qu’ils appellent en nous.
4.1.I. Niveau d'atteinte des objectifs fixés et de vérification des hypothéses

Au terme de I'étude et au vu des résultats obtenus, nous pouvons affirmer que les deux
derniers objectifs spéciﬁques assignés a cette étude ont été atteints et que les deux premieres

hypothéses émises au début de notre étude ont été confirmées.

4.1.2. Qualité et validité des données

La technique d'échantillonnage était un regroupement exhaustif pour le nombre de
résultats a encoder.

Cette technique de sélection a permis d’avoir un échantillon suffisamment grand pour étre
représentatif de la population d'étude ; étant donné qu'il s’agit d'une étude de génétique de
la population un échantillonnage de cette taille est hautement recommandé pour avoir le
maximum de représentativité possible.

Bien qu'un grand soin ait été pris pour s’assurer de I'appartenance de notre échantillon a Ia
population béninoise, il est possible qu'une petite portion incluse ne comportait que de
fagon partielle des individus ayant des ascendants non béninois, dans ce cas il pourrait y
avoir quelques biais dans les résultats.

Cela s’explique par le fait que la sélection a été faite pour la plupart sur une base subjective.
Clest-a-dire, basée soit sur une photocopie de la carte d'identité figurant dans le dossier
des sujets ayant effectués un test a partir de I'année 2014 ; soit pour les dossiers des sujets

ayant effectué un test avant cette période, la sélection a été faite sur la base de l'origine la
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plus probable du nom de famille, ainsi qu'une vérification a partir d'une base de noms de
famille béninois.

Les sujets portant des noms famille dont l’origine béninoise soulevait le doute, ont été
systématiquement écarté ; bien qu'ils auraient pu I'étre par filiation sur une lignée ou plus.
Malgré qu'ils portent des noms de famille béninois, ils auraient trés bien pu n’étre béninois
par filiation qu'a 50 % voire 25 %, par alliance, par résidence, par adoption ou par
naturalisation.

Tant de raisons justifiant la présence de biais, du fait du caractere valide de la mesure du
critére de nationalité béninoise par filiation.

Pour rappel, I'analyse génétique a été effectuée avec les marqueurs génétiques adéquats,
notamment les STR. De méme, les paramétres conformes a la génétique de la population

ont été bien exploités.

4.1.3. Polymorphisme des STR
Le nombre d'alléles varie considérablement : les STR les moins polymorphes, tels que
TPOX et DI3S317, présentent chacun (9 alléles), tandis que le STR DI8SS1, qui est le
plus polymorphe, compte jusqu'a (30 alléles) ; suivi par le FGA avec (27 alléles). Ces
mémes résultats avaient été retrouvés dans les travaux réalisés par Azonbakin et al., au Bénin
en 2020 [I1]. Ces derniers avaient montré que le STR DI8SSI était également le plus
polymorphe mais avec (26 all¢les) ; de méme, le STR DI3S317 était révélé comme étant
le moins polymorphe (7 alléles). Aussi, le STR DI8SSI avait été retrouvé comme le plus
polymorphe dans les études réalisées par El Ossmani et al., en 2007 et Dahbi et al,, en
2023 ot1 ces derniers avaient étudié la diversité génétique de 15 STR dans deux différentes
populations marocainnes [ 6,8]. Il y’a une similitude commune au niveau des STR les plus
polymorphes ; spécifiquement le DI8SSI qui s’est avéré étre le plus polymorphe pour les
quatre différentes études citées un peu plus haut dans la discussion. Contrairement, une
étude réalisée par Lendoye et al.,[9] au Gabon en 2023 oti les STR les plus polymorphes
étatent D2ISTT (16 alléles) et FGA (17 alléles). Ensuite vient le DI8SST qui semble étre
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le plus polymorphe au sein des deux populations évoquées, le FGA suit avec 17 alléles au
Gabon (2023) et 27 alléles au Bénin (2024).

La population béninoise montre une plus grande homogénéité pour le STR DI3S317.
Parmi les STR les moins polymorphes, ot 'alléle 12 est le plus fréquent avec 0.443. Cet
allele est suivi par I'alléle 1T avec 0.270, présent chez environ de la population, et I'alléle
I3 avec 0.200. Ce résultat est en conformité avec I'étude réalisée par Azonbakin et al., en
2020 ot il apparaissait également que l'alléle 12 avait la plus haute fréquence a 0.452 sur
le DI3S317 [I1]. Par contre, ils sont en contradiction avec I'étude réalisée par El Ossmani
et al, [6] ou I'alléle qui présentait la fréquence la plus élevée avec 0,419 était également le
12, mais cette fois-ci rencontré au niveau du STR DSS818 (12 répétitions). En outre, les
STR D3S1358 et THOI étaient moins polymorphes, avec seulement cinq alléles chacun
[9]. Cette observation souligne le fait que méme parmi les STR hautement polymorphes,
certains alléles peuvent étre plus fréquents que d’autres.

Les alleles 7 et 8 du STR TPOX, les alléles 7 et 8 sont les plus fréquents, chacun étant
présent chez environ 30% de la population. Cela signifie que ces deux alleles combinés
sont partagés par 60% des individus.

En revanche, le STR DI8SSI, bien que le plus polymorphe avec 30 alléles, montre une
certaine prépondérance pour l'alléle 18 qui est exprimé chez 12% de notre population
d’étude.

Pour dix STR sur les quinze, le nombre d’alléles ne dépasse pas quinze (15), montrant une
certaine concordance avec les travaux de Lendoye et al., ot sur les vingt-deux (22) STR

testés, onze étaient hautement polymorphes tandis que les autres STR avaient moins de

dix (10) allles [9].

4,14, Equilibre de Hardy-Weinberg
La population d’étude n’était en équilibre de Hardy-Weinberg que pour le STR D8SI179
avec une p 2 0.055. Cet équilibre retrouvé dans ['étude est différent de celui retrouvé dans

les travaux réalisé par Azonbakin et al., [ IT]. Ces derniers avaient trouvé que neuf des STR
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(hormis D2ISIT, D7S820, DI&SSI, THOI, DSS818 et FGA) sur les quinze étudiés
étaient en équilibre de Hardy-Weinberg. Cependant, les travaux réalisés dans la population
arabophone de Rabat-Salé-Zemmour-Zaer par EI Ossmani et al.,, ont montré que cette
population était en équilibre de Hardy-Weinberg pour tous les STR, a I'exception des
deux STR DI16S539 et FGA dont I'écart de I'équilibre s’est révélé significatif méme aprés
I'application de la correction de Bonferroni [6,8]. Aussi, un écart significatif par rapport a
I'équilibre de Hardy-Weinberg a été détecté pour trois marqueurs : THOI, VWA et
DI8SSI dans les travaux de Dahbi et al., grice a la correction de Bonferroni [8]. Les écarts
par rapport a I'équilibre de Hardy-Weinberg ont été observés pour les STR TPOX,
D3S1358, CSFPO et D7S820 dans les travaux de Lendoye et al., [9].

Lorsque nous considérons les travaux réalisés dans ces trois différents pays, Bénin (2024),
Maroc (2023) et Gabon (2023), au plus 18,18% de ces populations seraient en équilibre
génétique avec pour la population béninoise un pourcentage de 6,67 %. Seule la population
bissau-guinéenne était en équilibre de Hardy-Weinberg pour tous les STR selon Gongalves
et al., en Guinée-Bissau en 2002 [10].

Nous constatons ici que seule I'étude datant des débuts de I'an 2000 a révélé une
population en équilibre génétique. Ce manque d’équilibre relaté dans les études les plus
récentes signifierait qu'a un moment ou a un autre, il y a eu une ou plusieurs conditions
non remplies telles que: une taille de la population de plus en plus réduite ce qui
favoriserait des effets du hasard (dérive génétique) ; I'apparition de nouvelles mutations
donc des modifications dans I'ADN qui changeraient les alléles ; la présence de migration,
donc plus de (flux de génes) dans la population ; la présence de sélection naturelle
amputant ainsi le droit a tous les génotypes d’avoir les mémes chances de survie et de
reproduction ; ou encore la non pratique d’'un accouplement aléatoire avec les individus
qui ne se reproduisent pas de maniére aléatoire, sans préférence pour un partenaire
particulier basé sur le génotype. Tant de facteurs pourraient étre a la base de ces écarts

remarqués au sein de ces populations différentes. La fréquence des alleles s’en trouve donc
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naturellement impactée. Ainsi, de plus amples études devraient étre menées afin d’'identifier
la cause ou les causes exactes de ces écarts de I'équilibre de Hardy-Weinberg afin de
détecter les forces évolutives en action ou pour étudier des événements comme le flux de
génes, les goulots d’étranglement démographiques, et les sélections naturelles agissant sur
ces populations.

Une autre question se pose, ces écarts seraient-t-ils liés a I'évolution des pratiques humaines
et donc de son génome ? Ou est-ce qu'une étude plus récente en Guinée-Bissau montrerait
également une déviation a I'heure actuelle de THWE. Pour répondre a cette question et
retenir comme facteur commun les pratiques évolutives liées aux temps et non une
exclusivité a la population bissau-guinéenne. Une étude similaire plus récente a été faite
dans la méme population. Cependant, celles retrouvées n'étaient pas suffisamment récentes,

soit plus récente mais s aidant des STR chromosomiques (X-STR) comme celle de Gomes

et al,, réalisé en 2017 sans toutefois faire cas de THWE [55].

4.1.5. Capacité d'identification des STR
Le STR DI8SSI en plus d’étre le plus polymorphe, apparait comme celui ayant le plus

d'informations sur le Polymorphisme a (0.915), le plus grand Pouvoir Discriminant a

o

(0.986) ; le plus grand Pouvoir d’Exclusion a (0.837), la plus grande hétérozygotie
(0.920) et I'Index de Paternité le plus élevé a (6.257). Ces résultats sont similaires a ceux
obtenus en 2020 par Azonbakin et al., [ IT] qui montraient le STR DI8SSI comme étant
également celui possédant le plus grand Pouvoir Discriminant a (0.99) ainsi qu’ayant le
plus grand Contenu des informations sur le polymorphisme a (0.92).

Les résultats de I'étude par El Ossmani et al., (2007) montraient que le STR DI8SSI qui
faisait partir des deux plus polymorphes avec I3 alleles, présentait également I'un des
pouvoirs discriminants les plus forts, soit 0,961. Le lien entre le PIC et le polymorphisme
dun marqueur STR est ainsi donc indéniable.

La présente étude, montrant le DI3S317 comme le STR ayant le plus faible Contenu des
Informations sur le Polymorphisme a 0,636 ; le plus faible Pouvoir Discriminant a 0,760 ;
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le plus faible Pouvoir d’exclusion a 0,410, la plus faible hétérozygotie a 0,688, le plus
faible index de paternité a 1,603 et la plus grande homozygotie a 0,312. Une similitude
supplémentaire avec celle d'El Ossmani et al., ot le STR DI3S317 était non seulement le
moins polymorphe, mais également celui ayant le plus faible Pouvoir Discriminant a 0,75
et ayant le plus faible Contenu des Informations sur le Polymorphisme a 0,63.

Selon les résultats présents, I'hétérozygotie varie de 0,688 sur le DI3S317 a 0,920 sur le
DI18SS1, similaires a ceux de Azonbakin et al., [11] ot I'hétérozygotie variait de 0,63 sur
le STR DI3S317 mais plutét a 0,89 sur le STR D2S1338. Cette hétérozygotie minimale
(surle STR D2S1338) retrouvée dans I'étude de Azonbakin et al., était la méme que celle
retrouvée dans ['étude de Bouabdellah et al., au Maroc en 2008 [7].

Les résultats actuels montrent un Pouvoir d’exclusion variant de 0,410 sur le DI3S317 a
0,837 sur le DI8SSI, partiellement similaires & ceux de Azonbakin et al,, [I1] ot le
Pouvoir d’exclusion variait de 0,33 sur le DI3S317 a 0,78 sur le D2S1338 contrairement
aux résultats actuels.

Le pouvoir de discrimination combiné (CPD), pouvoir d’exclusion combiné (CPE) et
indice de paternité combiné (CPI) sont tous égaux a I dans la présente étude, tandis que
chez Azonbakin et al, [II] Le pouvoir de discrimination combiné (CPD) était dit
supérieur 3 0,9999999999, pouvoir d'exclusion combiné (CPE) était dans I'ordre de
0,9999 et indice de paternité combiné (CPI) non précisé ; similaire a Bouabdellah et
al,[I1T] Le pouvoir de discrimination combiné (CPD) était dit supérieur 2 0,9999999999,
pouvoir d’exclusion combiné (CPE) était dans I'ordre de 0,9999 et indice de paternité
combiné (CPI) non précisé ; similaire a Bouabdellah et al., (2008) [7] ot le pouvoir de
discrimination combiné pour les 15 loci STR était de 0,99999999.

Sur la présente étude, le CPE est de I, sans aucun lien avec Bouabdellah et al., (2008) [7]
la probabilité combinée d'exclusion de paternité pour les 1S STR était de 0,9999 [7].
Les valeurs les plus élevées dans les travaux réalisés par Dahbi et al,, [8], des PIC et PD

ont été observées au STR DI8SSI (0,883 et 0,972, respectivement), tandis que les valeurs
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les plus faibles ont été observées au STR CSFIPO (0,700 et 0,889, respectivement). Cela
est similaire au PIC de la présente étude, qui est le plus élevé est a (0,915) et le PD a

(0,9806) sur chacun sur le DI8SSI.

4.1.6. L’allele 12

L'allele 12 semble étre le plus fréquent, non seulement au sein de différentes populations,
mais également sur différents STR. Il est apparu sur le VWA chez les Mandingues et les
Peuls, deux groupes ethniques connus pour étre historiquement liés aux Nord-Africains. Il
est également apparu dans les populations de Madére et des Agores en population de la
Guinée-Bissau en 2002 par Gongalves [10]. Cette observation est en conformité avec
I'étude réalisée par Azonbakin et al., [11] en 2020 ot il apparaissait également que 'alléle
12 avait la plus haute fréquence a 0.452 sur le DI3S317.AZONBAKIN et al., [I1] en
2020 ot il apparaissait également que 'allele 12 avait la plus haute fréquence a 0.452 sur
le DI3S317.

Les résultats de cette présente étude ont eux aussi montré que méme parmi les STR les
moins polymorphes notamment le DI3S317, une grande majorité de la populati on
posséde I'alléle 12 avec une fréquence de 0.443. Il ne semble alors pas erroné de dire que
cet alléle est le plus fréquemment exprimé par plusieurs individus, non seulement au sein
de différentes ethnies de la méme population ; mais aussi au sein de populations différentes.
Cependant, cet alléle 12 n’est pas toujours exprimé sur le méme STR.

Les deux études menées au Bénin convergent sur la fréquence de I'expression de I'allele 12
sur le méme STR, tandis que celle en Guinée-Bissau sur un autre STR. La discrimination
quant & 'appartenance au pays d’origine semblerait pouvoir se faire selon le STR dont il
est question. Cette affirmation a été confirmée par une étude réalisée sur une population
afro-américaine en 2001 ; elle montrait I'allele 7 comme étant la plus fréquente a 0,4250

sur le THOI [56]. Cette méme comparaison a été faite sur une population du sud-Espagne

avec ['allele 14 a 0,371 pour le D19S433 [57].
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L’allele 12 semble donc étre plus spécifique aux populations africaines, et encore plus

spécifique a celles en Afrique de ['ouest.

42. VOLET PSYCHOLOGIQUE DU TEST DE PATERNITE

Sur la base de nos résultats, la demande du test ne semblait pas impacter significativement
I'état psychologique des demandeurs (85 % de sujets normaux VS 35 % de sujets
présentant un stress léger). Nos résultats ne corroborent pas avec ceux de Betti Cusso,
Toussaint Eva et Nadia Daam [12,49,50] qui disaient: « Toute décompensation
psychologique ou psychiatrique est possible face a une vérité de laboratoire jamais imaginé
jusque-1a. Toute une vie peut chambouler dans tous les sens ».

Ces différences pourraient s'expliquer par plusieurs raisons, notamment d a la faible taille
de notre échantillon, les temps entourant I'administration du questionnaire et I'annonce du

résultat du test.

4.3. VOLET SOCIAL DU TEST DE PATERNITE

4.3.1. Contexte de demande du test
Le contexte de la demande de test étant principalement le soupgon d'infidélité du co-parent
(76.9%), dans un environnement matrimonial marqué par le concubinage, les relations
passagéres et le multi partenariat, la demande de test semble se justifier d'un point de vue
socio culturel par un besoin de clarification. La tranche d’ige majoritaire [26-30] de
I'échantillonnage de la collecte prospective pourrait également justifier un besoin
d’affirmation sexuel important. Vouloir de relations sexuelles ne signifie plus de nos jours
étre prét pour assumer une responsabﬂité parentale’ On utilise alors la voie de plus en plus
facile de demande de test de paternité. Si auparavant, la tradition se fiait a la divination, a
divers rituels ou a la recherche de traits physiques de ressemblance, de nos jours, la

recherche de paternité est plutét scientifique et objective

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION
BENINOISE ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION

79



DISCUSSION
]

4.3.2. Contexte aprés 'annonce des résultats
Suivant ['échantillonnage prospectif de la présente étude, la qualité de la relation entre
coparents semblait se détériorer quel que soit I'issue du test.
Les personnes ressources enquétées ont fait ressortir des déterminants spécifiques auxquels
ne pouvaient réfléchir a chaud, les personnes impliquées dans une demande de test. Pour
ces personnes, quand bien méme le test confirme la paternité, le seul fait d’avoir douté de
la meére de I'enfant génére une crise de confiance entre les deux familles (de la mére et du
supposé pere).
Par ailleurs le projet pour soi-méme paraissait incertain pour les demandeurs et la garde de
'enfant semblait impossible pour les demandeurs en cas de résultats négatifs. [’annonce
des résultats doit absolument étre accompagnée afin d'aider a I'élaboration d’une ébauche
de résilience a suivre.
Le manque de moyens financiers semble pousser certaines méres a attribuer la paternité a
leur compagnon de passage ou non engagé dans un projet de liens solides, mais qui dispose
de plus que le minimum financier. Le choc est énorme au désengagement de cet homme,
apres I'annonce du résultat. Parfois, la mére ne sait vraiment pas, qui est le géniteur de son
enfant. Un enfant « sans pére » a des difficultés a s'insérer dans la société et dans la vie, si
ses grands parents ne lui tendent pas largement la main. Parfois, le pere est connu, mais ne
veut pas assumer sa fonction. Autant le test de paternité est complexe et cher a bien des
égards, autant la tradition appose des stratégies de décharge pour réajuster les faits sociaux

et endiguer les perturbations psychologiques.

44. LIMITES DE L’ETUDE

Lors de la réalisation de ce travail, quelques limites sont apparues en fonction du volet :

e Volet génétique
La principale préoccupation a été de s'assurer que 100% des demandeurs de test ADN
étaient bien d’origine Béninoise, avec des ascendants issus de lignées Béninoises. La validité

de cette mesure aurait pu étre supérieure si celle-ci (la mesure) avait pu 'étre avec
P P P
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exactitude. En effet I'idéal aurait été d'avoir une entrevue avec les I 181 sujets dont les
/ / / . . . b 3.
résultats ont été pris en compte, afin de pouvoir s’assurer qu’ils ont chacun des ascendants
Béninois, idéalement au-dela d'une lignée. Ou sinon a défaut, d’avoir la confirmation de
leur nationalité répertoriée dans le registre du laboratoire dédié a cet effet.
e Volet psychologique
En considérant l'outil d’évaluation (questionnaire), les conditions de son utilisation et
I'échelle de temps de ladite évaluation, il serait souhaitable de parfaire I'étude
psychologique avec un échantillonnage plus important ainsi qu'un suivi dans le temps.
e Volet socio-culturel
En considérant le cadre et 'outil utilisé pour I'étude de I'aspect socio-culturel, les limites
) . ), . .
relevées sont : le suivi sur le long terme, I'évolution de la relation entre les coparents et/ou

['enfant ainsi que la taille limitée de l’échantiﬂonnage peu représentatif.
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La population béninoise présente une grande diversité linguistique et socioculturelle, mais
aussi génétique. Sur le plan de la diversité génétique, elle est marquée par le STR DI8SSI
qui est le plus polymorphe avec 30 alleles et I'allele 12 semble y étre le plus prépondérant
a45%.

Pour ce qui est du test de paternité, sa demande est souvent associée a un conflit socio
culturel important, a une honte unilatérale ou bilatérale, et est accompagnée d'une charge
émotionnelle non négligeable au sein de la population béninoise représentée.

La détermination d'une filiation par un test ADN entraine des répercussions négatives
entre les co-parents.

II est donc indispensable qu'une équipe pluridisciplinaire travaille en concertation, de bout
en bout, pour assurer I'accueil, la réalisation, le suivi de la demande des tests d’ADN,
['annonce et la gestion des résultats. Cette équipe doit comprendre, entre autres, le
généticien, le médecin demandeur du test, le psychologue ou le psychiatre/ pédopsychiatre
et 'assistant social.

Des études sur la problématique doivent se poursuivre dans tous les volets, pour une
meilleure compréhension et un allégement des charges de tous ordres, liés au test de

filiation.
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> A l'endroit du LHBRCGM
Nous proposons de mettre en place :

e Une équipe pluridisciplinaire pour travailler en concertation, de bout en bout, pour
assurer le suivi de la demande des tests I’ ADN, I'annonce et la gestion des résultats ;

e Une équipe constituée, d'un psychologue ou d'un psychiatre/ pédopsychiatre pour
I'accompagnement et le suivi psychologique ;

e Un socio-anthropologue ou sociologue pour les cas ayant une forte dimension
sociale ;

e Un assistant social pour les cas nécessitant un accompagnement de leur domaine ;

e Une stratégie de large vulgarisation et de disponibilité sans faille des tests
génétiques, afin de permettre aux agents du corps médical et a la population d’en
avolr connaissance ;

e Un systeme d'archivage électronique fin, de I'ensemble de la base des données
cumulées au fil des années ;

e Un formulaire & remplir par les demandeurs de test ADN contenant des
informations relatives a leurs données socio—démographiques telles que le sexe
biologique, la nationalité biologique, I'ethnie, I'Age, les croyances religieuses, les
professions, et un résumé des raisons de la demande des tests concernés, tout en
maintenant 'anonymat ;

e Un échantillonnage pour une autre étude similaire, avec une répartition par ethnie,
afin d’avoir les éléments nécessaires a I'élaboration d’un kit STR plus spécifique a
la population béninoise ;

e Une stratégie de subvention du test & mettre a disposition des moins nantis.
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> A l'endroit de la population béninoise
Nous suggérons une meilleure éducation sexuelle :
® DPrendre le temps de connaitre une personne avant de s'engager dans des relations
sexuelles ;
o D’éviter les relations sexuelles avec des personnes dont ils n’envisagent pas d’avoir
des enfants ;
o D’éviter les relations extra-conjugales les résultats en montrent les inconvénients sur
le plan social et financier ;
e D’éviter le multi partenariat sexuel, d'utiliser des préservatifs ou encore mieux ;
d’opter pour I'abstinence sexuelle avant le mariage.
Nous suggérons de préner une meilleure communication au sein du couple
> A l'endroit de I'état béninois :
Nous suggérons d’exiger aux couples en union de fait, la réalisation d'un test de paternité

lors de la déclaration de I'enfant pour éviter d'éventuels problémes de succession futurs.
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ANNEXE 1

Attestation de libre consentement des demandeurs de test de filiation au laboratoire de

cytogénétique de la faculté des sciences de la santé de Cotonou

ATTESTATION DE LIBRE CONSENTEMENT

Je soussigné Monsieur déclare ce qui suit :
De commun accord avec Madame A notre libre et exclusive demande et sur
réquisition de notre médecin conseil le Docteur adressée au Laboratoire de

Cytogénétique et Biologie Moléculaire Humaine de la Faculté des Sciences de la Santé de Cotonou

(Université d’Abomey-Calavi), il est procédé a des tests en vue d’affirmer ou d'infirmer ma paternité vis-

a-vis de I'Enfant prénommé né de Madame

Jaccepte que les résultats desdits tests ne soient communiqués quau seul Docteur

et qu'ils ne sauraient avoir une valeur légale.

En foi de quoi la présente attestation est délivrée sans aucune forme de contrainte pour servir et valoir ce

que de droit.

Fait 2 Cotonou le

Ont signé

Monsieur

Madame
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ANNEXE 2
Attestation de conformité des demandeurs de test de filiation au laboratoire de

cytogénétique de la faculté des sciences de la santé de Cotonou

ATTESTATION

Nous soussignés, Monsieur et Madame reconnaissons nous étre

rendus au Laboratoire de Cytogénétique de la Faculté des Sciences de la Santé de Cotonou (Université

d’Abomey-Calavi) aux fins de prélévements pour recherche de paternité.

Nous attestons avoir assisté en personne au prélévement et reconnaissons que les trois échantillons
numérotés comme suit proviennent effectivement de la personne a qui il est attribué selon cette

numérotation A savoir :

I-ADN Correspond a
2-ADN Correspond a
3-ADN Correspond a

ous attestons aussi que les noms et prénoms ainst que le numéro correspondant a chacun des trois
N ttest que I tp que I dant a ch des t
personnes ont été consignés convenablement dans le registre du Laboratoire de Cytogénétique de la

Faculté des Sciences de la Santé de Cotonou.

En foi de quoi la présente attestation est délivrée sans aucune forme de contrainte pour servir et valoir ce

que de droit.

Fait a Cotonou le

Ont signé

Monsteur

Madame
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ANNEXE 3

Questionnaire d'évaluation des aspects socio-anthropologiques des motifs, motivations et conséquences
relationnelles chez les demandeurs de test de filiation (test ADN) au laboratoire de cytogénétique de
Cotonou

Numéro d’identification :

Date :

I. Documentation des profils sociologiques :

e Situation matrimoniale : marié(e) légalement / religieusement ou en union de fait (concubinage) ?

o Age:

® Sexe:

e  Appartenance religieuse :

e Nationalité :

e FEthnie:

® Venez-vous d'une ville ou d'un village ?

o Etes-vous déconnecté de votre culture ?

e Est-ce pour tous les enfants que vous voulez demander le test ou pour un enfant qui semble un
peu différent des autres ?

e L’enfant ou les enfants pour qui le test a été demandé a-t-il ou ont-ils subi des rites de naissance ?

Par exemple, ; cérémonie de sortie ?

2. Prise de décision de la réalisation du test :
e  Qui est le demandeur ?
. Quelles sont vos raisons ?
ii. Quelqu'un vous a-t-il suggéré de le faire ?
iii. Est-ce pour confirmer des soupgons ?

iv. Qu'avez-vous ressenti pour vouloir d'un test ADN 2

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION BENINOISE
ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION

99



ANNEXES
]

3. Relations entre partenaires :

AVANT LE TEST

®  Quelle est la nature de la relation entre les 2 coparents avant la demande du test ?

APRES LE TEST

e Comment est la relation entre les 2 coparents ?
® Sile test est positif (filiation confirmée) :
A la mére :
I) Le saviez-vous ? Ou en étiez-vous sfire ?
2) Qu’avez-vous ressenti lorsque le coparent a voulu d'un test ?
3) Comment vous sentiez-vous pendant I'attente du résultat ?
4) Comment vous sentez-vous maintenant que le résultat est sorti 2
Au peére :
I) Le saviez-vous ? Ou en étiez-vous s(r ?
2) Comment a réagi la coparente lorsque vous avez voulu du test ?
3) Comment vous sentiez-vous pendant I'attente du résultat ?
4) Comment vous sentez-vous maintenant que le résultat est sorti 2
®  Sile test est négatif (filiation infirmée) :
A la mere :
5) Le saviez-vous ? Ou en étiez-vous siire ?
6) Qu'avez-vous ressenti lorsque le coparent a voulu d'un test ?
7) Comment avez-vous réagi ?
8) Comment vous sentiez-vous pendant I'attente du résultat ?
9) Comment vous sentez-vous maintenant que le résultat est sorti ?
10) Qu’envisagez-vous pour le futur de votre couple ?
IT) Qu'envisagez-vous pour le futur de votre enfant ?

12) Qu’envisagez-vous pour votre futur a vous-méme ?
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Au pére :
I) Le saviez-vous ? Ou en étiez-vous sfir ?
2) Qu’avez-vous ressenti pour vouloir d'un test ?
3) Comment vous sentiez-vous pendant l'attente du résultat ?
4) Comment vous sentez-vous maintenant que le résultat est sorti 2
S) Qu'envisagez-vous pour le futur de votre couple ?
6) Qu'envisagez-vous pour le futur de votre relation avec I'enfant ?

7) Qu'envisagez-vous pour votre futur & vous-méme ?
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ANNEXE 4

Questionnaire pour I'évaluation de I'état psychologique

EVALUATION DE L’ETAT PSYCHOLOGIQUE CHEZ LES DEMANDEURS DE TEST DE
FILIATION (TEST ADN) AU LABORATOIRE DE CYTOGENETIQUE DE COTONOU

Numéro d’identification :

Date :

VARIABLES EVALUEES
REPONSES

e Physiques :
Ressentez-vous des symptdmes ?
Oui
Non

e Psychologiques :
Appréciation du niveau de dépression, d’anxiété et de stress A 'aide du score ci-dessous
Ne s’applique pas du tout 3 moi
S’applique un peu 3 moi, ou une partie du temps

S’applique beaucoup i moi, ou une bonne partie du temps

S’applique entiérement & moi, ou la grande majorité du temps

DEPRESSION

J'ai été conscient(e) d’avoir la bouche séche

0
I
2
3
| | | | |
J'ai eu de la difficulté a respirer (par exemple, respirations excessivement rapides, essoufflement sans
effort physique)
0
I
2
3
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J'ai eu des tremblements (par exemple, des mains)

W N~ O

Je me suis inquiété(e) en pensant a des situations oti je pourrais paniquer et faire de moi un(e) idiot(e)

0
I
2
3
|
J'ai eu le sentiment d’étre presque pris(e) de panique
0
I
2
3
J'ai été conscient(e) des palpitations de mon cceur en I'absence d’effort physique (sensation
d’augmentation de mon rythme cardiaque ou I'impression que mon cceur venait de sauter)
0
I
2
3
J'ai eu peur sans bonne raison
0
1
2
3
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ANXIETE

J'ai eu I'impression de ne pas pouvoir ressentir d'émotion positive

W N~ O

Jai eu de la difficulté a initier de nouvelles activités.

W N~ O

J'ai eu le sentiment de ne rien envisager avec plaisir

W N~ O

Je me suis senti(e) abattu(e)

W N~ O

J'ai été incapable de me sentir enthousiaste a propos de quoique ce soit

W = O

J'ai eu I'impression de ne pas valoir grand-chose comme personne

W = O
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J'ai eu I'impression que la vie navait pas de sens

W N~ O

STRESS

|

J'ai trouvé difficile de décompresser

W N~ O

J'ai eu tendance a réagir de fagon exagérée

W N~ O

y - 3. . / 3 .
J'ai eu I'impression de dépenser beaucoup d’énergie nerveuse

W N~ O

Je me suis apercu que je devenais agité(e)

W = O

Jai eu de la difficulté 2 me détendre

W = O

J'ai été intolérant(e) a tout ce qui m’empéchait de faire ce que javais a faire

1
2
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J'ai eu I'impression d’étre assez susceptible

W N~ O

Interprétation du score

Troubles Total de points
* 2 (/ 42)

Dépression

Anxiété

Stress
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Signification
Dépression
Anxiété
Stress

Normal
0-9
0-7
0-14

Léger
10-13
3-9
15-18

Modéré
14-20
10-14
19-25

Grave
21-27
15-19
26-33

Extrémement grave
28+
20+
34+

Conclusion :
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Tableau VI : Questions du score Echelles de Dépression, d'Anxiété et de Stress (EDAS 21)

L 'echelle de notafion est fa suivanite -

0 Ne s'applique pas du tout a moi

1 S'appligue un peu a moi, ou une partie du temps

2 S'applique beaucoup & moi, ou une bonne partie du temps

3 S'appligue entiérement a moi, ou la grande majornté du temps

Veuillez lire chaque énoncé et indiquez lequel correspond le mieux a votre expénience au cours
de la derniére semaine, en encerclant le chiffre qui y correspond, soit 0, 1, 2 ou 3. Il n'y a pas
de bonne ou de mauvaise réponse. Ne vous attardez pas trop longuement sur les énoncés.

oW N =

15
16

17
18
19

20
21

J'ai trouvé difficile de décompresser
J'ai été conscient{e) d'avoir la bouche séche
Jai eu I'impression de ne pas pouvoir ressentir d'émotion positive

J'ai eu de la difficulté a respirer (par ex. respirations excessivement
rapides, essoufflement sans effort physique)

J'ai eu de la difficulté & me motiver & commencer de nouvelles
achvites

J'ai eu tendance a réagir de facon exagérée

Jai eu des tremblements (par exemple, des mains)

J'ai eu I'impression de dépenser beaucoup d'énergie nerveuse

Je me suis inquiété(e) en pensant a des situations ou je pourrais
paniguer et faire de moi un(e) idiot (&)

J'ai eu le sentiment de ne nen envisager avec plaisir
Je me suis apercule) que je devenais agité(e)

J'ai eu de la difficulté a me détendre

Je me suis senti(e) triste et dépnmeé(e)

Je ne tolérais aucune chose qui empéchait de faire
ce que j'avais a faire

Jai eu le sentiment d'étre presque pris{e) de panigue

J'ai été incapable de me sentir enthousiaste au sujet de quoi que ce
soit

Jai eu le sentiment de ne pas valoir grand-chose comme personne
J'ai eu le sentiment étre trés imtable

J'ai été conscient({e) des palpitations de mon coeur en Fabsence
d'effort physique (par ex. sensation d'un rythme cardiaque accéléere,
de manquer un battement)

Jai eu peur sans bonne raison

Jai eu I'impression que la vie n'avait pas de sens

o o o o o o o oo o o o o o

o

== =k =k == =k =k

L T

[ S L% B LS T & T\

[ A I L B &

[T L% L B LS B L&

W oW W W oW W W W W W W W W W

[4%)

Source : [53]

Les questions de 'EDAS-21 correspondant a la dépression, a 'anxiété et au stress sont

mentionnées dans le tableau V ci-dessous.
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Tableau VII : Questions de 'EDAS-21 correspondant a la dépression, a I'anxiété et au stress

Question Trouble Question Trouble Question Trouble
1 Stress a8 Stress 15 Anxiété
2 Anxiété 9 Anxiété 16 Dépression
3 Dépression 10 Dépression 17 Dépression
4 Anxiété 11 Stress 18 Stress
5 Dépression 12 Stress 19 Anxiété
4] Stress 13 Dépression 20 Anxiété
I Amaété 14 Stress 21 Dépression

Source [53]

A chaque question est attribuée une note de dépression, d’anxiété ou de stress. Le modéle
que q P
pour les deux c6tés de la feuille est a utiliser. On additionne les notes pour chaque échelle.
Pour la version courte (21 énoncés), la somme est & multiplier par 2 et comparée au
P P P

contenu du tableau VI, pour l’interprétation.

Tableau VIII : Interprétation du niveau de dépression, d’anxiété et de stress selon le score EDAS-21

Signication

Normal
Léger
Modéré

Grave

Extrémement grave

Source : [53]

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION BENINOISE

Dépression

0-9

10-13

14-20

21-27

28+

Anxiete

0-7

8-9

10-14

15-19

20+
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5tress

0-14

15-18

19-25

26-33

34+
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ANNEXE 6

DECLARATION SUR L'HONNEUR DE CONFIDENTIALITE DES DONNEES
PERSONNELLES

Je soussigné, , médecin cytogénéticien, exergant au laboratoire de cytogénétique de la

Faculté des Sciences de la Santé de Cotonou, déclare sur I'honneur que les données personnelles fournies

par monsieur dans le cadre de la contre-expertise pour le test de filiation seront traitées

avec la plus grande confidentialité.
Je m'engage a :

I. Utiliser les résultats uniquement a des fins scientifiques sans mentionner les données personnelles.
2. Ne pas divulguer les données personnelles a des tiers sans le consentement explicite de monsieur

, sauf si la loi I'exige.

3. Assurer la protection des données personnelles contre toute forme d'accés non autorisé, de
modification, de divulgation ou de destruction.

4. Respecter les dispositions légales en vigueur relatives a la protection des données personnelles.

Je prends I'engagement de respecter strictement les principes de confidentialité et de sécurité des
données et de les conserver de maniére sécurisée pendant la durée nécessaire, conformément aux normes

et réglementations en vigueur.
g g

Fait 2 Cotonou, le

Par
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ANNEXES

Apergu d'un résultat de test de paternité montrant quatre systémes STR avec les alléles présentés par le pére présumé, 'enfant, et la mere

avant encodage

Applied
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13s 165 7195 225 255 285 o 315
6900{
4600
2300 j\
o N A vy A A A A X A A 4
1a)[15 [262] [292] [e2] (11 {102
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Apercu de I'interface du logiciel d’encodage CS Pro 7.3.
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CYTOGENETIQUE - £SS
;?oaz - 2016

identifiant du dossier 09277

Resultat test 0]
STR
D8sS1179 D21511 075820 CSF1PO D19S433 Vwa TPOX D18S51 DJsﬂsgr THOI DI3S317 p1esSs39 DS21333  psSS31s FGA

ptee 1| B30 EaE b7 i o0 3R ede G IO LEE Til @S Asi@ ITe zZso
Pére , AP E9p C3E 20 G20 GdE bAE IO CIE PIAE EIC esE Z€© 126 zes

mee 1 36 EIE PIE pHE 26 EIE 6IE @ a0 E3E GIE G896 =08 G3e 2z o
Entant » Gap 232 o0 EJ0 Ezl ek G Eae TAE CAE ZiE Gl 259 Gz 220

atle 1 a0 EAE EoB A0 EI6E 36 BN 3E Ede 08 E 130 66 190 iz 22 o
s : Ao EopE ol G2E 20 EA0 Be EeE GeE beFE G40 Gz 200 120 35

Aper¢u du format sous lequel apparait un résultat de test de paternité contenant les quinze systémes STR dans le logiciel CS Pro 7. 3.

Aprés encodage
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ANNEXE 8
Protocole d’extraction de 'TADN du LHBRCGM

PREPARATION DES REACTIFS POUR L’EXTRACTION
D’ADN

1. Préparation de T10E1 gsp 1 litre
» 10 ml de Tris HCl IM pH 8.1 + 2 ml d’EDTA 0.5M + H20
distillée

» 10 ml de Tris HCI IM + 10 ml d’EDTA 100mM + H20 distillée

2. Préparation de la solution d’homogénéisation

Pour préparer 200 ml, il faut :

B R S e e e e 96.096¢
NaCL oo GG 3.506¢g
Dodécylsulfate de sodium (DS)...................... dg
Solution: Tl oo 200 ml

3. Préparation du phénol-chloroforme isoamylique

- 1 ml d’alcool isoamylique
- 24 ml de chloroforme

- 25 ml de phénol

______________________________________________|
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EXTRACTION D’ADN A PARTIR DU SANG TOTAL :

METHODE PHENOL-CHLOROFORME OU METHODE
ORGANIQUE

- Prélever 5 ml de sang sur tube EDTA et congeler (-20°).

- Dégeler et transvaser dans un tube falcon de 50 ml.

- Ajouter 25 ml de tampon T (E; puis homogénéiser.

- Centrifuger a 4000 tours par minute pendant 25 minutes.

- Décanter puis ajouter a nouveau 25 ml de tampon TE; puis
homogénéiser.

- Centrifuger a nouveau a 4000 tours pendant 25 minutes.

- Décanter puis ajouter 25 ml de tampon d’homogénéisation.

- Incuber a 37°C pendant au moins une heure ou toute une nuit.

- A ce mélange ajouter 5 ml de mélange phénol-chloroforme.

- Turbuler pendant 25 minutes au minimum puis centrifugé a 4000
tours pendant 25 minutes.

- Prélever la phase aqueuse supérieure sans prendre I'interface.

- Ajouter a cette phase aqueuse deux fois son volume d’éthanol
absolu refroidi a -20°C.

- Homogénéiser modérément ce mélange. L’ADN de précipite
donnant de fin filaments blancs.

- Mettre le tube a -20°C. (facultatif)

- Centrifuger a nouveau a 4000 tours pendant 25 minutes

ETUDE DE LA POPULATION BENINOISE A L’AIDE DES STR ET ASPECT PSYCHO-SOCIAL DU TEST DE
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- Eliminer le surnageant puis laver le culot deux fois avec de
I’éthanol a 70° refroidi.

- Laisser sécher le tube puis resuspendre I’ADN dans 200ul de
TyoE,

- Remettre I’ADN en suspension en ajoutant de I’eau mili-Q.

- Aliquoter cette suspension d’ADN dans un tube eppendorf puis

congeler a -20°C.
NB : - On peut aussi utiliser les tubes eppendorfs.

- La centrifugation se fait a 18000 tours par minutes pendant 10
minutes.

-Lorsqu’on met le mélange phénol-Chloroforme, Ia
centrifugation se fait a 8000 tours par minute pendant 10

minutes.

|
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EXTRACTION D’ADN A PARTIR DU LIQUIDE
AMNIOTIQUE

- Aliquoter 1.3 ml de liquide dans un tube eppendorf stérile de 1.5 ml
préalablement étiqueté.

- Centrifuger a 18000 tours pendant 10 minutes a 24°C.

- Décanter puis ajouter encore au culot 1.3 ml de liquide.

- Centrifuger a 18000 tours pendant 10 minutes a 24°C.

- Décanter puis ajouter au culot 400ul de tampon d’homogénéisation.

- Vortexer puis incuber a I'étuve a 37°C pendant 2 heures ou toute
une nuit.

- Ajouter 400ul de mélange phénol-chloroforme et turbuler pendant
25 minutes.

- Centrifuger a 8000 tours pendant 10 minutes a 24°C.

- Pipeter la phase aqueuse supérieure dans un tube eppendorf de 1.5
ml étiqueté.

- Ajouter a la phase aqueuse deux volumes d’éthanol absolu
préalablement refroidit a -20°C.

- Homogénéiser modérément

- Remettre le tubes a -20°C pendant 2 heures. (facultatif)

- Centrifuger a 18000 tours pendant 10 minutes a 24°C

- Eliminer le surnageant.

- Laver le culot avec | ml d’éthanol a 70° préalablement refroidit a -

20°C.

______________________________________________|
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Centrifuger a 18000 tours pendant 10 minutes a 24°C.

Eliminer le surnageant et laisser sécher le tube a la température

ambiante,

1

Ajouter au culot séché 25l de I’eau mili-Q.

Vortexer afin de bien dissoudre le culot.

Conserver a -20°C.

1

______________________________________________|
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ANNEXE 9

Principe du test de paternité

PRINCIPE DU TEST DE PATERNITE

A l'exclusion des globules rouges et des cellules germinales, toutes les cellules de notre organisme
comportent au niveau de leur noyau 23 paires de chromosomes Ceux-ci sont co.nsﬂfucs ¢‘:ssc’n1cc|lfment
d'acide désoxyribonucléique ou ADN et existent en deux exemplaires identiques. L'un est hernc' du pére et
I'autre de la mére. Les milliards de paires de base qui composent I’ADN de chague individu réalisent une
FORMULE UNIQUE, différente d'un individu @ |'autre, @ I'exception des vrais jumeaux. .
L'étude des séquences de |'ADN permet de caractériser cette formule unique de I'arrangement du matériel
génétique d'un individu, en particulier grdce aux marqueurs dits minisatellites et microsatellites. Chaque
systéme mini ou microsatellites étudié est composé d'une ou deux bandes représentant chacune un
fragment de chromosome de |'individu. Etant donné que les chromosomes d'un enfant proviennent Eour
moitié de sa mére et pour moitié de son pére, une des bandes observées doit obligatoirement &tre
retrouvée chez sa mére et |'autre obligatoirement chez son pére. Le test de paternité étudie donc un ou
plusieurs systémes micro ou minisatellites qui sont analysés simultanément chez |'enfant, sa mére et son
pére présumé. Une bande observée chez |'enfant et absente chez la mére doit obligatoirement étre
d'origine paternelle.

Deux possibilités peuvent dés lors se présenter -

1° Confirmation de paternité - pour chacun des systémes testés, la bande paternelle obligée de I'enfant
est présente chez le pére présumé. La probabilité quun individu pris au hasard dans la population
présente pour tous les systémes testés. une bande correspondante @ la bande paternelle obligée de
I'enfant est tres fable

2° Exclusion de paternité = pour plusicurs systémes testés, la bande paternelle obligée de I'enfant n'est
pas retrouvee chez le pére présumé. Une probabilité trés faible de transmission d'une bande modifiée
(mutée) par les parents a leur enfant doit étre prise en compte . Dans ce cas, |'enfant présente pour un
systéme donné, une bande qui n'est pas retrouvée chez ses parents biologiques. La probabilité qu'un tel
evenement de mutation se produise (Pm) est tres faible, elle peut étre estimée a 1/400. Si pour plusieurs
systémes testés. la bande paternclle obligée de |'enfant n'est pas présente chez le pére présumé, il
faudrait qu autant d'événements rares de mutation se soient produits pour établir sa paternité biologique.
Or, au-deld de deux, la probabilité d'un tel événement devient négligeable, elle est inférieure a (1/400)°
soit 0,000006. Dans cette situation, la paternité peut donc étre exclue.

Remarque : dans certains cas plus complexes, 1l est possible d'établir la paternité en |'absence du pére
présumé par comparaison des profils génétiques de I'enfant, de la mére et d'une ou plusieurs personnes
apparentées au pére présume.
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ETUDE DE LA POPULATION BENINOISE A L’AIDE DES STR ET ASPECT PSYCHO-SOCIAL DU TEST DE

PATERNITE AU LABORATOIRE DE CYTOGENETIQUE (FSS, COTONOU) 119



ANNEXES

ANNEXE 10

Bplagiat}

Certificat d'analyse
Date d'émission: 20/11/2024
Compte évaluateur: KPADONOU MERVEILLE

AUTEUR DU DOCUMENT : KPADONOU Michéle

TITRE DU DOCUMENT : ETUDE DE LA POPULATION BENINOISE A L’AIDE DES
STR ET ASPECT PSYCHO-SOCIAL DU TEST DE PATERNITE AU LABORATOIRE
DE CYTOGENETIQUE (FSS, COTONOU)

e-Plagiat est un évaluateur certifié de prévention et de détection de plagiat intelligent et
autonome basé sur I'lA

Type de Nombre de Nombre de pages Taux de Taux de
document mots (approximatif) plagiat 1A
25000 2.67% %

100

M. Piermme ROUAN

' Ce dacumant ast signé dlactraniguement at certifid
[l Le fichier coanstitue wn ariginal &lecironigque de valewr

prabataire, il st enragisird sous la référence suivante

Shafbil1 3T 0efd4D1df 17dd4af2e8aa15a0

e-plagiat online, 1er évaluateur de plagiat en Afrique basé sur I'intelligence artificielle

ETUDE DE LA POPULATION BENINOISE A L’AIDE DES STR ET ASPECT PSYCHO-SOCIAL DU TEST DE
PATERNITE AU LABORATOIRE DE CYTOGENETIQUE (FSS, COTONOU) 120



TABLE DES MATIERES




LISTE DU PERSONNEL ENSEIGNANT

TABLE DES MATIERES

SOMMAIRE i
DEDICACE iv
ACTION DE GRACES iv
REMERCIEMENTS viii
HOMMAGES XVii
LISTE DES ABREVIATIONS, ACRONYMES ET DES SIGLES XX
LISTE DES TABLEAUX — ENCADRES ET DIAGRAMME Xxiii
LISTE DES FIGURES XXV
INTRODUCTION 1
I.  GENERALITES 5
I.1. DEFINITION DE CONCEPTS 6
1.2. Acide DESOXYRIBONUCLEIQUE (ADN) 10
1.2.1. Structure 10
1.2.2. Polymorphisme de TADN 13
1.2.3. Méthodes dyanalyse du génome 15
1.3. MICROSATELLITES OU SHORT TANDEM REPEATS (STR) 20
1.3.1. Description des STR 20
1.3.2. Types de STR 21
1.3.3. Moyens d’¢tude des STR 23
1.3.4. Classification des STR 24
1.3.5. Caractéristiques des STR 24
1.3.6. Nomenclature des STR 25
1.3.7. Urtilités des STR 26
1.3.8. Etudes sur les STR en Afrique 27
14. CONCEPTS DE BASE EN GENETIQUE DE LA POPULATION 32
1.4.1. Données des populations 32
1.4.2. Génération d'une base de données ADN d’une population [45—438] 33
1.4.3. Définition des principaux indicateurs utilisés 33
1.4.4. Equﬂibre de Hardy-Weinberg 35
1.4.4.1. Conditions nécessaires pour I'équilibre de Hardy-Weinberg 35
1.44.2. Formule de Hardy-W einberg 36
1.44.3. Importance du modéle de Hardy-Weinberg 37
1.5, APERCU DE L’ASPECT PSYCHO-SOCIAL DES TESTS DE FILIATION 37
1.5.1. Besoin de demande de test I’ ADN 37
1.5.2. Aspect psychosocial du test ADN 37
1.5.3. Gestion de I'inconfort psychologique 40
1.54. Tests ADN et représentation sociale 40
2. CADRE, MATERIEL ET METHODES D’ETUDE 42
2.1. CADRE D’ETUDE 43
2.1.1. Le Bénin 43
2.1.2. La ville de Cotonou 43

2.1.3. Le Laboratoire d'Histologie Biologie de la Reproduction Cytogénétique et Génétique médicale (LHBRCGM) -Unité de Biologie

Humaine 43

2.2. MATERIEL D’ETUDE 44
2.3. METHODES D’ETUDE 44
2.3.1. Type d’¢tude et période d’étude 44
2.3.2. Population d’¢tude 45
2.3.3. Echantiﬂonnage 45

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION BENINOISE

ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION

122



TABLE DES MATIERES

2.3.4. Variables 46

2.3.5. Technique et déroulement de la collecte 50

2.3.0. Traitement et analyse des données 51

2.4. DifficultEs 52
2.5. ASPECTS ETHIQUES ET REGLEMENTAIRES 52

3. RESULTATS 53
3L RESULTATS DU VOLET GENETIQUE 54
3.1.1. Polymorphisme des STR 54

3.1.2. Capacité d'identification des STR 62

3.2. RESULTATS DU VOLET PSYCHOSOCIAL 64
3.2.1. Variables sociodémographiques des demandeurs de test de paternité 64

3.2.2. Volet psychologique 65

3.2.3. Vécu et ressentiments psychosociaux 68

3.2.4. Représentation sociale de la demande 69

4. DISCUSSION 71
4.1. VOLET GENETIQUE 72
4.1.1. Niveau d'atteinte des objectifs fixés et de vérification des hypotheses 72

4.1.2. Qualité et validité des données 72

4.1.3. Polymorphisme des STR 73

4.1.4. Equilibre de Hardy-Weinberg 74

4.1.5. Capacité d'identification des STR 76

4.1.6. Lalléle 12 78

4.2. VOLET PSYCHOLOGIQUE DU TEST DE PATERNITE 79
4.3. VOLET SOCIAL DU TEST DE PATERNITE 79
43.1. Contexte de demande du test 79

4.3.2. Contexte apres 'annonce des résultats 80

44. LIMITES DE L'ETUDE 80
CONCLUSION 82
SUGGESTIONS 84
REFERENCES 87
ANNEXES 95
ANNEXE 1 97
ANNEXE 2 98
ANNEXE 3 99
ANNEXE 4 102
ANNEXE 5 108
ANNEXE 6 110
ANNEXE 7 111
ANNEXE 8 114
ANNEXE 9 119
ANNEXE 10 120
TABLE DES MATIERES 121

POLYMORPHISME GENETIQUE DE 15 SHORT TANDEM REPEATS DANS LA POPULATION BENINOISE

ET IMPACTS PSYCHOSOCIAUX DES TESTS DE FILIATION

123



SERMENT D'HIPPOCRATE

Devant le peuple béninois et en présence des maitres de cette faculté, de mes
chers condisciples, devant ['effigie d'Hippocrate,
Je promets et je jure au nom de I'étre supréme,
D’étre fidéle aux lois de 'honneur et de la probité dans 'exercice de la
médecine.
Je donnerai mes soins gratuits a I'indigent et n’exigerai jamais un salaire au-
dessus de mon travail.
.. N . ) .
Je ne participerai a aucun partage clandestin d’honoraires.

Admis a I'intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui s'y passe, ma
langue taira les secrets qui me sont confiés et mon état ne servira pas a
corrompre les meeurs ni a favoriser le crime.

Je ne permettrai pas que les considérations de religion, de nation, de race, de
parti ou de classe sociale viennent s’interposer entre mon devoir et mon
patient.

Je garderai le respect absolu de la vie humaine dés la conception. Méme sous
la menace, je n’admettrai pas de faire usage de mes connaissances médicales
contre les lois de 'humanité. Respectueux et reconnaissant envers les maitres,

. . ,. . Y
je rendrai a leurs enfants I'instruction que j'ai regue de leurs parents.

Que les hommes m’accordent leur estime si je suis fidéle 3 mes promesses.

Que je sois couvert d’opprobres et méprisé de mes confréres si j'y manque.

JE LE JURE.



VU LE PRESIDENT DU JURY

VU LE DOYEN

VU ET PERMIS D'IMPRIMER

LE RECTEUR DE L'UNIVERSITE D’ABOMEY-CALAVI



- \o\o‘\o\o\o\o\o\o\o\o\o\o‘\o‘\o‘\o‘\o‘\o‘ -

D on 3 S5, K% S0 00 00 e 00 0 e R e e S 0 S S0 0 e S S0 e S N

I o e’ o ol of of af aF o af o af ol af ol af ol

RESUME

Introduction : Les études de génétique des populations au moyen de courtes séquences répétées d’ADN ; Short Tandem Repeats (STR),
aussi connues sous le nom de microsatellites, témoignent de la grande diversité humaine. Les STR sont de courtes séquences d'ADN
répétées en tandem qui impliquent une unité répétitive de 1 a 10 paires de base, formant des séries d'une longueur allant jusqu'a 100
nucléotides. Les STR sont utilisés dans la réalisation des tests de paternité. Le résultat d’un tel test de filiation peut générer des
conséquences sociales ou psychiques. Une demande de test de filiation motivée par I’existence de doutes quant a la paternité de
I’individu, peut avoir un effet dévastateur, parfois irréversible sur sa famille et, par répercussion, sur sa sphére sociale immédiate. Trois
volets ont donc été pris en compte, la génétique, le psychologique et le social.

Objectif : Etudier la diversité génétique de la population béninoise 4 I'aide de 15 STR et I’aspect psycho-social lié au test de filiation.
Cadre et méthodes d'étude: il s’est agi d’'une étude transversale mixte a visée descriptive et analytique avec une collecte
bidirectionnelle (rétrospective et prospective) des données dont le déroulement s’est fait au Laboratoire d’Histologie Biologie de la
Reproduction Cytogénétique et Génétique médicale (LHBRCGM) —Unité de Biologie Humaine, a la Faculté des Sciences de la Santé (FSS)
de I’Université d’Abomey-Calavi (UAC), Cotonou. La population a été celle d’individus de nationalité béninoise, ayant effectué un test de
paternité au laboratoire de cytogénétique de Cotonou de 2008-2024, et ceux ayant accepté de participer a I’étude via un questionnaire
avant et apres le test. La collecte des données s’est déroulée de juin a octobre 2024, par un encodage des résultats et a 'aide un
questionnaire.

Résultats : En lien avec le volet génétique, 1181 tests de paternité ont été réalisés durant la période d’étude. Une disparité notable a été
observée en termes de polymorphisme entre les 15 différents STR analysés, c'est-a-dire leur capacité a présenter de multiples alleles
dans une population donnée. Le nombre d'alleles varie considérablement. Le STR D18S51 a été le plus polymorphe et a compté jusqu'a
(30 alléles) suivi par le FGA avec (27 alléles) tandis que les STR les moins polymorphes, le TPOX et le D135317, ont présenté chacun (9
alleles). Parmi les STR les moins polymorphes notamment le D135317, une grande majorité de la population possédait I'alléle 12 avec une
fréquence de 0.443.

En lien avec le volet psychologique au total 20 personnes ont été incluses, 55 % ne présentaient aucun trouble d’anxiété, de stress ni de
dépression liée au test de paternité.

En lien avec le volet social, la tranche d’age la plus fréquente était celle de 26-30 ans (40%). La situation matrimoniale la plus retrouvée
était le concubinage (50%). On a noté une dégradation de la relation liée a la réalisation du test.

Conclusion : La population béninoise présente une grande diversité linguistique et socioculturelle, mais aussi génétique avec un grand
polymorphisme.

La détermination d’une filiation par un test ADN entraine des répercussions négatives entre les co-parents. Il est donc indispensable
qu’une équipe pluridisciplinaire constituée du généticien, du médecin demandeur du test, du psychologue ou du
psychiatre/pédopsychiatre et de I’assistant social, travaille en concertation, de bout en bout.

Mots clés : génétique de population, STR, test de paternité, ADN, test ADN, anxiété stress dépression, population béninoise, psycho-
social.

ABSTRACT

Introduction: Population genetics studies using Short Tandem Repeats (STR), also known as microsatellites, demonstrate great diversity
amongst humans. STR are short tandemly repeated DNA sequences that involve a repeating unit of 1to 10 base pairs, forming up to 100
nucleotides in length. They are used in performing paternity tests. The result of such a parentage test can generate social or
psychological consequences. A request for a parentage test motivated by the existence of doubts as to the paternity of the individual
can have a devastating, sometimes irreversible effect on the concerned family and, as a result, on their immediate social sphere. Three
aspects were therefore considered in this study: genetics, psychological and social.

Objective: To study the genetic diversity of the beninese population using 15 STR and the psychosocial aspect linked to the paternity
test.

Study setting and methods: this was a mixed cross-sectional study with a descriptive and an analytical aim, with a bidirectional data
collection (retrospective and prospective) which was carried out at the Histology and Reproductive Biology Laboratory. Cytogenetics
and Medical Genetics (LHBRCGM) — Human Biology Unit, at the Faculty of Health Sciences (FSS) of the University of Abomey-Calavi
(UAQ), Cotonou. The population of study was that of individuals of beninese nationality, who had carried out a paternity test at the
Cotonou cytogenetics laboratory from 2008-2024, and those who agreed to participate in the study via a questionnaire before and after
the test. Data collection took place from June to October 2024, by encoding the results and using a questionnaire.

Results: Pertaining to the genetic aspect, 1,181 paternity tests were carried out during the period of study. A notable disparity was
observed in terms of polymorphism between the 15 different STR analyzed, that is, their ability to present multiple alleles in a given
population. The number of alleles varies considerably. The D18S51 STR was the most polymorphic and had up to (30 alleles) followed by
the FGA with (27 alleles) while the least polymorphic STR, TPOX and D135S317, each had (9 alleles). Among the least polymorphic STR,
notably D13S317, a large majority of the population possessed allele 12 with a frequency of 0.443.

Pertaining to the psychological aspect, a total of 20 people was included, 55% did not present any anxiety, stress or depression disorders
linked to the paternity test.

Pertaining to the social aspect, the most common age group was 26-30 years old (40%). The most common marital situation was
cohabitation (50%). We noted a deterioration of the relationship between the involved parents linked to the making of the test.
Conclusion: The beninese population presents great linguistic and sociocultural diversity, but also genetic diversity with great
polymorphism. Determining parentage through a DNA tests has negative repercussions between co-parents. It is therefore essential
that a multidisciplinary team made up of the geneticist, the doctor requesting the test, the psychologist or psychiatrist/child psychiatrist
and the social worker, works together, from start to finish.

Key words: population genetics, STR, paternity test, DNA, DNA test, anxiety stress depression, beninese population, psychosocial.
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