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Résume public

L'impact des variations en nombre de copies sur la
morphométrie du cerveau

Les variations en nombre de copies (CNV) sont des polymorphismes génétiques dans
lesquels le nombre de copies d’un géne ou d’un segment chromosomique varie d’un
individu a I’autre. Nous savons aujourd’hui que certaines de ces CNVs dans I’humain,
peuvent augmenter la probabilité de développer des troubles psychiatriques ou des
troubles du développement. De plus, des CNVs a des endroits différents dans le
génome sont associées a des symptomes et des maladies similaires, comme 1’autisme
et la schizophrénie. Pour I’instant nous ne savons pas si ces CNVs ont aussi des effets
similaires sur la structure du cerveau et si ces effets pourraient expliquer
I’augmentation du risque a développer des maladies spécifiques. Les CNVs peuvent
nous aides a mieux comprendre les mécanismes cérébrales liées aux maladies
psychiatriques.

Dans cette recherche nous avons étudi¢ les effets sur la structure du cerveau de
plusieurs CNVs en analysant des images de résonnance magnétique du cerveau des
individus porteurs de CNVs (groupes porteurs = 720 individus) et nous les avons
comparée avec celles des individus sans mutations (groupe contrdéle = 782 individus).
Nous avons constaté que, en comparaison avec le groupe controle, plusieurs groupes
porteurs montraient les mémes altérations dans certaines régions du cerveau. Nous
avons observé que ces altérations étaient plus importantes en comparaison avec celles
observées dans des groupes de patients psychiatriques. De plus nous avons observé
une corrélation entre ces altérations dans les groupes porteurs et le risque de maladie
et des symptomes cognitifs.

Cette recherche montre que les CN'Vs sont un outil puissant pour étudier les effets des
genes sur la structure du cerveau et de comment ces effets ont un impact sur la
cognition et le risque de maladie. Néanmoins, des études comprenant de nombreuses
autres variantes sont nécessaires afin de comprendre les mécanismes cérébraux sous-

jacents aux troubles psychiatriques.
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