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Résumé — Les anomalies de la structure chromosomique n‘ont généralement pas d'effet phénotypi-
que visible, mais sont souvent associées a des troubles de la reproduction. Chez le beeuf, le mouton
et la chévre, la translocation de type robertsonien est 'anomalie de structure la plus fréquente. En
revanche, chez le porc les translocations réciproques semblent les plus répandues. Chez les bovins
et le porc, il a été possible de recueillir une information assez compléte concernant la fréquence de
ces anomalies et leurs effets sur les performances de reproduction, dont on peut ensuite calculer les
conséquences économiques. Ainsi chez les bovins les effets défavorables de la fusion centrique
1/29 ont justifié l'instauration d'une politique d'éradication, basée sur I'élimination des taureaux por-
teurs dans les centres d'insémination artificielle. Chez le porc, les translocations réciproques rédui-
sent parfois de 50% la taille des portées et provoquent ainsi des pertes économiques considérables.

chromosome / anomalie / bovins / porcins / fertilité

Summary — Consequences of structural chromosomal abnormalities in farm animals. Abnor-
malities in chromosome structure generally have no phenotypic expression but are very often asso-
ciated with reproductive disorders. In cattle, sheep and goats, the robertsonian translocation seems
to be the most frequent abnormality of chromosome structure. In the pig, reciprocal translocations
are very common. The accumulation of data on the frequency of such abnormalities and their effects
on reproductive performance prompted an evaluation of their economic consequences in cattle and
pigs. In cattle, because of the negative effect of 1/29 translocation, an eradication program, based
on the removal of carrier bulls from artificial insemination centers was established. In pig, the main
effect of the reciprocal translocations was a reduction in the number of offspring, up to 50%, thus re-
presenting a considerable economic loss.

chromosome / abnormality / cattle / pig / fertility

INTRODUCTION tieuses, nutritionnelles ou génétiques.
Parmi ces derniéres, les anomalies chro-

Les échecs de la reproduction, regroupés mosomiques sont responsables, chez

sous le terme général d'infertilité, expriment
l'incapacité d'un organisme & engendrer
des descendants ou une réduction notable
du nombre de ses descendants, par rap-
port a la moyenne de la population. Les
causes d'infertilité sont multiples : infec-

'homme d'environ 50% des avortements
spontanés précoces (Boué et Boué, 1975).
Les anomalies de nombre survenues au
cours de la gamétogénése ou au moment
de la fécondation sont souvent la cause de
ces échecs de la reproduction.
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En raison de leur caractére accidentel, les
études prospectives de ces anomalies nu-
mériques restent limitées. Les parents por-
teurs d'une anomalie de la structure chro-
mosomique constituent aussi un groupe
avec un risque trés élevé d'échecs de la
reproduction. Le mode de ségrégation
méiotique et les différents types de caryo-
types déséquilibrés en résultant peuvent
étre étudiés soit dans les configurations
des spermatocytes au stade pachyténe,
soit dans les produits d'avortements spon-
tanés. Le développement récent des tech-
niques de fécondation de I'ovocyte de
hamster par des spermatozoides humains
permet d'identifier les caryotypes anor-
maux dans le pronucléus male. Ainsi, a ce
jour, le mode de ségrégation méiotique
d'une dizaine d'anomalies, en particulier
des translocations réciprogues et robertso-
niennes, a été analysé dans les pronu-
cléus humains.

LES ANOMALIES DE LA STRUCTURE
CHROMOSOMIQUE

Les anomalies de la structure chromoso-
mique apparaissent généralement apres
une cassure d'un bras chromosomique au
stade préméiotique ou méiotique. Le frag-
ment de chromosome résultant d'une cas-
sure peut étre perdu (déficience ou délé-
tion), subir une rotation (inversion) ou étre
transloqué sur un autre chromosome.

Certaines anomalies de la structure per-
turbent le déroulement normal de Ila
méiose. Ainsi les inversions provoquent la
formation d'une boucle qui raméne dans le
bivalent méiotique, les segments inversés
face a face avec le segment homologue
du chromosome normal. La formation des
chiasmas & l'intérieur de la boucle peut
produire des cassures. Les gameétes qui
en résultent peuvent étre déséquilibrés par
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défaut ou par excés d'un segment chromo-
somique.

Les translocations réciproques résultent
d'un échange de segments entre deux
chromosomes non homologues. L'anoma-
lie peut impliquer n'importe quel chromo-
some du complément et les points de cas-
sure varient d'une translocation a une
autre. Le sujet porteur hétérozygote a I'état
équilibré présente un phénotype tout & fait
normal.

A la méiose, les deux chromosomes re-
maniés s'associent avec leurs homologues
normaux pour former le quadrivalent.
Aprés la ségrégation a I'anaphase, il en ré-
sulte 3 types de gameétes : normaux, por-
teurs de I'anomalie mais & I'état équilibré et
des ‘gamétes déséquilibrés par excés ou
par défaut. L'analyse de la configuration du
quadrivalent peut avoir une certaine valeur
prédictive sur le mode de ségrégation des
chromosomes et les types de gameétes qui
en résultent.

Les gameétes déséquilibrés, selon la
taille des segments transloqués et de leur
contenu génique, peuvent donner des em-
bryons viables ou létaux.

Les translocations de type robertsonien,
ou fusion centrique, représentent un cas
particulier de translocation réciproque
dans lequel les deux chromosomes impli-
qués sont des acrocentriques. Les chro-
mosomes fusionnent & la suite des deux
cassures produites respectivement au-dela
et en deca du centromére. Il en résulte un
nouveau chromosome méta- ou subméta-
centrique et une réduction du nombre de
chromosomes d'une unité. A la méiose, la
configuration typique des chromosomes
impligués dans la translocation robertso-
nienne est le trivalent. La non disjonction
de l'un ou l'autre des 2 chromosomes
libres qui constituent le trivalent provoque
la formation de gameétes déséquilibrés par
excés ou par défaut d'un chromosome en-
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tier (monosomique ou disomique). Aprés
técondation, les embryons déséquilibrés
seront monosomiques ou trisomiques,
pour I'un ou l'autre des deux chromosomes
fusionnés.

LES ANOMALIES
DE STRUCTURE CHROMOSOMIQUE
CHEZ LES ANIMAUX DOMESTIQUES

On estime que dans l'espéce humaine
0,75% des nouveau-nés et 5% des mort-
nés portent une anomalie chromosomique.
A la conception, chez I'homme, la fré-
quence des anomalies chromosomiques
se situerait aux environs de 20% (Chand-
ley, 1981). L'espéce humaine serait ainsi,
parmi les espéces de mammiféres étu-
diées, celle qui posséde la fréquence la
plus élevée d'anomalies chromosomiques.

Chez les animaux domestiques, les
données sur la fréquence des anomalies
chromosomiques varient selon l'espéce et
les conditions d'élevage. D'une maniére
générale on remarque que les anomalies
autosomiques de nombre sont trés peu fré-
quentes. Au contraire, certaines anomalies
de la structure chromosomique présentent
dans certaines espéces d'élevage des fré-
quences trés élevées.

Les bovins

Le beeuf domestique est probablement,
aprés 'homme et la souris, l'espéce de
mammiféres la plus étudiée du point de
vue cytogénétique. Ceci s'explique par la
découverte en 1964 en Suéde, d'une ano-
malie de structure (fig 1) la translocation
robertsonienne 1/29 (Gustavsson et Rock-
born, 1964) qui a des conséquences né-
fastes pour I'élevage. En effet, elle réduit la
fertilité des femelles porteuses hétérozy-
gotes d'environ 10%. Chez les males hété-
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rozygotes, Gustavsson (1969) a observé
une libido et des caractéristiques spermati-
ques, tels la mobilité et le volume nor-
maux.

Depuis l'observation princeps de Gus-
tavsson et Rockborn (1964) en Suéde, la
translocation 1/29 a été retrouvée dans
une cinquantaine de races bovines répan-
dues sur les cing continents.

La fréquence des porteurs hétérozy-
gotes de cette anomalie est trés variable
selon Ia race et la taille de I'échantillon étu-
dié. Dans certaines races a trés petit effec-
tif, telle la British White (Eldridge, 1975) ou
la race Corse (Hari et al, 1984) elle atteint
des fréquences trés élevées, respective-
ment de 60 et 40%.

Une étude ayant pour but d'estimer la
fréquence de cette anomalie en race
Blonde d'Aquitaine, a été récemment effec-
tuée en France. Sur un échantillon repré-
sentatif de plus de 2 000 génisses, la fré-
quence des hétérozygotes a été estimée a
14,2% (Frebling et al, 1987). L'étude a
également montré que parmi différents fac-
teurs pris en considération, la région et le
mode de reproduction, insémination artifi-
cielle ou monte naturelle, jouent un réle im-
portant dans les variations de la fréquence
de l'anomalie.

La réduction de la fertilité des animaux
hétérozygotes pour cette anomalie a été
expliquée par Gustavsson (1969) par une
augmentation de la mortalité embryon-
naire. Il a proposé un schéma de la
méiose chez un hétérozygote pour cette
translocation et des zygotes qui en résul-
tent aprés la fécondation par un gameéte
normal (fig 2). L'on remarque sur ce sché-
ma la formation de plusieurs types de ga-
métes déséquilibrés par excés ou par dé-
faut d'un chromosome. Ces gamétes, qui
gardent leur capacité de fécondation nor-
male, donnent aprés la fécondation des
embryons non viables, monosomiques ou
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trisomiques, pour I'un ou Fautre des deux
chromosomes impliqués dans ['‘anomalie.

Ce schéma théorique proposé par Gus-
tavsson a été validé par des études faites
sur des cellules méiotiques et sur des em-
bryons. Plusieurs études faites sur les
chromoscmes méiotiques des taureaux
hétérozygotes (fig 3) ont mis en évidence
une certaine proportion de gametes désé-
quilibrés (revue Popescu, 1989). La mise
en évidence des caryotypes monosomi-
ques pour le chromosome 1 chez des em-
bryons a j 13 issus d'un pére hétérozygote
(Popescu, 1980) (fig 4) et des trisomiques
pour le méme chromosome chez des em-
bryons aj 7 (King et al, 1980) a confirmé la
validité de ce schéma et accrédité le réle
de la mortalité embryonnaire dans la ré-
duction de la fertilité des hétérozygotes.
Par ailleurs, on n'a jamais trouvé chez les
veaux nouveau-nés ou adultes de trisomie
ou monosomie pour les 2 chromosomes
impliqués dans cette anomalie.

En Suéde, le ministére de l'agriculture
avait estimé qu'en raison de la réduction
de la fertilité provoquée par cette anoma-
lie, les éleveurs subissaient une perte d'en-
viron 2 000 000 F par an. L'anomalie affec-
tait & la fin des années soixante 14% de
l'effectif de la race Pie Rouge Suédoise.
Les Suédois ont alors décidé I'élimination
de tous les taureaux |A porteurs de |'ano-
malie et I'examen des jeunes taurillons,
avant la mise en testage. La mise en place
d'une politique d'éradication a eu lieu dans
beaucoup de pays d'Europe ainsi qu'un
contrdle cytogénétique des animaux impor-
tés.

Sur un plan plus général, la découverte
de cette anomalie a eu un impact considé-
rable sur la cytogénétique des animaux do-
mestiques. C'est pour la recherche de
cette anomalie que d'énormes populations

109s

d'animaux et en particulier des reproduc-
teurs, ont été examinés du point de vue cy-
togénétique.

Elle a également contribué a dévelop-
per l'idée du danger que représentent des
anomalies chromosomiques, qui se propa-
gent d'une maniére insidieuse, sans mani-
festations phénotypiques et qui provoquent
des pertes économiques considérables.

Les translocations robertsoniennes sont
de loin, les anomalies de structure les plus
répandues chez l'espéce bovine, car plus
d'une vingtaine de types différents ont été
décrits. D'autres anomalies de la structure
chromosomique sont citées dans la littéra-
ture, toujours associées a une réduction
de la fertilité (Popescu, 1989).

Les ovins et les caprins

Chez le mouton, 3 translocations Massey
I, 1, 11l de type robertsonien. ont été mises
en évidence (Bruere, 1974) en Nouvelle-
Zélande. Trois races semblent étre les
plus affectées : Romney, Drysdale et Per-
endale (Bruere et al, 1976). Dans Romney,
l'une des trois anomalies affecte 26% de
l'effectif. Les travaux de Bruere et al (1976)
sur les chromosomes méiotiques des
males hétérozygotes ont mis en évidence
l'existence des gameétes a caryotype désé-
quilibré. Bruere (1974) affirme qu'en com-
parant les taux de mise bas des femelles
hétérozygotes avec la moyenne nationale
de la race il ne trouve pas de différence si-
gnificative. Ceci s'expliquerait par la dégé-
nérescence de spermatocytes a caryotype
déséquilibré. Cette sélection gamétique
est contestée par plusieurs auteurs (Po-
pescu, 1989).

Chez la chévre, quelques cas de fu-
sions centriques ont été signalés, dont un

Fig 1. Caryotype d'une cellule de vache homozygote pour la translocation 1/29.
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en France (Popescu, 1972) ayant le méme
effet négatif sur la fertilité que la transloca-
tion 1/29 chez les bovins (Ricordeau,
1972).

Les porcins

Contrairement aux autres espéces d'éle-
vage qui possédent beaucoup de chromo-
somes dont la plupart sont acrocentriques,
le porc a 38 chromosomes de morphologie
différente, ce qui facilite leur étude.

Les anomalies de structure les plus fré-
quentes connues chez cette espéce sont
les translocations réciproques : plus d'une
trentaine de types différents, sont décrits
dans la littérature. Leurs conséquences
pour I'élevage sont plus graves que celles
des translocations robertsoniennes, car la
réduction de la fertilité est beaucoup plus
importante, de 25% jusqu'a la stérilité to-
tale (Popescu et Legault, 1988).

En France, le programme national de
gestion technique de troupeaux de truies
classe les verrats en fonction de la taille
des portées qu'ils ont congues. Il permet
en conséquence une détection rapide des
verrats hypoprolifiques. Depuis une di-
zaine d'années, le laboratoire de cytogéné-
tique de F'INRA de Jouy étudie systémati-
quement les verrats hypoprolifiques ayant
produit en moyenne 8 porcelets par por-
tées ou mains, sur au moins 6 portées (Po-
pescu et Legault, 1988). Dans le lot des
verrats hypoprolifiques, 6 translocations ré-
ciprogques différentes ont été identifiées,
l'une d'entre elles ayant été observée 6
fois. La réduction de la taille des portées
se situe entre 26 et 49% (Popescu et Le-
gault, 1988) (figs 5 et 6).
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Chez le porc, la formation de gamétes a
caryotype déséquilibré a été vérifiée par
Akesson et Henricson (1972) pour la trans-
location 11/15, King et al (1981) pour la
13/14 et Popescu et Boscher (1982) pour
la 4/14. Ces auteurs ont trouvé différents
types de caryotypes déséquilibrés dans les
embryons agés de 7 a 10 j. Chez les nou-
veau-nés issus également d'un verrat hété-
rozygote, ils n'ont trouvé aucun caryotype
déséquilibré.

Nous avons effectué une estimation des
conséquences économiques d'une translo-
cation réciproque a l'aide d'un modéle de
simulation technico-économique (Popescu
et Tixier, 1984). Les résultats ont montré
que le revenu d'un éleveur de 42 truies uti-
lisant un seul verrat reproducteur hétérozy-
gote pour une translocation réciproque
peut étre réduit respectivement de 48 000
a 32 000 F selon le type de production,
soit respectivement de 57 et 48% du reve-
nu normal (tableau ).

Chez les autres especes domestiques,
tel le cheval ou le lapin, on connait tres
peu ou pas d'anomalies de structure en
raison, sans doute, d'un échantillon trés ré-
duit d'animaux étudiés.

CONCLUSION

L'ensemble des faits réveéle que d'une
fagon générale les anomalies de la struc-
ture chromosomique ne permettent pas
une évolution normale de la fonction de re-
production des animaux d'élevage. Elles
réduisent deux caractéres zootechniques
importants : la fertilité et la prolificité. En
raison de leurs conséquences économi-
ques néfastes, leur étude constitue un des

Fig 4. Embryon bovin male monosomique pour le chromosome 1.
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Fig 5. Histogrammes de ia taille des 21 portées congues par un verrat porteur de la translo-
cation 4/14 (en hachuré) et des 95 portées congues par les verrats contemporains du méme troupeau
(en pointillé). Taille correspondante des portées : 5,95 + 2,39 et 11,53 £ 2,91.

Tableau 1. Evaluation du co(t de I'utilisation d'un verrat porteur d'une translocation réciproque dans
un élevage de 42 truies du 1¢" au 3° trimestre 1982 (Popescu et Tixier, 1984).

Elevage naisseur Elevage naisseur engraisseur
Coiit total 32 781 48 332
Période de réduction 2-82 2-82
du revenu a a
(trimestre) 1-83 3-83

Cofit relatif au revenu total
d'un éleveur normal 57% 48%
sur la méme période
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Fig 6. Caryotype d'une truie porteuse de la translocation 4/14.

domaines les plus importants de la cytogé-
nétique des animaux domestiques.
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