


600 

experts

soutenus 

chaque année par l’AFM-Téléthon

250
Mais 

aussi…



10 µm 
(0.00001 m)
23 paires de 
chromosomes dans 
chacune de nos 
cellules



L’information génétique d’un organisme contenue dans chacune de ses 
cellules sous forme de chromosomes est appelée le génome
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• Deux brins face à face, reliés par des liaisons 
et formant une double hélice. 

• Ces deux brins sont formés de structures 
chimiques, appelées « bases » :

http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/8/81/ADN_animation.gif
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genes
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Maladies génétiques rares

Est concernée par une 
maladie rare

Ont moins de 19 ans

De personnes concernées en France

en Europe



Exemples de maladies génétiques

- la plus fréquente en France

➢ Mucoviscidose (chromosome 7, mutation 

gène CFTR)

➢ 1/2500 en France

➢ récessif



Exemples de maladies génétiques

1/25 1/25

1/4

1/25 x 1/25 x 1 /4 = 1/2500



- la plus fréquente dans le monde

Exemples de maladies génétiques

➢ Drépanocytose (chromosome 11, mutation gène HBB)

➢ 1/3000 en France (1/16000 à Lille mais 1/550 en île de 

France)

➢ 1/30 en Afrique noire

➢ récessif



Globules 
rouges 
normaux

Globules rouges de 
forme allongée 
chez la personne 
drépanocytaire

Exemples de maladies génétiques



Pourquoi la drépanocytose touche-t-elle plus 
certaines populations?

Drépanocytose

Paludisme



Globules 
rouges 
normaux

Globules rouges de 
forme allongée 
chez la personne 
drépanocytaire

Résistance naturelle 

au paludisme 

Pourquoi la drépanocytose touche-t-elle plus 
certaines populations?



Exemples de maladies génétiques

- Une des maladies les plus rares
➢ Progéria (chromosome 1)

➢ Moins de 3 cas en France (1/ 20 000 000)

➢ Dominant
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- Une des maladies les plus rares
➢ Progéria (chromosome 1)

➢ Moins de 3 cas en France (1/ 20 000 000)

➢ Dominant

Rania



Exemples de maladies génétiques

Hémophilie 

1/5000 garçons

Arbre généalogique de la reine Victoria (Arrière-

arrière arrière grand-mère du Prince Charle III)
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Exemples de maladies génétiques

Hémophilie 

1/5000 garçons

Arbre généalogique de la reine Victoria (Arrière-

arrière arrière grand-mère du Prince Charle III)

liée à l’X



Personnes connues porteuses de mutations responsables 
de maladies génétiques

Atticus Shaffers

(the middle)
André Bouchet 

(passe partout)

Achondroplasie (1/25 000)

Sia

Syndrome d’Elhers-Danlos

1/5 000 à 1/10 000

Gaetano John Matarazzo

(Dustin stranger things)

Dysplasie cléidocrânienne

1/1 000 000

Marie

Ludo

Arnaud

Trisomie 21

1/600 à 800 grossesses

Grégory Lemarchal

Mucoviscidose  1/2500

(ostéogenèse imparfaite) 1/10 000 à 1/20 000

Guillaume BatsHémérée



➢ Prédisposition au cancer du sein 

(mutation BRCA1/2 1/1000 femmes)

➢ Le cancer du sein c’est 1/8 femmes 

au cours de la vie.

➢ Mutations BRCA1/2 dans 5 à 10% 

des cas. 

Angelina Jolie Mathew Knowles (père de Beyonce)

➢ Prédisposition au cancer du sein 

(mutation BRCA1/2)

➢ Le cancer du sein c’est 1/100 000 

hommes au cours de la vie.

➢ Mutation BRCA1/2 dans 40% des cas. 

Autres personnes porteuses de mutations 
responsables de maladies génétiques



Exemple dans la (garçon 1/20 000)
Conséquences d’une mutation du gène qui code la 

On voit bien les 
cellules encadrées 
par la dystrophine

La dystrophine est 
perdue, les cellules 
musculaires 
meurent



Exemple dans la (garçon 1/20 000)
Conséquences d’une mutation du gène qui code la 

On voit bien les 
cellules encadrées 
par la dystrophine

La dystrophine est 
perdue, les cellules 
musculaires 
meurent



Amène au cœur de la cellule 
le gène médicament

Amène des cellules saines pour remplacer 
les cellules « malades »
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→

Globules rouges

120 jours

Plaquettes ~ 10 jours

Lymphocytes



•
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* embryons surnuméraires 
avec accord parental

*



3 vidéos au choix cf. 
commentaire de cette slide



Il s’agit d’un traitement à base de celulles souches pour 
des rétinites pigmentaires

Ce patch de cellules souches 
différenciées en cellules épithéliales est 
greffé sous la rétine et vise à améliorer 
la vision des patients





Du CAP au Doctorat



2nde (différentes options comme la LV3, le théâtre…)

1ère : 
➢ 16H communes aux différents parcours: Français, Histoire/Géo, EMC, LV1, LV2, EPS, Enseignement scientifique
➢ 3 enseignements de spécialité (4h00 chacun)
➢ options (LV3)

Tale : 
➢ 16H communes aux différents parcours: Philo, Histoire/Géo, LV1, LV2, EPS, Enseignement scientifique, EMC
➢ 2 enseignements de spécialité (6h00 chacun): Physique-chimie, SVT
➢ options LV3, *Mathématiques complémentaires, *Mathématiques expertes, droit 

spécialités Lycée Limay

lycée St 

Exupéry 

Mantes-la-

Jolie

lycée Jean 

Rostand 

Mantes-la-

Jolie

lycee Notre 

Dame 

Mantes-la-

jolie

Histoire/Géo, Géopolitique et Sciences Politiques X X X X

Humanités, Littérature et Philosophie X X X X

Anglais : Langues, Littératures et Cultures Etrangères (LLCE) X X X X

Anglais Monde Contemporain X

Espagnol: Langues, littératures et cultures étrangères X X

Numérique et Sciences Informatiques X X X X

Mathématiques* X X X X

Sciences et Vie de la Terre X X X X

Physique-Chimie X X X X

Sciences de l'Ingénieur X

Sciences Économiques Sociales X X X X

Théâtre X

Arts plastiques X

Cinéma audiovisuel X
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Ma formation, mon parcours

➢ Brevet : Collège les nénuphars, Bréval

➢ BAC S: Lycée St Exupéry, Mantes-la-Jolie

➢ Licence, Master, doctorat: Universités Paris XI et Paris V

➢ Chercheur Inserm à I-Stem (Evry) (2005-2015) puis à 

l’institut Imagine (Paris) depuis 2015



Quels sont nos objectifs?

Un institut de recherche 

et de soins innovants 

regroupant chercheurs, 

médecins et patients, 

dans un objectif 

commun : guérir les 

maladies génétiques. 



Différenciation en n’importe 

quel type de cellules

Estomac

Rein

Cœur

Muscle

Cerveau

Foie

Oeil

Cellules 

sanguines

Peau

Intestin

Notre objectif est de trouver des protocoles de

culture cellulaire permettant de générer différents

types de cellules spécialisées

55

Biopsie, 
fibroblastes

Reprogrammation

Mon équipe de recherche  

« fabrique » des cellules souches



Travail à la 

paillasse, 

expériences

Optimisation de 

protocoles

Veille 

bibliographique

Forums, 

séminaires, 

congrès

Réunions 

d’équipes

Analyses des 

résultats

Rédaction de 

rapports

Formation 

d’étudiants

Quel est notre travail au quotidien






