
Variation génétique du locus de la PCU

*

P281L[H1,4]
E280K[H1,2,4,27,38,A]

T278N
T278A

Y277C
Y277D[H5]
M276V[H4]

K274[H9]
M276I

S273F[H7]
G272X[H1,7]

H271Y

R270S[H1]
R270K

I269delT

C265G
H264L
F263L

R261X[H1,2,3,4]
R261P[H1]

R261Q[H1,2,4,24,28]
A259V[H7,42]

A259T[H3]
G257C

L255V[H18,21]
L255S[H36]

R252W[H1,6,7,42,69]
R252Q[ND]
R252G[H7]
L249F[H1]

L248R
G247V[H4]

V245V[H1,2,3,4,6,7,16,
18,24,25,27,28,31,41]

V245L
V245E[H11]

V245A[H3,7]
P244L[H12]

R243X[H2,4,5]
R243Q[H1,4,

7,9,32]
L242F
R241L

R241H[H5]
R241C[H34]

G239S
T238P[H4]

*

*

*

**

*

*
*

H170R

I164T[H1]
F161S[H4]

Q160P
R158W

R158Q[H1,2,4,7,16,28]

Y154N

D151H[H1]
G148S[H1,2,7]

**

A447D

IVS8nt1g->a

IVS5nt1g->a
IVS5nt1∆g[H1]
IVS5nt5∆g[H1]
IVS5nt54g->c

IVS4nt-1g->a[H4]
IVS4nt-5c->g

IVS6nt-2a->g[H1]

Eco RI Xmn I Hind III Eco RV

IVS7nt1g->a[H1,4]
IVS7nt2t->a[H7]

IVS7nt5g->a

Msp I

4 129 137 85 6 10 11

+ Mspl

VNTR

IVS12nt1g->a[H3]

IVS11nt1g->a[H4]

IVS10nt1g->a
IVS10nt3a->g[H2]

*fs

fs

fs

fs

fs
R400R
R400[H1]
V399/R400[H7]
V399V[H4]
A395P[H1]
A395G
D394H
D394A
E390G[H4]
A389/E390/S391
V388M[H1,4]
V388L
Y387H[H1]
Y386C
L385L[H1,3,7]
T380M[H4]
Y377fsdelT
Y377C[H4]
A373(delGC)[H12]
T372S

364->368(LLPLE)[H4]
L367insC[H1]
P366H
L364del3bp[H5]
K363delG
S359X[H6]
Y356/C357
Y356X[H3,4,7,9]C->A
Y356X[H12]C->G

L430P

T418P[H4]
D415N[H1,7]
Y414Y[H11]
Y414C[H1,4,9,16,27]
R413S[H1]
R413P[H4]
R408Q[H4,12,#]
R408W[H1,2,5,27,34,41,44]

P407(delC)
A403V[H1,43]

*
fs

*

Q232Q[H1,3,4,5,7,16,18,
19,28,30,31,40,41,42,49]

S231P[H2]
V230I[H4]

P225T[H1]

I224M[H4]

E221D222delAG[H4]
E221G[H4]
G218V[H1]

C217G

L213P
L212P

P211delC
P211T[H4,27]

Y206X[H1]
Y206D
Y204X

Y204C[H3,4,7]

H201R
Y198del22bp[H5]

L197del22bp

L194P[H4]
V190A[H3]

W187X[H4,5,12]

E178G
V177L
R176X
R176P
R176L
P175A

I174T[H1]
P173T[H4]

Q172X
G171A[H1]

fs

fs

IVS8nt-7a->g[H1]

IVS12nt-35g->a[H5,27]

Dimension non précisée

*

fs

fs

IVS10nt-3c->t[H4,6]

G352(delG)[H2]
S350T[H2]

S349P[H1,4,9]
S349
L348V[H9]
348->351delLSSF
L347F
G346fsdelG[H16]
A345T[H7]
A345S

Y343C

A342T[H5]

K341R
K341X
D338Y[H4]
Q336X[H11]

C334S
L333F
F331L[H1]

W326X[H4]

fs

fs

fs

*

Q304R
Q304Q[H1]

S303P[H5]
A300V
A300S[H1]
F299C[H8]

R297C
R297H
D282N[H1]
I283F[H21]

A322G[H12]
A322T[H1]

P314H
L311P[H1,7,8,10]
S310F[H7]
A309V[H1]
A309D[H7]

I306V[H4]

*

IVS9nt6t->a

IVS9nt-2a->c[H7]

ins

del

fs

Exons

Introns

Sites
polymorphes Pvu II (a) Pvu II (b)
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Q20X
S16P

M1I[H7]
M1V[H2]

STR

H146Y

D143G[H11]
S137S

N133/Q134del

D129Y
T124I[H28]

W120X

Bgl II

IVS2nt1(delE2)[H7,42]
IVS2nt1g->a[H1,5]
IVS2nt5g->c[H5]
IVS2nt5g->t[H28]
IVS2nt6t->g
IVS2nt19t->c[H5,6,11]

fs

E1,2del

E56D[H10]
F55L
F55fs[H1]

L48S[H3,4,28]

A47V[H4]

G46delG
G46S[H5,9]

L41F
S40L
F39[H7,21,9]
F39L[H1,24]

R111X[H4,5,28]

A104D[H1]
L98S
I94[H2,7]
T92I

P89insC[H11]
S87R [H1]
D84Y[H4]

E76A

R68S[H1]
S67P[H4]
I65T[H1,4,5,9,21,B]
T63P/H64N[H1]
E3 del

*

fs

IVS4nt1g->a[H1]

-348T/C[H1]
-224G/A[H9]
-147C/T[H9]

-71A/C[H7,34]

fs

IVS3nt-22c->t[H1,4]

IVS3nt-6t->a[H5]

fs

∆

∆

∆

∆
fs

*

H201Y[H1]

P225R

A246D

1546G/A[H5,8,9,21]

G337V

K341T

K42I[H21]
R157N

G171R

F233L[H2]

D222V[H4]

Y216X

T186/W187delAT[H4] fs

fsL15/S16fsdelCT[H1]

R53C

S70∆

*

T81P D145V

N167I

E182G

fs
fs

C203C

delF299∆
T278I

IVS7nt-2a->t[H7]

S303A

IVS8nt-5t->g

L308V

K320N

delT323∆

G10G[H1,4]

F328A
F331C

Y343N

K371R

IVS11nt1g->c
IVS11nt20g->c

IVS11nt-8g->a[H4] IVS12nt-5t->c

IVS12nt2t->c[H1]

IVS10nt-11g->a[H5,6,9,10,20,34,36,39]

A47E

P89S

P147S

D129G

P122Q

-1C/T[ND]

*

fs P69fs

D151G

A165T

S196fsdel22bp fs

G257S[H1]
G257D[H1,4]

Y268H

P314fsdelC[H4]fs

IVS9nt-5t->a

Y343F

S349L[H6]

P407S

E422K

C203Y

IVS9ins26AA+alt splice

IVS6nt-1g->a
IVS1nt5g->t[H4]

S110l[H4]

G239A[H1]

R270fsdel5bp[H72] fs

A342P[H4]

(Polymorphismes) silencieux
(Polymorphismes) exprimés
Substitutions
Site CpG
de novo
Délétion du codon
Délection
Insertion
Décalage du cadre de lecture
Jonction d’épissage

Haplotype
Nouveau site RE
Haplotype non classé

M1V etc

ins

*

H

#
+

del

fs

∆

Met x Val, codon 1
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Dr Charles R.
Scriver

Lauréat du Temple de la
renommée médicale
canadienne
Le Dr Scriver est actuellement
professeur de pédiatrie, de
biologie (honoraire) et de
génétique humaine aux
facultés de médecine et des
sciences de l’Université McGill
et professeur Alva en
génétique humaine. Il est
titulaire de quatre diplômes
honorifiques (D.Sc.) et titres
honorifiques du Canada (CAC)
et du Québec (GOQ) et ses
travaux dans le domaine des
services, de l’éducation et de
la recherche ont été
récompensés par de
nombreux prix et bourses. Ses
recherches actuelles portent
sur la variation génétique (de
la population) humaine mise
en évidence par le locus PAH
(PCU), sur les aspects
informatiques de la HUGO
Mutation Database Initiative
et sur les nouvelles façons de
traiter les maladies génétiques.
Le Dr Scriver a été intronisé
au Temple de la renommée
médicale canadienne en
octobre 2001 pour l’ensemble
de ses contributions à la
génétique humaine.
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