
TESTS GÉNÉTIQUES, MODE D’EMPLOI

L’histoire commence toujours de la même façon : un échantillon de salive prélevé soit en tamponnant l’intérieur 
de sa joue, soit en crachant dans un tube, à renvoyer au laboratoire qui avait fourni le kit de prélèvement.  
Puis l’entreprise explore environ 700 000 variations ponctuelles (SNP) de notre génome par une technique de 

génotypage à haut débit utilisant des puces à ADN, moins précise que le séquençage complet, mais moins chère  
et plus facile à utiliser. Certaines variations offrent des informations spécifiques sur la prédisposition à diverses 
maladies ou sur une multitude de caractéristiques physiologiques (couleur des cheveux, tolérance à la caféine, 
sensibilité au goût amer…) – informations révélées aux consommateurs qui ont souscrit aux options « santé »  
ou « traits » proposées par certaines sociétés. La majorité des autres variations sont utilisées à des fins de généalogie 
génétique. Trois principaux types de tests d’origine sont disponibles, chacun apportant une information différente.
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L’ADN mitochondrial n’est transmis  
que par la mère, et le chromosome Y  
que de père en fils. Chacun des tests 
génétiques disponibles sur les origines  
fournit une information différente,  
liée aux caractéristiques de l’ADN testé.

LE TEST AUTOSOMAL
Très majoritaire, il consiste à analyser  
les variations génétiques situées sur les 22 paires 
de chromosomes non sexuels présents dans le 
noyau de nos cellules et transmis par nos parents. 
L’analyse d’un sous-ensemble de variations 
judicieusement sélectionnées, incluant 
notamment des marqueurs nommés AIM 
(ancestry informative markers), permet d’inférer 
l’origine biogéographique d’un individu,  
c’est-à-dire de fournir une estimation  
de ses régions d’origine. Ces AIM sont des SNP 
qui se caractérisent par de fortes variations  
de fréquence entre populations appartenant  
à différents groupes géographiques ou 
ethniques et ont par conséquent un fort pouvoir 
discriminant pour différencier ces groupes. Avec 
ce test, on est ainsi capable de remonter jusqu’à 
la huitième génération, soit environ 200 ans. 
On l’utilise aussi pour rechercher des cousins 
génétiques dans les bases de données  
ou estimer le pourcentage d’ADN provenant  
de l’homme de Néandertal.

LE TEST DE L’ADN MITOCHONDRIAL
Il se focalise sur les variations du génome 
mitochondrial, dont la transmission se fait quasi 
exclusivement par la mère. Distinct du génome 
contenu dans le noyau, ce petit segment 
circulaire d’ADN se situe dans les mitochondries, 
petits organites présents dans le cytoplasme 
de nos cellules. Cet ADN se transmet inchangé 
de mère en fille, à de rares mutations près que 
l’on utilise pour définir des groupes d’individus 
portant les mêmes mutations. Le test permet 
ainsi de déterminer le groupe d’origine  
de la lignée maternelle. Certaines entreprises 
proposent des tests plus spécifiques  
en procédant à un séquençage des régions 
hypervariables de l’ADN mitochondrial, 
particulièrement informatives, ou à un 
séquençage complet de la molécule. Si ce test 
permet de remonter 20 à 100 générations  
(500 à 2 500 ans), il ne donne accès qu’à un seul 
ancêtre maternel sur le million d’ancêtres 
possibles d’un individu 20 générations plus tôt 
(en l’absence de consanguinité).

LE TEST DU CHROMOSOME Y
Il n’est accessible qu’aux hommes puisque seuls 
ces derniers ont un chromosome Y. 
Contrairement aux chromosomes non sexuels,  
la majorité (95 %) de l’ADN de ce chromosome 
ne subit pas de recombinaison (pas d’échange 
avec le chromosome homologue) lors  
de la formation des spermatozoïdes, aussi  
les mutations apparaissant sur cette molécule 
sont-elles transmises de père en fils.  
Quelques centaines de mutations ponctuelles  
du chromosome Y sont utilisées pour définir  
des groupes de mutations associés à différentes 
lignées masculines. Le test permet d’identifier  
le groupe d’origine de la lignée paternelle  
d’un individu, mais ne donne accès qu’à un seul 
de ses ancêtres (le père du père du père, etc.). 
Une femme peut demander à un membre 
masculin de sa famille de se faire tester (frère  
ou père) pour obtenir ces résultats.
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L’ADN, un livre ouvert sur vos origines ?




