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Titre : Évolution de gènes de la vision et de l'olfaction chez les poissons à nageoires rayonnées 

Mots clés : Vision, olfaction, génomique, évolution, adaptation, poissons 

Résumé : Avec environ 35 000 espèces décrites, les 

poissons à nageoires rayonnées, ou actinoptérygiens, 

représentent la moitié des espèces de vertébrés et plus de 

95% des vertébrés aquatiques. Ces animaux ont colonisé 

un grand nombre de milieux différents, que ce soit en eaux 

douces ou salées et à des profondeurs allant jusqu’à 8000 

mètres. Cette grande hétérogénéité écologique au sein 

d’un groupe d’espèces rend particulièrement intéressant 

l’étude de l’évolution de leurs systèmes sensoriels qui sont 

impliqués dans un grand nombre de fonctions essentielles 

comme le déplacement, l’alimentation et la reproduction. 

Dans cette thèse, des études comparatives sont menées 

afin de mieux comprendre l’évolution de l’olfaction chez les 

actinoptérygiens et de la vision chez des actinoptérygiens 

cavernicoles.La détection de molécules odorantes est 

assurée par les récepteurs olfactifs, protéines présentes à la 

surface de la membrane des neurones sensoriels insérés 

dans l’épithélium olfactif. Cet épithélium peut avoir une 

organisation plus ou moins complexe en fonction de 

l’espèce, notamment par la présence d’un nombre différent 

de lamelles, impliqués dans la dimension de la surface 

d’échange avec le milieu extérieur. En analysant le génome 

de 185 actinoptérygiens, nous avons observé une grande 

variabilité du nombre de gènes codant les récepteurs 

olfactifs et une forte corrélation entre la taille de ce 

répertoire de gènes et le nombre de lamelles, 

probablement parce qu’une grande surface d’épithélium 

olfactif est nécessaire pour qu’un grand nombre de 

récepteurs puisse être présent. Ainsi, alors que les 

polyptères (Erpetoichthys calabaricus et Polypterus 

senegalus) peuvent produire plus d’un millier de récepteurs 

différents et que leur organe olfactif est constitué de 

centaines de lamelles, 

le poisson lune (Mola mola) ne présente qu’un repli 

médian au niveau d’un épithélium olfactif réduit et ne 

peut produire qu’une trentaine de récepteurs différents. 

Les données au niveau morphologique et moléculaire 

montrent que les capacités olfactives sont très 

différentes entre actinoptérygiens. Par ailleurs, nous 

avons étudié l’évolution de gènes impliqués dans la 

photoréception chez des poissons cavernicoles qui ont 

des yeux plus ou moins dégénérés. En recherchant la 

présence de mutations perte de fonction (mutations qui 

rendent un gène non fonctionnel, ou pseudogène), 

nous avons montré la présence de pseudogènes plus 

ou moins nombreux en fonction de l’espèce et nous en 

avons déduit qu’ils sont dispensables chez ces poissons. 

Les gènes impliqués dans le cycle circadien et la 

pigmentation sont pour la plupart sous sélection 

purificatrice, probablement à cause de leur pléiotropie 

(gènes impliqués dans de multiples processus 

biologiques). Seulement quelques gènes sont 

pseudogénisés de façon récurrente chez des poissons 

cavernicoles, suggérant qu’ils sont dispensables dans 

l’obscurité des grottes et seraient souvent impliqués 

dans la dépigmentation et la perte du cycle circadien 

dans les grottes.En utilisant différentes méthodes qui 

reposent sur l’analyse du changement de pression de 

sélection sur les gènes de la photoréception au moment 

du passage de la vie en surface à la vie dans les grottes, 

nous avons estimé que les poissons cavernicoles 

étudiés sont relativement récents, c’est-à-dire qu’ils ont 

colonisé des grottes entre le début du Pliocène (~5 

millions d’années) et la fin du Pléistocène (~10 000 ans). 
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Title : Evolution of vision and olfaction genes in ray-finned fishes 

Keywords : Vision, olfaction, genomic, evolution, adaptation, fishes 

Abstract : With about 35,000 described species, ray-finned 

fishes, also called actinopterygians, represent half of all 

vertebrate species and more than 95% of all aquatic 

vertebrates. These animals have colonized a large number 

of different environments, both in fresh and salt water and 

at depths of up to 8000 meters. These highly 

heterogeneous ecological niches within a species group 

makes it particularly interesting to study the evolution of 

their sensory systems, which are involved in a number of 

essential functions such as movement, feeding and 

reproduction. In this thesis, comparative studies are 

conducted to better understand the evolution of olfaction 

in actinopterygians and vision in cave-dwelling 

actinopterygians. 

The detection of odorant molecules is ensured by olfactory 

receptors, proteins present on the surface of the 

membrane of sensory neurons inserted into the olfactory 

epithelium. This epithelium can have a more or less 

complex organization depending on the species, in 

particular by the presence of a different number of 

lamellae, regulating the size of the exchange surface with 

the external environment. By analyzing the genome of 185 

actinopterygians, we observed a great variability in the 

number of genes encoding olfactory receptors and a 

strong correlation between the size of this gene repertoire 

and the number of lamellae, probably because a large 

surface area of olfactory epithelium is necessary for a large 

number of receptors to be present.  

Thus, whereas polypterids (Erpetoichthys calabaricus and 

Polypterus senegalus) can produce more than a 

thousand different receptors with an olfactory organ that 

consists of hundreds of lamellae, the sunfish (Mola mola) 

has only a median fold in a reduced olfactory epithelium 

and can produce only about thirty different receptors. 

Morphological and molecular data show that the 

olfactory capacities are very different between 

actinopterygians. In addition, we have studied the 

evolution of genes involved in photoreception in cave-

dwelling fish with more or less degenerate eyes. By 

looking for the presence of loss-of-function mutations 

(mutations that makes a gene non-functional, a 

pseudogene), we have shown the presence of more or 

less numerous pseudogenes depending on the species, 

suggesting that photoreception genes are dispensable in 

these fishes. Most genes involved in the circadian cycle 

and pigmentation are under purifying selection, 

probably because of their pleiotropy (genes involved in 

multiple biological processes). Only a few genes are 

recurrently pseudogenized in cavefishes, suggesting that 

they are dispensable in the darkness of caves and could 

often be involved in depigmentation and loss of 

circadian clock in caves.Using different methods relying 

on the analysis of selective shift on photoreception genes 

at the time of transition from surface to cave, we 

estimated that the cavefishes we studied are relatively 

recent, i.e. they colonized caves between the early 

Pliocene (~5 million years ago) and the late Pleistocene 

(~10,000 years ago). 
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« Si les animaux n'existaient pas, ne serions-nous pas encore plus 

incompréhensibles à nous-mêmes ? » 

 

Georges-Louis Leclerc de Buffon (1707 – 1788) 

(Discours sur la nature des animaux, 1753) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

6 

 

Remerciements 

 

Je tiens tout d’abord à remercier les rapporteurs et examinateurs de ma thèse d’avoir accepté 

d’évaluer mon travail.  

 

Merci à Didier de m’avoir accueilli en stage de M2 et de m’avoir encouragé à passer le concours 

de l’école doctorale pour faire cette thèse. Merci pour tous les conseils que tu m’as donnés 

pendant ma thèse, que je m’efforcerai de retenir pendant le reste de mon parcours. Partager ce 

bureau au fond du couloir avec toi a été un grand plaisir. Je me souviendrai de toutes ces 

discussions autour du tableau blanc et de tes graphiques à main levée, de toutes ces séances 

Zoom, de ton engouement lorsque je te montrais quelques résultats, de ta gentillesse et de ton 

humour. Si je devais refaire une thèse, je la referais avec toi, sans hésitation.  

 

Merci à Sylvie d’avoir accepté de co-encadrer ma thèse et d’avoir été un soutien majeur pendant 

ces trois dernières années. J’ai été et continue d’être impressionné par l’éventail de 

connaissances et de compétences que tu possèdes. J’aimerais pouvoir un jour diriger une équipe 

de recherche comme tu le fais, alliant bienveillance et rigueur scientifique.  

 

Merci à Didier et Sylvie de m’avoir donné la chance de faire partie d’une expédition au 

Mexique. Merci à toutes celles et tous ceux qui ont participé au voyage. Un grand merci à 

Maryline pour toutes ces discussions, et de ta perpétuelle envie d’aider les autres. Merci pour 

ton humour et ton rire que je n’oublierai pas de sitôt. Merci à Boudjema. J’ai eu la chance de te 

découvrir et de forger une amitié avec toi pendant ce voyage. Merci à Constance, à Julien et 

Julien pour votre gentillesse. Merci à Laurent et Stéphane, sans qui j’aurais sûrement été 

beaucoup moins rassuré dans les grottes. Merci à Jorge qui est un vrai bosseur et un modèle. 

Merci à François pour ton humour décalé et ta capacité d’autodérision. Merci à Carole avec qui 

j’ai beaucoup apprécié discuter pendant le peu de temps qui nous était accordé. Un grand merci 

à toute l’équipe DECA pour vos magnifiques présentations du vendredi et les discussions qui 

ont suivi.  

 



 

 

 

 

 

7 

Merci à tous les membres de l’EGCE avec qui j’ai eu la chance de partager mon quotidien et 

qui font de ce laboratoire un lieu unique.  

Merci pour les nombreuses présentations à la bibliothèque, qui m’ont fait découvrir des sujets 

de recherche divers et qui m’ont permis d’avoir des regards extérieurs sur mes travaux. Merci 

à tous les doctorants et stagiaires avec qui j’ai partagé de bons moments autour d’une bière 

entre autres. Merci à Véronique et Alice qui m’ont fait confiance et qui m’ont permis d’être 

chargé de TD et TP. Merci à toute l’équipe enseignante de Paris Université pour leur accueil. 

Merci à Isabelle de m’avoir accompagné pendant mes premières PCR et de s’être toujours 

intéressé à ce que je faisais et à ce que je vivais. Merci à Émilie, David et Arnaud avec qui j’ai 

partagé de nombreuses pauses café/clope. Merci à Jean-Luc pour son humour, sa sincérité et 

son engagement écologique. Merci à Pierre de m’avoir soutenu dans ma candidature auprès de 

l’école doctorale. Merci à Laure pour sa gentillesse et sa bienveillance envers tous les membres 

du laboratoire. Merci à Hélène, Sylvie, Magalie et Valérie, anciennes et nouvelles secrétaires 

du laboratoire qui m’ont toujours aidé dans les démarches administratives.  

 

Merci à Éric, Marc et Michel d’avoir accepté de faire partie de mon comité de thèse pendant 

ces 3 ans. Merci à nos collaborateurs pour leur aide dans nos différentes études, notamment 

l’INRAE de Toulouse, l’I2BC, l’IGLF et la Smithsonian Institution. Merci à Patrick pour tous 

les poissons que tu nous as dessiné.  

 

Merci aux femmes et hommes de ménage pour leur travail et sans lesquels mon bureau serait 

dans un piteux état. 

 

Merci à Sarah que j’ai connue pendant son stage et avec qui j’ai maintenant la chance de 

partager ma vie. Merci de m’avoir toujours soutenu et de m’avoir donné confiance en moi quand 

je ne me sentais pas au niveau.  

Un grand merci à ma famille qui m’a toujours encouragé dans mes études. Merci à tous mes 

amis, qui égayent ma vie et qui ont toujours été à l’écoute. Merci pour toutes ces soirées passées 

à discuter, à jouer, et parfois même à tuer des zombies.   

 

Merci enfin à tous mes proches, à Didier et à Sylvie pour avoir pris le temps de relire et corriger 

ma thèse.  



 

 

 

 

 

8 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

9 

Table des matières 

I) Introduction générale .............................................................................................. 13 

 Les actinoptérygiens : un clade majeur de vertébrés........................................................ 14 

 Diversité et abondance d’éléments transposables ............................................................................ 18 

 Duplications entières du génome ...................................................................................................... 19 

 Évolution moléculaire par gains et pertes de gènes. ........................................................ 20 

 Gains de gènes ................................................................................................................................... 20 

a) Créations de-novo ......................................................................................................................... 21 

b) Transferts horizontaux de gènes ................................................................................................... 22 

c) Duplications de gènes ................................................................................................................... 22 

 Pertes de gènes .................................................................................................................................. 23 

 Modalités sensorielles chez les actinoptérygiens ............................................................. 30 

1) L’électroperception ............................................................................................................................ 30 

 La magnétoréception ......................................................................................................................... 32 

 La mécanoréception .......................................................................................................................... 34 

 La photoréception et la chémoréception .......................................................................................... 36 

II) La chémoréception chez les vertébrés ...................................................................... 36 

A- La gustation ................................................................................................................... 36 

B- L’olfaction ...................................................................................................................... 38 

1) Rôle de l’olfaction .............................................................................................................................. 38 

2) Organisation du système olfactif chez les actinoptérygiens .............................................................. 38 

3) Reconnaissance des molécules odorantes par les récepteurs olfactifs ............................................. 40 

a) Spécificité des récepteurs olfactifs ................................................................................................ 40 

b) Variabilité du nombre de récepteurs olfactifs .............................................................................. 41 

c) Mécanismes d’expansion et de contraction du répertoire de récepteurs olfactifs ...................... 44 

III) Résultats - Évolution des quatre familles de récepteurs olfactifs chez les 

actinoptérygiens ............................................................................................................. 47 

A- Génomes utilisés et méthode de détection des gènes...................................................... 47 

1) Récupération et sélection de génomes depuis les bases de données publiques .............................. 47 

2) Méthodes de récupération des séquences de récepteurs olfactifs ................................................... 51 

3) Évaluation des méthodes utilisées ..................................................................................................... 53 



 

 

 

 

 

10 

B- Nombre de récepteurs olfactifs chez les actinoptérygiens ................................................ 56 

1) OR ....................................................................................................................................................... 61 

2) TAAR et OlfC ....................................................................................................................................... 64 

3) ORA .................................................................................................................................................... 69 

4) Les récepteurs olfactifs : une coévolution de trois familles de gènes ............................................... 72 

C- Histoire évolutive des récepteurs olfactifs ....................................................................... 74 

1) Méthode d’inférence de gains et pertes de gènes ............................................................................ 74 

2) Taux de gains et de pertes de gènes dans l’arbre des espèces .......................................................... 78 

 Influence de facteurs environnementaux et morphologiques sur le répertoire de gènes 

olfactifs .................................................................................................................................. 81 

 Évolution de l’épithélium olfactif des actinoptérygiens .................................................... 83 

1) Récupération de données dans la littérature .................................................................................... 83 

2) Reconstruction de la forme ancestrale de l’épithélium olfactif ......................................................... 85 

3) Corrélation de la richesse du répertoire olfactif avec la complexité morphologique de l’épithélium 

olfactif .......................................................................................................................................................... 88 

 Discussion ...................................................................................................................... 91 

1) Dynamique évolutive des récepteurs olfactifs ................................................................................... 91 

2) Coévolution moléculaire et morphologique du système olfactif ....................................................... 93 

3) Caractéristiques écologiques liées à la taille du répertoire olfactif ................................................... 96 

IV) La photoréception : modalité sensorielle obsolète dans les grottes ............................. 97 

 La photoréception visuelle .............................................................................................. 97 

1) L’œil des vertébrés ............................................................................................................................. 97 

2) La pigmentation : déjouer et attirer l’attention ................................................................................. 99 

3) Gènes impliqués dans la photoréception visuelle ........................................................................... 102 

 La photoréception non-visuelle..................................................................................... 104 

 Les organismes cavernicoles ......................................................................................... 105 

1) Définition d’une grotte et de sa biodiversité ................................................................................... 106 

2) Adaptations morphologiques à la vie dans les grottes .................................................................... 107 

3) Datation des organismes cavernicoles ............................................................................................. 110 

a) Les méthodes de datation moléculaire ....................................................................................... 110 

b) La datation moléculaire de la colonisation des grottes .............................................................. 112 

4) Analyses moléculaires chez les organismes cavernicoles ................................................................ 113 



 

 

 

 

 

11 

V) Résultats : Étude des gènes de la photoréception, de la pigmentation et du cycle circadien 

chez les poissons cavernicoles ....................................................................................... 116 

 Hypothèses de travail ................................................................................................... 116 

 Génomes de poissons cavernicoles et de surface proches disponibles ............................ 117 

1) Astyanax mexicanus ......................................................................................................................... 117 

2) Sinocyclocheilus spp. ........................................................................................................................ 119 

3) Typhlichthys subterraneus ............................................................................................................... 119 

4) Lamprologus lethops : un poisson aveugle non cavernicole ............................................................ 121 

5) Séquençage des génomes de Lucifuga dentata et Lucifuga gibarensis ........................................... 121 

 Construction de trois groupes de gènes ......................................................................... 123 

1) Gènes de la photoréception............................................................................................................. 123 

 Gènes du cycle circadien et gènes de la pigmentation .................................................................... 124 

 Méthodes et résultats de la recherche de pseudogènes ................................................. 124 

1) Nombre de mutations perte de fonction et nombre de pseudogènes ............................................ 124 

a) Gènes incomplets ........................................................................................................................ 126 

b) Photoréception ........................................................................................................................... 129 

c) Cycle circadien ............................................................................................................................. 135 

d) Pigmentation ............................................................................................................................... 136 

2) Nombre de mutations perte de fonction et leur distribution .......................................................... 139 

a) Distribution de la taille des indels ............................................................................................... 139 

b) Fréquence théorique de chaque type de mutation perte de fonction ....................................... 140 

c) Position relative des mutations perte de fonction le long des séquences .................................. 143 

 Gènes mutés dans les trois groupes .............................................................................. 145 

 Estimation du nombre de gènes neutres à partir du nombre de mutations perte de fonction 

et du nombre de pseudogènes .............................................................................................. 150 

1) Répartition des mutations perte de fonction .................................................................................. 150 

2) Comparaison des pseudogènes de L. dentata et T. subterraneus. .................................................. 154 

 Estimation de la neutralité à l’aide du dN/dS ................................................................ 156 

 Estimation du régime d’évolution des groupes de gènes à partir de l’effet délétère des 

mutations non synonymes .................................................................................................... 163 

1) Gènes de la photoréception............................................................................................................. 165 

2) Gènes du cycle circadien et de la pigmentation .............................................................................. 169 



 

 

 

 

 

12 

 Datations de la colonisation des grottes par différentes méthodes ................................ 170 

1) Datation à partir du nombre de pseudogènes ................................................................................. 170 

2) Datation à partir du nombre de substitutions ................................................................................. 174 

3) Datation à partir des estimations de dN/dS ..................................................................................... 177 

4) Datation à partir des effets délétères des mutations non-synonymes ............................................ 178 

5) Comparaison des différentes méthodes de datation ...................................................................... 180 

6) Comparaison avec les mammifères souterrains .............................................................................. 181 

 Discussion .................................................................................................................... 183 

VI) Étude et échantillonnage de populations sauvages d’Astyanax mexicanus ......... 186 

A- Étude des capacités olfactives ....................................................................................... 186 

B- Échantillonnage d’ADN ................................................................................................. 188 

VII) Conclusion générale ........................................................................................... 192 

Table des figures ........................................................................................................... 193 

Crédits photographiques et graphiques ......................................................................... 201 

Boites ........................................................................................................................... 203 

Références .................................................................................................................... 204 

A- Articles publiés en premier auteur ......................................................................... 237 

1) Contrasting Gene Decay in Subterranean Vertebrates: Insights from Cavefishes and Fossorial 

Mammals ............................................................................................................................. 237 

2) Evolutionary Dynamics of the OR Gene Repertoire in Teleost Fishes: Evidence of an 

Association with Changes in Olfactory Epithelium Shape ....................................................... 255 

B- Articles publiés en coauteur ................................................................................... 268 

1) Pourquoi le taux de mutation n’est-il jamais égal à zéro ?.............................................. 268 

2) Diversity of Olfactory Responses and Skills in Astyanax Mexicanus Cavefish Populations 

Inhabiting different Caves ..................................................................................................... 276 

C- Article en premier auteur uniquement disponible en version « pre-print » .............. 298 

 

 



 

 

 

 

 

13 

I) Introduction générale 

 

La biologie évolutive cherche à comprendre les mécanismes ayant mené à l’évolution et la 

diversification de tous les êtres vivants sur Terre, depuis un unique ancêtre commun cellulaire 

qui serait apparu il y a 3,9 milliards d’années (Betts et al. 2018). Je porte un grand intérêt pour 

cette science et rejoins l’idée de Theodosius Dobzhansky, qui dans son essai de 1973 écrit 

« Seen in the light of evolution, biology is, perhaps, intellectually the most satisfying and 

inspiring science. Without that light it becomes a pile of sundry facts-some of them interesting 

or curious but making no meaningful picture as a whole »1.  

 

La biologie évolutive peut prendre une dimension philosophique. Longtemps considérée 

comme la plus évoluée, nous savons maintenant que l’espèce humaine est soumise aux mêmes 

lois que celles qui régissent le reste du monde vivant. En ce sens, nous ne sommes que des 

transporteurs de gènes en compétition pour assurer leur propre transmission. 

 

Outre les aspects fondamentaux de cette science, son importance dans la médecine ne fait plus 

de doute. Elle joue un rôle majeur dans la compréhension des cancers. Ces derniers apparaissent 

suite à la mutation d’un ou plusieurs gènes dans une cellule, qui va lui conférer un avantage 

sélectif majeur et mener à son amplification. Cette science permet également de mieux 

appréhender nos combats face aux microbes. On s’est notamment rendu compte que la pression 

de sélection induite par les antibiotiques sur les communautés bactériennes favorisait 

l’émergence de gènes de résistance, rendant d’autant plus compliqué le traitement des 

personnes malades. Ainsi, les pouvoirs publics, depuis les années 2000, ont lancé la campagne 

« Les antibiotiques, c’est pas automatique ». D’actualité au moment où je rédige cette thèse, on 

peut également noter à quel point il est important d’intégrer nos connaissances sur les 

mécanismes évolutifs du vivant dans la lutte contre les pandémies virales, par exemple dans la 

gestion de l’apparition de variants. 

 

                                                 

1 Considérée à la lumière de l'évolution, la biologie est peut-être intellectuellement la science la plus satisfaisante 

et la plus inspirante. Sans cette lumière, cela devient un tas de faits divers - certains d'entre eux intéressants ou 

curieux mais ne faisant aucune image significative dans son ensemble. 
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Enfin, la biologie évolutive a une place centrale dans la protection de la biodiversité, menacée 

par les activités humaines. Une des grandes questions est de savoir à quel point et à quelle 

vitesse les espèces peuvent s’adapter aux modifications environnementales, comme la hausse 

de température ou la dégradation de leur milieu de vie. Dans ce cadre, il est important de mieux 

comprendre le fonctionnement et l’évolution des systèmes sensoriels qui permettant aux êtres 

vivants, que ce soient les procaryotes ou les eucaryotes, de percevoir l’environnement qui les 

entoure.  

 

Pendant ma thèse, je me suis intéressé à l’évolution des systèmes sensoriels chez les 

actinoptérygiens, également appelés poissons à nageoires rayonnées. Ces derniers sont des 

modèles d’étude idéaux, car ils ont colonisé de nombreuses niches écologiques et présentent 

des caractéristiques morphologiques très diverses. J’ai notamment examiné les relations qui 

pourraient exister entre les changements de milieu de vies, de la morphologie, des yeux et de 

l’appareil olfactif, et l’évolution moléculaire des gènes liés à la vision et l’olfaction. Dans les 

sections suivantes, je présenterai le cadre de ma thèse, en décrivant les actinoptérygiens et plus 

particulièrement les téléostéens qui constituent la majeure partie de ce clade. Des concepts 

d’évolution moléculaire seront ensuite définis, notamment les gains et pertes de gènes en 

relation ou non avec des transitions écologiques. Enfin, les différentes modalités sensorielles 

qui existent chez les actinoptérygiens, et leur évolution depuis l’ancêtre commun le plus récent 

des vertébrés, seront introduites.  

 

 

 Les actinoptérygiens : un clade majeur de vertébrés 

 

 

Les vertébrés, clade notamment caractérisé par la présence de vertèbres dont il tire son nom, 

semblent être apparus durant le Cambrien2, leurs premières traces de vie ayant été retrouvées 

dans la province de Yunnan en Chine (Shu et al. 2003). Plus de 73 000 espèces sont maintenant 

décrites dans ce taxon (IUCN 2021), avec approximativement 6 500 mammifères, 11 000 

oiseaux, 11 000 reptiles, 8 300 amphibiens, 35 000 actinoptérygiens (Eschmeyer, Fricke, et Van 

                                                 

2 Période qui s’étend de −541 ± 1 à −485,4 ± 1,9 millions d’années. 
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Der Laan 2021), 1 200 chondrichtyens (Cavanagh et Gibson 2007)  et une centaine d’agnathes 

(Janvier 2010) (Figure 1). 

 

 

Figure 1 : Phylogénie des vertébrés.  
Figure réalisée avec iTOL et temps de divergences obtenus sur timetree.org. Les tailles 

des triangles sont proportionnelles au nombre d’espèces dans chaque clade. 

 

 

Les actinoptérygiens3, également appelés poissons à nageoires rayonnées, partagent un ancêtre 

commun daté à plus de 400 millions d’années (Near et al. 2012). Ce groupe représente à lui 

seul la moitié des espèces de vertébrés et 95% des vertébrés aquatiques (Hughes et al. 2018). 

La majorité des actinoptérygiens fait partie des téléostéens, groupe d’espèces partageant une 

duplication entière du génome (appelé TGD pour « Teleost-specific Genome Duplication ») et 

dont une des caractéristiques est la présence d’un prémaxillaire (os de la mâchoire supérieure) 

mobile.  

 

Une diversité fascinante existe au sein des téléostéens, aussi bien en ce qui concerne la forme 

(fusiforme, allongé, plat …) que la taille : les individus de certaines espèces mesurent quelques 

millimètres tels que le gobie pygmée (Pandaka pygmaea, Gobiiformes) ou le cyprinidé 

Paedocypris progenetica. D’autres mesurent plusieurs mètres comme le régalec (Regalecus 

                                                 

3 Dans cette thèse, le mot poisson sera utilisé pour parler des actinoptérygiens. 
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glesne, Lampridiformes) et peuvent peser plusieurs tonnes comme le poisson lune (Mola mola, 

Tetraodontiformes) (Froese et Pauly 2021). Cette diversité se manifeste également dans les 

milieux de vie de ces poissons, avec des espèces vivant en eaux salée et/ou en eau douce, dans 

des espaces de la dimension d’une flaque d’eau à celle d’un océan,  proches de la surface ou à 

des profondeurs allant jusqu’à  8000 mètres (Yancey et al. 2014) et plus ou moins près des côtes 

et des récifs coralliens. Certains poissons sont également amphibies, par exemple dans le genre 

Boleophthalmus.  

 

Seulement une cinquantaine d’espèces d’Actinoptérygiens décrites ne sont pas des téléostéens 

et elles sont réparties en 4 ordres : les Polypteriformes, les Acipenseriformes, les Amiiformes 

et les Lepisosteiformes (Eschmeyer, Fricke, et Van Der Laan 2021, Figure 2). Ces espèces 

présentent des caractéristiques très différentes, que ce soit au niveau de leur régime alimentaire, 

de leur taille ou de leur milieu de vie. Par exemple, le polypteriforme Erpetoichthys calabaricus 

ne mesure que quelques dizaines de centimètres, se nourri de petits vertébrés, d’insectes et de 

crustacés tandis que l’acipenseriforme Polyodon spathula mesure entre 1 et 2 mètres et se nourri 

essentiellement de plancton (Froese et Pauly 2021).  

 

Cette hétérogénéité morphologique, comportementale et écologique fait des actinoptérygiens 

un groupe idéal d’étude en biologie évolutive. Depuis quelques années, un nombre croissant de 

données génomiques est disponible pour ces espèces, avec 685 génomes d’actinoptérygiens, 

dont 678 téléostéens, assemblés sur la base de données NCBI4, ce qui a permis d’améliorer 

considérablement la phylogénie de ce taxon pour laquelle il reste néanmoins quelques 

incertitudes (Figure 2,  Hughes et al. 2018). 

 

 

 

 

 

 

 

                                                 

4 A la date du 10 juin 2021. 
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Figure 2 : Phylogénie des ordres d’actinoptérygiens avec quelques espèces représentatives de 

la diversité existante.  
Figure réalisée avec iTOL. Les datations et relations phylogénétiques entre les 

différents ordres sont issus de https://fishtreeoflife.org/ . Les ordres nommés 

« Incertae » ne sont plus monophylétiques d’après les données moléculaires récentes.  

L’évènement de duplication entière du génome commun aux téléostéens est indiqué par 

une étoile rouge, tandis que les étoiles oranges représentent des duplications entières 

de génomes plus récentes .  

 

https://fishtreeoflife.org/
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La diversification des téléostéens a impliqué plusieurs radiations évolutives5, au niveau de 

l’ancêtre commun des téléostéens mais aussi plus récemment dans deux clades majeurs qui 

représentent 90% des espèces actuelles, que sont les Ostariophysi 6et les Perciformes (Santini 

et al. 2009).  

Deux principales hypothèses reposant sur l’architecture des génomes, non mutuellement 

exclusives, existent pour expliquer ces radiations évolutives : la grande diversité et abondance 

d’éléments transposables chez ces espèces et les duplications entières de génomes.  

 

 

 Diversité et abondance d’éléments transposables 

 

 

Les éléments transposables, également appelés transposons, sont des séquences d’ADN 

capables de se déplacer et de s’amplifier dans les génomes. Les téléostéens possèdent la plus 

grande diversité d’éléments transposables des vertébrés, avec en moyenne 24 superfamilles de 

transposons par espèce contre uniquement 14 chez l’humain ou encore 13 chez la souris (Mus 

musculus) (Chalopin et al. 2015). Cette grande diversité d’éléments transposables va engendrer 

de nombreux réarrangements génomiques lors de leurs transpositions, mais également activer, 

désactiver, modifier, ou créer des gènes et éléments régulateurs en fonction de leur site 

d’intégration.  

 

Cette activité va renforcer l’apparition de barrières reproductive et engendrer des évènements 

de spéciation. Ainsi, les génomes de téléostéens ont des tailles très hétérogènes, par exemple 

358 Mb chez le tetraodon (Dichotomyctere nigroviridis) et 1317 Mb chez le poisson-zèbre 

(Danio rerio), principalement dues à l’abondance relative d’éléments transposables, 

                                                 

5 Radiation évolutive : accélération du taux de spéciation, menant à l’apparition de nombreuses espèces dans une 

période de temps courte. 
6 Super-odre regroupant les Characiformes, les Cypriniformes, les Gonorynchiformes, les Gymnotiformes et les 

Siluriformes. 
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représentant 6% et 55% du génome respectivement chez ces deux espèces (Chalopin et al. 

2015).  

L’implication des transposons dans le remodelage des génomes et la spéciation est notamment 

visible dans le groupe des Nototheniidae (ordre des Perciformes), chez qui le nombre de 

chromosomes varie de 22 à 58, ce qui serait dû à la forte activité du transposon DIRS1 (Auvinet 

et al. 2018) (Figure ci-dessous). 

 

 

Figure 3 : Phylogénie avec cinq espèces représentatives des Nototheniidae.  
Pour une même taille de génome, ces espèces ont des nombres de chromosome s très 

variables (2n = 22 à 2n = 48). Cela serait dû à de nombreux réarrangements 

génomiques provoqués par la forte activité de certains transposons.   

 

 

 

 Duplications entières du génome 

 

 

Une duplication entière du génome (=WGD pour « whole genome duplication ») double le 

matériel génétique d’une espèce, qui doublera ainsi son nombre de gènes. La divergence de ces 

copies de gènes, et l’éventuelle apparition de nouvelles fonctions pourront ainsi être facteurs 

de divergence et de spéciation (Volff 2005).  

Il semblerait néanmoins que les duplications de génomes ne soient pas toujours corrélées avec 

des évènements de diversification. Par exemple, le taux de spéciation des plantes polyploïdes 
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n’est pas supérieur à celui des plantes diploïdes, et l’inverse est même observé, notamment dû 

à un taux d’extinction plus grand des espèces ayant subi une duplication récente de génome 

(Mayrose et al. 2011). De la même façon, une WGD chez les salmonidés, arrivée il y a environ 

90 millions d’années, ne semble pas être liée à une augmentation du taux de spéciation, la 

plupart des lignées s’étant formées dans les 10 dernières millions d’années (Macqueen et 

Johnston 2014).  

Il a été longtemps considéré que le TGD était à l’origine du succès évolutif des téléostéens. 

Cependant, des études récentes montrent que cette duplication a eu lieu il y a 235 millions 

d’années, soit bien avant la radiation et les innovations morphologiques observées chez ces 

espèces (Davesne et al. 2021). 

 

Inversement, les cichlidés (ordre des Perciformes), qui ont connu une radiation évolutive dans 

plusieurs grands lacs d’Afrique, ne montrent pas d’activité particulièrement élevée d’éléments 

transposables et n’ont pas connu de duplications de génome récentes (Ronco et al. 2021). 

Il apparaît donc que les bases moléculaires des rapides diversifications observées au sein des 

téléostéens restent encore mal comprises. 

 

 

 Évolution moléculaire par gains et pertes de gènes.  

 

 

 Gains de gènes 

 

 

L’évolution d’une espèce peut impliquer l’apparition de nouveaux gènes, liés ou non à 

l’apparition de nouvelles fonctions.  Par exemple, l’ancêtre commun des primates possédait une 

vision dichromatique, c’est-à-dire reposant uniquement sur deux opsines visuelles (protéines 

permettant de détecter la lumière). L’acquisition d’une troisième opsine, par le mécanisme de 

duplication de gène qui sera détaillé dans les chapitres suivants, chez l’ancêtre commun des 

Catarhiniens7, a permis une vision trichromatique chez les espèces appartenant à ce groupe.  

                                                 

7 Clade comprenant les humains et les macaques. 
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Trois mécanismes majeurs, décrits dans les sections suivantes, permettent l’apparition de 

nouveaux gènes au sein d’un génome (Andersson, Jerlström-Hultqvist, et Näsvall 2015). 

 

a) Créations de-novo 

 

 

L’apparition de gènes de-novo correspond à la naissance de gènes à partir de régions non-

codantes de l’ADN. Pour que cela soit possible, ces régions doivent acquérir un promoteur, 

permettant l’initiation de la transcription, et une phase ouverte de lecture, c’est-à-dire une 

séquence débutant par un codon d’initiation de la traduction « ATG » et terminant par un codon 

de terminaison (« TGA », « TAA » ou « TGA »). 

Les nouveaux gènes ainsi créés peuvent être impliqués dans l’apparition d’innovations 

évolutives. Chez les Gadidae (regroupant, entre autres, le tacaud norvégien Trisopterus 

esmarkii et la morue de l'atlantique Gadus morhua), l’apparition de-novo d’une protéine antigel 

a permis à certaines espèces de survivre dans les eaux glaciales de l’Arctique (Zhuang et al. 

2019) (Figure ci-dessous).  

 

 

 

Figure 4 : Photographique du cabillaud arctique Arctogadus glacialis et carte de sa 

répartition.  
Données issues d’AquaMaps 2019. 
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b) Transferts horizontaux de gènes 

 

Les transferts horizontaux de gènes correspondent au passage de matériel génétique entre deux 

individus qui n’implique pas une relation de parent-descendant (qui seraient alors des transferts 

verticaux). Ces transferts sont fréquents chez les bactéries mais semblent plus rares chez les 

eucaryotes chez qui les mécanismes sous-jacents restent encore mal connus (Keeling et Palmer 

2008). Ils peuvent toutefois avoir un rôle majeur dans l’apparition d’innovations chez une 

espèce. Le hareng (Clupea harengus) et l’éperlan arc-en-ciel (Osmerus mordax) possèdent le 

gène AFP, qui assure la même fonction antigel que le gène AFGP présent chez les Gadidae. Or, 

des analyses génomiques récentes ont permis de montrer que le gène AFP n’est pas apparu 

indépendamment chez ces deux espèces. Il  n’a pas non plus été transmis de façon verticale 

depuis un ancêtre commun mais transmis de façon horizontale du hareng à l’éperlan (Graham 

et Davies 2021).  

 

  

c) Duplications de gènes 

 

 

La duplication est le mécanisme principal de création de nouveaux gènes.  Un gène peut subir 

une duplication par différents mécanismes, impliquant soit une petite région du génome 

contenant ce gène soit le génome entier. Les duplications vont être à l’origine de la présence de 

deux copies de ce gène qui vont initialement assurer des fonctions redondantes. Les deux copies 

du gène vont ensuite accumuler des mutations pouvant mener à trois destins évolutifs différents 

(Lynch et Conery 2000).  

Le destin le plus fréquent est la non-fonctionnalisation, c’est-à-dire l’extinction d’une des deux 

copies du gène par accumulation de mutations perte de fonction ou par délétion.  

Une autre possibilité est l’acquisition d’une nouvelle fonction par une des deux copies du gène, 

que l’on appelle néo-fonctionnalisation tandis que l’autre copie garde la fonction ancestrale.   

Enfin, il est possible, notamment pour les gènes codant des protéines pléiotropes (avec plusieurs 

fonctions) qu’apparaisse une sous-fonctionnalisation : chaque copie ne retiendra qu’une partie 

des fonctions ancestrales. Le maintien des deux copies du gène sera indispensable pour assurer 

l’ensemble des fonctions ancestrales.   
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Un des exemples les plus connus de néo- et sous-fonctionnalisation chez les téléostéens 

concerne les opsines des cichlidés. Chez l’espèce Oreochromis niloticus, la vision est assurée 

par sept opsines exprimées dans les cônes (cellules photoréceptrices de la rétine). Ce 

relativement grand répertoire d’opsine s’est mis en place après plusieurs évènements de 

duplication, à la suite desquels ces gènes ont évolué et acquis des spectres différents 

d’absorption de lumière (= néo-fonctionnalisation). De plus, ces gènes sont exprimés de 

manière différente pendant le développement de l’espèce, avec certaines opsines uniquement 

exprimées pendant le stade larvaire et d’autres plutôt exprimées chez l’adulte. La vision est 

donc assurée dans le temps par ces différentes opsines (= sous-fonctionnalisation temporelle) 

(Spady et al. 2006).   

 

 

 Pertes de gènes 

 

 

L’évolution d’un génome peut également impliquer des pertes de gènes et des fonctions 

associées. Ils vont disparaitre par sélection naturelle si leur présence réduit la valeur sélective 

de l’organisme, par exemple dans le cas d’un gène de résistance à un antibiotique quand ce 

dernier n’est plus présent dans le milieu d’une bactérie (Koskiniemi et al. 2012). Les pertes 

vont également survenir par dérive génétique : lorsqu’un gène n’est plus utile pour un 

organisme et bien que sa présence ait un coût énergétique insignifiant, la pression de sélection 

pour son maintien sera relâchée et la séquence évoluera de façon neutre. Cette dernière 

accumulera des mutations jusqu’à ne plus être identifiable comme une ancienne séquence 

codante, ou sera éliminée du génome par des grandes délétions.  
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Sélection naturelle  

 

La sélection naturelle est le processus par lequel un allèle qui confère un avantage 

reproductif aura plus de chance d’être transmis aux générations suivantes. Cet allèle 

augmentera en fréquence dans la population (On parle alors de sélection positive) pour 

finalement atteindre la fixation (fréquence de 1). Au contraire, un allèle désavantageux 

a moins de chance d’être transmis et sa fréquence dans la population décroîtra, jusqu’à 

potentiellement disparaître (sélection purificatrice). L’amplitude d’un avantage ou 

désavantage conféré par un allèle à un individu dépend de l’espèce et de 

l’environnement. Si les hétérozygotes ont une meilleure valeur sélective que les 

homozygotes, la diversité allélique peut se maintenir, et on parle dans ce cas de 

sélection balancée. 
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Dérive génétique 

 

En 1968, Motoo Kimura dans son célèbre article « Evolutionary rate at the 

molecular level »  (Kimura 1968) propose que la grande majorité des mutations qui 

apparaissent est neutre, ne conférant ni avantage ni désavantage. La fluctuation en 

fréquence d’une mutation neutre au sein d’une population serait alors uniquement 

due au hasard, mécanisme appelé dérive génétique, jusqu’à atteindre la fixation ou 

disparaître. La dérive génétique est d’autant plus forte que la taille efficace1 (= 𝑁𝑒) 

de la population est faible (simplement dû au processus d’échantillonnage ; il est 

plus probable d’obtenir uniquement des 6 lors de trois lancés de dés que lors de dix 

lancés de dés). Dans le cas d’un allèle neutre venant d’apparaître dans une 

population diploïde de taille efficace 𝑁𝑒, sa probabilité de fixation est égale à 
1

2𝑁𝑒
, 

et elle prendra en moyenne un temps égal à 4𝑁𝑒 (Kimura et Ohta 1969). Il est 

également important de noter que dans une population, une mutation, même 

avantageuse, peut disparaître à cause de la dérive génétique, et de même un allèle 

désavantageux peut se fixer. 

 

 

1 : Taille d’une population idéale avec une même proportion de mâles et de femelles 

qui peuvent se reproduire de façon aléatoire et avec la même probabilité. 
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Les disparitions de séquences par grandes délétions restent difficiles à étudier car l’absence 

d’une séquence dans un génome peut être une réalité biologique, mais elle peut aussi être la 

conséquence d’un assemblage de génome incomplet. Par ailleurs, leur détection nécessite 

souvent une comparaison avec des espèces proches pour lesquelles un assemblage du génome 

est également disponible.  

 

Les gènes fonctionnels peuvent également être perdus par pseudogénisation, processus 

directement observable à partie de la séquence d’un génome.  

Un pseudogène est un gène devenu non fonctionnel suite à l’apparition de mutations « perte de 

fonction ». Ces dernières peuvent être : 1) des codons de terminaison de la traduction (= codon 

stop) prématurés ; 2) des petites délétions ou insertions (appelés « indels » en anglais) 

impliquant un nombre de nucléotides qui n’est pas un multiple de 3, et à l’origine d’un décalage 

du cadre de lecture du gène ; 3) des mutations aux sites d’épissage créant une séquence d’ARN 

messager contenant des introns ; 4) des mutations faisant disparaître le codon d’initiation 

(ATG) ou le codon de terminaison de la traduction (TGA, TAA ou TAG) du gène (Figure 5). 

Un gène peut également devenir non fonctionnel suite à l’accumulation de mutations non-

synonymes délétères, mais l’impact de ces dernières reste difficile à évaluer sans études 

fonctionnelles.  
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Figure 5 : Exemples de mutations perte de fonction et leur conséquence sur la séquence 

protéique.  

A- Gène et protéine fonctionnels B- Codon stop prématuré C- Frameshift = décalage du 

cadre de lecture suite à une petite délétion ou insertion D- Mutation sur un site 

d’épissage E- Perte du codon d’initiation de la traduction (= codon start) et du codon 

de terminaison de la traduction (= codon stop) . Souvent, les ARNm contenant des 

codons stop prématurés vont être dégradés avant même la traduction, par un 

mécanisme appelée « Nonsense-mediated mRNA decay ». Ainsi, les impacts sur les 

séquences protéiques indiquées dans la figure sont des impacts théoriques si l’ARNm 

n’est pas dégradé et qu’il est traduit.  
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De nombreux cas de pseudogénisation suite à des transitions écologiques ou comportementales 

sont connus au sein des vertébrés.  

 

Le panda géant (Ailuropoda melanoleuca) est un mammifère de la famille des Ursidés (ours) 

et il en est le seul représentant herbivore. Le génome de cette espèce qui passe 55% de la journée 

à se nourrir principalement de bambou (99% de son alimentation) (IUCN 2016)  a été séquencé 

en 2010 (Li et al. 2010). Ce génome a permis de mettre en évidence la pseudogénisation d’un 

gène (Tas1r1) responsable de la perception de l’umami, saveur que l’on retrouve dans les 

aliments riches en protéines tels que la viande et le fromage. Ainsi, la transition alimentaire du 

panda géant a rendu cette perception de l’umami dispensable, entrainant une évolution neutre 

du gène Tas1r1 (Zhao et al. 2010).  

Il est important de noter ici qu’il est souvent difficile de savoir si la perte d’un gène est la cause 

ou la conséquence d’une transition écologique ou d’une perte de structure. Dans le cas du panda, 

une première publication proposa que la perte de Tas1r1 avait causé sa transition vers un régime 

herbivore (Li et al. 2010). Une seconde publication, utilisant une autre méthode de datation 

moléculaire et à l’aide de fossiles, propose que la perte de Tas1r1 est une conséquence du 

régime herbivore, renforçant de fait ce mode d’alimentation (Zhao et al. 2010). Les datations 

moléculaires de cette seconde étude ayant un intervalle de confiance assez grand, le choix entre 

ces deux scenarios est difficile (Figure 6).  
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Figure 6 : Phylogénie des Ursidés raciné avec Canis lupus comme groupe externe.  
Temps de divergences obtenus sur TimeTree.org et visualisation sur iTOL. Les 

datations de la transition de régime alimentaire et de la perte du gène Tas1r1 sont 

issues de Zhao et al. (2010). 

 

Un deuxième exemple concerne les oiseaux, qui possèdent un bec et un gésier et qui sont 

dépourvus de dents. Une recherche de gènes impliqués dans la formation des dents dans les 

génomes de 48 oiseaux a montré que ceux-ci étaient sous forme de pseudogènes et avec les 

mêmes mutations perte de fonction chez les différentes espèces. La probabilité qu’une même 

mutation se produise de façon indépendante étant pratiquement nulle, la perte des dents et des 

gènes s’est très certainement produite chez l’ancêtre commun de tous les oiseaux actuels, il y a 

plus de 116 millions d’années (Meredith et al. 2014).  

 

Dans le cas d’une duplication entière et récente du génome, tous les gènes vont se trouver en 

deux copies, et pour la plupart de ces paires, il y aura non-fonctionnalisation d’une des deux 

versions du gène. Ainsi, l’analyse de génomes de cyprinidés et de salmonidés révèle la présence 

de milliers de pseudogènes sans perte de structures ou de fonctions au niveau de l’organisme. 

Comme indiqué précédemment, il faut noter que suite à l’accumulation de mutations, un gène 

puis un pseudogène évoluant de façon neutre depuis une longue période ne sera plus du tout 

détectable dans le génome.  
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Les gains et pertes de gènes sont essentiels dans l’évolution des familles multigéniques, groupes 

de gènes homologues qui assurent des fonctions similaires. Ces familles évoluent selon un 

modèle de naissance-et-mort8, c’est-à-dire par des gains et des pertes de gènes récurrents qui 

font varier le nombre de gènes. Chez les vertébrés, de nombreuses familles, plus ou moins 

riches en gènes, suivent ce modèle d’évolution, comme les récepteurs des cellules T impliqués 

dans l’immunité, les gènes codant les histones ou encore les gènes impliqués dans la 

chémoréception, système sensoriel important pour de nombreux vertébrés (Nei et Rooney 

2005). 

 

 

 Modalités sensorielles chez les actinoptérygiens 

 

 

Il est nécessaire pour tout organisme vivant d’avoir une perception de son environnement afin 

de pouvoir survivre et se reproduire. Cinq classes de sensorialités existent au sein des 

actinoptérygiens : l’électroperception, la magnétoréception, la mécanoréception, la 

chémoréception et la photoréception (Atema et al. 1988; Naisbett-Jones et al. 2020). 

L’importance relative de ces différentes modalités sensorielles varie entre espèces. D’une part 

parce que selon l’environnement, les différentes modalités sensorielles ne sont pas toutes utiles 

de la même façon. D’autre part, parce qu’elles demandent souvent beaucoup d’énergie (Niven 

et Laughlin 2008) et un fort investissement dans un système sensoriel pourra entrainer une 

baisse d’investissement pour les autres systèmes, phénomène appelé compromis sensoriel.   

 

 

1)  L’électroperception 

 

 

L’électroperception est la capacité de détecter des champs électriques. Elle peut être soit 

passive, soit active lorsque l’organisme est capable de générer sa propre électricité. Cette 

                                                 

8 « birth-and-death model » en anglais, concept introduit par Masatoshi Nei dans les années 90 (Nei, Gu, et 

Sitnikova 1997) 
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modalité sensorielle était déjà présente chez l’ancêtre commun le plus récent (MRCA9) des 

vertébrés  (Bodznick et Northcutt 1981; Modrell et al. 2011) avant d’être perdu chez l’ancêtre 

commun des Néopterygiens, taxon regroupant les Amiiformes, les Lepisosteiformes et les 

téléostéens (Figure 7). Celle-ci est ensuite réapparue dans certains groupes de téléostéens, le 

plus souvent de manière passive comme chez les Siluriformes (Collin et Whitehead 2004). 

Seulement deux groupes de téléostéens sont capables d’électroperception active, les 

Mormyridés (famille d’Osteoglossiformes) et les Gymnotiformes (Crampton 2019). 

 

 

Figure 7 : A- Gains et pertes secondaires de l’électroperception chez les vertébrés. 
Les pertes sont indiquées par des barres rouges sur la phylogénie tandis que la barre 

verte indique des gains secondaires dans certains clades. Modifié d’après Modrell et 

al. (2011). B- Ictalurus punctatus (Siluriforme) capable d’électroperception passive C- 

Electrophorus electricus (Gymnotiforme), capable d’électroperception active.   

 

 

L’électroperception passive est assurée par des cellules spécialisées, les électrorécepteurs 

ampullaires, qui peuvent détecter des fréquences électriques faibles, inférieures à 30 Hz. Leur 

                                                 

9 MRCA = most recent common ancestor = ancêtre commun le plus récent 
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principale fonction est la reconnaissance de potentiels d’actions cellulaires 

(bioélectromagnétisme) d’autres organismes, qui peuvent être des proies, des prédateurs ou des 

congénères (Peters et al. 2002). 

 

Les organismes capables d’électroperception active sont équipés d’électrorécepteurs tubéreux, 

qui détectent de fortes fréquences électriques, allant de 50 Hz à 18 kHz. Ces espèces possèdent 

un organe électrique, dans la queue chez les Mormyridés ou au niveau du ventre chez les 

Gymnotiformes (Crampton 2019). Elles sont ainsi capables d’électrolocalisation, en produisant 

un champ électrique et en détectant les perturbations causées par des objets biotiques ou 

abiotiques sur celui-ci. L’électroperception active permet l’envoi et la détection de signaux 

électriques sociaux, avec des implications importantes dans la reproduction et dans les 

comportements d’agrégation (Crampton 2019). Afin d’éviter un brouillage du sens de 

l’électroperception, certaines espèces pourront moduler la fréquence de leur champ électrique, 

pour que celle-ci soit différente des individus à proximité (Fortune et al. 2020).  

 

 

 La magnétoréception 

 

 

La magnétoréception est la capacité de percevoir les champs magnétiques. Chez les téléostéens, 

elle a surtout été étudiée chez les poissons migrant sur de longues distances, tels que les 

anguilles ou les saumons.  

Les anguilles d’Europe (Anguilla anguilla) naissent dans la mer des Sargasses10, au nord de 

l’Océan Atlantique, après quoi elles migrent vers l’Europe, puis retournent dans leur mer 

originelle pour pondre et finir leur vie lorsqu’elles atteignent la maturité sexuelle (Durif et al. 

2013). Ainsi, ces espèces doivent parcourir de très longues distances, la mer des Sargasses étant 

à plus de 5000 km des rivières européennes dans lesquelles elles sont aussi trouvées.  

 

                                                 

10 Une étude récente montre qu’un deuxième site de reproduction de cette espèce pourrait exister, 2000 km à l’est 

de la mer des Sargasses, au niveau de la ride médio-atlantique (Chang et al. 2020). 
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De la même manière, les saumons, après leur naissance dans l’eau douce de rivières, partent 

vivre dans l’océan avant de retourner pondre dans leur rivière natale à l’âge de la reproduction 

(Figure 8), représentant des voyages de milliers de kilomètres.  

 

 

 

 

Figure 8 : Routes migratoires des saumons de l’atlantique (Salmo salar).  
Modifié d’après WWF (2001). Feeding area = zone d’alimentation.  

 

 

La migration de ces espèces serait en grande partie permise par leur capacité à s’orienter grâce 

au champ magnétique terrestre, une capacité qui pourrait également être utilisée par certaines 

espèces non-migratrices (Formicki, Korzelecka-Orkisz, et Tański 2019). Deux mécanismes 

principaux seraient utilisés par les téléostéens pour détecter les champs magnétiques : 

- Le déplacement des poissons dans l’eau salée, fortement conductrice, induirait des 

courants électriques grâce au champ magnétique terrestre11. Les poissons équipés 

d’électrorécepteurs seraient capables de détecter ces courants à des fins de prédation 

ou d’évitement. De plus, un tel courant électrique produit par une espèce qui possède 

des électrorécepteurs pourrait lui indiquer la direction dans laquelle elle nage  

(Formicki, Korzelecka-Orkisz, et Tański 2019) ; 

                                                 

11 Ce phénomène vient de la loi de Faraday : en présence du champ magnétique terrestre, une force locomotrice 

dans l’eau induit une force électromotrice (Nature 1948). 
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- La production de magnétite par l’organisme, minéral magnétique agissant comme 

une boussole. Ce serait le mécanisme principal utilisé par les espèces migratrices 

(Naisbett-Jones et al. 2020). 

 

 

La magnétoréception est actuellement la modalité sensorielle des poissons la moins bien 

comprise. C’est notamment dû au fait que contrairement aux autres modalités sensorielles, il 

n’a pas encore été montré qu’il existait des cellules spécialisées ou de gènes spécifiques pour 

la détection des champs magnétiques (Formicki, Korzelecka-Orkisz, et Tański 2019). Les 

principales études reposent uniquement sur des expériences comportementales.  

 

 

 La mécanoréception 

 

 

La mécanoréception est la capacité de détecter des stimuli mécaniques, notamment par les 

systèmes de la ligne latérale et de l’ouïe.  

Les organes de la ligne latérale, situées sur les flancs et la tête de l’animal, sont composés de 

cellules ciliées spécialisées appelées neuromastes. Ces cellules sont soit superficielles, à la 

surface de l’organisme, soit à l’intérieur de canaux remplis de fluide. Elles servent notamment 

à détecter les mouvements ou vibrations de l’eau de fréquences comprises entre ~20 et 100-150 

Hz (Coombs, Braun, et Donovan 2001; Bleckmann 2008). 

Les lignes latérales permettent aux poissons de localiser la présence et la force des courants, 

jouant un rôle majeur dans le comportement de rhéotaxie, positive quand l’individu choisit de 

rester dans le courant, ou négative quand l’individu l’évite. La détection des vibrations dans 

l’eau permet également la détection de proies et d’objets inanimés (Bleckmann 2008; 

Yoshizawa et al. 2010). Les lignes latérales sont partagées par plusieurs clades au sein des 

vertébrés (par exemple les amphibiens), ce qui indique qu’elles étaient déjà présentes chez leur 

MRCA. Des pertes secondaires se sont produites, notamment chez le MRCA des amniotes12 en 

relation avec l’adaptation à l’environnement terrestre (Piotrowski et Baker 2014).  

                                                 

12 Tétrapodes disposant d’un sac amniotique, regroupant les mammifères et les reptiles (oiseaux inclus). 
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L’autre volet de la mécanoréception est l’ouïe, qui est la capacité à percevoir des sons. La 

plupart des téléostéens ont une ouïe sensible à des fréquences situées entre ~200 et ~10 KHz 

mais certaines espèces, par exemple quelques représentant des Clupéidés, peuvent détecter des 

ultrasons (>20 KHz) (Popper et al. 2004).  

Trois types de sons existent : la géophonie (sons d’origine abiotique), la biophonie (sons 

d’origine biotique) et l’anthropophonie (sons produits par les activités humaines). Le son se 

déplaçant dans l’eau cinq fois plus vite que dans l’air, il s’atténue beaucoup moins rapidement 

et se propage sur de plus grandes distances, permettant aux espèces marines de détecter des 

sons d’origines plus lointaines que les espèces terrestres (Putland, Montgomery, et Radford 

2019).  La perception du son chez les poissons se fait grâce à l’oreille interne et la production 

du son13 se fait par différents mécanismes, par exemple par claquement de dents ou par vibration 

de la vessie natatoire (Putland, Montgomery, et Radford 2019). Ces sons servent d’outil lors de 

communications entre congénères (Ladich 2000), lors de la recherche de nourriture et de 

partenaires, ou lors de comportements agonistiques (Hyacinthe, Attia, et Rétaux 2019) (Figure 

9). Tout comme les lignes latérales, l’oreille interne est une structure partagée par tous les clades 

de vertébrés indiquant une apparition chez leur MRCA (Fritzsch et Elliott 2017). 

 

 

Figure 9 : Sonagrammes de 6 sons produits par l’espèce Astyanax mexicanus.  
Le « sharp click » joue un rôle dans les comportements agonistiques ou la recherche de 

nourriture, selon la population étudiée. Modifié d’après Hyacinthe, Attia, et Rétaux 

(2019). 

                                                 

13 Les espèces capables de produire un ou plusieurs sons sont dites « soniques ».  
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 La photoréception et la chémoréception 

 

 

Les deux autres modalités sensorielles des actinoptérygiens sont la photoréception et la 

chémoréception. Contrairement aux modalités sensorielles précédentes, elles reposent sur 

l’existence de récepteurs moléculaires spécifiques, ce qui rend particulièrement intéressant leur 

étude au niveau des gènes. La photoréception permet la détection de lumière de longueurs 

d’ondes variées et elle peut être visuelle ou non-visuelle. La chémoréception est la capacité de 

détecter des signaux chimiques, par l’olfaction et la gustation (Ueda 2021).  

Ces deux modalités sensorielles seront étudiées en détail dans cette thèse, avec : une étude de 

l’évolution des gènes de l’olfaction chez les actinoptérygiens et une étude de gènes de la 

photoréception chez des espèces cavernicoles, vivant partiellement ou totalement dans 

l’obscurité. 

 

 

II) La chémoréception chez les vertébrés  

 

 

A- La gustation 

 

 

La gustation, est une modalité sensorielle liée à l’alimentation permettant d’évaluer la qualité 

de la nourriture avant de l’avaler. Cette fonction est assurée par les bourgeons gustatifs, organes 

en forme d’oignons composés de cellules sensorielles et de cellules de soutien. On en trouve 

chez tous les vertébrés à l’exception des myxines (famille faisant partie des agnathes) chez qui 

la gustation est assurée par les organes de Schreiner (Barreiro-Iglesias, Anadón, et Rodicio 

2010). Ces derniers ont une fonction similaire mais sont apparus indépendamment.  

 

Le nombre de bourgeons gustatifs est très variable chez les vertébrés, une vingtaine chez la 

mésange bleue Cyanistes caeruleus et près de 20 000 chez le sanglier Sus scrofa (Roura, 

Baldwin, et Klasing 2013). Ce nombre peut également être très différent au sein des téléostéens, 
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avec environ 2000 bourgeons chez le poisson-zèbre Danio rerio et près d’un million chez le 

poisson-chat Ictalurus punctatus (Kasumyan 2019) (Figure 10).  

Alors que ces organes se trouvent uniquement dans la cavité buccale des tétrapodes (à 

l’exception de quelques amphibiens), ils peuvent être présents sur toute la surface du corps des 

poissons. Chez le poisson-chat, de nombreux bourgeons gustatifs sont placés sur les barbillons, 

permettant de localiser des sources de nourritures éloignées (Kasumyan 2019). Cela rend un 

peu plus difficile de distinguer les rôles relatifs de la gustation et de l’olfaction (autre volet de 

la chémoréception qui sera détaillé dans le prochain chapitre).  

 

 

Figure 10 : Nombre de bourgeons gustatifs chez trois téléostéens (Danio rerio, Phoxinus 

phoxinus et Ictalurus punctatus) et trois tétrapodes (Cyanistes caeruleus, Homo sapiens et 

Sus scrofa). 

 

 

Les cellules sensorielles des bourgeons gustatifs expriment des gènes codant des protéines à 

sept domaines transmembranaires qui servent de récepteurs, et qui sont classés en deux 

familles : les gènes T1R impliqués dans la reconnaissance de saveurs sucrées et umami, et les 

gènes T2R impliqués dans la reconnaissance des saveurs amères, souvent associées à la toxicité. 

Chez les vertébrés, le nombre de gènes T1R varie entre 0 chez le crapaud (Xenopus tropicalis) 

et 1 chez le poisson-zèbre (Danio rerio) à 3 chez l’humain et la souris, tandis que le nombre de 

gènes T2R varie entre 3 chez le poulet (Gallus gallus) à une cinquantaine chez le crapaud (Shi 

et Zhang 2006). La taille des répertoires de gènes serait associée aux comportements 

d’alimentation des différentes espèces. Ainsi, la proportion de plantes dans le régime 

alimentaire des vertébrés est corrélée avec le nombre de gènes T2R, peut-être parce que les 

plantes produisent plus souvent des toxines que les animaux (Li et Zhang 2014).  
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B- L’olfaction 

 

 

1) Rôle de l’olfaction 

 

 

La capacité à détecter les odeurs est une modalité sensorielle majeure chez les vertébrés. Elle 

peut jouer un rôle dans de nombreux comportements. Par exemple dans la reproduction, par la 

reconnaissance de phéromones sexuelles produites par les congénères. Chez les poissons, ces 

dernières sont majoritairement des stéroïdes gonadiques ou des prostaglandines (Lastein, 

Hamdani, et Døving 2006). Il a aussi été montré que les larves de poissons vivant près des récifs 

coralliens utilisent leur odorat pour détecter et choisir leur habitat au sein de ces environnements 

(Lecchini et Nakamura 2013) . L’olfaction est aussi impliquée dans la détection de nourriture 

et de prédateurs. Les Ostariophysi sont capables de produire une substance d’alarme dans leur 

épiderme, qui est relâchée dans l’eau lorsque la peau est abîmée par une attaque. Ainsi, la 

détection de cette substance par des congénères va induire des changements comportementaux 

afin de réduire la pression de prédation, tels que des agrégations en banc ou des nages erratiques 

(v. Frisch 1938; Maximino et al. 2019).  

 

 

2) Organisation du système olfactif chez les actinoptérygiens 

 

 

Les poissons ont deux cavités nasales (une de chaque côté de la tête), et chacune de ces deux 

cavités possède deux ouvertures : une narine antérieure (= narine pour l’inhalation) et une 

narine postérieure (= narine pour l’exhalation), permettant la formation d’un courant d’eau 

entrant et sortant de la cavité (ils possèdent donc deux paires de narines) (Figure 11, A). 

Quelques exceptions existent, notamment les cichlidés et certains pomacentridés qui ne 

possèdent qu’une narine par organe olfactif, l’eau entrant et ressortant par le même orifice 

(Barlow 2008). 
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Figure 11 : Système olfactif des actinoptérygiens  
A- Photographie d’une narine antérieure (AN) et postérieure (PN) chez l’espèce 

Micropterus salmoides. Crédits  : Kim, Yun, et Park (2019) B- Photographie de 

l’épithélium olfactif de l’espèce Fistularia tabacaria, composée de 17 lamelles 

arrangées en forme de rosette. C- Images de microscopie électronique de trois types de 

neurones olfactifs chez le Danio rerio. De gauche à droite  :  un neurone cilié, un 

neurone à microvillosité et un neurone dit « de crypte ». Modifié d’après Yoshihara 

(2014). 

 

 

Dans chacune des cavités nasales se trouve un épithélium olfactif. Chez la plupart des 

téléostéens, celui-ci a une forme de rosette, c’est-à-dire un arrangement circulaire de lamelles 

(Figure 11, B). Ces lamelles permettent d’accroître la surface d’échange avec le milieu 

extérieur, et le nombre de lamelles au sein de l’épithélium diffère en fonction de l’espèce. 

Certaines espèces ont un épithélium olfactif composé de plusieurs dizaines de lamelles, d’autres 

de seulement une lamelle voire d’aucune lamelle, auquel cas l’épithélium est qualifié de plat. 

(Dymek et al. 2021).  

 

Dans cet épithélium se trouvent des neurones sensoriels olfactifs permettant de détecter les 

molécules odorantes, de diverses formes et reconnaissables par leur signature moléculaire, 

c’est-à-dire les gènes qu’ils expriment (Figure 11, C) (Figure 12). Chez le poisson-zèbre par 

exemple, cinq types de neurones olfactifs existent et expriment à leur surface des récepteurs 

olfactifs, qui sont des protéines transmembranaires, sur lesquels se lient les molécules 

odorantes. La liaison d’une molécule va provoquer un changement de conformation du 

récepteur et ainsi activer une voie de signalisation (Wakisaka et al. 2017). Ces protéines sont 

souvent composées d’une partie conservée permettant leur ancrage dans la membrane, et d’une 

partie variable permettant de reconnaître une ou plusieurs molécules odorantes. Chaque 

neurone n’exprime qu’un seul récepteur olfactif parmi un répertoire dont la taille dépend du 

A B C
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nombre de gènes codant des récepteurs dans le génome, selon la règle « un neurone – un 

récepteur » (Figure 12). Cependant, certaines exceptions existent, avec des cas de co-expression 

de plusieurs récepteurs au sein d’un même neurone (Sato, Miyasaka, et Yoshihara 2007). 

 

Les neurones sensoriels olfactifs projettent leur axone vers le bulbe olfactif, lui-même organisé 

en plusieurs régions sphériques appelées glomérules. Tous les neurones exprimant le même 

récepteur olfactif vont projeter leur axone vers le même glomérule. Les glomérules, après avoir 

traité l’information sensorielle, relaient l’information perçue vers différentes régions du 

cerveau. L’information y sera intégrée pour induire une réponse comportementale (Figure 12). 

Chez les téléostéens, quatre régions du cerveau semblent être impliquées dans ce décodage : le 

télencéphale ventral et dorsal, le tubercule olfactif et l’habénula (Yoshihara 2014). 

 

 

 

Figure 12 : Schéma du système olfactif chez les téléostéens 

 

 

3) Reconnaissance des molécules odorantes par les récepteurs olfactifs 

 

 

a)  Spécificité des récepteurs olfactifs 

 

La diversité des odeurs reconnaissables par une espèce dépend largement du nombre de 

récepteurs olfactifs, qui sont codés par des gènes appartenant à quatre familles : les OR, les 

TAAR, les V1R et les V2R.  La nomenclature de ces gènes est principalement issue des études 
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chez la souris. Par exemple, la lettre « V » dans V1R et V2R est l’initiale de « voméronasal », 

un organe présent chez les tétrapodes et spécialisé dans la reconnaissance des phéromones, mais 

absent chez les actinoptérygiens. Pour ce groupe d’espèces, ces deux familles de gènes sont 

nommées respectivement ORA et OlfC.  

Un des principaux défis dans les études de l’olfaction est de réussir à « dé-orphaniser » ces 

récepteurs, c’est-à-dire déterminer les molécules odorantes détectées par ces derniers.  

Chez les téléostéens, uniquement deux récepteurs, un dans la famille ORA et un dans la famille 

TAAR ont pu être dé-orphanisés en utilisant l’organisme modèle Danio rerio. Chez cette espèce, 

on sait que le gène ORA1 détecte l'acide 4-hydroxyphénylacétique, et cette molécule semble 

induire un comportement de ponte chez la femelle. Cela indiquerait que tout comme les gènes 

V1R des tétrapodes, les gènes ORA des téléostéens sont impliqués dans la reconnaissance de 

phéromones sexuelles (Ahuja et Korsching 2014). Le gène TAAR13c a une grande affinité pour 

la cadavérine, molécule relâchée lors de la putréfaction d’un cadavre. La reconnaissance de 

cette molécule induit un comportement de fuite chez le poisson-zèbre (Hussain et al. 2013).  

Cependant, le Danio rerio étant équipé d’environ 150 OR, 6 ORA, 50 OlfC et 100 TAAR, la 

spécificité moléculaire des récepteurs olfactifs demeure inconnue pour la très grande majorité.  

 

 

b)  Variabilité du nombre de récepteurs olfactifs 

 

 

Chez les vertébrés, une grande variabilité du nombre de récepteurs olfactifs existe, avec parfois 

des liens avec le milieu et mode de vie des différentes espèces. Je présenterais les connaissances 

acquises sur les différentes familles de récepteurs olfactifs dans les sections suivantes, avant de 

présenter les résultats de mes travaux sur l’évolution de ces familles chez les actinoptérygiens. 
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OR 

 

La plus grande famille de récepteurs olfactifs chez les vertébrés est la famille des OR (Figure 

13). Pour cette raison, elle est la famille la plus étudiée, également dû au fait que ces gènes, 

contrairement à ceux des autres familles, ne sont composés que d’un seul exon, ce qui facilite 

beaucoup leur extraction des séquences génomiques.  

 

Le nombre moyen d’OR chez les mammifères est de 800, mais une très grande variabilité existe. 

Chez le dauphin Tursiops truncatus, seulement 58 OR ont été trouvés alors que ce nombre est 

de 2 514 chez l’éléphant Loxodonta africana (Hughes et al. 2018). Chez les téléostéens, le 

répertoire d’OR a été étudié chez un nombre très réduit d’espèces et il semble qu’il y ait, en 

moyenne, 100 OR fonctionnels par espèce (Niimura 2009). 

 

Cette famille multigénique a été divisée en sept sous familles : six sous familles de type I (, 

, , , , ) et une sous famille de type II (), qui se différencient notamment par leurs relations 

phylogénétiques. Chez les tétrapodes, les deux sous-familles majoritaires sont les familles  et 

 , tandis que les téléostéens ont complètement perdu la famille  et n’ont que quelques gènes 

dans la famille .  Ces derniers ont une majorité de gènes  et . Cette observation a mené à 

l’hypothèse selon laquelle les familles  et  seraient impliquées dans la reconnaissance de 

molécules odorantes dans l’air tandis que les autres familles seraient plus spécialisées pour les 

molécules odorantes solubles dans l’eau (Niimura et Nei 2005). 
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Figure 13 : Arbre phylogénétique des quatre familles de récepteurs olfactifs, extraites du 

poisson-zèbre (Danio rerio) et du Fugu (Takifugu rubripes).  
Les clades dont les noms sont en gris correspondent à des gènes codant des protéines à  

sept domaines transmembranaires mais qui ne codent pas des récepteurs olfactifs et qui 

sont utilisées ici en tant que groupes externes . Modifié d’après S. Korsching (2008). 

 

 

TAAR 

 

Contrairement à la famille OR, les gènes TAAR semblent beaucoup plus nombreux chez les 

téléostéens que chez les tétrapodes, avec une centaine de TAAR fonctionnels chez le Danio 

rerio contre uniquement 15 chez la souris ou encore 6 chez l’humain. Le dauphin n’a aucun 

gène TAAR fonctionnel (Eyun et al. 2016). La famille TAAR a été divisée en trois sous-familles, 

nommées classe I, classe II (non monophylétique) et classe III.  

Bien que la majorité des TAAR ne possède qu’un exon chez les vertébrés, certains téléostéens 

possèdent une grande proportion de TAAR avec deux exons (Azzouzi, Barloy-Hubler, et 

Galibert 2015).   
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V1R et V2R  

 

Les gènes des familles V1R et V2R ont un nombre plus élevé d’exons, de 1 à 4 pour les V1R et 

de 6 à 13 pour les V2R. 

 

Ces gènes sont également présents en nombre extrêmement variable chez les vertébrés, avec 

une absence totale de V1R chez les oiseaux, contre presque 300 gènes chez l'ornithorynque 

Ornithorhynchus anatinus (Nikaido 2019). Un groupe de 6 gènes V1R (ORA) semble conservé 

chez la plupart des téléostéens, avec de rares cas de gains et pertes indépendants chez certaines 

espèces (Zapilko et Korsching 2016). Il en est de même pour les V2R, avec aucun gène trouvé 

chez l’humain contre environ 250 gènes chez le crapaud Xenopus tropicalis. Chez les 

téléostéens, bien qu’un très faible nombre de gènes OlfC ait été caractérisé dans la littérature, 

une grande variabilité semble également exister avec 4 gènes chez le tétraodon Dichotomyctere 

nigroviridis contre 44 gènes chez le Danio rerio (Shi et Zhang 2007).  

 

 

c) Mécanismes d’expansion et de contraction du répertoire de récepteurs 

olfactifs  

 

 

En tant que familles multigéniques, l’expansion et la contraction du nombre de récepteurs 

olfactifs suivent un modèle de gains et pertes de gènes récurrents (par duplications et par 

pseudogénisations/délétions respectivement), également appelé « modèle naissance-et-mort » 

(birth-and-death model décrit précédemment, Nei, Gu, et Sitnikova 1997). Le nombre de gènes 

peut varier de façon aléatoire, par fixation et perte de copies sous le seul effet de la dérive 

génétique, mais également sous l’effet de la sélection, par exemple pour adapter les capacités 

olfactives en fonction d’un nouvel environnement ou de nouveaux comportements.    
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Figure 14 : Exemples d’espèces ayant subi une expansion ou une contraction du répertoire de 

gènes OR.  

Le nombre d’OR fonctionnels observés dans les génomes de ces espèces est indiqué. 2 514 

pour Loxodonta africana, 1 310 pour Sus scrofa, 247 pour Megaderma lyra et 58 pour 

Tursiops truncatus. 

 

 

 

Les cétacés ont perdu la grande majorité de leurs gènes OR suite au retour à une vie aquatique, 

il y a environ 50 millions d’années (Liu et al. 2019, Figure 14). En effet, les tétrapodes n’ont 

gardé majoritairement que les familles permettant de détecter les molécules odorantes dans 

l’air. Celles-ci sont devenues inutiles lorsque les cétacés sont retournés dans l’eau, ce qui a 

conduit à leur perte, suite à une absence de sélection pour leur maintien. Cette transition 

écologique étant assez récente, il est fascinant d’observer que de nombreuses traces de gènes 

OR sont encore identifiables dans les génomes de ces espèces marines sous la forme de 

pseudogènes. Par ailleurs, et même si les baleines à dents, comme les dauphins, ont un système 

olfactif dégénéré (Kishida et al. 2015), il reste encore quelques gènes OR fonctionnels. Nous 

ne savons pas s’ils sont encore présents par chance ou s’ils sont nécessaires et maintenus par 

sélection. 

 

De nombreuses pertes ont également été observées chez les chauves-souris, probablement en 

relation avec un compromis sensoriel entre l’olfaction et l’écholocalisation utilisée par certaines 

de ces espèces (Tsagkogeorga et al. 2017, Figure 14). De la même façon, un faible nombre de 

récepteurs olfactifs est observé chez les primates ayant acquis la vision trichromatique, bien 
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que celle-ci ne semble pas totalement expliquer la contraction du répertoire de gènes OR 

(Matsui, Go, et Niimura 2010). Au contraire, et pour des raisons encore inexpliquées, il y a eu 

chez les éléphants et les sangliers une grande expansion de ce répertoire (Nguyen et al. 2012 ; 

Niimura, Matsui, et Touhara 2014) (Figure 14).  

 

Contrairement aux tétrapodes chez qui de nombreuses études comparatives ont été menées avec 

quelques exemples cités ci-dessus, très peu de publications se sont intéressées à l’évolution des 

différentes familles de récepteurs olfactifs chez les actinoptérygiens. Dans notre étude qui sera 

présentée dans les chapitres suivants, nous avons tiré profit du nombre croissant de génomes de 

poissons disponible dans les bases de données publiques pour mettre à jour les connaissances 

sur l’évolution de l’olfaction dans ce groupe, au niveau moléculaire, mais également au niveau 

morphologique.   
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III) Résultats - Évolution des quatre familles de récepteurs olfactifs chez 

les actinoptérygiens  

 

  

Les résultats de mes travaux présentés dans les chapitres suivants abordent l’évolution de toutes 

les familles de récepteurs olfactifs chez les actinoptérygiens. Seulement une sous-partie de ce 

travail, qui concerne la famille OR et focalisée sur son évolution chez les téléostéens, est pour 

l’instant publiée. 

 

 

A- Génomes utilisés et méthode de détection des gènes 

 

 

1) Récupération et sélection de génomes depuis les bases de données publiques 

 

 

Nous avons construit un jeu de données de 335 génomes d’actinoptérygiens disponibles avant 

avril 2021 et téléchargés depuis ENSEMBL et NCBI. Parmi ces 335 génomes, 328 sont des 

génomes de téléostéens et sept sont des génomes de non-téléostéens représentants les quatre 

ordres :  

- Le bichir gris Polypterus senegalus (Polypteriformes) 

- Le poisson roseau Erpetoichthys calabaricus (Polypteriformes) 

- L’esturgeon Acipenser ruthenus (Acipenseriformes) 

- Le spatulaire Polyodon spathula (Acipenseriformes) 

- L’amie Amia calva (Amiiformes) 

- Le lépisostée tacheté Lepisosteus oculatus (Lepisosteiformes) 

- Le garpique alligator Atractosteus spatula (Lepisosteiformes) 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

48 

Pour chaque génome, la taille attendue a été obtenue sur le site http://www.genomesize.com/ 

(Gregory 2021). Cette taille attendue correspond à l’estimation de la quantité d’ADN par 

cellule. Ce résultat en picogramme (pg) est alors convertible en nombre de paires de bases avec 

la formule suivante : 

 

𝑁𝑜𝑚𝑏𝑟𝑒 𝑑𝑒 𝑝𝑎𝑖𝑟𝑒𝑠 𝑑𝑒 𝑏𝑎𝑠𝑒𝑠 = 𝑀𝑎𝑠𝑠𝑒 𝑒𝑛 𝑝𝑔 ×  0,978 ×  109 

 

 De plus, la complétude de chaque génome a été évaluée avec le programme BUSCO 

(Waterhouse et al. 2018).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

BUSCO 

 

BUSCO (Benchmarking Universal Single-Copy Orthologs) est un logiciel qui va 

rechercher des gènes dits « de ménage » dans un génome assemblé. Ces gènes sont 

supposés être présents en une seule copie chez tous les organismes d’un groupe 

prédéfini, et permettent donc de donner une mesure quantitative de la complétude d’un 

génome. Chez les actinoptérygiens, ces gènes universels sont au nombre de 4 584.  

Ce logiciel va classer ces 4 584 gènes en 3 catégories :  

- Gènes trouvés complets (C), soit en copie unique (S), soit en plusieurs 

copies (D) ; 

- Gènes trouvés fragmentés (F), c’est-à-dire que seulement une partie de ces 

gènes est trouvée dans le génome ; 

- Gènes non trouvés (M). 

http://www.genomesize.com/
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Six génomes ont tout d’abord été retirés de l’analyse, car leur taille était incohérente avec la 

taille attendue (Figure 15).  

 

 

 

Figure 15 : Filtrage des génomes selon leur taille d’assemblage. 
A- Distribution de la différence entre la taille de l’assemblage des génomes et leur 

taille attendue par mesure du poids de l’ADN. La différence est exprimée en giga 

paires de bases (Gpb). Les espèces retirées de l’analyse sont en rouge. B- Détail des 

tailles de génomes assemblés et des tailles attendues pour les espèces retirées de 

l’analyse, avec la différence entre ces deux tailles  (pb : paires de bases). 

 

 

 

Ensuite, les génomes de téléostéens pour lesquels moins de 90% de gènes BUSCO étaient 

retrouvés complets ont été retirés. Ce seuil a été choisi pour obtenir des estimations fiables du 

nombre de récepteurs olfactifs, tout en gardant un nombre de génomes assez important. Ainsi, 

178 génomes de téléostéens ont été conservés (Figure 16). 

Les génomes des autres actinoptérygiens n’ont pas été filtrés sur leur complétude car seulement 

sept génomes de non-téléostéens sont actuellement disponibles et leur position phylogénétique 

permet d’avoir une bien meilleure idée de l’évolution des récepteurs olfactifs à l’échelle de 

l’ensemble des poissons à nageoires rayonnées14. 

                                                 

14 Résultats BUSCO pour les génomes de non-téléostéens : Polypterus senegalus : 82% ; Erpetoichthys 

calabaricus : 81% ; Acipenser ruthenus : 91% ; Polyodon spathula : 88% ; Amia calva : 92% ; Lepisosteus 

oculatus : 92% ; Atractosteus spatula : 93%. 
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Au total, 185 génomes ont été conservés, dont 178 téléostéens (qui représentent 40 ordres 

différents parmi les 64 existants15) et sept espèces de non-téléostéens (qui représentent les 

quatre ordres existants). 

 

Figure 16 : Nombre de génomes en fonction d’un seuil de pourcentage de gènes BUSCO 

trouvés.  
Parmi 322 génomes de téléostéens, 178 ont au moins 90% de gènes complets contre 

uniquement 102 si l’on monte ce seuil à 95%.  

 

 

La phylogénie de ces 185 espèces a été obtenue sur le site https://fishtreeoflife.org/ (Rabosky 

et al. 2018) sur lequel se trouve la phylogénie d’actinoptérygiens la plus complète à ce jour, 

contenant près de 12000 espèces.  

 

 

 

 

 

                                                 

15 Selon la base de données https://fishtreeoflife.org/ 

https://fishtreeoflife.org/
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2) Méthodes de récupération des séquences de récepteurs olfactifs 

 

Deux méthodes ont été appliquées16, une première pour récupérer les OR qui sont des gènes 

composés d’un seul exon, et une deuxième pour récupérer les autres familles de gènes avec de 

multiples exons. 

 

OR 

 

Un tblastn (Altschul et al. 1990) a été réalisé avec des séquences connues d’OR (Niimura 2009) 

contre les génomes d’intérêt avec une e-value seuil de 1𝑒−10 , afin d’identifier les régions 

génomiques contenant ces gènes. Ces régions ont été extraites et étendues de 1 000 paires de 

bases en amont et en aval avec le programme samtools (Li 2011). Les phases ouvertes de lecture 

(= ORF) plus grandes que 750 paires de bases (taille minimum d’un gène OR) ont ensuite été 

extraites de ces régions à l’aide du programme EMBOSS getorf (Rice, Longden, et Bleasby 

2000). 

Toutes ces ORFs ont été soumises à un blastp contre la base de données UniProt (The UniProt 

Consortium 2021) et seules les séquences pour lesquelles le meilleur résultat correspondait à 

un gène OR connu ont été retenues. Un deuxième filtre a alors été appliqué en alignant ces 

séquences avec quelques gènes OR connus et des gènes non OR servant de groupe externe17 

avec le programme MAFFT (Katoh et Standley 2013). Un arbre phylogénétique en maximum 

de vraisemblance a été calculé avec IQ-TREE (Nguyen et al. 2015) et seules les séquences qui 

étaient bien groupées avec les gènes OR connus ont été retenues pour la suite. Lorsque deux ou 

plus de séquences étaient identiques à 100% au niveau nucléotidique, une seule a été conservée 

à l’aide du programme CD-HIT (Fu et al. 2012), car elles sont souvent des duplications 

artificielles, résultats d’un mauvais assemblage du génome. 

Toutes les séquences récupérées après ces étapes ont été classées en tant qu’OR fonctionnels.  

                                                 

16 Disponibles sur le lien suivant : https://github.com/MaximePolicarpo/Olfactory_receptor_genes.git 
17 Une séquence externe (= séquence outgroup) est une séquence plus éloignée de tous les gènes étudiés que ces 

gènes entre eux. Ici, les gènes outgroup utilisés sont des gènes qui possèdent sept domaines transmembranaires, 

de la même façon que les OR, mais qui ne sont pas des OR. On peut également parler d’espèce outgroup lorsque 

l’on fait une phylogénie d’espèces et que l’on racine l’arbre avec une espèce plus éloignée des espèces étudiées 

qu’elles ne le sont entre elles.  
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Ces gènes ont ensuite été utilisés pour un second tblastn contre les génomes, avec une e-value 

seuil plus contraignante de 1𝑒−20. Pour chaque génome, les régions identifiées et contenant un 

gène OR fonctionnel ont été retirées ; les régions restantes correspondaient à des gènes OR non 

fonctionnels, classés en trois catégories :  

- Gènes tronqués, correspondants à des gènes incomplets mais sans mutations perte 

de fonction apparentes dans le résultat de blast ; 

- Pseudogènes, correspondants à des gènes qui contiennent une ou plusieurs 

mutations perte de fonction ; 

- Gènes de bordure, correspondants à des gènes tronqués, localisés à moins de 30 

paires de bases d’un début ou fin de contig, probablement résultant d’un artefact 

d’assemblage.  

 

Les gènes fonctionnels, tronqués et de bordure ont été alignés avec des gènes OR 

d’actinoptérygiens connus afin de réaliser une phylogénie et de les classer dans les différentes 

sous-familles, selon leur position dans l’arbre (, , , , , , ). Les pseudogènes, qui sont 

plus difficile à aligner, notamment lorsqu’il y a un décalage du cadre de lecture, ont quant à eux 

été classés par rapport à l’OR fonctionnel le plus similaire trouvé avec un blastx. 

 

TAAR, ORA, OlfC 

 

Tout comme pour les gènes OR, un tblastn avec une e-value seuil de 1𝑒−10 a été utilisé avec 

des séquences connues de TAAR, ORA et OlfC contre les génomes d’intérêt. Les régions 

génomiques correspondantes à ces gènes ont alors été extraites et étendues de 5 000 paires de 

bases en amont et en aval avec samtools. Les gènes avec la meilleure e-value de tblastn contre 

chacune de ces régions ont été alignés contre ces dernières avec le programme Exonerate (Slater 

et Birney 2005). Ce programme aligne une protéine contre une séquence d’ADN en permettant 

la présence de mutations perte de fonction et d’introns. Les séquences prédites par ce 

programme ont été soumises à un blastx contre une base de données contenant des gènes OR, 

TAAR, OlfC, ORA et d’autres familles de gènes à sept domaines transmembranaires.  

 

Les séquences pour lesquelles le meilleur résultat était bien un récepteur olfactif d’une des trois 

familles ont été retenues, et la prédiction réalisée par Exonerate vérifiée manuellement. Des 
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phylogénies ont été calculées afin de ne garder que les séquences groupées avec des récepteurs 

olfactifs connus. Si des séquences était 100% identiques au niveau nucléotidique, une seule a 

été conservée et les gènes ont été classés en 4 catégories (gènes fonctionnels, gènes tronqués, 

gènes de bordure, pseudogènes).  

 

 

3) Évaluation des méthodes utilisées 

 

 

Afin d’évaluer les méthodes utilisées, des comparaisons avec les études précédentes sur les 

récepteurs olfactifs d’actinoptérygiens ont été réalisées. Pour toutes les familles, nous 

retrouvons systématiquement un plus grand nombre de gènes fonctionnels que dans la 

littérature (Tableau 1). La seule exception concerne le nombre de gènes ORA chez l’épinoche 

Gasterosteus aculeatus, chez laquelle le gène ORA1 fonctionnel dans la version du génome 

utilisée par l’étude de Zapilko et Korsching (2016) est maintenant sous forme de pseudogène 

dans la version plus récente du génome utilisé dans notre étude.  
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Tableau 1 : Comparaison du nombre de gènes fonctionnels (F), incomplets (I) ou 

pseudogènes (P) dans notre étude et dans les études précédentes chez quatre espèces de 

téléostéens.  
Comparaison réalisée sur les gènes OR, TAAR, V2R et V1R (de haut en bas). N/A 

indique que le nombre de gènes dans cette catégorie n’est pas rapporté dans l’étude. 
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La plus grande différence concerne le polyptère Polypterus senegalus, pour lequel une étude 

de 2021 estimait que son répertoire d’OR était composé de 245 gènes fonctionnels (Bi et al. 

2021), contre 606 dans nos analyses (séquences extraites de la même version du génome dans 

les deux études).   

Nous avons vérifié que ces séquences additionnelles étaient bien des récepteurs olfactifs en les 

plaçant au sein d’arbres phylogénétiques contenant les séquences des études précédentes. Ces 

arbres montrent que ces nouveaux gènes sont bien groupés avec les récepteurs olfactifs déjà 

connus, comme l’illustre l’exemple ci-dessous. 

 

 

 

 

Figure 17 : Comparaison phylogénétique des gènes OlfC chez Takifugu rubripes. 
 Arbre phylogénétique en maximum de vraisemblance réalisé avec IQ -TREE. Les 

séquences de gènes OlfC (=V2R) de Takifugu rubripes sont comparées entre notre 

étude (séquences en bleu) et l’étude de Yang et al. 2019 (séquences en noir). L’arbre 

est enraciné avec des gènes T2R (récepteurs gustatifs , triangle gris) et les valeurs de 

bootstrap sont rapportées sur chaque nœud.   
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B- Nombre de récepteurs olfactifs chez les actinoptérygiens 

 

 

Nous avons trouvé un nombre très variable de récepteurs olfactifs chez les différentes espèces 

d’actinoptérygiens. La famille la plus abondante est la famille des OR, avec une moyenne de 

126 récepteurs par poisson (Figure 18), tandis que les familles TAAR et OlfC sont un peu plus 

petites, avec respectivement une moyenne de 50 et 40 récepteurs par espèce. La famille V1R 

semble de son côté beaucoup moins variable, avec la majorité des espèces de téléostéens ayant 

6 gènes, de façon cohérente avec la littérature.  
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Figure 18 : Phylogénie des 185 espèces d’actinoptérygiens étudiés avec leur nombre de 

récepteurs olfactifs fonctionnels dans chaque famille.  
Les duplications entières de génomes (WGD) sont indiquées par des étoiles rouges.  Le 

nombre total de récepteurs olfactifs  fonctionnels trouvé chez chaque espèce est indiqué 

au-dessus de leur nom. Figure réalisée avec iTOL  
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Pour toutes les grandes familles de gènes (OR, TAAR et OlfC), le nombre de pseudogènes est 

corrélé avec le nombre de gènes tronqués, indiquant que ces derniers sont probablement issus 

de vraies délétions génomiques et correspondent à des gènes inactifs, contrairement aux gènes 

de bordure pour qui aucune corrélation n’est trouvée et qui résultent d’artefacts d’assemblage 

(Figure 19).  

 

 

 

Figure 19 : Corrélations du nombre de pseudogènes et du nombre de gènes tronqués ou 

gènes de bordure par famille.  
Corrélations de Pearson entre le nombre de pseudogènes et le nombre de gènes 

tronqués ou entre le nombre de pseudogènes et le nombre de gènes de bordure pour les 

trois grandes familles de récepteurs olfactifs. 

 

De plus, et également pour ces trois familles, les nombres de récepteurs fonctionnels et les 

nombres de gènes inactifs (somme des pseudogènes et gènes tronqués) sont corrélés (tests de 

R = 0.041, p = 0.58

0

50

100

150

200

0 25 50 75 100

Number of edge OR genes

N
u

m
b

e
r 

o
f 

O
R

 p
s
e

u
d

o
g
e

n
e

s

R = 0.045, p = 0.55

0

100

200

0 10 20 30 40 50

Number of edge TAAR genes

N
u
m

b
e

r 
o
f 

T
A

A
R

 p
s
e
u

d
o

g
e

n
e

s

R = - 0.076, p = 0.3

0

25

50

0 50 100 150 200

Number of edge Olfc genes

N
u

m
b
e

r 
o

f 
O

lf
c
 p

s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

R = 0.61, p < 2.2e−16

0

50

100

150

200

0 20 40 60

Number of truncated OR genes

N
u

m
b

e
r 

o
f 

O
R

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

R = 0.49, p = 2.1e−12

0

100

200

0 10 20

Number of truncated TAAR genes

N
u

m
b

e
r 

o
f 

T
A

A
R

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

R = 0.37, p = 2.3e−07

0

20

40

60

0 2 4 6

Number of truncated Olfc genes

N
u

m
b

e
r 

o
f 

O
lf
c
 p

s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

Nombre de gènes OlfC tronqués

N
o

m
b

re
 d

e
 O

lf
C

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

Nombre de gènes OR tronqués

N
o

m
b

re
 d

’O
R

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

Nombre de gènes TAAR tronqués

N
o

m
b

re
 d

e
 T

A
A

R
 p

s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

N
o

m
b

re
 d

e
 O

lf
C

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

N
o

m
b

re
 d

’O
R

 p
s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

N
o

m
b

re
 d

e
 T

A
A

R
 p

s
e

u
d

o
g

e
n

e
s

Nombre de gènes OlfC de bordures

Nombre de gènes TAAR de bordures

Nombre de gènes OR de bordures

r = 0,045 ; p = 0,55

r = 0,041 ; p = 0,58r = 0,61 ; p < 2,2e-16

r = 0,49 ; p < 2,1e-12

r = 0,37 ; p = 2,3e-07 r = -0,076 ; p = 0,3



 

 

 

 

 

59 

Pearson, r = 0,47, r = 0,76, r = 0,2 pour les OR, TAAR et OlfC respectivement avec des p-values 

de 10−12, 2 × 10−16 et 0,005). Il n’y a cependant pas de corrélation entre le nombre de gènes 

fonctionnels et le nombre de gènes de bordure, ces derniers ne pouvant pas être clairement 

attribués à une des deux principales catégories, gène fonctionnel ou pseudogène.  

 

Par ailleurs, le nombre de gènes fonctionnels et le nombre de pseudogènes ont un signal 

phylogénétique fort. Afin de prendre en compte ce signal qui biaise les résultats de corrélations 

qu’on mesure, il faut appliquer une correction phylogénétique. Après ces corrections, les 

nombre de gènes fonctionnels et de gènes inactifs sont toujours corrélés pour les familles OR 

et TAAR (r = 0,28 et p-value = 8.57 × 10−5 pour les OR, r = 0,24 et p-value = 0,001 pour les 

TAAR). Cela est cohérent avec le modèle naissances-décès des gènes, qui est un processus lent 

de remodelage du répertoire de récepteurs olfactifs : avec un même taux de mort de gènes, une 

espèce avec un grand nombre de récepteurs fonctionnels aura une probabilité plus forte que ces 

gènes meurent (= se pseudogénisent ou disparaissent par délétions).  
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Signal phylogénétique 

 

Un signal phylogénétique apparaît dans les données quand deux espèces proches 

tendent à se ressembler davantage que deux espèces prises de façon aléatoire dans 

l’arbre. Par exemple, dans notre cas, deux espèces proches auront tendance à avoir des 

nombres proches de gènes fonctionnels et de pseudogènes, car elles partagent une 

histoire évolutive commune plus longue qu’avec des espèces plus éloignées. Ainsi, les 

deux observations sur ces espèces proches ne seront pas des observations 

indépendantes. Afin de quantifier ce signal phylogénétique, plusieurs mesures 

existent, et la plus utilisée est le lambda de Pagel (Pagel’s ). La valeur de cet indice 

varie entre 0 et 1. Plus la valeur du lambda de Pagel est proche de 0, plus le signal 

phylogénétique est faible, c’est-à-dire que deux espèces proches ne sont pas plus 

similaires que deux espèces prises de façon aléatoire dans l’arbre. Au contraire, une 

valeur proche de 1 indique un signal phylogénétique fort.  

Afin de prendre en compte ces covariances de valeurs dans l’arbre, notamment pour 

réaliser des régressions linéaires ou des régressions logistiques, plusieurs méthodes de 

correction existent et sont implémentées dans divers programmes. Dans cette étude, 

ces corrections seront réalisées avec le package R « caper » (Orme et al. 2013).  
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1) OR 

 

 

Figure 20 : Phylogénie des 185 espèces d’actinoptérygiens étudiés avec leur nombre de 

récepteurs olfactifs fonctionnels dans la famille OR.  
Les gènes sont classés en 7 familles monophylétiques.  Le nombre total d’OR 

fonctionnels trouvé chez chaque espèce est indiqué au -dessus de leur nom. Les 

duplications entières de génomes (WGD) sont indiquées par des étoiles rouges. Figure 

réalisée avec iTOL. Les positions phylogénétiques des espèces avec le plus (E. 

calabaricus) et le moins de gènes (M. mola et S. typhle) sont indiquées par des lignes 

pointillées reliant leur nom à leur photographie.  
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Le nombre maximum de gènes OR fonctionnels trouvés est 623 chez le polyptère E. calabaricus 

tandis que seulement 15 gènes sont présents chez le syngnathe Syngnathus typhle et le poisson 

lune Mola mola (Figure 20). Contrairement aux téléostéens, qui ont complètement perdu la 

famille  et qui n’ont plus que quelques représentants de la famille , les polyptères possèdent 

une grande proportion de ces gènes. Comme on l’a vu précédemment, ces deux familles 

semblent être dédiées à la détection de molécules odorantes dans l’air. Or, les polyptères, 

pourvus de poumons, sont capables de respirer dans l’air. Ainsi, ces espèces sont régulièrement 

en contact avec le milieu aérien dans lequel elles pourraient alors également utiliser leur odorat, 

ce qui pourrait expliquer la présence d’un grand nombre de ces récepteurs olfactifs.  

Il existe également des téléostéens, qui bien que dépourvus de poumons, sont capables de 

respirer dans l’air, notamment certains Gobiiformes tels que l’espèce Boleophthalmus 

pectinirostris. Ceux-ci passent souvent du milieu aquatique au milieu terrestre, notamment lors 

de la période de reproduction, pendant laquelle les mâles creusent des trous où les femelles 

viennent pondre leurs œufs. Cependant, ces espèces n’ont aucun gène dans la famille , qui a 

complètement été perdue chez l’ancêtre commun des téléostéens, ni dans la famille , disparue 

chez l’ancêtre commun des Gobiiformes et des Syngnathiformes.  

Chez les téléostéens, deux familles sont majoritairement présentes :  avec presque 60% des 

gènes et  avec presque 20% (Figure 21).  
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Figure 21 : Phylogénie en maximum de vraisemblance des gènes OR issus de 44 

actinoptérygiens (représentant 44 ordres).  

L’arbre est enraciné avec la famille . 
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2) TAAR et OlfC 

 

 

De la même façon que pour les gènes OR, E. calabaricus est l’espèce qui possède le plus grand 

nombre de TAAR et OlfC fonctionnels, avec 486 et 161 gènes respectivement. Les espèces 

possédant le moins de récepteurs fonctionnels sont Callionymus lyra avec uniquement trois 

gènes TAAR et Mola mola avec deux gènes OlfC (Figure 22 et Figure 23). 

Des phylogénies en maximum de vraisemblance ont été réalisées à partir de toutes les séquences 

TAAR et OlfC et sont représentées respectivement dans les Figure 24 etFigure 25. 
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Figure 22 : Phylogénie des 185 espèces d’actinoptérygiens étudiés avec leur nombre de 

récepteurs olfactifs fonctionnels dans la famille TAAR.  
Les gènes sont classés en 3 familles. Le nombre total de TAAR fonctionnels trouvé chez 

chaque espèce est indiqué au-dessus de leur nom. Les duplications entières de génomes 

(WGD) sont indiquées par des étoiles rouges. Figure réalisée avec iTOL . Les positions 

phylogénétiques des espèces avec le plus (E. calabaricus) et le moins de gènes (C. lyra) 

sont indiquées par des lignes pointillées reliant leur nom à leur photographie.  
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Figure 23 : Phylogénie des 185 espèces d’actinoptérygiens étudiées avec leur nombre de 

récepteurs olfactifs fonctionnels dans la famille OlfC. 
 Les gènes sont classés en 17 familles. Le nombre total d’OlfC fonctionnels trouvé chez 

chaque espèce est indiqué au-dessus de leur nom. Les duplications entières de génomes 

(WGD) sont indiquées par des étoiles rouges. Figure réalisée avec iTO L. Les positions 

phylogénétiques des espèces avec le plus (E. calabaricus) et le moins de gènes (M. 

mola) sont indiquées par des lignes pointillées reliant leur nom à leur photographie. 
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Figure 24 : Phylogénie en maximum de vraisemblance des gènes TAAR issus des 185 

actinoptérygiens de l’étude.  
L’arbre est enraciné avec des gènes à 7 domaines transmembranaire s non TAAR. En 

cohérence avec les classifications faites dans la littérature, les TAAR de classe II ne 

forment pas un groupe monophylétique.  
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Figure 25 : Phylogénie en maximum de vraisemblance des gènes OlfC issus des 185 

actinoptérygiens de l’étude.  
L’arbre est enraciné avec des gènes T1R, CasR et V2R2.  
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3) ORA 

 

 

Comme indiqué précédemment, la grande majorité des téléostéens possède les six gènes 

orthologues de la famille ORA : ORA1 à ORA6 (Figure 26). Certaines espèces ont cependant 

subi des pertes de quelques-uns de ces gènes. Par exemple, le Mola mola possède ORA2, ORA3 

et ORA5 sous forme fonctionnelles, mais ORA1, ORA4 et ORA6 sous forme de pseudogènes, 

indiquant qu’ils ont été perdus relativement récemment. Tout comme pour la perte de la famille 

 des gènes OR, il y a eu une perte complète de la famille ORA7 chez l’ancêtre commun des 

téléostéens. De plus, il est intéressant de noter que les non-téléostéens, les élopomorphes et les 

ostéoglossomorphes ont de nombreuses copies dans la famille ORA8, tandis que cette dernière 

a complètement été perdue avant l’ancêtre commun le plus récent des clupéocéphales (Figure 

27). 
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Figure 26 : Phylogénie en maximum de vraisemblance des gènes ORA issus des 185 

actinoptérygiens de l’étude. 
 L’arbre est enraciné avec des gènes T2R. 
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Figure 27 : Phylogénie des 185 espèces d’actinoptérygiens étudiés avec leur nombre de 

récepteurs olfactifs fonctionnels dans la famille ORA.  
Les gènes sont classés en 8 familles. Le nombre total d’ORA fonctionnels trouvé chez 

chaque espèce est indiqué au-dessus de leur nom. Les duplications entières de génomes 

(WGD) sont indiquées par des étoiles rouges  et les pertes des familles ORA7 et ORA8 

sont indiquées par des flèches . Figure réalisée avec iTOL. 
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4) Les récepteurs olfactifs : une coévolution de trois familles de gènes 

 

 

De façon surprenante, nous avons observé une forte corrélation entre les nombres de gènes 

fonctionnels des trois grandes familles (OR, TAAR et OlfC) (Figure 28). De plus, une corrélation 

est observée entre les nombres de pseudogènes de ces trois familles, et également entre les 

proportions de pseudogènes (nombre de pseudogènes / (nombre de pseudogènes + nombre de 

gènes fonctionnels)) (Figure 28).  

 

 

Figure 28 : Régressions linéaires phylogénétiques entre le nombre de gènes fonctionnels et la 

proportion de pseudogènes chez les 185 espèces d’actinoptérygiens.  
Les droites pleines représentent la régression linéaire tandis que les droites pointillées 

représentent la droite x=y. 
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Ces résultats indiquent que ces familles co-évoluent, et qu’elles semblent se comporter comme 

une seule unité évolutive plutôt que comme trois familles indépendantes. Cela remet en 

question la catégorisation faite dans la littérature de ces différents gènes : les TAAR et OlfC sont 

considérés comme récepteurs d’acides aminés tandis que les OR seraient des récepteurs 

d’acides biliaires (Yoshihara 2014). D’après cette catégorisation, s’il y a sélection pour pouvoir 

détecter un plus grand nombre de molécules odorantes liées à la nourriture, une amplification 

du répertoire de gènes TAAR est attendue, mais il n’y aurait pas de raison d’observer une 

amplification du répertoire d’OR. Or d’après les résultats ci-dessus, il semblerait que ce 

processus de sélection ne se fasse pas par famille mais sur toutes les familles en même temps. 

Ainsi, une espèce qui sera sous sélection pour détecter un grand nombre de molécules 

odorantes, quelles que soient leur nature, subira une amplification de toutes les familles de 

récepteurs olfactifs et non pas spécifiquement d’une famille. 

Par ailleurs, la coévolution des familles ne supporte pas l’hypothèse que la dynamique de la 

taille des familles est essentiellement neutre. Si c’était le cas, on devrait observer une 

décorrélation de la taille des différentes familles au cours du temps. Des simulations d’évolution 

neutre du nombre de gènes dans les différentes familles, avec un modèle « naissance-et-mort », 

devront être réalisées afin d’affiner notre connaissance des attendus sous cette hypothèse.  

 

Il est intéressant d’observer de plus près l’histoire évolutive de ces gènes dans la phylogénie 

des actinoptérygiens, afin de pouvoir détecter des évènements extrêmes de contraction ou 

d’expansion des répertoires de récepteurs olfactifs et aussi afin d’avoir une représentation 

générale du mode d’évolution de ces familles.  
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C- Histoire évolutive des récepteurs olfactifs 

 

 

1) Méthode d’inférence de gains et pertes de gènes 

 

 

Afin de reconstruire la dynamique évolutive du nombre de récepteurs olfactifs chez les 

actinoptérygiens, nous avons utilisé la méthode de réconciliation des arbres des gènes avec 

l’arbre des espèces, permettant d’estimer le nombre de gains ou de pertes de gènes dans toutes 

les branches de l’arbre.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Réconciliation arbres des gènes – arbre des espèces 

 

Soit un arbre des espèces composé de l’homme (Homo sapiens), du chimpanzé (Pan 

troglodytes), de la souris (Mus musculus) et du rat (Rattus norvegicus) (Penel et al. 

2009) : 

 

 

 

En réalisant une phylogénie avec un gène trouvé dans les génomes de ces quatre 

espèces, on trouve un arbre incongruent avec l’arbre des espèces : 
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Afin de tester la fiabilité des estimations avec cette méthode, nous avons vérifié la congruence 

des nombres de pertes de gènes estimés dans les branches terminales de l’arbre avec les 

nombres de gènes inactifs observés dans ces mêmes branches. Il est à noter que des gènes 

Réconciliation arbres des gènes – arbre des espèces 

 

L’objectif de la méthode de réconciliation est de trouver le scénario le plus 

parcimonieux (= impliquant le moins d’évènements possibles) qui pourrait expliquer 

un tel arbre de gènes, en faisant l’hypothèse que l’arbre des espèces est vrai. Ici, le 

scénario le plus parcimonieux implique une duplication chez l’ancêtre commun de ces 

quatre espèces, puis une perte indépendante d’une des deux copies du gène chez 

chacune d’entre elles comme suit :  

 

  

Dans un cas peu complexe comme ci-dessus, avec quatre espèces et quatre gènes, il 

est assez simple de trouver le bon scénario sans appliquer un algorithme. Cependant, 

l’utilisation de logiciels tels que NOTUNG (Chen, Durand, et Farach-Colton 2000), 

ou TreeRecs (Comte et al. 2020) devient indispensable avec beaucoup de séquences, 

par exemple dans notre cas avec un arbre de 185 espèces et des dizaines de milliers de 

gènes. 
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perdus ne sont pas nécessairement trouvés sous forme inactive dans le génome, leur séquence 

ayant accumulée trop de mutations pour qu’il soit possible de les reconnaître, ou étant éliminée 

du génome par une grande délétion. Afin de quantifier le temps après lequel un gène évoluant 

de façon neutre n’est plus reconnu par blast, 10000 simulations d’évolution neutre d’une 

séquence de gène OR ont été réalisées. Avec un taux de mutation de 10−8 par site par 

génération, la moitié des gènes OR n’est plus reconnue après un temps d’évolution neutre de 

40 millions de générations (Figure 29).  

 

 

Figure 29 : Résultats des simulations d’évolution neutre d’un gène OR pendant N 

générations.  
A- Distribution du nombre de générations après lesquelles le gène n’est plus reconnu 

dans le génome par tblastn B- Fréquence cumulée du nombre de générations après 

lesquelles le gène n’est plus reconnu dans le génome par tblastn . 

 

 

En fait, ces gènes devraient ne plus être reconnus en moins de temps, car les simulations 

réalisées ne prennent pas en compte la possibilité de grandes délétions. Or, les gènes codant les 

récepteurs olfactifs étant souvent regroupés en clusters18 dans le génome, ces délétions peuvent 

éliminer un ou plusieurs OR en même temps. Ainsi, il devrait y avoir une corrélation entre les 

nombres de pertes estimées et les nombre de gènes inactifs observés seulement en prenant les 

                                                 

18 Gènes placés les uns à côté des autres. 
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branches terminales de petites tailles, dans lesquelles les pseudogènes n’ont pas eu le temps 

d’accumuler beaucoup de mutations et de délétions. 

 

Ce résultat attendu est effectivement observé. En ne retenant que les branches terminales de 

taille inférieure à 40 millions d’années, la corrélation de Pearson entre les nombres de gènes 

inactifs observés et les nombres de gènes perdus inférés est forte, avec un r > 0,5 et une p-value 

< 0,05. En prenant progressivement des branches de plus en plus longues, la corrélation 

disparaît et devient rapidement inférieure à 0,2 (Figure ci-dessous).  

 

 

 

Figure 30 : Variation du coefficient de corrélation de Pearson, entre le nombre de gènes 

perdus estimé par la méthode de réconciliation de l’arbre de gènes et l’arbre des espèces, et 

le nombre de gènes inactifs observé.  
Le coefficient de corrélation en fonction de la taille maximum des branches 

échantillonnées est représenté par des ronds verts . Les triangles gris indiquent le 

nombre de branches échantillonnées.   

 

 

Ce résultat indique que la méthode de réconciliation entre arbre de gènes et arbre des espèces 

semble fiable, avec une bonne corrélation entre ces deux mesures indépendantes du nombre de 

gènes perdus.  
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2) Taux de gains et de pertes de gènes dans l’arbre des espèces 

 

Les nombres absolus de gains et de pertes estimées sur chaque branche de l’arbre des espèces 

sont peu informatifs, notamment parce que ces branches ont des tailles très variables. En effet, 

si 10 pertes sont estimées sur une branche courte d’un million d’années, cela correspond à un 

processus de mort des gènes beaucoup plus rapide que si ces 10 pertes sont estimées sur une 

branche de 20 millions d’années.  

 

Ces nombres absolus ont donc été normalisés pour prendre en compte la longueur des branches 

et obtenir des taux de gain et de perte, exprimés en gènes par million d’années.  Pour cela, nous 

avons utilisé les équations de l’étude de Niimura, Matsui, et Touhara (2014), avec  = taux de 

naissance  et  = taux de perte, en faisant l’hypothèse que ces taux sont constants le long d’une 

branche. Au temps initial de la branche (t =0), le nombre de gènes est noté 𝐴0. Au bout de la 

branche, après un temps t (t = 𝑇 = taille de la branche), le nombre de gènes sera égal à 𝐴0 +

𝐺 − 𝐿 avec 𝐺 = nombre de gènes gagnés dans la branche et  

𝐿 = nombre de gènes perdus dans la branche. Les taux sont calculés comme suit :  

 

 

 =  
𝐺

(𝐺 − 𝐿)𝑇
 ×  ln (1 +  

𝐺 − 𝐿

𝐴0
) 

 

 =  
𝐿

(𝐺 − 𝐿)𝑇
 ×  ln (1 +  

𝐺 − 𝐿

𝐴0
) 

 

 

Dans les rares cas ou 𝐺 = 𝐿 , ces équations ne sont plus applicables (division par zéro), et les 

taux de gains et de pertes seront calculés comme suit (Vieira, Sánchez-Gracia, et Rozas 2007; 

Niimura, Matsui, et Touhara 2014) :   

 

 =  
𝐺

(𝑇 𝑥 𝐴0)
  

 =  
𝐿

(𝑇 𝑥 𝐴0)
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Les taux moyens de naissance dans les familles OR, TAAR et OlfC sont égaux à 0,0071, 0,0079 

et 0,007 par gène par million d’année respectivement. Les taux de perte sont à peu près égaux 

à ces taux de naissance : respectivement 0,0071, 0,01 et 0,006 par gène par million d’année 

(Figure 31). Ainsi, bien que plus petite que la famille OR, la famille TAAR semble être la famille 

de récepteurs olfactifs la plus dynamique, que ce soit en termes de gains ou de pertes. 

 

 

 

Figure 31 : Taux de naissance et de perte des récepteurs olfactifs estimées sur toutes les 

branches de l’arbre des espèces de l’étude (368 branches) 
A- Distribution des taux de perte et taux de naissance pour les familles OR, TAAR et 

OlfC. Les droites verticales rouges et bleues représentent les taux moyens de perte et 

de naissance dans l’arbre respectivement. Les trois taux de mort les plus importants 

pour chaque famille sont encadrés et leur correspondance dans l’arbre est indiquée 

dans les figures B, C et D.  
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Le taux de perte des gènes OR le plus élevé, égal à 0,3, se situe chez l’ancêtre commun le plus 

récent des Tétraodontiformes et des Lophiiformes (ordre représenté par l’espèce Lophius 

piscatorius). De façon remarquable, le taux de perte le plus élevé des gènes TAAR et le 

deuxième taux de perte le plus haut des gènes OlfC se situent également au niveau de cet ancêtre 

commun.  

De la même façon, un taux de perte très élevé dans les trois familles est retrouvé chez le MRCA 

des Kurtiformes (ordre représenté par l’espèce Sphaeramia orbicularis) et des Syngnathiformes 

mais également chez le MRCA de Bagarius yarrelli et Tachysurus fulvidraco.  

Les nombres de naissances de gènes des différentes familles de récepteurs olfactifs sont 

fortement corrélés sur l’ensemble de l’arbre des espèces, tout comme les nombres de pertes 

(Figure 32). Cette observation confirme notre hypothèse de coévolution de ces différentes 

familles à la manière d’une seule unité évolutive.  

 

 

 

Figure 32 : Corrélations de Pearson entre le nombre de gains ou nombre de pertes de gènes 

des familles OR, TAAR et OlfC sur tout l’arbre phylogénétique.  
Les analyses incluent les branches terminales et internes, pour un total de 368 

branches.  
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Afin de mieux comprendre nos résultats d’analyses génomiques, nous avons cherché à identifier 

si des variations de facteurs environnementaux, comportementaux ou morphologiques sont 

liées aux variations de la taille du répertoire olfactif chez les actinoptérygiens.  

 

 

 Influence de facteurs environnementaux et morphologiques sur le répertoire 

de gènes olfactifs 

 

 

Afin de tester si le nombre de récepteurs olfactifs des poissons pouvait être lié à leur milieu de 

vie, 97 paramètres écologiques de ces espèces ont été extraits de la base de données fishbase 

(Froese et Pauly 2021 ; https://www.fishbase.se/search.php).  

Pour chaque paramètre, il a été testé s’il y avait une corrélation avec le nombre de gènes dans 

chaque grande famille (OR, TAAR et OlfC) ou le nombre de récepteurs olfactifs total (OR + 

TAAR + OlfC + ORA). Des régressions linéaires phylogénétiques ont été calculées pour les traits 

quantitatifs et des régressions logistiques phylogénétiques ont été calculées pour les traits 

binaires. Parmi les paramètres écologiques testés, nous trouvons par exemple la salinité de l’eau 

(eau salée ou eau douce), la profondeur de vie moyenne, la température et le pH de l’eau ou 

encore le niveau trophique des espèces, c’est-à-dire leur position dans la chaine alimentaire. 

Pour prendre en compte la multiplicité des tests réalisés, la méthode FDR (false discovery rate) 

a été utilisée (Benjamini et Hochberg 1995). 

 

Parmi tous les paramètres écologiques testés, un seul est significativement corrélé avec les 

nombres de récepteurs olfactifs dans chaque famille ou avec le nombre total de récepteurs :  les 

espèces vivant dans les cours d’eau et les courants océaniques (d’après le glossaire fishbase, 

appelé « stream » en anglais) possèdent significativement plus de récepteurs olfactifs que les 

autres espèces (R2 = 0,0703, FDR p-value = 0,018) (Figure 33). En appliquant une méthode de 

correction statistique plus conservative, la méthode de BonFerroni (Bonferroni 1936), ce 

résultat n’est cependant plus significatif.  

 

https://www.fishbase.se/search.php
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Figure 33 : Corrélation entre le nombre total de récepteurs olfactifs et la vie en cours d’eau 

(-1) ou non (0). 
 Le nombre d’espèces dans les deux catégories sont indiquées (n), ainsi que les valeurs 

du R2 et de la p-value corrigée par la méthode FDR. Régression logistique calculée 

avec le package R « caper ». 

 

 

Le même type d’analyse a été réalisé avec des caractéristiques morphologiques adultes des 

espèces étudiées telles que la taille et le poids moyen de l’espèce ou encore la taille relative de 

l’œil. Aucune de ces caractéristiques n’est corrélée avec le nombre de récepteurs olfactifs. 

Cependant, la base de données fishbase ne contient pas de données morphologiques directement 

reliées à l’odorat, telles que la taille relative du bulbe olfactif ou de l’épithélium olfactif. Or, il 

est connu, chez les primates, que le nombre de gènes OR est corrélé avec la forme du nez (nez 

chez Haplorrhiniens contre truffe chez les Strepsirrhiniens) et avec la taille relative du bulbe 

olfactif (Niimura, Matsui, et Touhara 2018).  
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 Évolution de l’épithélium olfactif des actinoptérygiens 

 

 

Comme mentionné dans l’introduction, l’épithélium olfactif des actinoptérygiens a souvent une 

forme de rosette composée de plusieurs lamelles, mais peut également ne posséder qu’un très 

petit nombre de lamelles voire aucune lamelle. 

Nous avons fait l’hypothèse que le nombre de lamelles est un bon indicateur de l’investissement 

relatif d’une espèce dans l’olfaction. Ainsi, un poisson équipé d’un épithélium composé de 

beaucoup de lamelles devrait avoir un nombre plus grand de neurones, permettant d’exprimer 

un nombre plus grand de récepteurs olfactifs (d’après la règle 1 neurone – 1 récepteur). 

Cependant, comme il n’existe pas encore de base de données regroupant cette information pour 

les actinoptérygiens, nous avons réalisé un travail bibliographique afin de documenter le 

nombre de lamelles chez le plus grand nombre possible d’espèces appartenant à ce groupe.  

 

 

1) Récupération de données dans la littérature 

 

 

Nous avons divisé, sur la base de travaux précédents (Hansen et Zielinski 2005), les épithéliums 

olfactifs en deux catégories : les épithélium à plusieurs lamelles (appelés ML, avec plus de 2 

lamelles et communément appelés rosettes dans la littérature) et les épithéliums avec très peu 

ou pas de lamelles (appelés non-ML, avec 2 ou moins de lamelles) (Figure 34).  
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Figure 34 : Catégories utilisées pour définir les épithéliums olfactifs et exemples du nombre 

de lamelles chez quelques téléostéens.  

Cadre vert : Épithélium non-ML (0 à 2 lamelles). Cadre orange : Épithélium ML (3 ou 

plus de lamelle). 

 

 

Afin de connaître le type (ML ou non-ML) et le nombre de lamelles chez différentes espèces 

d’actinoptérygiens, plusieurs méthodes de recherche dans la littérature ont été utilisées : 

recherche à partir de mots clefs (par exemple « Olfactory epithelium » + « teleost » ou 

« Actinopterygii » ou encore le nom de différentes espèces) sur Google, PubMed et Google 

Scholar. Le plus souvent, lorsqu’une publication contenant une information sur l’épithélium 

olfactif d’une ou plusieurs espèces était trouvée, une recherche des autres articles publiés par 

les auteurs ainsi que de la littérature citée dans la publication a été réalisée. Ces recherches ont 

également été faites avec les mêmes mots clefs en français ou en allemand.   

 

Un total de 138 articles, revues, livres et thèses contenant des informations sur l’épithélium 

olfactif d’un ou plusieurs actinoptérygiens ont été trouvés. L’article le plus ancien date de 1909 

non-ML

ML
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(Burne 1909) tandis que le plus récent date de 2021 (Dymek, Kuciel, et Żuwała 2021). Dans de 

nombreux articles, il est indiqué que l’épithélium olfactif est en forme de rosette (composé de 

plusieurs lamelles) mais sans précision sur le nombre de lamelles. Ainsi, nous avons récupéré 

une information sur la forme de l’épithélium pour 423 espèces mais un nombre de lamelles 

pour 339 d’entre elles. 

Il est difficile d’évaluer la variabilité du nombre de lamelles chez les individus d’une espèce. 

Nous avons des données pour seulement un individu pour la grande majorité des espèces (249), 

tandis que pour les autres, les données sont souvent limitées à deux ou trois individus. Ces 

données suggèrent qu’il y a une faible variabilité du nombre de lamelles entre individus adultes 

d’une même espèce, mais que le nombre de lamelles augmente avec l’âge et la taille du poisson.  

Pour compléter ces données, nous avons établi une collaboration avec Katherine E. Bemis et 

James C. Tyler de la Smithsonian Institution de Washington, afin de disséquer et compter le 

nombre de lamelles d’espèces d’intérêt pour notre étude, notamment celles avec très peu de 

récepteurs olfactifs telles que le poisson lune Mola mola ou l’hippocampe Hippocampus comes. 

Cette collaboration nous a permis de connaitre le nombre de lamelles de 14 espèces 

supplémentaires.  

 

Ainsi, nous connaissons la forme globale de l’épithélium olfactif (ML ou non-ML) pour 437 

espèces dont 353 pour lesquelles nous connaissons également le nombre moyen de lamelles. 

Afin de mieux comprendre l’évolution de cet épithélium, une phylogénie de 380 de ces espèces 

a été réalisée, avec 363 de ces dernières présentes dans la phylogénie de 

https://fishtreeoflife.org/ et 17 pour lesquelles la position phylogénétique a été inférée grâce à 

la présence d’une espèce du même genre. Les autres espèces ne sont pas incluses car absentes 

de cette base de données et sans espèces du même genre présente.   

 

 

2) Reconstruction de la forme ancestrale de l’épithélium olfactif 

 

 

Une reconstruction de l’histoire évolutive de la forme de l’épithélium olfactif a été réalisée avec 

le programme PastML (Ishikawa et al. 2019). Ce programme permet d’estimer l’état d’un 

https://fishtreeoflife.org/
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caractère dans toutes les branches internes de la phylogénie, soit par maximum de 

vraisemblance, soit par parcimonie. 

 

 

 

Figure 35 : Reconstruction de l’état ancestral de l’épithélium olfactif. 
Phylogénie basée sur fishtreeoflife.org avec les espèces pour lesquelles l’info rmation 

sur la forme de l’épithélium olfactif (ML ou non-ML) est disponible. La forme de 

l’épithélium pour les branches internes a été inférée avec PastML. La méthode de 

reconstruction par maximum de vraisemblance (MPPA + EFT = « marginal posterior 

probabilities approximation + estimate-from-tips ») donne le même résultat que la 

reconstruction par parcimonie. Branches vertes = épithélium non-ML, Branches 

oranges = épithélium ML, Branches grises = État ambigu, avec une probabilité égale 

des deux caractères. 
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La reconstruction de la forme de l’épithélium olfactif montre que ce dernier est composé de 

plusieurs lamelles dans l’ancêtre commun des actinoptérygiens et également dans la grande 

majorité des branches internes et externes de la phylogénie (Figure 35). De nombreuses 

transitions d’épithélium ML à non-ML ont eu lieu, notamment chez les tétraodontiformes, les 

gobiiformes et les syngnathiformes. Les transitions dans le sens inverse semblent plus rares. 

Un gain de lamelles est notamment arrivé dans le MRCA du genre Takifugu (tétraodontiformes) 

(Figure 35). Cette transition inférée est supportée par les observations faites par Katherine E. 

Bemis chez l’espèce Takifugu rubripes. Effectivement, l’épithélium ML de cette dernière n’a 

pas une forme de rosette, mais est composé de lamelles disposées de façon parallèles (Figure 

36 - A). Il sera donc intéressant d’observer l’épithélium des autres espèces ayant subie une telle 

transition afin de voir si l’organisation des lamelles est également différente.  

 

Il faut noter que les épithéliums olfactifs des polyptères sont également différents de la plupart 

des autres espèces, avec un gain de complexité dans ce clade. Ils sont équipés d’un épithélium 

olfactif composé de 5 sections organisées de façon circulaire et d’une section supplémentaire 

placée à côté (Pfeiffer 1968; Theisen 1970). Chacune de ces sections est composée de plusieurs 

lamelles (Figure 36 - B), ce qui en fait les espèces avec le plus de lamelles parmi les 

actinoptérygiens, avec 300 lamelles chez Polypterus senegalus et 150 lamelles chez 

Erpetoichthys calabaricus. 
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Figure 36 : Épithélium à plusieurs lamelles sans forme de rosette.  
A- Photographies de l’appareil olfactif de Takifugu rubripes B- Schéma des cinq 

secteurs organisés de façon circulaire + un diverticule (à gauche sur le dessin) 

constituant l’épithélium olfactif de Polypterus senegalus . Photographies et schéma 

réalisés par Katherine E. Bemis.  

 

 

3) Corrélation de la richesse du répertoire olfactif avec la complexité 

morphologique de l’épithélium olfactif 

 

 

Parmi les 353 espèces pour lesquelles le nombre de lamelles est connu, 72 ont des génomes de 

très bonne qualité pour lesquels nous avons déterminé le nombre de gènes codant des récepteurs 

olfactifs (Figure ci-dessous). 
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Figure 37 : Arbre phylogénétique des 72 espèces pour lesquelles des données sont disponible 

pour la morphologie de l’épithélium olfactif et pour le nombre de récepteurs olfactifs. 

 

 

En réalisant des régressions linéaires phylogénétiques, nous observons que le nombre de 

lamelles dans l’organe olfactif est corrélé avec le nombre de gènes OR fonctionnels (R2 = 0,574 

, p-value = 1,38𝑒−14, Figure 38) mais également avec le nombre de gènes OlfC fonctionnels  

(R2 = 0,213 , p-value = 4,55𝑒−5) et le nombre total de récepteurs olfactifs fonctionnels (R2 = 

0,131 , p-value = 0,00176, Figure 38). Cependant, pas de corrélation significative n’est 

observé avec le nombre de gènes TAAR fonctionnels (R2 = 0,002, p-value = 0,726).  
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Figure 38 : Régressions linéaires phylogénétiques entre le nombre de lamelles et A- le 

nombre de gènes OR fonctionnels B- le nombre de récepteurs olfactifs fonctionnels C- le 

nombre de gènes TAAR fonctionnels D- le nombre total de récepteurs olfactifs fonctionnels.  
Dans chaque cas, sont indiquées la valeur du R2, de la p-value, de la valeur du lambda 

de Pagel et de l’équation de la droite de régression.  

 

  

Ces résultats indiquent qu’une espèce avec de nombreuses lamelles aura tendance à avoir un 

grand répertoire de récepteurs olfactifs, tandis qu’une espèce avec peu de lamelles aura peu de 

récepteurs. Les lamelles permettant d’accroître le nombre de neurones olfactifs, un plus grand 

nombre de récepteurs vont alors pouvoir être exprimés dans ces neurones. Cette analyse 

mériterait d’être affinée, en prenant le nombre de neurones olfactifs ou bien la surface de 

l’épithélium olfactif, mais ces données ne sont disponibles que pour très peu d’espèces, telles 
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que les poissons-lézards (Fishelson et al. 2010) ou l’espèce modèle Danio rerio (Korsching et 

al. 1997).  

 

 

 Discussion 

 

 

1) Dynamique évolutive des récepteurs olfactifs 

 

 

Avec près de 200 espèces d’actinoptérygiens analysées, cette étude des récepteurs olfactifs est 

la plus grande effectuée à ce jour chez les vertébrés, la deuxième étant l’étude de Hughes et al. 

(2018) avec une analyse d’une seule des quatre familles de récepteurs olfactifs, la famille OR, 

chez 58 mammifères. 

 

Nous avons mis en lumière la grande variabilité de la taille de répertoire de gènes olfactifs chez 

les actinoptérygiens, allant de 28 gènes fonctionnels chez le poisson lune Mola mola à 677 

gènes chez l’anguille épineuse Mastacembellus armatus (qui est le téléostéen avec le plus grand 

nombre de récepteurs olfactifs), et 1317 gènes chez le polyptère Erpetoichthys calabaricus (qui 

est l’actinoptérygiens avec le plus grand nombre de récepteurs olfactifs). 

Les différences entre ces nombres de récepteurs olfactifs semblent dépendre principalement des 

processus lents de pertes et gains de gènes, bien que des pertes massives et rapides semblent 

avoir eu lieu dans quelques lignées de téléostéens. Ces dernières se trouvent notamment à trois 

positions dans la phylogénie : chez le MRCA des Syngnathiformes et des Kurtiformes, chez le 

MRCA des Tétraodontiformes et des Lophiiformes et chez le MRCA de Bagarius yarrelli et 

Tachysurus fulvidraco. 

Ces pertes massives sont relativement anciennes, datant de 112, 102 et 66 millions d’années 

respectivement, ce qui explique que très peu de pseudogènes sont retrouvés dans les génomes 

de ces espèces. Effectivement, nous avons montré à l’aide de simulations que le nombre de 

pseudogènes est un bon estimateur du nombre de gènes perdus chez une espèce, seulement si 

ces pertes sont récentes (inférieures à 40 millions d’années), après quoi ces séquences sont trop 

dégénérées pour être reconnues. 



 

 

 

 

 

92 

De grandes expansions du répertoire de gènes olfactifs semblent aussi avoir eu lieu, notamment 

dans la lignée avant l’ancêtre commun le plus récent des polyptériformes, groupe qui contient 

les espèces d’actinoptérygiens possédant le plus de gènes, mais l’absence de groupe ou d’espèce 

proches ne permet pas de préciser le rythme de cette amplification.  

 

En analysant les gènes appartenant aux quatre familles de récepteurs olfactifs présentes chez 

les vertébrés, nous avons trouvé une corrélation forte et inattendue entre les nombres et les 

dynamiques de gains et de pertes des OR, TAAR et OlfC. Ainsi, ces trois familles ne semblent 

pas évoluer indépendamment les unes des autres. Cette observation remet en question la 

spécialisation des différentes familles dans la détection des molécules odorantes. Nous pouvons 

aussi penser que ces familles de gènes coévoluent suite à une contrainte partagée, par exemple 

liée à la morphologie de l’épithélium olfactif. Une augmentation du nombre de neurones 

sensoriels olfactifs mènerait à une extension de ces répertoires en même temps, tandis qu’une 

réduction du nombre de neurones mènerait à leur contraction. 

 

La famille ORA semble avoir subi une réduction de taille majeure au cours de l’évolution des 

actinoptérygiens : une première suite à la perte de ORA7 chez l’ancêtre commun le plus récent 

des téléostéens et une deuxième suite à la perte de ORA8 chez le MRCA des clupéocéphales. 

Les gènes ORA8 représentent la grande majorité des gènes ORA chez la plupart des non-

téléostéens (87% chez les polyptériformes, 46% chez Amia calva et 40% chez Atractosteus 

spatula), des élopomorphes (80% chez les anguilles) et des osteoglossiformes (60% chez 

Scleropages formosus). Cette famille semble également avoir été perdue chez l’ancêtre 

commun des acipenseriformes19. Suite à ces différentes pertes, la plupart les téléostéens n’a 

conservé qu’un groupe de 6 gènes, bien que quelques exceptions existent. Par exemple, l’espèce 

Clarias magur a subi une expansion récente de la sous famille ORA1 (16 gènes gagnés dans la 

branche terminale menant à cette espèce). Au contraire, des pertes secondaires ont eu lieu chez 

quelques espèces, par exemple chez le poisson lune (Mola mola) ou chez l’aiglefin 

                                                 

19 Comme indiqué dans la Figure 27, aucun gène ORA8 fonctionnel n’a été retrouvé chez Lepisosteus oculatus. 

Cependant, deux gènes dans le génome de cette espèce, qui semblent être proches d’ORA8, sont classé en gènes 

de bordures, car incomplet et proches de fins de contig. Il reste donc compliqué de tirer une conclusion quant à 

une perte ou non de ORA8 chez cette espèce.  
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(Melanogrammus aeglefinus), qui ont perdus trois de ces gènes relativement récemment 

puisqu’on les retrouve sous forme de pseudogènes dans leur génome.  

 

La dynamique de coévolution des différentes familles de récepteurs olfactifs pourra être mieux 

comprise lorsque plusieurs récepteurs seront déorphanisés, ce qui permettra de vérifier 

l’hypothèse de la non-spécificité des différentes familles et indiquera les paramètres 

écologiques influençant l’apparition ou la disparition de ces gènes.  

 

 

2) Coévolution moléculaire et morphologique du système olfactif 

 

 

L’épithélium des actinoptérygiens peut avoir une forme très complexe, avec plusieurs centaines 

de lamelles chez les polyptères ou une rosette composée de dizaines de lamelles chez la plupart 

des téléostéens. La rosette semble être la forme ancestrale de l’épithélium olfactif, également 

présente chez les chondrichtyens (Ferrando et al. 2017) . Celle-ci s’est complexifiée chez les 

polyptères, chez lesquels la morphologie de l’épithélium ressemble à un regroupement de 5+1 

rosettes (Pfeiffer 1968; Theisen 1970) (Figure 39). Au contraire, des pertes de complexité de 

l’épithélium olfactif se sont produites plusieurs fois indépendamment au cours de l’évolution 

des téléostéens. Ainsi, chez certaines espèces, cet épithélium n’est composé que de quelques 

lamelles voire d’aucune lamelle.  
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Figure 39 : Schéma de l’organe olfactif et de l’œil de Polypterus senegalus. Modifié d’après 

Pfeiffer 1968 . 

 

 

 Nous avons vu que le nombre de lamelles est positivement corrélé avec la taille du répertoire 

olfactif. Les espèces qui ont un investissent fortement dans l’olfaction auront plus de lamelles 

permettant d’avoir une surface d’échange plus grande avec le milieu extérieur. Cette 

augmentation de surface (et probablement du nombre de neurones) permettrait à l’espèce 

d’exprimer un plus grand nombre de récepteurs olfactifs. Cependant, il ne faut pas confondre 

une grande richesse du répertoire olfactif, qui permet certainement de détecter un grand nombre 

d’odeurs différentes, avec une grande sensibilité olfactive. Chez les mammifères ou certaines 

espèces de téléostéens, il n’existe pas de corrélation entre le nombre de neurones olfactifs ou le 

nombre de récepteurs olfactifs et la sensibilité olfactive (Wackermannova, Pinc, et Jebavý 

2016; Blin et al. 2018). 

 

De façon intéressante, certains clades semblent avoir réacquis plusieurs lamelles après les avoir 

perdues, notamment dans le genre Takifugu.  

 

Oeil

Épithélium olfactif
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Figure 40 : Phylogénie des tétraodontiformes avec Lophius piscatorius en outgroup.  
Le nombre de gènes OR dans les espèces et nœuds internes est indiqué en noir. Les 

nombres de pertes et de gains de gènes dans chaque branche sont indiqués en rouge et 

bleu respectivement. Les branches sont colorées en fonction de la forme de l’épithélium 

olfactif : orange pour un épithélium ML, et vert pour un épit hélium non-ML. 

 

Cette réapparition estimée par une méthode de reconstruction des états ancestraux par 

maximum de vraisemblance semble être supportée par l’observation d’une organisation 

particulière des lamelles chez ces espèces. Effectivement, contrairement aux autres téléostéens, 

les lamelles ne sont pas organisées en rosette mais de façon parallèle, représentant un cas de 

convergence morphologique. Cette évolution morphologique s’est accompagnée d’une 

expansion du répertoire olfactif dans ce genre (Figure 40). De la même façon, chez les 

polyptères, la complexification de la morphologie de leur organe olfactif, permettant la 

présence d’un très grand nombre de lamelles, est associée à une forte expansion de leur 

répertoire de récepteurs olfactifs. 

 

Cependant, il demeure incertain si l’amplification ou la disparition des récepteurs olfactifs se 

produit avant ou après l’apparition de modifications morphologiques. Les données sur le 

nombre de lamelles pourraient être complétées par des données plus précises, notamment sur 

le nombre de neurones olfactifs au sein de l’épithélium ou la taille relative des bulbes olfactifs 

et le nombre de glomérules dans ces derniers. Très peu de données sur les bulbes olfactifs 

existent pour les actinoptérygiens, mais certaines observations semblent cohérentes avec notre 

étude, notamment chez le poisson lune qui aurait des bulbes olfactifs très réduits (Burr 1928). 
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3) Caractéristiques écologiques liées à la taille du répertoire olfactif 

 

 

Un enjeu majeur lors de l’étude des systèmes sensoriels est de relier l’importance relative de 

ces systèmes au mode de vie des espèces. Ici, nous n’avons pas trouvé de facteur écologique 

majeur déterminant la taille du répertoire olfactif des actinoptérygiens : il ne semble pas y avoir 

de lien avec la profondeur de vie de ces espèces, ni avec le fait de vivre en eau salée ou en eau 

douce. De plus, il est difficile d’expliquer pourquoi certaines espèces, vivant pourtant dans le 

même environnement, ont des répertoires olfactifs si différents. Par exemple, le téléostéen qui 

a le plus grand nombre de récepteurs, Mastacembellus armatus, vit dans le lac Tanganyika en 

Afrique où l’on trouve également un grand nombre de cichlidés, qui ont un répertoire 

relativement petit (72 gènes OR, 12 gènes TAAR et 28 gènes OlfC pour l’espèce 

Neolamprologus brichardi).  

 

Il ne semble pas y avoir non plus de relation claire entre l’olfaction et la vision : aucune 

corrélation n’a été retrouvée entre le nombre de récepteurs olfactifs et la taille relative de l’œil20. 

Des analyses supplémentaires devront être réalisées afin de mieux comprendre les facteurs 

environnementaux ou comportementaux ayant un impact sur l’importance relative de 

l’olfaction. Par exemple, les poissons électriques de notre étude (Electrophorus electricus et 

Paramormyrops kingsleyae) ont un répertoire de récepteurs olfactifs réduit par rapport aux 

espèces les plus proches, ce qui pourrait indiquer une baisse d’investissement dans l’olfaction 

au profit de l’électroperception. D’une façon similaire, un faible nombre de récepteurs a été 

trouvé chez l’espèce Danionella dracula (111 gènes) par rapport à l’espèce la plus proche 

Danio rerio (335 gènes). Cela pourrait s’expliquer par le fait que cette espèce utilise très 

largement l’audition (Schulze et al. 2018).  

 

 

 

 

                                                 

20 (Diamètre de l’œil / longueur standard) du poisson.  
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IV) La photoréception : modalité sensorielle obsolète dans les grottes 

 

 

 La photoréception visuelle 

 

 

1) L’œil des vertébrés  

 

 

La photoréception visuelle est assurée par un organe, l’œil, qualifié « d’une perfection 

extrême » par Charles Darwin dans l’Origine des espèces (1859). Il en vient même à douter du 

fait que seule la sélection naturelle ait pu produire cet organe : « To suppose that the eye, with 

all its inimitable contrivances for adjusting the focus to different distances, for admitting 

different amounts of light, and for the correction of spherical and chromatic aberration, could 

have been formed by natural selection, seems, I freely confess, absurd in the highest possible 

degree »21. Pour Charles Darwin, la seule façon d’expliquer l’existence de l’œil des vertébrés 

est de faire l’hypothèse qu’à partir d’une organisation d’abord très simple, celui-ci ait subi une 

complexification graduelle au cours de l’évolution.  

La morphologie de l’œil est relativement similaire chez tous les vertébrés, avec les mêmes 

composantes principales (Figure 41 - A) :  

 

- La sclérotique, membrane de protection qui permet de maintenir la forme de l’œil ; 

- La rétine sensorielle, composée de photorécepteurs capables de détecter la lumière. 

Deux types de photorécepteurs existent, les cônes et les bâtonnets. Les cônes permettent 

la vision photopique (fortes intensités de lumière) et en couleur tandis que les bâtonnets 

permettent la vision scotopique (faibles intensités de lumière). Elle comprend également 

de multiples types d’interneurones et des cellules ganglionnaires qui projettent leur 

axone vers le cerveau ; 

                                                 

21 « Supposer que l'œil, avec tous ses dispositifs inimitables pour ajuster le foyer à différentes distances, pour 

admettre différentes quantités de lumière, et pour corriger l'aberration sphérique et chromatique, ait pu être formé 

par sélection naturelle, semble, je l'avoue librement, absurde au plus haut point. » 
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- La rétine pigmentaire, monocouche cellulaire qui permet de stocker les rétinoïdes, 

composés chimiques indispensables au cycle de la vision, et les transporter vers la rétine 

sensorielle ; 

- La cornée, couche transparente, jouant un rôle de protection et permettant de faire 

converger les rayons lumineux vers le cristallin ; 

- Le cristallin, lentille qui permet de faire converger les rayons lumineux qu’il reçoit 

depuis la cornée pour projeter ces derniers sur la rétine ;  

- Le nerf optique qui transmet les informations perçues par la rétine vers le cerveau ; 

- L’humeur vitrée, qui assure un rôle protecteur de la rétine en absorbant une partie des 

rayons ultraviolets et qui permet un maintien de la rigidité et de l’élasticité de l’œil. 

 

On estime que l’œil est apparu au moins 40 fois indépendamment chez les métazoaires (Schwab 

2018) et que l’œil des vertébrés est apparu il y a environ 500 millions d’années (Lamb, Pugh, 

et Collin 2008). La morphologie de celui-ci a ensuite varié en fonction des différents milieux 

et modes de vies des organismes, les espèces nocturnes ayant par exemple une proportion de 

bâtonnets dans la rétine beaucoup plus élevée que les espèces diurnes (Kaskan et al. 2005).  

 

 

 

Figure 41 : Morphologie de l’œil chez les vertébrés. 
A- Schéma d’un œil de vertébré., B- Photographies d’Anableps anableps et du poisson 

abyssal Diretmus argentus.  

 

De plus, l’œil des espèces terrestres est souvent mal adapté à la vision aquatique car l’indice de 

réfraction de l’eau est plus élevé que l’indice de réfraction de l’air. Ainsi, la cornée ne peut plus 
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correctement dévier les rayons lumineux et les faire converger vers le cristallin.  Chez les 

espèces marines, la cornée a une forme plus sphérique, lui permettant d’avoir un indice de 

réfraction plus élevé et plus proche de celui de l’eau (Marshall 2017). Cette différence est 

spectaculairement visible chez les poissons du genre Anableps (Cyprinodontiformes) qui sont 

pourvus d’yeux divisés en deux horizontalement : la partie dorsale permettant une vision dans 

l’air possède une cornée plus plate que la partie ventrale qui assure la vision dans l’eau 

(Swamynathan et al. 2003) (Figure 41 - B). 

 

La seconde caractéristique particulière de l’eau est la forte absorption de la lumière. Seulement 

1% de la lumière du soleil persiste à 100m de profondeur, et cette lumière disparaît 

complètement au-delà de 1000 mètres (Webb 2020). Les espèces aquatiques ont donc souvent 

besoin d’avoir des yeux plus sensibles à la lumière, notamment chez les espèces vivant en 

grande profondeur. Celles-ci ont souvent des yeux de très grande taille et une augmentation du 

nombre de photorécepteurs dans la rétine, leur permettant de détecter la faible lumière produite 

par certains organismes vivants (bioluminescence) dans les profondeurs (Figure 41).  

 

 

2) La pigmentation : déjouer et attirer l’attention 

 

 

La vision permet aux espèces d’avoir une représentation de l’environnement les entourant, et 

de reconnaître les organismes vivants ou éléments abiotiques qui ont des formes, des couleurs 

et des mouvements caractéristiques. 

Afin de réduire la prédation, dans laquelle la vision joue souvent un rôle majeur, la pigmentation 

peut être un grand atout pour se camoufler. L’exemple certainement le plus connu chez les 

vertébrés est la présence de rayures sur les zèbres. Des études récentes montrent que ces rayures 

ne servent pas ou très peu, contrairement à la croyance populaire, de camouflage contre les 

mammifères prédateurs tel que les lions ou les hyènes (Melin et al. 2016) mais permettent de 

réduire significativement l’atterrissage et la piqûre de tabanidés (famille des mouches), vecteurs 

de maladies mortelles (Caro et al. 2019).  

Le camouflage peut servir à ne pas être détecté mais également à ne pas être reconnu. Dans 

l’eau, la pigmentation joue un rôle majeur dans les stratégies de camouflage. Les lumières de 
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grandes longueurs d’ondes étant absorbées en premières, de nombreuses espèces de poissons 

apparaîtront noires grâce à leur pigmentation rouge (Marshall et al. 2019).   

 

Hormis l’utilisation de la pigmentation, d’autres stratégies de camouflage existent au sein des 

poissons, notamment par l’acquisition de formes ou de mouvements particuliers (quelques 

exemples de stratégies de camouflage sont présentés dans la figure ci-dessous). 

 

 

 

Figure 42 : Exemples de stratégies de camouflage utilisées par les téléostéens.  
A- Le camouflage par mimétisme est l’imitation d’une autre espèce ou d’un objet 

abiotique. Ici, l’espèce Steatogenys duidae imite une feuille morte. B - Le camouflage 

par transparence est assez rare chez les adultes mais plus commun chez les larves des 

espèces de téléostéens. En haut, un gobie transparent adulte (Aphia minuta) et en bas, 

une larve d’une espèce de Bathophilus. C- Le camouflage par réflexion permet à de  

nombreuses espèces de réfléchir la lumière du soleil , notamment grâce à des cellules 

spécialisées, les iridophores. Ici, une photo d’un groupe de sardines (Sardina 

pilchardus). D- Le camouflage par coloration permet  à certaines espèces d’adapter 

leur pigmentation pour passer inaperçu. Ce changement de couleur peut être très 

rapide, en quelque secondes chez l’espèce de poisson plat Bothus mancus, ou en 

quelques semaines comme ici chez le poisson-grenouille Antennarius maculatus, qui est 

blanc pour se camoufler dans des coraux blanchis.   

 

Camouflage par mimétisme Camouflage par transparence

Camouflage par réflexion Camouflage par coloration

A B

C D
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Le camouflage peut également servir à augmenter le succès de prédation, lorsque celui-ci est 

utilisé pour ne pas être repéré par les potentielles proies. C’est le cas pour de nombreuses 

espèces de poissons qui chassent à l'affût, tels que le carrelet ocellé Bothus ocellatus qui peut 

changer de couleur en quelques secondes (Ramachandran et al. 1996), ou le poisson-scorpion 

Rhinopias aphanes qui imite les algues par sa forme et sa couleur (Marshall et al. 2019).  

 

En plus du camouflage, la pigmentation joue souvent un rôle central dans les comportements 

reproducteurs, les différentes couleurs et leur disposition sur l’animal permettant notamment 

d’attirer les congénères du sexe opposé. Ainsi, de nombreuses espèces de téléostéens possèdent 

un dimorphisme sexuel au niveau de leur coloration qui peut être couplé ou non à des 

différences comportementales. Par exemple, chez l’espèce Xiphophorus pygmaeus, les mâles 

peuvent être bleu ou jaune. Les individus jaunes vont tendre à avoir un comportement plus 

agressif envers les femelles tandis que celles-ci vont préférer les individus bleus (Kingston, 

Rosenthal, et Ryan 2003). De plus, chez l’espèce d’épinoche Gasterosteus aculatus, 

l’apparition de motifs noirs temporaires chez la femelle est associée à une attirance plus forte 

des mâles (Rowland, Baube, et Horan 1991). Afin d’éviter un conflit sexuel, qui arrive quand 

un trait est avantageux pour un sexe mais désavantageux pour l’autre, les gènes régulant cette 

pigmentation sont souvent localisés sur des régions non-recombinantes des chromosomes 

sexuels (Kottler et Schartl 2018).  

 

Chez les poissons, six grandes classes de cellules pigmentaires, également appelées 

chromatophores, existent : les mélanophores (couleur noire), les iridophores (spécialisées dans 

la réflexion de la lumière), les xantophores (couleur jaune / orange), les érythrophores (couleur 

rouge), les leucophores (couleur blanche) et enfin les cyanophores (couleur bleue) (Irion et 

Nüsslein-Volhard 2019).  
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3) Gènes impliqués dans la photoréception visuelle 

 

 

La vision est possible grâce aux différentes structures de l’œil et aux gènes qui y sont exprimés, 

qui assurent le bon déroulement de la cascade de phototransduction (Figure 43), c’est-à-dire la 

transformation du stimulus lumineux en signal électrique transmis au cerveau.  

 

 

 

Figure 43 : Schéma récapitulant les différents gènes impliqués dans la phototransduction et 

dans le maintien du cristallin.  
Modifié d’après Larhammar, Nordström, et Larsson (2009). 

 

 

La lumière, focalisée par la cornée puis par le cristallin sur la rétine, sera absorbée au niveau 

des protéines présentes dans les photorécepteurs : les opsines. Ces protéines transmembranaires 

sont couplées au rétinal 11-cis (composé chimique de la famille des rétinoïdes) qui va changer 

de conformation lors de l’absorption d’un photon pour devenir du rétinal tout-trans et activer 
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l’opsine. Selon sa séquence en acides aminés, l’opsine sera optimisée pour absorber certaines 

longueurs d’ondes de la lumière, et chez les vertébrés, cinq familles d’opsines couplée au rétinal 

11-cis existent (Yokoyama 2000) (Tableau ci-dessous). 

 

 

Famille d’opsine Longueurs d’ondes absorbées 

LWS 510-560 nm 

RH1 500 nm 

RH2 470-510 nm 

SWS2 440-460 nm 

SWS1 360-430 nm 

Tableau 2 : Longueurs d’ondes absorbées par les différentes familles d’opsines présentes 

chez les vertébrés. 

 

L’opsine activera les transducines qui vont elles-mêmes activer les phosphodiesterases. Ces 

dernières permettent de convertir le nucléotide cyclique cGMP en GMP et cette baisse en 

concentration de cGMP entrainera la fermeture de canaux ioniques, les protéines CNG, puis 

l’hyperpolarisation de la cellule photoréceptrice et l’excitation des neurones rétiniens.   

L’arrêt du cycle sera enclenché par les rhodopsines kinases, qui vont phosphoryler les opsines 

et permettre aux arrestines de s’y attacher pour les inhiber. Enfin, la pérennité du cycle visuel 

est assurée par les guanylate cyclases qui retransformeront le GMP en cGMP , par les 

recoverines qui inhiberont l’action des rhodopsines kinases (Larhammar, Nordström, et 

Larsson 2009) et par les protéines RPE65 (exprimées dans la rétine pigmentaire) qui 

recycleront le rétinal tout-trans en rétinal 11-cis.  

 

En plus de ces gènes indispensables au bon déroulement du cycle de phototransduction, la 

transparence et l’indice de réfraction du cristallin sont primordiaux pour assurer la propagation 

des rayons lumineux jusqu’à la rétine. Cette fonction est assurée par les cristallines, que l’on 

peut classer en trois familles : alpha, beta et gamma. Certaines cristallines alpha, qui sont des 

protéines de choc thermique (HSPs) avec une fonction de chaperonne, jouent en plus un rôle 

dans la prévention de l’apoptose des cellules du cristallin et assurent la solubilité des autres 

cristallines (Andley 2009).  
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 La photoréception non-visuelle 

 

 

La photoréception non-visuelle, également appelée photoréception extra-oculaire, est la 

capacité de détecter les variations de luminosité grâce à des photorécepteurs dits « profonds ». 

Ces derniers sont localisés dans le cerveau et sous la boite crânienne, principalement dans la 

glande pinéale et l’hypothalamus, ou à la surface du corps.  

Ces cellules expriment des opsines, les opsines non-visuelles, présentes chez tous les vertébrés 

mais que l’on trouve en plus grand nombre chez les téléostéens, avec 32 opsines non-visuelles 

chez le poisson-zèbre contre une dizaine seulement chez l’humain (Davies et al. 2015) L’utilité 

d’un si grand répertoire d’opsines non-visuelles est encore mal comprise, leurs rôles distincts 

et leurs spectres d’absorptions étant inconnus pour la grande majorité (Fischer et al. 2013; 

Foulkes et al. 2016).  

 

Afin de s’adapter aux changements environnementaux cycliques de la Terre, les organismes 

vivants ont développé des horloges biologiques régulées par différents facteurs (également 

appelés « zeitgeber ») tels que la lumière, la température ou la disponibilité en nourriture 

(Foulkes et al. 2016). L’horloge circadienne ou cycle circadien, rythme entraîné par la lumière, 

est notamment médié par la photoréception non-visuelle.  

 

Chez les téléostéens, le cycle circadien est régulé par une boucle de rétroaction négative.  

Cette boucle est constituée des gènes bmal et clock qui forment des hétérodimères (Figure 44). 

Ceux-ci joueront le rôle d’activateur et enclencheront l’expression des gènes ror qui assureront 

la continuité d’expression de bmal et clock. Ces derniers enclencheront la transcription des 

gènes period (per) et des cryptochromes (cry), qui pourront réprimer leur propre expression, et 

permettre l’initiation d’une nouvelle boucle. Le rythme de cette boucle est en relation directe 

avec la réception de lumière par les opsines non-visuelles : celles-ci enclencheront la 

transcription des gènes tef  qui serviront de facteur de transcription pour les gènes per et cry 

(Vatine et al. 2011).  En plus de ces gènes principaux, le cycle circadien est régulé par d’autres 

familles de gènes, impliqués dans le relais ou la régulation de cette boucle rétroactive (Li et al. 

2013) mais également dans la phosphorylation de per et cry, qui doivent être rapidement 

dégradés afin d’assurer cet effet de boucle (Takahashi et al. 2008) (Figure 44). 
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Figure 44 : Schéma représentant la boucle rétroactive du cycle circadien.  
Modifié d’après Vatine et al. (2011). 

 

 

 Les organismes cavernicoles 

 

 

Dans l’étude précédente sur l’olfaction, les récepteurs olfactifs ont été recherchés chez le plus 

grand nombre d’espèces possible, pour trouver des liens entre richesse du répertoire de gènes 

et des caractéristiques morphologiques et écologiques. Ici, l’étude des gènes de la 

photoréception suivra un autre cheminement : ils seront comparés entre des espèces vivant en 

surface et des espèces vivant dans des environnements dépourvus de lumière, notamment les 

grottes, où cette modalité sensorielle est dispensable.   
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1) Définition d’une grotte et de sa biodiversité 

 

 

Les grottes sont définies comme des ouvertures naturelles dans le sol, qui s’étendent vers une 

zone où la lumière du soleil est complètement absente (Davies et Morgan 1991) et qui sont 

totalement ou partiellement accessibles par l’Homme. Elles peuvent se former à la suite de 

l’érosion de roche par de l’acide naturel contenu dans l’eau souterraine (grotte karstique) ou 

par érosion mécanique suite à l’action des vagues (grotte marine). Elles peuvent également se 

former à la suite d’activités volcaniques (tunnels de lave), ou par l’écoulement d’eau sous un 

glacier (grotte glacière) bien que ces dernières soient souvent temporaires car très instables.  

 

La première description d’une espèce vivant exclusivement dans les grottes remonte au 18ème 

siècle, lorsque le naturaliste Josephus Nicolaus Laurenti étudie et nomme la salamandre 

cavernicole, Proteus anguinus, qui vit dans des grottes karstiques des Alpes dinariques. Cette 

espèce était évoquée dès le 17ème siècle par le naturaliste Johann Weikhard Freiherr von 

Valvasor (Aljančič 2019). Au 19ème siècle, la vie dans les grottes attire l’attention de Charles 

Darwin (1859), qui discute la présence de formes différentes de vie cavernicoles, telles que des 

insectes, des amphibiens et des poissons.   

Aujourd’hui, plusieurs laboratoires à travers le monde s’intéressent à l’évolution des espèces 

que l’on retrouve dans les grottes. On peut classer ces espèces en trois catégories (Mammola 

2019) : 

-  Les espèces trogloxènes qui vivent de façon temporaire dans les grottes (= habitat 

hypogé) et qui ne peuvent compléter leur cycle de vie sans aller en surface (= habitat 

épigé) ;  

- Les espèces troglophiles chez lesquelles on trouve des populations entièrement 

hypogées ou épigées, avec souvent des migrations entre les deux milieux ; 

- Les espèces troglobies qui vivent exclusivement dans les grottes. 

 

Ces espèces peuvent être trouvées dans les grottes marines (Pettibone 1985) et karstiques 

(Graening et al. 2010) ainsi que dans les tunnels de lave (Wynne 2011) (Figure 45).  
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Figure 45 : Photographies d’organismes cavernicoles issus, de gauche à droite, d’une grotte 

marine, d’une grotte karstique et d’un tunnel de lave.  

 

 

On pense qu’il existe au moins 7000 espèces troglobies aquatiques, dont un peu moins de 300 

téléostéens décrits (Proudlove 2021), et 21000 espèces troglobies terrestres (Juan et al. 2010). 

Ces nombres sont sûrement des sous estimations, la détection et l’exploration des grottes étant 

compliquées et souvent très incomplètes. 

 

 

2) Adaptations morphologiques à la vie dans les grottes 

 

 

Les animaux cavernicoles doivent souvent s’adapter à un milieu pauvre en nourriture : les 

grottes sont dépourvues de lumière du soleil et ne permettent pas la croissance d’organismes 

photosynthétiques, premiers maillons de la chaine alimentaire. Les apports de nourriture se font 

sous forme de guano de chauve-souris (ou fèces d’autre animaux trogloxènes), d’animaux 

morts, de champignons et de détritus végétaux, souvent apportés de façon irrégulière dans la 

grotte (Trajano 2000). Ainsi, des adaptations à une privation plus ou moins régulière de 

nourriture ont émergé. L’espèce Proteus anguinus a un métabolisme fortement réduit, 

impliquant une locomotion plus faible en conditions normales et encore plus faible pendant les 

périodes de privation alimentaire quand on la compare aux salamandres épigées. De plus, son 

stockage de lipides est plus important (Hervant, Mathieu, et Durand 2001) (Figure 46 - B), tout 

comme chez le poisson Astyanax mexicanus, dont certaines populations ont en plus développé 

un appétit insatiable en présence de nourriture (Aspiras et al. 2015). Il en va de même pour les 

Tiphia andersoniAmblyopsis rosaePelagomacellicephala iliffei
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poissons cavernicoles de la famille des Amblyopsidae, chez lesquels une baisse du métabolisme 

a été observée malgré une locomotion plus élevée que chez les espèces de surface (Poulson 

1963). 

 

L’absence totale de lumière a également un impact direct sur le phénotype des organismes 

cavernicoles, qui n’ont plus la possibilité d’utiliser la photoréception comme modalité 

sensorielle. Cela entraine souvent une forte réduction de la taille des yeux (= microphtalmie) 

voire une absence totale de ces derniers (= anophtalmie). Chez tous les vertébrés cavernicoles, 

les yeux commencent cependant à se développer dans les premiers stades de vie, comme pour 

Astyanax mexicanus chez qui un développement initial quasi-normal de l’œil après fécondation 

est suivi par une apoptose du cristallin puis de l’œil entier 40 h après fécondation (Alunni et al. 

2007). Chez le poisson Phreatichthys andruzzii, un développement normal de l’œil est observé 

jusqu’à 32 h après fécondation, après quoi l’œil entre en apoptose puis est totalement recouvert 

de peau entre 74 h et 98 h après fécondation (Berti et al. 2001) (Figure 46 - A). Le 

développement initial de l’œil observé chez tous les vertébrés cavernicoles suggère qu’il serait 

nécessaire à la morphogénèse du cerveau  et représenterait une contrainte développementale 

(Rétaux et Casane 2013; Devos et al. 2021). 
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Figure 46 : Évolution phénotypique chez les organismes cavernicoles.  
A- Évolution de la taille du cristallin en fonction de l’âge (en heure) chez 

Phreatichthys andruzzii. Modifié d’après Berti et al. (2001). B- Activité et vitesse de 

déplacement chez Proteus anguinus à gauche et Euproctus asper à droite. L’a ctivité et 

la vitesse de déplacement en conditions normale (t  = 0 jour) sont 4 fois plus faibles 

chez Proteus anguinus et restent plus faibles pendant une période de privation 

alimentaire (t = 1 jour jusqu’à 250 jours pour la salamandre cavernicole ou 90 jours 

pour la salamandre de surface). Modifié d’après Hervant, Mathieu, et Durand (2001) 

C- Actogramme du Danio rerio et de Phreatichthys andruzzii pendant un cycle 12h 

lumière / 12h obscurité. Modifié d’après Cavallari et al. (2011).  

 

 

Cette perte de photoréception se manifeste également au niveau non-visuel, avec une perte du 

cycle circadien chez des organismes cavernicoles, qui a été étudiée plus en détail chez 

Phreatichthys andruzzii. Il a été montré pour cette espèce que l’activité de locomotion ne suit 

pas le cycle de lumière qui lui est imposé (cycle 12h lumière / 12h obscurité) contrairement aux 

poissons de surface, qui sont actifs en présence de lumière et non-actifs pendant la phase 

obscure (Figure 46 - C). Cependant, le rythme biologique de cette espèce semble toujours 

répondre aux variations temporelles de disponibilité de nourriture (Cavallari et al. 2011). Cela 
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indique que l'apport de nutriments dans les grottes pourrait, dans certains cas, être périodique 

(et être un zeitgeber), par exemple lié à l’activité des chauves-souris (Beale et al. 2013). 

 

 Il est intéressant d’observer que chez les espèces ayant perdu la photoréception, les autres 

modalités sensorielles sont souvent augmentées. Ainsi, le poisson cavernicole Astyanax 

mexicanus, possède un nombre plus élevé de neuromastes accompagné d’une sensibilité accrue 

aux vibrations de l’eau (Yoshizawa et al. 2010), une sensibilité olfactive 100 000 fois supérieure 

et possède deux à trois fois plus de bourgeons gustatifs que les poissons de surface (Hinaux et 

al. 2016; Varatharasan, Croll, et Franz-Odendaal 2009). 

Enfin, un autre trait morphologique qui est partagé par la majorité des organismes cavernicoles 

est la perte de la pigmentation. Celle-ci n’est plus nécessaire pour protéger l’organisme des 

rayons UV et ne peut plus être utilisée pour la reconnaissance intra ou inter-spécifique ou pour 

le camouflage.  

 

L’ensemble de ces caractéristiques morphologiques et comportementales, qui ont évolué de 

façon indépendante chez de nombreuses espèces cavernicoles (= convergence évolutive), est 

appelé troglomorphisme.   

 

 

3) Datation des organismes cavernicoles 

 

 

Une des principales questions concernant les espèces troglomorphes, introduite par Charles 

Darwin qui les qualifie de « wreck of ancient life » (épaves de formes de vie passées), est de 

savoir depuis combien de temps celles-ci ont colonisé les grottes.   

 

 

a) Les méthodes de datation moléculaire 

 

La datation moléculaire repose sur l’analyse de deux ou plusieurs séquences (ADN ou protéine) 

qui descendent d’un même ancêtre commun, et qui ont divergé en accumulant des mutations. 

On peut dater la divergence entre deux séquences issues d’une duplication au sein d’un même 
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génome, appelées séquences paralogues, mais également dater la divergence entre deux 

séquences chez des espèces différentes, appelées séquences orthologues22. 

 

La notion d’horloge moléculaire a été introduite dans une publication de 1965 par Emile 

Zuckerkandl et Linus Pauling : on peut retrouver la phrase « There may thus exist a molecular 

evolutionary clock »23 (Zuckerkandl et Pauling 1965). Cette notion d’horloge moléculaire 

repose sur leur observation que le nombre de différences au sein d’une même protéine chez 

deux espèces est proportionnel au temps de divergence entre celles-ci. La deuxième avancée 

majeure dans la datation moléculaire est la théorisation de l’évolution neutre par Motoo 

Kimura :  la majorité des mutations étant neutres, le nombre de substitutions24 dans une lignée 

dépend uniquement du taux de mutation.  

 

Effectivement, si l’on considère une population diploïde de taille N et un taux de mutation par 

site par génération µ, une nouvelle mutation neutre aura  2Nµ chances d’apparaître et 
1

2𝑁
 

chances de se fixer dans la population. Le taux de substitution sera alors égal à 2Nµ x 
1

2𝑁
=  µ.  

 

Cependant, les datations à l’aide de cette horloge moléculaire peuvent être imprécises car le 

taux de mutation varie entre lignées et également au sein d’un même génome. De plus, certaines 

séquences utilisées peuvent être sous forte pression de sélection, ce qui augmente ou réduit 

fortement la probabilité de fixation d’une mutation. Ainsi, de nombreuses méthodes et modèles 

probabilistes ont vu le jour pour prendre en compte la variation de ce taux de substitution dans 

les datations (Lanfear, Welch, et Bromham 2010).  

 

 

 

 

 

 

                                                 

22 Une séquence A chez l’ancêtre commun ayant divergé chez ces deux espèces, pour devenir la séquence A1 chez 

l’espèce 1 et la séquence A2 chez l’espèce 2. 
23 « Il pourrait donc exister une horloge de l'évolution moléculaire » 
24 Mutations qui atteignent la fixation dans une espèce ou une population 
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b) La datation moléculaire de la colonisation des grottes  

 

La principale difficulté pour dater l’origine des organismes cavernicoles vient du fait que leur 

divergence avec les espèces de surface les plus proches n’est, dans la majorité des cas, pas égale 

au temps de colonisation des grottes (Figure 47). Dans le cas de populations cavernicoles pour 

lesquelles la même espèce existe avec une forme épigée, une autre difficulté vient du fait qu’il 

y a de possibles migrations et flux de gènes depuis la surface vers les grottes. Ceux-ci doivent 

alors être pris en compte dans les modèles de datation.  

 

 

Figure 47 : Différence entre temps de divergence et temps de colonisation des grottes. 

 

 

Pourtant, dans la littérature, la confusion entre divergence (entre espèces ou entre populations) 

et colonisation des grottes persiste. Dans un article de 2008, sur l’arthropode cavernicole 

Palmorchestia hypogaea (Villacorta et al. 2008), les auteurs estiment, à l’aide d’horloges 

moléculaires, le temps de divergence entre des populations cavernicoles et des populations de 

surface, puis interprètent directement ce temps de divergence avec la phrase « This shows that 

the adaptation to cave life is relatively ancient »25. Or, le temps de divergence T représente 

uniquement la limite supérieure du temps de colonisation CG, qui se situe entre 0 et T. 

Cependant, le temps de divergence peut déjà donner un ordre de grandeur du temps CG.  

 

Par exemple, pour l’espèce Astyanax mexicanus, dont on pensait qu’elle avait colonisé les 

grottes il y a plusieurs millions d’années, des modélisations prenant en compte différents 

                                                 

25 « Cela montre que l’adaptation à la vie cavernicole est relativement ancienne » 
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paramètres démographiques, tels que des migrations et des variations dans les tailles de 

populations, suggèrent que les populations cavernicoles auraient divergé des populations de 

surface il y a environ 20 000 ans (Fumey et al. 2018). Ce qui est particulièrement intéressant 

avec cette nouvelle hypothèse, c’est qu’elle implique des changements morphologiques, 

physiologiques et comportementaux très rapides associés à un changement radical 

d’environnement. 

 

Une des méthodes qui existe afin d’estimer le temps CG consiste en l’utilisation d’un ou de 

plusieurs gènes qui évoluent sous sélection chez les espèces de surface mais qui évoluent de 

façon neutre chez les espèces cavernicoles. Le principe de cette méthode est d’estimer, à partir 

des mutations observées dans un gène, depuis quand celui-ci est passé d’une évolution sous 

sélection à une évolution neutre, ce qui devrait correspondre au temps depuis lequel l’organisme 

vit dans l’obscurité. Dans la publication de Calderoni et al. (2016), et après avoir observé que 

le cycle circadien était inactivé chez l’espèce Phreatichthys andruzzii, les auteurs ont comparé 

la séquence d’une opsine non-visuelle (opn4m2) de cette espèce et d’une espèce proche, Garra 

barreimiae. La date du changement de régime d’évolution du gène opn4m2 a été estimée entre 

2,5 et 9 millions d’années. Une des principales limitations dans cette étude est l’utilisation d’un 

seul gène, et donc d’un nombre très limité de substitutions (6 non-synonymes, 2 synonymes), 

seules sources d’information pour cette méthode, et qui explique la grande variance associée à 

cette estimation. L’application de cette approche impose d’être certain de la neutralité d’un 

gène. Cela est possible quand on peut observer ce dernier sous forme inactive dans le génome, 

c’est-à-dire sous la forme d’un pseudogène (définit dans l’introduction générale, Figure 5). 

 

 

4) Analyses moléculaires chez les organismes cavernicoles 

 

 

Jusqu’à présent, la majorité des mutations impliquées dans le troglomorphisme a été identifiée 

chez Astyanax mexicanus. Cette espèce a l’avantage d’exister sous la forme de deux 

morphotypes, le morphotype de surface non troglomorphe et le morphotype cavernicole, qui 

sont interfertiles. Le croisement entre individus issus de populations de surface et d’individus 

issus de populations cavernicoles permet de réaliser la recherche de QTL (quantitative trait 
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loci), c’est-à-dire de cartographier sur le génome un ou plusieurs locus avec des effets majeurs 

sur un changement phénotypique (Figure 48).  

 

Cette approche a été utilisée pour la première fois chez cette espèce en 2002 (Borowsky et 

Wilkens 2002), mais le niveau de résolution de la cartographie ne permettait pas de trouver les 

gènes impliqués dans le troglomorphisme. Ce n’est que quatre ans plus tard que cette même 

approche, avec une meilleure résolution, a permis d’identifier, dans des populations 

cavernicoles, la présence de mutations « perte de fonction » dans le gène oca2 qui est impliqué 

dans la pigmentation (Protas et al. 2006).  

Depuis, d’autres recherches de QTL ont permis l’identification de plusieurs autres mutations 

impliquées dans les changements phénotypiques d’Astyanax mexicanus, dont un décalage du 

cadre de lecture et des mutations non-synonymes délétères dans le gène de pigmentation mc1r 

(Gross, Borowsky, et Tabin 2009). Cependant, la résolution reste aujourd’hui encore la 

principale limite de cette méthode, la plupart des études permettant seulement d’identifier un 

ensemble de gènes candidats ou un ensemble de régions génomiques impliqués dans un trait 

phénotypique. 

 

La seconde méthode employée pour relier phénotype et modifications génomiques est l’analyse 

de gènes candidats, c’est-à-dire l’étude d’un ou quelques gènes choisis a priori sur la base de 

connaissances sur leur fonction. Cette méthode a par exemple permis d’identifier plusieurs 

mutations chez Astyanax mexicanus : dans le gène mc4r impliquées dans la résistance à la 

privation de nourriture (Aspiras et al. 2015), dans le gène du récepteur à l’insuline InsR 

impliqué dans les variations métaboliques (Riddle et al. 2018) ou encore une mutation dans le 

gène mao impliquée dans des différences comportementales (Elipot et al. 2014). Avec plus de 

20 000 gènes dans la grande majorité des génomes d’actinoptérygiens, il est presque 

impossible, sans connaissances a priori, d’établir un lien fonctionnel entre un phénotype 

observé et un gène. Ainsi, il est toujours nécessaire de réaliser des cribles génétiques, tels que 

les analyses QTL ou d’utiliser des méthodes plus précises telles que l’insertion d’une mutation 

dans un gène donné afin d’évaluer sa conséquence sur le phénotype. Cela est souvent réalisées 

sur des organismes modèles comme la souris Mus musculus ou le poisson-zèbre Danio rerio. 

 

 



 

 

 

 

 

115 

 

 

Figure 48 : Principe d’une analyse QTL chez Astyanax mexicanus.  
A- Croisement d’un individu de surface et d’un individu cavernicole puis obtention 

d’une génération F2, chez laquelle le génome est un mélange surface/cavernicole.  

Modifié d’après Casane et Rétaux (2016) B- Phénotypage et séquençage de tous les 

individus F2. Ici, le génome est simplifié à 4 nucléotides et le site 1, en rouge, est 

significativement associé à la pigmentation car les individus qui ont l’allèle A sont tous 

pigmentés tandis que tous les individus qui ont l’allèle T sont dépigmentés.    

 

 

Aujourd’hui, la disponibilité de génomes d’organismes cavernicoles permet de réaliser des 

analyses à l’échelle de tous les gènes, également appelées « genome-wide analysis ». Ces 

analyses de grands jeux de données reposent sur l’annotation automatique des gènes. C’est une 

tâche très complexe pour les génomes eucaryotes chez qui les gènes ont plusieurs exons, 

entrainant de nombreuses erreurs d’annotation, même avec les programmes d’annotation les 

plus récents (Salzberg 2019). Aussi, les études genome-wide réalisées sur les poissons 

troglomorphes (McGaugh et al. 2014; Yang et al. 2016; Aardema, Stiassny, et Alter 2020) n’ont 

pas comporté d’analyses comparatives ni quantitatives entre espèces. A cause de ces deux 

facteurs limitants, peu de conclusions ont pu être tirées quant au processus de pseudogénisation 

ou d’accumulation de substitutions non-synonymes chez les organismes cavernicoles. 
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V) Résultats : Étude des gènes de la photoréception, de la pigmentation et 

du cycle circadien chez les poissons cavernicoles 

 

Je présenterais dans les chapitres suivants les résultats de mes travaux sur les poissons 

cavernicoles. Une sous-partie de ces résultats, qui concerne les espèces Astyanax mexicanus, le 

genre Lucifuga et le genre Sinocyclocheilus est publié. L’autre sous-partie, qui concerne les 

espèces Typhlichthys subterraneus et Lamprologus lethops n’est actuellement disponible que 

sous forme de « pré-print ».  

 

 

 Hypothèses de travail  

 

 

Dans notre étude, nous avons voulu analyser les gènes impliqués dans la photoréception 

(visuelle et non-visuelle), le cycle circadien et la pigmentation dans les différents génomes 

cavernicoles disponibles dans les bases de données publiques. Cette recherche s’est faite en ne 

nous basant non pas sur l’annotation automatique mais en réalisant des annotations manuelles. 

Cette étude a pour but de répondre aux questions suivantes :  

- La pression de sélection s’est-elle relâchée sur les gènes impliqués dans la vision, le 

cycle circadien et la pigmentation chez les organismes cavernicoles ?  En même 

proportion et sur les mêmes gènes en fonction de l’espèce ? 

- Peut-on observer une différence en termes de nombre de pseudogènes entre les espèces 

cavernicoles et les espèces semi-cavernicoles ?  

- Comment les pseudogènes peuvent-ils nous donner une indication sur la date de la 

colonisation des grottes par différentes espèces ?  

 

Afin de mieux comprendre l’évolution de ces gènes, ceux-ci ont également été recherchés dans 

les génomes d’espèces de surface proches. Les deux prochaines sections établiront le matériel 

qui sera utilisé pour notre étude, c’est-à-dire les génomes utilisés ainsi que les gènes recherchés.  
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 Génomes de poissons cavernicoles et de surface proches disponibles 

 

 

1) Astyanax mexicanus 

 

 

Le premier génome de poisson cavernicole à avoir été séquencé est le génome d’Astyanax 

mexicanus en 2014 (McGaugh et al. 2014).  

Ce characiforme, que l’on trouve essentiellement au Mexique et dans le sud des États-Unis, est 

de loin l’espèce cavernicole la plus étudiée, notamment parce qu’il est possible de faire des 

analyses génétiques grâce à l’existence des deux morphotypes interfertiles, de surface et de 

grotte, comme décrit précédemment.  

Au Mexique, le morphotype cavernicole est trouvé dans 34 grottes (Mitchell, Russell, et Elliott 

1977; Espinasa et al. 2020) réparties en trois régions que sont  la région de Guatemala, la région 

d’El Abra et la région de Micos (Jeffery 2020) (Figure 49). Le génome assemblé est celui d’un 

individu de la grotte Pachón. Une des questions majeures relative à l’existence de ces 

nombreuses populations est le nombre de colonisations indépendantes des grottes qui se sont 

produites. Une seule colonisation suivie de migrations impliquerait une période d’évolution 

cavernicole commune à toutes les populations suivies d’évolutions plus ou moins 

indépendantes. L’hypothèse de plusieurs colonisations quant à elle impliquerait l’apparition des 

caractères troglomorphes par convergences évolutives de ces différentes populations.   

Sur ce sujet, l’article de Bradic et al. (2012) reste aujourd’hui l’étude la plus couramment citée. 

En génotypant 26 microsatellites chez presque 600 poissons issus de 11 grottes et de 10 points 

d’échantillonnage dans des rivières avoisinantes, les auteurs estiment qu’il y a eu au moins 5 

colonisations indépendantes des grottes : trois colonisations « anciennes » dans la région d’El 

Abra, dont une dans la grotte Chica, une dans les grottes de Tinaja et Curva et une dans Pachón. 

Celles-ci auraient été suivies de colonisations plus récentes dans la région de Guatemala (grottes 

Molino et Caballo Moro) et dans la région de Micos (grotte Subterráneo).  
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Figure 49 : Carte de répartition des populations cavernicoles d’Astyanax mexicanus. 
 Les trois régions sont encadrées et les grottes les plus étudiées dans la littérature sont 

indiquées par des points rouges.  
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Les nombres de pseudogènes trouvés dans ce génome seront comparés aux nombres trouvés 

dans le génome du morphotype de surface d’A. mexicanus ainsi que dans le génome d’une autre 

espèce de Characiformes : le piranha Pygocentrus nattereri (Figure 50).  

 

 

2) Sinocyclocheilus spp.  

 

 

En 2016, deux nouveaux génomes furent séquencés : d’une espèce de poisson cavernicole 

(Sinocyclocheilus anshuiensis) et d’une espèce semi-cavernicole26 (Sinocyclocheilus 

rhinocerous) (ordre des Cypriniformes) (Yang et al. 2016). Dans la même étude, une espèce 

pigmentée et avec des yeux fonctionnels du même genre a également été séquencée, 

Sinocyclocheilus grahami (Figure 50 et Figure 51).  

 

Ces espèces qu’on trouve en Chine sont tétraploïdes, résultat d’une duplication entière de leur 

génome il y a environ 25 million d’années (Xu et al. 2019) (Figure 51).Avec plus de 75 espèces, 

ce genre est particulièrement intéressant car des espèces ont colonisé les grottes et ont perdu 

leur yeux indépendamment au moins trois fois (Mao et al. 2021). 

 

 

3) Typhlichthys subterraneus  

 

 

Depuis 2018, un génome de l’espèce d’amblyopsidé Typhlichthys subterraneus existe dans la 

base de données NCBI bien qu’aucune publication ne soit associée. Ce percopsiforme a la plus 

grande répartition géographique parmi les poissons cavernicoles connus, étant retrouvé sur une 

aire de plus de 14 000 km2 à l’Est des États-Unis (Figure 51) (Niemiller, Near, et Fitzpatrick 

2012).  L’espèce de surface avec le génome séquencé la plus proche que nous utiliserons est 

Percopsis transmontana et ces données seront complétées avec une espèce externe, la morue 

Gadus morhua (Figure 50).  

                                                 

26 Espèce avec un phénotype intermédiaire, entre celui d’un surface et d’un cavernicole. Ces espèces peuvent-être 

trogloxènes ou troglophiles mais il est souvent difficile d’étudier le mode de vie de ces dernières. 
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Figure 50 : Phylogénie des espèces chez lesquelles les différents gènes sont recherchés dans 

notre étude.  
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4) Lamprologus lethops : un poisson aveugle non cavernicole 

 

 

L’espèce Lamprologus lethops (ordre des Cichliformes), a un génome disponible sous forme 

de lectures depuis 2020 (Aardema, Stiassny, et Alter 2020). Cette espèce, bien qu’aveugle et 

dépigmentée, n’est pas un poisson cavernicole mais a colonisé un autre environnement privé 

de lumière, et encore mal compris : les failles profondes du lit du fleuve Congo (Figure 51). 

Les données issues de ce génome seront comparées avec deux espèces proches et de surface 

séquencées : Lamprologus tigripictilis et Neolamprologus pulcher (Figure 50).  

 

 

5) Séquençage des génomes de Lucifuga dentata et Lucifuga gibarensis 

 

 

Afin d’enrichir ces données, nous avons séquencé deux génomes de poissons cubains : Lucifuga 

dentata qui est une espèce cavernicole et Lucifuga gibarensis, espèce semi-cavernicole (ordre 

des Ophidiiformes)  

 

L’assemblage de L. dentata est composé de 52 944 scaffolds pour une taille totale de 634 Mb 

et avec un scaffold N5027 d’environ 120 kb. La taille de cet assemblage est cohérente avec la 

taille du génome d’autres Ophidiiformes. Les tailles de génomes de certaines espèces de ce 

groupe ont été estimés en mesurant la quantité d’ADN par cellule, et varient de 600 Mb pour 

l’espèce Genypterus blacodes à 800 Mb pour Ophidion welshi (Gregory 2021). La production 

d’un assemblage de bonne qualité pour L. gibarensis ayant échoué, les lectures de cette espèce 

ont été alignées sur le génome de L. dentata. 

 

Bien que très fragmenté, l’assemblage du génome de L. dentata a une très bonne complétude 

avec près de 93% des gènes BUSCO trouvés entiers. Cela en fait le génome cavernicole diploïde 

le plus complet, avec 92% et seulement 57% de gènes BUSCO trouvés chez Astyanax 

mexicanus et Typhlichthys subterraneus respectivement (Figure 51). 

                                                 

27 Le « scaffold N50 » correspond à la longueur médiane des scaffolds dans l’assemblage.  
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28 

Figure 51 : Localisation, taille des yeux et score BUSCO pour les espèces de téléostéens 

cavernicoles ou semi-cavernicoles avec un génome disponible, sous forme d’assemblage ou 

non. 
 C : Nombre de gènes complets, S : Nombre de gènes complets en une copie  (bleu 

clair), D : Nombre de gènes complets en plusieurs copies  (bleu foncé), F : Nombre de 

gènes incomplets (jaune), M : Nombre de gènes manquants  (rouge), n = Nombre de 

gènes recherchés. 

 

 

 

 

 

                                                 

28 Comme attendu après duplication entière du génome, de nombreux gènes, dont les gènes recherchés par 

BUSCO, sont retrouvés en deux copies chez les espèces du genre Sinocyclocheilus. Cela explique le grand nombre 

de gènes BUSCO dans la catégorie « D » pour ces espèces (qui signifie complet et en plusieurs copies) 
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Afin d’avoir une vision plus globale de l’évolution de ces poissons cubains, les gènes de l’étude 

seront également cherchés chez trois autre espèces d’Ophidiiformes proches du genre 

Lucifuga : Carapus acus, Brotula barbata et Lamprologus exutus (Figure 50).  

 

 

 Construction de trois groupes de gènes 

 

 

Nous avons défini trois groupes de gènes à partir des connaissances acquises dans la littérature 

sur l’espèce modèle Danio rerio.  

 

 

1) Gènes de la photoréception 

 

 

Les gènes de la vision étudiés sont les gènes impliqués dans la cascade de phototransduction 

ou qui jouent un rôle dans le maintien de la transparence du cristallin (Figure 43). Seuls les 

gènes dont le domaine d’expression est limité à l’œil ont été sélectionnés. Cette vérification a 

été effectuée sur la base de donnée ZFIN (Ruzicka et al. 2019) qui regroupe les connaissances 

actuelles sur la fonction et l’expression des gènes chez le Danio rerio.  Cette restriction a pour 

objectif de limiter l’inclusion de gènes pléiotropes, c’est-à-dire des gènes qui ont une fonction 

autre que celle assurée dans l’œil, et qui de ce fait n’évolueront probablement pas de façon 

neutre, même chez une espèce vivant dans l’obscurité.  Cependant, bien que ces données chez 

le poisson-zèbre soient actuellement les meilleurs proxys disponibles, il est possible que le 

territoire d’expression de certains gènes ne soit pas identique chez toutes nos espèces d’intérêt. 

Le groupe de gène de la photoréception est également composé de toutes les opsines non-

visuelles, quel que soit leur domaine d’expression, car leur rôle est en principe uniquement 

dédié à la réception de lumière.  

 

Au total, ce groupe est composé de 95 gènes. 
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 Gènes du cycle circadien et gènes de la pigmentation 

 

 

Le groupe du cycle circadien est composé de 42 gènes (Figure 44) mais certains sont également 

impliqués dans la régulation du rythme biologique induits par d’autres zeitgebers, 

potentiellement présents dans les grottes. On s’attend alors à ce que la majorité de ces gènes 

soit toujours fonctionnelle chez les poissons cavernicoles.  

Le groupe de gènes de la pigmentation est composé de 257 gènes, jouant un rôle dans la 

différenciation des cellules pigmentaires mais également dans la production de mélanine (Lorin 

et al. 2018). Du fait que la pigmentation est un processus complexe impliquant de très nombreux 

gènes, il est délicat de définir un groupe de gènes de la pigmentation sans pléiotropie (Baxter 

et al. 2019). Chez l’humain, les maladies pigmentaires sont souvent associées à d’autres 

phénotypes et parmi les 128 gènes impliqués dans la pigmentations, 75% sont pléiotropes 

(Baxter et al. 2019). Ainsi, tout comme les gènes du cycle circadien, il est peu probable de 

trouver de nombreux pseudogènes chez les espèces cavernicoles dans ce groupe bien qu’elles 

aient perdu la pigmentation.  

 

 

 Méthodes et résultats de la recherche de pseudogènes  

 

 

1) Nombre de mutations perte de fonction et nombre de pseudogènes  

 

 

Nous avons utilisé les séquences nucléiques et protéiques du poisson-zèbre pour faire des blastn 

et tblastn (Altschul et al. 1990) contre les génomes cavernicoles et de surfaces étudiés, ce qui 

nous a permis d’identifier les régions où se trouvaient ces gènes chez ces espèces. Ces régions 

ont ensuite été extraites à l’aide du logiciel samtools (Li 2011). Les séquences et structures des 

gènes ont ensuite été prédites sur ces régions à l’aide d’Exonerate (Slater et Birney 2005). 
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Figure 52 : Méthodologie employée pour la recherche des gènes sur les génomes d’intérêt.  

 

 

Les gènes prédits ont alors été classés en trois catégories :  

- Gènes complets lorsque toute la séquence codante est trouvée intacte ; 

- Gènes incomplets lorsque seulement une partie du gène est trouvée ; 

- Pseudogènes lorsque le gène, complet ou incomplet, est trouvé avec une ou plusieurs 

mutations perte de fonction. 

 

Pour les espèces dont le génome n’est pas assemblé mais uniquement sous forme de courtes 

séquences (également appelées lectures), celles-ci ont été « mappées » avec le logiciel BWA (Li 

et Durbin 2009) contre le génome de l’espèce la plus proche pour trouver la séquence 

correspondante des gènes d’intérêt.  
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Une fois les gènes trouvés, les relations d’homologie entre ces derniers ont été confirmées en 

réalisant des arbres phylogénétiques. Ceci est d’autant plus nécessaire que certains gènes ont 

des séquences très similaires, et qu’il n’y a pas de discrimination possible lors des étapes de 

blast et d’exonerate. Par exemple, chez les espèces étudiées, les gènes parapinopsin-1 et 

parapinopsin-2 (deux opsines non-visuelles) partagent en moyenne 80% de similarité au niveau 

de leurs séquences protéiques. Lorsqu’on utilise un blast avec le gène parapinopsin-1 contre 

un génome, un des meilleurs résultats correspondra à la région contenant le gène parapinopsin-

2 et seul un arbre phylogénétique permettra de différencier ces deux gènes (Figure 52). Pour 

cette étape, les gènes ont d’abord été alignés avec MACSE (Ranwez et al. 2011), logiciel qui 

permet de retirer automatiquement les mutations perte de fonction des séquences, 

problématiques lors d’un alignement. Les phylogénies ont ensuite été calculées avec IQ-TREE 

(Nguyen et al. 2015) en maximum de vraisemblance avec le meilleur modèle de substitution 

trouvé par ModelFinder (Kalyaanamoorthy et al. 2017).  

 

a) Gènes incomplets 

 

Nous avons retrouvé respectivement 85 et 86 gènes de la photoréception dans les génomes du 

morphotype cavernicole et du morphotype de surface d’Astyanax mexicanus. Parmi les 85 

gènes du poisson cavernicole, 19 étaient incomplets avec des exons manquants. Ces parties 

absentes peuvent avoir pour origine de vraies délétions génomiques mais également une 

mauvaise qualité de l’assemblage du génome.  

Afin d’évaluer la proportion de ces deux facteurs, des amorces de PCR ont été réalisées dans 

les régions en bordure de ces exons potentiellement absents. Une amplification par PCR a 

ensuite été réalisée sur des échantillons d’ADN de poissons issus de l’élevage de l’équipe et 

avec des morphotypes de surface (Texas) ou cavernicoles (Pachón).  

Si ces PCR donnent une amplification de taille attendue de l’exon manquant chez les individus 

cavernicoles, cela signifie que celui-ci est en réalité présent et que son absence dans le génome 

est le résultat d’une erreur d’assemblage. Au contraire, s’il n’y a pas d’amplification avec 

l’ADN du morphotype cavernicole alors que l’amplification fonctionne avec celui du 

morphotype de surface, cela signifie que l’exon manquant est bien le résultat d’une délétion 

génomique.  
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Parmi 45 exons manquants répartis dans les 19 gènes incomplets, 36 ont été correctement 

amplifiés par PCR (amplicons de tailles attendues, et séquences confirmées par séquençage 

Sanger) chez les individus cavernicoles.  

 

Au contraire, 9 exons amplifiés chez des individus de surface, n’ont pas pu être amplifiés chez 

les individus cavernicoles (Figure 53). 

Ainsi, 80% des exons manquants semblent être des artefacts. En conséquence il a été décidé de 

ne pas tirer de conclusions quant au nombre de gènes manquants ou incomplets dans les 

génomes étudiés. Les nombres de pseudogènes qui seront décrits dans les sections suivantes 

correspondent donc à des sous-estimations des vrais nombres de gènes inactifs.  
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Figure 53 : Exons retrouvés ou non par PCR parmi les gènes incomplets du génome du 

morphotype cavernicole d'Astyanax mexicanus. 
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b) Photoréception 

 

 Characiformes 

 

Parmi les 85 gènes de la photoréception trouvés chez le morphotype cavernicole d’Astyanax 

mexicanus, 1 seul gène a été trouvé sous forme de pseudogène, pde6b, qui est interrompu par 

une délétion de 11 paires de base (décalage du cadre de lecture). Aucun pseudogène n’a été 

trouvé chez le morphotype de surface. pde6b n’avait pas été identifié pseudogénisé dans la 

littérature à cause d’une erreur d’annotation. Effectivement, lorsque l’on regarde ce gène dans 

la base de données Ensembl (ENSAMXG00000000290, Ensembl 93), le programme 

d’annotation automatique a inséré un intron d’une paire de base juste avant la délétion, 

rétablissant le bon cadre de lecture pour la suite du gène (Figure 54). 

 

 

Figure 54 : Mutation perte de fonction sur pde6b.  
A- Exon 22 de pde6b chez Astyanax mexicanus de surface et cavernicole. La région en 

rouge est délétée chez le cavernicole. B- Erreur d'annotation sur Ensembl . 

 

 

Des mutations au sein de cette phosphodiestérase sont associées à des maladies chez l’humain, 

dont l’héméralopie qui cause une difficulté accrue de la vision dans l’obscurité, et la rétinite 

pigmentaire. Celle-ci réduit également la vision dans l’obscurité ainsi que le champ de vision 

SurfaceCCATGATGGACCGAAACAAAGCAGCAGACCTTCCCAAGCTTCAGTGCGGTTTCATAGACTTCGTCTGCACTTTCGTCTACAAG

CCATGATGGACCGAAACAAAGCAGCAGACCTTCCCAAGCTTCAGTGCGGTTTCATAGACTTCGTCTGCACTTTCGTCTACAAG

A

B

Cavernicole
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(McLaughlin et al. 1993; Gal et al. 1994). Chez la souris, des mutations perte de fonction dans 

ce gène ont pour conséquence la dégénérescence des bâtonnets pendant le développement et en 

une absence totale de photorécepteurs à l’âge adulte (Farber et Lolley 1974; B. Chang et al. 

2002). L’effet de mutations sur ce gène chez le poisson-zèbre n’est pas encore connu, mais les 

données collectées sur l’humain et la souris suggèrent que pde6b pourrait jouer un rôle dans la 

dégénérescence de l’œil chez Astyanax mexicanus. 

Comme pour le gène Tas1r1 du panda géant cité précédemment, il est difficile de savoir si cette 

mutation est une cause directe de la dégénérescence des yeux ou si cette mutation n’est apparue 

qu’ensuite (le gène évoluant de façon neutre une fois les yeux dégénérés), renforçant le 

processus de dégénérescence. La présence de cette mutation perte de fonction a été confirmée 

par PCR, chez des individus d’élevage mais également avec des échantillons d’ADN 

d’individus de populations sauvages.  

 

Chez le piranha, Pygocentrus nattereri, un pseudogène a été trouvé parmi 90 gènes de la 

photoréception. Cette perte n’a probablement aucun impact sur la vision de cette espèce qui 

dispose de deux yeux fonctionnels, d’autant plus que le gène muté (lws1) est une des deux 

copies issues d’une duplication spécifique à cette espèce. Il est donc probable que la redondance 

fonctionnelle suite à cette duplication ait permis cette non-fonctionnalisation.  

 

 Ophidiiformes 

 

Chez Lucifuga dentata et Lucifuga gibarensis, 76 gènes de la photoréception ont été trouvés, 

en cohérence avec le nombre de gènes trouvés chez les Ophidiiformes de surface : 72 chez 

Carapus acus, 73 chez Lamprogrammus exutus et 75 chez Brotula barbata. Parmi ces 76 gènes, 

19 sont sous forme de pseudogènes chez L. dentata (25%) contre seulement 5 chez L. gibarensis 

(Tableau 3). Comme attendu, aucun pseudogène n’a été retrouvé chez B. barbata et C. acus et 

seulement un pseudogène est présent chez L. exutus. 

Parmi les pseudogènes notables chez Lucifuga dentata, nous retrouvons la cristalline alpha-A 

cryaa, pour laquelle il a été montré qu’une très forte réduction de son expression pourrait être 

impliquée dans l’apoptose du cristallin chez Astyanax mexicanus (Hinaux et al. 2015). 

L’inactivation d’une autre cristalline, dans la famille beta (crybb1) et avec une mutation dans 
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un site d’épissage chez L. dentata, est responsable de l’opacité du cristallin chez l’humain 

(Mackay et al. 2002). 

Il est également intéressant de noter que le gène rgr1 partage une mutation perte de fonction 

chez L. dentata et L. gibarensis (Tableau 3), indiquant que cette perte remonte à avant leur 

divergence depuis leur ancêtre commun le plus récent. Chez l’humain, l’apparition de mutations 

non-synonymes ou perte de fonction dans ce gène sont associées à la rétinite pigmentaire 

(Morimura et al. 1999), tout comme le gène gcap2 (Sato et al. 2005), également retrouvé sous 

forme de pseudogène chez les deux Lucifuga, mais dont la perte s’est faite indépendamment 

(mutations différentes).  

 

Afin de confirmer la non-fonctionnalisation des 19 pseudogènes chez Lucifuga dentata, nous 

avons généré et assemblé un transcriptome de cette espèce. Ce transcriptome est de très bonne 

qualité, avec 83% des gènes BUSCO trouvés complets, 9% trouvés fragmentés et seulement 

8% de gènes manquants. Les transcrits correspondants à ces 19 pseudogènes ont été recherchés 

dans ce transcriptome et parmi eux, 9 ont été trouvés avec les mêmes mutations perte de 

fonction que dans l’assemblage du génome, confirmant leur état de pseudogène. Les 10 autres 

gènes n’ont pas été trouvés dans le transcriptome, probablement parce que ces gènes sont 

principalement exprimés dans les yeux, structures absentes chez cette espèce. Il est également 

probable que des mutations se soient accumulées dans les promoteurs de ces gènes, empêchant 

ou réduisant leur transcription (Tableau 3).  

 

De plus, disposant des lectures génomiques pour les deux espèces de Lucifuga, il a été possible 

de calculer la couverture moyenne des mutations perte de fonction sur les pseudogènes, c’est-

à-dire le nombre de fois où la mutation a été séquencée. La grande majorité des mutations ont 

une très grande couverture (environ 100 pour la plupart) et sont à l’état homozygote. Deux 

mutations perte de fonction sont à l’état hétérozygote dans le gène gcap2 de Lucifuga gibarensis 

indiquant que chez cette espèce, le gène existe probablement sous la forme de deux allèles : un 

fonctionnel et un non fonctionnel (Tableau 3).  
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Tableau 3 : Couverture des mutations perte de fonction dans les gènes de la photoréception 

chez les deux espèces de Lucifuga.  
Les mutations en rouge ont été confirmées dans le transcriptome de Lucifuga dentata.   

 

 

 Percopsiformes 

 

Chez les deux espèces de Percopsiformes, Typhlichthys subterraneus et Percopsis 

transmontana, 62 et 69 gènes ont été trouvés dont 27 et 0 pseudogènes respectivement. 

L’espèce cavernicole T. subterraneus a donc près de 44% de ses gènes de phototransduction 

touchés par des mutations perte de fonction tandis que tous les gènes sont fonctionnels chez 

l’espèce de surface P. transmontana. 

De même chez la morue Gadus morhua, un Gadiiforme qui nous sert de groupe externe et chez 

qui parmi 79 gènes trouvés, aucun ne porte de mutations perte de fonction.  
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Parmi les pseudogènes trouvés chez T. subterraneus, on retrouve cryaa, comme chez Lucifuga 

dentata. On a donc ici un cas de convergence évolutive où deux espèces cavernicoles ont subi 

des mutations indépendantes sur le même gène, potentiellement impliqué dans la 

dégénérescence de l’œil. 

 

 Cichliformes 

 

Les génomes de Lamprologus lethops et Lamprologus tigripictilis n’étant disponibles que sous 

forme de lectures, celles-ci ont été « mappées » contre le génome de Neolamprologus pulcher, 

et un même nombre de gènes (79) a été trouvé chez ces trois espèces. Parmi ces 79 gènes, 3, 0 

et 2 sous sont forme de pseudogène chez l’espèce de profondeur Lamprologus lethops, et les 

espèces de surface L. tigripictilis et N. pulcher respectivement.  

 

De façon surprenante, N. pulcher a perdu les opsines lws1 et sws2, qui contiennent des 

décalages de cadre de lecture. L’impact de la perte de sws2 sur la vision de cette espèce est 

probablement mineur, ce gène étant présent en 2 copies chez ces espèces de Cichliformes.   

 

De la même façon que pour les Lucifuga, il a été possible de quantifier la couverture des 

mutations perte de fonction chez L. lethops. Le pseudogène tmt1a est touché par deux 

mutations, une à l’état homozygote et l’autre à l’état hétérozygote tandis que les autres 

mutations sont toutes à l’état homozygote (Tableau 4).  

 

 

Tableau 4 : Couverture des mutation perte de fonction sur les gènes de la photoréception 

chez Lamprologus lethops.  
DP4 : Nombre de lectures portant la mutation perte de fonction dans les deux sens de 

lecture suivi du nombre de lectures ne portant pas la mutation dans les deux sens de 

lecture. Un génotype 1/1 indique que la mutation est à l’état homozygote, et  0/1 indique 

que la mutation est à l’état hétérozygote.   
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Ces différentes mutations avaient déjà été rapportées dans la littérature (Aardema, Stiassny, et 

Alter 2020), dans laquelle un quatrième pseudogène, opn3, était également trouvé. En 

examinant de plus près ce gène, il s’est avéré que les auteurs de la publication avaient fait une 

erreur. La mutation rapportée se situe dans une région non-codante du génome 

(NW_006272062.1 :3187434), et sur un scaffold différent de celui correspondant vraiment au 

gène opn3 (NW_006272060.1).  

 

 Cypriniformes 

 

Les Sinocyclocheilus, tétraploïdes, ont environ deux fois plus de gènes que les autres espèces 

étudiées, avec 173, 171 et 169 gènes de la photoréception chez Sinocyclocheilus grahami, 

Sinocyclocheilus anshuiensis et Sinocyclocheilus rhinocerous respectivement. Après une 

duplication entière du génome, les paires de gènes produites sont appelées des ohnologues 

(d’après le généticien Susumu Ohno). Ici, une fonction sera donc considérée comme perdue 

seulement si les deux ohnologues sont trouvés sous forme de pseudogènes.  

Nous avons trouvé 18 et 32 pseudogènes respectivement chez S. grahami et S. rhinocerous, 

mais seulement une paire d’ohnologues est devenue non fonctionnelle chez ces deux espèces. 

Chez le poisson cavernicole S. anshuiensis, le nombre de pseudogènes est plus grand (48) et 7 

paires d’ohnologues sont non fonctionnelles.  

Par la présence de mutations perte de fonction communes entre ces espèces, nous savons que 2 

pseudogènes sont apparus avant la divergence de ces trois espèces depuis leur ancêtre commun 

le plus récent et 2 pseudogènes sont apparus avant l’ancêtre commun de S. grahami et S. 

anshuiensi mais après la séparation de S. rhinocerous. 

 

Ainsi, chez tous les organismes étudiés, la même tendance émerge : les poissons cavernicoles 

ont systématiquement une proportion de pseudogènes plus importante que les espèces de 

surface les plus proches, et les espèces semi-cavernicoles sont entre les deux. Les espèces 

cavernicoles qui ont perdu le plus de gènes sont T. subteranneus avec 40 % de pseudogènes 

suivi de L. dentata avec 25 % (Figure 55). 
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Figure 55 : Phylogénie des espèces étudiées avec les nombres de gènes et de pseudogènes de 

la photoréception trouvés.  

 

 

c) Cycle circadien 

 

Parmi les 42 gènes du cycle circadien, un seul pseudogène a été trouvé chez les espèces de 

surface : cry-dash contient un décalage du cadre de lecture chez L. tigripictilis, mais cette 

mutation est à l’état hétérozygote, signifiant qu’une version fonctionnelle du gène existe.  

 

Chez les poissons cavernicoles et semi-cavernicoles, 4 gènes existent sous forme inactivé : 

cry1b et cry2a, pour lesquels les deux paires d’ohnologues sont pseudogénisées chez S. 

rhinocerous, cry-dash avec les deux gènes ohnologues perdus chez S. rhinocerous et S. 

anshuiensisi, et per2 également perdu chez S. rhinocerous et chez le poisson cavernicole T. 

subterraneus. La Figure 56 indique le nombre de gènes et de pseudogènes trouvés chez chaque 

espèce.  
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Figure 56: Phylogénie des espèces étudiées avec les nombres de gènes et de pseudogènes du 

cycle circadien trouvés. 

 

 

La protéine cry-dash est impliquée dans la réparation des dommages sur l’ADN causés par les 

rayons ultra-violets de la lumière du soleil. Elle est elle-même dépendante de la lumière pour 

être active. Chez les poissons cavernicoles, l’inactivation de ce gène a été rapporté pour la 

première fois chez Phreatichthys andruzzii (Zhao et al. 2018). Cette espèce a également perdu 

le gène per2, probablement un facteur responsable de la perte du cycle circadien chez cette 

espèce (Ceinos et al. 2018).  

 

 

d) Pigmentation 

 

Chez le morphotype cavernicole d’A. mexicanus, deux pseudogènes dont un déjà rapporté dans 

la littérature ont été trouvés parmi 249 gènes de pigmentation : mc1r et tyrp1a (Figure 57). 

Bien que non fonctionnel chez A. mexicanus, oca2 n’est pas considéré dans notre étude car ce 

gène est tronqué par une grande délétion génomique, et non par une des mutations perte de 
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fonction étudiées. Or, comme mentionné auparavant, la qualité des génomes étant très variable 

dans cette étude, ces délétions n’ont pas été prises en compte dans nos analyses (Figure 53).  

La perte de oca2 est suffisant à faire perdre la pigmentation chez cette espèce car son 

inactivation par manipulation génétique chez le morphotype de surface produit des individus 

albinos (Klaassen et al. 2018). Par ailleurs, cette perte de fonction pourrait avoir un avantage 

sélectif. Effectivement, ce gène est impliqué dans la voie de synthèse de la mélanine à partir de 

la molécule L-tyrosine, qui est également une molécule nécessaire pour la production de 

neurotransmetteurs (catécholamines). En l’absence d’oca2, il n’y a plus de production de 

mélanine et le niveau de L-tyrosine s'accroît, augmentant la production de catécholamines. 

Celles-ci joueraient alors un rôle dans les changements comportementaux observés chez le 

morphotype cavernicole, tels que la perte du sommeil et l’augmentation du stress (Bilandžija et 

al. 2018), qui semblent être avantageux dans les grottes.  

Les conséquences des pertes de mc1r et tyrp1a dans la perte de pigmentation restent floues, 

étant donné que mc1r est dupliqué chez cette espèce avec une copie fonctionnelle qui existe 

toujours chez le morphotype cavernicole. De plus, la réduction de l’expression de tyrp1a chez 

le poisson-zèbre n’a aucun impact, du moins visible, sur son phénotype (Krauss et al. 2014). 

 

Une très faible proportion de pseudogènes a été trouvée chez les poissons cavernicoles cubains, 

avec respectivement 8 et 7 pseudogènes chez L. dentata et L. gibarensis (parmi 237 gènes) 

(Figure 57). Tout comme le gène de la photoréception rgr1, le gène de la pigmentation 

adamts20 a subi une mutation perte de fonction avant leur MRCA, tandis que deux autres gènes, 

smtla et myo7ab ont été perdus indépendamment chez ces deux espèces. Il est très intéressant 

de noter la perte des gènes trpm1a et trpm1b, pseudogénisés chez L. dentata. La mutation de 

l’orthologue de ces gènes (TRPM1) chez l’humain provoque une cécité nocturne, également 

appelée syndrome d’Oguchi (Audo et al. 2009). Cela souligne le caractère pléiotrope du groupe 

de gènes de la pigmentation, avec ici des gènes impliqués dans la vision et dans la pigmentation 

évoluant de façon neutre puisque ces deux caractères sont perdus.   

 

Parmi 484, 487 et 490 gènes de la pigmentation trouvés chez S. grahami, S. rhinocerous et S. 

anshuiensis respectivement, seulement 15, 35 et 28 pseudogènes ont été trouvés (Figure 57). 

Tandis qu’aucune paire d’ohnologues n’est perdue chez le poisson de surface S. grahami, il a 

été observé que les deux mêmes paires ont été perdues indépendamment chez S. rhinocerous et 
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S. anshuiensis (gch2 et pmelb). Avec seulement 3%, 6% et 7% de pseudogènes chez ces trois 

espèces, ces gènes sont ceux dont la proportion de rétention est la plus importante après la 

duplication entière du génome (comparé à 10%, 19% et 28% pour les gènes de la vision et 6%, 

18% et 11% pour les gènes du cycle circadien). La même tendance a été observée chez les 

salmonidés29, qui sont également tétraploïdes, et chez qui les gènes impliqués dans la 

pigmentation ont les plus forts taux de rétention (Lorin et al. 2018).  

 

 

 

 

Figure 57 : Phylogénie des espèces étudiées avec les nombres de gènes et de pseudogènes de 

la pigmentation trouvés. 

 

 

Enfin, chez les deux poissons troglomorphes L. lethops et T. subterraneus, un et deux gènes 

sont impactés respectivement par des mutations perte de fonction (sur un total de 222 et 218 

gènes de la pigmentation trouvés, Figure 57). On retrouve, encore une fois, l’apparition de 

pertes indépendantes chez plusieurs poissons cavernicoles, notamment avec oca2 qui a perdu 

                                                 

29 Les gènes de la pigmentation montrent également un plus fort taux de rétention suite à la duplication du génome 

partagée par les téléostéens (TGD) 
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son codon start chez L. lethops (gène également perdu chez A. mexicanus) et trpm1b qui est 

touché par trois décalages du cadre de lecture et un codon stop prématuré chez T. subterraneus 

(gène également perdu chez L. dentata). De façon surprenante, l’espèce chez qui le nombre de 

pseudogènes de la pigmentation est le plus grand est une espèce de surface, la morue de 

l’Atlantique Gadus morhua, avec 11 gènes impactés par des mutations perte de fonction parmi 

221 gènes.  

 

 

2) Nombre de mutations perte de fonction et leur distribution 

 

 

Chez les espèces étudiées, un total de 134 codons stop prématurés, 199 décalages du cadre de 

lecture (répartis en 121 délétions et 78 insertions), 6 pertes de codon stop, 16 pertes de codon 

start et 43 mutations sur des sites d’épissage ont été observés.  

 

a) Distribution de la taille des indels 

  

La grande majorité des décalages du cadre de lecture (frameshifts) est le résultat de délétions 

ou d’insertions (= indels) d’une ou deux bases, et dans de rares cas, ceux-ci ont des tailles plus 

grandes. La plus grande délétion trouvée mesure 83 paires de bases dans le gène de la 

pigmentation zic2b chez S. rhinocerous, tandis que la plus grande insertion, de 20 paires de 

bases, est trouvée chez S. anshuiensis dans l’opsine non-visuelle opn7b (Figure 58). 

L’observation d’un plus grand nombre de délétions que d’insertions et d’une telle distribution 

de leurs tailles est cohérente avec les observations rapportées dans la littérature (Fan et al. 2007; 

Miles et al. 2016). 
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Figure 58 : Distribution de la taille des insertions ou délétions provoquant un décalage du 

cadre de lecture (=frameshift) chez les espèces étudiées. 

 

 

b) Fréquence théorique de chaque type de mutation perte de fonction 

 

Il est possible de calculer la fréquence théorique attendue des mutations perte de fonction. 

Effectivement, le code génétique est composé de 64 codons, 61 codant pour des acides aminés 

et les trois restants signalant l’arrêt de la traduction (TGA, TAG ou TAA). Sur 549 mutations 

possibles (61 codons x 9 mutations possible par codon), 23 transforment un codon codant pour 

un acide aminé en codon stop. Cela représente 4% des mutations, en considérant que chaque 

codon est présent à la même fréquence et qu’il y a autant de transitions que de transversions30. 

Bien sûr, en réalité, dans les différents gènes et espèces étudiées, ces deux hypothèses ne sont 

pas vérifiées. Avec un taux de transition/transversion moyen observé chez nos espèces de 2,531, 

                                                 

30 Transition : mutations d’une purine à une autre ou d’une pyrimidine à une autre (C  T ou A  G) 

   Transversion : autres mutations  
31 Calculé avec le programme PAML (Z. Yang 2007) 
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et en prenant en compte la fréquence des codons dans les séquences des gènes de la vision, du 

cycle circadien et de la pigmentation, la fréquence théorique d’apparition d’un codon stop est 

environ 10% plus faible, soit 3,6% des mutations.  

Avec un taux de mutation par site égal à µ, le taux de mutation vers un codon stop est donc 

µ𝑆𝑇𝑂𝑃 =   0,036µ . 

Il n’existe pas de taux de mutation théorique pour l’apparition d’insertions ou de délétions 

provoquant un décalage du cadre de lecture chez les vertébrés, car leur probabilité d’apparition 

semble dépendre fortement du contexte génomique. Une étude de 2008 sur les petites insertions 

et délétions chez des espèces de drosophiles et chez des primates ont montré que le taux 

d’apparition de celles-ci pouvait varier d’un facteur 100 en fonction de la séquence (Tanay et 

Siggia 2008). Ainsi, la fréquence théorique d’apparition de décalages du cadre de lecture chez 

nos espèces est directement calculée à partir des observations, et liée au nombre de codons stop 

prématurés. Avec 𝑁𝑓 = Nombre de décalages du cadre de lecture observés et 𝑁𝑠 = Nombre de 

codon stop prématurés observés, on a µ𝑓𝑟𝑎𝑚𝑒𝑠ℎ𝑖𝑓𝑡 =   
𝑁𝑓

𝑁𝑠
µ𝑆𝑇𝑂𝑃 =  

𝑁𝑓

𝑁𝑠
0,036µ = 0,05µ . 

 

Le taux de perte du codon d’initiation (ATG, également appelé codon start) dépend uniquement 

du nombre de gènes et de leur longueur cumulée. Effectivement, toutes les mutations sur ce 

codon provoquent sa disparition, et ce dernier ne représente que trois sites parmi tous les sites 

du gène. Ainsi, avec 𝑁𝑔 = Nombre de gènes et L = longueur cumulée des gènes, ce taux est 

µ𝑝𝑒𝑟𝑡𝑒_𝑠𝑡𝑎𝑟𝑡  =
3𝑁𝑔

𝐿
µ =  

3 x 7431

12385000
µ = 0,0018µ . 

Le taux de perte de codon de terminaison (TAG, TAA ou TGA) est un peu plus faible, car une 

mutation dans un codon stop peut amener un autre codon stop (Par exemple, un TAG peut se 

transformer en TAA avec une seule mutation). Ainsi, avec 9 mutations possibles par codon, 27 

mutations sont possibles sur les trois codons de terminaison. Quatre de ces mutations 

transforment un codon stop en un autre, résultant en 24 mutations sur 27 (0,89) possibles pour 

faire disparaître ce dernier. Cela amène l’équation suivante µ𝑝𝑒𝑟𝑡𝑒_𝑠𝑡𝑜𝑝  = µ𝑝𝑒𝑟𝑡𝑒_𝑠𝑡𝑎𝑟𝑡   x 
24

27
 =

0,0016µ . 

 

Quatre sites d’épissages étant présents par intron, le taux d’apparition d’une mutation sur un de 

ces sites dépend du nombre d’introns dans les gènes et de la taille cumulée de ces séquences.  
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Avec 𝑁𝑖 = Nombre cumulé d’introns dans les gènes étudiés, on obtient µ𝑠𝑖𝑡𝑒_𝑒𝑝𝑖𝑠𝑠𝑎𝑔𝑒  =
4𝑁𝑖

𝐿
µ =

4 x 68117

12385000
µ = 0,022µ . 

 

Avec ces différents taux de mutation perte de fonction, on s’attend à trouver 32% de codons 

stop prématurés, 45% de décalages du cadre de lecture, 20% de mutations sur un site d’épissage, 

1,6% de pertes de codon start et 1,4% de pertes de codon stop. Cette distribution théorique (et 

bien que la proportion relative de décalages du cadre de lecture par rapport à celle des codons 

stop prématurés soit celle observée par construction) est très similaire à la distribution observée 

(Figure 59). 

 

 

 

 

Figure 59 : Fréquences observées et théoriques des mutations perte de fonction étudiées.  
Pour la répartition théorique, la différence n’est pas faite entre délétions et insertions, 

ces deux catégories étant additionnées dans le groupe des frameshifts.  
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c) Position relative des mutations perte de fonction le long des 

séquences 

 

 

La répartition des mutations perte de fonction le long des séquences doit être examinée afin de 

vérifier que celles-ci ne sont pas regroupées à l’extrémité 3’ des gènes, où leur impact 

fonctionnel pourrait être faible. La méthode pour étudier si ces mutations sont bien placées au 

hasard le long des séquences est inspirée d’une étude sur l’insertion des introns dans les gènes 

au cours de l’évolution (Lynch et Kewalramani 2003). Celle-ci consiste à calculer la taille 

effective des segments de gènes séparés par les introns, ou par les mutations dans notre étude. 

La taille effective 𝑁𝑠 de ces segments est :  𝑁𝑠 =  
1

∑ 𝑆𝑖
2𝑛

𝑖=1

  avec 𝑛 = nombre de segments séparés 

par 𝑛 -1 mutations et 𝑆𝑖= taille du segment i. Les gènes étant de différentes tailles, les positions 

relatives des mutations dans les séquences ont été calculées (position de la mutation / taille du 

gène). Ainsi la somme de 𝑆𝑖 pour chaque gène est égale à un. Si toutes les mutations sont 

réparties de manière uniforme le long des gènes, tous les segments auront la même taille 
1

𝑛
, 

donnant 𝑁𝑠 = 𝑛 (Figure 60, A). En revanche, si les mutations sont très regroupées à une 

extrémité du gène, un segment aura une taille proche de 1 tandis que les autres auront des tailles 

proches de 0, donnant 𝑁𝑠 = 1 (Figure 60, B).  
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Figure 60 : Distribution théorique des tailles effectives de segmentation issues de 100 000 

simulations, où 60 mutations sont réparties au hasard le long des séquences. 
 Les barres rouges représentent la taille effective de segmentation observée dans 

différents scénarios : A- Répartition uniforme des mutations le long des gènes B- 

Répartition regroupée à la fin des gènes C- Répartition observée des mutations  perte de 

fonction dans les gènes de la photoréception des espèces cavernicoles diploïdes 32.  

 

 

Afin d’obtenir la distribution théorique de la taille effective de la segmentation 𝑁𝑠 lorsque des 

mutations sont réparties au hasard le long des gènes, 100 000 simulations de répartition au 

hasard ont été réalisées, avec le même nombre de mutations que le nombre observé. Cela a 

permis de montrer que chez les espèces et gènes étudiés, les mutations perte de fonction sont 

                                                 

32 Les mutations des autres espèces de l’étude ne sont pas prises en compte pour une question de lisibilité du 

graphique. De plus, les pertes de codon start ou pertes de codon stop ne sont pas prises en compte, car localisées 

aux extrémités des gènes de par leur nature.  
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bien réparties au hasard dans les séquences, le 𝑁𝑠 observé étant au centre de la distribution des 

𝑁𝑠 simulés (Figure 60, C).  

 

 

 Gènes mutés dans les trois groupes 

 

 

Afin de compléter notre jeu de données, nous avons collecté les résultats d’analyses par gènes 

candidats dans la littérature sur d’autres espèces cavernicoles. L’orthologue du gène rh1.1 est 

inactivé, de façon indépendante, chez plusieurs espèces d’Amblyopsidae cavernicoles (ordre 

des Percopsiformes), notamment chez Troglichtys rosae, Amblyopsis spelaea et, comme le 

confirme notre analyse génomique, chez Typhlichthys subterraneus (Niemiller et al. 2013).  

Chez Phreatichthys andruzzii, les opsines non-visuelles opn4m1, opn4m2 et tmt3a sont 

inactivées, ainsi que les gènes du cycle circadien cry-dash et per2 (Cavallari et al. 2011; Kumar 

2017; Haiyu Zhao et al. 2018) . Enfin, le gène de la pigmentation mc1r est pseudogénisé chez 

Oreonectes daqikongensis (Liu et al. 2019).  
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Parmi les 257 gènes de la pigmentation recherchés, seulement 18 sont touchés par des mutations 

perte de fonction chez les différents organismes cavernicoles (Figure 61), soit 7%. De plus, une 

perte récurrente des mêmes gènes est observée, avec 6 de ces gènes perdus indépendamment33 

chez différents poissons cavernicoles. Ces deux constatations semblent confirmer l’hypothèse 

que la grande majorité des gènes de ce groupe sont maintenus par sélection, même chez des 

organismes dépigmentés, dû à leur pléiotropie. Ainsi, seule une sous-partie de ces gènes peut 

être perdue, ce qui explique que les mêmes pseudogènes sont observés de façon récurrente.  

 

                                                 

33 adamts20 n’est pas compté dans les six gènes car uniquement perdu dans l’ancêtre commun de L. dentata et L. 

gibarensis. 

Génomes étudiés Littérature

Pseudogène chez : 

Photoréception (95) Pigmentation (257)

Cycle circadien (42)

Cônes BatônnetsCônes/ 
Batônnets

Autres types  
de cellules

Figure 61 : Groupes de gènes étudiés et pseudogènes observés chez les espèces cavernicoles. 
 (A) Gènes de la photoréception. (B) Gènes du cycle circadien. (C) Gènes de la pigmentation. 

Le nombre de gènes chez le poisson-zèbre est indiqué entre parenthèse pour les trois groupes. 

Chaque carré représente un gène, à l’exception de rpe65b/c qui représente une duplication 

spécifique au poisson-zèbre. De plus, les gènes rh2 sont en 4 copies chez le  poisson-zèbre 

contrairement aux autres espèces chez qui il n’existe qu’une copie, et le gène opn6a est 

dupliqué chez certains poissons étudiés. Les gènes sont colorés en fonction de l’espèce chez 

qui ils sont retrouvés sous forme de pseudogène. Un gène no n coloré n’est jamais retrouvé 

inactivé chez ces espèces.   
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Dans le groupe des gènes du cycle circadien, uniquement 4 pseudogènes, répartis dans deux 

familles ont été trouvés (familles des cryptochromes et period, Figure 61), et ces deux familles 

ont une expression induite par la lumière (Figure 44). De la même manière que pour le groupe 

de la pigmentation, il semble que seulement une sous partie de ces gènes ait la possibilité d’être 

perdue, avec la perte indépendante de cry-dash et per2 chez trois espèces cavernicoles. De 

façon surprenante, il semble ne pas y avoir de corrélation entre le niveau de régression de la 

vision et la perte des gènes du cycle circadien, étant donné que S. rhinocerous, qui possède 

toujours des yeux fonctionnels, est l’espèce ayant perdu le plus de gènes (4), indiquant une 

perte probable de son cycle circadien.  

Il faut néanmoins souligner que les opsines non-visuelles, dans le groupe des gènes de la 

photoréception, jouent également un rôle majeur dans le cycle circadien. Leurs pertes chez les 

différents organismes peuvent donc également avoir un impact sur ce cycle. Cela est notamment 

connu pour le gène tmt3a, impliqué dans la perte du cycle circadien chez P. andruzzii et qui est 

également perdu chez L. gibarensis (qui est, comme S. rhinocerous, équipé de petits yeux). 

 

Au contraire des groupes de gènes précédents, dans le groupe des gènes de la photoréception, 

il y a un nombre important de gènes qui ont été perdus chez au moins une espèce : 46 gènes sur 

95, ce qui représente un peu plus de 48% (Figure 61). Une grande hétérogénéité du nombre de 

gènes inactivés existe au sein des différents poissons cavernicoles étudiés. Il ne semble pas y 

avoir de corrélation directe entre le nombre de pseudogènes et la régression de l’œil. Par 

exemple, chez le poisson semi-cavernicole L. gibarensis, 5 pseudogènes ont été trouvés tandis 

que le poisson sans yeux et cavernicole A. mexicanus possède uniquement 1 pseudogène. Il faut 

souligner que de nombreux gènes, incluant des gènes de développement qui ne sont pas présents 

dans les trois groupes étudiés, peuvent potentiellement être responsables de la dégénérescence 

de l’œil.   

Ainsi, une fois les grottes colonisées par une espèce, la vitesse à laquelle celle-ci va perdre ses 

yeux va dépendre d’un processus aléatoire : une espèce pourra accumuler plusieurs 

pseudogènes de la vision sans que ces dernières ne provoquent une perte de structure, tandis 

que les premières mutations chez une autre espèce pourront provoquer cette perte.  

De plus, bien que nous fassions l’hypothèse de neutralité, il est possible que les premières 

mutations impliquées dans la perte de l’œil se fixent dans les populations cavernicoles par 

sélection naturelle. Effectivement, la présence de l’œil est très coûteuse en énergie (Moran, 
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Softley, et Warrant 2015). A l’exception de quelques gènes dans le groupe de photoréception, 

l’inactivation de ces derniers ne devrait cependant pas impliquer la dégénérescence des yeux, 

leur rôle étant surtout dans la phototransduction ou le relais du signal et non dans la mise en 

place de structures ou leur maintien.  

 

La pseudogénisation de presque la moitié des gènes de ce groupe soulève la question de savoir 

si les gènes non mutés sont des gènes avec des effets pléiotropes non-connus, les rendant 

essentiels même chez les poissons cavernicoles, ou si l’absence de mutations perte de fonction 

dans ces derniers est seulement la conséquence d’un manque de temps d’évolution, leur 

apparition et fixation étant un processus stochastique. La première hypothèse est peu probable 

car ce groupe de gènes a été établi de façon à éviter la pléiotropie, et de nombreux gènes qui ne 

sont pas retrouvés sous forme de pseudogènes sont sous-exprimés voire pas exprimés du tout 

chez certains poissons cavernicoles. Cela peut être une marque d’inactivation ou tout du moins 

d’un début d’inactivation de ces gènes, sans mutations dans les séquences codantes mais 

probablement dans des régions régulatrices (Tableau 5).  
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Gène Espèces cavernicoles Références 

lws1 P.mexicana, S. tileihornes, A.mexicanus (Tobler et al. 2010), (Meng, 

Zhao, et al. 2013), (Simon et al. 

2019) 

sws1 P.mexicana, S. tileihornes (Tobler et al. 2010), (Meng, 

Zhao, et al. 2013) 

sws2 A.mexicanus (Simon et al. 2019) 

rh1.1 A.mexicanus, S.tileihornes, S. anophtalmus (Simon et al. 2019), (Meng, 

Zhao, et al. 2013), (Meng, 

Braasch, et al. 2013) 

rh2 P.mexicana (Tobler et al. 2010) 

rgr1 A.mexicanus (Simon et al. 2019) 

rgr2 A.mexicanus (Simon et al. 2019) 

exorh A.mexicanus (Simon et al. 2019) 

gnat1 A.mexicanus, S. anophtalmus (Gross et al. 2013), (Meng, 

Braasch, et al. 2013) 

gnat2 A.mexicanus, S. anophtalmus (Gross et al. 2013), (Meng, 

Braasch, et al. 2013) 

arr3a A.mexicanus (Gross et al. 2013) 

cryba2a A.mexicanus (Gross et al. 2013) 

crybgx A.mexicanus (Hinaux et al. 2015) 

cryaa A.mexicanus (Hinaux et al. 2015) 

crygm5 A.mexicanus (Hinaux et al. 2015) 

 

Tableau 5 : Gènes sous-exprimés chez une ou plusieurs espèces de poissons cavernicoles.  
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Afin de vérifier la seconde hypothèse, à savoir que la totalité ou la quasi-totalité des gènes du 

groupe de la photoréception évoluent de façon neutre mais n’ont pas eu le temps d’accumuler 

des mutations perte de fonction, nous avons étudié plus en détail le mode d’accumulation de 

celles-ci chez les poissons cavernicoles diploïdes.  

 

 

 Estimation du nombre de gènes neutres à partir du nombre de mutations perte 

de fonction et du nombre de pseudogènes 

 

 

1) Répartition des mutations perte de fonction 

 

 

La première méthode utilisée afin d’estimer le nombre de gènes de photoréception évoluant de 

façon neutre est basée sur le nombre et la répartition des mutations perte de fonction observés.  

Soit N un nombre de gènes évoluant de façon neutre au sein d’un groupe de gènes G, N gènes 

pourront accumuler des mutations perte de fonction tandis que G-N gènes n’auront jamais ce 

type de mutation (G-N gènes sous sélection purificatrice). En faisant l’hypothèse que chaque 

gène a la même longueur et que toutes les séquences neutres ont un même taux de mutation, 

une mutation perte de fonction aura une chance 1/N d’apparaitre sur chacun d’eux. Ainsi, la 

probabilité qu’un gène contienne X mutations perte de fonction est calculée comme suit, avec 𝑚 

= nombre total de mutations perte de fonction. 

 

𝑃(𝑋 = 𝑖) =  
𝑁

𝐺
 ( 1 − 

1

𝑁
)

𝑚

+ 
𝐺 − 𝑁

𝐺
       𝑠𝑖 𝑖 = 0 

 

𝑃(𝑋 = 𝑖) =  
𝑁

𝐺
 

𝑚!

𝑖! (𝑚 − 𝑖)!
 ( 

1

𝑁
)

𝑖

( 1 −  
1

𝑁
)

𝑚−𝑖

     𝑠𝑖 𝑖 ≠ 0 

 

Cependant, en réalité, les gènes ont des tailles et des nombres d’introns différents. Les plus 

petits gènes sont gngt2a et gngt2b qui ne font que 210 paires de bases, tandis que le plus grand 

gène est gc3 avec 3531 paires de bases, soit presque 17 fois plus. De même, certains gènes 
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n’ont qu’un seul exon comme opn4m2 ou rh1, alors que pde6b et pde6c en ont 22. Ceux-ci ont 

donc des probabilités d’être touchés par des mutations très différentes. Pour prendre en compte 

cette hétérogénéité, des simulations ont été réalisées. Celles-ci consistent simplement à 

distribuer de façon aléatoire 𝑚 mutations perte de fonction sur N gènes pris au hasard parmi G 

gènes, avec une probabilité de mutation qui tient compte de la taille du gène et du nombre 

d’introns. En réalisant un grand nombre de simulations, il est alors possible d’avoir une 

distribution théorique de la répartition des mutations sur les gènes que l’on pourra comparer à 

la répartition observée. Le but sera alors de faire varier N et d’estimer sa valeur la plus probable 

en comparaison avec les observations. Chez une espèce cavernicole, N se situe entre le nombre 

de pseudogènes (qui est le nombre minimal de séquences qui peuvent accumuler des mutations 

perte de fonction) et G.  

 

Étant donné que les espèces du genre Sinocyclocheilus sont tétraploïdes et ont donc accumulé 

des mutations depuis la duplication du génome et non uniquement depuis la vie cavernicole, 

elles ne seront pas utilisées. Par ailleurs, le très petit nombre de mutations chez le morphotype 

cavernicole d’Astyanax mexicanus et chez l’espèce Lamprologus lethops ne permet pas non 

plus l’application de cette méthode chez ces organismes.  

 

Chez les poissons cavernicoles L. dentata et T. subterraneus, 22 et 43 mutations perte de 

fonction sont réparties au sein de 19 et 27 pseudogènes respectivement (Tableau 6). Chez le 

poisson semi-cavernicole L. gibarensis, 7 mutations sont réparties au sein de 5 pseudogènes 

(Tableau 6).  

 

 

 

 

Nombre de mutations perte de fonction  

0 1 2 3 4 5 Total 

 

Espèce 

L. dentata 57 16 3 0 0 0 76 

L. gibarensis 71 3 2 0 0 0 76 

T. subterraneus 35 17 7 1 1 1 62 

Tableau 6 : Répartition des mutations perte de fonction chez les poissons cavernicoles L. 

dentata et T. subterraneus et chez le poisson semi-cavernicole L. gibarensis. 

 Le tableau indique le nombre de gènes sans ou avec 1 à 5 muta tions. 
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Pour chaque espèce, 10 000 simulations ont été réalisées pour chaque valeur de N, dans une 

gamme allant du nombre de pseudogènes observés jusqu’à G (nombre total de gènes).  

 

 

 

Figure 62 : Distributions observées et simulées du nombre de mutations perte de fonction par 

gènes chez les poissons cavernicoles. 
 A- T. subterraneus et B- L. dentata. Les lignes rouges correspondent aux valeurs 

observées. Les histogrammes correspondent aux simulations, avec N variant dans une  

gamme de 27 à 62 pour T. subterraneus ou de 19 à 76 pour L. dentata.  
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Chez les deux poissons cavernicoles, la même tendance est observée : les simulations qui se 

rapprochent le plus de la distribution observée sont celles où N est proche du nombre total de 

gènes (Figure 62), c’est-à-dire proche de 62 pour T. subterraneus et proche de 76 pour L. 

dentata. 

 

Au contraire, chez L. gibarensis, on observe une tendance inverse, où la distribution observée 

est plus proche des simulations lorsque N reste relativement petit, entre 5 et 16 (Figure 63).  

Dans ce cas, le nombre de mutations étant petit, cette conclusion doit être considérée avec 

prudence. Il apparait tout de même que la plupart, sinon tous, les gènes de la photoréception 

seraient dispensables chez un poisson aveugle, mais seulement une petite fraction chez un 

poisson avec de petits yeux fonctionnels. 

 

 

Figure 63 : Distribution observée et simulée du nombre de mutations perte de fonction par 

gènes chez le poisson semi-cavernicole L. gibarensis. 
 Les lignes rouges correspondent aux valeurs observées. Les histogrammes 

correspondent aux simulations, avec N variant dans une gamme allant de 5 à 76.  
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2) Comparaison des pseudogènes de L. dentata et T. subterraneus. 

 

 

Si tous les gènes de la photoréception évoluent de façon neutre chez ces espèces aveugles, 

comme suggéré par les résultats ci-dessus, et qu’on ne prend pas en compte les différences en 

termes de tailles de ces gènes, il est possible de calculer le nombre attendu de pseudogènes en 

commun entre L. dentata et T. subterraneus par le simple fait du hasard. Soit 𝐸 le nombre de 

pseudogènes en commun, 𝑃𝑇𝑠  la proportion de pseudogènes chez T. subterraneus, 𝑃𝐿𝑑 la 

proportion de pseudogènes chez L. dentata et 𝐼 le nombre de gènes en commun retrouvé chez 

L. dentata et T. subterraneus (= 58, Figure 64).  

 

𝐸 =  𝑃𝑇𝑠  ×  𝑃𝐿𝑑   ×  𝐼 

 

𝐸 =  
27

62
 ×  

19

76
  ×  58 = 6,3 

 

D’après ce calcul élémentaire, on observe plus de pseudogènes en commun entre les deux 

espèces (10) que ce qui est attendu (6) si tous les gènes évoluent de façon neutre (Figure 64). 

Afin d’avoir un modèle plus réaliste, 10 000 simulations ont été réalisées dans lesquelles des 

mutations sont produite au hasard dans les gènes des deux espèces cavernicoles. Dans celles-

ci, les tailles des gènes et leur nombre d’introns peuvent être pris en compte. Cela est suivi d’un 

comptage du nombre de pseudogènes partagés (𝐸). Il est ensuite possible de calculer la 

probabilité d’obtenir chaque valeur de 𝐸 entre 0 et 14, 14 étant le nombre de pseudogènes chez 

L. dentata parmi les 58 gènes retrouvés en commun chez les deux espèces (Figure 64).  

 

Dans le cas où ni la taille des gènes, ni leur nombre d’intron est pris en compte dans les 

simulations, la plus grande probabilité est observée pour 6 pseudogènes en commun, en 

cohérence avec le calcul ci-dessus (Figure 64). En prenant en compte uniquement les tailles de 

gènes ou les tailles de gènes et le nombre d’introns, ce maximum est de 7. Avec ce dernier 
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modèle, plus réaliste, la probabilité d’observer 10 pseudogènes en commun est assez faible 

(0,06) mais se situe au-dessus du seuil de 5% (Figure 64).  

 

Les résultats des différentes simulations, que ce soit pour la répartition des mutations perte de 

fonction ou pour le nombre de pseudogènes en commun, convergent vers une même tendance : 

il semble probable que la majorité des gènes de la photoréception, si ce n’est pas tous, peuvent 

être inactivés chez les poissons cavernicoles aveugles. 

 

 

Figure 64 : Nombre de gènes et pseudogènes en commun entre L. dentata et T. subterraneus. 
 A- Nombre de gènes retrouvés uniquement chez L. dentata et T. subterraneus ou 

retrouvés en commun. B- Nombre de pseudogènes partagés ou non chez L. dentata et T. 

subterraneus parmi les 58 gènes en commun C- Résultats de 10 000 simulations de 

pseudogénisation au hasard, avec une même probabilité de mutation sur chaque gène 

ou avec une probabilité différente en fonction  de la taille en paires de bases et du 

nombre d’introns.  
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 Estimation de la neutralité à l’aide du dN/dS  

 

Les mutations perte de fonction ne représentant qu’une petite partie de toutes les mutations, 

nous nous sommes aussi intéressés aux mutations synonymes et non-synonymes, en essayant 

tout d’abord d’estimer des valeurs de dN/dS à l’aide du programme PAML (Yang 2007).  
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Le dN/dS 

Également appelée Ka/Ks, le dN/dS permet d’estimer la pression de sélection agissant 

sur un gène. Si la différence de probabilité entre transition et transversion n’est pas 

prise en compte, le code génétique implique que 25 % des mutations sont synonymes. 

Celles-ci ne provoquent pas de changement d’acide aminé, et sont donc des mutations 

neutres. Les autres mutations sont des mutations non-synonymes, sur lesquelles la 

sélection va agir afin de les faire disparaître si elles sont désavantageuses (sélection 

négative), ou de les fixer dans la population si elles sont avantageuses (sélection 

positive).  

 

Le dN/dS est le rapport entre le nombre de substitutions non-synonymes par sites non-

synonymes et le nombre de substitutions synonymes par sites synonymes. Si le gène 

évolue sous sélection purificatrice, il y aura peu de substitutions non-synonymes et le 

dN/dS sera inférieur à 1. Au contraire, si le gène évolue sous sélection positive, il y 

aura un excès de substitutions non-synonymes et le dN/dS sera supérieur à 1. Dans le 

cas où un gène évolue de façon neutre, les mutations non-synonymes auront la même 

chance de se fixer ou de disparaître que les mutations synonymes, donnant un dN/dS 

égal à 1.  

 

Chez un organisme donné, si les mutations synonymes sont réellement neutres, le dS 

devrait être proportionnel au taux de mutation, et sa valeur devrait être la même pour 

tous les gènes. Plusieurs limitations à l’utilisation du dN/dS existent : par exemple, 

l’apparition de mutations adjacentes sur le même codon va potentiellement impliquer 

une pression de sélection sur une mutation synonyme par liaison avec une mutation 

non-synonyme, engendrant une corrélation entre le dN/dS et le dS (Stoletzki et Eyre-

Walker 2011). 
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Le taux de divergence nucléotidique des séquences codantes entre les espèces cavernicoles et 

les espèces de surface les plus proches étant très faible (0,9 % entre les deux espèces de 

Lucifuga ; 0,2 % entre les deux morphotypes d’Astyanax mexicanus et les deux espèces de 

Lamprologus), les alignements de gènes ont été concaténés pour les trois groupes. Nous avons 

donc généré un alignement des gènes de la photoréception, un alignement des gènes du cycle 

circadien et un alignement des gènes de la pigmentation. Les espèces du genre Sinocyclocheilus 

ont été traitées indépendamment, en concaténant les alignements contenant un seul gène par 

paire d’ohnologues (donc chaque espèce correspond à deux séquences dans l’alignement final) 

pour les trois groupes de gènes.  

 

Trois modèles ont été testés : un modèle où toutes les branches évoluent sous la même pression 

de sélection, avec un dN/dS équivalent (= modèle un ratio) ; un modèle où les branches 

terminales des espèces cavernicoles ont un dN/dS différent des branches menant aux espèces 

de surface (= modèle deux ratios) ; un modèle où toutes les branches ont un dN/dS différent (= 

modèle ratios libres).  
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Figure 65 : Modèles testés pour les trois groupes de gènes.  
Le lnL (log likelihood) le plus élevé correspond au meilleur modèle. Pour le modèle 

deux-ratios, le dN/dS des branches cavernicoles (L . dentata, A. mexicanus, L.  lethops et 

T. subterraneus) est noté 𝐶𝐹 tandis que le dN/dS des branches de surface est noté 𝑆𝐹 . 

 

 

Les résultats montrent que le modèle deux ratios est meilleur que le modèle un ratio pour les 

trois groupes de gènes, avec un dN/dS systématiquement plus élevé chez les espèces 

cavernicoles que chez les espèces de surface (Figure 65). Cependant le modèle ratios libres 

reste le meilleur pour les trois groupes de gènes.  
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Figure 66 : Valeurs du dS, dN et dN/dS pour les espèces étudiées sur les gènes de la 

photoréception sous le modèle ratios libres.  
Les branches avec un dS inférieur ou égal à 0.01 sont encadrées. La valeur de dS*S 

correspond au nombre de substitutions synonymes et la valeur du dN*N correspond au 

nombre de substitutions non-synonymes. Les valeurs de dN/dS pour les trois espèces de 

Sinocyclocheilus, non présentes dans la figure sont  0,36, 0,32 et 0,24 pour S. 

anshuiensis, S. rhinocerous et S. grahami respectivement.   

 

La Figure 66 indique les valeurs de dN/dS sous le modèle ratios libres chez toutes les espèces, 

pour les gènes de la photoréception. Les espèces cavernicoles (L. dentata, T. subterraneus, L. 

lethops et S. anshuiensis) ont des valeurs de dN/dS plus élevées que les espèces de surface ou 

semi-cavernicoles les plus proches (L. gibarensis, P. transmontana, L. tigripictilis et S. 

grahami).  Cependant, même en concaténant tous les gènes, deux limitations majeures existent 

quant à l’utilisation de cette méthode dans notre cas d’étude. La première résulte du fait que le 

temps de divergence entre espèces n’est pas équivalent au temps de colonisation des grottes. 

Cela implique que les branches cavernicoles représentent un mélange entre un temps 

d’évolution sous sélection et un temps d’évolution neutre, après colonisation. Il en résulte que 
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même si les gènes évoluent maintenant de façon neutre, il ne sera pas possible d’observer des 

dN/dS proches de 1. La deuxième limitation est le nombre de substitutions très faible, 

notamment entre les deux morphotypes d’Astyanax mexicanus. Cela rend les estimations des 

dN/dS très imprécises, pouvant expliquer la valeur plus élevée observée chez le morphotype de 

surface par rapport au morphotype cavernicole.  

 

Les résultats pour les gènes du cycle circadien et de la pigmentation, bien que difficilement 

interprétables en tenant en compte de ces deux limitations, se trouvent dans la Figure 67. On 

retrouve des valeurs de dN/dS plus élevées chez les espèces cavernicoles que pour les espèces 

de surface proches, avec quelques exceptions, par exemple pour T. subterraneus et P. 

transmontana qui ont des valeurs équivalentes pour les deux groupes de gènes. Encore une fois, 

le dN/dS du morphotype de surface d’Astyanax mexicanus demeure très imprécis, notamment 

pour le cycle circadien, avec seulement 4 substitutions synonymes et 6 substitutions non-

synonymes sur la branche menant à ce dernier (Figure 67). 
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Figure 67 : Valeurs du dS, dN et dN/dS pour les espèces étudiées sur les gènes du cycle 

circadien et de la pigmentation, sous le modèle ratios libres.  
Les branches avec un dS inférieur ou égal à 0 ,01 sont encadrées. La valeur de dS*S 

correspond au nombre de substitutions synonymes et la valeur du dN*N correspond au 

nombre de substitutions non-synonymes. Valeurs de dN/dS pour S. anshuiensis, S. 

rhinocerous et S. grahami respectivement  : pour le cycle circadien, 0,36, 0,37 et 0,25 ; 

pour la pigmentation, 0 ,29, 0,33 et 0,25.  
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 Estimation du régime d’évolution des groupes de gènes à partir de l’effet 

délétère des mutations non synonymes 

 

 

Face à ces faibles taux de divergences, nous avons développé une méthode prenant en compte 

l’impact des substitutions non-synonymes plutôt que leur nombre. Plusieurs programmes, tels 

que CADD ou SIFT (Zeng et Bromberg 2019) existent pour évaluer l’effet délétère des 

substitutions non-synonymes sur un gène, se basant sur de l’apprentissage automatique 

(machine learning). Ici, le programme Mutpred2, qui est le plus récent et performant à ce jour 

(Pejaver et al. 2020) a été utilisé pour attribuer un score entre 0 et 1 à toutes les substitutions. 

Plus le score est proche de 1, plus l’effet de la substitution est délétère pour le gène. Mutpred2 

a été entraîné à l’aide d’un jeu de données composé de 53 180 mutations pathogènes et 206 946 

mutations bégnines chez l’humain.  

 

En plus des substitutions observées, un score a été attribué à des substituions produites par des 

simulations d’évolution neutre des gènes des trois groupes (en utilisant les séquences du 

poisson-zèbre). Dans ces simulations, le taux de transition/transversion a peu d’impact sur la 

distribution des scores des substitutions, qui varie cependant en fonction du groupe de gènes 

(Figure 68).   
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Figure 68 : Distribution cumulée des scores Mutpred2 en fonction du ratio 

transition/transversion et du groupe de gènes.   
A- 3000 mutations avec un taux de transition/transversion (r) correspondant à celui 

observé chez le Danio rerio (1,8), chez les Characiformes (2,3) ou chez les 

Ophiidiformes (4,5) sur les gènes de la photoréception. B- 3000 mutations sur les gènes 

de la photoréception, du cycle circadien ou de la pigmentation  avec le même taux de 

transtition/transversion (1,8). 

 

 

 

Ainsi, pour chaque groupe de gènes, les distributions de scores observées chez chaque espèce 

ont été comparées à une distribution théorique sous évolution neutre, représentant la distribution 
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moyenne de 100 simulations avec un nombre de substitutions égal au plus petit nombre de 

substitutions observé chez un poisson cavernicole (51 substitutions pour les gènes de la 

photoréception, 33 pour les gènes du cycle circadien et 221 pour les gènes de la pigmentation). 

 

 

1) Gènes de la photoréception 

 

 

Figure 69 : Distributions cumulées des scores Mutpred2 pour chaque espèce de l’étude et 

chaque groupe de gènes.  
Le score varie entre 0 (mutation non délétère) et 1 (mutation très délétère) .  Les 

courbes grises représentent 100 simulations d’évolution neutre et la courbe noire 

représente la moyenne de ces simulations . A- Gènes de la photoréception B- Gènes du 

cycle circadien C- Gènes de la pigmentation. D- Pour chaque espèce, la couleur de la 

courbe sur les distributions cumulées ainsi que la présence/a bsence d’œil est 

représentée. De plus, pour chaque groupe de gènes, le nombre de mutations non -

synonymes scorées est indiqué et les étoiles représentent les distributions non 

significativement différentes de la distribution sous évolution neutre.  
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Les distributions des scores pour les gènes de la photoréception et pour les espèces de surface 

suivent toutes une distribution attendue sous sélection purificatrice, avec la grande majorité des 

substitutions ayant un effet délétère faible et un petit nombre de substitutions estimées avec un 

fort effet délétère (Figure 69). Toutes ces distributions sont significativement différentes (tests 

de Kolmogorov-Smirnov) de celle attendue sous évolution neutre (simulations). Au contraire, 

et de façon cohérente avec le fait que les branches terminales menant aux espèces cavernicoles 

sont un mélange d’évolution sous sélection et d’évolution neutre, les distributions de ces 

espèces se situent entre les distributions des poissons de surface et la distribution neutre.  

 

Des mélanges entre substitutions issues du poisson-zèbre (substitutions apparues sous 

sélection) et de substitutions issues des simulations (substitutions apparues sans sélection) ont 

été réalisées afin d’estimer le mélange le plus probable observé dans ces branches. Le mélange 

le plus probable étant celui avec la p-value la plus grande quand comparée à la distribution 

observée avec un test de Kolmogorov-Smirnov. Ainsi pour les espèces de surface, les mélanges 

les plus probables sont ceux où la grande majorité des substitutions est issue du poisson-zèbre 

(Figure 70).  

 

La distribution observée pour le morphotype cavernicole d’Astyanax mexicanus est la seule qui 

n’est pas significativement différente de la distribution neutre (p-value = 0,2) (Figure 69). Le 

mélange le plus probable pour cette espèce se compose de 82% de substitutions neutres et 18% 

de substitutions sous sélection. Cela indique que plus de 4 substitutions sur 5 observées dans 

cette branche sont probablement apparues après colonisation des grottes (Figure 70).  
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Figure 70 : p-values du test de Kolmogorov-Smirnov entre les distributions observées pour 

chaque espèce et des mélanges de la distribution sous évolution neutre et de la distribution 

sous sélection en différentes proportions.  
A- Gènes de la photoréception B- Gènes du cycle circadien C- Gènes de la 

pigmentation D- Pour chaque espèce, la couleur de la courbe sur  les graphiques A, B et 

C ainsi que la présence/absence d’œil est représentée. De plus, pour chaque groupe de 

gènes, la proportion de mutations neutres qui donne le mélange le plus similaire à la 

distribution observée est indiquée (p-value la plus élevée).  

 

 

La distribution pour le poisson cavernicole Lucifuga dentata est plus proche de celle attendue 

sous évolution neutre que la distribution pour le poisson semi-cavernicole Lucifuga gibarensis. 

Les mélanges les plus probables pour ces espèces comprennent 65% et 42% de substitutions 

issues de la distribution neutre respectivement. Pour les espèces cavernicoles Lamprologus 

lethops et Typhlichthys subterraneus, les mélanges les plus probables se composent de 70% et 

40% de substitutions apparues sans sélection respectivement (Figure 69, Figure 70). 
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Pour les espèces du genre Sinocyclocheilus, les distributions sont toutes différentes de celles 

attendues sous sélection (Figure 71). Cela peut s’expliquer par une baisse de la pression de 

sélection sur la moitié des gènes (sur une copie de chaque paire d’ohnologues) après la 

duplication entière du génome. De plus, les distributions pour l’espèce cavernicole S. 

anshuiensis et pour l’espèce semi-cavernicole S. rhinocerous se rapprochent davantage de la 

distribution neutre que pour l’espèce de surface S. grahami, ce qui est probablement dû à une 

perte secondaire de sélection sur ces gènes après colonisation des grottes. Les mélanges les plus 

probables pour ces espèces se composent de 29%, 60% et 57% de substitutions sous évolution 

neutre pour S. grahami, S. rhinocerous et S. anshuiensis respectivement (Figure 71).  

 

 

Figure 71 : Distribution cumulée des scores Mutpred2 pour les espèces du genre 

Sinocyclocheilus et p-value du test de Kolmogorov-Smirnov entre les distributions observées 

et des mélanges de la distribution neutre et de la distribution sous sélection.  
La proportion de mutations sous évolution neutre qui donne le mélange le plus 

similaire aux distributions observées est indiquée au-dessus de chaque courbe. A- 

Gènes de la photoréception B- Gènes du cycle circadien C- Gènes de la 

pigmentation.Courbes bleues : S. grahami. Courbes rouges : S. anshuiensis. Courbes 

jaunes : S. rhinocerous.  
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2) Gènes du cycle circadien et de la pigmentation 

 

 

Pour les gènes du cycle circadien, les distributions pour la majorité des espèces cavernicoles 

sont semblables à celles des poissons de surface et suivent la distribution attendue sous 

sélection. Trois espèces sortent cependant du lot et semblent s’écarter un peu plus de cette 

distribution que les autres organismes. Le morphotype cavernicole d’A. mexicanus et L. lethops, 

pour qui les distributions observées ne sont pas significativement différentes de la distribution 

neutre et chez qui le mélange le plus probable est constitué de 60 % et 63 % de substitutions 

sous évolution neutre respectivement (Figure 69, Figure 70). De plus, et de façon cohérente 

avec le grand nombre de pseudogènes observés chez cette espèce, la distribution de S. 

rhinocerous est plus proche de la distribution neutre que pour les autres espèces tétraploïdes, 

avec plus de 61% des substitutions apparues sans sélection (Figure 71). 

Le très faible nombre de pseudogènes observés chez les espèces cavernicoles pour les gènes de 

la pigmentation, indiquant une pression de sélection toujours forte sur ces gènes même dans les 

grottes, semble se confirmer avec les mutations non-synonymes. Effectivement, toutes les 

distributions, que ce soit pour les espèces cavernicoles ou pour les espèces de surface, suivent 

la distribution attendue sous sélection (Figure 69). Il en va de même pour les espèces du genre 

Sinocyclocheilus, qui ont toutes des distributions similaires, représentatives d’une baisse de 

sélection initiale après duplication du génome mais sans perte de sélection suite à la vie 

cavernicole (Figure 71). 

 

Ces résultats obtenus avec Mutpred2 vont dans le même sens que les observations de mutations 

perte de fonction : il semble y avoir une évolution neutre des gènes de la photoréception chez 

les espèces cavernicoles, qui s’est déclenchée plus ou moins longtemps après la divergence de 

l’espèce de surface séquencée la plus proche. Pour la majorité des espèces, les gènes du cycle 

circadien et de la pigmentation semblent toujours sous sélection purificatrice. La méthode que 

nous avons développée permet une approche complémentaire au calcul du dN/dS pour évaluer 

la pression de sélection, notamment utile pour les espèces ayant accumulé un très faible nombre 

de mutations telles que Astyanax mexicanus ou Lamprologus lethops.  
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 Datations de la colonisation des grottes par différentes méthodes 

 

 

Plusieurs méthodes de datations ont été utilisées afin d’estimer le temps depuis lequel les 

espèces cavernicoles ont colonisé les grottes.  

 

 

1) Datation à partir du nombre de pseudogènes 

 

 

Lors d’une perte de pression de sélection sur un gène, la probabilité qu’une mutation perte de 

fonction se fixe sur celui-ci dans une population après un temps 𝑡 est :  

 

𝑝(𝑡) = 1 −  𝑒−µ𝑃𝑡             𝑠𝑖 𝑁𝑒 ≪ 1/µ𝑃 

 

Avec µ𝑃 = taux de mutation perte de fonction par gène par génération et 𝑁𝑒 = taille effective 

de la population (Li et Nei 1977). 

 

Si l’on considère maintenant un groupe de 𝑇 gènes évoluant de façon neutre, avec la même 

probabilité de mutation pour chaque gène (même longueur et même nombre d’introns), la 

probabilité que 𝐷 gènes aient fixé une mutation perte de fonction après un temps 𝑡 est :  

 

𝑝(𝑋 = 𝐷) =  
𝑇!

𝐷! (𝑇 − 𝐷)!
 (1 − 𝑒−µ𝑃𝑡)𝐷  ×  (𝑒−µ𝑃𝑡)𝑇−𝐷 

 

 

La dérivée de cette fonction selon 𝑡 permet de trouver la valeur 𝑡 pour laquelle la probabilité de 

𝑝(𝑋 = 𝐷) est la plus forte :  

 

𝑡 =  
1

µ𝑃
 ×  ln (

𝑇

𝑇 − 𝐷
) 
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L’estimation du taux de mutation perte de fonction µ𝑃 a été réalisée indépendamment pour les 

gènes de la photoréception chez L. dentata (0,071µ) et chez T. subterraneus (0,128µ), espèces 

pour lesquelles un grand nombre de mutations ont été retrouvées, en suivant les calculs 

présentés précédemment. Cependant, comme seulement 1 mutation a été retrouvée chez A. 

mexicanus et 4 chez L. lethops, le taux de mutation perte de fonction chez ces espèces sera 

estimé comme étant égal au taux calculé chez T. subterraneus.   

 

Le taux de mutation µ est encore mal connu chez les vertébrés. Chez les humains, celui-ci est 

estimé à 10−8 par site par génération (Roach et al. 2010). Pour les téléostéens, deux estimations 

indépendantes ont été faites chez dans la famille des Cichlidés : 3,5 ×  10−9 (Malinsky et al. 

2018) ou 6,6 ×  10−8 (Recknagel, Elmer, et Meyer 2013). Ainsi, dans les analyses qui suivent, 

la valeur du taux de mutation sera de 10−8 par site par génération. Avec une longueur moyenne 

des gènes de la vision égale à 1091, 790, 1045 et 1081 chez L. dentata, T. subterraneus, L. 

lethops et A. mexicanus respectivement, le taux de mutation par gène par génération est égal à 

0,78 × 10−6 , 1 × 10−6 , 1,3 × 10−6 et 1,4 × 10−6.  

  

Pour chaque espèce cavernicole34, il est alors possible de trouver 𝑡 : 

 

𝑡(𝐿. 𝑑𝑒𝑛𝑡𝑎𝑡𝑎) =  
1

0,78 × 10−6
 ×  ln (

76

76 − 19
)  ≈ 368 000 𝑔é𝑛é𝑟𝑎𝑡𝑖𝑜𝑛𝑠 

 

 

𝑡(𝑇. 𝑠𝑢𝑏𝑡𝑒𝑟𝑟𝑎𝑛𝑒𝑢𝑠) =  
1

1 × 10−6
 ×  ln (

62

62 − 27
)  ≈ 572 000 𝑔é𝑛é𝑟𝑎𝑡𝑖𝑜𝑛𝑠 

 

 

𝑡(𝐿. 𝑙𝑒𝑡ℎ𝑜𝑝𝑠) =  
1

1,3 × 10−6
 ×  ln (

79

79 − 3
)  ≈ 30 000 𝑔é𝑛é𝑟𝑎𝑡𝑖𝑜𝑛𝑠 

 

 

                                                 

34 Le raccourci est fait pour L. lethops. La datation présentée correspond à la colonisation des profondeurs de la 

rivière du Congo et non d’une grotte.  
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𝑡(𝐴. 𝑚𝑒𝑥𝑖𝑐𝑎𝑛𝑢𝑠) =  
1

1,4 × 10−6
 ×  ln (

85

85 − 1
)  ≈ 8 500 𝑔é𝑛é𝑟𝑎𝑡𝑖𝑜𝑛𝑠 

 

 

L’histoire de la relaxation de sélection sur les gènes est plus complexe chez S. anshuiensis. Elle 

ne dépend pas seulement de la colonisation des grottes, mais aussi de la duplication du génome. 

Cette méthode de datation, et celles qui seront présentées par la suite, n’ont donc pas été 

appliquées à cette espèce.  

 

Afin de prendre en compte la différence de taille des différents gènes, des simulations ont 

également été réalisées. Celles-ci permettent de faire varier la taille effective de la population 

𝑁𝑒 bien que cette valeur ait très peu d’impact sur les résultats. Ces simulations consistent à 

faire évoluer de façon neutre le groupe de gènes de la photoréception et d’estimer après combien 

de temps 𝐷 gènes ont accumulé au moins une mutation perte de fonction. En réalisant 10 000 

simulations pour chaque espèce, il est possible d’obtenir le temps 𝑡  le plus probable mais 

également d’obtenir la distribution de la probabilité d’avoir D pseudogènes en fonction du 

temps. On pourra ainsi définir un intervalle de confiance.  

 

N’étant pas certain de la neutralité de tous les gènes de la photoréception (qui ne sont pas tous 

trouvés sous forme de pseudogènes chez au moins une espèce cavernicole), une deuxième série 

de simulations a été réalisée pour chaque organisme cavernicole.  Dans celles-ci, 𝑇 et 𝐷 seront 

calculés par rapport aux gènes trouvés avec une mutation perte de fonction chez au moins une 

autre espèce troglomorphe et seront appelés 𝑇𝑠  et 𝐷𝑠. Par exemple, pour T. subterraneus, 27 

pseudogènes (𝐷) sont retrouvés parmi 62 gènes de la photoréception (𝑇). En ne prenant en 

compte que les 33 pseudogènes trouvés chez les autres espèces cavernicoles, 21 gènes de la 

photoréception (𝑇𝑠) sont trouvés dont 13 pseudogènes (𝐷𝑠). Dans ce cas, on s’assure que les 

gènes étudiés peuvent être pseudogénisés chez les poissons cavernicoles. 

La probabilité maximale de 𝑡 avec 𝑇 et 𝐷 chez cette espèce est 569 570 générations (probabilité 

>5% avec 𝑡 entre 447 390 et 712 830 générations). Avec 𝑇𝑠 et 𝐷𝑠, la probabilité maximale de 𝑡 

est égale à 910 940 générations (probabilité >5% avec 𝑡 entre 557 730 et 1 401 750 générations) 

(Figure 72, courbes rouges).  
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Figure 72 : Datations de la relaxation de sélection sur les gènes de la photoréception chez les 

espèces cavernicoles.  
Les courbes pleines représentent les simulations en faisant l’hypothèse que tous les 

gènes de la photoréception évoluent de façon neutre. Les courbes pointillées 

représentent les simulations dans lesquelles seulement  les gènes trouvés pseudogénisés 

chez au moins une autre espèce cavernicole sont pris en compte. La probabilité 

maximale est indiquée au-dessus de chaque courbe.    

 

 

 

Pour Lucifuga dentata, avec 𝑇 = 76 et 𝐷 = 19, la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 367 780 

générations (probabilité >5% avec 𝑡 entre 273 990 et 480 980 générations). Avec 𝑇𝑠 = 25 et 

𝐷𝑠 = 13 , la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 559 690 générations (probabilité >5% avec 

𝑡 entre 365 220 et 814 710 générations) (Figure 72, courbes noires). 
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Pour Lamprologus lethops, avec 𝑇 = 79 et 𝐷 = 3, la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 28 

970 générations (probabilité >5% avec 𝑡 entre 8 670 et 68 620 générations). Avec 𝑇𝑠 = 41 et 

𝐷𝑠 = 2 , la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 35 200 générations (probabilité >5% avec 𝑡 

entre 6 640 et 103 250 générations) (Figure 72, courbes bleues). 

 

Pour Astyanax mexicanus, avec 𝑇 = 85 et 𝐷 = 1, la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 8 

560 générations (probabilité >5% avec 𝑡 entre 450 et 38 580 générations). Avec 𝑇𝑠 = 41 et 

𝐷𝑠 = 1 , la probabilité maximale de 𝑡 est égale à 15 010 générations (probabilité >5% avec 𝑡 

entre 790 et 67 740 générations) (Figure 72, courbes grises). 

 

J’ai ainsi réalisé des simulations permettant de prendre en compte des facteurs négligés dans la 

méthode basés sur (Li et Nei 1977), comme la taille efficace de la population ou les variations 

du taux de mutation des gènes, mais les résultats sont très similaires. 

 

Dû au très faible nombre de mutations et à la grande imprécision des estimations des dN/dS sur 

les gènes de la photoréception, les méthodes qui seront présentées dans les parties suivantes ne 

seront pas appliquées pour la datation de L. lethops et A. mexicanus.  

 

 

2) Datation à partir du nombre de substitutions 

 

 

En 1981, Wen-Hsiung Li et ses collaborateurs datent la perte de sélection d’un pseudogène de 

la famille des globines chez la souris, 3 (Li, Gojobori, et Nei 1981). Pour cela, ils comparent 

la vitesse d’évolution d’une globine fonctionnelle avec celle de ce pseudogène. Pour la 

séquence d’un gène fonctionnel, le code génétique implique que les troisièmes positions des 

codons sont souvent neutres car leur mutation ne change pas l’acide aminé codé, contrairement 

aux premières et deuxièmes positions. Le taux de substitution sur les troisièmes positions des 

codons sera donc plus élevé que sur les deux premières. Au contraire, les pseudogènes évoluant 

de façon neutre par définition, toutes les positions des codons ont une même probabilité de 

muter, et évoluent donc à la même vitesse. La méthode repose alors sur la mesure de cette 
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accélération de l’évolution des pseudogènes, plus particulièrement sur les deux premières 

positions de chaque codon. 

 

Afin d’utiliser cette méthode pour dater le temps depuis lequel les gènes de la photoréception 

évoluent de façon neutre, il est tout d’abord nécessaire d’avoir deux espèces de surface proches 

des espèces cavernicoles. Pour L. dentata, les espèces B. barbata et L. gibarensis seront utilisés. 

Bien que L. gibarensis soit une espèce semi-cavernicole, le nombre de pseudogènes semble 

indiquer que la majorité des gènes de la photoréception est toujours sous sélection chez cet 

organisme.  

Pour T. subterraneus, les espèces de surface P. transmontana et G. morhua seront utilisées. Les 

temps 𝑇𝑝 , 𝑇𝑑 et 𝑇 sont définis dans la Figure 73.  

 

 

 

Figure 73 : Arbres phylogénétiques utilisés pour la datation de L. dentata et T. subterraneus.  
Tp = Temps depuis lequel les gènes de la photoréception évoluent de façon neutre , 

équivalent au temps de colonisation des grottes.  Td = Temps de divergence entre 

l’espèce cavernicole et l’espèce de surface la plus proche . T = Temps de divergence 

entre le clade regroupant l’espèce cavernicole plus l’espèce de surface la plus proche et 

une deuxième espèce de surface. 

 

 

Les temps de divergence 𝑇 entre L. dentata et B. barbata et entre T. subterraneus et G. morhua 

ont été extraits du site TimeTree.org et sont égaux à 80 et 132 millions d’années respectivement.   
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Cette méthode permet d’obtenir les temps 𝑇𝑑 et 𝑇𝑝 comme suit :  

 

𝑇𝑑 =
(𝑑𝐴𝐵1 + 𝑑𝐴𝐵2 + 𝑑𝐴𝐵3) − (𝑦1 + 𝑦2 + 𝑦3)

2 ×  (𝑎1 + 𝑎2 + 𝑎3)
 

 

𝑇𝑝 =
𝑦12 − 𝑦3

𝑎3 −  𝑎12
 

 

Avec :  

 

𝐴 = 𝐸𝑠𝑝è𝑐𝑒 𝑐𝑎𝑣𝑒𝑟𝑛𝑖𝑐𝑜𝑙𝑒 (𝐿. 𝑑𝑒𝑛𝑡𝑎𝑡𝑎 𝑜𝑢 𝑇. 𝑠𝑢𝑏𝑡𝑒𝑟𝑟𝑎𝑛𝑒𝑢𝑠) 

𝐵 = 𝐸𝑠𝑝è𝑐𝑒 𝑑𝑒 𝑠𝑢𝑟𝑓𝑎𝑐𝑒 𝑙𝑎 𝑝𝑙𝑢𝑠 𝑝𝑟𝑜𝑐ℎ𝑒 (𝐿. 𝑔𝑖𝑏𝑎𝑟𝑒𝑛𝑠𝑖𝑠 𝑜𝑢 𝑃. 𝑡𝑟𝑎𝑛𝑠𝑚𝑜𝑛𝑡𝑎𝑛𝑎) 

𝐶 = 𝐸𝑠𝑝è𝑐𝑒 𝑑𝑒 𝑠𝑢𝑟𝑓𝑎𝑐𝑒 𝑝𝑙𝑢𝑠 𝑒𝑙𝑜𝑖𝑔𝑛é𝑒 (𝐵. 𝑏𝑎𝑟𝑏𝑎𝑡𝑎 𝑜𝑢 𝐺. 𝑚𝑜𝑟ℎ𝑢𝑎) 

 

𝑑𝐴𝐵𝑖 = 𝑁𝑜𝑚𝑏𝑟𝑒 𝑑𝑒 𝑠𝑢𝑏𝑠𝑡𝑖𝑡𝑢𝑡𝑖𝑜𝑛𝑠 à 𝑙𝑎 𝑝𝑜𝑠𝑖𝑡𝑖𝑜𝑛 𝑖 𝑑𝑒 𝑐ℎ𝑎𝑞𝑢𝑒 𝑐𝑜𝑑𝑜𝑛 𝑒𝑛𝑡𝑟𝑒 𝑙′𝑒𝑠𝑝è𝑐𝑒 𝐴 

𝑒𝑡 𝑙′𝑒𝑠𝑝è𝑐𝑒 𝐵. 𝐶𝑒𝑡𝑡𝑒 𝑣𝑎𝑙𝑒𝑢𝑟 𝑒𝑠𝑡 𝑒𝑠𝑡𝑖𝑚é𝑒 à 𝑝𝑎𝑟𝑡𝑖𝑟 𝑑𝑢 𝑛𝑜𝑚𝑏𝑟𝑒 𝑑𝑒 𝑠𝑢𝑏𝑠𝑡𝑖𝑡𝑢𝑖𝑜𝑛𝑠 𝑜𝑏𝑠𝑒𝑟𝑣é𝑒𝑠. 

 

𝑦𝑖 =  𝑑𝐴𝐶𝑖 −  𝑑𝐵𝐶𝑖    et   𝑦𝑖𝑗 =  
𝑦𝑖+ 𝑦𝑗

2
 

 

𝑎𝑖 =
𝑑𝐵𝐶𝑖

2𝑇
    et   𝑎𝑖𝑗 =  

𝑎𝑖+ 𝑎𝑗

2
 

 

Avec ces équations, pour L. dentata, 𝑇𝑝 est égal à 927 165 ans et 𝑇𝑑 est égal à 4,5 millions 

d’années. Pour T. subterraneus, 𝑇𝑝 est égal à 1,74 millions d’années et 𝑇𝑑 est égal à 57,6 

millions d’années. Cette valeur de 𝑇𝑑 est cohérente avec le temps de divergence moyen entre 

P. transmontana et T. subterraneus dans la littérature, compris entre 59 et 68 millions d’années 

(Kumar et al. 2017, timetree.org). 

 

 

 

 

 

http://www.timetree.org/
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3) Datation à partir des estimations de dN/dS 

 

Une troisième méthode de datation, basée sur les valeurs de dN/dS, a été utilisée. Elle repose 

sur l’hypothèse que les branches menant aux espèces cavernicoles sont un mélange d’un temps 

d’évolution sous sélection des gènes de la photoréception (noté 𝑇𝑓) et d’un temps d’évolution 

neutre (noté 𝑇𝑝). Cette méthode a été introduite dans une publication pour dater le temps depuis 

lequel le gène ENAM, codant la protéine énaméline, évolue de façon neutre chez certains 

groupes de mammifères placentaires dépourvus de dents ou qui possèdent des dents sans émail 

(Meredith et al. 2009).  

 

En faisant l’hypothèse que le taux de mutation est égal chez les espèces cavernicoles et les 

espèces de surface, on a :  

 

𝑇𝑑  ×  (
𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑚
= (𝑇𝑓  ×  (

𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑓
 )  + (𝑇𝑑 −  𝑇𝑓) × (

𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑝
   

 

avec 𝑇𝑑 = longueur de la branche cavernicole = temps de divergence avec l’espèce de surface 

la plus proche ; 

 (
𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑚
 = valeur de dN/dS sur la branche cavernicole ; 

 (
𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑓
 = valeur de dN/dS sous sélection = valeur de dN/dS chez l’espèce de surface la plus 

proche ; 

 (
𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑝
 = valeur de dN/dS sur le gène après relaxation de la sélection = 1.  

Il est alors possible d’obtenir les valeurs de 𝑇𝑓 et 𝑇𝑝 :  

 

𝑇𝑓 =

(𝑇𝑑  ×  ((
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑚

−  (
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑝

 ))

(
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑓

−  (
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑝

=  

(𝑇𝑑  ×  ((
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑚

−  1 ))

(
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑓

−  1
 

 

 

𝑇𝑝 = 𝑇𝑑 −  𝑇𝑓 
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Les valeurs de dN/dS utilisées peuvent être retrouvées dans la  Figure 66. Les temps de 

divergences 𝑇𝑑 entre L. dentata et L. gibarensis ou entre T. subterraneus et P. transmonata ont 

été obtenues avec la méthode précédente (méthode de Li and Nei, 1981). 

 

Il est ainsi possible de trouver la valeur 𝑇𝑝 pour les deux espèces cavernicoles : 

 

 

𝑇𝑓(𝐿. 𝑑𝑒𝑛𝑡𝑎𝑡𝑎) =
4,5 ×   (0,376 −  1 )

0,198 − 1
= 3,5 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛𝑠 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 

𝑇𝑝(𝐿. 𝑑𝑒𝑛𝑡𝑎𝑡𝑎) = 4,5 − 3,5 = 1 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 

 

 

𝑇𝑓(𝑇. 𝑠𝑢𝑏𝑡𝑒𝑟𝑟𝑎𝑛𝑒𝑢𝑠) =
58 ×  (0,139 −  1 )

0,120 − 1
= 56,4 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛𝑠 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 

𝑇𝑝(𝑇. 𝑠𝑢𝑏𝑡𝑒𝑟𝑟𝑎𝑛𝑒𝑢𝑠) = 57,6 − 56,4 = 1,2 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 

 

 

4) Datation à partir des effets délétères des mutations non-synonymes 

 

 

La dernière approche utilise la proportion de substitutions apparue sous sélection, noté 𝑝𝑓 , et 

sous évolution neutre, noté 𝑝𝑝 , estimées à partir des distributions de scores Mutpred2 (Figure 

70). Tout comme la méthode tirée de la publication de Meredith et al. 2009, l’hypothèse qui 

sera faite est que les branches cavernicoles débutent par un temps sous sélection (𝑇𝑓) avec un 

dN/dS égal à  (
𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑓
 suivi par un temps d’évolution neutre (𝑇𝑝)  avec un dN/dS égal à (

𝑑𝑁

𝑑𝑆
)

𝑝
=

1. On a alors :  
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𝑝𝑓

𝑝𝑝
=  

𝑇𝑓  ×  (
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑓

 

𝑇𝑝  ×  (
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑝

 

 

 

𝑇𝑝 =  

(
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑓

 

(
𝑑𝑁
𝑑𝑆

)
𝑝

 
 ×  

𝑝𝑝

𝑝𝑓
 × 𝑇𝑓 

Ainsi pour L. dentata :  

 

𝑇𝑝 =   
0,198 

1
 × 

0,653

1 − 0,653
 × 𝑇𝑓 = 0,37𝑇𝑓 

 

Étant donné que 𝑇𝑑 = 𝑡𝑒𝑚𝑝𝑠 𝑑𝑒 𝑑𝑖𝑣𝑒𝑟𝑔𝑒𝑛𝑐𝑒 𝑒𝑛𝑡𝑟𝑒 𝐿. 𝑑𝑒𝑛𝑡𝑎𝑡𝑎 𝑒𝑡 𝐿. 𝑔𝑖𝑏𝑎𝑟𝑒𝑛𝑠𝑖𝑠 = 4,5 𝑀𝑎 :  

 

𝑇𝑑 = 1,37𝑇𝑓 

𝑇𝑓 =
4,5

1,37
=  3,28 𝑀𝑎 

𝑇𝑝 = 𝑇𝑑 −  𝑇𝑓  =  1,22 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛𝑠 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 

 

 

Pour T. subterraneus :  

 

𝑇𝑝 =   
0,120 

1
 × 

0,399

1 − 0,399
 × 𝑇𝑓 = 0,08𝑇𝑓 

 

 𝑇𝑑 = 𝑡𝑒𝑚𝑝𝑠 𝑑𝑒 𝑑𝑖𝑣𝑒𝑟𝑔𝑒𝑛𝑐𝑒 𝑒𝑛𝑡𝑟𝑒 𝑇. 𝑠𝑢𝑏𝑡𝑒𝑟𝑟𝑎𝑛𝑒𝑢𝑠 𝑒𝑡 𝑃. 𝑡𝑟𝑎𝑛𝑠𝑚𝑜𝑛𝑡𝑎𝑛𝑎 = 57,6 𝑀𝑎 :  

 

𝑇𝑑 = 1,08𝑇𝑓 

𝑇𝑓 =
57,6

1,08
=  53 𝑀𝑎 

𝑇𝑝 = 𝑇𝑑 −  𝑇𝑓  =  4,6 𝑚𝑖𝑙𝑙𝑖𝑜𝑛𝑠 𝑑′𝑎𝑛𝑛é𝑒𝑠 
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5) Comparaison des différentes méthodes de datation 

 

 

 Li et Nei 1977 Li et al. 1981 Meredith et al. 2009 Mutpred2 

L. dentata 368 000 g 0,93 Ma 1 Ma 1,22 Ma 

T. subterraneus 570 000 g 1,74 Ma 1,2 Ma 4,6 Ma 

L. lethops 29 000 g    

A. mexicanus 8 600 g    

Tableau 7 : Résumé des résultats de datations de colonisations des grottes, ou des 

profondeurs du Congo pour L. lethops, avec les différentes méthodes présentées.  
Seule la méthode de Li et Nei 1977 a été utilisée pour L. lethops et A. mexicanus face à 

leur très faible taux de divergence avec l’espèce de surface la plus proche . g = 

générations, Ma = Millions d’années.   

 

 

Bien que le temps de génération soit inconnu pour l’espèce L. dentata, si l’on fait l’hypothèse 

que celui-ci est d’environ trois ans, les différentes méthodes de datation donnent des résultats 

convergents (Tableau 7). Cette espèce pourrait avoir colonisé les grottes au milieu du 

Pléistocène (période qui s’étend entre 2,6 Ma et 12 000 ans avant le temps présent).  

 

Pour T. subterraneus, le temps de génération a été estimé et se situe entre deux et trois ans35.  

Ainsi, la méthode de Li et Nei (1977) est très cohérente avec les résultats des méthodes de Li 

et al. (1981) et Meredith et al. (2009) et correspondrait, comme L. dentata, à une colonisation 

des grottes au milieu du Pléistocène. Cependant, la datation à l’aide de l’effet délétère des 

substitutions non-synonymes semble s’écarter de ces estimations avec un temps trois fois plus 

grand. Cela est dû à une surestimation du nombre de substitutions apparues sous évolution 

neutre (Tableau 7).  

 

Les colonisations des profondeurs de rivière par L. lethops et des grottes par A. mexicanus 

semblent être beaucoup plus récentes, il y a environ 30 000 générations et 9 000 générations 

respectivement. L’estimation pour A. mexicanus, dont le temps de génération est estimé à 3,5 

                                                 

35 https://www.fishbase.se/summary/Typhlichthys-subterraneus 
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ans (Simon et al. 2017), est cohérente avec une datation récente de 20 000 ans (Fumey et al. 

2018), qui correspondrait à la fin de Pléistocène. Le temps de génération n’est pas connu pour 

L. lethops, mais si l’on estime celui-ci à environ deux ans comme chez d’autres espèces de 

Cichlidés (Won et al. 2005), un temps de colonisation il y a 30 000 générations correspondrait 

à 60 000 ans, également à la fin du Pléistocène. 

 

 

6) Comparaison avec les mammifères souterrains  

 

 

En 2014, une étude s’est intéressée à la perte des gènes de la vision chez les mammifères 

souterrains (Emerling et Springer 2014), notamment chez la taupe dorée du cap (Chrysochloris 

asiatica), le rat-taupe nu (Heterocephalus glaber) et le condylure étoilé  (Condylura cristata). 

Ces espèces semblent avoir colonisé les environnements souterrains il y a longtemps, entre le 

début et la fin de l’Oligocène36.  

 

Ces animaux diffèrent des poissons cavernicoles car ils possèdent toujours des yeux 

fonctionnels et vont parfois à la surface. C. cristata peut par exemple régulièrement quitter son 

terrier et ainsi être exposée à la lumière (Chapman et Mark 2007), ce qui peut expliquer la 

présence de seulement six pseudogènes parmi 65 gènes de la vision chez cette espèce. En 

comparaison, H. glaber et C. asiatica possèdent 12 et 17 pseudogènes respectivement.  

 

Les distributions des mutations perte de fonction sur les pseudogènes de la photoréception ont 

été comparées entre les poissons aveugles et ces mammifères. A. mexicanus et L. lethops ne 

sont pas inclus dans l’analyse en raison du très petit nombre de mutations chez ces espèces. De 

plus, seulement les gènes inactivés en commun dans les deux groupes d’espèces ont été inclus.  

 

 

 

 

                                                 

36 Période qui s’étend entre 34 et 23 millions d’années avant le temps présent 
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Figure 74 : Distributions du nombre de mutations perte de fonction par pseudogène de la 

vision chez les poissons cavernicoles et les mammifères souterrains. 

 

 

Il y a une différence notable entre les distributions observées chez les mammifères souterrains 

et les poissons cavernicoles. Les poissons ont un grand nombre de pseudogènes mais avec peu 

de mutations sur chacun d’eux, indiquant une relaxation de sélection récente et au même 

moment sur une grande proportion des gènes de la photoréception.  

 

Au contraire, chez les mammifères, une faible proportion de pseudogènes est retrouvée mais 

avec un grand nombre de mutations sur chacun d’eux. Chez la taupe dorée, jusqu’à 28 mutations 
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perte de fonction ont été trouvées sur un seul gène, tandis que chez le condylure étoilé, le gène 

CRB1 contient 54 mutations perte de fonction. Cependant, il existe également des pseudogènes 

avec seulement une ou deux mutations chez ces espèces. Cela indique une relaxation de la 

sélection ancienne sur un sous-groupe des gènes de la vision suivie par des relaxations 

secondaires et plus récentes pour d’autres gènes. Contrairement aux poissons cavernicoles, chez 

ces espèces qui ont toujours des yeux, les gènes de la vision semblent en majorité toujours sous 

sélection purificatrice.  

 

 

 Discussion 

 

 

Nous avons vu que la grande majorité des gènes de la pigmentation semble toujours évoluer 

sous sélection chez les poissons cavernicoles. Un très faible nombre de pseudogènes a été 

observé dans ce groupe de gènes, et de nombreuses pertes récurrentes des mêmes gènes se sont 

produites au cours de l’évolution, notamment chez S. rhinocerous et S. anshuiensis qui ont 

perdu indépendamment les mêmes deux paires de gènes ohnologues. Cette hypothèse est 

également supportée par les distributions des effets délétères des mutations non-synonymes, 

qui sont similaires entre les espèces de surface et les espèces troglomorphes. En cohérence avec 

les analyses fonctionnelles des gènes de ce groupe, qui montrent que la plupart ont des effets 

pléiotropiques, la perte d’un grand nombre de ces gènes semble impossible, même en l’absence 

de pigmentation.  

 

De la même façon, très peu de pseudogènes ont été retrouvés parmi les gènes du cycle circadien. 

Seulement deux classes de gènes, pour lesquelles la transcription est activée par la lumière, sont 

perdues : certains gènes de la famille des cryptochromes et le gène per2, dans la famille des 

gènes period. Ce dernier est perdu chez P. andruzzii (Ceinos et al. 2018), espèce ayant perdu le 

cycle circadien, et est également inactivé chez S. rhinocerous et T. subterraneus, ce qui pourrait 

indiquer une perte de ce cycle chez ces espèces. Cette hypothèse est soutenue par 

l’accumulation de mutations non-synonymes délétères chez S. rhinocerous, pour lesquelles la 

distribution des scores Mutpred2 se rapproche d’une distribution sous évolution neutre.  
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L’analyse du groupe de la photoréception indique que la majorité de ces gènes semble évoluer 

de façon neutre chez les poissons aveugles. Le faible nombre de mutations perte de fonction 

indiquerait donc une colonisation récente des grottes par certaines espèces, entre le milieu et la 

fin du Pléistocène. Cette estimation est cohérente avec différentes méthodes qui se basent sur 

les nombres de mutations synonymes et non-synonymes. De plus, une nouvelle méthode 

développée à l’aide du programme Mutpred2 permet d’avoir une estimation du nombre de 

mutations délétères apparues lorsque la pression de sélection s’est relâchée sur ces gènes. Il faut 

cependant noter que pour l’espèce Astyanax mexicanus, la présence d’un seul pseudogène 

pourrait être due à des migrations récurrentes de poissons de surface de la même espèce (Bradic 

et al. 2012), apportant des allèles fonctionnels dans les populations cavernicoles et remplaçant 

les mutations perte de fonction en cours de fixation.  

 

Notre étude va dans le sens de l’hypothèse selon laquelle la colonisation des grottes est un cul-

de-sac évolutif pour les poissons, les espèces cavernicoles ne pouvant pas persister dans ces 

environnements pendant plus de quelques millions d’années. L’observation d’un grand nombre 

de téléostéens cavernicoles s’expliquerait alors par une certaine facilité d’adaptation à ces 

environnements. Cette hypothèse est notamment supportée par une publication récente, où des 

morphotype de surface d’Astyanax mexicanus qui ont été élevés dans l’obscurité pendant deux 

ans montrent déjà des signes d’adaptation, avec des changements d’activité de gènes régulant 

le métabolisme et le comportement (Bilandžija et al. 2020). Il se peut alors que les espèces 

observées actuellement dans les grottes soient celles dotées de la meilleure capacité 

d’adaptation à ce milieu. Les rivières où vivent les poissons de surface d’Astyanax mexicanus 

sont par exemple également peuplées d’autre espèces de téléostéens notamment d’autres 

Characiformes ou des Cichliformes (observations personnelles). Pourtant, dans les grottes où 

vivent les morphotypes cavernicoles d’A. mexicanus, aucune autre espèce de poissons n’est 

présente (Simon, Hyacinthe, et Rétaux 2019). Ceci indique que celles-ci n’ont pas réussi à 

survivre ni à se reproduire dans ces environnements. Il serait intéressant de savoir si l’absence 

de cohabitation par différents poissons est vraiment due à un différentiel de capacité 

d’adaptation ou si, après la colonisation d’une première espèce, les autres ne peuvent plus s’y 

reproduire par désavantage compétitif. 
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Seule l’observation d’un poisson troglomorphe ayant accumulé un très grand nombre de 

pseudogènes, chacun contenant un grand nombre de mutations perte de fonction, permettra de 

réfuter l’hypothèse du cul-de-sac évolutif. De plus, le séquençage d’autres espèces cavernicoles 

pourra indiquer de façon plus précise si les gènes de la photoréception sont bien tous sous un 

régime d’évolution neutre. Si ce n’est pas le cas, cela permettra de savoir quels gènes ont de 

potentielles fonctions autres que la réception et l’intégration des signaux lumineux.  

 

Ces colonisations relativement récentes signifient que les adaptations à cet environnement 

obscur peuvent être très rapides, impliquant probablement une pression de sélection sur certains 

gènes du développement mais également sur des gènes liés à des modalités sensorielles utiles, 

tels que l’olfaction et la mécanoréception. Cependant, les parts relatives de sélection et de 

dérive génétique, particulièrement forte chez ces petites populations, dans l’évolution des 

caractères troglomorphes restent encore mal connus (Casane et Rétaux 2016).  

 

Nos résultats montrent qu’il n’est pas possible d’utiliser les observations des phénotypes pour 

estimer l’âge des populations cavernicoles (méthode par exemple utilisée dans Wilkens, 

Strecker, et Yager 1989) : différentes espèces cavernicoles de notre étude montrent une absence 

d’yeux fonctionnels et de pigmentation. Elles ont pourtant colonisé les grottes à des périodes 

très différentes, il y a quelques milliers d’années pour A. mexicanus et il y a plusieurs millions 

d’années pour T. subterraneus. Le degré de troglomorphisme n’est donc pas informatif pour 

discuter le tempo de colonisation du milieu souterrain. 

 

Il semble aussi ne pas y avoir de corrélation entre les différentes adaptations phénotypiques, 

comme l’atteste une perte du cycle circadien probable chez S. rhinocerous sans perte des yeux. 

Cette espèce semi-cavernicole, tout comme L. gibarensis, n’est pas nécessairement une espèce 

en cours de transition vers une vie complètement cavernicole. Le phénotype intermédiaire qui 

les caractérise pourrait correspondre à une adaptation à des paramètres écologiques différents, 

comme par exemple une vie principalement dans l’obscurité mais toujours avec une nécessité 

de détecter la présence de lumière pour se nourrir ou se reproduire dans certaines circonstances. 

Lucifuga gibarensis a notamment été observé dans la mer, proche des grottes. Cette hypothèse 
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est supportée par le fait que la majorité des gènes de la photoréception semble toujours sous 

sélection chez ces deux espèces37 , la vision étant donc probablement toujours sous sélection.  

 

 

VI) Étude et échantillonnage de populations sauvages d’Astyanax 

mexicanus 

 

Afin d’étudier plus en détail les deux modalités sensorielles décrites dans cette thèse, la 

photoréception et l’olfaction, chez Astyanax mexicanus, des missions de terrains sont effectuées 

au Mexique depuis quelques années, la dernière, à laquelle j’ai eu la chance de participer, ayant 

eu lieu en 2019.  

 

 

A- Étude des capacités olfactives  

 

 

En condition de laboratoire, le seuil de détection de l’alanine est 100 000 fois plus bas chez les 

morphotypes cavernicoles que chez les morphotypes de surface d’A. mexicanus. Les poissons 

cavernicoles peuvent détecter les acides aminés, notamment l’alanine, à une concentration de 

10−10 M, mais les poissons de surface ne la détectent plus en dessous de 10−5 M (Hinaux et 

al. 2016). Les expériences ayant conduit à ces observations n’avaient été réalisées que sur des 

poissons élevés en laboratoire, et provenant tous de la grotte Pachón.  

Il était donc important d’évaluer si ce phénotype est restreint aux individus élevés en conditions 

de laboratoire, qui sont évidemment différentes des conditions naturelles, et si ce seuil de 

détection est également trouvé chez des poissons issus d’autres populations cavernicoles.   

 

Dans cette optique, des expériences comportementales ont été réalisées directement dans les 

grottes de Pachón, Sabinos, Tinaja Chica et Subterraneo, durant les expéditions de 2016, 2017 

et 2019. Des piscines gonflables, facilement transportables, ont été apportées dans les 

                                                 

37 Résultats des analyses des mutations perte de fonction et non-synonymes. 
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différentes grottes, puis gonflées et remplies d’eau de ces mêmes grottes. Huit poissons 

cavernicoles ont été placés dans celles-ci, et trois molécules odorantes ont été perfusées dans 

l’eau successivement, chacune étant précédée et suivie d’une perfusion d’eau. Pour éviter un 

comportement d’attraction simplement dû à un flux de liquide, chaque perfusion d’odeur était 

accompagnée d’une perfusion d’eau dans le coin opposé (Figure 75). De plus, afin éviter un 

biais de position, les trois molécules odorantes ont été perfusées dans des coins différents. Les 

expériences ont été réalisées sous un éclairage infra-rouge auquel ne sont pas sensibles ces 

poissons, et leur comportement a été filmé avec une caméra infra-rouge (Blin et al. 2020).  

 

 

Figure 75 : Expérience comportementale dans les grottes. 
A- Configuration de l’expérience comportementale pour évaluer les capacités olfactives 

des poissons sauvages. Les trois odeurs perfusées sont deux acides aminés, l’alanine et 

la sérine, ainsi qu’une molécule faisant partie de la substance d’alarme :  la 

chondroïtine. B- Piscines gonflables placées dans la grotte Pachón. B- Piscines 

gonflables placées dans la grotte Subterraneo. Modifié d’après Blin et al. (2020). 

 

 

De façon cohérente avec les observations en laboratoire, les individus de Pachón détectent des 

concentrations plus faibles que les poissons de surface, mais quelques différences 

A

B C
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comportementales ont été observées entre ces deux conditions. Par exemple, les poissons 

sauvages ont un délai de réponse face à la perfusion de sérine, alors qu’en laboratoire, 

l’attraction est immédiate.  

 

Ces expériences ont également montré de grandes différences de réponses comportementales 

entre les différentes populations, avec deux populations qui semblent bien détecter les odeurs 

perfusées (Pachón et Subterraneo), une population qui semble répondre de façon faible 

(Sabinos) et deux populations qui ne répondent pas du tout (Tinaja et Chica). De nouvelles 

études devront être réalisées afin de comprendre cette hétérogénéité des comportements, qui 

peut être due à des différences environnementales ou génétiques.  

 

En outre, les expériences sur les populations de laboratoire et les populations sauvages sont 

réalisées en groupe, ce qui ne permet pas d’évaluer la variabilité entre individus d’une même 

population.  

 

 

B- Échantillonnage d’ADN 

 

 

Ces différentes expéditions ont permis d’obtenir des échantillons d’ADN d’individus issus des 

différentes populations. Ces banques d’ADN nous ont notamment permis de génotyper les 

délétions génomiques observées dans le génome d’A. mexicanus cavernicole (correspondant à 

la population originaire de Pachón), dans les opsines non-visuelles rgr2, opn8a et opn8b (Figure 

53).  

 

Afin d’évaluer la présence ou l’absence de ces délétions dans les différentes populations, des 

amplifications par PCR ont été réalisées d’un exon contrôle (non délété) et d’un exon dans les 

régions délétées de ces gènes. Si l’amplification de ce dernier échoue, cela signifie que le 

poisson est homozygote délété. S’il y a une amplification correcte, le poisson est soit 

homozygote non délété, soit hétérozygote (un chromosome avec la délétion, un chromosome 

sans) (Figure 76). L’exon contrôle nous permet de vérifier qu’une éventuelle absence 

d’amplification ne résulte pas d’un problème expérimental.   
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Figure 76 : Génotypage de deux grandes délétions chez A. mexicanus. 
A- Deux délétions impactent des opsines non-visuelles chez le morphotype cavernicole 

d’A. mexicanus : une délétion impactant les trois derniers exons d’opn8a et le gène 

opn8b en entier, une délétion sur deux exons de rgr2. Pou r la première délétion (opn8), 

une PCR contrôle est réalisée sur le premier exon d’opn8a et une PCR est réalisée sur 

le dernier exon d’opn8a afin d’évaluer si la délétion est présente ou non. Pour la 

deuxième délétion, la PCR contrôle est réalisée sur le t roisième exon de rgr2 et la 

deuxième PCR est réalisée sur le cinquième exon.  B- Bandes attendues et observées 

sur le gel d’électrophorèse pour les quatre PCR. On peut voir que les PCR contrôles 

résultent toutes en une amplification tandis qu’en fonction d e l’individu, la PCR sur les 

exons délétés résulte en une amplification ou non. Les individus homozygotes délété s 

sont indiqués par un « - » tandis que les homozygotes non délétés ou les hétérozygotes 

sont indiqués par un « + ».  
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Ces expériences nous ont permis de démontrer que la délétion de rgr2 était partagée par toutes 

les populations cavernicoles, à l’exception de la population Subterraneo. La délétion sur les 

gènes opn8 est quant à elle restreinte aux populations de la région d’El Abra. De plus, à l’aide 

de génomes sous forme de lecture, disponibles pour des poissons issus des grottes Tinaja, 

Molino et Pachón (Herman et al. 2018), nous avons pu identifier de nombreuses mutations perte 

de fonction sur des gènes de la vision (rh1.2, pde6b, cryba2a, impg1b, prph2b, gja8a et lim2.1), 

du cycle circadien (per2) et de la pigmentation (tyrp1a). Des amplifications PCR suivis de 

séquençages Sanger ont été réalisées afin d’évaluer la fréquence de ces différentes mutations 

dans les populations (Figure 77). 

 

 

 

Figure 77 : Fréquence des délétions génomiques et des mutations perte de fonction sur les 

gènes de la vision (rouge), du cycle circadien (vert) ou de la pigmentation (bleu) dans les 

différentes populations. 
Le gène per2 est impacté par deux mutations perte de fonction  : une spécifique aux 

populations de Guatemala appelée per2(M) et une spécifique à la population de Tinaja 

(appelée per2(T)). 

  

 

Quelques mutations perte de fonction sont spécifiques à une seule population : une mutation 

dans pde6b (Pachón) et une mutation dans per2 (Tinaja). Cependant, la plupart des mutations 

sont partagées par les populations au sein des deux régions : Guatemala (Jineo, Molino, 

Population rgr2 opn8 tyrp1a rh1.2 pde6b cryba2a impg1b per2(M) prph2b gja8a per2(T) lim2.1

Jineo (n=6) 1 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 1

Molino (n=9) 1 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 1

Escondido (n=7) 

((n=7)

1 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 1

Caballo Moro (n=2) 1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

Pachon (n=55) 0,95 0,66 0,69 0,036 0,76 0 0,24 0 0,15 0 0 0

Sabinos (n=33) 0,83 1 1 0,24 0 0,5 0,53 0 1 0,88 0 0

Tinaja (n=16) 1 0,87 0,88 0,44 0 0,16 0,56 0 0,94 0,69 0,125 0

Curva (n=23) 1 1 1 1 0 0 1 0 1 1 0 0

Toro (n=30) 0,75 0,73 0,05 0 0 0,65 0,18 0 0,75 0,65 0 0

Chica (n=33) 0,7 0,52 0,47 0 0 0,53 0 0 0 0 0 0

Subterraneo (n=26) 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

Surface (n=234) 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
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Escondido38) et El Abra (Pachón, Sabinos, Tinaja, Curva, Toro et Chica). La délétion de rgr2 

est retrouvée dans toutes les grottes échantillonnées, sauf Subterraneo.  

 

Cette répartition géographique des mutations semble indiquer que la colonisation des grottes 

suit un modèle « stepping-stone », c’est-à-dire une colonisation unique suivie par une 

dispersion dans les différentes grottes des régions Guatemala et El Abra respectivement, dans 

lesquelles les populations ont ensuite évolué de façon indépendante. Une colonisation 

indépendante de la région Micos est envisageable sur la base de nos données. 

Cela remet notamment en question l’hypothèse des cinq colonisations indépendantes (Bradic 

et al. 2012). Il est improbable que les mêmes mutations perte de fonction soient apparues dans 

les différentes populations, ou que celles-ci aient été apportées par des migrations de poissons 

de surface, chez qui leur présence serait contre sélectionnée 39 (Figure 77). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                 

38 Caballo Moro fait aussi parti de la région Guatemala mais nous disposons de l’ADN d’uniquement deux 

individus.  
39 Corroboré par le fait que ces mutations n’ont jamais été retrouvées en surface, avec plus de 200 individus 

génotypés.  
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VII) Conclusion générale 

 

 

Cette thèse m’a permis d’étudier deux modalités sensorielles, que sont l’olfaction et la vision, 

et à deux échelles : au niveau de tous les génomes de poissons à nageoires rayonnées disponibles 

et à celle d’un petit groupe d’espèces en relation avec l’adaptation à la vie cavernicole.  

 

D’une part, j’ai montré que chez les poissons à nageoires rayonnées, il existait une corrélation 

entre la morphologie de l’épithélium olfactif et le nombre de récepteurs olfactifs dans le 

génome. Cependant, je me suis rendu compte qu’il y avait un grand manque de données 

écologiques, morphologiques ou comportementales dans la littérature par rapport au nombre de 

séquences génomiques disponibles. Sur 185 espèces étudiées, nous connaissons le nombre de 

lamelles dans l’épithélium pour moins de la moitié (72) et il n’existe presque aucune donnée 

sur le bulbe olfactif. Il sera intéressant dans le futur d’étudier la dynamique de ces récepteurs 

olfactifs dans d’autres groupes, tels que les requins, les oiseaux ou les amphibiens, chez qui peu 

d’études comparatives ont été menées. De plus, je me penche actuellement sur une 

automatisation de la recherche des gènes TAAR, ORA et OlfC qui possèdent plusieurs exons, et 

qui impliquaient jusqu’ici une grosse part de travail manuel.  

 

D’autre part, notre étude de gènes chez les poissons cavernicoles était limitée par le très petit 

nombre de mutations présentes chez ces espèces par rapport aux espèces de surface. Nous avons 

développé de nouvelles méthodes pour estimer si un groupe de gènes évolue de façon neutre 

pour ensuite estimer le temps depuis lequel la pression de sélection s’est relâchée. En appliquant 

ces dernières sur les génomes de poissons cavernicoles disponibles, nous avons montré que les 

colonisations des grottes par ces espèces étaient relativement récentes. Nos résultats confirment 

une étude précédente de l’équipe (Fumey et al. 2018) sur Astyanax mexicanus, qui semble avoir 

colonisé les grottes il y a quelques milliers d’années seulement. De plus, nos données de 

génotypage de pseudogènes semblent indiquer que cette espèce a colonisé les grottes seulement 

une ou deux fois indépendamment. Avec 300 téléostéens (Proudlove 2021) cavernicoles 

connus, nos méthodes pourront être élargies à une grand nombre d’espèces afin de confirmer 

les résultats obtenus et avoir une vision plus globale des modalités temporelles de la 

colonisation des grottes par les poissons. 
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