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Considérations génétiques sur la polypose recto-colique

\I. DtlNIINATTI ix'1

Alors qr-re clans lc cas clcs rlaiadie s infectieuses la
transmission pcut avoir licu cntre individus non appâren_
tes, drrrrs lc cirs dcs rurrlirdics génétiques lr transin'issiou
prés.crrte.le crrrrctcrc 1:rrrticulici de noêtre possible qu-'e,i-
tre indilidus applrerr[és d'nnc gi,nératiorr jr I'autre. ôettc
crractéristiqrrc cst crr cffct duiau fait que ces maladics
sont liées à dcs anoru:rlies clu génome. Àctuellerlent, on
corrnnit dcrrx categorics d'an6malies du génome dont
ccrtrrirrrs sont tnrrrsmissibles : ]es :rberrrti"ons gérrioucs
qui sont des atteir.rtes punctifomes et les abErratiors
chromosomiques.

Slns entrcr clans f anrrllsc détaillée des clifiérents tvpes
d'irbcrrntions gi.rriqut s, 'rrous 

rirpltcllerons Ies noiions
(lc dotruraucc ct clc, rccessir.ité. Une maladie est due à un
gè1l9.dontirrant quarrd cc gèuc arrorurel, quoique présent
a lctat d'urr scul cxcrrrplirirc, s'ex1;rirne-:ru'nir.èau du
phénotrlle dn sujct, dii hitérozrÀotc, t:orteur de cc
genc. Un.gèrrc cst <1it rccessif qtra,rd"lc gerie ne s'exprime
plrenotr prqrrcrncnt quc s'il est en dôuble excmplairc
darrs le génome du- strjet porteur appelé homozi,gote
récessif.

Quojgug dc--nombrcux cxcmplcs montrent que I'on
pcut déceier 1'exDrcssioir d'un'gène récessif dhez les
sujcts rrppclés lré[érozigotcs, poricrrrs d'un seul ercm-
plarre dc cc gèrre rcccssif (dréprnocrtosc, trhénr.lcétonrr_
ric, etc.) ; Ia clistirctiorr trrtrc gi'nc dominant et gène
rcccssiI rcsle vllrrb]c err ltrlrtiqrrc.-

Àinsi la, 1-rol.r'1:osr rccto-colic;uc cst urre rnalirclic drre à
111) gcllc dolllliliiltt srtuc strr rnr rics c]rronrosorucs nor.r
sexucls ou autosomcs ; il s'agit d'une malaclie autosomi-
cl,uc.,dolrinrrrrtc 

,(DLrlrrrrncl. c"t coll., rg6o) . O. ptui, if
s agrt d'urrc rrrirlrrdie à pirrétrance élelee (* Èo %)(D-uharrrcl ct coll., rg6o)' : c'est-à-dirc qu. ,ùi roo indi-
vrdus Jrortcurs drr gèrrc anomrnl, plrrs de'8o sont conduc-
teurs et 1trÉserrtcnt dcs sigues cliniqucs de la rlnladie,
les arrtrcs ctarrl urriqrrcnrc.rrt condrrcfcurs.

]'YPES DE POLYPOSES IIEREDITAIRES
OBSERVES

(r,oir Mc Kusick, 1966)

Polypose localisée.

. , La polrposc rccio-colique isolée ou l)olr.1>65s irrtus_
trnrrle tr?c I dc Mc Kusick est nrrtosontiqrrc'àominilrrie
(I)nlrirrrrcl et coll., rg6o) .

- La forme décrite par \Voolf ei coll. (1955) ou
p9l1,pose intestinale de tr:pe I\/ de Mc Kusick est carac-
térisée ,par la rarete des'folypes. L'existeirce a,ur., gene
partlculler à cette fomte est mise en doute - par
N'Ic Kusick.

- Le s1'r.rclrome de Gardner (rq6:) et ses variantes
ou. polipoie intestinale t,pe Iit'aË-il{.-k.ii.t-, gÀr;
autosomique dominant.

-- Le sr,ndrone de Turcot et coll. (rg59) qui est
l'associrrtion d'une polvpose intcstirrale Lt'âË t,,,,.,.,,r,
mallgucs du sr stènte nerveux central serait per-rt_être
une variantc du svndrome de Gardner (yatrée, ,ç6+) .

Polypose disséminée à tout le tube digestif.

- La forme décrite par Ravitch (rg47) est égale-
mer.rt à transmission autosornique dàmiijante (yBno-
moto et coii., 1969) .

- Le sr r.rdrorle de Peutz-|egher-Touraine ou Len-
tigirrose peri-orificielle ,,-cc poitliose ou polrDose intcs_
tinale tlpe.ll de McKusick eif dù,r Lrà geie autoso-
nrique ciominant.

- Le rare svndrome de Gronkhite-Canada (ro<q)
cst ihssociation d'une poh-pose avec dcs -","f.rtrüÂ,'l',cctoderruiques (alopécie. airophie unguéale, pigrnenta-
tron cutanée torrclrrnt paume§ et plaritcs) .

(t) lLobordtoire dc G!l_ttiq,t:g et Entbryotogie IIumaine,Faculltt de flédccine de Littt-jgl.
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La liste de ces différentes forrnes cliniques conduisent
à émcttrc plusieurs hvpothèses quant à leur rapport. I1

peut en effei s'agir d'un même gène pleitrope dominant
(gène agissant sur plusieurs caractères) dont les varia-
tions d'action sur le phénotvpe dépenclent du reste du
génome. On peut aussi admcttre que ccs affections sont
ducs à des gènes allèles dominants (gènes occupant )a
même pl:rce et agiss;rnt différemn-rent sur le même carac-
tère) ou à des gènes non allèles situés sur des chromoso-
mes difiérents. Ces l.rvpothèses unicistes sont pius vrai
sernblables que celles attribuant un gène particuiier à
chacune des formes cliniques obsenées. En faveur de
i'Lrnicité génique. citons l'observation d'Apostolopoulou
(1968) : une fille atteinte de svndrome de Petitz dont lc
père seulement préserrte une polr'posc.

NTODALITES DE TRANSMISSIONI
ET TYPES DE MARIAGE RE}.ICONTRES

Si nous nous référons à I'analvse des 67 fratries par
Dtrl.ran.rel et coll., 196o, nous pouvons considérer
; tvpes de mariage qui conduiser.rt à des proportions dif-
férentcs de descenciants atteints de poli,pose recto-coli-
que.

Soit A le gène don-rinant autosornique responsable de
la polvpose recto-colique.

Soit a le gène normal récessif allèle de A.

r'" tvpe de mariage.

Un des progéniteurs présente la maladie : c'est le c;rs le
plus fréquent.

P:irents: Aa x aâ
Gamètes: A-?L - A-a
Enfants : A:r - Aa aa - ââ

5o Vo atteints 5a Vo noî atteints

I1 s'agit ici d'un mariage qui aboutit à une attcinte
cle la moitié des clescer.rdants.

z' tvpe de mariage.

Les u progéniteurs sont atteints.
Parents: AaxAzr
Gamètes: A-â - A-a
Enfants : AA - Aa Aa - aa

-

79 Vo atteints z5 Vo non atteints

Dmts ce tr1;e d'uirio;, très rarc d'aiileurs, lc risque cle
descendants"aiteints étant très éler'é, ce type de mariage
est à déconsciller. Duharnel et coll. (rg6ôi, ont observé
3 couples de ce tv1>e.

3' !'pe de mariage.

- Durs ce tvpe de mariage les deux progéniteurs sont
phenotvpiqucment normaux. Si l'on tient compte de la
notion de p.énétrance clu gène on peut admettre que l'un
des.progéniteurs est_rrn conductèur sain, ce qui nous
ramène au r"" type de mariage. Si l'on adrnet ia muta-
tion.lors de la gamétogenèsè (rz mutations pour ro,i
gamètes par génération,"d'nprès' Pierce, r968)'le risque
de plusieirrs descendants attèints dans uné rnôme fratrie
est pratiquement nul.

FREQUtrNCE DU GENTE
ET FREQUENCE THEORIQUE

DES SU/ETS ATTEINTS

La {réquence du gène A clc la polr.pose trour'ée par
o,r4

Pierce (1968) est de 
. "* 

= q.

p - fréquence du gène allèle normal a.

Selon Ia ioi de llardr'-\\/einbcre nous devons rercor-
trer théoriquement lcs génotvpcs "srrivrrnts 

:

aAaAA
sujets atteints

la fréquencc du génotrpe nfl : p:
la frequence du génotrpe Àrr : : pq
1:r fréquence du géno§,fe AA - q:.

Les fréquences théoriques des sujets atteints sont :

fréqnence des ir.rdividr-rs Aa * z7 sur roo ooo ir.rdir,'i-
dus,

fréquence des inciiviclLrs AÂ * o,oor sur 1oo ooo indi-
vidus.

ABEnRATTONS CTTROMOSOXTTQUES
ET CAÀTCEIIISATIOAT DES POLYPES

L'existence d'aberrations chror.nosomiques au niveau
des cellules épithéliales des polvpes est sirggérée par les
résultats de l'analvse crtofhoiômétrique"iu côntciru
en ADN des nolaüx qui iir.liq.,cnt des' variations de la
teneur en ADN lors de la transformation maligne (Flo-
rlan e! Emson, 196o). Elterline et Arvan (1967) étu-
diant les caryotvpes des celluies épithé1iales arrivent à la
conclusion suivante : les aclénorlles sans atvpies se carâc-
térisent. par d,es anomalies chromosomique§ numériques
et au nivean des aclénon-res avec atvpies on rencontre-des
:rnomalies chromosomiqucs numériques et structurales.

L'étude cvtophotométrique de 1'ÀDN et l'analvse du
crryoh'pe des cellules epithélillcs, malgré lcur grnnd inté-
rôt tlréorique. ne petrcnt ètre utilisées cn praliquc cou-
r:rnte pour prér,oir lir cnr.rcérisation des po},'pes.

COÀTCLUSIOÀI

En conclusion de cette brèr'e arralvse nous pouvons
dire qu'en tenant courpte drr tarrx de pérrétranèe supé-
rieur à 8o Vo pour Drrhanrcl ct coll. (196o) ou égai à

49,13 % pour Pierce (1968) tous lcs crfants nés d'un
progéniteur atteir.rt sont srlspects soit de présenter ulié-
rieurement une polvposc, soit 11'ètre conducteur du
gene.

En ce qui concerne le problèr.ne cles formes cliniques
et du nornbre des gènes, les obsen,ations de formes cli-
niques différcntes drurs un même arbre généalogique
pourront résoudre ce problème génétique.
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