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ARTICLES ORIGINAUX

A propos de 5 cas d’angmzalies de structure
du chromosome X et d'un cas 45,X,2(p--q—)

M. DEMINATT!, J.P. MAY, .P. GASNAULT, Y. DELMA S-MARSALET,

A. KINE, N. JACQUELOOT et J.B. SAVARY.

Rassemblant les résultats de différents auteurs,
POLANI (1969) obtient 461 cas de dysgénésie gona-
dique dont 126 cas de syndrome de TURNER (27.32 %),
265 cas de dysgcnésie gonadique avec petite taille et
59 cas de dysgénésie gonadique pure de taille nor-
male.

Cet auteur trouve une fois sur guatre un chromo-
some sexuel (X cu V) de structure anormale, ie plus
souvent associ¢ & un mosaicisme : 'anomalie étant
dans la moiti¢ des cas un isochromosome du bras
long de I'X.

Nous avons eu |'occasion d'examiner 47 sujets de
de phénotype féminin avec ancmalies des chromoso-
mes sexuels qui se répartissent ainsi: 31 cas avec
caryotype 45X dent un cas avec une anomaliz du
chromosome 2; 4 cas avec mosaicisme du type
45X[46,X; 6 cas avec mosacisme du type 45X/
46,XX ; 1 cas 45X/47.XYY ; 5 cas zvec une anomalie
de structure du chromosome X. Nous rapportons ici
les 5 derniers cas et le cas a caryotype 45X avec
anomalie du chromosome 2.

OBSCRYATION N° 1

Monigue D... n® 114 (1967)

est examinée en novembre 1967 par le Docteur KAMIN-
ZER, ophtalmaologiste pour un aleuceme bilatéral. En rui-
son d’'une améncrrnée primeairs, Monigque est ensuite exami-
née dans le service du Profcssceur LINQUETTE. Eiie est
agée de 31 ans.

Antécédents personnels

Lo mere atteinte d'un syndrome délirant est diffizilc ¢
interroger. Lc naissanze du propositus se scrait derouice
sans incident au terme cd'une grosscsse normale (la prisc dz
meédicaments n'est pas excluel,

Par lo suite, Monique a présenie de nombrouses otites.

Antecédents familiaux

Le pére, dgé de 21 ans 4 lc noisscnce de Monious, est
actuellement ethylique. Sen phenctyge est normai (tailie :
1,64 m),

La mere, égée de 20 ans & la naissance de Monique,
foir de fréquents séjours a |I'Hépital psychiatrique (taille :
1,62 m).

Manique est ‘ainée d'une fratrie de six. Son frére agé
de 10 ens a une morphologie normole (laille : 1,60 m) et
urie débilité moyenne. Les autres fréres et sceurs ont des
enfants et sont en bonne santé.

Excmen clinique en janvier 1971

L'examen clinique met en évidence une dysmorphie
impartante dont les €léments sont ropportés dons les to-
blecux 1, 2 et 3.

Il existe de plus ure luxation congénitale de lo hanche
drcite .

Aucun traitement hormenal n‘a été institué.

Exumens complementaires

lis sant ropportés daons les tableaux 4, 5, 6, 7 et B.

Lo recherche d'un déficit en glucose-6-phosphate déshy-
drogénase est retrouvés chez le pére, mais pour g mere ot
Moenique, ies résultats sont douteux.

La rechzrche des facteurs VI et iX de la coagulation
donne ies résuitats suivents ;

Pére facteur Vil 157 %
facteur IX 119 %
Mere focteur VIHI 80 %
facteur IX 44 9%
Maonique focteur VIII 33 %
focteur IX 23 %

La recherche des groupes sanguins donne les résultats
suivants |

Pere Xga -+
Mere Xga~—
Moenique Xga+

Ftude de | chromatine sexuelle et du coryotype

La chromatine sexuelle étudice sur frottis endobuccal
montre que 3 ©s des celiules exominées postadent un cor-
puscu's de Barr. Quelques celicles ont un corguscule 4-
Berr de petite teille (figures 1 et 2).

L'anclyse chromesomique sur cultures de sang périphé-
rigue met en évidzrnce lo piésznce d'un X en anneou et un
mosaicisme de tyne : 46, XX 7 48,XX, / 45X,

Le coryotvpe des parents et cdu frére de 10 ans est
nermai.
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OBSERVATION N° 2

Isabelle P... n® 822

est examinée en octchbre 1970 par le Prcfesseur NUYTS
(Hopital Colmette) pour un reterd statural, Elle est ageée
de 10 ans.

Antécédents personnels

La mere a pris du Largactil pendent les trois premiers
mois de la grossesse, en raiscn de vomissements. L'accou-
chement a été provequé @ 8 mois.

La dézcuverte chez Isabelle d'une hypertension artérielle
a 15/10 aux membres supérieurs, fait suspecter le diagnos-
tic de coarctaticn de |'acrte. L'enfant est alors suivie par
le Professeur DUPUIS (service de cardiopathie infantile) et
sera opérée en mars 1971,

DUPUIS et coil. (1971) trouvent une cardiopathie dans
18,4 % des cas de syndromes de Turner.

Isabelle o été opérée d'un chelesteatome.

Antecedents Familiaux
Le pére &3¢ de 29 ans & la naissance d'lsabelle, est
bien portant (taille: 1,71 m).

Lo meére dgée de 24 ans & lo naissance d’lsabelle, est
suivie pcur une atrcphie de la vésicule biligire. Sa taille
est de 1,65 m.

Isabelle a un frére de 2 ans bicn pertant.

Examen clinique en jenvier 1971

L’examen clinique met en évidence une dysmaorphie mo-
dérée dont les éléments sant rapportés dans les tableaux 1,
2 et 3.

Aucun traitement hormonal n'a été institué étant donné
l'age de l'enfant,
Examens complimentaires

lls sont repportés dans les tab'eaux 4, 5, 6, 7 ct 8.

La recherche des groupes sanguins n'a pu étre effectude,

Etude de la chromatine sexuelle et du caryctype

La chromatine zexuelle faite sur frottis endcbuccal est
négative.

L'analyse chrecmzsemique sur culture de song périphé-

rigue met en évidence la présence d'un X en annegu et
I'ebsence de celiules 46,XX. ;

Le coryctype des parents n'a pu étre réalisé.

OBSERVATION N° 3

Claudine B... n® 193 (1967)

Est examinée lo premiére fois en mars 1967 pour retord
de croissance o I'age de 14 ans et demi, dans le service du
Professeur LINQUETTE. La taille est de 1,36 m, le poids
est de 39,800 kg.

Son observotion a été présentée antéricuremant (M. DE-
MINATTI et coll., 1968).

Cette malade est revue en janvier 1971, afin d'apprécier
I'évolution de scn état.

Antécédents personncls

La naissance s'est déroulée sans incident aqu terme d'une
grossesse normale.
Antécédents fomiliaux

Le pére et la meére, Ggés tous deux de 24 ans a la nais-
sance de Cloudine, sont bien portants. Leur taille est res-
pectivement de 1,62 et 1,50 m.

Il existe une consanguinité entre les grands-parents
paternels.

Claudine a un frére, agé de 11 ans et demi, bien por-
tant (taille : 1,45 m).

Examen clinique de janvier 1971

L'examen clinique met en évidence une dysmorphie dis-
créte dont les élements sont ropportés dans les tableaux 1,
2 et 3.

Claudine a suivi un traitement cestroprogestatif qui a
permis |'opparition des caractéres sexuels secondaires avec
quelques menarches.

Examens complémentaires
Ils sont rapportés dans les tableaux 4, 5, &, 7 et 8.

Lo recherche du groupe sanguin Xg donne les résultats
suivants :

Pére Xga—
Mére Xga+
Claudine Xga—

Etude de la chromatine sexuelle et du caryotype

L'étude de la chromatine sexuelle faite sur frottis endo-
buccal montre que 5 % des cellules ont un corpuscule de
Barr. Nous avens cbzervé des cerpuscules de Borr de taille
différente (figures 3 et 4).

L'analyse chromosomique sur culture de seng périphé-
rique met en évidence la présence d'un X en anneau et un
mosaicisme de type : 46,XX / 46,XX, / 45 X,

Le caryotype des parents est normal.

OBSERVATION N° 4

Nadine S... n® 494

est examinée en septembre 1969 pour une cménorrhée pri-
maire dans le service du Professeur LINQUETTE. Elle est
agee de 16 ans.

Antcécédents personnels
La naissance s'est déroulée sans incident au terme d’une
grosscsse normale.,

Par la suite, Nadine o eu de nombreuses ctites et trois
hémarthroses du gencu gauche. Une appendicectomie a été
effectuée en 1964,

Antécédents familiaux
Le pere, agé de 28 ans a la naissance de MNadine, est
bien portant {taille: 1,70 m).

La mére, dgée de 24 ans & la naissance de Nadine, a
des varices. Elle mesure 1,64 m.

Nadire o une sceur oinée bien portante (taille : 1,55 m)
et une sceur de 15 ans bien portante (taille : 1,65 m).

Examen clinique en jenvier 1971

L'examen clinigue met en évidence une dysmorphie dont
les élements sont rappertés dans les tabieaux 1, 2 et 3,

Il existait le jour de la consultation une hémarthrose
du gencu droit,

Aucun traitement hormonal n'a été institué.
Examens complémentaires

lls sont ropportés dans les tableaux 4, 5, 6, 7 et 8.
Les groupes sanguins sont les suivants :

Pére : A1 Rh+ C.Dee kk Fyla+b—) Jkla—b+)
Lu o— Kpla—b+) NNss P, Lela+b—)
Xga+
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Mere : O Rh+ C.DEe kk Fyla+b+) Jkia—b+)
Lu o— Kplo—b+) MN. P; Lelo—b+)
Xga—

Nadine S.: O Rh+ C.DEe kk Fyla+b—) Jklio—b+)
Luoc— Kpla—b+) MN.s P; Lela+b—)
Xga—

Pour le dozoge des focteurs de coagulation chez S. Na-
dine, les valeurs sont :

facteur VIII: 11,5 ¢
facteur IX: 75 %

Les résultats de la recherche du groupe érythrocytaire
Xg confirment la lccalisaticn du géne Xg sur le bras court
de I'X (RACE et SANGER, 1970). Le foible toux en fac-
teur VIl explique les hémarthroses et est en faveur de la
localisation du géne sur le bros court de I'X,

Etude de la chromatine sexuelle ct du caryotype

La chromatine sexuelle étudiée sur frottis endobuccal
montre des corpuscules de Barr de taille différente (figu-
res 5 et 6).

L'analyse chromosomique sur culture de sang périphé-
rique met en évidence un mosaicisme de type :

46 XX [ 46 XXisoq / 45,X
Le caryotype des parents n'a pu étre effectué.

OBSERYATION N° 5

Chantal B... n® 305

est examinée en octcbre 1968 pour une améncrrhée pri-
maire dans le service du Professeur LINQUETTE. Elle est
agée de 18 ans.

Antécédents personnels

La naissance s'est déroulée sans incident ou terme d'une
grossesse normale.

Par lo suite, Chantal a présenté de nombreuses ofites.

Antécédents familioux

Le pére et la mére, dgés tous deux de 19 ans & la nais-
sance de Chantal, scnt bien portants et mesurent respec-
tivement 1,68 m et 1,42 m.

La troisiéme grossesse s'est terminée par un avertement,

Chantal est l'cinée d'une frotrie de trois. Sa sceur
mesure 1,50 m et ses freres :1,70 m et 1,51 m. Ils sont
de taille normale pour leur age et bien portants,

Exomen clinique en janvier 1971

L'examen clinique met en évidence une dysmorphie
modérée dont les éléments scnt rapportés dans les ta-
bleoux 1, 2 et 3.

Chantal a grandi de 1 c¢m cn trois ans et o suivi un
traitement costro-progestatif. Les caractéres sexucls se sont
alors développés, mais il n'y 0 pas eu de ménarches.

Examens complcmentaires

lls sont ropportés dans les tableoux 4, 5, 6, 7 et 8.

Un déficit en glucose-6-phosphate deshydrogénase o été
trcuvé chez Chantal.

La recherche des groupes sanguins donne les résultats

suivants :

Pére : Ay Rh+ C. Dee kk Fyla+b+) Jkla+b—+)
Lua— Kplo—b-+) NN.. P; Lelo—b—) Xga—
(sous réserve)
Non sécréteur.

Meére : As B Rh+ CC Dee kk Fyla+b+) Jkla+b+)
Lua— Kplo—b+) MNS, P, Lelo—b+) Xga—
(scus réserve)
Sécréteur (A et B pas de HJ.

Chantal : A{B Rh+ CC Dee kk Fyla+b+) Jkla+b+)
Lua— Kp (e—b+) NN,s Py Lela—b—) Xgao—
(sous réserve)
Non sécréteur,

Etude de la chromatine sexuelle et du caryotype

La chrocmatine sexuelle étudiée sur frottis endobuccal
montre que les corpuscules de Barr observés sont tous de
taille inférieure a lo normale (figure 7).

L'onalyse chromosomique sur culture de song périphé-
rigue met en évidence un mosaicisme de type; 46,XX/
45 X.

Le caryotype des parents est normal.

OBSERYATION N°® 6

Arlette V... n® 391-562

Est exarninée en moars 1969 dans le service du Profes-
seur LINQUETTE pour une ameénorrhée primaire et une
insuffisonce staturaole. Elle est dgee de 15 ans.
Antécédents personncls

Lo noissance s'est déroulée sans incidert au terme d'une
grossesse normale.

Par la suite, Arlette a présenté de nombreuses otites,

Antécedents familiagux

Le pere, age de 25 ans & lo naissance d'Arlette, est
bien portant (taille : 1,65 m).

La mere, dgée de 22 ans a la naissance d'Arlette, est
débile mentale (taille; 1,62 m).

Arlette est l'ginée d'une fratrie de trois: Patrick
(10 ans) et Maryse (8 ans) sont normaux.
Examen clinigue en janvier 1971

L'examen clinique met en évidence une dysmorphie
moderee dont les eléments sont rapportés dons les ta-
bleaux 1, 2 et 3.

Aucun traitement hormonal n'a été institue,

Examens complémcntaires
lls sont rappertés dans les tableaux 4, 5, 6, 7 et B,
L'étude des arcupes sanguins n'a pu étre effectuée.

Etude de le chromatine sexuelle et du caryotype

Lo chromatine sexuclle etudiec sur frottis endobuccal
est négative.

L'analyse chremoscmique confirme le diagnostic de
syndrome de Turncr: toutes les cellules sont 45 X, mais
nous notons la presence d'un chromosomez 2 metacentrique.
Ce chromosome 2 cnormal est retrouvé chez le pere et le
frere du propositus. ’

Le caryotype de lo sceur Maryse et de la mére de lo
propositus est ncrmal.
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COMMENTAIRES

Les résultats de |'étude de la chromatine sexuelle
montrent son importance, En effet, c'est la présence
de corpuscules de Barr de tailles différentes qui nous
a permis de soupconner une aberration de structure
de I'X pour I'observation n* 4. Le chromosome anormal
ce i'observation n" 5 est interprété comme étant un
fragment d'X sur la base de I'existence d'un corpus-
cule de Barr de petite taille. En ce qui concerne les
observation n" 1 et 3, c’est aprés |'analyse du caryo-
type que nous avons recherché la présence eventuel-
le de petits corpuscules de Barr.

La comparaison du tablau X et des tableaux ol
sont rapportées les données phénotypiques indique
que les eléements fondamentaux du syndrome de
Turner sont toujours retrouvés avec certaines nuan-
ces qui d'ailleurs ne permettent pas de soupgonner un
de ces types d'anomalie de I'X.

Comme tous les auteurs (voir HAMERTON, 1969),
nous constatons que |'absence du bras court de I'X
entraine une atrésie ovarienne avec retard statural.
Ceci nous conduit a admettre qu'il s'agit sans doute
d'un fragment de bras long dans |'observation n°* 5.

L'chservaticn n” 6 pose un probléme pour le con-
seil genetique. En effet, une observation analogue a
eté rapportee par HOOFT et coll. (1968). Comme ces
auteurs. nous admettons qu'il s'agit d'une aneuromie
de recombinaison (LEJEUNE, 1965), plutét qu'une in-
version péricentrique du chromosome 2. Par ailleurs,
I'examen des caryotypes du pére et du frére du pro-
positus, n'exclut pas un remaniement intéressant aussi
un chromosome du groupe 6-12. De toute fagon, nous
ne pouvons preciser si I'anomalie du chromosome 2
paternel est responsable de la perte d’'un chrcmosome
sexuel par effet interchromosomique.

En ce qui concerne le conseil génétique pour les
observations 1, 3 et 4, la présence de cellules norma-
les nous permet de dire qu'il s'agit d’'un accident post-
zygotique dont le taux de récurrence est tres faible
dans une méme famille.

Laboratoire de Génétique et Embryoclogie
Faculte de Médecine de Lille (Pr. M. DEMINATTI)

Clinique Médicale Est
Cité Hospitaliere (Pr. M. LINQUETTE)
et Centre de Transfusion Sanguine,
Service d'Immunologie.

Tableau 1

Etude du phénotype

Obs. n° 1 Obs. n® 2 QObs. n® 3 Obs. n® 4 Obs. n® 5 Obs. n® 6
Monique D... Isabelle P... Claudine B... Nadine S... Chantal B... Arlette V...
|
Age 35 ans : 11 ans 19 ans 18 ans 21 ans : 17 ans
Taille 152 m | 1,20 m 1,41 m 1,41 m 1,29 m | 1,35 m
Poids 46,5 kg | 30,3 kg 45 kg S6kg | 37 kg | 32 kg
Morphotype gynoide infantile gynoide gynoide ‘ gynoide i androide
Téte ‘
Hypertélarisme discret discret discret discret discret 1 discret
Distance interpupillaire 6 cm 6 cm 6,5 cm 6,5 cm 6,5 ¢cm 1 6,5 cm
Epicanthus 0 0 0 0 discret | 0
Asymétrie faciale + $ 0 0 0 i 0
Mentcn retrognathisme normal normal normal | retrogriathisme : retragnathisme
Oreilles normales creille droite normales tragus bifide | tragus bifide [ implantation
! plus basse que | basse
la gauche |
Implantation des cheveux basse basse normale basse normale ‘ normale
Cou 1
court court court normal court i court
Pterygium colli discret 0 0 0 ! 0 | 0
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Tableau 2
Etude du phénotype (suite)

e
Obs. n° 1 Obs. n° 2 Obs. n® 3 Obs. n°® 4 Obs. n" 5 Obs. n® 6
Monique D... Isabelle P... Cloudine B... MNaodine S... Chantal B... Arlette V...
i ——
Thorax |
——r [ |
1
£-rme en bouclier |  en bouclier normal normal normaol en bouclier
angle de Louis >
ferme
fs2rtement mamelonnaire 20 cm 17 em 18 cm 17 em 17 cm 17,5 cm
- _yelcppement mammaire 0 0 + (depuis 0 -+ (depuis 0
traitement traitement)
Rachis |
cyphescoliose scoliose normal cyphose normal cyphose
lombaire
Membres supérieurs
C.5:tus valgus important modéré physiolegique physiologique mcdéré modéré
Z; cvrte des métacarpiens 0 A" 0 0 v 0
Mombres inférieurs
Lema valgum -+ + 0 e 0 0
el normaux normaux palmure 2° et palmure 2° et normaux briéveté 2°
3° orteils 3" orteils metatarsien
Peau
| " i
quelques naevi normale quelques nacvi normale livedo des quelques naevi
membres eczématides
inférieurs
B lichen plon oigu
Intelligence |
i |
debilite debilité | narmale normale normale débilite
importante discrete | discréte
Tableau 3
Etude de I'appareil génital
Obs. n° 1 Obs. n* 2 Obs. n* 3 Obs. n° 4 Obs. n* 5 Obs. n® &
Monigue D.., |sabelle P... Claudine B... Nadine S... Chantal B... Arlette V...
virthée orimaire - trep joune + o + -+
‘« pubienne P nulle P P Pa - P3 Py - P2
~axillaire An nulle Az i Az Ar - Az Ag
lovres infantiles l infantiles infantiles infantiles infantiles infantiles
]
lovros infantiles | infantiles dévelcppées infantiles bien développées| hypoplasiques
normal | normal normal capuchzn normal capuchon
clitorien long trés développe
normal -— -— orifice — —
largement ouvert
trés petit - -= — — -—
harmono! —_— -+ —_— -E e
cergestatif
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Tableau 4

Coelioscopie

Obs. n® 1 ! Obs. n°® 2 Obs. n® 3 t Cbs. n° 4 Obs. n® 5 Obs. n° 6
Monique D... Isabelle P... Claudine B... i Nadine S... Chantal B... Arlette V...
pelvigraphie
gazeuse
Utérus petit” — petite taille non visible petit volume rédu:
atrophigue
Trompes droite et gauche — non décrites normales non décrites normales
tres atrophiques
pas de pavillon
Gonade droite pas de gonade —_ pas d'image aspect de ébauche bandelette
visible ovarienne filament ovarienne de la blanchatre
visible grosseur d’un trés mince
noyau de dotte
Gonade gauche cordon fibreux — pas d'image bandelette bandelette bandelette
ovarienne nacrée blanchatre
visible trés mince
Tableau 5
Explorations radiologiques
Obs, n° 1 Obs. n® 2 Obs. n® 3 Obs. n® 4 ' Obs n* 5 Obs. n® 6
Monique D... |sabelle P... Claudine B... Nadine S... | Chantai B Arlette V..
, |
| |
Urographie intra-veineuse rein en fer normale normale bassinet | hvpor 3.8 narmale
a cheval bifide ! Cungenitie |
a draite du ren droot |
| aver LDonsanet i
i bibide !
2 ; : " i ¥
Squelette présence du ostéoporose | dage osseux spicule sur le | syroatose des normal
signe de du bassin ! normal radius gauche | w de 13 i
Kosowitz et du rachis | ranges .0 e
du corze |
Angiocardicgraphie —_ coarctation —_ - —— —_—
de l'aorte
Thorax dérculement coarctation normal normal narmal normal
de la portion de |'aorte
ascendante
de la crosse
acrtigue
thorax
globuleux
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Tableau 6

Explorations O.R-L. et ophtalmologique

Obs. n® 1 Obs. n° 2 Obs.n°3 | Obs.n®4 Obs. n® 5 Obs. n° 6
Meonique D... |sabelle P... Cloudine B... Nadine S... Chantal B... Arlette V...
Exploration oto-rhino-laryngo- otites @ otite chronique | quelques otites !otites fréquentes | otite chronique | deux tympans
logique repetition bilatérale greffe de bilatérale perfores
surdité de " cholestéatome tympaon surdité de surdité de
transmission transmission transmission
bilatérale bilatérale bilatérale
Exploration optalmologique glaucome normale normale normale normale normale
bilatéral
op2re
Recherche d’une dyschroma- ? ? 2 trés discrets | pas d'onomalies ?
topsie troubles de
'oxe bleu-joune
Campimétrie 2 normale normale rétrécissement normale normale
temporal
periphérique |
) Tableau 7
Dosages hormonaux
Obs. n® 1 Obs, n® 2 Obs. n® 3 Obs. n® 4 Obs. n* 5 QObs. n® 6
Mcnique D... lsabelle P.. Cloudine B... Nadine S... Chantal B... Arlette V...
Février 1968 Mars 1967 Septembre 1969 Février 1969
Diurése 11 0,550 | 0,450 1 0,550 |
Densité urinaire 1016 1014 1010 1017
Créatinine 0,78 g/l non faits 0,39 g/l 0,25 g/l 0,62 g/l
17-cétostéroides 8,1 mg/24 h | cor trop jeune | 54 mg/24 h | 3,35 mg/24 h 55 mg/24 h
17-hydroxystéroides 4,8 mg/24 h 32 mg/24 h S mg/24 h 4,1 mg/24 h
Pnénolstéroides 3,5 ng/24 h 6,5 pg/24 h traces 2,1 pg/24 h
Prégnandiol 0,20 mg traces 0,13 mg traces
FSH positif @ supérieur o pesitif @ souris decédeas supérieur a
6 US/24 h 50 US/24 h 25 US/24 h 10 US/24 h
LH négatif 60 UI/I — 20 UI/I 240 UL/
inférieur
a 14 Ui/l
DHEA _ — 0,70 mg = i
Chromaotcgrophie
Oy 25 %
On 375 %
Cin 375 % — — e _
Total 2 1g/24 h
063
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Tableau 8

Etude des dermatoglyphes

—

i Cbs. n° 1 Obs. n® 2 Obs. n" 3 Obs. n® 4 Cbs. n® 5 Obs, n" &
i Monique D... : Isabelle P... Claudine B... Nedine S... Chental B... Arlette V..
1 ]
! Main Main I Main Main Main Main | Main Main Main Main Main Main
| dr. g. dr. g. dr. g. dr. g. dr. g- dr. a.
Plis palmaires . N N N N N N N N N N N N
Trradius axial { t ; t t t 3 t t t t t t
Ligne principale T ! T Tig Tia Tz Ty Tit Tu Tit Ty Tia Ty Tiza
Angle de Penrcse : < 45° <45 <45° <45 <45° <45 <45 <45° <43° <45 <45 <45
Indice de Cummins | 22 25 31 31 29 30 26 24 20 20 26 23
|
Figures digitales |
i |
|
1
I T Bc Bz Bc | B: Be Be Bc T Be Be Be
I Bc T Be T Bc Bc Be Be T Bc T BR
1] ! Bz Bc Bc Be Be 8c | Be BR Be Be Be Bc
v I T T Bc T Be BR Be T Bz Bc Bc Bz
v T T Bz T | Bc Be Be T I T Be Be Bc
Figures de I’éminence 0 BR 0 T 0 Bc 0 0 BR 0 0 0
hypothenar
Pelote = P, Py Py 0 0 Py P | P; P-
Particularités RAS | I'axe des doigts | ropprochement RAS ‘ rcpprcchemenr RAS
| 1l et 1V des triradii des 'rrirodu
| est convergent b e b -
| a droite
Tableau 9
Etude des caryotypes
Obs. n° | | Ceilules 45X | Cellules 46,XX, | Cellules 45X, Cellules 46,XX_ Total
Mcnique D... | 12 13 3 } 3 31
—_— o e i | — l
Obs. n® 2 Celiules 45X | Cellules 46,XX, Cellules 45,X. Cellules 46,XX i Tetal
licbelle P... 9 23 2 | 0 | 34
Obs n" 3 Cellules 45,X Cellules 446, XX, Celiules 45,X, ! Cellules 46,XX ‘ Total
Cloudine B... 28 ' 12 0 i 2 | 42
., |
T e o |
Obs. n” 4 Ceiluies 45 X Cellules 46,XXisaq Cellules 46,XX Total
Nadine S... 22 6 5 33
Cbs. n® 5 Cellules 45,X Cellules 46,XX,. Cellules 46,XX | Total
Chantal B... 39 5 0 44
Obs. n® 6 Cellules 45,X Cellules 46,XX Total
Arlette V... 2 (p+ q—) 0 12
12
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Tableau 10

Fréquences des anomalies phénotypiques
dans le syndrome de Turner

LEMLI et SMITH (1963)

J. LINDSTEN (1963)

13 cas de syndrome

r W
25 cas 45,X 35 cos 45X de d'gurs?reut::uf: (;JEI'ID[?‘IXO!IE
Petite taille 100 % 100 9% 100 %
Implontation basse des cheveux 88 % 70 9% 50 %
Epicanthus 44 % 27 9% 0
Cou palmé 52 % 42 9% 0
Cou court 68 % — —
Cubitus valgus 72 % 75 % 64 %
Briéveté IV™ métacarpien 36 % 52 % 64 %
Tharax en bouclier et écartement 929 — —
mamelonnaire

Naevi pigmentaire 64 % 60 % 46 %
Diminution de l'acuité auditive — 65 % 63 %
Coarctation de I'aorte 36 % 6 % 1 cas arteria lusoria
Anomalies cardiovasculaires 16 % — —
Ancmalies rénales 64 % - —_—

B ¢

i e =
‘ L1 7 o
H v
£ L\
2 4
Tomy
i & -3 1
SN o) i
w 'y i
LT E
- s -
/
[
i‘
Fig. 1, 2. — Obs. 1: Cerpuscules de Barr de petite taille,
Fig. 3, 4. — Obs. 3. Corpuscules de Barr.
Fig. 5, 6. — Obs. 4 : Corpuscules de Barr de taille différente.
Fig. 7. — Obs. 5 : Corpuscules de Barr de petite taille.
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Fig. 8. — Obs, 1: Cellule en métaphase.

Fig. 9. — Fert grossissement du chromosome en anneau de

la fig. 8.
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Fig. 12. — Obs 2 : Cellule en méetaphcse @ chromosomes
trés déspiralisés. Le chromosame X en anneau est netie-

Fig. 10. — Obs, 3. — Cellule ¢n mataphose : chromaosome X
ment visible.

en anneou de grande taille.

Fig. 11. — Obs. 2 : Cellule en métaphase.
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13 — Caryetype de I'obs. 1.
14. — Caryotype de l'obs. 4.
15. — Caryotype de I‘obs. 5.

16. — Caryotype de l‘cbs. &
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Fig. 17. — Caryotype du pére (obs. &)
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