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ARTICLES OHIGINAUX

A propos de 5 cas d'anom'aaEses de stnucture
c§u c$rrsnnos&nle X et d'un cas 4,5rKr2(p-!-q-)
lvl. DEMINATTI, J.P. N4A\', J.P. GASNAULT, Y. DELMAS-MAFSALET,
A. l(iNE, N. JAC?UELOOT et J.B. SAVARY.

Rassemblant les résultats de différents auteurs,
POLANI (1969) obtient 461 cas de dysgénésie gona-
dique dont'l 2ti cas rle syndrome de TURNER (27,30iù,
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 quatre un chronro-
some sexuel (X ou Y) de structure anormale, ie plus
souvent associé à 'tn mosl.iicisrne : l'anonialie étant
dans la moitié des cas ull isochrr:rnosome du bras
long de l'X.

Nous avons eu l'occasir'rn d'examiner 47 srrjets de
de phénotype féminin avec anc,malies Ces clrromoso-
mes sexuels qui se répartissenr ainsi : 31 cas avec
caryotype 45,X dcnt un cas avec une anornalie du
chrcmosome 2; 4 cas avec n)()saictsme dd type
45X146,X; 6 cas avec mosaicisnie du type 45 X/
46,XX; I cas 45,XI47,XYY; 5 cas avec une anonralie
de structure du chromosome X. Nous rapporrons icr
les 5 derniers cas et le Ças à caryotype 45.X arvec
anonralie ciu chromosome 2.

OBSERVA,TION N" ]
Moniqrre D... n" I 14 (1967)

est exominée en novembrc 1967 por le Dccteur KA,\1lN-
ZER, ophtolmologiste pcur i.ln qloucorne bilctirol. En roi-
son d'une oménorrhée primoirc, Mcnique est ensir;te exom;-
née dons le service du Prolcsscr:r LINQUETTE. Eiie est
ô9ée de 3l ons.

Antécédenrs personnels

Lo mère olteinte d'un syndromc déliront est Cifficilc c
interroger. Lc ncisscn:e du propos,lus se scroit dercuiée
sons incident ou terme d'une orcsscsse normclr,(lc prisc d:
médicoments n'est pos exclue).

Por lo suite, Monique o présenie cje nombrruses otircs.

Antécédents fomiliour
Le père, ôgé de 2i ons ô lc noisscnce

ocluellement ethylique. San pi;:rctype est
l,é4 m).

Lo mère, ôgée de 20 ons ô lo noissonce de Monique,
foir de fréquents sé1ours à l'Hôpitol psychiotrique (toille:
1,62 m).

MrniqLre est l'oinée d'une frotrie de six. Son frère ôgé
<je l0 ons o une morphologie normole (toille: I,60 m) et
urre débilité mcyenne. Lcs outres frères et;ceurs ont des
enfonts et sont en bonne sorrté.

Excmen clinique en jonvier l97l
L'cxcmerr clinique nret en évidence une dysmorphie

impcr torrle dont le: élérncnts sont rcpportés dons les to-
bleoux I,2et3.

ll existe de plus une luxotion congénitole de lo honche
drc !te

Aucun trcitemcnt hormonol n'o été institué.

Exûmenr comp[émertoires
lls scnt ropporté'. ricns les lobleoux 4, 5, 6,7 et 8.

Lo recherche d'un dô{icit en glucose-6-piro§phote déshv-
dro3énose est retrou!'é-i chez Ie père, mcis pour io mère ot
Àl,cnique, ies résultots sont douieux.

L,: recherche des {ccteurs Vlll et iX de lo cocquloîion
Conne ies ré:ultots suivcnts:

Père focteur Vlll 157 o/o

{ocleur lX 119 96

Âlère fccteur Vlll 80 o,b

focteur lX 44 9b

Àlonique focteur Vlll 33 9b
fccteur lX 23 oi)

Lo recherche des grorrpes songuins donne Ies résultots
suivcn ts :

Père Xgo *
Murê Xgo-
Mcnique Xgo *

ttude de lc chrornotine sexuclle et du coryotype
Lo chrc,motine sexuelle ôtudiôe sur frottis endobuccal

manîre que 3 cc cie. ceiiules exominées pcssèdent un cor-
pr.rscure ds Borr. Ouclqucs:cliu!es ont un corpuscule d.
lscrr de pei,te loilie (fiqures I et 2).

L'oncly'se chr.mcs.:r,rirllr: sur cultures Ce song périphé-
rique r,-rct en évri:nce l: pie,::nce d un X en cnn€ou et un
mosclcisn e de tyre : 4é',XX i 46,X><, / 45,X.

Le. cr:r1'ci1'pe cJes porents et du frère de l0 ons est
n1ln3r-
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OBSERVÀTION N" 2
lsobelle P... n" 822
est exominée en octcbre 1970 por le Prcfesseur NUYTS
(Hôpitol Colmette) pour un rerord storurol. Elle est ôgée
de I 0 ons.

Antécédents personnels

Lo mère o pris du Lorgoctil pendc:tt les trois premiers
mois de lo grcssesse, en roiscn Ce vomissemeirts. L'occor-]-
chement o été provcqué è 8 mois.

Lo découverte chez lsobelle d'une hypertcnsion ortérielle
ô l5l I0 oux membres supérieurs, foit suspecter le diognos.
iic de coorctoticn de l'oorte. L'enfont est olors suivie por
le Professeur DUPUIS (service de cordiopothie infontile) et
sero opérée en mors I 971 .

DUPUIS et coll. (1971) trouvenr une cordiopothie dons
18,4 9/o des cos de syndromes de Turner.

lsobelle o été opérée d'un cholesteotome.

Antécédents fomiliour
Le père ôEé de 29 ons à Io noissonce d'lsobelle, est

bien portont (tcille : 1,7 | m).
Lo mere ôqée de 24 ons à lo norssonce d'lscbelle, est

suivie pcur une otrcplrie de lo vesicule bilioire. So toille
est de 1,65 m.

lsobelle o un frère de 2 ons bicn pcrtont.

Exomen clinique en lcnvier l97t
L'exomen clinique met en évidence une dysmorphie mo-

dérée dont les éléments srnt ropportés dons Ies tobleoux l,
2et3.

Aucun troitement hormonol n'o été inst;tué étont donné
l'ôge de l'enfont.

Exomens complémcntoires

lls sont ropportés dons les tobleoux 4, 5, 6,7 ct 8.
Lo recherche des grcupes scnguins n'o pu être effectuée.

Etude de ls chrornotine sexuelle et du coryotype
Lo chromotrne sexuelle foite sur frottis endobuccol est

négo tive.
L'nnolyse chrcmcscm;que sur culturc de song périphé-

rique met en évidence lo présence d'un X en onneou et
l'cbsence de celiules 46,XX.

Le coryctype des porents n'o pu être réclisé.

OBSERVÀTION N' 3

Cioudine 8... n" 193 (1967)

Est exominée lo premlère fois en mors 1967 pcrrr retord
de croissonce o l'ôge de l4 ons et demi, dons le service du
Professeur LINQUETTE. Lo roillc esr de ],36 nr, le poids
est de 39,800 kg.

Son observction c été présentéc ontéricurenrent (M. DE-
MINATTI et coll., l96B).

Cette molode est revue en jonvier 197 | , otin d'opprécier
l'évolution de scn étot.

Antécédents personnels

Lo noissonce s'est déroulée scns incident ou terme d'une
grossesse normole.

Antécédents Io miliour
Le père et lo mère, ôgés tous deux de 24 ons è lo nois-

sonce de Cloudine, sont bien porlcnts. Leur toille est res-
pectivement de 1,62 el 1,50 m.

ll existe une consonguinité entre les gronds-porents
po ternels.

Cloudine o un frère, ôgé de I 'l ons et demi, bien por-
tont (toille : 1,45 m).

Eromen clinique de ionvier I 971

L'exomen clinlque met en évidence une dysmorphie dis-
crète dont les éléments sont ropportés dons les tobleoux l,
2et3.

Cloudine o suivi un troitement oestroprogestotif qui o
permis l'opporition des coroctères sexuels secondoires ovec
quelques menorches.

Exomens complémentoires

lls sont ropportés dons les tobleoux 4, 5, 6,7 et 8.
Lo recherche du groupe songuin Xg donne les résultots

suivonts:
Père Xgo-
Mère Xgo *
Cloudine Xgo-

Etude de lo chromotine seruelle et du coryotype
L'étude de lo chromotine sexuelle forte sur frottis endo-

buccol montre que 5 90 des cellules ont un corpuscule de
Borr. Nous ovcns ob:ervé des ccrpuscules de Borr de toille
différente (figures 3 et 4).

L'onolyse chromosomique sur culture de song périphé-
rique met en évidence Io présence d'un X en onneou et un
mosoicisme de type i 46,XX / 46,XX, / 45,X.

Le coryotype des porents est normol.

OBSERVÀTION N" 4

Nodine S... n' 494
est exominée en septembre 1969 pour une oménorrhée pri-
moire dons le service du Professeur LINQUETTE. Elle est
ôqée de 16 ons.

Antécédents personnels

Lo noissonce s'est déroulée sons incident ou terme d,une
grosscsse normole.

Por lo suite, Nodine o eu de nombreuses otites et trois
hérnorthroses du genou gouche. Une oppendicectomie o été
effectuée en 1964.

Antécédents fomilioux
Le père, ôqé de 28 ons à lo noissonce de Nodine, est

bien portont (toille: I ,70 m\.
Lo mère, ôqée de 24 ans è Io noissonce de Nodine, o

des vorices. Elle mesure 1,64 m.
Nodine o une sceur oinée bien pôrtonte (taille : 1,55 m)

et une scÊur de l5 ons bien portcntc (toille: 1,65 rn).

Exomen clinique en icnvier 197 I
L'exomen clrnique met en évidence une dysmorphie dont

les éléments sont ropportés dons les tcbieoux l, 2 et 3.
ll existoit le jour de Io consultotion une hémorthrose

du gencu droit.
Aucun troitement hormonol n'o été institué.

Exomens complémentoires
lls sont ropportés dons les tobleoux 4,5, 6,7 et 8.
Les groupes songuins sont les suivonts :

Pè re Al Rh + C, Dee kk Fy(o * b--) Jk(o-b f )
Lu o- Kp(o-b*) NN." P,, Le(o Ib-)
Xso *
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Mère :

Nodine S. :

O Rh+ C,DËe kk Fy(o*b*) Jk(o-b*)
Lu o- Kp(o-b*) MN." P1 Le(o-b*)
Xgo-
O Rh+ C,.DEe kk Fv(oib-) Jk(o-b*)
Luo- Kp(o-b+) MN.. P1 Le(o.lb-)
Xgo-

Pour le dosoge des focteurs de coogulotion chez S. No-
dine, les voleurs sont :

focteur Vlll : l 1,5 9â
focteur lX : 75 oÂ

Les résultots de lo recherche du groupe éiythrocytoire
Xg confirment lo lccolisoticn du gène Xq sur le bros court
de l'X (RACE et SANGER, 1970). Le foible toux en foc-
teur Vlll explique les hémorthroses et est en foveur de Io
locolisotion du gène sur le bros court de l'X.

Etude de lo chromotine sexuelle et du coryotype

Lo chromotine sexuelle étudiée sur frottis endobuccol
monTre des corpuscules de Borr de toille différente (figu-
res 5 et 6).

L'onolyse chromosomique sur culture de song périphé-
rique met en évidcnce un mosolcisme de type :

46,XX/46,XXisoqi45,X
Le coryotype des porents n'o pu être effectué.

OBSERVATION N' 5

Chontol 8... n' 305

est exominée en o:tcbre 1968 pour une onrénorrhée pri-
n-ioire dons le service du Prof esseur LINQUETTE. Elle est
ôgée de l8 ons.

Antécédents personnels

Lo noissonce s'est déroulée sons incident ou terme d'une
giossesse nornrole.

Pr:r lo suite, Chontol o présenté de nombreuses otites.

Antécédents fomiliour

Le père et lc mère, ôgés tous deux de l9 ons ô lo nois-
sonce de Chontcl, scnt bren portonts et mesurent rcspec-
tivement l,68 m et 1,42 tn.

Lo troisième grossesse s'est terminée por un cvcrtement.

Chontol cst l'oinée d'une froirre de lrois.5o sceur
mesure 1,50 m et ses frères :1,70 m et l,5l m. lls scnt
de toille normole pour leur ôge et bien portonts.

Exomen cliniquc en ionvier 'l 97 I

L'exomen clrnique rret cn évidence une dl,smorphie
modérée dont les éléments scnt ropportés dons Ies to-
bleoux l, 2 et 3.

Chontol o grcndi oe I cm cn lrois ons et o suivi un
troitement cestro-prcgestotif. Les coroctères sexuels se sont
olors développ.és, mcis il n'y o pos eu de ménorches.

Exomens complémentoires

lls sont rofrporlés dons les tcLrleoux 4,5, 6,7 et 8.

Un déiicit cn giucose-6-phosphate déshydrogenose o été
lrcuvé chez Chcntol.

Lo recherche des groupes songuins donne les résultots
suivonts:
Père: A1 Rh+ C" Dee kk Fy(o*b*) Jk(o*b*)

Luo- Kp(o-b+) NN-, Pr Le(o-b-) Xgo-
(sous réserve)
Non sécréteur.

Mère: A:r B Rh* CC Dee kk Fy(o*b*) Jk(o*b*)
Luo- Kp(o-b+)MNS" P1 Le(o-b*) Xgo-
(sous réserve)
Sécréteur (A et B pos de H).

Chontol : A1B Rh* CC Dee kk Fy(o*b*) Jk(o*b*)
Luo- Kp (o-b*) NN". Pr Le(o-b-) Xgo-
(sous réserve)
Non sicréteur.

Etude de lo chromotine sexuelle et du coryotype

Lo chromotine sexuelle étudiée sur {rottis endobuccol
mcntre que les corpuscr-rles de Borr observés sont tous de
toille inférieure à lo normole (figure 7).

L'onolyse chromosomique sur culture de song périphé-
rique met en évidence un mosoïcisme de type : 46,XXt/
4 5,X.

Le coryotype des porents est normol.

OBSERVATION N" 6

Arlette V... n" 391-562
Est exomrnée en mors 1969 dons le service du Profes-

seur LINQUETTE pour une oménorrhée primoire et une
insuffisonce stoturole. Elle est ô9ée de i 5 ons.

Antécédents personnels

Lo noissonce s'est déroulée sons incident ou terme d'une
grosscsse normole.

Por lo suite, Arlette o présenté de nombreuses otites.

Antécédents fomilioux
Le père, ôgé de 25 ons ô lo noissonce

bien pcrtont (toille : i,65 m).
Lo mère, ôgée de 22. ons è lo noissonce

débile mentole (toille : 1,62 m).

Arlette esi l'oinée d'une {rotrie de trois: Potrick
(10 ons) et Moryse (8 ons) sont normoux.

Exomen clinique en ionvier l97l
L'exomen clinique met en évidence une dysmorphie

modérée dont les eléments sont ropportés dons les to-
bleoux l,2et 3.

Aucun troitement hormonol n'o étô institué.

Exomens complémcntoires

lls sont ropportés dons les tobleoux 4, 5, 6,7 et 8.

L'étude des grcupes songuins n'o pu être efiectuée.

Etude de lc chromotine sexuelle et du coryotype
Lo chromotine sexuelle étudiée sur frottis endobuccol

est négotive.

L'onolyse chromoscmique confirme le diognostic de
syndrc,me oe Tur,:cr: toutes les cellules sont 45,X, nrois
nous nôtons lo présence d'un clrromoscm:2 métocentrique,
Ce chromosomc 2 onorn^,ol est reircuvé clrez le père et le
fràre du propositus.

Le coryotypé de lo sceur
proposjtus est norrnol.

d'Arlette, est

d'Arlette, est

Moryse et de lo rnère de lo
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COMMENTAIRES

Les résultats de l'étude de la chromatine sexuelle
montrent son rmportance. En effet, c'est la présence
de corpuscules de Barr de tailles différentes qui nous
a permis de soupçonner une aberration de structure
de l'X pour I'observation n" 4. Le chromosome anormal
Ce l'observation n'' 5 est interprété comme étant un
fragment d'X sur Ia base de l'existence d'un corpus-
cule de Barr de petite taille. En ce qui concerne les
observation n" I et 3, c'est apres I'analyse du caryo-
tyoe que nous avons recherché Ia présence éventuel-
le de petits corpuscules de Barr.

La comparaison du tablau X et des tableaux oir
sont rapporiées les données phénotypiques indique
que les eléments fondamentaux du syndrome de
Turner sont toujours retrouvés avec certaines nuan-
ces qui C'ailleurs ne permettent pas de soupÇonner un
de ces types d'anomalie de l'X.

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

L'observation n" 6 pose un problème pour le con-
seil génétique. En effet, une observation analogue a

été rapportée par HOOFT et coll. (f 968). Comme ces
auteurs, nous admettons qu'il s'agit d'une aneuromie
de recombinaison (LE.IEUNE, 1965), plutôt qu'une in-
version péricentrique du chromosome 2. Par ailleurs,
I'examen des caryotypes du père et du frère du pro-
positus, n'exclut pas un remaniernent rntéressant-aussi
un chromosome du groupe 6-12. De toute façon, nous
ne pouvons préciser si l'anomalie du chromosome 2
paternel est responsable de la perte d'un chrornosome
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 très faible
dans une même famille.

Laboratoire de Génétique et Embryologie
Faculté de Médecine de Lille (Pr. M. DEtv4lNATTl)

Clinique Médicale Est
Cité Hospiraliere (Pr. t'/. LINQUETTE)

et Centre de Transfusion Sanguine,
Service d'lnrmunologie.

Tableau I

Etude du phénotype

Obs. no I
Monique D.

Obs. n' 2
lsoi:elle P...

Obs. no 3
Cloudine B..

Obs. no 4
Nodine S...

Obs. no 5
Chontol B...

Obs. n" 6
Arlette V-..

Age

To ille

Poids

Morplrotype

Tête

Hypertélorisme

Djstonce interpupilloire
Epicon thus

Asymétrie fociole

Menton

Oreilles

lmplontotion des cheveux

Cou

Pterygium colli

35 ons

1,52 m

46,5 ks
gynoïde

discret

6cm
0

+
re trog no thisme

normoles

bosse

court
discret

ll ons

1,20 m
30,3 ks

inf ontile

di scre t
6cm

0
-r

normol

oreille droite
plus bosse que

io gouche

bosse

cou rt
0

2l ons

1,29 m

37 ks
gynoïde

discret

6,5 cm

discret

0

retrognothisnre

trcaus bif ide

no rmo le

cou rt
0

l7 ons

1,,35 m

32 ks

o nd ro ïde

discre t

6,5 cm

0

0

re trogno thisme

implon totion
bosse

normo le

court
0

'l 9 ons

l,4t m

45 ks
gynoïde

discret

6,5 cm

0

0

no rmo I

normoles

normole

cou rt
0

l8 ons

l,4t m

56 ks
gynoide

discret

6,5 cm

0

0

no rmo I

trogus bifide

bosse

normol
0
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Tableau 2

Etude du phénotyPe (suite)

Obs. no I

Monique D...
Obs. no 2

lsobelle P..
Obs. n" 3

Cloudine 8..
Obs. n" 4
Nodine S...

Thorox

Rochis

Membres supérieurs

C.::tus volgus

3r crctc des métocorPiens

Mcmbres inférieurs

.;'rn.i volgum

l't,i;

Peou

lntelligence

en bouclier
ongle de Louis

fermé

20 cm

0

cyphcscol iose

importonl
0

+
normoux

eueleues noevi

débilité
impcrtonte

e,n bouclier

l7 cm

0

scol iose

modéré

+
normoux

normole

déb ilité
discrète

normol

l8 cm

* (depuis
tro itement

normol

physiologique

0

0

pclmure 2" et
3' orteils

quelques nocvi

normole

normol

l7 cm

0

cyphose
lombcire

physiolog ique

0

+
polmure 2' et

3'' orteils

normole

normole

normol

l7 cm

+ (depuis
tro itemen t)

ncrmol

modéré

0

no rmo ux

livedo des
membres
inf érieurs

li:hen plon oigu

ncrmo le

en bouclier

17,5 cm

0

cyphose

modéré

0

0

brièveté 2o
méto to rsien

quelques noevi
eczémo t ides

déb; I i té
di scrète

Tableau 3

Etude de I'appareil génital

Obs. n' 1

Monique D..
Obs. n" 2 I Obs. no 3

Cloudine 8...
Obs. no 4
Ncdine S...

Obs. n" 5
Chontol 8...

Obs. no 6
Arletle V...

. 'r: rrirée primoire
'r prrt:ienng

' :xilloire
' :' livres
'. ! l:yr.:s

.: i? h:rmcno!
:'rla:.1otrf

+
P2

A:
inf ont iles

inf on t ilcs

normol

normc I

très petit

nulle

infontiles
infonl iles

normo I

+
Pr

Ar
inf on t iles

déve lcppées

normol

-:
+

+
P:r

A:r

inf o n tiles

inf o ntiles

ccpuch:n
clitorien long

or if ice
lorgement ouvcrl

+
P:-Ps
Ar-A:
inf ont iles

bien développées

normo I

-1-

Pr-P:
Ar

in{ont iles

hypcplosiques

copuchon
très développé

lscbelle P.. 
I

-l

trcp icune 
I

nrlle i

.F
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Tableau 4

Coelioscopie

Obs. no I

Monique D...

Obs. n' 2

lsobelle P...

Obs. no 3

Cloudine 8,..
Obs. no 4

Nodine S...

Obs. no 5

Chontol 8...

Obs. n' 6

Arlette V...

Utérus

Trompes

Gonode droite

Gonode gouche

petit'
otrophique

droite et gouche
très otrophiques
pos de povillon

pcs de gonode
visible

cordon fibreux

pelvigrophie
gozeuse

petite toille

non décrites

pos d'imoge
ovo rienne

visible

pos d'imoge
ovorienne

visible

non visible

normoles

ospect de
f iloment

bonde lette
nocrée

petit

non décrites

ébouche
ovorienne de lo

grosseur ci'un
noyou de dotte

bondelette

volume rédui

normoles

bondelette
blonchôtre
très mince

bondelette
blonchôtre
très mince

Tableau 5

Explorations radiologiques

Obs. no I

Monique D..

Obs. no 2
lsobelle P...

Obs. no 3

Cloudine 8...

Obs. no 4

Nodine S...

Ob: n'5
Chcnloi I

Obs. no 6

Arlette V..

Urogrophie intro-veineuse

Squelette

Ang ioco rdicgroph ie

Thorox

rein en fer
à chevol

présence du
signe de
Kosowitz

déroulement
de lo portion

oscendonte
de lo crosse

oortique
thorox

globuleux

normo le

ostéoporose
du bossin

et du rochis

coo rcto tion
de l'oorte

coo rctotion
de l'oorte

normole

oge Ôsseux
normol

normol

bossinet
bif ide

à droite

spicule sur le
rodius gouche

nornro I

hY6'1'16;,q
C-nÇd.,!i e

6ls rg.n drc,l
ovea b:!,,nel

brt,l.'

synrrt--:c r.lrr
:rr dt l:

r3rgçr ,nlr'r,. rrç
du CO'P.

n:rrnol

normole

normol

norrno I
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Tableau 6

Explorations O.B.L. et ophtalmologique

Obs. n' I

Monique D...

Obs. no 2

lsobelle P...

Obs. no 3

Cloudine 8..

Obs. no 4

Nodine 5...

Obs. no 5

Chontol 8...
Obs. no 6

Arlette V,..

Explorotion oto-rhino-loryngo-
logique

Explorotion optolmologique

Recherche d'une dyschromo-
topsie

Compimélrie

otites à
répétition
surdité de

tronsmission
bilotérole
gloucome
bilotérol

opéré

?

)

otite chronique
bilotérole' cholestéotome

normole

?

normolè

quelques otiles

normole

?

normole

otites fréquentes
greffe de

tymPon

normole

très discrets
troubles de

l'oxe bleu-!oune

rétrécissement
temporol

périphérique

otite chronique
bilotérole
surdité de

tronsmission
bilotérole
normole

pos d'onomolie:

normo le

deux tympons
perforés

surdité de
tronsmission

bilotérole
normole

?

normole

Tableau 7

Dosages hormonaux

Obs. n' I

Mcnique D...

Obs. no 2

lsobellc P.

Obs. no 3

Cloudine 8...

Obs. no 4

Nodine S...

Obs. no 5

Chontol 8...

Obs. no 6

Arlette V...

Diurèse

Densité urinoire
Créotinine
'l 7-cétostéroïdcs
I 7-hydroxystéroïdes

Phénolstéroïdes

Prégnondiol

FSH

LH

DHEA

Février 1968

II
r0l6

0,78 sll
8,1 ms/24 h

4,8 msi24 \
3,5 ys/24 h

0,20 ms

positif à
6 US/24 h

négotif
inf érieur

ô l4 ul/l

25 oito

37 ,5 9(,

37,5 96

? ys/24 h

non foits
cor trop jeune

60 ut/l

Mors 1967

0,s50 |

l0l4
0,39 e/l

5,4 ms/24 h

3,2 ms/24 h

6,5 pg/24 h

t roces

supérieur ô

50 us/24 h

0,70 ms

Septembre 1969

0,450 I

IOIO
0,25 s/l

3,35 ms/24 h

5 msi24 h

t roces

0, 13 ms
pc:itif ô

25 US/24 h

?0 ul/l

souris décédé:s

Février 1969

0,550 I

1017

0,62 slt.
5,5 mq/24 h

4,1 ms/24 h

2,1 ps/24 h

troces

supérieur à
l0 us/24 h

240 Utl l

Chromotcgrophie

or
ot,
o,,,
Totol
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Tableau 8

Etude des dermatoglyphes

Cbs. n' I

Monique D...

Obs. n' 2

lscbelle P-..

Obs. no 3

Clcudine B-

Obs. no 4

Ncdine S...

Obs. n'5
Chcntol 8...

Plis polmoires

Trirodius oxiol
Lignc principole T
Angle de Penrose

lndice de Cummins

Moin Moin
dr. s.
NN
tt

ïr:l Tr;i

<45" <45',
22 25

P;

RAS

Moin Moin
dr. g.

NN
tt

ïr;r Tr:r

<45' <45"
31 3l

Bc

T
Bc

T
T

T

P,.r Pe

l'oxe des doigt:
lll et lV

est convergent
à Croite

Moin Moin
dr. s.
NN
I t'

Trs Trr
<45' <45'
29 30

Moin Moin
dr. s.
NN
tt

Trr Ttt
<45" <45"
26 24

Bc

Bc

Bc

Bc

Bc

0

Pu

Bc

Bc

BR

T
T
0

Pi

Moin Moin
dr. s-

NN
tr

Tt;r Ïrl
<45" <45"
20 2A

Obs. n" 6
Arlette V...

-

Moin Moin
dr. g*
NN
tt

Tr:l Tr:r

<450 <45.
26 23

Bc Bc

TBR
Bc Bc

Bc Bc

Bc Bc

00

P1 P;

RAS

Figures diqitoles

I

lt

ilt
IV

Figures de l'éminencc
hypothenor

Pelote

Porticulorités

Bc

T
Bc

T
T
BR

T

Bc

Bc

T

T
0

Bc

Bc

Bc

Bc

Bc

0

Bc Bc

Bc Bc

Bc ?c

Bc BR

Bc Bc

0Bc

00
ropprochemen i

des trirodii
b-c

TBc
TBc
Bc Bc

Bc Bc

TBc
BRO

00
rcpprochemen t

des trirodii
b-c

Po

RAS

Tableau 9

Etude des caryotypes

Obs. n' I

Mcnique D...

Ceilules 45,X
t2

Cellules l6,XX.
l3

Cellules 45,X.
3

Cellules 46,XX

3

Totol

3t

Obs. n' 2

lrcbelle P.

Cellulcs 45,X
9

Celiules 46,XX.
23

Cellules 45,X"
2

Celtules 46,XX
0

Tctol
34

Obs n' 3

Cloudine 8...
Cellules 45,X

28
Cellules 46,XX,

t2
Cr:liules 45,X.

0

Cellules 46,XX

2

Totol
42

Obs. n'4
Nodine S...

Ceilules 45,X
22

Cellules .{6,XXisoq

6
Cellules 46,XX

5

Totol

33

Cbs. n" 5

Chontol 8...
Cellules 45,X

39

Cellules 46,XXF
5

Celiules 46,XX
0

Totol
44

Obs. no 6
Arlette V...

Cellulcs 45,X
2 (p* q-)

12

Cellules 46,XX
0

Totol
t2
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Tableau l0

Fréquences des anomalies phénotypiques
dans le syndrome de Turner

J. LINDSTEN (I963)
LEMLI et SMITH (1963)

25 cos 45,X
I 3 cos de syndrome

de Turner ovec onomolie
de structure. de l'X35 cos 45,X

Pàtite to;lle
lmplontotion bosse des cheveux

Epiconthus

Cou polmé

Cou court
Cubitus volgus

Brièveté lV-" métocorpien
Thorox en bouclier et écortement

momelonnoire

Noevi pigmentoire

Diminution de l'ocuiié ouditive
Coorctotion de l'oorte
Anomolies cordicvosculoires

Ancmolies rénoles

100 0,6

88 o/o

44 o/o

52 0,6

68 ô,b

72 o/o

36 q',o

92 o/o

64 o/o

36 o/o

16 o/o

64 o/o

r00 9â

70 o/o

27 o/o

42 o/o

75 o/o

t:

6O o/o

65 o/o

:

tO9 o/o

50 ?o

0

0

64 0,/o

t:

46 o/o

63 o/o

I cos orterio lusorio

.,\
'r;"-. \

ô

;T
I

l

.
i

I
:

2

'"-3 g

.:
j1

î-"
§

FQ. I , 2. 
- 

Obs. I : Ccrpuscules de Borr de petite toille.
Fig. 3, 4. 

- 
Obs. 3: Corpuscules de Borr.

Fig. 5, 6, 
- 

Obs. 4 : Corpuscules de Borr de toille différente.
Fig. 7 . 

- 
Obs. 5 : Corpuscules de Borr de petite toille.
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Fig. 8. 
- 

Obs. I : Cellule en métophose.

Fig. 9. 
- 

Fcrt grossissement du chromosome en onneou de
lo fig. 8.

l1
.,FI'.,1' .r .'.

'! 'l
!'
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Fig. 10. 
- 

Obs. 3. 
- 

Cellule cn métophose: chronrosome X
en onneou de gronde toille.

:: .,;?,

Fig. ll, 
- 

Obs. 2: Cellule en mérophose.

Fig.' 12. 
- 

Obs. 2: Cellule en méiophcse à chromosomes
très déspirolisés. Le chromosome X en onneou ê!t netie-
ment visible.
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Fig. l3 
- 

Corycrl.pe de l,ob:s. I.

Fig. 14. 
- 

Coryctype de l'obs. 4

Fiq. 15. 
- 

Coryotype de l'obs. 5.

Fig. 16. 
- 

Ccryorype de l,obs. 6
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Fig. 17. 
- 

Coryotype du père (obs. 6)
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