
A PROPOS DU SYNDROME DE TURI\ER

Quatre obseruations

par M. VITSE, M. DEMINATTI, ,.C. BOULANGER
et F. DEVIMES

Les a.uîeurs rapportent quatre observations d'aménorrhée primaire
au primo-secondaire chez des jeunes filles de pelite taille. Il est curieux
cle constater que, dans le seul cas où existail une associatiàn dysntor-
phique évoquant cliniquement le svndrome de TURNER, la coelioscopie
tnit en évidence des ovaires norntaux. et l'étude caryolypique ne montrait
qu'une attomalie d'urt autosome. Il s'ctgissait donc d'utt phénoltpe turné-
riett encore appelé svttdrome i'ULLRICH ou de NOONAN. Dans les trois
autres observatktrts, il existail tme dysgénésie gonadique el utt caryolype
XO dans deux cas et une ntosaïque 45, X, 46, XXq+ dans le troisième.
A propos de ces observations, ils soulèvent le problème des rapports
entre le phénolype et le caryotype.

Tlre authors raport lour cases ot' primar), or primo-secondary ame-
rtorrhea in small tottttg girls. Curiously enouglt, in the only cases exhibî-
tittg dysntorphia suggestiÿe clinically of TURNER'S Syrzdrome, coelios-
copy reÿealed normal ovaries and caryotypic study ottllt showed a single
anomaly ol an autosonte. A Turnerian phenotÿpe still called ULLRICH'S
Svrtdronte or NOONAN'S S-vndronte $,as involved here. In the three
other cases lhere t,ere gortadic dysgenesia and XO caryotype in two cases
atul a 45, X,46, XXq+ mosaic in the third. In connectiott with these
ceses, the aulhors brirtg ttp the problem of the connection between pheno'
tltpe and caryotype.

I-os aulores dcscriben cttalro observacione.s de olnenorrea primaria
o primo-sectuttlariu ctt irivcttcs dc petluefiu talla. Es curioso contprobar
que en el ûttico caso ett que exislia una ttsociacion dismrirlica que eÿoca
clinicamente el sindrome de TURNER, la colioscopia pone en evidencia
ovarios norntales y el estudio cariotipico moslraba salamente wta anoma-

ANNEE XLII" - N., 3 _ MARS 1972



t% M. VITSE, M. DEMINATTI, J.-C. BOULANGER et.F. DEVTMES

lia de un autosonta. se trataba por lo tanto de un lenotipo turnerianoque también se ha denominado sindrome de IILLRICH o'd.e NooNAN.En las tres olras observaciones, existia una disgenesia gondd,icà- _n uncariotipo xo en dos casos y un mosaico 45, x, {6, xxqi en el tercerlo.A propôsito de estas obseivaciones, planteân 'el 
pr:oblema de las rela-

ciones entre en fenotipo y el cariolipo.

a_

Depuis la description princeps en 1938, par TURNER, «l,un syudromc
associant, chez des sujets de phénotvpe féminin, diverses malfoimationsparmi lesquelles un ptérygium coli, un cubitus valgus et un infantil<>
nanisme, le cadre nosologique du syndrome de TURI{ER a subi de nom-
breuses modifications.

Il fut d'abord complété par :

- ALBRIGHT, qui en l94z montre r'érévation des G.u.T. et pressent
I'origine ovarienne;

- WILKINS, en 1944, précise la dysgénésie gonadique;

- Enfin FORD, en 1959, décrit le caryotype 45 x de ces sujets,

Alors qu'après cette découverte, tout paraissait simple, la génétique
devait compliquer ce syndrome en mettant en évidenôe, à côté de'la
formule haplo x la plus fréquente, des anomalies gonosomiques diverses
et même des formules normales.

ceci a amené la publication, sous Ie nom de syndrome de TURNER,
d'observations variées, selon que les auteurs s'atiachaient aux critères
cliniques ou cytogénétiques de définition.

or, aucun critère pris isolément ne semble varable, comme en
témoignent nos observations.

OBSERVATION N" I

Mllc cu... Marylise, âgée de 16 ans, nous est adressée pour impubérisme.

- D'après la mère, le retard staturo-pondéral est net depuis l'âge de 7 ans.
Actuellement elle mesure I m 35 et pèse 35 kg.
La mère est de petite taille: I m 50.

Le père est de taille normale.

- Exarnen somatlque
Pilosité extra-génitale normale.
Discret cubitus valgus.
Pas d'autres stigmates turnériens.
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* Le retard pubertalre se traduit par:
Des caractères sexuels secondaires à peine ébauchés :

P,,

s,,
4,,.

Des organes génitaux externes infantiles.
Le vagin mesure 6 cm, sans col utérin visible.
Au toucher rectal on ne perçoit ni utérus, ni ovaires.

- L'auscultatlon cardio-vasculaire
met en évidence un souf f le systolique de base, siégeant au foyer aortique.
Les pouls périphériques ne sont pas perçus, sauf au niveau des carotides.

L'indice oscillomi.triquc est nul aux membres inférieurs.
A l'orthodiogranrmt: on note une petite cardiomégalie et une diminutior.r

cliscrète clu volumc clu bouton ar.rrtique.

E.C.G. : surcharge ventriculaire droite.
Une exploration plus complète permettant de préciser I'anomalie carclio-

vasculaire n'a pu être effectuée.

- Bllan hormonal
LH = 40 UI.
l7-cétost. = 2,72 mgl24 h.
l7-OH :5,3 ms/24 h.
Phénolstéroïdes : 4 y.
Prégnandiol : 0,48 mg.

- Bllan radlologlque
UIV : normale.
Squelette : cubitus valgus ;

raccourcissement du 4. métatarsien.

- Coelloscople

Pas d'utérus visible.
Existence de deux trompes reliées à leur partie proximale par un tractus

f ibreux.
Ovaire droit (ou gonade droite) de
Pas d'ovaire visible à gauche.

- Caryotype
Chromatine sexuelle rrégativc.
4-5, x.

OBSERVATION N., 2

Ia taille d'une amande.

Mlle CO... Martine, âgée de l8 ans, nous est adressée pour bilan d,une
anreinorrhéc pri mo-secondaire.

- Antécédents famlliaux
Rien à signaler.

- Antécédents personnels

- Otite chronique dans l'enl'ancc ayant entrainé une surdité à gauche.
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- Aurait été réglée une seule fois à l'âge de

- Examen somatlque
Aspect gynoide sans anomalies dysmorphiques
Elle mesure I m 47 et pèse 55 kg.

- Camctères sexuels secondalres

Subnormaux:
P,,
4,,
sr.

- Examen gynécologlque

Vulve infantile.
Vagin étroit, de profondeur normale.
Le toucher rectal perçoit un utérus mais pas d'ovaire.

- Btlan horrnonal
LH = 80 UI.
I7-CS = 5,4 mg/24 h.
!7-OHCS = 11,5 mg.
Phén«rlstéroides: 4 tl24 h.
Prégnandiol: 0,38 mg.

- Coelloscople
Hypoplasie utérine majeure.
Ligaments ronds très hypoplasiques.
Trompes normales.
Ovaire gauche: âspect de bandelette fibreuse.
Ovaire droit: en novau de datte.

- Caryotype
Chromatine sexuelle négative.
45, x.

Malheureusement, la malade n'a pu subir un bilan plus complet, radiolo-
gique en particulier.

OBSERVATION N" 3

Mlle PAL... Jeanine, 17 ans, nous est adressée pour bilan coelioscopique
d'un retard pubertaire associé à une petite taille.

- Àntécédents famlllaux
Père et mère sont de petite taille : I m 56.

Un frère de taille normale.

- Antécédents personnels

Croissance régulière mais la taille reste toujours inférieure à la normale.
Actuellement, elle mesure I m 38 et pèse 32,7 kg.
Age mental normal, hormis un certain puérilisme.

- Examen somatlque
Morphogramme de type androide avec discrète brachyskélie.

15 ans.

de Ia série turnérienne.
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Thorax Iarge avcc augmentation cle l'écartement mamelonnaire.
Nombreux ncevi culanés clisséminés.
Palais ogival.
Cubitus valgus.
Implantation basse des che'eux sur la nuque sans ptérigium coli.

- Le retard pubertalre se traduit par:

- une insuffisnace de développement des caractères sexuels secondair.es
P,

4.,

S, i

- une vulve infantile ;

- Ie toucher rectal perç.it un petit utérus mais pas d'annexes.

- Bllan hormonal
FSH supérieur à 200 US.
l7-cét«rsterroïdcs : 4,27 ng/24 h.

- Bilan radlologique
UIV: rrormalc.
Squelcttc:
raccourcissement bilatéral des 4. et 5. métacarpiens ;
Cubitus valgus.

- Dermatoglyphes
Pas d'anomalir'.

- Coelloscople

Utérus et trompes hvpotroplriques.
Bandelette blanchâtre à gauche.
Pas de gonade visible à droite.
I,a bi,psie de la bandelette montre un tissu fibreux sanscellulaire glandulaire.

- Caryotype
Chromatirrc sexuelle positive à l0 9ô.
Carv-<tlvpe : mosaïque 45, x I 46, x xq 1.
Car"yt-rt],pe étudid à partir cl'une culture de leuc,cytes et

cl'aponévrose atld<_rminale.

OBSERVATION N., 4

t99

aucun élément

cl'un Iragment

. IlJ" DE... Jacqueline, âgée cle 17 ans, nous est adressée par un service deme3decine, ou elle était hospitaliséc en raison d,une anémié ferriprive,, 
-p"r.

c,eli,scopie motivét: par un phdnotype turnérien typique et une aménorrhée
secondaire,

- Antécédents famlllaux

- Père inconnu.

- Mèrc serait nor-rlalc.

- Deux l/2 særrrs t't rrn l/2 f r.i,r.c rr<lrnraux.
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- /lntécédentr personnels

- Ménarques à 14 ans.

- Spanioménorrhée jusqu'à l'âge de 16 ans, oir les règles surviennent
régulièrement tous les deux mois pendant 3 à 7 jours.

- Puis aménorrhée de 4 mois et nouvelle menstruation provoquée par un
traitement hormonal non précisé.

- Puis s'installe à nouveau une aménorrhée.

- Examen somatlque
Taille I m 43, poids 37 kg.

- Nombreux stlgmates turnér'lens

Vlsage:
hypertélorisme, épicanthus ;

implantation basse des cheveux sur la nuque;
rétrognatisme.

Cou:
ptérygium coli.

Thorax:
augmentation de l'écartement mamelonnaire.

Membrer:
microskélie;
cubitus valgus ;

brachydactylie;
ongles plats et étroits ;

orteils courts et larges.

- Exarnen gynécologlque

Caractères sexuels secondaires:- 52, A2, P2.

Organes génitaux externes subnorrnaux.
Iæ toucher rectal perçoit un petit utérus mais pas d'annexes.

- IXveloppement lntellectuel

Pas de retard psychique marqué.

- Examen général

Aurcultatlon cardlaque: TA lll8, pouls 84.

Rythme sinusal régulier.
Souffle proto et mésosystolique discret siège au 3" espace IG, sans irra-

diation.

Exarnen neurologlque; normal sauf

- Bllan hormonal

LH = 14 UI.
l7+étostéroides = 1,35 me/24 h.

I7-OHCS = 1,72 me/24 h.

Phénolstéroides = 4 T.
Prégnandiol = 0,15 mg.

- Bllan radlologlque

UIV: normale.

une aréflexie achilléenne bilatérale.
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Squelette :

anomalie transitionrrellc L. - S, ;

brièveté des 3", 4, et 5" métacarpiens ;
brièvctei des 3, et 4. métatarsiens ;

abscncc dc stvl«.»ïde cubitale.

- Bllan coelloscopique
Utérus très hvpoplasique.
Ligaments ronds hvpoplasiques.
Trompes normales.
Deux ovaircs clc voltrme subnormal et cl'aspect fonctionnel.

- Caryotype
Chromatine sexuclle p<_rsitivc : 46, xx.
cassure au niveau d'un chromosome clu groupe c (6-12) retrouvéede 26 cellules.

2r)t

à l'étude

En effet, la seule observation présentant un phénotype turnérien caracté-ristique n'est en flait pas, génétiquement, un syndrome à. runrurn.

DlSCUSSlON

Il nous semble intéressant de rapporter conjointement ces quatreobservatinns qui montrent Ia ditlicultè-de préclr"i là cadre .,osotogiqueclu syndromc de TURNER.

. A notrc scns, les trois premières observations lbnt partie intégranteclu svndromc. Pourtant, aucune n,est caractéristique.

lilonanisme, la dysgénésie gonadique et la formule haplo*; seules *an-quent les dysmorphies habituellement rencontrées.

- En effet, dans l'observation n" l, on note seulement un cubitusvalgus et un raccourcissement du 4. métatarsien, signe dont on connaîtIc peu cle spdcificitet.

- Dans l'observatio.n r-r' 2, ir n'y en a aucunc mais on peut regretter
I'ubsence dc radiographies du squelettc.

on remarque toutelois que ra surdité post-otitique a déjà été signaléeà côté des surdités congénitales.

- Toutefois, ces deux «rbservations s'écartent du schéma classique :

ra n" 2 par l'existence d'une menstruation spontanée, ce n'est
d'ailleurs pas exceptionnel.

3 cas sur 59 colligés par LAMy ;

Cars de ZARATE, MONARDO, LINDSTEN (2 cas);
I cas de SERMENT, I cas de JOB;

Et le cas de BAHNER avec grossesse.

I-a n" I par scs altomalies gonophrtriqucs.
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o L'existence d'une formation gonadique unilatérale n'est pas excep-
tionnelle puisque rencontrée 3 fois sur les 2l cas de LAMy explorés par
coelioscopie ou laparotomie.

r Par contre, I'absence de formation utérine semble plus exception-
nelle, encore que I'on pourrait nous objecter qu'un utérui très hypopla-
sique puisse passer inaperçu à la coelioscopie.

L'absence de col à Ia vaginoscopie senrble pourtant I'affirmer.

ce fait ne semble pas rare aux pédiatres, et LISSER laurait noté
17 fois sur 35.

L'OBSERVATIoN N" 3 ne fait pas partie clu svnclrome de TURNER,
si l'on souscrit à la classification de SERMENT et coll., puisqu'il
s'agissait d'une mosaïque.

Il nous semble que séparer les dysgénésies de petite taille du
syndrome de TURNER sur un seul critère cytogénétiquc peut conduire
à des imprécisions.

En effet, beaucoup de Xo se seraient peut-être révélés être cles
m«rsaiques si les études avaient porté sur Lln nombre plus important de
cellules ou sur des cultures de différents tissus en plus de celle des
Ieucocytes.

Mais cette explicatinn a été réfutéc par les travaux cte scHLEGEL.

Il l'aut tout dc même souligner qu'il s'agit cl'une mosaique sans
ptrpulation cellulaire normale puisque 45X/46 XXq+, clonc:

mi-turnérienne haplo x ;

mi-diplo x mais anormal puisque trisomiquo pour unc portion de l'x.

Quant à l'observation n" 4, nous pensons qu'il s'agit d'un phénotvpe
turnérien isolé, ce syndrome ayant été detcrit sous de nombrc.ux
éponymes:

n Syndrome de ULLRICH ,, o Syndrome de NOONAN ,, encore appelé
par NORA . XX TURNER Phénotype ».

Encore faut-il souligner que l'on ne peut éliminer I'ormellement un
vrai syndrome de TURNER:

I - Car il en a été observé avec caryotype XX:

- 2 cas rapportés par LAMY ;

- I cas rapporté par DECOURT;

- I cas rapporté par JOB ;

- I cas rapporté par HADDAD.

2 - Car nous I'avons vu, l'existence de ntenstruations n'est pas un
argument formel, d'autant que cette ieune {ille n'a iamais eu un cycle
normal et présente maintenanl Ltne aménorrhét secondaire.
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3 - Car des ovaires nurmaux, voire gros, «rnt été rapportés clans cles
cas ou le caryotype était XO (LAMY).

C'est devant l'association de ces trois éléments discordants que nous
pensons devoir classer cette observation dans le . XX TURNER pHE-
NOTYPE, de NORA.

cet auteur souligne, comme nous l'avons noté dans notre observa-
ti«rn, Ia richesse du syndrome clysmorphique.

Etudiant 24 anomalies considérées comme évocatrices du syndrome
ae- fun'!_rB pu. LEMI,I er SMITH, NORA trouve 69 % dans lei cas de
., XX TURNER PHENOTYPE » contre b5 0,6 chez les " XO TURNER
SYNDROME,.

Il nous reste à discuter l'anomalie autosomique. La cassure d'un
chromosome du groupe c, si elle a déjà été rapportée à plusieurs
reprises, n'a jamais été obsen,ée dans ce'syndrome.'

La seule observation que nous ayons trouvée dans Ia littérature,
accompagnée de stigmates turnériens, était une translocation d'un brascourt d'un chromos«rme clu groupe c (12) sur un chromosome dugroupe F (19) (KAPLAN).

Enfin, l'étude globale de ces observations nous amène à reposer leproblème des relations caryotype-phénotype.

-schématiquement, on a pu dire que Ia perte d'un chromosome Xexpliquait le syndrome de TURNER:

- Les anomalies du bras court expriquant le nanisme et les mar-formations;

- Les anomalies clu bras Iclng expriquant Ia dygénésie gonadique.

Ceci est mieux précisé par patricia JACOBS (tableau).

En fait, des observations comme notre quatrième troublent cettee.xplication puisque l'anomalie constatée était sür un autosome; à moins,là encore, d'évoquer une mosaique passée inaperçue ou, comme NORA,une délétion microscopique du bras court de l,X.
Il-.faut rappeler que certains, tels CRUVEILLER et LAF0URCADE,

considèrent la dvstrophie turnérienne comme un état malformatif aG-cifique, habituellement associé à une aberration chromosomique, ,umqu'il soit possible' d'e(tablir entre I'une et I'autre une relation causale
simple.

. En conclusi«rn, il est curieux de c«rnstater que,
le seul qui paraissait ctiniquement évident n'etaii
TURNER.

Les trois autres, bien que non caractéristiques, font partie
du syndrome.

. c'est la publication <Ie telles observations plus ou moins
qui.^ perme-ttra peutétre d'obtenir une idée pt.r, précise de
malformatifs.
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DrscusstoN
M. NETTER' - Je ne suis pas tout à fait d'accord sur la quatrième observa-tion, car je me demande ce qui peut bien autoriser à faire 

"n aiugnàsti.- a"svndrome de Turner.
Cette malformation que vous nous avez montrée ne ressemble pas du toutà !n Turner; il est probable qu'il s'agit d'une dystrophie osseuse tout à faitdifférente. Pour qu'il y ait Turner, il fàut un certain nombre d,élémenis : uneé-lévation des gonadotrophines urinaires, l'absence d'ovaire... or, cette fille ades ovaires, elle a des gonadotrophines normales.
Je n'ai pas très bien compris non plus l,intérêt de doserplutôt que les gonadotrophines totales. Vraiment, je ne voispour classer ce sujet en « Tumer ».

la LH urinaire
aucun argument

avons menées,
que l'absence

M. MUSSET.
observation n'est
biopsie ovarienne
fort utile.

Par ailleurs,

- L'aspect macroscopigue de la gonade dans Ia quatrième
pas celui de Ia bandelette du svndrome de Turner: une
faite à l'occasion de la coelioscopie aurait été certainement

avez-vous pratiqué une urographie intra-veineuse ?

M, BOULANGER. - Elte a été faite, elle était normate.

M. MUSSET. Les études bibliographiques que nous
P. MULLER, A. NETTER et moi-même, semblent démontrer
complète d'utérus s'accompagne d'agénésie rénale.

-. La coelioscopie se révélant souvent insuffisante pour apprécier exactementl'état d'utérus atrophiques, une épreuve aux oestrogènes ou aux H.M.G. eut
également été nécessaire.

M. BOULANGER. - Je dois dire que je pressentais cette critique. J'avaisIu et relu vos travaux sur les associàtions entre les anomalies utérines etrénales avanl de présenter cette communication, et .je suis heureux d,avoir
votre avis,

Malgré tout, si on ne pouvait l'affirmer à la coelioscopie, le fait qu,il n,yait pas de col visible à la vaginoscopie nous a semblé donner un Êaisceaud'arguments pour penser que cette malade n,avait pas d,utérus.
En ce qui concerne Ia quatrième observation, nous nous sommes biengardés-de l'appeler svndrome cle Turner, puisque cétte ieun" fille a des ovaires,mais elle a, d'autre parl , un signe d'Archibald et un ensemble ae dvsmorptries

cle la série turnérienne.- c'est pourquoi nous I'avons présentée con.yointementaux trois observations de dvsgénésie gonadique.
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