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.pepuis l0 ans, le cadre du syndrome d'Ullrich-Turner s'est notablementmodifié, et sa nosologie a donné liéu à de nombreuses controverses. pourtant,
certains aspects de ce syndrome 

-ngnt-guère été dis.cutés. einsi,-ia notion qu,unecardiopathie est.présente dans 25 V9 dés cas, et gu'il s'aqit r. pr* souvent d,unecoarctation aortique, est demeurée intacte dans lei traités--.fu5i!uËr. Ceffe notion
repose pourtant sur des observations cliniques relativement p.u no*breuses, et
des études assez anciennes. Les malformatioïs cardiaquer-Ju Iÿnoro*. d'Ullrich-Turner ont suscité p9u d'intérêt, et demeurent mal connues. rôis études récentes
seulement leur ont été consacrées : celle de Rainier-fop. .i .off. (25), celle' âe
Vernant et coll. (30) et celle de Torres et coll. (29).

A cela, il existe de multiples raisons, àont les principales sont: Ia rareté
relative du syndrome, dont le diagnostic est parfois encôre méconnu, ce qui expli-que que les séries soient peu- nômbreus.s i le caractère souvent inroriptet à.,
observations ; celles-ci sonf soit excellentes sur le plan endocrinologiqur ët genè-tique, mais-.imprécises sur le plan cardio-vasculairi, soit bien étuà'iéès du [ôirtde vue cardiaque' 

T?,,t ne.comportant pas toujours ün bilan genétiqu. complet.Il nous a semblé intéressànt de ràpporter notre série, ôar elle concerne unnombre relativement important de syndrôàes a;utlrich-Turner. Il s;agit de tous lescas observés depuis 12 ans, dans les Services de pédiatrie, .i Ourr t. Serviced'endocrinologie du C.H.U. de Lille.
La plupart des cas de syndrome d'Ullrich-Turner sont vus, soit par des pédia-tres, soit par des endocrinolcgues. Il a donc semblé utile d'étuOi.r-f" recrutementglobal'-La fréqu..n...9:t. cardiopathies plus impàrtante chez les enfants était Ieseu.l élément. qui les différenciait des malades âgés de pl,us-à.--i5-'uor, suivis en

e ndocrinologie.

, .^ .4uunt de présenter cette étude, il paraît indispensable de rappeler certainesdéfinitions.

DÉnruruoxs

La définition du syndrome de^ Turner .a progressivement changé, et varieencore selon les auteurs. Cela est dû à la mise'en ?vidence, à- cÀÈ A, la formetypique comportant un nanisme dvs,mglnhique, 
-une 

aprasie gonadique, et uncaryorype 45,x, de formes avec. agénésie gbnadique ii."Àpr8te et de formestrès différentes du point de vue chrômoso*ilr. 1*osaTques, anomalies de struc-ture de 1'x, présence d'un chromosome y).'Il èxiste,i,o"r. à.r--rynaromes deTurner authentiques, avec caryotype normal 46,XX.
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Ftc. l. - Observation n" ll. Syndrome de Turnsr 45,X avec
Bonn:vie-Ullrich. Coarcrarion ayant entrain ! une asyitolie à
I'âge de. l5 jours. Cliché standard réalisé à I'âg-- dr- 1 mois
après .régression de Ia cardiomégalie. L'æsophagi baryté meten évidence I'epsilon caractéristique d'une coaictation courte

Frc. 2. - Observation n' 20. SynCrome d'Ullri,ch 46,XX.
Sténos3 pulmonaire valvulaire seirée avec pression ,Cntri-
culaire droite à 200-0, cardiomégalie par di,laàtion de I'oreil-
lette et du ventricule droits. La-diiatàtion post-sténotique du
tronc de I'artère pulmonairc ,;::r= O"r visible sur le stândard



.Ëe

,Ï"§;.rX;";-oo1:îî:,1." n' 1. Syndrome de rurn..r 4_s,X. Dex-
rran" r. .,^i^^ ^^-. .avec. retour veineux pulmonaire unoiinr.t à..;,d a n s r a," i;; -;;1,; 

ii là. i J,i i J 
" i,fiii:H. rà:*fiii[? ii îi,.,.,.;:du cimeterre)
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Flc. ,5. - Standard de face. Vascularisarion pulmonaire normale.Pointe relevée. La dilararion porr-rt.ràriqu..- du rronc de l'artère
pulmonrire n'est pas visible

Flc. -§ b.is. - Angiographie sélective ventrjcuiaire droite. Sténosepulmonalre valvulaire avec diiatation post-sténotigue du tronc
de l'artère pulmonaire

Ftc. 5 et 5 àis. - Observarion n" 33. Syn,drome dit de Turnermâle 46,XY. sténose pulmonaire varvuraiie de sevérité- -à*nn.avec pression venrricujaire droite à 110_0
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Ftc. 6. - observation- no 39. synrdrome d.it de Turner mâre avec sté-nose pulmonaire valvulaire serréé. pression uentriculaire droiie à 120-0.Electrocardiogramme : Déviation àiiue- aroiti ,nâràüeà-î- + I60".Pas de signe net d'hypertrophie ventricu,laiie- 
-drôite

9o
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+90
l!o. 7..- Répartition des axes électriques moyens de eRS pour res15 sténoses pulmonaires varvuraires àe-Ëtt" série. Les trois axes nor-maux correspondent à.des..sténoses pulmonaires ualrvuràireileier.s. ourr.les.douze autr€§ cas. la.déviation-u'*iJË-ororte esr nerremenr prus mar_
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Habituellement, le syndrome de Turner se d5frnit comme une entité clinique
comportant un nanisme, une ou plusieurs malformations congénitales et des
signes de dysgénésie -gonadique (17). Cette définition que nous avons adoptée ne
préjuge absolument pas du caryotype.

FIc.8. - Observation no 13. Syndrom: de Turner cvec mosaique.
45X/46XX.. Coarctation de I'aorte. Thorax et profil. Angle de Louis
plus aigu par synosto* ,.UïilrJ,*tntre Ie man,ubrium et le corps

Mais, dans cette étude, où la majorité des malades sont d'â-qe pédiatrique,
nous avons exigé, pour affirmer le diagnostic de syndrome de Turner, Ia présence
d'une anomalie gonosomique. En effet, avant la puberté, ni I'examen clinique, ni
l'étude biologique ne permettent de prouver l'existence d'une dys-eénésie gona-
dique.

Cependant, de très nombreuses observations qui cliniquement évoquent le
syndrome de Turner, en diffèrent par l'absence de dys-eénésie gonadique. Enfin,
les stigmates turnériens sont é-salement parfois notés chez le sarçon.

Il y a donc à côté du syndrome de Turner, deux groupes de malades proches
cliniquemenq mais que l'on doit séparer nettement. C'est pour ceux-ci que I'on
trouve dans la littérature une terminologie très variée. Nous les appellerons syn-
drome d'Ullrich, et syndrome dit de u Turner mâle ».
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I:o.._?. - Observaüon,oo 20. Syndrome d,Ullrich
16,§r. Déformation rhoracique très caractéristi_que: élargissrment du sommêt d" il;;;, anglede Louis plus aisu, ,riiiriJ-.:aà#L."a"

Ilo.- .tg. Observa.rion no 19. Syndromed'1.,'llrich 46.Xx. .paciEi"cara"tËrirtiàu" : im-plantarion bâsse 
_oes c-Ëevil'er'ëi oreües,hypertélorisme, ptosis, petli rnîton

op PÉ»urnsAncnrvns Fnuçlrsrs



402 DUPUIS, DEMINATTI, MAILLARD, NUYTS, COUSIN, FR/SO.^/, WALBAL\M

I-e, syndrome d'Ullrich se caractérise par la présence des stigmates turnériens
(nanisme et malformations congénitales) chez des sujets de phénorype féminin sans
ambiguïté, à caryotype normal 46,XX.

Le syndrome dit de << Turner mâle » est chez le garçon l'équivalent du syn-
drome d'Ullrich. Il faut cependant remarquer que, dansla très ,erande majorité âes
c-as, il existe é-ealement une dys-génésie gonadique sous forme d'une agénésie ou
dysgénésie germinale. Pour cette raison, I'expiession syndrome dit dJ u Turner
mâle » nous paraît préférable à celle de phénoiype turnéiien chez Ie garçon (9. 12)
et de svndrome d'Ullrich masculin.

Nous désignerons par syndrome d'Ullrich-Turner I'ensemble de ces trois
groupes.

certains auteurs ont tenu à bien diff:rencier les formes à caryotype
des formes à caryotype normal.

Ils n'accordent le nom de syndrome de Turner qu'aux premières.
ainsi que seul le caryorype leur donne le label d'authentiCité.

Quant aux « phénotypes turnériens ,> que nous avons appelé svndrome
d'Ullrich chez la fille et syndrome dit de « Turner mâle » chez le^ garçon. ils lui
réservent le nom de syndrome de Noonan (16, l g, 26, Z7).

Ces auteurs mettent surtout I'accent dans leurs travaux, sur les différences
qu'ils ont noté entre le syndrome de Turner et le syndrome de Noonan.
_ Bien que cette classification ait l'avanta-qe d'éviter toute confusion, elle est
également criticable, comme on le verra plus loin.

MerÉnrnl ET MÉTHoDES

Notre étude repose sur 1 13 cas de syndromê d'Ullrich-Turner observés
depuis 1? ans. 35 concernent des adultes, 78 des enfants.

Ils se repartissent de la façon suivante : syndrome de Turner : 78 cas, syn-
drome d'ullrich : 20 cas, syndrome dit de « Turner mâle » : 15 cas.

L'étude de la chromatine sexuelle a été effectuée dans chaque observation.
L'analyse chromosomique fut réalisée dans tous les cas, avec cardiopathie, et

dans la plupart des autres observations (sauf les plus anciennes). Elle fut ainsi
faite dans tous les syndromes d'Ullrich, et dans.13 cas de syndromes dits de
« Turner mâle » sur 15. Elle fut également effectuée dans 59 des 78 syndromes
de Turner. Les caryo§pes observés furent les suivants : 46,XX dans toui les syn-
dromes d'ullrich, 46,xY dans tous les syndromes dits de Turner mâle.

Dans le syndrome de Turner, 49 fois il fut de type 45,X. Dans les I0 autres
cas, les mosaiques suivantes furent observées :

45,X/46,XX : 4 fois,
45,X/46,XY: 3 fois,
45,X/46,XXr/46,XX : 1 fois,
45,X/46,XXqi: 1 fois,' 45,X/45,X,ace* /46,XX: 1 fois.

I-e bilan cardio-vasculaire a toujours comporté, outre I'examen clinique, un
électrocardiogramme, et des téléradiographies de cæur. Le cathétérisme et l-'angio-

anormal.

estrmant
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graphie ont été réalisés, soit à titre 
.de. bilan préopératoire (12 cas), soit dans lescardiopathies, où le diagnostic reitait.,y.o:g.," upier le .bilan paraclinique simple(4 cas)' Enfin, chez les i maladls décéd^és a. Èî, cardiopathie, 5 fois I'examenanatomique put être obtenu. Il confi.o,u uioi. t.-îiugrostic suspecté.

RÉsurrers

Ils sont résumés sur les tableaux I, II et

Tlsl-reu l. - Obsert,atiotns de

III.

s;-ndrome de Turner

Observations Cardiopathie I Caryotype
J

i

I

i-
I

lI 45,x

Halasz ou syndrome 45.X, du clmeteme 
i

5 ) i rénaleà ) .,Ê i assoclee
l

Particularités de
l'observation

l. V. Isabelle Coarctation

2. V. Brigitte
Cathétérisme

f Angio

C.I.A.
Ostium secundum

l

I

, d§ '!a
Operée4. L. Annie . . . C.I.A.

ostium primum .15.X Cathétérisme
f Angio5. C. Anita . Coarctation

* dextroversion
--*1-

4_S,X

tv. tYtqllt- i IFrance I Coarctation ] ,. t
7. M. Maria læj- 45x
8. H. Sophie

I

I

C.I.A.
ostium secundum

9. L. Christelle Coarctation

Cathétérisme
* Angio

li
ll

il
ri

I45.x '*i

10. J. Nathalie Coarctation
f dextroversion

I 1. B. Laurence Coarctation

12. P. Anira c.I.V.

13. B. Carhy Coarctation

45.X i r, --i-t- l - , Décédéer_ j i i.."*.f";:i::.io,"ll
't,l

, 45,X ja; + ; oé.eoée iir 45,X t*r_ ,-]r,iri,li

45,X i+;_;Eii, i=-i_ 3xamen anatomiqueil

, 45,x/46.xx;-i-i<jr
-5x/46JO(l 

liI i l+, rj

ll

Véronique Dextroversion



Tesreru II. 
- Obsert,ations de sl.ndrome d'{Jllriclt.

it

i

li
l,

Observations

15. D. Odile C.I.A.
ostium secundum

Cardiopathie Caryotype

46.XX
16. D. Coletre ..

17. D. Patricia s.P.v.
f dextroversion

46,XX

46,)O(

18. D. Cécile S.P.V. 46,XX

I\()_
>c)(l)'r-

ô)

Iv{alfor-
mation
rénale

associée

Particularités de
I'observation

IDécédée l,

examen anatomiquel

Cathétérisme l

{ Angio l

I

IUperee 
I

19. M. Sylvie S.P.V. 46,XX

20. \'. Nathalie s.P.V. 46,XX

21. F. Pascale .. S.P.V.

Cathétérisme
+ Angio

Cathétérisme
f Angio

46.XX

22. B. Nathalie Canal artériel 46,XX

Cathétérisme
f Angio

Cathétérisme
-| Angio

23. L. Danièle .. S.P.V. 46,XX

24. D. Joëlle ... Coarctation
+ c.Lv. 46,XX +'t

l, 25. L. Evelyne . .

I 26. D. Yasmina

I

ii ,?rc. N"dès. .

1l

c.I.v. 46,XX

C.I.A.
ostium secundum 46,XX

C.I.A.
ostium secundum 46,XX

i Zs. O. Lionelle s.P.v. 46,XX

ii

i-_t_
I

I_l-
I

examen anatomiquelr

-

Opérée ,.

I

l

ll
I

29. l. Valérie C.I.A.
ostium secundum

46,XX

30. C. Sylvie Coarctation 46,XX 
I

l) Fréquence globale.

Parmi les 1 13 observations de syndrome d,ullrich-Turner,
une cardiopathie. La fréquence générdé est donc de 0,36. -"'

Çrtl"_!..quence est d'ailleurs très différente dans le groupe
35, soit 0,06), et dans Ie groupe d'enfants (39 sur 7g, soit [iôi.-

4I comportent

d'adultes (2 sur
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T,rsrEAu III. - Observations de syndrome dit dc < Turner mâle »
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Observations Cardiopathie Caryotype

I

i

-(,)

6).:

ô)

Malfor-
mation
rénale
associée

Particularités de
I'observation

Opéré

Décédé
examen anatomioue i

-l
il

Opéré

ii
I

1

Thierry . .

\2. E. Lucien

33. M. Jean-Luc .

C.I.A.
ostium secundum 46,XY

l

l

I

s.P.v. 46.XY +

S.P.V.
+ c.I.A.

ostium secundum
46.XY +

34. D. Denis Dextroversion 46,XY ii

I

i

i

35. B. Christophe s.P.v. 46.XY

36. D. Alain S.P.V. 46,XY

37. T.
nard

Jean Ber- Myocardiopathie
obstructive 46,xY l_

46.xY 
I

Décédé

18. L. Mohamed. S.P.V.

39. A. Jean-Fran-
çois S.P.V.

I

46,XY 
I

Cathétérisme
f Angio

40. V. Patrick s.P.v.
+ c.I.A.

ostium secundum
46.XY Cathétérisme

f Angio

41. D. Francis s.P.v.
+ c,r.A.

ostium secundum
46,XY Cathétérisme

f Angio

2)

de

Fréquence selon le caryot_vpr, (tableau lV).

Dans le syndrome de Turner. I'incidcnce d'une nralformation cardiaque est
14 sur 78 malades, soit 17.9 %.

Tlsrr'eu IV. 
- 

Fréquence des cardiopathies selon le groupe

Nombre de cas I crraiopathies

Syndrome de Turner
Syndrome d'LIllrich
Syndrome dit de << Turner

; mâle)> ...

78
20

15

14
16

11
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Dans Ie syndrome d'Ullrich, elle est de 16

_^ _Dans Ie syndrome dit de « Turner mâle ,>,
73 Vc.

sur 20 malades, soit B0 %.
elle est de 1 1 sur 15 malades, soit

3) Cardiopatlùes obsen'y'es (tableau V).
Les cardiopathies mises en évidence ont été : une sténose pulmonaire valvu-Iaire' l5 lois ; une communication interauriculaire. l2 fois ; une coarctation aorti-gue. l0 fois ; une dextroversion, 6 fois ; une communication interventriculaire. 3fois ; un canal artériel, I fois : une m,vocardiopathie obstructive, 1 fois.
Dans 7 observatio-ns. il y avait I'association de deux malfornrations : coarcta-tion et dextroversion, 2 fois ; coarctation et communication interventriculaire. 1fojs ; sténose pulmonaire valvulaire et communicarion inrerauricri;i;;:-i'iii, ,sténose pulmonaire valvulaire et dextroversion, I fois.

Testreu V. - Ensenthle rles cartlioporltics obscrt.ées

Sténose pulmonaire valvulaire

Communication inter-auriculaire
l5

t2

10

6

5

Coarctation aortique

Dextroversion

Quatre malformations sont dominantes : la sténose pulmonaire valvulaire,la coarctation aortique, la communication interauriculaire et la dextroversion. Iln'ef! pas inintéressant d'étudier les cardiopathies rencontrées selon le caryotype
(tableau VI).

La coarctation aortique a été observée presque exclusivement dans le syn-
drome de Turner.

. La sténose _pulmonaire a été observée uniquement dans le syndrome d'Ullrich
et Ie syndrome dit de « Turner mâle »

La communication interauriculaire et Ia dextroversion se rencontrent indif-
féremment dans les trois groupes.

4) Autres anomalies observées.

. -Un syndrome de Bonnevie-Ullrich fut noté dans 1l observations. Il s'asis-
sait 8 fois d'un syndrome de Turner, et 3 fois d'un syndrome d'Ullrich.

Dans 28 observations, une malformation urinaire fut recherchée, soit par
une urographie intraveineuse, soit par Ia prise d'un cliché lombaire en fin d'angio-
graphie. 6 malformations urinairès (dont 5 muettes cliniquement) furent ainsi
mises en évidence dans 4 cas de syndrome de Turner, et 2 ôas de syndromes dits
de « Turner mâle ».
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Trsrpeu VI. 
- Cardiopathies rencontées selon le groupe

û1

Syndrome de Turner:

8 coarctations aortiques,
3 communications inter-auriculaires,
4 dextroversions.
I communication inter-ventriculaire.

Syndrome d'Ullrich:

sténoses pulmonaires valvulaires,
communications inter-auriculaires,
communications inter-ventriculaires,
coarctations aortiques,
canal artériel,
dextroversion.

dit de « Turner mâle » :

sténoses pulmonaires valvulaires,
comrhunications inter-auriculaires.
dextroversion,
myocardiopathie obstructive.

I
I

I

I

7
5
2
2
1

1

Syndrome

8
4
I
I

CotvtrlrNrAIRES

l) Fréquence.

La_fréquence générale des cardiopathies est, dans notre série, très élevée
(0'36). Cela est dû, en partie au fait que notre recrutement est surtoui pédiatrique
(69 Va des cas). Dans la série, uniquement pédiatrique, de Rainier-Pop. .t .ôn.
(25), elle était de 0,44 (tableau VII).

TesLreu VII. 
- Etude comparée des principales séries de la littérature

Rainier-Pope
et

coll. (25)

Vernant
et

coll. (30)

Torrès
et

coll. (29)

Série
personnelle

S.v-ndrome de Turner t9
S_v-ndrome d'Ullrich t2 16

Cas ne
matine
type

comportant ni chro-
sexuelle, ni caryo-

Syndrome dit de « Turner
mâle » ll

26l6Total 4t38

Fréquence 0,44 0.36
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Les malformations cardiaques sont, dans le groupe étudié, très fréquenteschez l'enfant et rares chez l'adulte. ceite àimoi.n.. s'explique en partie par lagravité de certaines.cardiopathies (7 enfant, ,rr-3g sont décédés, soit 17,g %).Elle s'explique uï:j_!ut le fait.que la malformation cardiaque constitue souventle motif de la premièrê consultatioï.
A la lecture du tabreau VIII, o, .noi:-.que dans prus de go % des cas, racardiopathie ou le syndrome de Bonnevie-ullrich ont cônstitué les motifs d,hospi-talisation ou de consultation. Le retard staturo-!àndéral, r. ,.t-a mental, Ia dy.s-morphie faciale ont rarement attiré l'attention d; l; famille ou des médecins. L,in-fection urinaire n'a été qu'une fois Ie motif de-rr,orpiturisation.

Tesreeu 
'III. - Motirs de consurration ou d'hospirarisation

Cardiopathie

Syndrome de Bonnevie-Ullrich
24 cas

10 cas

3 cas

J CAS

I cas

Retard statural

Retard mental avec faciès particulier

Infection urinaire

:-=-.-'--:::::::::::-

Le syndrome de Bonnevie-tlllrich permet le diagnostic précoce, mais la car-diopathie constitu-e-également un excellent rign. d -.pË.r. Grâce à-à1., le diagnos-tic de syndrome d'ul'irich-Turner est fait avant l,adolescence.
cela est encore plus valable pour le syndrome d'ullrich et Ie syndrome ditde « Turner mâle , e-ncore mal connus et rarement diagnostiqués. La fréquencedes cardiopathies qui est dans notre groupe, respe_ctivement de 0,g0 et de 0,73, estmanifestement supêrieure à ra fréquénce réele^(s, g, 24). c.est en effet, dans rapartie cardio-pédiatrique de noffe recrutement, que nous avons observé ces sujets.Il n'en demeure pas moins que Ia fréquen.. â.iluroiopathies .rt ,.tt.rrrent plusélevée dans ces de-ux syndrorires, que dans le 

"ÿ"oio-. de Turner.si l'on considère uliqueqent le syndrorn.'de Turner, l'incidence des malfor-mations cardiaques est de i+na malades, roii-r l,g n. Elie est ae +a sur 310, soit13,5 vo dans la revue d'ensembre de vernant 
"i'.ott. G6j ;i"ir,'âuo, res cas àcaryotype haplo-X, elle est de 37 sur r77, soit-ào,g vo, etde 5 sur 133 dans lesmosaiques, soit seulement 3,7 Vo.

Nous n'avons pns trouvé de difféI9nce significative entre les observations àcaryotype 45,x (12 cardiopathies,sur 49 cas;, Ët celles .oÀpàriur, *.'-"'riürË(2 cardiopathies sur 10 cas). Mais ces crrinils sànt trop faibles pour avoir unevaleur statistique.

2) Type des cardiopathies et variations selon le g,oupe.
Schématiquement, dans- le syndrome de Turner, c'est le cæur gauche qui estatteint, et I'anomarie observée esl essentiellement d;*"t;rion]-^ =
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. + I'opposé, dans le syndrome d'Ullrich'et le syndrome dit de q Turner mâle >,c'est Ie cæur droit 9yi 9it atteint, et l'anomalie observée est essentiellement Ia
sténose pulmonaire vàlvulaire.

Cette schématisation est cependant excessive.
. P'Ynt part, l'éventail malfàrmatif est plus large. Les communications inter-auriculaires et les dextroversions sont assei fréquentes, et peuvent se rencontrer

aussi bien dans le syndrome de Turner, qu.-ààrr le'syndlrome a'Uttrict,;ii;
syndrome dit de « Turner mâle ». Ce f;ir;bsip"r purüculier à notre série. Enrevoyant la littérature, on retrouve de nombreuses àutres cardiopathies : .u*iartériel (2), comrnunication interventriculaire, myocardiopathie, rétrécissement
aortique orificiel (11), maladie d'Fbstein (32), iétratogie de Ëallot âvec situs inver-sus (6), retou,r veineux pulmonaire uroi**f friti.i (28), atrésie uicuspidienne,ventricule unique, atrésie mitrale...

!'lutre part, la coarctation- peut se rencontrer aussi dans le syndrome d,Ullrich(obs' 24 et 30 de nofte série, ous. t I et 72 de Vernanr et coll.), et même dans lesyndrome dit de «Turner mâle » (obs. 24 de vernant et coll.).De même, des sténoses pulmonaires valvulaires ont été observées dans lesyndrome de Turner. avec caryoÿpe_ 4I,x (6, 25) et avec -t.uiq".s (29).Il serait donc bien aventureui de fairetd, tvp:de la cardiopathie, un argu-ment formel pour le diagnostic entre synoroÀe i. rurn.; 
"a;t;.irome d,LrllriËh.

3) Particularités cardiologiques des observations.

. La grande fréquence des sténoses pulmonaires est certainement l,élément leplus.remarquable de notre série. or, cei .teno..s pulmonair;; iq; étaient rouresde siège valvulaire) ne furent pas touiours facilÀr.a oiugnostiquei. Tout se passecomme si le syndrome d'trllrièh-Turner confère a ..t -rienoJ* 
pur*onaires uncertain nombre de particularités cliniques, élecrriques et radiologiques trompeuses.Le nombre restreint des observations ( I 5 en tort) nors aurait intèrdit de si-enalerce fait, s'il n'avait récemment attiré l,attention j'uütr., auteurs (4,20, 2l).Cliniquement,. le souffle systolique était 9 fois sur 15 mieux entendu auquatrième espace intercostal. ,uàuche, en bordur. ou rt..nurrr,'qî'uu foyer pul-monaire' Cela avait fait envisâger le diagnostic àe communication intervenrricu-laire ou de sténose pulmonaire lnfundibuLire dans plusieurs observations. Deuxfois le souffle était plus intense à d1ojt9 qu'à guu.t.'0, tt..nu.n,., l. diasnosricde sténose aortique orificielle fut initial.*.ni envisagé. ô;,-à;";'ià i,ïilT|rilconcernant Ies cardiopathies du syndrome d'Ullrich-furner,'it-.ilte un certainnombre de cas de sténoses aortiquei orificielles où le oio-n"àrii.'nâpu, été affirmépar cathétérisme |i, p.al angiographie, mais seulement sur des bàses cliniques.[Jn diagnostic ainsi établi devrait êire considéré comme incertain. Noonan mer cesanomalies d'auscultation sur Ie compte de la déformation tt o.u.iqu., mais ce n.estqu'une hypo-thèse. L'électrocardiogramme comporte égalemeni-à., anomaliesdéroutantes. La déviation droite dJl,axe moyen de eRS-- .ri pu*ois très impor_tante (entre 

-90'et - 180"), ce qui .tt raie .n.ui oe sténole--p-uloronuire val-vulaire' D'autre- pa-rt, plusieurs mala{es qui avaient au cathétérisme des sténosespulmonaires valvulaires serrées. avaient'un élecirocardiogramme apparemmentrassurant avec des ondes R en Vl peu élevées.
Cet élément nous amena fâchèusement à différer Ie bilan hémodynamique etl'intervention dans l'observation 32. A l'examen anatomique, la sténose pulmo-
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naire valvulaire était pourtant très serrée, et I'HVD marquée. Ces atypies élec-
triques ont été également signalées par J. Noonan.

Radiolo-eiquement, le standard de face ne montre pas toujours la dilatation
post-sténotique du tronc de I'artère pulmonaire caractéristique de la sténose pul-
monaire valvulaire. Cette dilatation existe pourtant à I'angiographie, mais elle
est masquée par Ia situation plus médiane du tronc de I'artère pulmonaire. Cet
aspect trompeur peut suggérer à tort, le diagnostic de sténose pulmonaire infun-
dibulaire isolée ou associée à une CIV. Ainsi donc, la clinique, l'électrocardio-
Sramme et I'examen radiologique standard peuvent être générateurs d'erreurs
dans I'appréciation du diagnostic, et aussi du pronostic des sténoses pulmonaires
rencontrées dans le syndrome d'Ullrich-Turner. Cela doit inciter à réaliser assez
systématiquement et assez tôt, Ie bilan hémodynamique et angiographique chez de
tels malades.

Incidences thérapeutiques. 
- Lorsque se trouvent associés, chez un même

enfant, un important retard staturo-pondéral et une cardiopathie, il est tentant
de faire du retard staturo-pondéral une conséquence de ia cardiopathie. Les
parents et le médecin traitant adoptent habituellement cette attitude. Elle les conduit
à souhaiter I'intervention cardio-vasculaire non seulement pour corriger la cardio-
pathie. mais aussi dans l'espoir qu'elle permettra à I'enfant de rattrapér son retard.
Dans le syndrome d'Ullrich-Turner, cette attitude est injustifiée, càr les troubles
de la croissance ne sont pas secondaires à la cardiopathie. Si I'intervention est
nécessaire, iI faut prévenir les parents que I'on ne peut gatantir qu'elle aura un
effet important sur la croissance. Le problème est le même en ce qui concerne le
retard intellectuel.

4) Erreurs effectuées.

Les erreurs cardiologiques ne furent pas les seules réalisées au cours de cette
enquête. En effet, il est surprenant de noter qu'avant I'hospitalisation, le diagnos-
tic de syndrome d'Ullrich-Turner n'avait été envisagé que dans 10 cas sui +1
(7 cas de Turner comportant un syndrome de Bonnevie-Ullrich, et 3 cas de syn-
drome d'Ullrich). Dans trois observations avec syndrome de Bonnevie-Ullrich, des
diurétiques avaient été utilisés sans succès pour lutter contre le lymphædème qui
avait été considéré comme un ædème d'origine cardiaque.

.Il fau.t également rsmarque,r que des erreur's ont été effectuées après I'hospita-
lisation, et que le diagnostic correct ne fut pas toujours posé immédiatement. Il
fut tardif dans trois cas. Deux fois l'hypotrophie staturo-pondérale fut rattachée
à Ia cardiopathie, une fois elle fut consid lrée comme idiopathique.

Dans les revues générales consacrées au syndrome de Turner, I'iconographie
concerne très souvent des cas typiques ou caricaturaux. Cela risque d'introduire
dans l'esprit des médecins, l'idée que le diagnostic est facile et que les stigmates
morphologiques se reconnaissent au premier coup d'æil. Cette opinion est erlonee.
Ainsi, le diagnostic est difficile surtout pour les premiers cas que I'on observe.
Dans nos trois cas où Ie diagnostic fut o différé » (un Turner 45,X, une mosaique,
un lJllrich), nous avons suivi ces malades pendant plusieurs années en consuita-
tion, avant de penser au syndrome d'Ullrich-Turner.
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5) La malformation thoracique.

On admet classiquement que la déformation thoracique est, après le retar6
§tatural, I'anomalie morphologique la plus fréquente dans ie ryndroàe de Turner(14). Mais celle-ci.e-st Ie plusiouvent àécrite sôus Ie vocable imprécis de « thorax
en bouclier »' qualificatif qui ne rend compte que de I'aspect saillant du thorax et
de I'dcartement mamelonnàire.

En fait, il nous a semblé qu'une malformation thoracique particulière, se
vovait dans le syndrome d'Ullrich-Turner. Elle nous a paru assez'fréquente (e[e
existait chez 19 de nos 41 malades) et assez spécifique. Elle associe qurt..'ÈiÈ-
ments.: un élargissement du manubrium sternal, ùn ungle de Louis particulièrement
a.igu (cet angle est souvent inférieur à 150"), un aspàct concave àe la face anté-
11eurg du corps du. sternum qui réalise une'véritablè gouttière médio-sternale, un
élar-uissement du thorax avec écartement mamelonnaire.

Cette malformation thoracique, qui n'a aucune similitude avec les autres
déformations tho-raciques renconùé.t ôh., des enfants atteints de cardiopathiei
(bombement de I'hémithorax gauche en cas de cardiomégalie, bombement sternal
avec rétraction costale inférieure du thorax de Davies), est très bien objectivée
Plr. la. radiographie du thorax de profil. Elle est d'ailleurs parfois nette,'dès la
p.iriode néo-natale ce qui, joint à sà spécificité, lui donne un intérêt considérable
da.ns le.diagnostic du syr:drome d'Ullrich-Turner. Elle est souvent visible, et par-
fois caricaturale sur les photo-eraphies des malades présentés dans 1a littérature(lo, 30), sans que les auteurs [a àécrivent soigneusement.

Ce signe nous a permis de penser 9 fois àu syndrome de Turner, et d'évirer
une erreur de dia_enostic. lr{ous I'avons décrit poui la première fois en 1967 (7\.
lrloonan y a également insisré en 196g (21). Elle le cônsidère comme caractéris-
lique du syndrome de Noonan. tant chez le garçon que chez la fille. En fait. nous
l'avons retrouvé aussi, quoique moins fréquJmment, dans le syndrome de Turner.

6l Problèmes nosologiques.

Les auteurs qui séparent nettement le . syndrome de Turner du syndrome
de Noonan, s'appuient sur un certain nombre d'u.gu*.nts (tableau IX). Ceux-ci
sont rarÊment satisfaisants, car ils sont essentiellement statistiques. Or les sérics
de nralades sont encore peu nombreuses et peu étoffées.

Le retard statural et le retard de la maturation osseuse peuvent être aussi
inrrrortants dans.le syndrome de Noonan que dans Ie syndronr. O. Turner.

Les anomali-es gonadiques sont constantes dans le sÿndrome de Turner ; dansle svndrome de Noonan, elles varient de I'agonadisme à une fonction sexuellc
nornrale avec fertilité.

La dibilité mentale habituelle dans le syndrome de Noonan est inconsranre
dans. le syndrome de Turner ; mail quand on ta recherche pri i;uppréciation duquotient intellectuel,-il semble qu'elle ioit fréquente. Lamy (17) dani une revue dc59 cas. constate qu'il existe une dibilité -rnàI. légère oâni r: vo des cas. er unedébilité mentale franche dans 15 vo des cas. Ù. rerard *.niui.ri;;dér;
comnle rare quand le quotient intellectuel n'est pas apprécié. Le retard staturo-pondéral favorise inconsciemment les erreurs. tes eniànts semblent alors avoirl'intelligence correspor.:dant à leur âge statural.

Les malformations rénales, pfus rares dans le syndrome de Noonan. ont
cependanr éré signalées (1, lg ; obi. 32, 33).
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TrnLreu IX. - Eléments distinctifs entre syndrome de Noonan et s)'ndronte de Tunrcr
(d'après Summitt)

Critères Sl'ncirome de Turner Syndrome de Noonan

\anrsme Constant Fréquent. mais inconstant

Dl rgénésie gonadique Constante Variable : de l'agonadisme
à Ia fonction normale

Drtbilité mentale Inconstante Fréquente

Italformations rénales Fréquentes Moins fréquentes

Anomalies dentaires Rares Fréquentes

Dermatoglyphes Compte digital total
augmenté

Compte digital total diminué

Caractère familial Exceptionnel Rare, mais possible

Déformation thoracique Ecartement mamelonnaire Fréquemment triade:

- Fourchette sternale élar,sie

- Rainure médio-sternale.

- Angle de louis plus aigu.

.{nomalies oculaires ... Rares Fréquentes

Cardiopathie Cæur gauche
(coarctation surtout)

Cæur droit
(sténose pulmonaire surtout)

Il en est de même pour les anomalies dentaires.
Pour Summitt (27),les dermato-elyphes sont diftérents dans le syndrome de

Turner et le syndrome de Noonan : le compte digital total qui est augmenté dans
le svndrome de Turner (13, 31) est diminué dans le syndrome de Noonan. L'étude
de nos cas n'a pas confirmé cette notion.

Le caractère familial possible du syndrome de Noonan (22,23) a été égale-
menr invoqué comme élément distinctif. II convient dependant de noter que le
caractère familial a parfois été retrouvé dans le syndrome de Turner (3, 15).

La déformation thoracique très particulière, précédemment signalée, est

considérée comme caractéristique du syndrome de }.{oonan. Elle se rencontre
cependant, quoique plus rarement, dans le syndrome de Turner (obs. 1 et 2 de
Vernant et co11., obs. 13 de notre série). Cet élément n'est donc pas déterminant.

Quant aux anomalies oculaires (hypertélorisme, ptosis), elles sont au total les
plus spécifiques du syndrome de Noonan. Elles sont cependant de degré variable.

Enfin, nous avons vtr précédemment que la cardiopathie ne saurait en
aucun cas constituer un élément distinctif entre syndrome de Turner et syndrome
de Noonan.

Il reste donc peu d'éléments convaincants, et ce débat est plus passionnel que
logique. Summitt (27) va même jusqu'à dire qu'il croit que les sujets atteints de
synd.rome de Noonan n'ont pas le phénotype turnérien. Cette affirmation est
quelque peu étonnante, si on se souviènt que J. Noonan qualifie elle-même son
nouveau syndrome « Hypertelorism with Turner Phenotyry, Q1).
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Que retenir ? Qu'il existe de nombreux éléments communs au syndrome de
Noonan et au syndrrome de Turner (ptérygium colli, cubitus valgusl .oort"ti.t
faciales, thoracique-,. viscérales), que tê'retâiA statural, les malform-atiâns rÀ;Ë;,
la dysgénésie gonagiqo: sont moiàr i*pàii-ir-dans lé syndrome de Noonu, luidans-le syndrome de-Turner, que la càrdiàf"thi. r.rociée est souvent différerite,
que l'hypertélorisme et le ptosii sont les élêments distinctifs les plus caractéristi-
ques.

. On ne.peut donc conserver le qualificatif de syndrome de Noonan que si l,on
'admet son étroite parenté phénotypi.i* ur". t. rynâro-" de Turner.

CoNcrusroNs

1) L.e syndrome d'Ullrich-Turner regroupe tous les sujets qui ont un phéno-
type turnérien. Parmi ceux-ci, on peut di-stinguer les cas ,ï." unoa1alie chromo-somique actuellement décelable, ou syndromË de Turner proprement dit, et lescas sans anomalie chromosomique- ou syndrome d'{.lllrich chez la nffe Lt rvo-drome dit de « Turner mâle , chèz t-. gqé*. ilu treqrence des cardiopathies chezces malades est P:t.":ll plus grand"inir l'enfant_que chez l'adulte. ôuu r;.ifii-que en par119 pal 19 

-fait 
que certaines cardiopathiès' sont sévères-et entraînent larnorl.avant l'âge.de 15 ans ; et surtout, la cardiopathie est un motif de consultati;;

ou d'hospitalisation, qui permet un diagnostic plus précoce.
2) On a longtemps considéré que Ia cardiopathie du syndrome d'Ullrich-Turner était essentiellement Ia coarctâtion de l'aorte. En réalitÉ, l'éventail malfor-matif rencontré est.beaucoup plus large. Plus récemment, on a soutenu que dansIes cas avec anomalie chrornosomique- on observait une âtteinte du cæur gauche(coarctation, rétrécissement aorüquè orificiel), tandis qr. Ourr les autres cas, onobservait une atteinte du cæur droit (sténose pulmonâire). Certes, la coarctation

est la cardiopathie Ia plus fréquente dans.le synàrome de Turn., fiôpr.*"nt dit, etla- sténose pulmonaire est la cardiopathie là plus fréquente âui"-les autres cas.Mais dans les deux-groupes, on rencontre auisi, arei rr. fréquence non négli-geable, des communications interauriculaires et des dextroversiôns cardiaquesîil
n'y a.pas de spécificité lésionnelle selon le caryotype, mais seulement préAominance
de telle ou telle cardiopathie.

3) tt semble que le syn_drome d'Ullrich-Turner confère aux sténoses pulmo-
naires. un aspect trompeur. La séméiolgqi: p.hysique est déroutante (souflie plusbas situé) ; les caractères électriques (dèviaiion axiale droite marquée, absËncede signes nets d'hypertrophie venùiculaire droite) et radiotogiques labsence d,arc
moven convexe sur le standard de face, alors_ qu'il y a une dilâtâtion poststénotique
à I'angiographie) sont également aberrants. I-ô catneterisme ei-lhr;i;g.;phi; -râ;
donc nécessaires chez ces- sujets à la fois pour afûrmer le diagnorË.,".i'jui.i a"l'indication opératoire et de jon urgence.

. . . 4). Le syndrome d'Ullrich-Turner semble bien connu. Pourtant, le diagnosticinitial était rarement correct chez ces malades. Il fur egar.Àent surprenant deconstater qu'un retard.staturo-pondéral important etait tra-|itue[eÀent mis sur le
lgmple de la cardiopathie, et qu'il était rarêment le motif de la consultatioo oo déI'hospitalisation.
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5) Dans plus du tiers des cas, une malformation thoracigue particulière esrrencontrée: elle associe un élargissement d, ;o;;.i^aî"-*iËiiu- srernal. unangle de Louis plus ai-eu que nà..alement, ,n.- .ainure médio+i.ri"r.,"r, er*'jgissement du thôrax a-vec'écartement mamelonnaire. Cette déformation est bienobjectivée sur le cliché thora-cique de profir- Ërr. .e"lise un signe clinique et radio-logique utile au diasnostic . La précoËité et la ieiarive spécificité de ce sicne sont

6) certains auteurs souhaitent qu'on sépare du svndrome de Turner avecanomalie chromosomique, ies autres cas pour lesquels ils proposent Ie nom des-vndrome de Noonan.'.Bien que leu.r.urirà!r. des éréments âistinctifs entre Iesyndrome de Turner et le syndrome de Noonin soit assez long, il est peu convain-cant' Le qualificatif de svndrome,de Noonun pourluit cependant être conservé dans

TrîlH# flîffi:i:' ii l'on admettait .on'e,-i,e parenté phénÀtypiqu. uu;1;

RÉsuuÉ

En 12 ans' les auteurs ont pu examiner 1 l3 cas de syndrome d,ullrich-Turner(35 adultes et 78 enfants). Ils ont observé 41 cardiopathies chez ces malades: 14chez les 78 malades qui avaient un syndrom. a.-iurner avec anomalie chromoso-mique (45,x ou.moiaiques); 16 chez tes zo-Rites tthJ;"ryË turnérien et àcaryotype normal; ll chez les r5 -qarçons qui préserti.ri'ri'Jyrdro*e dit de<, Turner mâle ».
Parmi Ies cardiopllli.t, il y avait l5 sténoses pulmonaires valvulaires (toutesdans le groupe à caroytype noimal;, 10 coarctations de l,aorte (dont g dans lesyndrome de Turner proprement dit), 12 communications ini.r"ùii.ulaires, et 6dextroversions cardiaq-uei. ces quatre types de cardiopathies, parfois associés,représentaient-plus de ilo vo de I'ensemblé à., 

"ar. 
r-er câràiop"iti., éraienr beau-coup plus fréquentes dans le groupe d'âgg péàtatriquÀ isï/iîi qr. chez lesadultes- (2/35)' I.a .cardiop-athi; ou-le ryn'aro,n. de bonneui.-üt.i.h étaient lemotif de la consulration ou de I'hospitalisaiion i+Joi, sur 41.

Les auteurs ont souligné dans ce travail l'intérêt diagnostique d,une djfor-mation thoracique particullère, qu'ils onr observé ounr liri-'à;'H;. des cas. Ilsdiscutent des rappoits entre le syndrome de Turner et Ie syndrome de Noonan.

Sulnueny

The authors observed 113 cases of Ullrich-Turner syndrome during 12 years(35 adults and 78 children).
These patients presented 4l cardiopathies : 14 in the 7g patients wirh rurnersyndrome with chromosome anomaly t+sx or mosaicism) ; ie-il 20 girls withTurner phenotype and normal caryoiype; 1l in 15 boys with a « male-Turner »syudrome.
cardiopathies \ryere: ls valvurar 

^p$monary stenosis (normar caryotypegoup), 10 aonic coarctaüon (of which s'i, tilî;oup of rurne.-ryndrome), 12Atrial septal defects, 6 dextrocardias.
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These four types, sometimes associated, represented more than 80 p. cent of'
rhe cases. Cardiopathies were more frequent in children (39/78) than in adults
(2/35). Consultation or admission had been induced by cardiopathy or Bonnevie-
Llllrich syndrome in 34 cases out of 41.

Interest of a special thoracic deformation, found in more than one third of'
the cases, is emphasized. Relations behreen Turner syndrome and lloonan syn-.
drome are discussed.
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