
\
Translocation familiale g - 12 et syndrome polymalformatif

J. Cousru *, J.-8. Savany o*, M. Bayanr o, A. pAULr rr,

M. DeÀdrNarrr ** et A. FouR.NrER *

Christine est la quatrième enfant vivante de parents sains et non consanguins ;elle est le fruit d'une sixième grossesse, la mère àyurt fait deux uro.t"rrrlrts spon-
tanés précoces ; les trois aînés sont des garçons biên portants. L'hospitalis;tion estmotivée dès la naissance pour un sÿndiome poÇmalformatif àssociant une
dysmorphie faciale, des anomalies des extrémités 

"t t.,r" imperforation anale avecfistule recto-vestibulaire.

I'e caryotÿPe, établi à partir de cultures de lymphocytes, met en évidence unetranslocation-réciproque équilibrée t (8p* ; 12q_i. càtte ânomalie est retrouvée chezta mere et chez les trois frères aînés qui sont normaux. Une enquête familiale plus
exhaustive permettra de trouver dix sujèts porteurs de la mêm"'u"o-àii" chromo-
s.omique ; .seul ]e propositus est malformé. I-i existe dans la descendanie de cçrtainsde ces sujets des avortements à répétition.

- Le syndrome malformatif du propositus s'explique par Ia constatation, à Iaculture de fibroblastes, d'un fort pouicentage (plüs de ao uol de cellules i-ql ,hro-
mosomes par trisomie 1,2 partielLe: 46, xx, t (gp* ; l2q-) f 47, xx",' t (gp+ ; l2q_),*12q-. .

Cette observation, qui a des points communs avec des cas antérieurementpubliés,- pose un certaini nombre die problèmes : diagnostic nosogruphiqre erentueldu syndrome malformatif, mécaniqmes possibles de r",.r*"rrr" de-l'aLerration chro-mosomique, pronostic et conseil génétique en pareil cas.

Les auteurs insistent sur l'importance, dans des cas analogues, de vérifier le
caryot)rpe sur plusieurs tissus.
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