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1ointor Anomalies chromosomiques

Ou puis- e avoir pl us
anomalies chromosomiques  ?

Ceci est un guide succinct sur les anomalies chromosomiques.
Pour de plus amples informations vous pouvez consulter le centre
de génétique le plus proche de votre domicile que vous trouverez
" | 6une des adresses suivantes
http://www.orpha.net/consor/cqi-bin/Clinics.php?Ing=FR

Vous pouvez rechercher les laboratoires de diagnostic dans
votre pays par nom de maladie ou de gene a l'adresse
suivante:
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ClinicalLabs.php?Ing=FR

D'autres informations peuvent étre obtenues aupres de:

Valentin APAC

Association loi 1901 a but non lucratif, n°® 0953011075 enregistrée
aupreés de la sous-préfecture de Pontoise i France.

Tel/Fax +33 (0) 1 30 37 90 97

contact@valentin-apac.org

www.valentin-apac.org

EuroGentest L
Site ouvert ~ tout public contenl
génétiques et des liens vers les associations de malades en

Europe

www.eurogentest.org

Traduction francaise : Orphanet
Janvier 2007.

Ce travail a ®t ® produit par EuroGentes
le contrat 512148 du plan FP6 de la Commission Européenne
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et leurs familles



Anomalies chromosomiques

Ce document vous donnera des inf
anomalie chromosomique, comment elles se transmettent et
comment el l es peuvent °tre 7 l 60
Cette information a pour objectif de vous aider dans vos
échanges avec le généticien spécialiste.

Pour comprendre ce quobest une an
utile de comprendre les genes et les chromosomes.

Genes et chromosomes

Notre corps est fait de millions de cellules. La plupart de ces
cellules contient un jeu complet de génes. Les génes se
comportent comme un ensemble doi
notre croissance et le fonctionnement de notre corps. lls sont
également responsables de nos caractéristiques particulieres,
comme la couleur de nos yeux, le groupe sanguin ou notre taille.

Les genes sont situés dans des structures en forme de baton
appelées les chromosomes. Normalement, nous possédons 46
chromosomes dans la plupart de nos cellules. Un jeu de 23
chromosomes hérité de notre meére, et un jeu de 23
chromosomes hérité de notre pére. Nous avons donc deux jeux
de 23 chromosomes, ou 23 paires. Puisque les chromosomes
sont formés de genes, nous héritons deux copies de chaque

gene : une copie de chacun de nos p
ressemblons un peu chacun dobéeu:
|l es g nes, sont constitu®s dounce

ADN.
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S6ils ne pr®sentent pas | 6anomal
transmettront pas a leurs enfants. Si au contraire ils en ont une,

ils pourront demander un diagnostic prénatal pendant la
grossesse pour étudier les chromosomes du bébé.

Certaines personnes trouvent di
membres de la famille de leur anomalie chromosomique. IIs
peuvent craindre | danxi ® ® quobil
de leur famille. Dans certaines familles les personnes ont perdu le
contact entre elles et il peut étre difficile de le rétablir. Les
sp®ci alistes en g®n®tique ont b e
familles dans ces situations et peuvent vous aider a parler de

votre anomalie chromosomique avec votre famille.

Les points a retenir

T Une anomalie chromosomique e:¢
parents, soit se produit lors de la conception.

1 Une anomalie chromosomique ne peut pas étre corrigé :
elle est la pour toute la vie.

1 Une anomalie chromosomique ne peut pas étre attrapée
par contagion. Une personne qui présente une anomalie
chromosomique peut continuer a donner son sang, par
exemple.

1 Parfois une personne peut se sentir coupable de porter
une anomali e chromosomi que et
famill e. (I est i mportant de
personne et gue personne noa
pour que cela se produise.

1 La grande majorité des personnes ont une anomalie
équilibrée et ont des enfants normaux.
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un généticien.

Fréquemment, un enfant nait avec une anomalie chromosomique

alors que les chromosomes de ses parents étaient normaux. On
parl e al or gle n &o batmy Dang ce cas, le risque
gue |l es parents ai ent un autr
chromosomique est trés faible.

Tests pour déceler les anomalies chromosomiques

Il existe des tests génétiques capables de
déceler si une personne porte une
anomalie chromosomique. lls se font a
partir doune simpl e san
cellules sanguines sont examinées au ¢
| aboratoire afin do:

chr omosomes. Ce t p el
caryotype. |l est également possible
do®t udi er pendant |
des chromosomes du |

un di agnostic pr ®n e est
chose dont vous pourriez discuter avec le

g®n®t i cien (pour pl nat i
tests, veuillez consulter les brochures sur

| 6amni ocent se et sur I a bir ops
trophoblaste).

Qu 0O ecs qui se passe pour les autres membres de
la famille ?

Si | 6anomali e est trouv®e <chez
pouvez vouloir en parler avec les autres membres de votre
famille. Ceci leur donne la possibilité de faire une prise de sang
pour savoir soil s sont porteu
chromosomi que, soi |l s | e souha
particulierement important chez les membres de votre famille

ayant des enfants ou qui souhaitent en avoir dans le futur.
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Figure 1 : Génes, chromosomes et ADN

Un chromosome est

fait de génes

Les génes sont faits d'/ADN— =
© Clinical Skills Ltd

Les chromosomes 1 ° 22 (Figure
sbagi sse doun homme ou ddéune f
différente chez les hommes et chez les femmes : il sbag

chromosomes sexuels. Il y a deux sortes de chromosomes
sexuels | un appel ® chr omosome
chromosome Y. Les femmes ont normalement deux
chromosomes X (XX). Une fille hérite un chromosome X de sa

m re et | 6autre chromosome X de

Les hommes ont normalement un chromosome X et un
chromosome Y (XY). Un garcon hérite le chromosome X de sa
mere et le chromosome Y de son pere. La figure ci-dessous
montre | es chromosomes doébune per
une derniere paire de chromosomes XY.
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Figure 2 : 23 paires de chromosomes par ordre de taille s le
chromosome 1 est le plus grand. Les deux derniers
chromosomes sont les chromosomes sexuels.
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Anomalies chromosomiques

Il est important que nous ayons une quantité équilibrée de
matériel chromosomique, car les genes, qui portent les
instructions pour les cellules du corps, se trouvent dans les
chromosomes. Toute modification de nombre, de taille ou de
structure doéun de nos chr omosome
guantit® ou | dorganisation de |
modi fication peut entra’ ner des
retard du développement ou des probléemes de santé chez

| 6enf ant

Les anomalies chromosomiques
des parents. Plus fréquemment, les anomalies chromosomiques

o» n

peu:

Inversions

LOinversion chr omos o mi
gudune parti e du

retournée de telle sorte que la séquence
des genes dans le chromosome est en
partie inversée. Dans la plupart des cas

gue sign
chr omosome s O

cela néentra’  ne pas de probl me
santé chez la personne qui porte cette

inversion.

Si | 6un des parents por
chromosomique, va -t-il la transmettre a ses
enfants ?

Pas forcément. Il y a plusieurs possibilités a chaque grossesse :

T Léenfant peut h®riter dobéune
tout a fait normale.
T Léenfant peut h®riter de

chromosomique que son parent.

T Léenfant peut pr ®senter des
un retard du développement ou des problemes de
sante.

1 La grossesse se termine en fausse-couche.

Il est donc possible pour une personne qui présente une anomalie
chromosomi que doéavoir des enfant
en ont. Comme chaque anomalie est unique, les personnes qui
en présentent doivent discuter de leur situation particuliére avec



