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RAPPELS

Les anomalies chromosomiques (AC) sont souvent
a la base des anomalies congénitales qui touchent

le cerveau et d'autres parties du corps.

Un ceuf fertilisé normal contient 23 chromosomes

de la mere et 23 chromosomes du peére.

Anomalies de nombres ( un chr.+, chr.-) ou
anomalies de structures (insertion ou délétion
d’une partie d’un chr.).




ANOMALIES DE NOMBRE

Le syndrome de Down; 47XX+21/47XY+21.
La monosomie 21.

Le syndrome d’Edward; 47XX+18/47XY+18).
Le syndrome de Patau; 47XX+13/47XY+13.
Le syndrome de Klinefelter (+X) 47XXY.

Le syndrome de Turner ( -X) 45X0.

Syndrome du triple-X (supper femelle); 47XXX.
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ANOMALIES DE STRUCTURE

Le syndrome du cri-du-chat.
Le syndrome d’Angelman.
Le syndrome de Prader-Willi .

Le syndrome de I'X fragile.
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SYNDROME DE DOWN
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SYNDROME DE DOWN

Une débilité mentale, une croissance plus lente, des
anomalies dans le visage ou le crane (des yeux bridés
vers le haut et un visage aplati), ainsi que des problemes
cardiaques.

Le principal probleme est le retard généralisé sur le plan
du développement ainsi que des capacités cognitives
limitées.

Les hommes sont souvent stériles, mais la grossesse est
possible pour les femmes.

Malgré cela, le bébé et I'enfant peuvent ressembler aux
autress membres de sa famille. :



SYNDROME DE DOWN

Nous pouvons maintenant estimer pendant la grossesse

quels sont les risques que I'enfant souffre du syndrome
de Down en utilisant des analyses sanguines et des

échographies réalisées au début de la grossesse.

Les femmes de plus de 35 ans subissent des analyses
spéciales durant la grossesse, comme une amniocentese,

pour vérifier les chromosomes du bébé.
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SYNDROME DE DOWN

* La physiothérapie peut aider a renforcer les muscles.

*Les enfants qui souffrent de maladie chroniques
(cardiaques) doivent recevoir des soins médicaux
réguliers.

*Subir des examens réguliers de la vision et de |'audition
et des évaluations de la glande thyroide.

* Recevoir des immunisations pour les maladies

courantes.
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MONOSOMIE 21
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MONOSOMIE 21

* La sévérité du phénotype varie selon
I'emplacement et la taille du segment déléte.

* Risque accru de malformations congénitales.
* Retard de développement.

* Déficit intellectuel.
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MONOSOMIE 21

‘Examen clinique qui conduisent a ['analyse
chromosomique.

*Selon leur taille, des deélétions partielles du 21q
peuvent étre diagnostiquées par caryotypage
classique ou moléculaire.

Le diagnostic prénatal est possible par une
amniocentese ou un prélevement de villosités
choriales et d'une analyse cytogénétique.
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MONOSOMIE 21

*Les enfants bénéficieront d'une évaluation
précoce et d'acces aux thérapies
développementales majeures.

*La kinésithérapie peut jouer un role important
dans I'amélioration du tonus musculaire et de la
souplesse des articulations.
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SYNDROME D’EDWARD
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SYNDROME D’EDWARD

*Séveres retards de développement;

* Graves anomalies congénitales;
* Lourds problemes de santé qui touchent a peu
pres tous les organes du corps.

*90% des bébés meurent avant I'age d'un an.
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SYNDROME D’EDWARD

*Pendant la grossesse: un grand utérus et du
liguide amniotique supplémentaire, un petit
placenta anormal (apres accouchement).

* Les rayons X peuvent montrer un petit sternum

* Caryotypage classique ou moléculaire.

* Retard de développement.
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SYNDROME D’EDWARD

* Individuel (dépendent de |'état individuel du
patient).

23/02/2020 16



SYNDROME DE PATAU
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SYNDROME DE PATAU

*Nombreuses anomalies,

*Touchant a peu pres tous les organes du corps, et le
cerveau

*Retard développemental.

*Séveres retards de développement;

*90% des bébés meurent avant I'age d'un an.
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SYNDROME DE PATAU

Peut étre suspectée en cours de grossesse a
I'échographie (holoprosencéphalie, polydactylie)

et confirmée par le caryotype foetal.

23/02/2020 19



SYNDROME DE PATAU

*La prise en charge médicale de la trisomie 13 est

limitée aux soins de support et de confort
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SYNDROME DE KLINFELTER
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SYNDROME DE KLINFELTER

*Infertilité, un rétrécissement des testicules et le
développement de seins.

*Débilité mentale (tres rare).
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SYNDROME DE KLINFELTER

*Présence de ce syndrome est inconnue jusqu’a

ce que le garcon atteigne I’'age de la puberté.
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SYNDROME DE KLINFELTER

*11 -12 ans, mesure des niveaux de testostérone.

*Si les niveaux sont faibles, injections réguliere de
testostérone.

*Si I'enfant a des difficultés d'apprentissage ou des
problemes comportementaux, on lui fournira un

soutien éducatif ainsi que du counselling au besoin.
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SYNDROME DE TURNER




SYNDROME DE TURNER

eL'absence d’ovaires fonctionnels

*Une petite taille

*Un cou palmé

*Des anomalies squelettiques
*Une poitrine large avec des mamelons tres espacés.

*Infertilite.
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SYNDROME DE TURNER

*A |I'4ge de 15 ans, on lui donnera de lI'cestrogene

pour provoquer le développement des seins et
I'apparition des autres caractéristiques de la

puberté d'un an.
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SYNDROME DU TRIPLE X
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SYNDROME DU TRIPLE X

*Certaines, aucun symptome.

*Difficultés  d'apprentissage, des problemes
d'élocution ou de langage, ou afficher une débilité
mentale.

‘Une taille importante, une petite téte, des

problemes de motricité et l'infertilité.
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SYNDROME DU CRI-DU-CHAT

* Les pleurs des bébés qui souffrent de ce syndrome
ressemblent a des cris de chat.

* Ces bébés peuvent également afficher une débilité
mentale ainsi que des anomalies cardiaques congénitales.
* 1l n'y a pas de remede pour ce syndrome.

* On offre une éducation spéciale et du counselling a ces
enfants afin de controler la débilité mentale.

* Les anomalies cardiaques sont traitées au besoin.
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SYNDROME D’ D'ANGELMAN

* Les nouveau-nés atteints souffrent de débilité
mentale, ne peuvent parler et affichent des problemes
de développement de la motricité.

* 1l n’'y a pas de programme de traitement normalisé
pour le syndrome d’Angelman.

* Les interventions éducatives, la physiothérapie
I'ergothérapie ainsi que Il'orthophonie sont

généralement utiles.



SYNDROME DE PRADER-WILLI

*Cause l'obésité, la débilité mentale et des quantités de
testostérone inférieures a la normale chez les garcons, ainsi
gue des testicules qui ne descendent pas adéquatement
dans le scrotum et des muscles trop mous.

|l n’y a pas de remede pour ce syndrome mais on peut
controler les symptomes physiques. (I'obésité avec un
régime strict et de l'exercice quotidien). L'exercice aide
également a améliorer le tonus musculaire.

*Une éducation spécialisée et I'orthophonie peuvent

egalement s'avérer utiles.



SYNDROME DE I'X fragile

*La deuxieme cause chromosomique de débilité mentale
grave, apres le syndrome de Down.

*Un visage allongé, une machoire proéminente, de larges
oreilles et, chez les garcons, un élargissement des
testicules.

*Peut s’accompagner de problemes comportementaux et
cognitifs.

*IL n'y a pas de remede pour le syndrome de I’X fragile.

Les soins ont une fonction de soutien et peuvent
comprendre des plans d'éducation, des mesures pour
réduire I'anxiété et des médicaments pour controler les
troubles psychiatriques associés.



WEBOGRAPHIE

* http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/index.php

23/02/2020



23/0

Mercl pour votre attention

2/2020



