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Etude Chromosomique et clinique d'une fillette porteuse 
d'une deletion (2) (q34q36) 
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A Girl  w i t h  a D e l e t i o n  (2) (q34q36) :  C y t o g e n e t i e  a n d  Cl inical  O b s e r v a t i o n s  

Summary. Wo describe a case of (2)(q34; q36) deletion in a girl. The main clinical features 
of the proband are staturo-ponderal retardation, skull-face dysmorphia and an interaurieular 
communication. Tho relationship botween morphological and chromosomal abnormalities is 
discussed. 

N o u s  r a p p o r t o n s  le cas d ' u n e  f i l le t te  po r t euse  d ' u n e  d~l~t ion (2)(q34q36) .  

L ' ~ t u d e  d ' u n e  te l le  a n o m a l i e  es t  i n t6 res san te  car  el le p e a t  a ide r  £ fa i re  p rogresse r  

nos  conna i ssances  de  la  c a r t e  g6n@tique h u m a i n e .  

1%. C. n6o le 12. 12. 1967 est la 7e enfant d'uno fratrie de 9. Le p~re et la m~ro 6talent £g6s 
respectivement de 37 et 33 ans & la naissance de 1%. C. La grossesse et l 'accouchement, £ terme, 
se sont d6roul6s normalement. Le poids de naissanee est de 2,800 kg, la faille de 47 cm. 

A 6 ans, 1%. C. es~ hospitalis6e. On obsorvo alors un retard staturo-pond6ral (13 kg - -  105 cm), 
une dysmorphio cr~nio-facialo avec une microe@phalie (p6rim~tre cr~nien 47 cm), des oroilles 
d6coll6es ayant une conque profonde, un anthelix real ourl6, une macrostomie. L'ar@te nasale 
es~ reetiligne et fine (Fig. 1). Les dents sont en mauvais 6tat. La main droite pr6sente un pli 
palmaire unique. La voix est rauque. L'auscultation cardiaque met en 6vidence un souffle 
systolique, assez 6tendu lat6ro-sternal gaucho ot axillaire. 

La radio du thorax montre un gros coeur avec saillie de l 'are moyen et surcharge pul- 
monaire. 

A l'electrocardiogrammo, une surcharge diastolique ventrieulairo droite avec axe 61ectrique 
& gauche est not6e. 

Lo cath6r6risme eardiaquo r6vble l'existence d'une communication interauriculaire avec 
vraisemblablement ostium primum. 

Les examens biologiques (num6ration formule sanguine, ur6e, glyc6mie, 61ectrolytes, 
s6robiogramme, urines) sont normaux. 

Le Q. I. est de 91 (intelligenco moyenne). 
Lo earyotype, apr~s coloration simple au Giomsa est: 46,XX,2qH-Cq--. 
A 7 ans, il est pratiqu6 une plastie de l 'ostium primum, une suture d'une petito communi- 

cation interaurieulairo de typo seeundum. L'intervention confirme la pr6senee d'une fente 
mitrale et d'une anomalie de la valvo tricuspide n'entra~nant pus d'insuffisance de ces 2 valves. 

U n  n o u v e a u  c a r y o t y p e  6 tab l i  apr~s ac t i on  de  la t r y p s i n e  se lon ]a t e c h n i q u e  
de  S e a b r i g h t  (1972) e s t :  4 6 , X X , t ( 2  ; 6 ) ( q 3 3 ; q 2 1 )  d616tion (2 ) (q34 ;q36) .  

D e u x  cassures  se son t  p r o d u i t e s  au  n i v e a u  des  b a n d e s  33 e t  37 d u  b ras  long  

d u  c h r o m o s o m e  2 e t  une  cassure  au  n i v e a u  de  la  b a n d e  21 d u  b ras  long du  ch romo-  
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Fig. 1.1%. C. face et profil 

2 2q+ 6q-  6 
Fig. 2. Chromosomes 2 et 6 apr~s digestion enzymatique & 1~ trypsine 

some 6. L~ partie terminale du bras long du chromosome 2 (bande 37) est trans- 
loquSe sur le chromosome 6. La  partie terminale du bras long du chromosome 6 
(bande 21-ter) est transloqu6e sur le chromosome 2. Les bandes 2q34-35-36 ne sont 
plus retrouv6es (Fig. 2). : 
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Ce r6a r rangement  chromosomique  est consid6r6 comme (~de novo~), le ca ryo type  
des 2 pa ren t s  6rant  normal .  

Les anomal ies  morphologiques  sont  v ra i s emblab lemen t  dues g la d616tion. 
Cependant ,  un effet de pos i t ion  de g6nes peu t  in tervenier .  Quan t  £ la mal forma-  
t ion cardiaque,  il est  plus difficile de la r a t t a che r  g la d616tion du  chromosome 2. 

German  et  col. (1968, 1973) ont  t ronv6 ehez une fi l let te un peu  retard6e,  avec 
microc6phalie ,  une dysmorph ie  faciale une d616tion 2q14. I1 est  in t6ressant  de 
no te r  que R. C. a une intel l igence normale ,  alors que dans  le cas de German,  off 
la d616tion est  5~ un  au t re  n iveau  du bras  long du 2, l ' en fan t  pr6sente  un r e t a rd  
menta l .  

L '6 tude  des groupes  sanguins et  de diff6rents enzymes e r y t h r o c y  ta i res  est  en 
c o n r s .  

Conclusion 

L'6 tude  d ' au t r e s  cas semblables  est  n6cessaire afin d '6 t ab l i r  avec cer t i tude  
un  r a p p o r t  en t re  des anomal ies  ph6no typ iques  pr6cises et  l ' anomal ie  chromo- 
somique d6crite.  
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