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ò Rejoignez sans hésiter le groupe de soutien C22C sur le Web. 

Il y a beaucoup à apprendre des autres parents et enfants. 
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Rare Chromosome Disorder Support Group 

(Groupe de soutien pour les anomalies chromosomiques rares) 
The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey RH8 9EE, UK 
(Royaume-Uni) 
Tél. : +44(0)1883 723356 
info@rarechromo.org I www.rarechromo.org  

Rejoignez Unique pour °tre en relation avec dóautres familles, avoir de lóinformation et du 
soutien (en anglais). Unique est une association à but non lucratif sans financement 
gouvernemental, existant seulement par les dons et allocations de bourses de 
recherche. Si vous souhaitez apporter votre soutien, même modeste, à nos travaux, vous 
pouvez d®poser vos dons sur notre site Web ¨ lóadresse suivante :  

www.rarechromo.org/donate - Aidez-nous ¨ vous aider ! 
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Syndrome dȠEmanuel  



2 

 

ò Votre enfant vous apportera de la joie et de la peine, comme tous les enfants. 
Vous pourrez vous réjouir de chacun de ses progrès. 

ò La plupart des informations que jóai trouv®es sur le syndrome dóEmanuel 
proviennent de mes recherches sur Internet . 

 

Pourquoi est-~¢5v¦¦z¢Ã5©¯¤y¨¥£z5yĊZ£v¤«z¢5? 
Le syndrome dõEmanuel doit son nom au Dr Beverly Emanuel, cytogénéticien de 
Philadelphie, aux États-Unis. En 2004, les membres fondateurs de Chromosome 22 
Central, un groupe de soutien en ligne pour parents dõenfants souffrant de troubles du 
chromosome 22, ont r®ussi ¨ faire pression pour que son nom soit associ® ¨ lõaffection 
caus®e par la pr®sence dõun chromosome suppl®mentaire appel® ç dérivé du 22 ». 
 

Le Dr Emanuel est reconnue pour les travaux de son laboratoire visant à identifier 
lõorigine de ce ç dérivé du 22 », la manière dont il est hérité et pour son lien avec le 
groupe de soutien aux parents. Toutefois, cette maladie est si rare que nombre de 
m®decins nõen ont jamais entendu parler sous ce nom. 
 

Autres noms  
Dans la littérature scientifique, le nom de syndrome dõEmanuel nõest utilis® que depuis 
peu de temps. Auparavant, on lõappelait syndrome du dérivé du 22, syndrome du dérivé 
11;22 ou trisomie partielle 11;22. Ces dénominations décrivent le fait que 
47 chromosomes, au lieu des 46 habituels, sont pr®sents dans lõensemble des cellules du 
corps. Les 1ères publications font référence à la trisomie 22 en se fondant sur lõhypoth¯se 

erronée que le 
chromosome 
supplémentaire 
était un 3ème 
chromosome 22 
(dõo½ le nom de 
trisomie). Le 
chromosome 
supplémentaire est 
constitué de la 
partie supérieure et 
m®diane dõun 
chromosome 22 et 
de la partie 
inf®rieure dõun 
chromosome 11 
(voir le schéma de 
gauche). Cela 
signifie que des 
copies 
supplémentaires de 
nombreux gènes 
situés sur les 
chromosomes 22 et 
11 sont présentes. 

 Le chromosome supplémentaire est constitué de la partie supérieure et 
m®diane dóun chromosome 22 et de la partie inf®rieure dóun chromosome 11. 

D®riv® suppl®mentaire dóun  
chromosome 22 

La partie supé-
rieure et médiane 
dóun chromosome 

22 

La partie inférieure 
dóun chromosome 

22 
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f«z¢¢z5z©ª5¢v5¦¨¥wvw~¢~ªÃ5§«z5 Ċv~z5«¤5v«ª¨z5z¤{v¤ª5vªªz~¤ª5
y«5©¯¤y¨¥£z5yĊZ£v¤«z¢5¢¥¨©5yĊ«¤z5¦¨¥x}v~¤z5
grossesse ? 
Il est difficile de dire avec certitude quel est le risque de récurrence pour un couple donné. 
Nous pouvons estimer le risque comme suit : si vous êtes une femme porteuse de la 
translocation équilibrée t(11;22), le risque pour chaque grossesse que vous aurez à 
lóavenir est dóenviron 6 %. Si vous °tes un homme porteur, le risque est plus faible, de 
lóordre de 2 ¨ 5 %. Dans le cas tr¯s rare o½ aucun des deux parents nóest porteur, le risque 
est encore plus faible, probablement moins de 1 %. 
 

Des examens sont envisageables pour chaque future grossesse afin de déterminer si le 
bébé à naître est atteint du syndrome dóEmanuel. Vous devez informer votre médecin que 
vous souhaitez un diagnostic prénatal dès que vous savez que vous êtes enceinte. 
 

f«~5yĊv«ª¨z5yv¤©5¤¥ª¨z5{v£~¢¢z5y¥~ª5Åª¨z5ªz©ªÃ5? 
Si vous avez dóautres enfants qui sont en bonne sant® et ne souffrent dóaucun handicap, il 
nóest g®n®ralement pas n®cessaire de les faire tester tout de suite ; mais vous devriez en 
discuter avec votre médecin généticien. Une fois que votre enfant est en âge de prendre 
des d®cisions concernant sa propre sant®, sóil nóa pas encore ®t® d®pist®, il doit °tre 
inform® quóun examen est possible (il consiste en une prise de sang) et quóil doit °tre 
effectu® avant de fonder une famille. La probabilit® quóils soient porteurs peut °tre de 50 % 
(lorsque lóun des parents est porteur de la translocation ®quilibr®e t(11 ;22)). 
 

Si vous °tes porteur et que vous avez des fr¯res et des síurs, faites-leur savoir quóils 
peuvent également être testés. En supposant que vous ayez hérité de la translocation de 
lóun de vos parents, chacun de vos fr¯res et síurs a 50 % de risque dó°tre ®galement 
porteur.  
 

Si vous avez une grande famille élargie, vos parents peuvent souhaiter être testés pour 
savoir de quel côté de la famille provient la translocation. En cas de besoin, vos tantes, 
oncles et cousins du côté concerné doivent également disposer de cette information. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

Lecture  
The American Journal of Medical Genetics volume 149A (2009) contient un article 
important pour les personnes qui souhaitent avoir de détails médicaux. Phenotypic 
delineation of Emanuel Syndrome (Supernumerary Derivative 22 Syndrome) : Clinical 
Features of 63 Individuals by Melissa T Carter et al (ph®notype du syndrome dóEmanuel -  syndrome du 
dérivé surnuméraire 22 : caractéristiques cliniques de 63 personnes)   se trouve aux pages 1712-1721. 

Dans cette famille, la mère est 

porteuse. La fille est atteinte 

y«5©¯¤y¨¥£z5yĊZ£v¤«z¢C5az©5

x}¨¥£¥©¥£z©5y«5{~¢©5¤Ċ¥¤ª5¦v©5

encore été analysés. 
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Croissance et Puberté  
 

La plupart des enfants atteints dóanomalies 
chromosomiques ont tendance à être de petite 
taille par rapport aux autres enfants de leur 
âge. Leur croissance est plus lente en général, 
et ils ont également tendance à manger moins 
et à avoir moins de masse musculaire en raison 
de leurs difficultés physiques. La puberté 
semble se dérouler comme habituellement 
chez les enfants atteints du syndrome 
dóEmanuel, malgré leur petite taille.  
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

 

 

Comportement  
Comme pour tous les enfants atteints de déficiences physiques et intellectuelles, la 
frustration et lóanxi®t® peuvent survenir lorsquóils sóefforcent de communiquer avec leurs 
moyens limit®s. Cependant, beaucoup de parents dóenfants atteints du syndrome 
dóEmanuel expliquent que leur enfant est heureux et sociable, quóil aime la musique, le 
contact avec les gens et quóil a le sens de lóhumour. 
 

ò Cóest une jeune femme heureuse, extravertie et qui aime °tre avec les gens. 
Elle reconnaît son père, ses frères et sa grand-mère, ainsi que les amis de la 
famille, elle leur parle et leur sourit.   
 

Z©¦Ã¨v¤xz5yz5¬~z5y«5©¯¤y¨¥£z5yĊZ£v¤«z¢ 
Certaines personnes porteuses du syndrome dóEmanuel qui vivent actuellement ont plus 
de 30 ans. Nous ne disposons pas dóinformations sur la dur®e de vie moyenne dóun individu 
atteint. Cela d®pend dóun certain nombre de facteurs, le plus important ®tant la gravit® des 
anomalies congénitales et du handicap physique. Des facteurs tels que les crises 
dó®pilepsie graves ou un d®ficit du syst¯me immunitaire, comme chez toute personne 
souffrant dóun handicap grave, peuvent aussi contribuer ¨ un d®c¯s pr®matur®. 
 

ò Les choses se sont tellement améliorées depuis la naissance de nos filles, avec 
la kin®sith®rapie, lóergoth®rapie, ló®ducation et les connaissances m®dicales... 
Je crois que les enfants qui naissent aujourdóhui seront capables de faire 
beaucoup plus que nos enfants » - parent de jumelles de 34 ans  
 

ò À 26 ans, elle est encore physiquement un nourrisson qui a besoin de soins 
complets » - parent dóune fille de 26 ans - é ló©ge de 14 ans 
 

Ā5¢Ċ¾|z5yz5FI5v¤© 
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YĊ¥Ò5¬~z¤ª5¢z5yÃ¨~¬Ã5y«5x}¨¥£¥©¥£z5GG5? 
Le laboratoire du Dr Emanuel a découvert que le chromosome supplémentaire est hérité 
de lóun des parents, le plus souvent la m¯re. Ce parent est appel® parent porteur .  
Le parent porteur a un nombre habituel de chromosomes donc 46. Cependant, lóun des 
chromosomes 11 et lóun des chromosomes 22 se sont ®chang®s des fragments î formant 
ce quóon appelle une translocation. Comme aucun g¯ne nóest gagn® ou perdu dans ce 
remaniement, on parle de translocation équilibrée .  
 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
La translocation t(11;22) est particuli¯re en ce sens quóelle est lóun des rares types de 
translocations équilibrées récurrentes observables chez des personnes non apparentées. 
La plupart des autres translocations sont particulières à une famille. Unique propose 
également un guide sur la translocation t(11;22).  

Pourquoi le dérivé du chromosome 22 provient - il 
généralement de la mère ? 
Nous ne le savons pas avec certitude. Si un homme est porteur de la translocation, il 
produira certains spermatozoµdes avec des chromosomes normaux et dóautres 
spermatozoµdes porteurs dóun d®riv® du chromosome 22. Cependant, les spermatozoµdes 
porteurs du chromosome anormal pourraient avoir moins de capacité à féconder un ovule 
que les spermatozoïdes normaux. De même, les femmes porteuses de la translocation 
produiront 2 types dóovules - ceux avec et ceux sans le dérivé du chromosome 22 - mais 
les 2 types dóovules semblent avoir les m°mes chances dó°tre f®cond®s.  
Environ 5 % des personnes atteintes du syndrome dóEmanuel ont hérité du chromosome 
suppl®mentaire de leur p¯re ; les autres 95 %, lóont h®rit® de leur m¯re. Il est 
extr°mement rare quóaucun des deux parents ne soit porteur de la translocation 
équilibrée. 

Quelle est la fréquence du ©¯¤y¨¥£z5yĊZ£v¤«z¢5T 
La fr®quence exacte nóest pas connue, mais probablement tr¯s faible. Approximativement 
200 cas ont été rapportés dans la littérature. Cependant, Unique compte 22 membres 
atteints du syndrome dóEmanuel, Valentin APAC a 15 membres et environ 200 membres 
actuels et pass®s ont fait partie du groupe de soutien sur Internet aux parents dóenfants 
atteints du syndrome dóEmanuel Chromosome 22 Central. Il en existe  probablement 
encore beaucoup plus dans le monde non anglophone. 
 

ò Posez des questions et parlez ¨ dóautres parents ayant des enfants comme le 
v¹tre. Soyez aussi sinc¯re que possible avec eux, car lóacceptation du handicap de 
votre enfant les aidera autant quóelle vous aidera. 

Le chromosome 

supplémentaire 

provient 

généralement de la 

mère.  
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Diagnostic 
Le diagnostic est ®tabli ¨ lóaide dóun examen sanguin permettant dóanalyser les 
chromosomes.  
Les médecins demandent habituellement une analyse chromosomique chez les bébés 
présentant des anomalies congénitales ou des retards de développement. Par conséquent, 
la plupart des enfants atteints du syndrome dóEmanuel sont diagnostiqués dans la petite 
enfance (au cours de la première année de vie). 

Les chromosomes dóun garon atteint du syndrome dóEmanuel.  
La flèche jaune        montre le dérivé du chromosome 22 supplémentaire. 

 

Dans les g®n®rations pr®c®dentes de votre famille, il est possible que dóautres personnes 
aient été atteintes du syndrome dóEmanuel. Si elles sont décédées jeunes (ce qui était 
autrefois fr®quent pour les enfants atteints de maladies chromosomiques), elles nóont 
peut-°tre pas ®t® diagnostiqu®es. Ou, si elles sont n®es avant les ann®es 1980, elles nóont 
peut-°tre pas ®t® diagnostiqu®es, car la technologie permettant dóexaminer les 
chromosomes dans un ®chantillon sanguin nó®tait pas disponible. 
 

ò Cóest un parcours difficile, mais on y trouve de nombreuses joies. 
 

 

 

 Ā5¢Ċ¾|z5yz5L5£¥~© 
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X¨~©z©5yĊÃ¦~¢z¦©~z© 
Les crises dó®pilepsie sont courantes -  48 % des parents de ló®tude Carter ont d®clar® que 
leur enfant avait eu au moins une crise dó®pilepsie. Un tiers (35 %) a indiqu® que son 
enfant prenait actuellement des médicaments pour contrôler ses crises. Le type de crises 
est variable. Certains ont plus dóun type de crise. Rien nóindique dans ló®tude que les crises 
des enfants atteints du syndrome dóEmanuel soient plus difficiles à contrôler que celles de 
tout autre enfant épileptique.  
 

Alimentation  
Lóalimentation peut rester probl®matique au-delà de la petite enfance, pour diverses 
raisons. Cependant, cela est variable. Certains enfants mangent des aliments adaptés à 
leur ©ge et peuvent se nourrir avec les doigts. Lóutilisation dóustensiles est un peu plus 
d®licate pour ces enfants en raison dóune mauvaise coordination.  
 

La plupart des enfants ont besoin dóaliments sp®cialement pr®par®s (par exemple, en 
purée) pour pouvoir avaler en toute sécurité, car la mastication des aliments est une 
compétence difficile à acquérir pour eux. Une minorité (19 %) est alimentée par un tube 
pos® chirurgicalement dans lóestomac ¨ travers la paroi abdominale (gas.trostomie) Ceci 
est justifi® lorsque les enfants ont lóincapacit® dóavaler des aliments sans risque 
dó®touffement ou dóinhalation de particules alimentaires dans les poumons), ou lorsquóils 
n®cessitent un apport calorique plus important en raison dóune faible prise de poids. 
Parfois, une sonde naso-gastrique est plac®e temporairement, le temps dóoptimiser la 
prise de poids.  
 

Lóalimentation est ®galement compliqu®e par le reflux gastro-  ísophagien (RGO : de 
lóacide gastrique remonte dans lóísophage et 
provoque irritations et douleurs), ce qui est très 
fr®quent chez tous les enfants atteints dóhypotonie. 
Ce probl¯me tend ¨ sóam®liorer avec ló©ge, mais il 
nécessite parfois être traité par des médicaments 
(antiacides), voire par une intervention chirurgicale 
(fundoplicature de Nissen). Seuls 8 % des enfants 
ayant particip® ¨ ló®tude de Carter ont eu besoin 
dóune intervention chirurgicale pour g®rer leur 
reflux. La constipation est un autre problème 
courant, il est donc important de bien les hydrater et 
quóils aient un r®gime riche en fibres. Environ 30 % 
des enfants atteints du syndrome dóEmanuel doivent 
prendre quotidiennement un laxatif ou un émollient 
fécal pour les aider à évacuer leurs selles.  
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