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0 Rejoignez sans hésiter le groupe de soutien C22C sur le Web.
Il'y a beaucoup & apprendre des autres parents et enfants.

Rejoignez Unique pour °tre en relation avec

soutien (en anglais). Unique est une association a but non lucratif sans financement
gouvernemental, existant seulement par les dons et allocations de bourses de
recherche. Si vous souhaitez apporter votre soutien, méme modeste, a nos travaux, vous
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0 Votre enfant vous apportera de la joie et de la peine, comme tous les enfants.
Vous pourrez vous réjouir de chacun de ses progres
6La plupart des informations que | o6ai
proviennent de mes recherches sur Internet .

Pourquoiest-~¢ 5v! ! z¢ A50 oy? ¥£z5yCZ
Lesyndr ome dbibsermrmam au®it Beverly Emanuel, cytogénéticien de
Philadelphie, aux Etaténis. En 2004, les membres fondateurs de Chromosome 22

Central, un groupe de soutien en |ligne g
chromosome 22, ont r®ussi ~ faire pressi
caus®e par |l a pr®sence doun dérikérdo2®o s o me ¢

Le Dr Emanuel est reconnue pour les travaux de son laboratoire visant a identifier

| dor i gi démvé dlu@2» daenariere 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 nden ont jamais entendu parler

Autres noms
Dans la littérature scientifique, lenomdey ndr o me n@®é&snta nwteil |l i s ®
peu de temps. Aupmdrae durdérivé do 2B8yndréonee plpdérivea it
11;220utrisomie partielle 11;22Ces dénominations décrivent le fait que
47chromosomes, au | ieu des 46 habituel s,
corps. Les I* publications font référence atasomie22en se f ondant st
erronée que le
Le chromosome supplémentaire est constitué de la partie supérieure et chromosome
m®di ane déun chromosome 22 et de | a Pa’SUﬂ)[ﬁﬂérﬁéﬁt@Fei eur e
était un 3™
chromosome 22
(ddéo*% I e no
trisomie).Le
N chromosome
" " supplémentaire est
constitué de la
partie supérieure et
m®di ane dou
chromosome 22 et

12 12

12 La partie supé- 12
rieure et médiane

1 déun chr omaiso
[IN] 22 (AN

12l 12t de la partie_
1.22 1122 i nf ®r i eur e
12 = iz chromosome 11

23 La partie inférieure izl
24.1 déun chr omad’s o
242 22 12.3
243
25 13.1

(voir le schéma de
gauche). Cela
signifie que des
D®riv® suppl ®mentaire 'd6 cop|e§ .
chromosome 22 1331 supplémentaires de

1332 nombreux génes

= situés sur les
chromosomes 22 et
11 sont présentes.

Chromosome 22

233

24.1
242
243

25

Chromosome 11
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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 étes une femme porteuse de la

translocation équilibrée t(11;22), le risque pour chaque grossesse que vous aurez a

| 6avenir est doéenviron 6 %. Si vous °tes un

| 6ordre 5de.2 Dans |l e cas tr s rare 0% aucun
est encore plus faible, probablement moins de 1 %.

Des examens sont envisageables pour chaque future grossesse afin de déterminer si le

bébé a naitre est atteintdus y nd r o me d Vdasidevezirdormer votre médecin que

vous souhaitez un diagnostic prénatal dés que vous savez que vous étes enceinte.

f«~5yCv«?”z5yvao0O©5a¥a?z5{VvE~¢C
Si vous avez dbéautres enfants qui sont en bo
néest g®n®r al ement pas n®cess a;imaigvoubdevriezes f ai
discuter avec votre médecin généticien. Une fois que votre enfant est en age de prendre

des d®cisions concernant sa propre sant®, s
inform® quodéun examen est possible (il consis
effectu® avant de fonder une famille. La pro
(lorsque | 6un des parents est poRXeur de | a
Si vous °tes porteur et que voulse uarv esza vdoeisr for

peuvent également étre testés. En supposant que vous ayez hérité de la translocation de

| 6un de vos parents, chacun de vos fr res et
porteur.

Si vous avez une grande famille élargie, vos parents peuvent souhaiter étre testés pour

savoir de quel c6té de la famille provient la translocation. En cas de besoin, vos tantes,

oncles et cousins du cbté concerné doivent également disposer de cette information.

Dans cette famille, la mére est
porteuse. La fille est atteinte
y«50 ay " ¥£z5yCZ£Ev
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encore été analysés.

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 Carteretal/( ph ®not ype du sy nsyndomedud o Em
dérivé surnumeéraire 22 . caractéristiques cliniques de 63 personnes) Se trouve aux pages 17121721.
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Le laboratoire du Dr Emanuel a découvert que le chromosome supplémentaire est hérité

La plupart des enfants at de I 6un des parents, |le plus Saaenweretr. | a m r e
chromosomlquesonttendanceaetredepetlte Le parent porteur a un nombre habituel de ch
taille par rapport aux autres enfants de leur chromosomes 11 et | 6un des chromosohésnan2?2 se
age. Leur croissance est plus lente en général, ce quéon appelle une translocation. Comme au
et ils ont également tendance a manger moins remaniement, on parle de translocation équilibrée .
et & avoir moins de masse musculaire en raison
de leurs difficultés physiques. La puberté
semble se dérouler comme habituellement
chez les enfants atteints du syndrome
d 6 E ma,malgré leur petite taille.
Le chromosome
supplémentaire
provient
généralement de la
mére.
A5¢C%| z5y25F1 5va® %
La translocation t(11;22) est particuli re e
translocations équilibrées récurrentes observables chez des personnes non apparentées.
Comportement La plupart des autres translocations sont particuliéres a une famille. Unigue propose
Comme pour tous les enfants atteints de déficiences physiques et intellectuelles, la également un guide sur la translocation t(11;22).
frustration et | 6anxi ® ® peuvent survenir | o i le dérivé d h . il
moyens | imit®s. Cependant, beaucsgndrpmed e par en POquUOI e derivé du chromosome 22 prOVlent-l
doEmaexpligquent que leur enfant est heureux généralementdelamére ?
(\: o n,t act avec . l es gens et quodil a le sens de Nous ne le savons pas avec certitude. Si un homme est porteur de la translocation, il
0Cdest une jeune femme‘he_u_reuse,_ extrave produira certains spermatozopudes avec des cbt
Elle reconnait son pére, ses freres et sa grand-mere, ainsi que les amis de la spermatozopudes porteurs doéun d®riv® du chron
famille, elle leur parle et leur sourit. porteurs du chromosome anormal pourraient avoir moins de capacité a féconder un ovule
IR - _ — . que les spermatozoides normaux. De méme, les femmes porteuses de la translocation
Z©| A v aXxz 5y Z5 - z 5y«5© Qy ¥£7 produiront 2 -teyxmeesetadxsansleé ddrevé du chromosome 22- mais
Certainespersonnesporteusesdusyndr_o me dqmiE/inentraaluellbmen_tontplus _ l es 2 types déovules semblent avoir | es m° me
de 30 ans. Nous ne disposons pas do6informati Environ 5 % des personnes atteintesdus y n d r o me  dahtthénité dwchromosome
atteint. Cela d®pend déun certain nombre de suppl ®mentaire de leur p re : les autres 95
anomalies congénitales et du handicap physique. Des facteurs tels que les crises extr°mement rare quédaucun de s deux parents r
dé®pil epsie graves ou un d®ficit du syst me équilibrée .
souffrant doéun handicap grave, peuvent aussi , _ . .
0 Les choses se sont tellement améliorées depuis la naissance de nos filles, avec Que”e est la frequence du © ,0 y ¥£z5 y CZEv _0 «
la kin®sith®rapie, | 6ergot h®rapie, L o®@dy ;O% ca; c:nt(rbétqél:aSprc])r?ésdanii(a?tt?ér;tere ge%een;a:lt UE;; Zcor(rzlpc‘[)enZZnrTL:e(r?nl:’)resmaI >
Jecrois que les enfants qui naissent auj . ! ure. » Unigu ,

: atteintsdus y ndr o me d Vaentia APA€ & 15 membres et environ 200 membres
t\>e§1ucoupplusquenosenfants»_—parem‘de/ume/_/esde.?{ans . _ actuels et pass®s ont fait partie du groupe
0 A 26 ans, elle est encore physiquement un nourrisson qui a besoin de soins atteintsdus y ndr o me d@hEomasome 82 Central. |l en existe probablement
complets »-parent doéune -Bi V b®gdedeb6idnans encore beaucoup plus dans le monde non anglophone.

OPosez des questions et parl ez doautr e
vitre. Soyez aussi sinc re que possible
votre enfant | es aidera autant qudell e

i
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Diagnostic
Le diagnostic est
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 atteintsdu s y n d r o me dsori diegnostigués dans la petite
enfance (au cours de la premiere année de vie).
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Les chromosomes doéun gar-on atteint

La fleche jaune montre le dérivé du chromosome 22 supplémentaire.

Dans |l es g®n®r ations pr®c®dentes de votre fa
aient été atteintesdus y nd r o me d. SiEllesasantid&dédées jeunes (ce qui était

autrefois fr®quent pour |l es enfants atteints
peut-°t re pas ®t ® diagnostiqu®es. Ou, si el l es
peut-°t re pas ®t ® diagnostiqu®es, car | a techn
chromosomes dans un ®chantillon sanguin no®t

0Cbest un parcours difficile, .mai
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Les crises do®pi |l-e4Bs i% dsemsntpaccewnrtasntdes | 6 ®t ud
| eur enfant avait eu au moins une crise do®p
enfant prenait actuellement des médicaments pour contrdler ses crises. Le type de crises

est variable. Certains ont plus ddéun type de
des enfants atteintsdus y nd r o me dsbieéntpdus difficiles a controler que celles de

tout autre enfant épileptique.

Alimentation

Léali mentation peut -dedade lepetitepenfanbel pPundivierseg u e au
raisons. Cependant, cela est variable. Certains enfants mangent des aliments adaptés a

| eur ©ge et peuvent se nourrir avec |l es doig
d®l i cate pour ces enfants en raison dobéune ma
La plupart des enfants ont besoin doéaliments

purée) pour pouvoir avaler en toute sécurité, car la mastication des aliments est une
compétence difficile & acquérir pour eux. Une minorité (19 %) est alimentée par un tube

pos® chirurgical ement dans | 6estomac trave
est justifi® |l orsque |l es enfants ont | 6incap
d6o®t ouf fement ou doéinhal ation de particul es
n®cessitent un apport caloriqgue plus importa
Parfois, une sondenasogastri gque est plac®e temporaireme

prise de poids.

Léali mentation est ®galementi sompagigedee( RGO
| 6acide gastrigue remonte
provoque irritations et douleurs), ce qui est tres
fr®quent chez tous |l es enfa
Ce probl me tend ° séam®lio
nécessite parfois étre traité par des médicaments
(antiacides), voire par une intervention chirurgicale
(fundoplicature de Nissen). Seuls 8 % des enfants
ayant particip® | 6®t ude d
déune intervention chirurgi
reflux. La constipation est un autre probléeme
courant, il est donc important de bien les hydrater et
gudil s aient un r®gime rich
des enfants atteintsdus y n dr o me ddbizemta n u e
prendre quotidiennement un laxatif ou un émollient
fécal pour les aider a évacuer leurs selles.
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