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Translocations Robertsoniennes

Une translocation Robertsonienne est un type peu courant de remaniement
chromosomique provoqué par 2 chromosomes particuliers qui fusionnent.
Environ 1 nouveau-né sur 1.000 a une translocation Robertsonienne.

L'expression translocation Robertsonienne était trop longue a dire et beaucoup de
personnes la raccourcissent en rob /en anglais seulement).

Quand la translocation est équilibrée, on dit que la personne est porteuse d'une
translocation Robertsonienne. Comme les porteurs sont sains et qu’ils ont une durée de
vie normale, beaucoup ne découvrent jamais leur remaniement chromosomique rare.
En fait, la translocation peut étre transmise dans des familles sur plusieurs générations
sans que personne ne la découvre.

Une translocation Robertsonienne non équilibrée peut étre découverte apres la
naissance d'un bébé qui a une anomalie chromosomique. La plupart des bébés ayant une
translocation Robertsonienne non équilibrée ont des parents qui ont des chromosomes
normaux. Une minorité de bébés a un de ses parents qui est porteur d’une translocation
Robertsonienne.

Que sont les chromosomes ?

Les chromosomes sont de petites structures microscopiques dans le noyau des cellules
du corps et qui portent les génes. Ces genes sont les informations qui disent a notre
corps comment se développer et fonctionner correctement. Nous avons 46 chromosomes
en tout, 23 hérités de notre pére et 23 de notre mere.

Chaque chromosome a un bras court et un bras long.

Cing des 23 chromosomes ont un tres petit bras court constitué d’hétérochromatine
(ADN condensé inactif) et de régions organisatrices du nucléole (sous partie du noyau).
Ces chromosomes sont les chromosomes 13, 14, 15, 21 et 22. Techniquement, on les
appelle des chromosomes acrocentriques.

Dans une translocation Robertsonienne, deux
des cing chromosomes acrocentriques se
sont cassés a la base du bras court prés du
point ou il rejoint le bras long. Les bras longs
fusionnent alors ensemble. Ce chromosome
est alors constitué de deux bras longs, mais,
d’aucun bras court.

Les bras courts sont perdus, mais comme
tous les génes d'un bras court sont
disponibles sur les bras courts d'autres
chromosomes acrocentriques, un porteur de
translocation Robertsonienne n‘aura aucun
probléme de santé en raison de ce =
remaniement chromosomique.

Toutefois, alors que les autres personnes ont
habituellement 46 chromosomes, les
porteurs de translocation Robertsonienne
n'en n‘ont que 45. Dans ce document, nous
appelons aussi le chromosome avec la
translocation Robertsonienne, un
chromosome fusionné.

| |
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Une personne sur 1.300 a un chromosome
rob composé de bras longs du 13 et du 14

Translocations sur les mémes

chromosomes

Ily a un groupe de porteurs dont le
chromosome transloqué est constitué de 2
bras longs bras du méme chromosome - 3000
13;13 - 14;14 - 15;15 - 21;21 ou 22;22.

Ces porteurs produiront toujours des ovules
ou des spermatozoides avec des
chromosomes déséquilibrés - avec deux
copies du chromosome ou sans copie.

Cela signifie qu'ils ne pourront jamais mener
a terme une grossesse normale.

Pour ces couples, le don d’ovule ou de 15;15 21;21
spermatozoides permet d'avoir un espoir de
grossesse.

Translocations de méme chromosome

Comment une translocation Robertsonienne arrive-t-elle ?

La grande majorité de translocations Robertsoniennes surviennent trés probablement
quand les ovules (ou plus rarement les spermatozoides) se forment.

Dans le cas des ovules, cela signifie que le processus a commencé quand la mere de la
1¢ personne dans la famille qui a une translocation Robertsonienne, était un feetus agé
de 3 ou 4 mois dans l'utérus de sa mére. Beaucoup de familles se demandent ce qu’ils
ont bien pu faire pour le provoquer. En réalité, les chromosomes se cassent et se
répliquent selon un processus naturel d’évolution que les parents ne peuvent pas
contréler. Aucun facteur environnemental, diététique ou de mode de vie n'est connu pour
provoquer une translocation Robertsonienne, ainsi rien que vous ayez fait avant ou
pendant la grossesse n'a pu provoquer cela, et vous ne pouviez rien faire pour l'en
empécher.

Est-ce rare d'étre porteur d'une translocation Robertsonienne ?
Bien qu'une personne sur 1.000 soit porteuse d'une translocation Robertsonienne,
quelques combinaisons des cinqg chromosomes acrocentriques sont beaucoup plus
fréquentes que d'autres.

La translocation
Robertsonienne

Approximativement, quelles sont leurs
fréquences chez les porteurs ?

13;14 1/1.300
14;21 1/12.500
14;15 1/20.000
13;13, 13;15, 13;22, 14;22 1/50.000
13;21, 15;22 1/100.000
15;21, 21,21, 21;22 1/200.000




Quels sont les risques d’avoir une nouvelle grossesse avec un

enfant touché ?

Cela dépend principalement si l'un ou l'autre des parents est porteur d'une translocation
Robertsonienne. Si aucun parent n'est porteur, il est trés peu probable qu‘un autre bébé
soit concu avec une translocation Robertsonienne déséquilibrée. Sila mere est porteuse
et que son chromosome transloqué comporte le 21, il existe un risque quantifiable
qu’une autre grossesse soit touchée. Pour les autres porteurs, le risque est faible.

Si un parent est porteur d'une translocation Robertsonienne

Pour les porteurs, quels sont les risques lors de la grossesse ?

Quand la meére a une translocation le risque est de 10 a 15 % d'avoir un bébé

13;21, 14;21, 15;21 ou 21;22 avec un syndrome de Down par
translocation.

Quand la meére a une translocation le risque est de 1 % d'avoir un bébé avec
13;14, 13;15, 13;21 ou 13;22 une trisomie 13.

Quand la mére a une translocation il n’existe quasiment aucun risque d'avoir
14:15, 14;22 ou 15;22 un bébé avec une trisomie, mais il existe un
risque possible de fausse couche ou DUP.

Quand le pére a n'importe quelle le risque est faible, en dessous de 1 %, que
translocation Robertsonienne n'importe quel enfant soit touché.

En général, les porteurs de translocations Robertsoniennes ont vraiment un risque accru
de faire une fausse-couche. Tandis que quelques bébés avec une trisomie 13 ou 21
survivront, ceux qui sont avec une trisomie 14, 15 ou 22 se terminent d'habitude par une
fausse-couche autour de 12 semaines. Il a été suggéré que certains porteurs de
translocations Robertsoniennes sont particulierement prédisposés aux fausses couches.
Sivous étes porteur et que vous avez fait plusieurs fausses couches, vous devriez pouvoir
parler des autres possibilités avec votre service de génétique.

Quelles sont les chances pour un couple avec des problemes de

fertilité d’avoir un enfant ?

La plupart des couples dont l'un est porteur d’une translocation Robertsonienne n'ont
pas de problémes de fertilité, mais si c'est le cas, il est possible de les aider en faisant
appel a l'assistance médicale a la procréation. Chez les hommes porteurs, 10 a 15 % des
spermatozoides peuvent étre déséquilibrés sur le plan chromosomique et de plus, on
peut penser que la translocation chromosomique peut bloquer la création de
spermatozoides. Comme chez les hommes qui ont un nombre faible de spermatozoides,
mais produisent quand méme des spermatozoides, il est toujours possible d’obtenir une
grossesse en utilisant Uintra cytoplasmique spermatozoide injection (ICSI).

Dans des pays ol on le permet, le diagnostic génétique préimplantatoire (DPI) permet
aussi d'assurer que l'on implante des embryons qui sont équilibrés au niveau
chromosomique. Sivous avez eu plus d'une grossesse concernée ou que vous avez des
fausses couches a répétition en raison d'un déséquilibre chromosomique, c'est une
possibilité a envisager.

Pourquoi est-on porteur d’une translocation Robertsonienne ?

La translocation Robertsonienne équilibrée ne pose
probléme que lorsque le couple essaye d'avoir un
bébé.

Quand un parent est porteur d'une translocation
Robertsonienne, il existe 4 possibilités.

La plupart des possibilités sont la 1 et la 2.

Dans les exemples de cette page, la mére est
porteuse d’une translocation Robertsonienne 14; 21.
Le pére a deux chromosomes 14 et 21 distincts.

1. Une grossesse normale et un bébé

Le bébé n'hérite pas du chromosome fusionné et il a un
caryotype normal avec 46 chromosomes distincts.

Le bébé hérite du chromosome fusionné, mais comme son
parent qui en est porteur, il va évoluer et se développer
normalement.

une grossesse avec une anomalie chromosomique

De temps en temps un bébé naitra avec une anomalie
chromosomique.

Le syndrome de Down par translocation est le plus fréquent
et cela peut arriver quand le bras long d’un chromosome 21
fait partie du chromosome fusionné.

Ceci et d'autres anomalies chromosomiques sont décrits
dans les pages 4 et 5.

4. Une fausse-couche ou des difficultés a démarrer une grossesse
La plupart des hommes porteurs d'une translocation Robertsonienne semblent avoir une
fertilité normale, mais la translocation peut interférer dans la production de
spermatozoides, donc quelques hommes ont un nombre trés bas de spermatozoides.

Si le conjoint produit des spermatozoides ou des ovules qui n"ont pas une anomalie
chromosomique équilibrée, ils vont trés probablement avoir une grossesse qui évoluera
vers son arrét, comme une fausse-couche - bien souvent avant que la grossesse ne soit
connue - ou beaucoup plus rarement, vers un déces a la naissance.



Un bébé ou une grossesse avec une anomalie chromosomique
Des anomalies chromosomiques différentes peuvent arriver. Dans tous les cas, la cause
est:

- une des translocations Robertsoniennes non équilibrées est arrivée comme un
événement unique et les parents ont des chromosomes tout a fait normaux.

Les généticiens appellent cela de novo, ce qui signifie que cela n'est pas hérité.
C’est alors extrémement rare que cela survienne de nouveau.

- ou un parent est porteur d’une translocation Robertsonienne.

Syndrome de Down lié a une translocation

La translocation Robertsonienne est non
équilibrée et le bébé a trois copies du bras long
du chromosome 21 au lieu de deux.

Cela provoque un type de syndrome de Down
appelé syndrome de Down par translocation.
Les conséquences sur le bébé sont exactement
les mémes que le syndrome de Down causé par
un chromosome 21 entier supplémentaire.

Un examen des chromosomes parentaux
montrera pourquoi le bébé a un syndrome de
Down par translocation.
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Dans la plupart des familles, les deux parents ont des chromosomes normaux. Le
chromosome Robertsonien fusionné ayant un bras long supplémentaire du 21, est
présent pour la premiére fois dans l'ovule ou le spermatozoide ayant servi a faire le
bébé.Ce type d'événement est appelé de novo et le risque que cet événement
survienne de nouveau est en effet trés faible.

Dans un certain nombre de familles, plus petit, un parent est porteur d'une
translocation Robertsonienne. Dans presque chaque famille, la mére est le parent qui
en est porteur. Elle a transmis son chromosome transloqué qui comporte le bras
long du 21 comme un chromosome 21 normal. Le bébé a deux bras longs du
chromosome 21 de la mére (souvenez-vous : avec le 21, seul le bras long est
important] ainsi qu'un chromosome 21 du pére. Avec deux 21 plus un bras long du 21,
le syndrome de Down se développe.

Trisomie 13 par translocation

Si le chromosome fusionné a un bras long du
chromosome 13, ily a un risque modéré d'avoir
un bébé avec une trisomie 13 (syndrome de
Pataul.

Ce syndrome provoque de telles malformations
congénitales graves, y compris une cardiopathie
congénitale, que seulement un bébé sur 10
survit a son 1°" anniversaire.

Malheureusement, ces enfants qui survivent ont
vraiment un profond retard du développement.
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La disomie uniparentale (DUP) décrit un ensemble d’anomalies
chromosomiques trés différentes. Chez les bébés touchés par une translocation
Robertsonienne, ces anomalies chromosomiques sont extrémement rares. Il arrive
quand U'embryon se développe, qu’il essaye pour “corriger” une trisomie, de mettre de
c6té la 3*™ copie du chromosome. Cela peut laisser le bébé avec 2 copies du
chromosome issu du méme parent au lieu d'un équilibre normal avec une copie de
chaque parent. Sile chromosome corrigé est le 13, 21 ou 22, cela ne sera probablement
pas important.

Chromosome 14

Quand c’est le chromosome 14 qui est corrigé et que le

bébé hérite de 2 chromosomes 14 de la mére, les

conséquences caractéristiques comportent un retard Uni

léger du développement, une petite taille, un retard de e
langage, des difficultés d'alimentation chez le bébé, une . .
puberté précoce, une déviation de la colonne vertébrale, Dls.omle

un taux important de cholestérol, un faible tonus uniparentale
musculaire et des articulations hyperlaxes. 14
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Quand c’est le chromosome 14 qui est corrigé et que le

bébé hérite de 2 chromosomes 14 du peére, les

conséquences caractéristiques classiques comportent

un exces de liquide amniotique pendant la grossesse, un

faible poids de naissance, une cage thoracique étroite

qui cause des problémes respiratoires, une hernie dans

la paroi abdominale et des difficultés d’apprentissage qui |La plaquette d'Unique sur DUP
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