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Introduction :

Chez les enfants présentant un retard global de développement (RGD) des tests génétiques sont souvent utilisés afin
d’explorer les causes sous-jacentes. Dans le cadre de notre pratique courante on continue a demander un caryotype a
bandes G devant tout RGD afin d’identifier une cause génétique, quoique les recommandations internationales sont
controverses et proposent |'utilisation des nouveaux tests génétiques plus précis.

Matériel et objectif :

Il s'agit d'une étude rétrospective menée au service de pédopsychiatrie de Monastir a I'hopital universitaire Fattouma
Bourguiba sur une période de 6 ans : du 1ler janvier 2010 au 31 décembre 2015. Incluant tous les dossiers d’enfant
adressé pour un RGD et on a Vvérifié les données du caryotype pour cette population. Aprés exclusion des patients
ayant déja un syndrome génétique diagnostiqué.

 Ce travail visait a déterminer le rendement du caryotype chez les enfants qui consulte pour un RGD.




Résultats :

Nous avons pu collecter 573 observations dont I'age moyen au moment du diagnostic était de 4 ans. Les extrémes d'age
vont de 1an a 17ans avec une nette prédominance masculine (un sex ratio de 3,7). Dans le cadre d’un bilan étiologique un
caryotype avec recherche de X fragile a été pratiqué chez 151 patients ( soit 26%). Il est revenu normal chez 149 patients et
pathologique chez 2 : une trisomie 21 et un syndrome de Digeorge.

Par conséquent; selon notre étude le rendement diagnostique du caryotype est faible.

Discussion : D’autre études ont trouvé un rendement diagnostique du caryotype plus élevé que dans notre étude.
« Dans une étude [1], le rendement du caryotype était de 12,5%, tous étaient trisomiques.
- Dans une étude récente [2], le rendement du caryotype était de 8,4% : 67,8% ont été identifiés avec des altérations

chromosomiques structurelles, 29% avec des altérations numériques et 3,2% avec des altérations numeériques et
structurelles.

- Des études [3], [4], qui ont conclu que les rendements diagnostiques des tests conventionnels de cytogénétique et du
syndrome du X fragile chez les patients présentant un retard de développement sont inférieurs a 3% et 1,2%
respectivement.



https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1110863017301234#b0080
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1110863017301234#b0040

Actuellement le caryotype standard n’est pas recommandé en premiéere ligne.

L'’AAN (5) , 'AAP, I'International Standard Cytogenetic Array et '’American College of Medical Genetics

(ACMG) |6] cautionnent I'utilisation de I'analyse chromosomique sur micropuce (ACM ou CGH) en premiére ligne chez
les enfants ayant un RGD ,ce test donne des meilleurs résultats diagnostiques. Et d’envisager le test d’ADN du gene de
I’X fragile (FMR1) en premiére ligne chez les gargons et les filles ayant un RGD .

Le FISH est recommandé en deuxieme ligne lorsqu’un syndrome particulier est soupgonné et que celui-ci se manifeste
par une délétion ou une duplication (ex. Syndrome de DiGeorge, Syndrome de Williams-Beuren)

Tablean 1 - Description des principanx tests génétigues utilisés chez les enfants présentant des troubles de développement

Nom du test

Bréve description

Roéles

Aprés un trattement chimique et de
coloration, les chromosomes sont classés
par paires, ordonnés des plus grands aux
plus petits et photographiés sous
MICTOSCOpPIE.

Permets notamment de préciser le sexe d un individu grace
aux chromosomes sexuels.

Permets d identifier certains syndromes génétiques causés
par un chromosome supplémentaire ou manquant (ex.
trisomie 21, syndrome de Klinefelter, svndrome de Turner)

Carvotype
Fluorescent in situ
hyvbridization (FISH)

Utilisation d une sonde fluorescente afin
d’identifier si1  certaines sections de
chromosomes sont manquantes ou en
excedents.

Test souvent wtilisé lorsqu un syndrome particulier est
soupgonne et que celui-ci se manifeste par une délétion ou
une duplication (ex. Syndrome de DiGeorge, Syndrome de
Williams-Beuren)

Hvbridation génomique
comparée (CGH, CMNLA
aCGH)

Comparaison de 1" ADN du patient avec un
ADN contrdle afin d explorer s1 certaines
régions chromosomiques sont absentes
(délétions) ou en excedent (duplications)

Test qui permet d’identifier s1 des sections d”ADN sont
mangquantes ou excedentaires. Permets aussi de détecter
des anomalies liées a d autres problémes de santé physique
ou mentale.

M -fragile

Analyse de la séguence du géne FMRI1
pour identifier une expansion du nombre
de répétitions de triplets.

Permets d’identifier les personnes gqui présentent une
prémutation ou une mutation compléte. Il permet
d’identifier les patients présentant un syndrome du 3-
fragile, 1"une des causes les plus importantes de la
déficience intellectuelle ou du trouble dans le spectre de
l"autisme.



https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1110863017301234#bb0085

Conclusion :

« Au vu de nos résultats, on rejoignent donc les recommandations internationales qui n’indiquent pas systématiquement
un caryotype devant tout RGD. L'analyse chromosomique sur micropuce et le test d’ADN du gene de I’X fragile sont des
explorations de premiere ligne pour les enfants ayant un RGD. Cependant, le caryotype reste recommandé de premiere
intention pour une aneuploidie cliniguement suspectée (par exemple, syndrome de Turner, trisomie 21) ou des
antécédents familiaux de réarrangements chromosomiques ou de multiples avortements spontanés.
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