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Introduction

Les marqueurs chromosomiques surnumeéraires (MCS) sont des chromosomes additionnels, de structure anormale, dont l'origine et la composition
ne peuvent étre déterminées que par les techniques de cytogénétique moléculaire, notamment I'hybridation in situ fluorescente (FISH) et
I’hybridation génomique comparative (CGH array). Les MCS sont associés a un phénotype trés variable selon leur contenu en euchromatine [1].
L'objectif de notre travail était de rapporter les caractéristiques cliniques et cytogénétiques des MCS chez une série de patients.

Méthodes

Nous avons mené une étude rétrospective descriptive portant sur une série de patients porteurs d’'un MCS caractérisé par FISH et/ou CGH array
colligés au service de genétique de I'hépital Mongi Slim La Marsa sur une période de neuf ans de Septembre 2015 a Mai 2024.

Résultats
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Figure 2: Images de FISH de trois patients ayant un MCS

A: Image de FISH du patient P5, obtenue aprés hybridation de la sonde SNRPN
(rouge en 15q11.2), montrant deux signaux rouges en place sur les deux
chromosomes 15 et un troisieme signal sur le MCS; B: Image de FISH du
patient P4, obtenue aprés hybridation de la sonde du centromere du
chromosome 15 (signal vert D15Z4) montrant la présence de deux centromeres

du chromosome 15 au niveau du MCS ; C: Image de FISH de la patiente P86, _—— — = = /== ==
obtenue aprés hybridation de la sonde 18pter (signal vert) montrant deux
signaux en place au niveau des deux chromosomes 18 et deux autres signaux Figure 3: Profil de CGH array du chromosome 18 montrant une amplification du bras court 18p

sur le MCS.

Discussion

-Un petit marqueur chromosomique surnuméraire (MCS) est trouvé dans 0,044 % de la population générale [1].

-La moitié des cas de MCS sont dérivés du chromosome 15 [2]. Plus rarement, il peut s'agir du syndrome de Pallister-
Killian (i(12p)), du syndrome d'Emanuel (der(22)), du syndrome des yeux de chat (inv dup(22)) ou du syndrome de
I'isochromosome 18p [1].

- Les MICS sont de novo dans 60 a 70 % des cas. Le phénotype dépend de la taille, de l'origine et de la composition de ces
MCS. LU'exces du matériel hétérochromatique et/ou euchromatique pourrait perturber la gamétogenése et augmenter
les non-disjonctions méiotiques [3].

-Les MCS sont retrouvés chez 0,125 % des sujets hypofertiles et sont 7,5 fois plus fréequents chez les hommes que chez
les femmes infertiles [3]. Ces MCS ne contiennent pas d’euchromatine, impliquant essentiellement les régions
péricentromériques et les régions satellites des bras courts des chromosomes acrocentriques.

Conclusions

Notre étude souligne l'apport des techniques de cytogénétique moléculaire dans la caractérisation des MCS afin de pouvoir
établir une corrélation génotype-phénotype plus précise et de donner un conseil génétique adéquat.
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