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Quand les translocations équilibrées engendrent 

les aneuploidies annexes: Focus sur trois couples 

marocains 



 Les rearrangements chromosomiques  structurels équilibrés sont des anomalies  

frequentes.

 Prevalence de 0,4% en prenatal et 0,2% en Postnatal.

 Production de gamètes déséquilibrés pendant la méiose.

 Problèmes de fertilité, de fausses couches à répétition et descendance 

présentant des anomalies congénitales et des déficiences cognitives.

Jacobs PA et al. Ann Hum Genet 1974
Van Dyke et al . Am J Hum Genet. 1983

INTRODUCTION



Université Médicale Virtuelle Francophone

Anomalies chromosomiques observées à la naissance
Incidence p.1000 N Né 



1992-2010

Déterminer la prévalence et le type des anomalies chromosomiques???





interchromosomal effect (ICE)



 Quelles conséquences des translocations réciproques et robertsoniennes sur 

La descendance ????

 Quelle approche diagnostique  en Préimplantatoire et Prénatal  ????



interchromosomal effect (ICE)



interchromosomal effect (ICE)



• Jeune couple

• 4 FCS entre 5 et 8 SA

• Caryotype  du couple:

✓ Homme: 46,XY

✓ Femme: 46,XX,der(18)t(18;?)(q22,?)



Case report 

Caryotype de la proposante



Case report 

46,XX,der(18)t(18;?)(q22,?) 46,XX,t(4;18)(q34;q21)

FISH avec  WCP 4



Diagnostic préimplantatoire (DPI)



Résultat du PGT-SR

• Caryotype de la femme: 46,XX,t(4;18)(q34;q21)



47,XX,+21

9 ans



- Visage triangulaire 

- Protrusion de la langue

- RSP

- Ictère néonatale + Infection 

néonatale

- Nephrocalcinose abdominale

46,XY,der(13;14)(q10;q10),+21



45, XX, der (13; 14)(q10;q10) 45, XY, der (13; 14)(q10;q10)



44, XX, der (13; 14) (q10 ; q10) x 2 

Phénotypiquement Normale



 Possibilité d’une paternité par trisomy rescue.

99,999 %

 Pas de gène à empreinte paternelle avec des effets symptomatologiques sur le 22.



83 embryons aneuploïdes à J3

Ré analyser à j5

27 embryons euploïdes à j5

Au stade blastocyste 33% de self correction 



Greco E, et al.

ANEUPLOIDIE 
RESCUE 
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RCP ET ROB: Evaluation du risque de transmission
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Je tiens à  remercier L’ATC et tous ces 
membres  pour leurs collaboration 
précieuse durant ces 30 années. 

La fraternité n'est qu'une idée humaine, la solidarité 

est une idée universelle.                              Victor Hugo


