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DISCORDANCE 
CARYOTYPE/ACPA EN 

PRENATAL



Cas clinique



Mme T. 32 ans

Première grossesse obtenue naturellement

Antécédents personnels: pied-bot unilatéral opéré dans l’enfance

Antécédents familiaux: RAS

Echographie du 1e trimestre à 12 SA+ 6jours:

Grossesse monofoetale

LCC 67,2 mm    Clarté nucale 4 mm (99e percentile) + canal atrio-ventriculaire trouvé 
sur échographie de 2e intention

Absence d’autre anomalie morphologique décelée

DECISION DE PVC REALISEE A 13 SA+4 jours
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TECHNIQUE RAPIDE DE FISH SUR NOYAUX 
INTERPHASIQUES

FISH interphasique avec sondes locus spécifiques pour les chromosomes 13 et 21 
et sondes centromériques pour les chromosomes 18,X,Y:

60 noyaux sur 60 analysés avec 2 signaux pour chaque paire d’autosomes:13,18,21

Absence de signal pour le chromosome Y

CHROMOSOME X: 34 noyaux avec 1 signal et 26 noyaux avec 2 signaux

Conclusion: MONOSOMIE X EN MOSAÏQUE 

Mise en culture pour caryotype + ACPA sur villosités non cultivées
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FISH INTERPHASIQUE Trisomie X
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FISH INTERPHASIQUE 18,X,Y monosomie X

6



CARYOTYPE SUR VILLOSITES CULTIVEES

MONOSOMIE X EN MOSAÏQUE MAIS CONSTITUEE DE:

1 population cellulaire avec monosomie X (11 cellules sur 20)

1 population cellulaire avec TRISOMIE X (9 cellules sur 20)

RESULTAT COMPATIBLE AVEC UN SYNDROME DE TURNER EN MOSAÏQUE 
pouvant expliquer les signes échographiques (clarté nucale 4mm, CAV)
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Caryotype 47,XXX
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Caryotype 45,X
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ANALYSE CHROMOSOMIQUE SUR PUCE A ADN

SNP ARRAY AVEC TECHNIQUE ILLUMINA

Puce Infinium Global Screening Array with Cytogenetics-24 v1.0 beadChip (GSACyto-24 v1.0)

Logiciels  d’analyse: Illumina° GenomeStudio V2.0.5 

Biodiscovery°NxClinical

UCSC Genome Browser on Human Feb.2009(GRCh37/hg19)

RESULTAT: arr(X,1-22)x2

RESULTAT FEMININ SANS ANOMALIE DECELEE

Absence de contamination maternelle détectée par microsatellites 
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ACPA SUR VILLOSITES DIRECTES
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ASPECT ACPA DES MONOSOMIES X EN MOSAIQUE (fig DEF)
Conlin et coll. Hum.Mol.Genet. 2010)
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ISSUE DE LA GROSSESSE

Demande d’Interruption Médicale de Grossesse par le couple

Acceptation de l’IMG par le CPDPN

Pas d’examen foetopathologique réalisé

Conseil génétique post IMG: 

Anomalie chromosomique accidentelle

Proposition de DPN pour grossesses ultérieures mais en précisant qu’en cas de 
récidive de dysgonosomie, une IMG serait refusée en l’absence de signes d’appel 
échographiques.
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Discussion



SYNDROME DE TURNER EN PRENATAL

1/2000 naissances vivantes

Monosomie X représente environ 50% des fausses couches spontanées précoces.

Signes échographiques: 

Nuque épaisse, hygroma au 1e trimestre

Cardiopathie: coarctation de l’aorte

Reins en fer à cheval

Retard de croissance intra-utérin

NB: pas de dépistage des dysgonosomies en France (ex: DPNI)
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FORMES CHROMOSOMIQUES DU TURNER

Monosomie X homogène (40-50%)

Monosomie X en mosaïque: 

45,X/46,XX (25% des mosaïques)

45,X/47,XXX (3% des mosaïques)

45,X/46,X,der(X) 

45,X/46,XY (ou der(Y))   risque de gonadoblastome
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DEVENIR DES MOSAIQUES GONOSOMIQUES
Luo et coll. Prenat Diag.2026
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MOSAÏQUES GONOSOMIQUES EN PRENATAL

Les mosaïques trouvées en prénatal proviennent en général d’un accident de mal-
disjonction mitotique lors des premières divisions du zygote fécondé, ce qui va
donner naissance à 2 ou plusieurs lignées cellulaires à formules chromosomiques
différentes.

Selon la répartition des lignées cellulaires lors de la différenciation précoce des 
cellules embryonnaires, on distinguera plusieurs types de mosaïques. 
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MOSAIQUES PLACENTAIRES
(Döttelmayer et coll. 2026)
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ANALYSES CYTOGENETIQUES EN PRENATAL
Gyokova et coll. Life.2026
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ANALYSES BASEES SUR L’ADN EN PRENATAL
Gyokova et coll. Life 2026
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DISCORDANCES ENTRE ANALYSES

Luo et al. 2026

82 cas de mosaïques 

Gonosomiques

Résultats caryotypes, SNP array,

FISH
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DISCORDANCE ENTRE ANALYSES CAS SIMILAIRE
Zhang 2026

DPNI: dysgonosomie monosomie X

Echo: hyperéchogénicités digestives

Caryotype 20 métaphases, 5 caryotypes 45,X HOMOGENE

SNParray XX normal

FISH NNC XX[62], X[24], XXX[14]

Relecture des images cytogénétiques: 45,X[43]/47,XXX[7], 46,XX[5]

La SNPa étudie l’ADN génomique issu d’un grand nombre de cellules de toutes les 
lignées: 2 lignées anormales 45,X et 47,XXX en proportions similaires se compensent 
lors du calcul de la quantité d’ADN provenant du X, ce qui donne un aspect normal.
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EXPLICATIONS DES DISCORDANCES

Les cellules 46,XX auraient un avantage sélectif lors de la culture cellulaire 
nécessaire au caryotype.

La faible stabilité des cellules XXX peut provoquer leur élimination en cours de 
culture. Les cellules X seraient moins sensibles à cette perte en cours de culture 
(Hao 2020)

L’ACPA peut être plus fiable que le caryotype car elle étudie un grand nombre de 
cellules AVANT culture

MAIS on peut observer une ACPA normale+ mosaïque au caryotype:

Faible niveau de mosaïque non détectée par le logiciel

Équilibre entre 2 lignées anormales donnant un résultat « faussement » normal
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RETENTISSEMENTS CLINIQUES

Les patientes Turner avec une population XXX présenteraient un phénotype plus 
léger que les patientes 45,X/46,XX  (Klamut 2024)

Certains signes de Turner seraient dûs à l’haplo-insuffisance de gènes du X non 
soumis à l’inactivation de l’X  et ayant donc un effet dose entrainant un phénotype 
variable selon la quantité de X. Gènes impliqués surtout dans le développement 
quelettique, la croissance staturale, le fonctionnement ovarien; mais aussi 
développement neuropsychologique (NLGN4X, USP9X)

--- INTERET ++ D’OBTENIR UN RESULTAT FIABLE SUR LES DIFFERENTES 
POPULATIONS CELLULAIRES EN CAS DE MOSAÏQUE AFIN DE DONNER UN 
CONSEIL GENETIQUE ADAPTE A CHAQUE SITUATION.
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Comparaison 45,X/46,XX  et 45,X/47,XXX
(Klamut 2024)
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COMPARAISON 45,X/46,XX et 45,X/47,XXX
Klamut et coll.2024
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Conclusion



POSITIONNEMENT CLINIQUE DES ANALYSES
Gyokova et coll. Life 2026
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PRISE EN CHARGE DES DPN AVEC MOSAIQUES

ACPA reconnue actuellement comme l’analyse de référence en cas d’anomalies 
échographiques chez le fœtus car meilleure résolution que le caryotype et ne nécessite 
pas de culture.

Exome prénatal en cours de passage en « routine »

MAIS

Prudence dans l’interprétation et discussion des dossiers afin de choisir la ou les
techniques complémentaires permettant de donner l’information la plus complète aux
couples pour qu’ils puissent décider de la suite de la grossesse dans les meilleures
conditions
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MERCI POUR VOTRE 
ATTENTION
questions?
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