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Transmission pseudoautosomale de séquences

d’ADN localisées sur les chromosomes sexuels

L’ hérédité lie au sexe est bien
connue et ses exemples sont
nombreux : I'hémophilie, le dalto-
nisme, la myopathie, le déficit en
glucose-6-phosphate deshydrogénase,
etc. La figure 1 en rappelle les
caractéristiques : une femme est hété-
rozygote pour un géne morbide B;
elle est dite « transmettrice », 50 %
de ses filles sont transmettrices et
50 Y% de ses gargons sont atteints car
tls sont « hémizygotes » pour le géne
anormal.

Comme lindiguait récemment Jean
Weissenbach, il existe des régions
homologues entre les chromosomes X
et Y1) Les régions télomériques
des bras courts contiennent notamment
des séquences répétées similaires sur
les deux chromosomes. Ces séquences
étant hautement polymorphes, il est
aisé d’en suivre la transmission. Deux
équipes, dont celle de Fean Weissen-
bach a [l'Institut Pasteur de Paris,
viennent de montrer que ces régions se
transmettaient comme si elles étaient

autosomales [2-4] : la figure 1 mon-
tre qu'un polymorphisme particulier
présent chez le pére se retrouve chez
50 Y% de ses gargons aussi bien que de
ses filles, comme s’il était porté par
un autosome. Explication de ce
phénoméne : du fait de leur homolo-
gie, les régions télomériques des bras
courts des chromosomes X et Y subis-
sent une recombinaison obligatoire au
cours de la méiose, avec échange de
matériel entre les deux chromosomes.
Le rile d’un tel phénoméne dans la
Sfonction des chromosomes sexuels reste
inconnu, mais il bouleverse nos concep-
tions sur la transmission du matériel
génétique lié a ces chromosomes. En
effet, un homme peut ainsi transmet-
tre a sa fille du matériel situé sur
son chromosome Y, et a son fils du
matériel  situé sur son chromo-
some X... Les exemples d’un tel type
de transmission d’anomalies lices au
chromosome X sont actuellement réser-
vés a la souris; nous en citerons
deux : d’abord la mutation de réver-
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sion du sexe (sexe reversal Sxr).
Chez ces souris, certains males, dits
Sxr, ont a lextrémité du chromoso-
me Y un fragment plus dense. Trans-
Sféré sur I'’X, il induit un phénotype
mdle XX Sxr 5] (figure 2), avec
une fréquence conforme aux prédic-
tions de la figure 1, Deuxiéme exem-
ple : le déficit en stéroide sulfatase
chez la souris (voir page 159). La
situation est chez I'homme,
ou la transmission est clairement liée
au sexe, la zone de recombinaison
étant probablement distale par rap-
port au locus de la stéroide sulfatase.
Lacartedu chromosome X n’est toute-
Sfois pas compléte et c’est avec atten-
tion qu'il faudra guetter lapparition
d’une maladie liée a I'’X et a transmis-
sion pseudo-autosomale.
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Figure 1. Schéma des transmissions
de caractéres liés a I'X. Transmis-
sions héréditaires et pseudoautosoma-
les. Les génes A et B sont des alléles
localisés sur le chromosome X, l'alléle B
étant anormal. La transmission est ici
typique d'une hérédité lie au sexe. Les
régions télomériques des bras courts des
chromosomes X et 'Y sont représentées

par des zones grises et roses, indiquant la
présence a leur niveau de polymor phismes
différents. La transmission de I'alléle rose
semble autosomale. L'encart, a droite du
schéma, montre wn crossing-over entre
deux chromatides des chromosomes X et
Y au miveau de leur zone d’homologie
(région télomérique des bras courts).
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Figure 2. Transmission du caractére
de réversion sexuelle Sxr chez la
souris. Le croisement d’un mile XY Sxr
et d'une femelle normale XX donne 50 %,
de males normaux de génotype XY ou
XY Sxr, 25 % de méles stériles XX Sxr
et 25 % de femelles normales.
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