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quement identiques a celles de
I’angiomatose- bacillaire : cet agent a
d’ailleurs été proposé comme pouvant
étre celul de ’angiomatose) ; si des
différences ont été observées avec les
séquences d’ARNTr 16S de R. quitana,
la comparaison aux séquences
d’ARNTr 168 de B. bacilliformis n’a pu
étre faite car celles-ci ne sont pas
encore connues. Il est clair que des
travaux ultérieurs utilisant ces tech-
niques de génétique moléculaire en
PCR seront d’un trés grand intérét.
Finalement, il est ainsi possible que
solent mises en évidence chez
I’homme — comme cela a été le cas
dans des environnements naturels tels
que les écosystemes marins — de
nombreuses espeéces microbiennes
jusque-la non découvertes par les
méthodes classiques de caractérisation
telles que les cultures in wvitro.
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COURRIER

Tout ne vient pas de Californie

L’observation que
la duplication
d’unc partie du
chromosome 21, la
bande 21922, soit
environ 20 millions
de paires de bases,
peut a elle seule
provoquer le syndrome de la triso-
mie 21 remonte a 1973 avec les étu-
des cytogénétiques de Aula et al. [1].
Les études cliniques avaient montré
que le diagnostic de trisomic 21, con-
firmée par D’étude caryotypique,
nécessitait la présence simultanée de
plusicurs signes rassemblés dans un
tableau par Jackson et al. [2].

Pris isolément, les signes dc ce
tableau peuvent étre absents chez des
individus porteurs d’unc trisomic
compléte du chromosome 21. Sur les
25 signes de ce tableau, les individus
portcurs de 5 a 12 signes ont unc
probabilité de 23 a 84 % d’étre tri-
somique 21 et ceux présentant plus
de 13 signes ont une probabilité dc
100 % d’étre trisomique 21.

Dans notre article [3], nous avons
étudié deux individus ayant, l'un,
10 signes et une probabilité de 84 %
d’étre trisomique 21 et Dautre
13 signes soit une probabilité de
100 % d’étre trisomique 21. Ces
deux individus sont, selon I’étude
cytogénétique, porteurs d’une dupli-
cation partielle différente du chromo-
some 21. Ces patients ont plusieurs
signes phénotypiques en commun.
L’étude moléculaire nous a permis de
définir une zone de moins de 3 mil-
lions de pb située en q22.3, dont la
duplication serait responsable de ces
signes communs. Cet article fut
publié en 1989.

Dans Tlarticle commenté [4], dans
une bréeve de m/s (n° 10, wvol. 6,
p. 1025) les auteurs étudient une tri-
somie 21 partielle issuc de la malsé-
grégation d’une translocation 4 ; 21
parentale aboutissant a une duplica-
tion partielle du chromosome 21
(q22.2 et g22.3) et a une délétion

partielle du chro-
mosome 4. De
I’étude de deux cas
de cette famille, lcs
auteurs en con-
cluent que la
région q22.2-q22.3
est la plus petite
région connue dont la duplication
peut provoquer l’apparition du
syndrome de la trisomie 21. Cette
région couvre environ 10 millions de
pb, soit prés de 5 fois la zone que
nous avions précédemment décrite et
qui est maintenant appelée DSCR
(down syndrome chromosome region) [5].
Plusieurs équipes, dont la nétre, tra-
vaillent maintenant sur la cartogra-
phic et le contenu génétique de cette
région. Bien cntendu, comme nous le
mentionnons dans notre publication,
le surdosage d’autres genes, situés
hors de la DSCR, doit également
contribuer a la pathogénic du
syndrome morbide de la trisomic 21.
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