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Le monozygot isme heterocaryote est u n e gemell i te pa tho log ique pa r t rouble de 
la segregation chromosomique . Elle fut decouver te en 1961 ( T u r p i n et al, 1961), 
q u a n d I 'analyse d ' u n couple , garcon n o r m a l — fille typ ique de syndrome de T u r n e r , 
p rouva que ces j u m e a u x , malgre leurs caryotypes differents et leurs dissemblances 
consecutives, e ta ient M Z . Depuis , de n o u v e a u x exemples de monozygot isme pa tho 
logique ont ete publies , caracter is t iques de types nouveaux . 

R a p p e l d e s F a i t s 

Le couple qui revela ce monozygotisme anormal, jusqu'alors insoupconne, etait compose 
d 'un garcon et d 'une fille ages de 17 ans et issus d 'une grossesse monochoriale, d'apres l'aspect 
macroscopique du placenta. 

Le garcon etait normal: 56 kg; 165 cm; Q I 125. 
La fille etait anormale: 40 kg; 142 cm; Q I 106 (difficultes scolaires). 
En depit de son age, elle n'avait jamais ete reglee. Allant de pair avec cette amenorrhee, 

Ton notait l'absence des caracteres sexuels secondaires sans malformations des organes ge-
nitaux externes. Par contre, certaines dystrophies evoquaient un syndrome de Turner : 
pterygium colli, cubitus valgus. Une laparotomie revela un developpement utero-tubaire 
normal, mais l'absence des gonades droite et gauche. Le taux des gonadostimulines depas-
sait 100 u s/24h. L'etude de cellules jugales ou de culture (fascia lata) en interphase, ne 
decela aucun corpuscule chromatinien nucleaire. 

Deux cousines au 4eme degre de la mere de ce couple avaient eu elles aussi des jumeaux, 
l 'une gargon et fille, l 'autre de type ignore. 

GRITERES DE MONOZYGOTISME 

1. Dermatoglyphes. Les criteres influences par des anomalies constitutionnelles perdaient 
ici de leur interet. Toutefois, I'analyse dermatoglyphique (Turpin et Lejeune, 1953), a cote 
de nombreuses concordances, revela les discordances suivantes: (a) double boucle de la pulpe 
du pouce droit chez le gargon et boucle cubitale simple chez la fille; (b) pelote de l'espace 
7 des deux mains chez la fille; pelote de l'espace 9 des deux mains chez le garcon; (c) boucle 
radiale hypothenarienne gauche chez la fille. Les discordances des pelotes impliquent des 

1 8 8 Acta Genet. Med. Gemellol. (1970), 19: 188-198 
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differences d'orientation des cretes issues des triradius c et d et, par suite, la difference d'in-
dice global: 20-21 chez le gar£on, 26-26 chez la fille. 

Depuis cet examen, la valeur quantitative des cretes des figures digitales des syndromes 
de Turner a ete prise en consideration. Gette valeur, normalement inferieure chez les filles 
a celle des garcons, serait au contraire, chez les filles atteintes de syndrome de Turner , su-
perieure a celle des gargons: respectivement, 132 contre 115 dans un couple heterocaryote, 
syndrome de Turner — gar§on normal (Dent et Edwards, 1963; Edwards, 1965; Edwards 
et al, 1966). 

2. Phenotypes erythrocy takes, seriques et salivaires. Leur etude familiale revela Pidentite des 
deux jumeaux pour tous les facteurs etudies. Elle permit d'estimer que la probability d 'une 
telle concordance dans Phypothese de dizygotisme serait de l 'ordre de it = 0.00074. 

3. Greffes cutanees reciproques. Elles se comporterent comme des autogreffes. Bien plus, 
des cellules du garcon, donneur normal (XY), persistaient au 77eme jour dans le greffon 
fait au syndrome de Turner ; et, reciproquement, des cellules X O , au 358eme jour dans le 
greffon fait au garQon normal. L'absence de reactions immunologiques provoquees par ces 
greffes fut verifiee par trois precedes: anticorps antierythrocytaires, antileucocytaires, anti-
plaquettaires. 

ETUDE CYTOGENETIQUE 

Les cultures de peau et de fascia lata confirmerent les caryotypes presumes: 46,XY du 
gargon, 45,XO du syndrome de Turner, sans mosaicisme. Les cultures de sang revelerent, 
chez le garcon, pour 18 cellules 46,XY, 2 cellules 45 ,XO; chez le syndrome de Turner, la 
presence apparemment exclusive, parmi les cellules selectionnees par la culture (lympho
cytes), de cellules 46,XY. 

Ce dernier resultat, en raison de la circulation commune qui s'etablit entre jumeaux 
M Z des le debut de la 4eme semaine qui suit la fecondation, suggerait la possibilite de greffes 
reciproques de cellules souches hemopoietiques. Bien que la proportion dans le sang du 
gargon XY d'environ 10% de cellules X O aurait suffi, sans doute, a reveler une double po
pulation erythrocytaire, un nouvel examen fut decide pour ecarter la possibilite, peu vrai-
semblable, de chimerisme entre jumeaux DZ. Get examen comporta deux controles. 

1) Le premier, mesure de Pintensite de Pagglutination, fut fait avec cinq antiserums: 
A, M, N, D et B, et des suspensions d'hematies de faible concentration. En outre, des pre-
parations-temoins artificielles, comportant 10% d'hematies non-agglutinables, furent uti-
lisees. Cette technique ne decela de double population evidente, ni chez le gar<jon, ni chez 
la fille turnerienne. 

2) Toutefois, Pagglutinabilite des hematies par le serum ant i -M ne paraissant pas to-
tale, un second controle fut fait par la methode qualitative de Filitti-Wurmser, qui montra 
que Pagglutinabilite des hematies du syndrome de Turner etait de 90%. Mais cette consta-
tation, d'apres les resultats obtenus chez les temoins, etait depourvue de valeur statistique. 

Au total, ce double controle confirma l'absence de double population, de chimere, chez 
Pun et Pautre jumeaux. II verifia Phypothese de gemellite M Z dissemblable, avec caryo-
type XY chez Pun et X O chez Pautre (peau et fascia lata). La culture de sang permit de 
deceler un echange cellulaire, consequence de la circulation commune propre aux jumeaux 
M Z et sans consequences phenotypiques apparentes. 
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Discuss ion 

A l 'heure actuel le , les observat ions de monozygot i sme he terocaryote se r amenen t , 
a no t re connaissance, a q u a t r e types : 

i) Ga rcon n o r m a l — S y n d r o m e de T u r n e r ( T u r p i n et al, 1961; D e n t et Ed
wards , 1963); 

2) Fille no rma le — S y n d r o m e d e T u r n e r (Mikkelsen et al, 1963; E d w a r d s et al, 
1966; Bourdy, 1969); 

3) G a r c o n n o r m a l — G a r c o n mongol ien (Lejeune et al , 1962); 
4) Syndrome de T u r n e r — S y n d r o m e in te rsexue : a gauche s t roma ovar ien sans 

follicules p r imord iaux , a droi te testicule i m m a t u r e avec tubules seminiferes (Russell 
et al , 1966). 

Ces observat ions on t en c o m m u n , avec des var ia t ions liees a u x possibilites d 'exa-
men , des criteres de monozygot i sme, d 'he te rocaryo typ ie , d ' in te rchanges cellulaires. 
Ces criteres, developpes dans les publ ica t ions originales, doivent etre b r ievement 
rappeles . 

CRITERES DE MONOZYGOTISME 

Le type de gemellite, note dans six observations, est monochorial et diamniotique. Dans 
l 'une d'entre elles, un sillon placentaire conduisait a quelques reserves sur une grossesse di-
choriale possible (Dent et Edwards, 1963). 

1. U analyse des phenotypes sanguins, souvent salivaires et meme d'enzymes erythrocytaires, 
fit apparaitre dans tous les cas Pidentite des deux jumeaux pour tous les facteurs etudies. 
Dans trois observations 1'analyse familiale permit d'estimer la probabilite d'une telle identite 
dans l'hypothese de dizygotisme: TU = 0.00074 (obs. 1), 0.000225 (obs. 2) et 0.00219 (obs. 6). 
La probabilite de monozygotisme dans deux autres observations etait d'environ 0.98 (obs. 4) 
et, d'apres les criteres des dermatoglyphes et des groupes sanguins, de 0.983 (obs. 7). 

2. Le critere des greffes cutanees fut utilise une fois (obs. 1). 
Un fragment du greffon XY, preleve sur le receveur X O au 78eme jour de l'epreuve, 

revela la persistance de cellules XY. Un fragment du greffon X O , preleve sur le receveur 
X Y au 358eme jour de l 'epreuve, cette fois, contenait des cellules X O . Ces greffons se com-
porterent comme des autoplastics et ne provoquerent pas de reactions immunologiques 
{vide supra). 

3. Les criteres morphologiques perdent de leur interet dans la mesure ou le phenotype pa-
thologique de 1'un des jumeaux appose son empreinte sur les signes physionomiques, derma-
toglyphiques, pigmentaires, etc., qui contribuent au diagnostic de gemellite. Toutefois, les 
documents recueillis montrent, par exemple, les differences dermatoglyphiques qui sepa-
rent deux individus dont les genotypes ne se distinguent que par la perte d 'un X ou l'acqui-
sition d 'un 2 1 ; ou bien, ils montrent que, malgre la perte d 'un X, l 'ECG des deux parte-
naires est identique. 

4. Ueventualite de jumeaux en miroir est signalee dans une observation (Russell et al, 1966). 
Dans ce couple, syndrome de Turner — sujet intersexue, un uretere double existait, a 
gauche chez le premier, 45 ,XO (gaucher), et a droite chez le deuxieme, 45,XO/46,XY 
(droitier). En outre, chez le premier, on trouvait a gauche un residu gonadique « non-
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ovarien » (tissu conjonctivo-vasculaire) et un angle atd palmaire moins ouvert qu 'a droite; 
alors que, chez le deuxieme, ces caracteres se situaient a droite, le residu gonadique « non-
ovarien » etant remplace par un testicule immature avec tubules seminiferes, sans evidence 
de cellules de Leydig. Le rudiment gonadique compose de stroma ovarien sans follicules 
primordiaux etait a droite chez le premier, et a gauche chez le deuxieme. 

CRITERES D'HETEROCARYOTYPIE 

Les preuves de monozygotisme etablies, les phenotypes dissemblables des deux parte-
naires evoquent les dissemblances caryotypiques: (I) gargon normal — syndrome de Turner : 
46,XY — 4 5 , X O ; (2) fille normale — syndrome de Turner : 46 ,XX — 45 ,XO; (3) gar-
con normal — garcon mongolien: 46,XY — 47,XY,2i + ; (4) syndrome de Turner — syn
drome intersexue: 45 ,XO — 45,XO/46,XY. 

Les types morbides resultent d'aberrations numeriques. Les variations du corpuscule 
chromatinien refletent celles de l 'anomalie caryotypique (cellules X O ) , de meme que les 
resultats du dosage de FSH (compte tenu de 1'age) et de l 'examen laparoscopique de sujets 
45,XO ou 45,XO/46,XY. 

Cette heterocaryotypie est fondamentale, car six de ces sept couples M Z sont formes 
d'un sujet typiquement normal et d 'un autre typiquement pathologique; le septieme etant 
le couple syndrome de Turner — syndrome intersexue. 

Gependant, Ton trouve dans le sang et parfois dans la peau du premier des cellules du 
second, et reciproquement. Cette presence justifie la recherche d'une double population qui 
n 'a jamais ete trouvee. Elle ne determine pas non plus les manifestations phenotypiques 
habituelles des varietes individuelles de mosaicismes X Y / X O ; X X / X O ; diplo 21 /triplo 21. 
Elle resulte d 'un interchange cellulaire qui realise un mosaicisme. Ce mosaicisme n'est de
tectable que par l 'etude caryotypique. 

CRITERES D'INTERGHANGE CELLULAIRE 

Ce mosaicisme sanguin et cutane a ete trouve tres souvent, mais non toujours (Tab. I ) . 
Dans l'observation 45 ,XO — 45,XO/46,XY (Russell et al, 1966), des cellules XY dans le 
sang ou le tegument de l ' X O ne sont pas signalees. Ceci n'infirme pas, bien entendu, un 
interchange possible,'mais non decelable, de cellules 45 ,XO. 

1. Sang. Le sang de sept couples a ete examine, l 'un ne comportant plus que le jumeau 
normal, son frere triplo 21 etant decede. Dans le sang de cinq de ces six couples, les resultats 
sont analogues: qu'il s'agisse du jumeau normal ou pathologique, les cellules du jumeau 
normal (XY,diplo 21 ou X X ) (obs. 1, 2, 4, 5, 6) sont toujours majoritaires: quatre fois 
d 'un mosaicisme, une fois meme exclusives (XY chez un sujet turnerien) (obs. 1). 

Dans le sang d 'un seul de ces six couples (obs. 3), les cellules du jumeau anormal (XO) 
sont majoritaires, non seulement chez le jumeau anormal (XO/XY) , mais aussi chez le ju
meau normal [XO/XY(? ) ] . 

2. Tegument. Ce mosaicisme a ete recherche dans le tegument de cinq couples. Chez 
quatre d'entre eux les resultats sont analogues. Chez le jumeau normal, les cellules normales 
qui le caracterisent (XY,diplo 21 ou XX) sont exclusives dans trois observations (obs. 1, 2, 6), 
majoritaires d 'un mosaicisme dans la quatrieme (obs. 4). Chez le jumeau anormal, les cel
lules anormales qui le caracterisent ( X O ou triplo 21) sont exclusives dans trois observa
tions (obs. 1, 2, 6), majoritaires d 'un mosaicisme ( X O / X X ) dans la quatrieme (obs. 4). 
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Obser

vation 

Tab. I. Observations de monozygot isme heterocaryote * 

Phenotype clinique 
Phenotype caryotypique 

Peau Sang 

I 

2 

3 

4 

5 

6 

7 

Garcon normal 
S. de Turner 

Garcon normal 
Garcon mongolien 

Garcon normal 

S. de Turner 

Fille normale 
S. de Turner 

Fille normale 
S. de Turner 

Fille normale 

S. de Turner 

S. de Turner 

S. intersexue 

X Y 

X O 

diplo 21 

triplo 2i 

X O 

XO/XY( ?) 

XX/XO 

XO/XX 

X X 

X O 

X O 

XO/XY 

XY/XO 
X Y 

diplo 21/triplo 21 

XO/XY (?) 
XO/XY 

XX/XO 

XX/XO 

XX/XO 
XX/XO 

XX/XO 

XX/XO 

X O 

XO/XY (trompe 

Turpin et al, 1961 

Lejeune et al, 1962 

Dent et Edwards, 1963 

Mikkelsen et al, 1963 

Edwards, 1965; Edwards et 
al, 1966 

Institut de Progenese 

(These Bourdy), 1966 

Russell et al, 1966 

et rudiments gonadiques) 

En cas de mosai'cisme le type cellulaire majoritaire est inscrit le premier. 

Un seul de ces cinq couples, celui qui se distinguait deja par sa formule sanguine (obs. 3) 
se distingue par sa formule cutanee, les cellules caracteristiques du jumeau anormal etant 
majoritaires chez celui-ci [XO/XY(? ) ] et exclusives chez son frere normal. Ces resultats 
suggerent quelques interpretations hypothetiques {vide infra). 

PARTICULARITES FAMILIALES 

Deux observations sur les sept considerees rapportent plusieurs cas de gemellite familiale. 
D'une part, I'observation 1, qui mentionne, parmi les enfants de deux cousines au 4eme 
degre de la mere des heterocaryotes, une grossesse gemellaire composee d'un garcon et d 'une 
fille dans un cas, de type ignore dans I 'autre. D'autre part, I'observation 6, qui fait etat 
— lignees paternelle et maternelle considerees — de six grossesses doubles et une triple, an-
terieures a la naissance des heterocaryotes. 

Cette description ne retient que les observations qui ont en commun les traits caracte
ristiques de cette nouvelle entite gemellaire. II convient de citer, cependant, des observations 
qui se rattachent au sujet que nous traitons. 

1) Un couple de jumelles issues d 'une grossesse monochoriale et diamniotique (Benir-
schke et Sullivan, 1965). L'une, decedee a la naissance avant les ressources de la cytoge-
netique, avait des signes de syndrome de Turner . L'examen du sang de sa sceur normale, 
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effectue apres la description des premiers heterocaryotes, decela, sur 120 cellules, 115 46 ,XX 
et 5 qui, depourvues d 'un grand metacentrique, furent considerees 45 ,XO. 

2) Un couple de jumelles MZ, l 'une normale, 1'autre multimalformee, chromatine-
negative (Shine et Corney, 1966). La premiere etait Xg (a + ) comme son pere; la seconde 
Xg(a—). Les auteurs conclurent a juste titre que la jumelle anormale n'avait pas re9u l 'X 
paternel. Toutefois, l'autopsie ayant revele des ovaires dont le tissu etait normal, il est vrai-
semblable que ce tissu etait X O / X X . 

3) Couple jumelle normale—jumel le mongolienne typique (Dekaban, 1965). Mono-
zygotisme tres probable (probability de dizygotisme, d'apres l 'etude familiale des groupes 
erythrocytaires et seriques, 0.00331). Fille normale: sur 30 cellules, 27 46,XX. Mongolienne: 
4 8 , X X , 2 i + et petit neochromosome submetacentrique inclassable. L'interchange cellulaire 
fille normale — mongolienne, et reciproque, n'est pas note. 

4) Couple garcon normal 46,XY — monstre acardiaque 4 7 , X Y , C + probable (Melville 
et Nabil, 1966). Sur 47 cellules de ce dernier, 38 avaient 47 chromosomes. Placenta mono-
chorial et diamniotique. D'autres observations indiquent chez l 'acardiaque un caryotype 
normal (Richart et Benirschke, 1963) ou des aberrations en tres petit nombre (chromosome 
minute; anneau), traduisant peut-etre une souffrance cellulaire secondaire plus qu 'une aber
ration primitive causale (Turpin et al, 1967). L'observation ci-dessus incita ses auteurs a dis-
tinguer une variete etiologique de monstre acardiaque depourvu de toute organogenese, liee 
a une anomalie chromosomique majeure (trisomie C, dans leur exemple). En consequence, 
ils rattachent leur interessante observation au groupe du monozygotisme heterocaryote. 

II est evident que sous le nom de trisomie C sont decrits des etats morbides differents. 
Les uns sont viables, subletaux, homogenes ou mosaiiques; les autres, inviables et meme in-
compatibles avec toute organogenese. Cette confusion durera tant que la discrimination 
chromosomique a 1'interieur du groupe C ne sera pas mieux fondee. 

D e d u c t i o n s 
INDIVIDUATION 

Uindividuation de cette gemell i te pa tho log ique est done fondee sur les faits sui-
van t s : 

1) Les criteres ,de monozygot i sme, en par t i cu l ie r : p h e n o types erythrocytai res , 
seriques et salivaires, et greffes cutanees croisees. 

2) L a dissemblance de ces j u m e a u x . Le plus souvent l ' un est n o r m a l , 1'autre est 
affecte d ' u n e abe r ra t ion ch romosomique n u m e r i q u e . U n e dysgenesie gonad ique dif-
ferente, 4 5 , X O chez l 'une , 4 5 , X O / 4 6 X Y chez 1'autre, a ete observee. 

3) Leurs dissemblances caryotypiques en r a p p o r t avec leurs differences pheno ty -
p iques : caryotypes n o r m a u x p o u r les uns , caryotypes a n o r m a u x p o u r les par tena i res . 

4) L a presence tres f requente chez le j u m e a u n o r m a l de cellules de son pa r t ena i r e 
anormal , et r ec ip roquement . Cet te coexistence de deux clones est plus souvent san
guine que cu tanee . Son analyse ne decele pas de doub le popu la t ion . Elle ne mer i te 
pas le n o m de chimere , mais celui de mosa'ique. Ces mosa'iques n ' o n t pas les expres
sions pheno typ iques caracter is t iques en genera l des mosa'iques individuel les X Y - X O ; 
X X - X O ; diplo 21 - t r ip lo 2 1 . 

5) Ces particularity's d u monozygot isme he terocaryote sont explicables p a r des 

13. Acta Genet. Med . Gemellol. (1970), 19, 1-2 193 
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troubles mitotiques post-zygotiques precoces qui peuvent etre figures par des schemas 
simples. 

Les uns evoquent l'elimination d'un chromosome trainard, accident frequent 
chez les hybrides de Morelle. Cette elimination peut en effet modifier le caryotype 
d'un blastomere: 

zygote normal 
XY 

XY -«-Y / \ x x 

/ \ Y^ XO XY / \ X->-
XY XO / \ /\Y-»- XX XO 

XO XO XY XO 
zygote anormal 

21 21 21 
/ \ 2 1 - * -

21 21 21 21 21 

Les autres supposent l'elimination d'une cellule letale par trouble de la segregation 
chromosomique: 

21 21 
/ \ 

21 21 21 21 
/ \ / \ 

21 21 21 21 2lf 21 21 21 

6) Les observations i, 2, 3, 4, 5 et 6 laissent entendre que le developpement du 
bouton embryonnaire doit sauvegarder l'autonomie des deux clones puisque les ju-
meaux MZ seront dissemblables, l'un normal, l'autre pathologique. Peut-etre un 
phenomene de coherence initiale entre cellules embryonnaires de meme nature inter-
vient-il ici (Moskowitz, 1964). Cette force adhesive distinguerait un agregat XY d'un 
agregat X O . Cette autonomic expliquerait que la separation des deux ebauches ge-
mellaires puisse se faire sans incorporation, ou avec incorporation peu importante 
des cellules de l'un des partenaires dans l'ebauche de l'autre, et reciproquement. 

En effet, chacun des jumeaux conserve pratiquement le phenotype de son clone 
d'origine. Ceci prouve que les conditions de clivage du bouton embryonnaire, bien 
que I'orientation du plan de separation puisse etre differente, n'entrainent pas un 
mosa'icisme assez equivalent pour realiser entre ces jumeaux MZ une identite pheno-
typique. 

7) Si les tendances agregatives des cellules embryonnaires de meme constitution 
preservent l'autonomie des agregats XY et X O , par exemple, et preparent leur se
paration, il est probable qu'un facteur de predisposition gemellaire intervient ensuite. 
En effet, si tous les mosa'icismes post-zygotiques donnaient un monozygotisme hetero-
caryote, celui-ci serait plus frequent. En outre, deux des six observations que nous 
considerons mentionnent une predisposition familiale aux gemellites. Ce fait peut 
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etre rapproche de la coincidence souvent mentionnee entre gemellite et troubles de 
la segregation chromosomique (syndromes de Klinefelter et de Turner, mongolisme). 

8) Une imperfection de clivage du bouton embryonnaire n'est pas la seule ori-
gine de mosa'icisme qu'on puisse invoquer. Une autre nous parait tres importante: 
l'entree en jeu, au debut de la 4eme semaine qui suit la fecondation, de la vasculari-
sation embryo-choriale commune aux deux jumeaux. Elle ouvre la voie aux greffes 
de cellules souches sanguines de l'un des jumeaux chez son partenaire, et reciproque-
ment. Dans cet interchange un role primordial est sans doute joue par le lymphocyte, 
cellule jeune susceptible devolutions diverses, et par les cellules aisement mobilisa-
bles du type histiocytaire (systeme reticulo-endothelial). Cette explication du mosaii-
cisme des jumeaux MZ heterocaryotes nous parait la plus importante. Elle doit etre 
rapprochee de deux faits: (i) le mosaicisme observe est plus frequent dans le sang que 
dans le tegument; (2) le clone majoritaire dans le sang est toujours, une observation 
exceptee (Dent et Edwards, 1963), celui du jumeau normal. Quoi qu'il en soit, il faut 
reconnaitre que ces mosa'icismes, par les cellules qui les constituent et les territoires 
qu'ils occupent, n'influencent guere les qualites corporelles et mentales de l'individu. 

L'observation 3, qui s'ecarte des cinq autres que nous considerons, rapporte que 
le controle du frere normal d'une jumelle X O ne revela dans sa peau et dans son sang 
que les cellules XO, une cellule XY sanguine possible exceptee. Si Ton considerait 
ce resultat comme l'image de la constitution de l'individu, alors que les cellules etu-
diees par la cytogenetique sont selectionnees par le choix des territoires interroges, 
par leur possibility de croissance in vitro et par leur nombre relativement minime, 
Ton s'etonnerait que ce caryotype puisse etre celui d'un homme marie, dote d'attri-
buts masculins cliniquement normaux: appareil osteo-musculaire, voix grave, barbe 
fournie, testicules et cordons bien developpes. 

9) L'observation 7 se distingue des observations precedentes. Les deux jumelles 
MZ sont anormales mais affectees: la premiere, d'un syndrome de Turner 45 ,XO; 
la deuxieme, d'un syndrome intersexue 45,XO/46,XY. Le clone XY de la deuxieme 
a ete trouve tres minoritaire: a droite, au niveau du testicule immature et de la trompe; 
a gauche, au niveau du stroma ovarien et, en outre, dans le tegument et le sang (2 
cellules XY pour 75 XO) . C'est un mosa'icisme « efficient », peut-etre « autochtone », 
propre a cette intersexuee, different de l'interchange vasculaire de cellules sanguines 
et cutanees sans effet phenotypique. Toutefois, le rudiment ovarien gauche de la 
deuxieme jumelle contenant des cellules XY (4 pour 50 XO) , le resultat d'un controle 
cytogenetique du meme rudiment ovarien de la premiere jumelle serait interessant. 
Enfin, les dispositions speculaires (uretere bifide, stroma ovarien) supposent une 
orientation du plan de clivage et une date de separation particuliere a ces jumelles MZ. 

DIAGNOSTIC DIFFERENTIEL 

Le diagnostic differentiel se pose avec les gemellites DZ, avec chimerisme ou mosai
cisme. 

1. Le dizygotisme avec chimerisme est tres rare chez l'homme. Les deux jumeaux sont 
des sujets normaux sans signes d'intersexualite. Ce chimerisme se traduit par une dou-
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ble population sanguine. La population majoritaire correspond au genotype du re-
ceveur. 

Le dizygotisme avec chimerisme de ce type est celui des marmousets — variete de 
singes qui se distingue par la frequence des gemellites en majorite DZ: 87% des 
naissances. Mais, en depit de nombreuses anastomoses interplacentaires, il n'y aurait 
pas de free-martinisme chez eux. 

Une observation de dizygotisme humain avec chimerisme n'est pas du type mar-
mouset, mais du type bovide (Uchida et al, 1964). Chez le garcon et la fille de ce cou
ple DZ la chimere identique comportait en effet 2/3 de cellules XX, groupe O, et 
1/3 de cellules XY, groupe A, environ. Par ses caracteres essentiels, ce chimerisme des 
DZ s'oppose done au mosaicisme des MZ heterocaryotes. 

2. Le dizygotisme avec mosaicisme semble possible, d'apres une observation recente 
(Rohmer et al, 1970). Elle concerne un couple de deux sceurs jumelles nees d'une 
femme de 43 ans apres sept grossesses anterieures ayant donne cinq filles, dont une 
decedee a 6 semaines, et deux garcons. Ces six enfants survivants sont normaux. L'ac-
couchement gemellaire eut lieu cinq semaines avant le terme prevu; les membranes 
comportaient deux amnios et deux chorions. 

L'une des sceurs jumelles etait une mongolienne typique, mais l'autre etait a 
premiere vue normale. Cependant, un examen plus approfondi revela chez elle des 
signes evocateurs d'un mongolisme fruste: retard du developpement neuro-moteur, 
encoche nasale moderee, hernie ombilicale, type mongolo'ide fruste du bassin, acro-
micrie, indice de segmentation nucleaire de 257 (norm. ^ 3 0 0 ) . Or, le caryotype du 
sang peripherique montra chez la mongolienne une trisomie 21 libre (47 ,XX,2i+) 
et chez sa sceur un mosaicisme (46,XX/47,XX,2i + ) . A l'age de 1 mois, ce mosaicisme 
comportait, sur 21 cellules, 13 normales et 8 anormales; six mois plus tard un nouveau 
controle revela, sur 7 cellules, 6 normales et 1 anormale. A la meme epoque, le 
developpement psychomoteur de ce nourrisson de 7 mois correspondait a 6 mois %. 

Les criteres sanguins et salivaires de gemellite furent recherches par Gh. Salmon, 
lis confirmerent le dizygotisme: non-concordance dans les groupes P et Rh. L'exis-
tence d'une double population erythrocytaire dans ces deux systemes fut recherchee, 
mais ne fut pas trouvee. II ne s'agissait done pas de chimerisme par transfusion cel-
lulaire de la mongolienne a sa sceur jumelle, mais d'un mosa'icisme apparu chez celle-ci 
a la suite d'un trouble de segregation chromosomique « autochtone ». 

Une explication possible de ce dizygotisme exceptionnel serait la coincidence chez 
ces deux sceurs, dont la mere avait 42 ans a la conception, d'un trouble de la segre
gation des chromosomes 21. Ce trouble precoce au cours de l'oogenese, ou des le pre
mier clivage du zygote, — ne laissant alors subsister que le blastomere triplo 21, 
l'haplo 21 etant inviable —• aurait determine le mongolisme homogene. Le meme 
trouble post-zygotique, mais plus tardif, aurait determine, dans un bouton embryon-
naire diplo 21, un clone accessoire triplo 21, d'ou le mosa'icisme diplo 21/triplo 21, 
l'haplo 21 etant elimine. Le devenir du clone triplo 21 meritera d'etre surveille. 

Dans la famille du pere de ces enfants existaient plusieurs gemellites et l'age de 
leur mere favorisait a la fois mongolisme et gemellite. 
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Une autre observation (Massimo et al, 1966) de jumeaux DZ, l'un mongolien 
I'autre normal, signale chez ce dernier une « chimere transitoire ». Quand cet en
fant avait 13 jours, la culture du sang decelait 30% de cellules triplo 21 ; a 5 mois, 
5 % ; a 1 an, aucune. Cette interpretation est acceptable, mais il manque la confirma
tion de double population. 

Quelle que soit leur pathogenie, ces gemellites se distinguent du monozygotisme 
heterocaryote par des preuves indiscutables de dizygotisme. 

Conclus ions 

L'interet du monozygotisme heterocaryote tient aux possibilites d'analyse qu'il 
propose. II permet de comparer, trait pour trait, deux individus dotes a l'origine d'un 
genotype identique. Mais, alors que chez l'un des deux jumeaux ce patrimoine est 
reste intact, il a ete affecte chez I'autre des le debut de la vie embryonnaire, par la 
perte ou l'acquisition d'un chromosome entier. Ainsi, le frere jumeau d'un sujet nor
mal XY est devenu, apres avoir perdu son Y, un sujet X O ; la sceur jumelle d'une 
fille X X est devenue, apres avoir perdu un X, un sujet X O ; le frere jumeau d'un sujet 
normal 46,XY, est devenu, par acquisition d'un chromosome 21, un sujet 47,XY,2i + , 
c'est-a-dire un mongolien. 

Deficit ou accroissement laissent entrevoir des possibilites d'etude des desequili-
bres genotypiques et de leurs consequences geniques. Certaines observations plus que 
d'autres attirent l'attention sur la possibilite d'echanges de greffes de cellules souches 
sanguines entre ces jumeaux, du fait de leur circulation commune. 

Cet echange est decele le plus souvent par l'etude cytogenetique du sang; il sem-
ble jusqu'a present ne pas avoir de consequences phenotypiques; il persistait encore 
chez des jumeaux de 19 ans. 

Les consequences de l'orientation et de la date de la division du bouton embryon
naire, leurs rapports avec des incorporations cellulaires possibles ou des signes de ge-
mellite en miroir, doivent etre prises aussi en consideration. 

Ces faits justifient l'etude systematique de toute gemellite evocatrice d'aberrations 
chromosomiques, en raison des informations que peut donner cette pathologie em
bryonnaire totalement ignoree il y a dix ans a peine. 
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