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Le syndrome de Down



Les trisomies autosomiques

Trisomies du 13 ou du 18
fréquence 1/5000
Anomalie du crâne, de la face, 
des pieds, des mains, 
malformations viscérales (cœur, 
rein)
Evolution toujours mortelle 
avant l’âge de 1 an

Trisomie 21 chez les nouveaux-nés vivants



Le syndrome de Klinefelter

ou trisomie XXY



Les monosomies

Syndrome de Turner ( XO)

Fréquence 1/5000 
Représente 5% des aberrations chromosomiques 
humaines
Sur 40 zygotes porteurs d’une monosomie X, seul un se 
développe jusqu’à la naissance
Femme de petite taille,stérile, 
Absences de caractères sexuels secondaires 
(correction possible par traitement hormonal)
Intelligence normale

Monosomies 
autosomiques

Toutes sont létales: 
avortements spontanés, 
mort dans les premiers 
jours ou premières 
semaines



La triploïdie


