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RESUME I. I N T R O D U C T I O N  

L ' u t i l i s a t i o n  d e  p l u s  e n  p l u s  f r ~ q u e n t e  d u  dia-  
g n o s t i c  p r e n a t a l  p e r m e t  de  rdvdler  d e s  ano -  
m a l i e s  g o n o s o m i q u e s ,  e n  p a r t i c u l i e r  le  syn-  
d r o m e  d e  K l i n e f e l t e r ,  n o n  a s s o c i d e s  ~ d e s  ano -  
m a l i e s  d c h o g r a p h i q u e s  fcetales .  Les  carac td-  
r i s t i q u e s  c l i n i q u e s  e t  b i o l o g i q u e s  d u  s y n d r o -  
m e  de  K i i n e f e l t e r  s o n t  b i e n  c o n n u e s .  II n ' en  
e s t  p a s  d e  ms d e s  f o n c t i o n s  i n t e l l e c t u e l l e s  
d o n t  l ' ~ v a l u a t i o n  e s t  e s s e n t i e l l e m e n t ,  d~ter -  
m i n c e  ~ p a r t i r  d ' ~ t u d e s  a n c i e n n e s  b i a i s ~ e s .  
D e s  ~ t u d e s  r ~ c e n t e s  d ~ m o n t r e n t  q u e  l e s  facu l -  
t~s  i n t e l l e c t u e l l e s  d e  c e s  su je t s ,  b i e n  q u e  ldgb- 
r e m e n t  a b a i s s ~ e s  s o n t  p r o c h e s  de  la n o r m a l e .  
D e s  d t u d e s  r ~ c e n t e s  m o n t r e n t  q u e  le  pr inc i -  
pa l  m o d e  d e  r e c r u t e m e n t  d e s  s u j e t s  47~k~Y, 
e n  p o s t  n a t a l ,  e s t  l e  b i l a n  d ' infert i l i t~ .  L a  
d ~ c o u v e r t e  d ' u n  f ee tus  XXY g ~ n ~ r e  t o u j o u r s  
u n e  a n x i ~ t ~  m a j e u r e  c h e z  le  c o u p l e .  L ' a b s e n c e  
de  m a l f o r m a t i o n  e t  d e  r e t a r d  m e n t a l  d e v r a i t  
p e r m e t t r e  la  p o u r s u i t e  d e  la  g r o s s e s s e .  
L ' a n n o n c e  d e  l ' a n o m a l i e  e s t  d ~ t e r m i n a n t e .  L e  
t a u x  d ' i n t e r r u p t i o n  e s t  p l u s  i m p o r t a n t  q u a n d  
c 'est  l ' o b s t d t r i c i e n  q u i  fa i t  c e t t e  a n n o n c e .  D e s  
d t u d e s  r ~ c e n t e s  e t  n o t r e  ~ tude ,  b i e n  q u e  p e u  
i m p o r t a n t e ,  c o n f i r m e n t  c e t t e  c o n s t a t a t i o n .  L a  
t e n d a n c e  a c t u e l l e  e s t  d e  n e  p a s  p r o p o s e r  d'in- 
t e r r u p t i o n  m d d i c a l e  p o u r  u n  ,, K l i n e f e l t e r  - 
t o u t  e n  s a c h a n t  l ' i m p o s s i b i l i t d  d e  p r ~ d i r e  
q u e l l e  s e r a  la  g r a v i t d  d u  s y n d r o m e .  

Le diagnostic pr6natal  est de plus en plus uti- 
lis6 dans les pays d6velopp6s. En France pros 
de 70000 pat ientes  ont un diagnostic pr6natal ,  
soit 10% environ des gestantes.  Les indica- 
tions de diagnostic pr6natal  des aberrat ions 
chromosomiques sont : l'~ge maternel ,  un 
ant6c6dent d 'enfant  porteur  d 'une aberra t ion 
chromosomique, un parent  porteur  d 'un rema-  
n iement  chromosomique 6quilibr6, un r isque 
augment6 d'avoir un  enfant  tr isomique par  
l '6tude des facteurs s6riques maternels ,  une  
anomalie ~chographique du premier  t r imestre ,  
en par t icul ier  l ' augmenta t ion  de la clart6 
nucale ou une anomalie  6chographique du 
deuxi~me ou du troisi~me tr imestre.  Ces dia- 
gnostics pe rmet ten t  le plus souvent de rassu- 
rer  le couple en me t t an t  en 6vidence une for- 
mule chromosomique normale,  mais dans  2 
4% des cas une aberra t ion chromosomique est 
diagnostiqu~e. I1 peut  s 'agir d'une anomalie  
autosomique : tr isomie 21, 18 ou 13 ou d 'aut res  
remaniements  de s t ructure  d6s6quilibr6s qui 
sont toujours consid6r6s comme des anomalies  
s6v~res. I1 peut  aussi  s'agir de r eman iemen t s  
des chromosomes sexuels qui sont de gravit6 
variable comme le syndrome de Turner, le syn- 
drome de Klinefelter, les triplo X et les doubles 
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Y. Les cons6quences  c l in iques  des  a n o m a l i e s  de 
s t r u c t u r e  des  g o n o s o m e s  son t  va r iab les  se lon 
les r e m a n i e m e n t s  impl iqu6s .  

La  d6couver te  d ' u n e  a n o m a l i e  a u t o s o m i q u e  
d6s6quil ibr6e,  ou de c e r t a i n s  r e m a n i e m e n t s  de 
s t r u c t u r e  des  g o n o s o m e s  condu i t  le corps  m6di-  
cal ~ p ropose r  u n e  i n t e r r u p t i o n  m6dica le  de 
g rossesse  qui  est ,  h de r a r e s  excep t ions  pros,  
accept6e p a r  le couple .  Les  a n o m a l i e s  gonoso- 
m i q u e s  fcetales s o n t  d ' une  ges t ion  b ien  p lus  
difficile. U n e  i n t e r r u p t i o n  de g rossesse  es t  
h a b i t u e l l e m e n t  p ropos6e  q u a n d  u n e  a n o m a l i e  
6 c h o g r a p h i q u e  es t  associ6e ~ l ' anomal i e  chro- 
m o s o m i q u e ,  p a r  e x e m p l e  s y n d r o m e  de T u r n e r  
avec u n  h y g r o m a  ou u n e  a n a s a r q u e .  Les  a u t r e s  
a n o m a l i e s  g o n o s o m i q u e s  : t r ip lo  X, s y n d r o m e  
de Kl ine fe l t e r  e t  les doub les  Y son t  des  a n o m a -  
lies qui  ne  g 6 n 6 r e n t  ni  m a l f o r m a t i o n  m a j e u r e  
ni  r e t a r d  m e n t a l  e t  u n e  i n t e r r u p t i o n  de gros- 
sesse  ne  devra i t ,  ni  6 t re  propos6e  pa r  le corps 
m6dical ,  ni  ~tre accept6e  si le couple  la d e m a n -  
de. Mais  des  6 t u d e s  e u r o p 6 e n n e s  [9, 1], e t  am6-  
r i ca ines  [16, 23, 24] s u g g ~ r e n t  que  la p l u p a r t  
des  g rossesses  son t  a r r6 t6es .  Des  pub l i ca t ions  
r6cen tes  [11] on t  m o n t r 6  que  le t a u x  d ' in te r -  
r u p t i o n  de g ros se s se s  p o u r  a n o m a l i e  gonoso- 
m i q u e  p o u v a i t  6 t re  d iminu6 .  

Les 616ments  qui  v o n t  condu i r e  le couple  
p r e n d r e  u n e  d6cis ion son t  va r i ab les  et  mul -  
t iples ,  ce son t  : 

- ses convic t ions  pe r sonne l l e s ,  b ien  stir, n o u s  y 
r ev i end rons ,  

- le corps m6dica l  e t  sa  p rop re  sensibi l i t6 ,  

- la soci6t6 e t  ses  lois : ,, u n e  i n t e r r u p t i o n  th6- 
r a p e u t i q u e  de g rosses se  p e u t  6 t re  propos6e . . .  
a n o m a l i e  d ' u n e  c e r t a i n e  gravi t6 . . ,  i ncu rab l e  au  
m o m e n t  d u  d i agnos t i c  ,. Ce qui  la isse  u n e  
g r a n d e  l iber t6  d ' i n t e r p r 6 t a t i o n  et  u n e  a l t e rna -  
t ive ,~ 16gale - de c o n t i n u e r  ou non  la grossesse .  

La  d6couver te  d ' u n  foetus 47,XXY est  u n e  ano- 
ma l i e  g o n o s o m i q u e  sp6cif ique qui  a ses p rop re s  
ca rac t6 r i s t iques .  Le , ,  consei l le r  g6n6 t ique  ,, 
quel le  que  soit  sa  fo rma t ion ,  doi t  a b s o l u m e n t  
b ien  c o n n a i t r e  ce s y n d r o m e  a v a n t  de conse i l le r  
le couple  p o u r  p r e n d r e  u n e  d6cision de pour-  
su ivre  ou non  la g rossesse .  

II. L E  S Y N D R O M E  D E  K L I N E F E L T E R  

1. C a r a c t 6 r e s  m o r p h o l o g i q u e s  e t  b i o l o -  
g i q u e s  

Le s y n d r o m e  de K l ine fe l t e r  a t t e i n t  1 h o m m e  
su r  500 quel  que  soi t  le g r o u p e  e t h n i q u e  [2], 
son d iagnos t ic  es t  s o u v e n t  r e t a rd6  en r a i son  
d ' u n e  s y m p t o m a t o l o g i e  p e u  i m p o r t a n t e  e t  
va r i ab le .  Ces  h o m m e s  o n t  u n e  a l t 6 r a t i o n  
i m p o r t a n t e  de la s p e r m a t o g e n ~ s e  (habi tuel le-  
m e n t  u n e  azoospe rmie )  et  d i f f6rents  degr6s  
d ' h y p o t e s t o s t 6 r o n 6 m i e .  D u r a n t  l ' adolescence  
les anoma l i e s  r e t r o u v 6 e s  son t  : une  cro issance  
rap ide  et  u n e  ob6si t6 t ronca le .  Le r i sque  de 
cancer  du  se in  es t  m u l t i p l i 6  pa r  20 [21]. Le 
t a u x  de t e s t o s t 6 r o n e  es t  abaiss6,  le t a u x  des  
g o n a d o t r o p h i n e s  es t  a u g m e n t 6 ,  la F S H  es t  
r e l a t i v e m e n t  p lu s  a u g m e n t 6 e  que la LH. Les  
fo rmes  h o m o g 6 n e s  : 47, XXY sont  hab i tue l l e s ,  
les fo rmes  en  m o s a i q u e s  : 46,XY/47,XXY son t  
p lus  ra res  et  le d i agnos t i c  non  fai t  en ra i son  
d ' une  s y m p t o m a t o l o g i e  r 6 d u i t e  voire absen te .  
Le t r a i t e m e n t  r epose  s u r  la p r i se  de tes tos t6ro-  
ne,  u n  t r a i t e m e n t  ch i ru rg i ca l  pour  la gyn6co- 
m a s t i e  et  des ICSI  ~ p a r t i r  de pr616vements  
t e s t i cu la i res  on t  6t6 r a p p o r t 6 e s  [19] m a i s  le 
don de spermatozoYdes r e s t e  le pr inc ipa l  t ra i -  
t e m e n t  de l ' infer t i l i t6 .  Ma i s  le d 6 v e l o p p e m e n t  
pos t  na t a l  des  su j e t s  a t t e i n t s  es t  souven t  nor-  
ma l  [17]. 

2. F o n c t i o n s  i n t e l l e c t u e l l e s  d e s  
- K l i n e f e l t e r  - : 

On p e u t  r e t r o u v e r  d u r a n t  l ' adolescence u n  
r e t a r d  de l a n g a g e  et  des  diff icult6s scolai res  
mod6r6es .  U n  h y p o t h 6 t i q u e  r e t a r d  m e n t a l  ou  
u n e  a l t 6 r a t i on  des  fonc t ions  i n t e l l ec tue l l e s  
s e ron t  d 6 t e r m i n a n t s  d a n s  le choix du  couple  
p o u r s u i v r e  ou n o n  ces grossesses .  Des a n o m a -  
lies du  d 6 v e l o p p e m e n t  des  fonct ions  intel lec-  
tue l les  des su je t s  a t t e i n t s  de s y n d r o m e  de 
Kl inefe l te r  on t  6t6 r a p p o r t 6 e s  dans  la l i t t6ra-  
tu re .  

La  p l u p a r t  de ces i n f o r m a t i o n s  c o n c e r n a n t  les 
su je t s  a t t e i n t s  de d y s g o n o s o m i e s  on t  6t6 obte- 
n u e s  ~ p a r t i r  d ' 6 t u d e s  r 6 t r o s p e c t i v e s  
( a n n 6 e s  60)  fa i tes  s u r  u n e  popu la t i on  r ec ru t6e  
en  mi l i eu  i n s t i t u t i o n n a l i s 6  ou carc6ral  e t  son t  
donc tr6s biais6es.  E l les  m e t t e n t  en 6vidence  
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u n  n o m b r e  ~leve de p a t i e n t s  p o r t e u r s  de dys- 
g o n o s o m i e s  et  en  pa r t i cu l i e r  de s y n d r o m e  de 
Klinefel ter ,  avec r e t a r d  m e n t a l  (4 ~ 5 fois p lus  
~lev~ que  celui de la p o p u l a t i o n  g~n~rale). Ces 
su je t s  ne  r e p r ~ s e n t e n t ,  toutefois ,  que  1% des 
su je t s  p o r t e u r s  d ' une  dysgonosomie .  Le QI des 
e n f a n t s  a t t e i n t s  de Kl ine fe l t e r  es t  ~valu~ h 10 

15 po in t s  en  des sous  des  su je t s  ~ caryotype  
n o r m a l  e t  on t  besoin  d ' u n  suivi  adap t~  et  peu- 
v e n t  avoi r  des  t r oub l e s  du  c o m p o r t e m e n t  [7, 
13, 14, 15, 22]. 

L '~va lua t ion  r~elle des  fonct ions  in te l lec tue l les  
des  su je t s  a t t e i n t s  de d y s g o n o s o m i e s  a pu  8tre 
r~alisSe /~ p a r t i r  d '~ tudes ,  non  biais~es,  sur  le 
suivi  h long  t e r m e  de ces su je t s  [8]. Des 
~tudes  p r o s p e e t i v e s  r~centes  [20] ont  6t6 
r~alis~es et  a p p o r t e n t  u n  ~clairage n o u v e a u  
s u r  les fonc t ions  in t e l l ec tue l l e s  des  su je t s  XXY. 
Ce t t e  ~ tude  a ~t~ r~alis~e e n t r e  1967 et  1971 et  
por te  s u r  72000 n o u v e a u - n ~ s  su r  lesquels  u n  
e x a m e n  de la c h r o m a t i n e  sexuel le  a pe rmis  de 
d~pis te r  41 n o u v e a u - n ~ s  XXY et  16 nouveau-  
n~s XXX. 35 XXY on t  u n  suivi  de l 'enfance et  
j u s q u ' h  l ' adolescence  p o u r  cer ta ins .  

U n  g r o u p e  t~moin  de 32 su je t s  d o n t  24 fr~res 
ou sceurs  des  p a t i e n t s  ~tudi~s a ~t~ suivi  dans  
les  m S m e s  c o n d i t i o n s .  Des  t e s t s  de 
Wesch le r  [251 on t  p e r m i s  d '~valuer  ce r ta ines  
c a r a c t ~ r i s t i q u e s  i n t e l l e c t u e l l e s  des  deux  
groupes .  Les  t e s t s  ~ v a l u a n t  le QI, les perfor- 
m a n c e s  ve rba l e s  (VIQ) ~ l '~cr i ture ,  ~ la lecture,  

l ' a r i t h m ~ t i q u e  (WRAT) et  l '~valua t ion  des 
p e r f o r m a n c e s  g lobales  (PIQ) on t  ~t~ r~alis~s. 
Le QI a ~t~ de 92,3 p o u r  les XXY et  de 103,5 
p o u r  les t~moins .  Les  p e r f o r m a n c e s  verbales  
on t  ~t~ r e s p e c t i v e m e n t  de  84,4 e t  de 101,3 pour  
les XXY et  p o u r  les t~moins .  Les  pe r fo rmances  
globales  on t  6t~ r e s p e c t i v e m e n t  de 98,7 et  de 
105,4 p o u r  les XXY et  p o u r  les t~moins .  Bien 
que  ces p e r f o r m a n c e s  so i en t  l~g~rement  inf~- 
r i e u r e s  h celle d u  g r o u p e  t~moin ,  en  pa r t i cu l i e r  
p o u r  les p e r f o r m a n c e s  verba les ,  les su je t s  XXY 
on t  des  p e r f o r m a n c e s  in te l l ec tue l l e s  qui  res- 
t e n t  d a n s  les l imi tes  de la  no rma le .  

D a n s  u n e  a u t r e  ~ tude ,  Rob inson  e t  a l .  [18] 
m o n t r e n t  que  les p e r f o r m a n c e s  des  XXY sont  
m e i l l e u r e s  lo r sque  le d i agnos t i c  a ~t~ r~alis~ en  
d i agnos t i c  p r e n a t a l  e t  s ' am~l io ren t  avec le 
mi l i eu  socio-~conomique,  ce qui  n 'es t  pas  tr~s 
s u r p r e n a n t .  

I I I .  C I R C O N S T A N C E S  DE 
DECOUVERTE DES S U J E T S  47~XXY 

Le s y n d r o m e  de k l inefe l ter  p e u t  s de 
d ~ c o u v e r t e  fortuite ,  en d i agnos t i c  p r 6 n a t a l  
ce qui  es t  h a b i t u e l  ou en  pos t  n a t a l  d a n s  le 
cadre  d ' u n  b i lan  p o u r  u n e  a u t r e  pa tho log ie .  

Le d i agnos t i c  es t  par fo is  ~voqu~ pu i s  conf i rm~ 
d e v a n t  : 

des  s y m p t o m a t o l o g i e s  tr~s ~voea tr i ee s  
c o m m e  u n e  azoospe rmie ,  des  t r o u b l e s  endocr i -  
n i ens  e t  ou  u n e  g y n 6 c o m a s t i e  ~ l ' ado lescence  
chez u n  garcon .  

d'autres  fois  il s'agit d 'une d ~ e o u v e r t e  
faite dans  le cadre  d'un b i lan  r~al is6 p o u r  
des  su j e t s  plac6s en  i n s t i t u t i o n s  sp6cia l i s6es  : 
en  p s y c h i a t r i e  ou en  mi l i eu  carc6ral .  Le biais  
de r e c r u t e m e n t  es t  6v iden t  e t  afin de  m i e u x  
6va luer  l ' inc idence  et les  c o n s 6 q u e n c e s  
r6e l l e s  du  s y n d r o m e  de Kl ine fe l t er ,  
A b r a m s k y  e t  C h a p p l e  [1] o n t  e s t i m ~  u n  
n o m b r e  de n o u v e a u - n ~ s  a t t e i n t s  de s y n d r o m e  
de K l ine fe l t e r  p e n d a n t  u n e  p~r iode de 4 ans  
(90 ~ 93) d a n s  u n e  r~gion donn~e ,  e t  c o m p a r ~  
l ' e s t i m a t i o n  aux  d i a g n o s t i c s  de  K l i n e f e l t e r  
conf i rm~s  p a r  le ca ryo type  en  d i a g n o s t i c  pr~ ou 
p o s t n a t a l .  D u r a n t  ce t te  p~r iode 198095 nou-  
veau-n~s  on t  ~t6 recens~s  d o n t  94547  de  sexe 
m a s c u l i n .  L ' e s t i m a t i o n  de  n o u v e a u - n ~ s  
a t t e i n t s  de  s y n d r o m e  de K l ine f e l t e r  ~ ta i t  de 
118 d o n t  12 on t  ~t~ d i agnos t i qu~s  en  d i agnos -  
tic p r e n a t a l  f o r t u i t e m e n t .  S u r  les 106 r e s t a n t ,  
28 (26 %) on t  ~t~ d i agnos t i qu~s  en  p o s t  na t a l .  
L'~ge d u  d i agnos t i c  a ~t~ : a v a n t  1 a n  : 1 cas, 
e n t r e  11 e t  20 ans  : 7 cas d o n t  1 en  mosa~que  
(7%), apr~s  20 ans  : 20 cas d o n t  1 en  m o s a i q u e  
(19%). 78 cas de Kl ine fe l t e r  s o n t  donc  ,, p a s s e s  
i n a p e r ~ u s  ,. Les  i nd i ca t i ons  qui  on t  p e r m i s  de 
f a i r e  le d i a g n o s t i c  des  28 s y n d r o m e  de  
K l ine f e l t e r  en  pos t  n a t a l  on t  ~t~ : 4 r e t a r d s  
m e n t a u x  ( e n t r e  11 et  20 ans) ,  1 t r o u b l e  d u  com- 
p o r t e m e n t  (aprSs 20 ans) ,  10 h y p o g o n a d i s m e s  
e t  ou  g y n ~ c o m a s t i e s  (2 e n t r e  11 e t  20 a n s  e t  8 
apr~s  20 ans) ,  5 infer t i l i t~s  (apr~s 20 ans )  e t  8 
i n d i c a t i o n s  i n c o n n u e s  (1 apr~s  1 an ,  1 e n t r e  11 
e t  20 a n s  e t  6 apr~s  20 ans  ). P a r  a i l l eu r s  
A b r a m s k y  e t  C h a p p l e  [1] on t  ~tudi~ p e n d a n t  la 
m S m e  p~r iode  les i nd i ca t i ons  de c a r y o t y p e  en  
pos t  n a t a l  e t  ex t r a i t  p a r m i  les c a r y o t y p e s  anor -  
m a u x  ceux qui  a v a i e n t  u n e  f o r m u l e  47,XXY. 
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1594 caryotypes ont ~t~ r~alis~s pendan t  cette 
p~riode en post natal.  Sur  les 1109 q u i  o n t  dt~ 
r~a l i s~s  p o u r  u n  r e t a r d  m e n t a l  : 1100 
6taient  46,XY (dans notre ~tude personnelle, 
pour la m~me indication, nous avons 360 for- 
mules  normales  46,XX ou 46,XY). 4 sujets 
ava ient  une  formule 47,XXY (0,36%) (dans 
notre 6tude personnelle ; aucun  cas 47,XXY et 
2 cas 47,XXX). 5 sujets avaient  une formule 
47,XYY (0,45%) (2 cas dans notre ~tude per- 
sonnelle). Un sujet 47,XXY a 6t6 retrouv6 pour 
des troubles du comportement .  S u r  l e s  370 
r ~ a l i s ~ s  p o u r  m a l f o r m a t i o n  ; aucun 47,XXY 
n'a ~t~ retrouv~. S u r  les  14 c a r y o t y p e s  r~a- 
l i s~s  p o u r  i n f e r t i l i t d  ; 4 avaient  une  formule 
47,XXY. Et s u r  l e s  91 d i a g n o s t i c s  rdal i s~s  
p o u r  h y p o g o n a d i s m e  et  o u  g y n ~ c o m a s -  
t i e s ,  9 avaient  une  formule 47,XXY et 2 une 
formule 47,XYY. 

IV. E T U D E  D E S  S Y N D R O M E S  D E  
K L I N E F E L T E R  D U  C E N T R E  DE 

M E D E C I N E  F(ETALE 

Ent re  1990 et 1999 nous avons eu 72 patientes 
dont le foetus pr~sentait  une  aneuploidie gono- 
somique : 31 : 45,X, 24 : XXY, 11 : XXX et 6 
XYY. L'~ge gestat ionnel moyen des grossesses 
~tait de 14 semaines d'am~norrh~es.  13 dia- 
gnostics pr~nataux ont ~t~ r~alis~s dans  notre 
centre  dont une  grossesse g~mellaire monozy- 
gote, 10 par choriocent~se et 2 par  amniocent~- 
se. 11 pat ientes  ont eu une amniocent~se hors 
centre  et ont ~t~ adress~es pour un deuxi~me 
avis. 4 pat ientes  sur 12 du centre  et 4 sur 11 
hors centre  ont eu une IMG. Le te rme moyen 
de ces IMG a ~t~ 15,5 SA. 

La d ~ c o u v e r t e  d 'un  foetus XXY va g~n~rer 
chez le couple une anxi~t~ majeure ,  qui n'est 
pas sp~cifique ~ cette pathologie, mais qui est 
la consequence de l 'annonce d 'une anomalie, 
quelle que soit sa gravitY, au cours d 'une gros- 
sesse qui se d~roule jusqu 'a lors  normalement .  
I1 est donc n~cessaire d ' informer le couple le 
plus objectivement possible, sur  les caract~ris- 
t iques et  les consequences de ce syndrome pour 
l 'enfant  ~ venir.. L'annonce d 'une infertilit~ est 
r e l a t i v e m e n t  bien accept~e par  le couple. 
L'aide m~dicale ~ la procreation a d~jfi ~t~ pro- 
posse ~ des sujets a t te ints  de syndrome de 
Klinefel ter  qui ont pu avoir des enfants  nor- 

maux [19], mais elle ne peut  ~tre propos~e 
tous les sujets XXY. L'absence de dysmorphie 
et une vie sexuelle normale,  pour le sujet  XXY 
sont des informations impor tantes  pour le 
couple. I1 faut  toutefois signaler  l'impossibilit~ 
d'exclure une exceptionnelle forme majeure  du 
syndrome de Klinefelter, ce qui va rendre  d'au- 
tant  plus difficile le conseil gdn~tique. 

Peu d'~tudes ont ~t~ r~alis~es h ce jour  sur les 
dldments qui ont conduit les pat ients  a prendre 
leur d~cision. Des ~tudes europ~ennes [9, 1], et 
am~ricaine [23, 24, 16] sugg~rent que pros de 
60% des foetus XXY sont arr~t~s. Dans une 
publication r~cente ; Meschede et al. [11] ont 
montr~ que le taux d ' interrupt ion de gros- 
sesses pour anomalie  gonosomique pouvait 
~tre diminu~. Dans leur s~rie, 4 IMG ont ~td 
r~alis~es sur 23 foetus XXY, ce qui est nette- 
ment  inf~rieur aux taux retrouvds dans les 
autres  publications, il est vrai, plus anciennes. 
En dehors des crit~res sp~cifiques au syndro- 
me de Klinefelter ddjh vus ; infertilitS, syndro- 
me dysmorphique,  hypoth~tique re tard  men- 
tal, d 'autres  paramStres  vont in tervenir  dans 
le choix du couple. La d~couverte d 'une ano- 
malie ~chographique, m~me si elle est ~ priori 
sans rapport  avec l 'anomalie gonosomique, ce 
qui est toujours difficile h d~montrer, va inciter 
le couple h demande r  une  in ter rupt ion m~dica- 
le de grossesse. Les facteurs culturels et reli- 
gieux sont aussi des ~l~ments d~teHninant  
dans le choix du couple. Le diagnostic prenatal  
est un acte volontaire, il n'a aucun caract~re 
obligatoire. L'annonce d 'une anomalie concer- 
nan t  le foetus, le plus souvent, non pr~visible, 
va g~n~rer des r~actions, parfois contraires 
celles in i t ia lement  pr~vues. Le couple est alors 
en , ,situation, qu'il doit g~rer. Holmes-Siedle 
et al. [9] ont montr~ que les IMG ~taient d'au- 
tan t  plus demand~es que : les pat ients  sont 
jeunes,  que les couples ont peu ou pas d'en- 
fants, que les gens ont effectu~ des ~tudes 
secondaires ou universi taires.  La perception 
par le couple de l '~ventuel handicap,  pour l'en- 
fant h venir, joue, tr~s probablement,  un rSle 
important  dans le choix de cont inuer  ou non la 
grossesse. Un aut re  facteur tr~s d~terminant  
est la qualification du m~decin qui rdalise l'an- 
nonce de ranomal ie  et qui r~alise le conseil 
g~n~tique. I1 apparai t  que le taux d'IMG est 
diminu~ lorsque le conseil g~n~tique est r~ali- 
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s~ pa r  un  g~n~t i c i en  p lu t6 t  que pa r  un  obst~- 
t r ic ien  [9]. M e s c h e d e  et al. [11] c o n s t a t e n t  que  
]e t a u x  d ' I M G  es t  p lus  i m p o r t a n t  q u a n d  le 
couple es t  a d r e s s ~  au  cen t r e  pour  avoi r  u n  
deux i~me  avis .  N o u s  fa i sons  la m~me  observa-  
t ion m a i s  n o t r e  s~rie  e s t  i n s u f f i s a n t e  pour  le 
v~rifier. D a n s  n o t r e  c e n t r e  l ' annonce  es t  tou-  
j o u r s  r~a l i see  p a r  le g~n~ticien.  L ' i n f o r m a t i o n  
es t  d i r e c t e m e n t  donn~e  au  couple,  au  cours  
d ' une  c o n s u l t a t i o n  r~al is~e en ,, u rgence  ,,, en  
~vi tan t ,  si poss ib le ,  de d o n n e r  la n a t u r e  de  
l ' anoma l i e  a f in  d '~v i t e r  que  le couple consu l t e ,  
e n t r e  a u t r e ,  les  d o n n ~ e s  s u r  i n t e r n e t .  
L ' i n fo rma t ion ,  d o n n ~ e  au  couple,  se doi t  d ' e t r e  
objective,  n e u t r e ,  non  p a t e r n a l i s t e ,  loyale.  Le  
ca rac t~re  non  d i r e c t i f  de la c o n s u l t a t i o n  de  
g~n~t ique  esp~r~ p a r  c e r t a i n s  a u t e u r s  [3, 5, 10, 
12] es t  t o u t  ~ f a i t  s o u h a i t a b l e ,  ma i s  il s emble  
r ~ e l l e m e n t  diff ici le  a a p p l i q u e r  du  fa i t  des  
r~ac t ions  s u b j e c t i v e s  des  p r o t a g o n i s t e s  (couple 
e t  m~decin)  e t  d ' u n  con tex t e  p a r t i c u l i e r  dfi 
chaque  s i t u a t i o n  qui  e s t  un ique .  

D a n s  l eu r  ~ t u d e  A b r a m s k y  et  C h a p p l e  [1] mon-  
t r e n t  que  la p l u p a r t  des  su je t s  47,XXY, ne  son t  
pas  d i a g n o s t i q u ~ s  d u r a n t  une  pa r t i e  de l e u r  
vie. Cela  d ~ m o n t r e  que  ces su je t s  f r o n t  a u c u n e  
ind ica t ion  fi r~a l i s e r  un  c a r y o t y p e  en ra i son  de 
l ' absence  de t o u t e  a n o m a l i e  phys ique ,  compor-  
t e m e n t a l e  ou m e n t a l e .  

P ropose r  a u x  coup les  qui  a t t e n d e n t  u n  e n f a n t  
XXY, de p r e n d r e  c o n t a c t  avec des couples  qui  
on t  d~j~ u n  e n f a n t  Kl ine fe l t e r ,  don t  le d iagnos -  
tic a ~t~ r~al is~ en  d i agnos t i c  p r e n a t a l ,  p e u t  
r e n d r e  service.  M a i s  le recul  es t  i n s u f f i s a n t  
pour  p r~ juge r  des  ~ven tue l l e s  p r6d i spos i t ions  
i n t e l l e c tue l l e s  des  e n f a n t s  a long t e rme .  N o u s  
l ' avons  propos~ a p l u s i e u r s  repr i ses .  C h a q u e  
lois le couple  a ~t~ rass~r~n~ apr~s avo i r  vu le 
j e u n e  e n f a n t  XXY. 

Vo C O N C L U S I O N  

M~me en l ' a b s e n c e  de c o n s e n s u s  la t e n d a n c e  
qui se d6gage  e s t  de p ropose r  de p o u r s u i v r e  la  
g rossesse  d e v a n t  la  d~couver t e  d ' u n e  a n o m a l i e  
g o n o s o m i q u e  e t  en  p a r t i c u l i e r  d ' un  s y n d r o m e  
de Kl inefe l te r .  M a i s  on ne  p o u r r a  j a m a i s  pr~di- 
re la g rav i t~  du  s y n d r o m e  de Kl inefe l te r ,  ce qui  
r end  pa r fo i s  le conse i l  g~n~t iquc  difficile.  L a  
mise  en p lace  r~cen te  des  c o m m i s s i o n s  p lur is -  

d i s c ip l i na i r e s  de d i a g n o s t i c  p r e n a t a l  p e u t  a i d e r  
p r e n d r e  u n e  d~cis ion m~dica le ,  m a i s  ne  per-  

m e t  pas  t o u j o u r s  a u  couple  de r e t r o u v e r  la  
s~r~nit~ d ' u n e  g r o s s e s s e  n o r m a l e  et  de l ' emp~-  
cher  de ve r s e r  d a n s  u n  desa r ro i  par fo i s  i r re-  
vers ible .  
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A B S T R A C T  

Antenata l  d i a g n o s i s  o f  Kl ine fe l ter  s y n d r o m e  

R. S A U R A  

B e c a u s e  o f  the  w i d e s p r e a d  use  o f  a m n i o c e n t e -  
s is  and  c h o r i o n i c  v i l l u s  sampl ing ,  a n t e n a t a l  
d i a g n o s i s  o f  s ex  c h r o m o s o m e  anomal i e s ,  par- 
t i c u l a r l y  47,XXY, h a s  b e c o m e  i n c r e a s i n g l y  
c o m m o n .  The  c l in ica l  a n d  laboratory  f ea tures  
o f  Kl inefe l ter  s y n d r o m e s  are  wel l  d o c u m e n -  
ted.  On the  contrary ,  the  in te l l igence  an d  
a c h i e v e m e n t  o u t c o m e  o f  p a t i e n t s  w i t h  
Kl inefe l ter  s y n d r o m e  are  l e s s  wel l  d o c u m e n -  
ted.  Early  repor t s  s u g g e s t e d  an i n c r e a s e d  fre- 
q u e n c y  o f  p s y c h o l o g i c a l  d i s turbances ,  sub-  
n o r m a l  in te l l i gence ,  a n d  soc i opa thy ;  however ,  
b e c a u s e  th i s  i n f o r m a t i o n  w a s  o b t a i n e d  from 
i n m a t e s / p a t i e n t s  o f  v a r i o u s  ins t i tu t ions  an d  
cl inics ,  it is c o n s i d e r e d  to  be b iased.  Most  
m a l e s  born  w i t h  the  47,XXY pat tern  wil l  go  
t h r o u g h  life w i t h o u t  b e i n g  karyotyped ,  w h i l e  
the  c o m m o n e s t  i n d i c a t i o n  for  k a r y o t y p i n g  o f  
a Kl inefe l ter  m a l e  is  h y p o g o n a d i s m  and/or  
inferti l ity.  P a r e n t s  are  very  a n x i o u s  w h e n  
they  are to ld tha t  t h e i r  f e t u s  is 47,XXY. Th e  
c o u p l e  s h o u l d  be  a l l o w e d  to  c o n t i n u e  the  pre- 
g n a n c y  in v i e w  o f  the  a b s e n c e  o f  d e v e l o p m e n -  
tal de lay  and/or  b e h a v i o u r a l  prob lems  a n d  
c o n g e n i t a l  m a l f o r m a t i o n s .  The  abor t ion  rate  
is h i g h e r  w h e n  t h e  f e ta l  a b n o r m a l i t y  is 
a n n o u n c e d  by  an o b s t e t r i c i a n  rather  than  a 
genet ic i s t .  The  c u r r e n t  t e n d e n c y  is to  no  lon- 
ger  p r o p o s e  t e r m i n a t i o n  o f  pregnancy ,  as  
m o s t  47~Ck~Y m a l e s  o n l y  p r e s e n t  wi th  inferti l i -  
ty. 

Key-Words: Antenata l  diagnosis,  Klinefeller syn- 
drome, genetic counselling, termination of  pregnan- 
cy. 
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