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• Bo n d u e l l e  M e t  c o l .  Hu m.  Re p r o d .  
2 0 0 5

• Be l v a  F e t  c o l .  Hu m.  Re p r o d .  2 0 0 8

• Re e f h u i s  J e t  c o l .  Hu m.  Re p r o d .  
2 0 0 8

• We n n e r h o l m UB e t  c o l  Hu m.  Re p r o d .  
2 0 0 9

l e s  s our c e s  :
4  publ i c a t i ons  r é c e nt e s  qui  f ont  

l a  s ynt hè s e  de s  a na l ys e s  publ i é e s  
j us que  l à



• a n o ma l i e s  t r a n s mi s e s  :  1 , 4  %

r i s q u e  c o n n u  p o u r  a n o ma l i e  p a r e n t a l e  :  
6 , 3  %  e t  l e  p l u s  s o u v e n t  d ' o r i g i n e  
p a t e r n e l l e  ( i l  f a u t  i n f o r me r  l e  c o u p l e  
a v a n t  l a  p r o c é d u r e )

• a n o ma l i e s  d e  n o v o  :  1 , 6  %  p o u r  u n  â g e  
mo y e n  d e  3 2  a n s  ( r i s q u e  t r è s  s u p é r i e u r  a u  
r i s q u e  a t t e n d u )

Kl i n e f e l t e r  ma i s  a u s s i  a u t r e s  a n o ma l i e s  
a u t o s o mi q u e s

l e s  r é s ul t a t s  :
a noma l i e s  c hr omos omi que s



• a n o ma l i e s  ma l f o r ma t i v e s  :  X 2  e n  AMP 
ma i s  a p r è s  a j u s t e me n t  d e s  f a c t e u r s  
ma t e r n e l s  OR =  1 , 2 9  ( I C :  1 , 1 9 - 1 , 3 9 )

• p a s  d e  d i f f é r e n c e  n e t t e  e n t r e  FI V e t  
I CSI

l e s  r é s ul t a t s  :
a noma l i e s  ma l f or ma l t i ve s



I CSI
n  =  5 4 0

FI V
n  =  4 3 7

g r o u p e  t é mo i n
n  =  5 3 8

p - v a l u e

n é o -  n a t a l 3 , 3   % 2 , 1   % 1 , 9   % n s

e n f a n c e 3   % 2 , 3   % 0 , 4   % 0 , 0 0 1

t o t a l  ma l f o r ma t i o n s  ma j e u r e s 6 , 3   % 4 , 3   % 2 , 2   % 0 , 0 0 1

Bo n d u e l l e  M.  Hu m.  Re p r o d . 2 0 0 5



ma l f or ma t i ons  à  l ' â ge  de  5  
a ns

• I CSI  >  FI V >  g r o u p e  c o n t r ô l e

• u r o - g é n i t a l  s u r t o u t

• ma l f o r ma t i o n s  a p r è s  I CSI  p l u s  
f r é q u e n t e s  c h e z  l e  g a r ç o n  ( 8 , 2  
%  /  3 , 6  % )

• l e s  ma l f o r ma t i o n s  ma j e u r e s  s o n t  
p l u s  f r é q u e n t e s  e n  AMP ( OR 1 , 3 )  
e t  s i mi l a i r e s  e n  I CSI  e t  FI V

Bo n d u e l l e  M.  Hu m.  Re p r o d . 2 0 0 5



• c a r d i o p a t h i e s  ( a n o ma l i e s  s e p t a l e s ,  
t é t r a l o g i e  d e  Fa l l o t ,  a n o ma l i e s  
c o n o - t r o n c a l e s …)  :  OR a j u s t é  d e  
1 , 4  à  3  s e l o n  l a  ma l f o r ma t i o n

• f e n t e s  l a b i a l e s  e t  o u  p a l a t i n e s  
ORa  2 , 2  à  2 , 4

• a t r é s i e  d e  l ' œs o p h a g e  ORa  4 , 5

• a t r è s i e  a n o - r e c t a l e  ORa  3 , 7

• h y p o s p a d i a s  ORa  2 , 1

Re e f h u i s  J.  Hu m.  
Re p r o d . 2 0 0 8



Cr y o  
I CSI

n  =  2 8 1

I CSI
n  =  

1 9 2 4

OR c r y o  
I CSI  

v e r s u s  
I CSI

 Cr y o  
FI V

n  =  1 1 2

a n o ma l i e s  
c h r o mo s o mi q u e

s   d e  n o v o

3 , 2   % 1 , 7   % 1 , 9 6 0 , 9   %

ma l f o r ma t i o n s  
ma j e u r e s

8 , 4   % 4 , 2   % 2 , 0 5 4 , 1   %

Be l v a  F.  Hu m.  Re p r o d . 2 0 0 8



• I CSI  =  r i s q u e  a c c r u  d ' a n o ma l i e  
c h r o mo s o mi q u e  p a r  r a p p o r t  à  l a  
FI V

• I CSI  =  r i s q u e  i d e n t i q u e  d e  
ma l f o r ma t i o n  p a r  r a p p o r t  à  l a  
FI V

• I SCI  e t  c r y o - c o n c e r v a t i o n  =  
r i s q u e  e n c o r e  p l u s  i mp o r t a n t

• i mp o r t a n c e  d e  l ' i n f o r ma t i o n  d u  
c o u p l e

c o n c l u s i o n
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