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Introduction
Si l’on examine une cellule en division, au moment où les chromosomes sont bien visibles, il est possible de les photographier et de les classer. Une telle préparation de chromosomes est appelée caryotype. L’utilisation des caryotypes est fréquente pour établir un diagnostic génétique ou dépister d’éventuelles anomalies génétiques sur le foetus. La technique de prélèvement, appelée amniocentèse, s’effectue après
14 à 15 semaines de grossesse et permet de déceler d’éventuelles anomalies chez l’enfant qui va naître, et accessoirement de connaître son sexe.
Matériel
• Exemple de caryotype humain normal.
• Différents modèles de cellules en division pour la réalisation de caryotypes.
• Ciseaux, colle.
Manipulations
• Vous recevez un modèle de cellule en division contenant des chromosomes répartis aléatoirement
(comme c’est le cas dans la réalité).
• Réalisez un caryotype avec la cellule reçue en vous référant au modèle de caryotype normal (ci-joint).
• Etablissez un diagnostic précis (sexe, anomalie éventuelle identifiée) de votre caryotype en consultant
la liste des anomalies génétiques connues (ci-dessous).
Inventaire des principaux caryotypes (normaux ou pathologiques)
• Garçon normal : 22 paires + XY
Fille normale : 22 paires + XX

• Trisomie XXY ou syndrome de Klinefelter : touche 1 % de la population. Apparemment masculins, ces individus ont également quelques caractères féminins. Souvent arriérés mentaux (voire débiles) et manquant de vitalité; leurs testicules ne se développent pas et la formation du sperme est insuffisante, voire nulle.
• Monosomie XO ou syndrome de Turner: il s'agit de filles immatures possédant toujours des déficiences cardiaques, parfois des lésions touchant d'autres organes (cerveau, reins). La monosomie XO a en général pour conséquences une arriération intellectuelle profonde, la surdité et l'épilepsie. Elle est d'autant plus fréquente que les mères sont âgées, car les chromosomes deviennent plus fragiles avec l'âge (moins de 1/1000 avant 30 ans, 2% après 40 ans).
• Délétion du bras court du no 5 (syndrome du "cri du chat"): débilité mentale importante et diverses malformations, dont celle du larynx. Le malade émet des miaulements (d'où le nom donné à cette maladie).
• Trisomie du 13 ou syndrome de Patau : graves malformations causant la mort de 50 % des nouveaux-nés atteints de ce syndrome en l'espace d'un mois.
• Trisomie du 18 ou syndrome d'Edwards: graves malformations causant la mort de 50 % des nouveaux-nés atteints de ce syndrome.
• Délétion du bras court du 18: anomalies oculaires, malformations du visage et retard mental.
• Trisomie du 21 ou syndrome de Down (mongolisme): chromosome surnuméraire au niveau de la paire 21, issu généralement d'une méiose anormale chez la mère. Les personnes trisomiques présentent des anomalies morphologiques générales (taille courte, aspect trapu, tête ronde, malformations variées accompagnées d'une débilité mentale plus ou moins prononcée). La fréquence de la trisomie 21 est de moins de 1/1000 si la mère à moins de 30 ans; elle atteint 3% après 45 ans.
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