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Nos explications ont pour but de faciliter la comprehension de la concordance 
et surtout la discordance des jumeaux MZ et DZ moyennant les analyses chromoso-
miques. Dans les dernieres annees tout un nombre d'etudes concernant les jumeaux 
ont ete publiees ou chaque jumeau accusait le meme phenotype et caryotype. II 
s'agit de jumeaux MZ avec les syndromes de Down (Mikkelsen et Melchior, 1962), 
de Klinefelter (Bertrand et al, 1966; Holub et al, 1958; Nowakowski et al, 1963; 
Vague et al, 1968) et de Turner (Decourt et al. 1964; Frasier et al, 1961; Nance et 
Uchida, 1964; Turner et Zanartu, 1962); aneuplo'idies doubles (Hustinx et al, 1961; 
Turpin et al, 1964); mosa'iques gonosomiques (Mikkelsen et al, 1963) et caryotype 
XYY (Rainer et al, 1969). 

Le probleme de la discordance des jumeaux MZ nous preoccupe davantage que 
celui de la concordance, car en effet la discordance a ete l'objet de maintes etudes. 
Le resultat n'est pas satisfaisant pour tous les jumeaux etudies (Nielsen, 1967; v. Ver-
schuer, 1927). A ce sujet, je tiens a rappeler la discussion qui a eu lieu dans l'lnstitut 
Mendel, au cours du Premier Symposium International de Genetique Medicale du 
6 au 7 septembre 1953, entre Kallmann et v. Verschuer. Parmi les premiers savants 
il faudrait citer Meirowsky (1926) qui expliquait les causes de la discordance par un 
partage inegal du plasma lors du clivage du disque embryonnaire. 

v. Verschuer (1927) decrit des jumeaux MZ dont l'un seulement atteint de chei-
lopalatoschisis. Un oncle paternel avait un bec-de-lievre et gueule-de-loup, malforma­
tion hereditaire. L'auteur voit la cause de la discordance dans la difference de pene­
trance du gene en question. Morison (1949) decrit deux fois des jumeaux MZ dont le 
monozygotisme est demontre par I'existence d'anastomoses vasculaires au niveau du 
placenta unique: l'un est normal et l'autre est atteint de malformations multiples. 
A son avis, le facteur causal est exogene: l'un des embryons, insuffisamment nourri 
dans une phase critique de la vie intrauterine, subit un arret de developpement qui 
explique des anomalies observees a la naissance. Une discordance bien connue chez 
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les MZ est l'anemie de l'un et la polycythemic de l'autre. Elle est due a de larges ana­
stomoses vasculaires dans le placenta (Neri, 1967; Beutnagel, 1968). 

Turpin et al (1961) sont les premiers qui ont ete en mesure d'expliquer la discor­
dance des jumeaux MZ par une aberration chromosomique. lis decrivent le premier 
cas de monozygotisme avec caryotypes differents chez les jumeaux dont l'un est un 
male normal, 46,XY, et l'autre un sujet feminin avec syndrome de Turner, 45,XO. 
lis ont denomme ce nouveau type de gemellite « monozygotisme heterocaryote ». 
lis ont suppose que ce type jusqu'ici inconnu etait cause par un trouble mitotique 
lors du premier clivage d'un zygote commun. Le monozygotisme des jumeaux en 
question a ete par ailleurs prouve par la reussite de greffes reciproques de peau (Tur­
pin et al, 1961). 

A partir de la publication de cette analyse, d'autres jumeaux MZ avec des aber­
rations gonosomiques ont ete observes, oil l'analyse chromosomique a revele de dif­
ferents caryotypes ou mosaiques qui ont eclairci la difference existant entre les phe-
notypes (Benirschke et Sullivan, 1965; Bigozzi et al, 1966; Edwards et al, 1966; 
Russell et al, 1966; Shine et Corney, 1966). 

A Erlangen nous n'avons jusqu'ici pas encore observe des cas de jumeaux MZ 
avec aberrations gonosomiques. Cependant, nous avons pu etudier une jumelle de 
16 ans avec un syndrome classique de Turner. Son hospitalisation s'est effectuee par 
suite d'une amenorrhee primaire et d'anomalies du developpement somatique. Son 
frere-jumeau etait de constitution legerement eunuquoide; le caryotype cependant 
etait male (XY). A la base des caracteres morphologiques et anthropometriques et 
des examens serologiques ces jumeaux ont pu etre classifies comme DZ. La litterature 
nous presente deux autres cas de ce genre (Almqvist et al, 1963; de la Chapelle, 1962). 
Dans un troisieme cas, un turnerien avait une sceur jumelle saine (Lindsten et al, 

1963)-
On a pu observer le phenomene de monozygotisme heterocaryote chez des ju­

meaux atteints d'aberrations autosomiques. Wolff et al (1962) ont decrit des jumeaux 
ages de quatre ans, dont l'un normal et l'autre mongoloide. lis ont interprete ce cas 
comme du a une anomalie de la segregation chromosomique apres la fusion des ga­
metes, au tout premier stade de la blastogenese. Le fait est connu que les jumeaux 
MZ atteints du syndrome de Down sont presque toujours concordants, tandis que les 
DZ sont pour la plupart discordants. Nous supposons que la trisomie 21 est generale-
ment determinee par la segregation anormale des elements de la realisation du zygote 
(meiose) ou lors de ses premiers clivages. 

L'etude de Kerr et Rashad (1966) sur une gemellite MZ heterocaryote presente 
un interet particulier. Les auteurs decrivent une gemellite monochoriale et diamnio-
tique avec un jumeau masculin normal et un monstre acardiaque. De l'etude cyto-
genetique il ressort que la cause probable du monstre acardiaque est une trisomie 
d'un chromosome du groupe C. Ce resultat nous permet la conclusion que nous trou-
vons aujourd'hui pour ces malformations une explication qui differe de celle que 
Ton donnait pendant la periode pre-cytogenetique, notamment que cette malforma­
tion deriverait de troubles circulatoires (cf. Neri, 1967). 
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D'autres auteurs (Richart et Benirschke, 1963; Turpin, et al, 1967) font remarquer 
que toutes les malformations de ce genre n'ont pas pour cause une aberration chro-
mosomique. Les etudes cytogenetiques de ces auteurs ont montre que les cellules des 
monstres observes n'avaient point de caryotypes anormaux. 

Les observations que nous avons eu l'occasion de faire concernent uniquement les 
jumeaux DZ et j 'aimerais donner un apercu sur des jumeaux, frere et soeur, observes 
recemment. II s'agit dans ce cas d'une naissance precoce. Le jumeau pesait a la nais-
sance 1510 g; la jumelle 2000 g. La jumelle se developpait normalement, tandis que 
le jumeau montrait un retard du developpement somatique et psychique et un cri 
evocateur du « cri-du-chat ». L'examen revelait une dysmorphic cranio-faciale (mi­
crocephalic legere; hypertelorisme; epicantus bilateral avec fente palpebrale lege-
rement oblique vers le bas; menton petit; oreilles implantees bas et dysplasiques, et 
pli palmaire transversal bilateral). La laryngoscopie montrait un microlarynx. Le 
caryotype etait pratique sur culture de leucocytes et montrait 46 chromosomes avec 
une formule XY et une deletion partielle du bras court du chromosome B5. Ce re-
sultat a pu s'expliquer sans difficultes par une analyse chromosomique. Autrefois, 
on aurait certainement suppose des facteurs exogenes comme cause du retard 
du developpement somatique et psychique, ainsi que pour les dysplasies diffe-
rentes du jumeau atteint. La litterature nous presente deux autres observations 
sur les jumeaux avec le syndrome du « cri-du-chat » (Hijmans et Shearin, 1965; 
Lejeune et al, 1964). 

Par nos explications, nous avons voulu demontrer que l'etude des chromosomes, 
et evidemment aussi celle de la chromatine sexuelle, ont rendu possible d'expliquer 
et de comprendre plus facilement la discordance et la concordance des jumeaux 
MZ et DZ. 

Nous avons commence, il-y-a quelques temps, d'etablir un fichier consacre a 
l'etude des jumeaux dans notre Institut de Genetique Humaine d'Erlangen. Un de 
nos programmes de recherche s'occupera notamment du probleme des jumeaux 
discordants. Nous sommes d'ores-et-deja certains que nous arriverons a obtenir des 
resultats nouveaux. 
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