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• Contexte:	duplication	dernière	phalange	
pouce/hallux	chez	fœtus	avec	trisomie	13:	
rareté?	

• Objectif:	reprendre	tous	les	fœtus	avec	trisomie	
13	depuis	1999	afin	de	reprendre	leurs	
caractéristiques	radiologiques	(P2	
pouces/hallux,…)	mais	aussi	l’ensemble	des	
signes:
– Fréquence	de	l’anomalie	pré-axiale?
– Comparaison	avec	littérature	(cohortes	fœtales	et	
cohortes	patients	nés	vivants)	pour	différents	critères
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Cohortes	autopsies	fœtales	publiées

• Fujinaga et	al.	(Teratology,	1990):	10	fœtus

Fig.	5.	Renal	section	from	case	9	to	illustrate	cystic
dilatation	of	the	collecting	tubules	and	exaggerated
fetal	lobulation with	hyperplastic	areas	deep	in	the
medulla.
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• Moerman et	al.	(Human genetics,	1998):	12	fœtus	

Hétérotopie	cellules	Purkinje	cervelet Dysplasie	rétinienne

Anomalies	pancréatiques

Anomalies	rénales
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Cohortes	« nés-vivants »

• 6	grandes	cohortes:	12	à	30	patients	+	
données	registre	européen	(1441	patients:	
Springett et	al.,	2015,	AJMG)

• 1	seule	évoque	la	duplication	de	l’hallux	(1	
seul	patient- pas	d’iconographie:	Petry et	al.,	
2013,	AJMG)

SOFFOET 28/09/2018 

P. LETARD



Résultats	de	notre	série

• 42	fœtus	
– dont	38	EFP	avec	autopsie
– 9F/4M
– 39	trisomie	13	complète	et	homogène

• 1	dérivé	de	translocation	t(13;14)
• 1	invdupdel13q	(Quelin et	al.,	2014)
• 1	translocation	t(13;13)	de	novo

– 34	IMG,	5	MFIU,	1	FCT,	2	décès	néonatal
– Terme	moyen:	21,5	SA

• Âge	maternel	moyen	:	33,5	ans
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Analyse	radiologique

• 24	fœtus	avec	phalange	distale	pouces/hallux	
anormale	(57%)
– Élargie	(n=8)
– Bifide/dupliquée	(n=15)
– Tripliquée (n=1)
– Atteinte	1/4	à	4/4
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Autres	signes	« classiquement »	décrits

• Anomalies	cardiaques	76%
• Anomalies	du	spectre	de	l’holoprosencéphalie
74%

• Anomalies	réno-urinaires	71%
• Anomalies	des	oreilles	69%
• Polydactylie	post-axiale	67%
• Anomalies	anales	et/ou	génitales	60%
• An- ou	microphtalmie	53%
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Signes	moins	fréquents

• Syndactylie	10%
• Aplasie	du	scalp	7%
• Anomalies	de	fermeture	du	tube	neural	7%
• Mamelons	anormaux	7%
• Anomalies	vertébrales	7%
• Hygroma	2%
• Ectrodactylie 2%
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 Our fetal 
series 

(n totalmax = 42) 

 In the literature 

  
Fetal series  

(n totalmax = 22)  
Live patients cohorts 

(n totalmax = 391) 

  n %   n %   n % 
IUGR 7 17   -- --   -- -- 
Hygroma 1 2   2 9   -- -- 
Midline anomalies           
Arhinencephaly/holoprosencephaly/ 
hypotelorism 31 74   13 65   41 14 

Oro-facial clefts 19 45   9 45   176 48 
Face           
Ear anomalies 29 69   4 20   78 81 
Brachycephaly 19 45   -- --   -- -- 
Broad nasal bridge 9 21   -- --   7 23 
Premaxillary underdevelopment/agenesis 5 12   3 15   -- -- 
Short neck 5 12   -- --   44 42 
Upslanted palpebral fissures 5 12   -- --   9 18 
Aplasia cutis/scalp defects 3 7   3 15   49 40 
Eye           
Anophthalmos/microphthalmos 20 53   11 65   143 39 
Retinal dysplasia 13 37   6 35   -- -- 
Congenital cataract 11 29   1 6   6 3 
Coloboma 8 21   1 6   27 42 
Congenital glaucoma 0 0   0 0   1 0,5 
Nervous system           
Microcephaly 17 40   7 32   102 28 
Subtentorial neuronal heterotopia 13 35   0 0   -- -- 
Corpus callosum hypoplasia or agenesis 
without other cerebral anomalies 4 11   0 0   -- -- 

Neural tube defects 3 7   2 10   10 3 
Hydrocephalus 0 0   1 5   5 2 
Cerebellar hypoplasia 0 0   1 5   -- -- 
Thorax/abdomen/pelvis           
Congenital heart defects 29 76   18 82   225 62 
Urinary tract anomalies 27 71   20 95   37 15 
Anogenital anomalies 25 60   12 55   131 36 
Pancreatic dysplasia 16 42   12 55   -- -- 
Intestinal atresia /malrotation 13 34   4 18   -- -- 
Single umbilical artery 9 24   3 30   -- -- 
Thyroid lesions 8 21   -- --   -- -- 
Abdominal wall defects 7 17   4 18   70 18 
Abnormal nipples 3 7   0 0   0 0 
Diaphragmatic hernia/ 
undermuscularization 0 0   13 59   8 3 

Esophageal atresia 0 0   1 5   1 0,5 
Limb/skeletal anomalies            
Postaxial polydactyly 28 67   13 59   200 51 
Abnormal number of ossified ribs 25 60   -- --   -- -- 
Absence/hypoplasia of the nasal bone 16 39   -- --   -- -- 
Triplicated/duplicated distal phalanx of 
thumb/hallux 16 38   -- --   1 3 

Single transverse palmar crease 12 29   5 23   35 41 
Foot malposition 7 17   6 27   59 48 
Clino/camptodactyly 5 12   4 18   73 59 
Syndactyly 4 10   1 5   29 35 
Vertebral anomalies 3 7   -- --   -- -- 
Ectrodactyly 1 2   0 0   1 3 
Limb reduction 0 0   0 0   5 2 

Comparaison	
avec	la	littérature
• Sensiblement	identique
• Petit	excès	d’HPE/malfo
cœur	dans	notre	
cohorte

• 4	signes	majeurs:
– Malformation	
cardiaque

– Hypertrophie	rénale
– Anomalies	de	la	ligne	
médiane

– Polydactylie	post-axiale
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• Forme	(très)	légère	de	polydactylie	
pré-axiale?

• Quel(s)	gène(s)	du	chromosome	13	
serai(en)t	impliqué(s)	dans	l’atteinte	
des	pouces/hallux?
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Chromosome	13	et	anomalies	du	
rayon	pré-axial

• Déjà	décrit
• Plusieurs	régions	candidates	en	13q

Quelin et	al.	2014	invdupdel13q	(zone	dupliquée)

De	Pontual et	al.	2011:	patients	
avec	pouces	hypoplasiques	et	

délétion	MIR17HG	(Sd Feingold 2)	+	
modèle	murin

Hemmat et	al.	2014:	patients	
avec	duplication	MIR17HG	
sans	anomalie	pré-axiale
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Conclusion

• La	plus	grande	cohorte	fœtale	de	trisomie	13	
publiée

• Aspects	cliniques,	radiologiques	et	histologiques
• 1	signe	non	rare	mais	discret	décrit	chez	1	seul	
patient	jusqu’à	présent:	duplication	ou	
triplication de	la	phalange	distale	des	pouces	ou	
hallux	(38%	de	notre	cohorte)

• Mécanisme	physiopathologique	non	clairement	
défini
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