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Objectif L’espérance de vie des patients atteints du syndrome de
Klinefelter est en moyenne diminuée de 2,1 ans par rapport aux
sujets 46,XY eux-mêmes vivant moins longtemps que les sujets
46,XX. L’objectif était de tester l’hypothèse du rôle du chromosome
Y dans la longévité par son action sur l’expression des gènes.
Matériel et méthodes Dix neuf patients répartis en 4 groupes
selon le nombre de gonosomes X et Y : 2 XYY, 5 XXY, 6 XY et
6 XX. Analyse en whole RNAseq par NGS (Illumina technologies)
suivi d’une analyse d’expression différentielle des gènes (AED-G)
(package DESeq2 du logiciel R).
Résultats L’AED-G a montré la formation de clusters de patients
en fonction de leur caryotype avec un impact plus important de
l’ajout d’un chromosome Y que celui d’un chromosome X (XXY vs
XX : 0,23 % de gènes différentiellement exprimés, XYY vs XY : 0,30 %,
XXY vs XY : 0,05 %). En moyenne, deux tiers des gènes différentiel-
lement exprimés étaient surexprimés. Cet impact du chromosome
Y se retrouvait à la fois pour les gènes gonosomiques et autoso-
miques. Parmi les gènes surexprimés, une analyse d’ontologie a
montré un enrichissement pour ceux impliqués dans le processus
de sénescence, plus particulièrement pour le caryotype XYY.
Discussion Ces résultats préliminaires montrent que le chromo-
some Y tend à induire une surexpression de gènes impliqués dans
le processus de sénescence pouvant être mis en lien avec les patho-
logies cancéreuses et le vieillissement tissulaire en faveur d’un effet
potentiellement délétère du chromosome Y sur la longévité.

� Résumés présentés lors du 36e congrès de la Société française d’Endocrinologie
SFE Marseille 2020.
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