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Introduction 

Objectifs 

Matériels et 
méthodes 

Cohorte 
Caennaise 

Cohorte 
PubMed 

• Résultats de CGH-array de 2008 à fin 2020 dans le service de génétique 

• Inclusion des patients avec un CNV en 1q21.1 

• 34 patients: 24 duplications / 8 délétions / 2 triplications 

• Recherche bibliographique avec mot clef « 1q21.1 » 

• 208 patients: 89 duplications / 114 délétions / 5 triplications 

Les réarrangements chromosomiques en 1q21.1 sont associés à un large spectre phénotypique allant d’un phénotype normal à une 
déficience intellectuelle légère à modérée avec anomalies congénitales variables et dysmorphie.  

Ils sont souvent hérités de parents sains et le conseil génétique est difficile. 
▻ CNV localisés dans la région proximale (BP2-BP3) ou distale (BP3-BP4). 

 Préciser le spectre phénotypique des CNV 1q21.1 
 Corrélation phénotype-génotype 

Résultats 

Conclusion 
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Front proéminent 
Lèvres fines 

Nez bulbeux + racine nez large 

100% des individus de notre cohorte et 59% des individus de la 
littérature présentent au moins un élément morphologique 

TSA, TDAH, troubles de 
l’humeur 

Hypoplasie vermienne, kystes, 
anomalies du corps calleux 

 ~45% de microcéphalie + petite taille pour les délétions et 
~40% de macrocéphalie pour les duplications et triplications 

 Anomalies cardiovasculaires: ~30% des délétions et ~50% des 
duplications et triplications 

 Anomalies ophtalmologiques: ~30% des délétions et 15 à 20% 
des duplications et triplications 

✓ CNV probablement pathogène avec pénétrance incomplète et 
expressivité variable - PIEV 

✓ Large spectre d’atteintes: retard de développement / retard des 
apprentissages, anomalies cardiaques, neurologiques, 

ophtalmologiques et dysmorphie ++ 
✓ Pas de corrélation franche phénotype-génotype 

× Limite: probable biais de sélection des individus en post natal 

✓ Suivi à long terme des patients: 
Bilan et évaluation des troubles neuropsychologiques + 
dépistage systématique des anomalies cardiovasculaires 
✓ Prise en charge précoce et adaptée des troubles 

✓ DPN difficile, IMG à discuter en présence de facteurs de 
sévérité ou de mauvais pronostic  

 (Re)classifier ces CNV 
 Aide au conseil génétique / diagnostic prénatal 

Hypertélorisme  
Oreilles basses 

Proximal Distal 


