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L ' importance de la genetique humaine en medecine ' 

Prof. D. Klein 

Apres le discours d'introduction du Prof. Robert Montant, Doyen de la Faculte 
de Medecine, le Prof. Klein remercia les autorites et presenta ses hommages au 
Recteur, au College des Professeurs, en particulier a son maitre, le Prof. A. Fran-
ceschetti. II s'adressa ensuite aux etudiants et a l'auditoire en ces termes: 

Messieurs les Etudiants, 

Quelques-uns d'entre vous se demanderont peut-etre ou reside la necessite d'in-
troduire dans le programme clinique deja si charge une nouvelle specialite, la gene­
tique humaine, d'autant plus qu'elle a deja la reputation d'etre une science theorique 
pure et depourvue d'interet therapeutique. 

Laissez-moi vous dire que la genetique humaine n'est pas une specialite sui generis 
dans le meme sens que les autres branches de la medecine. En effet, dans la hierarchie 
des sciences medicales elle joue en quelque sorte « l'officier de liaison » degageant 
de chaque discipline les donnees hereditaires et rassemblant ces elements pour en 
faire une synthese. Le geneticien est done plutot un specialiste malgre lui puisqu'il 
doit former un tout homogene des resultats si vastes et si divers obtenus dans les divers 
domaines des sciences biologiques et medicales. Pascal, sans le savoir, a tres bien 
caracterise la situation du geneticien qui doit conserver une curiosite generale et 
tirer son materiel de toutes les sciences de la vie, lorsqu'il dit: « Puisqu'on ne peut 
etre universel en sachant tout ce qui peut se savoir sur tout, il faut savoir peu de 
tout. Car il est bien plus beau de savoir quelque chose de tout que de savoir tout 
d'une chose ».2 

Tot ou tard, dans votre pratique, il vous arrivera d'etre consulte au sujet d'un 
drame dans une famille: la naissance d'un enfant malforme. Que repondre aux 
parents desireux de connaitre la cause de l'anomalie qui frappe leur enfant et de 
savoir si cet accident se reproduira? que repondre a l'aveugle de naissance, qui sem-

1 Lecon inaugura le p rononcee a la Cl in ique ophta lmologique universi taire de Geneve , le 19 decembre 
1959, en presence du Conseiller d 'E ta t , chef d u D e p a r t e m e n t de l ' instruction pub l ique , du Rec t eu r de l 'uni-
versite, du Vicc-Recteur , des Doyens de la Facul te de Medec ine et des Sciences. 

2 Collection « La Pleiade », ed. Ga l l imard , 1954, p . 1098. 
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blable a 1'aveugle de Diderot vous dira: « Voyez-moi bien, je n'ai point d'yeux. 
Qu'avons-nous fait a Dieu, vous et moi, 1'un pour avoir cct organe, l'autre pour 
en etre prive »? A notre epoque de vulgarisation sous toutes ses formes, les families 
ne se contcntent plus d'oracles sybillins de la part du medecin, mais exigent de lui 
des precisions detaillees. II vous sera done utile de connaitre les bases generales de 
la genetique, que ce soit en pediatric, orthopedie, ophtalmologie, endocrinologie 
ou meme en medecine psycho-somatique. 

Mesdames et Messieurs, 

II y exactement ioo ans que parut l'ouvrage de Charles Darwin sur les « Origines 
des Especes » (1859) qui souleva un immense interet non seulement aupres des bio-
logistes, mais aussi aupres des philosophes et de la population en general. Darwin 
declarait: « Les lois de l'heredite pour la plupart sont encore inconnues. Personne 
ne sait pourquoi la meme particularite est parfois transmise et parfois pas, et pour-
quoi l'enfant ressemble parfois a son grand-pere, parfois a sa grand-mere ou meme 
a un a'ieul ». Or, a la meme epoque, un moine augustin du monastere de Brunn en 
Moravie, Johann Gregor Mendel (1822-1884), faisait des experiences de croisement 

156 

https://doi.org/10.1017/S1120962300018278 Published online by Cambridge University Press

https://doi.org/10.1017/S1120962300018278


Klein D.: L'importance de la genetique humaine en medecine 

de pctits pois dans le jardin de son couvent et obtenait des resultats qui repondaient 
exactemcnt aux questions posees par Darwin. 

Je ne voudrais pas entrer dans le detail des lois de l'hybridation etablies par 
Mendel. J'aimcrais sculement souligner que Mendel travaillait avec beaucoup d'ap-
plication et avec unc logiquc pour ainsi dire cartesienne. II fut le premier a avoir 
l'idec qu'il fallait aborder le probleme de l'heredite par le cas le plus simple, celui 
ou les deux parents ne differaient que par un seul caractere, puis en ne croisant que 
des plantes differant par deux caracteres a la fois et ainsi de suite. Mendel eut aussi 
le souci de determiner les proportions numeriques obtenues pour chaque type de 
croisement et fut done ainsi le fondateur de la statistique biometrique. 

Commc tous les grands hommes, Mendel eut ses precurseurs et ce n'est pas vou-
loir diminuer son merite que d'evoquer ici l'ceuvre d'un pharmacien genevois, Jean-
Antoine Colladon (1755-1830), un des fondateurs de la Societe de Physique et d'His-
toire naturelle de Geneve. Le savant avait croise des souris de race blanche avec 
des souris de race grise et avait su en tirer les conclusions quant a l'heredite de ces 
colorations. C'cst a la seance de la Societe de Physique du 18 juin 1822, a Geneve, 
qu'il fit sa communication memorable dont on trouve le resume suivant dans les 
archives dc cette societe: « Monsieur Colladon lit un memoire sur les souris blanches 
qu'il considerc comme une espece particuliere et sur lesquelles il a institue plusieurs 
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experiences; il fonde son opinion sur l'absence de metis lorsqu'on accouple des souris 
blanches avec des souris grises. Dans ce cas, les petits sont de l'une ou de l'autre cou-
leur. II insiste enfin sur la Constance de la couleur blanche de generation en gene­
ration, qu'il a eu 1'occasion d'observer depuis longtemps chez ses souris ». 

Colladon avait done deja remarque l'absence d'une couleur intermediaire a la 
suite du croisement de deux souris de couleur differente et constate une predomi­
nance nette d'une coloration sur l'autre. G'est grace a Jean Rostand que Colladon 
a ete tire de l'oubli et au Dr R. M. Tecoz de Lausanne ainsi qu'au Prof. G. de Morsier 
de Geneve que l'identite du pharmacien Colladon a pu etre eclaircie. Nous savons 
que Darwin n'ignorait pas les experiences d'hybridation de Colladon et, d'autre 
part, il n'est pas exclu, selon H. Griineberg, geneticien anglais, que Mendel ait ete 
influence, en entreprenant ses experiences sur les pois, par l'ouvragc de Darwin rap-
portant les resultats de Colladon. 

La plupart de ses concitoyens ignoraient ses croisements de souris, mais ils associaient 
le nom de Colladon a la celebre «eau cordiale», un elixir faiblement alcoolique. Ce 
distillat, prepare a base de plusieurs drogues par les Colladon, etait renomme pour son 
effet tonique bien au-dela des frontieres de la petite republique genevoise. Les Colladon 
en possedaient seuls le secret qu'ils se transmettaient de pere en fils. Leur « eau cordiale » 
figurait sur toutes les tables des cours imperiales et diplomatiques de I'Europe. Le 
Conseil d'Etat de Geneve en faisait cadeau a ses invites. Le dernier hote de marque qui 
beneficia de cette generosite fut Napoleon a son retour de Campo Formio. Depuis la 
disparition de I'officine des Colladon a la Grand' Rue en 1880, j'ignore quel vin tonique 
a choisi le Conseil d'Etat pour remplacer cette fameuse « eau cordiale » !3 

Comme vous le savez, les travaux de Mendel sont demeures inconnus jusqu'au 
debut de notre siecle, date a laquelle trois botanistes, Correns, de Vries et Tschermak, 
independamment les uns des autres, retrouverent les resultats de Mendel. G'est alors 
seulement que de nombreux chercheurs se lancerent dans ce nouveau champ d'etude 
et durent bientot constater, a leur surprise, que les lois de Mendel n'etaient pas seu­
lement valables pour les plantes, mais aussi pour le regne animal et pour l'homme. 

En 1902, Garrod reussit a demontrer la validite des lois de Mendel pour une affec­
tion recessive, l'alcaptonurie, et Farabee, en 1905, pour une affection dominante, la 
brachydactylie. Contrairement a la genetique experimentale, qui prit un essor bril-
lant aboutissant a la theorie chromosomique de Pheredite et a l'etablissement d'une 
carte chromosomique chez la drosophile, la genetique humaine se limita tout d'abord 
a preciser pour un grand nombre de maladies hereditaires les modes de transmission. 

Mais, peu a peu, la genetique humaine devait gagner de l'importance en reussis-
sant a conquerir de nouveaux domaines d'investigation et a developper des methodes 
appropriees pour resoudre ses problemes specifiques. 

Tout d'abord, la genetique humaine a mis sur pied l'etude des jumeaux, basee sur 
la methode de la ressemblance polysymptomatique, essentielle pour la discrimination 

3 F. DUCOMMUN: Pharmaciens d'autrefois. Notice publiee par la Societe genevoise de Pharmacie a 
1'occasion du 4eme centenaire de l'Universite de Geneve, 1959. 
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entre facteurs hereditaires et role du milieu ambiant. Mon cher collegue, le Prof. 
E. Guyenot, a deja souligne dans plusieurs travaux l'importance capitale de la science 
gemellaire, non seulement pour l'identification des traits morphologiques hereditaires, 
mais plus encore des traits psychologiques. Le Prof. L. Gedda, que je suis heureux de 
voir parmi nous, a reuni dans un livre quasi encyclopedique toutes nos connaissances 
actuelles dans ce domaine. 

Deja les maitres du siecle passe etaient impressionnes par la similitude entre 
jumeaux univitellins se retrouvant jusque dans les plus petits details. Ainsi, le celebre 
clinicien Trousseau, dans une lecon de 1873, relate l'observation suivante: «J ' a i 
donne mes soins a deux freres jumeaux, tout deux si extraordinairement ressemblants 
qu'il m'etait impossible de les reconnaitre, a moins de les voir l'un a cote de l'autre. 
Cette ressemblance physique s'etendait plus loin, ils avaient, passez-moi l'expression, 
une ressemblance pathologique plus remarquable encore. Ainsi, l'un d'eux, que je 
voyais aux Neothermes a Paris malade d'une ophtalmie rhumatismale, me disait: 
« En ce moment, mon frere doit avoir une ophtalmie comme la mienne », et comme 

je m'etais recrie, il me montrait quelques jours apres une lettre qu'il venait de rece-
voir de ce frere, alors a Vienne, et qui lui ecrivait: « J ' a i mon ophtalmie, tu dois 
avoir la tienne ». Et Trousseau continue: « Quelque singulier que ceci puisse paraitre, 
le fait n'en est pas moins exact; on ne me l'a pas raconte, je l'ai vu et j ' en ai vu d'au-
tres analogues dans ma pratique. Or, ces deux jumeaux etaient aussi tous deux asth-
matiques et asthmatiques a un effroyable degre ». 

Mais plus stupefiante que la similitude des traits du visage, des oreilles, des dents 
ou des empreintes digitales est la ressemblance psychologique chez des jumeaux uni­
vitellins: chez les deux les memes aptitudes, les memes dons ou les memes incapacites, 
les memes traits de caractere et de personnalite, souvent aussi la meme carriere. 

Gedda relate l'histoire de deux jumeaux ordonnes pretres le meme jour: predi-
cateurs de talent, ils se ressemblaient physiquement tellement ainsi que dans leur 
voix, leur fagon de parler, leur eloquence qu'ils pouvaient se remplacer l'un l'autre 
sans qu'on le rcmarquat. 

Avec les Prof. Franceschetti et Bamatter, nous avons eu nous-meme la chance d'etu-
dier les jumeaux de Fribourg dont l'un avait ete echange a la naissance avec un autre 
enfant. Apres 7 ans de separation, malgre une education fort differente, les jumeaux 
non seulement se ressemblaient dans tous les details somatiques, mais aussi dans 
leurs facultes intellectuelles, leur affectivite, leur vitesse de perception et leurs reac­
tions psycho-motrices. 

Le Prof, de Morsier a decrit deux jumelles univitellines dont l'une, a l'age de 51 
ans, et l'autre, une annee et demie plus tard, developpaient un delire hallucinatoire 
d'une fidelite pour ainsi dire photographique au point de vue des symptomes. 

En particulier a ete etudiee la biographie des jumeaux univitellins criminels. 
On voit alors que non seulement les deux subissent a peu pres les memes condamna-
tions, mais aussi que le type de crimes se revele analogue et que le rythme des actions 
delictueuses se deroule d'une maniere presque synchronisee. Ces faits nous oblige-
raient-ils a partager avec Lombroso la conception deterministe du criminel-ne? Nous 
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ne le croyons pas. Bien que nous constations que le role de Pheredite va plus loin 
que prevu de prime abord, elle n'est pas une fatalite. Comme le montrc le pourcentage 
de couples univitellins et neanmoins discordants au point dc vue de la psychopathic 
et de la criminalite, il faut egalement tenir compte du milieu ambiant dans lequel 
les deux jumeaux vivent et qui peut favoriser ou inhiber raccomplissemcnt du crime. 

Alors que l'importancc de la pathologie gemellaire est actuellement un peu remise 
a l'arriere-plan, la genetique des populations fait l'objet d'un nombre croissant de tra-
vaux. La genetique des populations est par definition « la science qui etudie la struc­
ture genetique des divers types de population et ses variations evcntuclles d'unc 
generation a l'autre » (L'Heritier).4 Elle examine done les consequences des lois de 
Mendel sur la frequence et la distribution des caractcres hereditaires (genotypes et 
phenotypes) aussi bien normaux que pathologiques dans la population et les facteurs 
capables de modifier la frequence et la transmission des genes. On conceit l'interet 
que represente pour la medecine, et specialement pour la medecine preventive, la 
genetique des populations, puisque son objet principal est la destincc des maladies 
hereditaires. Ainsi, les investigations de cette branchc de la biologic portent sur la 
frequence et la distribution geographique ou sociale des maladies hereditaires ct 
sur l'augmentation du degre de la consanguinite dans certaines regions, la oil des 
barrieres topographiques, religieuses ou historiques ont contribue a un certain iso-
lemcnt de la population. La genetique des populations calculc a l'aide de methodes 
biometriques appropriees le taux de mutation pour les differentes maladies heredi­
taires et analyse les repercussions de ces mutations continuellement rcnouvclees sur 
l'equilibre avec les mecanismes tendant a eliminer les genes nocifs par selection 
naturelle. 

En etudiant ces mecanismes d'equilibre on a eu la surprise de constatcr, surtout 
dans quelques hemoglobinopathies (comme l'anemie a cellules falciformcs qui se 
trouve surtout chez les noirs et probablement la maladie de Coolcy qui se rencontre 
dans le bassin mediterraneen) que les porteurs latents heterozygotcs de ces genes 
sont apparemment plus resistants a la malaria tropicalc. De ce fait, ccs porteurs 
latents beneficient d'un certain avantage par rapport aux individus genotypique-
ment normaux, ce qui maintient une frequence elevee de ces maladies, malgre la 
selection naturelle. On admet aujourd'hui que cet avantage des heterozygotcs par 
rapport aux homozygotes normaux exerce un role preponderant dans la survie d'au-
tres maladies hereditaires (fibrose du pancreas, hemophilic, oligophrenic phenyl-
pyruvique, etc.). 

La genetique humaine ne peut atteindre son but qui est de suivre la destinee 
des facteurs hereditaires au sein des populations qu'en enrcgistrant systematiquement 
dans un centre toutes les malades hereditaires d'un pays. Nous sommes heureux de 
constater que l'lnstitut de Genetique, realise a Geneve sur l'initiative du Prof. Fran-
ceschetti il y a douze ans, reunit une documentation deja considerable grace a l'etroite 
collaboration du corps medical de tout le pays. Bien que cet Institut n'ait pas encore 

4 Traite de Genetique. Presses universitaires de France, Paris, 1954. 
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atteint le degre de perfection de celui de Copenhague, il permet deja une vue d'en-
semblc sur la frequence et I'extension de la plupart des maladies hereditaires en 
Suisse, comme la retinite pigmentaire, la surdi-mutite, la maladie de Friedreich, 
l'hemophilic, la dystrophic myotonique, le retinoblastomc et tant d'autres. 

L'claboration de statistiques demographiques exactes sur les frequences des mala­
dies hereditaires dans les divers pays permettra d'etablir leur taux de mutation par 
gene et par generation et servira de base a une comparaison avec le taux de mutation 
dans les generations futures. Ainsi, on sera a meme de repondre, une fois, a la ques­
tion fatidique pour l'espece humaine, si la frequence des mutations restc constante 
pour les generations ou est en voie d'augmenter a la suite de l'application croissante 
de l'encrgie atomique en medecine, dans l'industric et la technique, ainsi que par 
l'accroissement du rayonnement ionisant ambiant. 

Nous avons deja mentionne Garrod, ce medecin anglais qui, en 1902, avait reconnu 
que l'alcaptonuric, un trouble metabolique congenital, se comportait comme un 
caracterc mcndclicn recessif. Or, Garrod peut aussi etre considere comme le fon-
dateur de la genetique biochimique. En effet, depuis ses travaux sur les erreurs heredi­
taires du metabolismc de 1902 et 1909 (« inborn errors of metabolism »), l'hypothese 
est generalement admisc que chaque reaction metabolique est controlee par un 
enzyme specifique. La formation de chacun de ces enzymes depend elle-memc de 
['intervention d'un gene specifique. Si, par defaut d'un gene, l'enzyme correspondant 
ne se forme pas, il en resulte un « blocage enzymatique » et l'organisme est incapable 
d'effectuer une reaction biochimique necessaire au metabolisme normal. 

Cette conception de Garrod, selon laquelle chaque gene est lie a une operation 
biochimique par l'intermediaire d'un enzyme, a exerce une influence considerable 
sur le developpement de la genetique biochimique et a encore ete tout recemment 
confirmee de facon decisive par les travaux de Beadle et Tatum, laureats du Prix 
Nobel de Medecine 1958. 

Rien n'illustre mieux l'essor extraordinaire qu'a pris la genetique biochimique 
que l'augmentation considerable des maladies dont on connait maintenant les etapes 
de determination enzymatique, chacune sous la dependance d'un gene specifique. 
En meme temps, les erreurs metaboliques congenitales ont servi a eclaircir le derou-
lement normal du processus physiologique. 

La biochimie genetique a recemment aussi etendu ses recherches au domaine de 
la sensibilite constitutionnelle a l'egard de certains medicaments et produits chimi-
ques ainsi qu'a l'egard de certains aliments, base de la nourriture journaliere dans 
certaincs regions. Ainsi, on a decouvert que la primaquine utilisee contre la malaria, 
les sulfamides, la phenylhydrazine, l'acetanilide et d'autres provoquent dans un 
pourcentagc de sujets une anemie hemolytique avec hemoglobinurie. On a pu mettre 
en evidence chez ces sujets une deficience enzymatique des erythrocytes, a savoir 
une absence de glucose-6-phosphate-dehydrogenase. II est interessant de constater 
que la meme anemie hemolytique, connue depuis longtemps sous le nom de favisme 
ou « anemie printanicre de Bagdad », est provoquee par I'ingestion de feves, surtout 
dans les pays mediterraneens. Or, il s'est revele que cette predisposition a l'intoxica-
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tion medicamenteuse ou favique se transmet selon le mode hereditaire lie au sexe 
et qu'elle est de type intermediaire, c'est-a-dire que le pere atteint transmet l'anomalie 
a toutes ses filles mais jamais a ses fils, alors que la mere conductrice la transmet a 
la moitie de ses fils et de ses filles. 

Cet exemple nous amene a un autre objectif majeur de la genetique actuelle: 
le depistage des porteurs latents de genes pathologiques. II est en effet tres important de pou-
voir detecter les conducteurs d'une tare hereditaire aussi bien pour mieux determiner 
le mode de transmission du gene que pour etablir avec plus de precision le pronostic 
genetique. La recherche systematique des microsymptomes dans toutes les maladies fa-
miliales a aussi enrichi nos connaissances sur les modalites de Taction primaire du gene. 

Parmi les nombreux exemples qu'on pourrait citer dans cet ordre d'idees, men-
tionnons seulement la decouverte de Pauling et coll., en 1949, grace a Pelectrophorese 
sur papier, d'une hemoglobine pathologique dans l'anemie a cellules falciformes. 
Gette hemoglobine varie quantitativement selon qu'il s'agit de la forme homozygote 
ou heterozygote. L'heterozygote, cependant, ne presente pas, comme on devrait 
s'y attendre, une quantite intermediaire d'hemoglobine, mais une association de 
deux hemoglobines differentes, Pune de structure normale et l'autre de structure 
pathologique. Depuis la decouverte retentissante de Pauling on a pu mettre en evi­
dence plusieurs autres formes d'hemoglobine anormale. Ingram, en outre, a montre 
que parmi les quelques 300 acides amines composant la partie proteique de la mole­
cule de 1'hemoglobine, un seul acide amine, 1'acide glutamique, est remplace par la 
valine dans l'anemie a cellules falciformes et par la lysine dans 1'hemoglobine C. 
La grave difference existant entre l'etat normal et l'etat d'un malade atteint d'une 
anemie a cellules falciformes — affection qui aboutit souvent a la mort a Page juve­
nile — se reduit done uniquement au point de vue moleculaire a la substitution d'un 
acide amine par un autre. 

Depuis 1950, la genetique peut aussi mettre a son actif des progres dans le domaine 
du linkage autosomique chez Phomme. Rappelons que le phenomene du linkage (locali­
sation de deux genes sur le meme chromosome) et le phenomene du crossing-over 
(echange de genes entre deux chromosomes d'une meme paire) ont permis a Morgan 
et a sa brillante equipe d'etablir, autour de 1920, la carte chromosomique chez la 
drosophile. L'etude du linkage autosomique chez Phomme, par contrc, n 'a pu avancer 
qu'avec une certaine lenteur, car les experiences chez la drosophile ne peuvent pas 
s'appliquer a l'echelle humaine. Ici, on doit plutot avoir recours a des methodes 
statistiques. Aujourd'hui, on connait chez Phomme au moins trois exemples surs 
de linkage, Pun concernant une association entre les groupes sanguins de Lewis et 
de Lutheran, Pun entre la dysplasie osseuse et ungueale et les groupes classiques 
ABO et le troisieme entre I'elliptocytose et le facteur Rhesus. Le jour ou chacune 
des 22 paires de chromosomes autosomiques aura ete « marquee » par un caractere 
hereditaire normal, il sera possible d'etablir une carte chromosomique chez Phomme 
et d'utiliser ces donnees pour un pronostic genetique. Un sujet, selon qu'il possede 
ou non un caractere hereditaire normal determine, aura beaucoup ou peu de chance 
d'etre en meme temps porteur d'un gene pathologique. 

162 

https://doi.org/10.1017/S1120962300018278 Published online by Cambridge University Press

https://doi.org/10.1017/S1120962300018278


Klein D.: L'importance de la genetique humaine en medecine 

De nouvelles perspectives se sont ouvertes a la genetique humaine depuis qu'il 
est devenu possible, grace a une technique originale, d'examiner directement les 
chromosomes en cultures de tissus. Cette methode avait deja permis a Tijo et Levan 
en 1956 de rectifier le nombre des chromosomes chez l'homme. Ceux-ci sont en rea-
lite au nombre de 46 et non de 48, comme on le pensait auparavant. 

Or, a la seance de l'Academie des Sciences de Paris du 16 mars 1959, Lejeune, 
Gautier et Turpin ont fait part de leur decouverte retentissante d'une anomalie chro-
mosomique dans une maladie bien connue de tous les medecins, a savoir le mongo-
lisme. Cette maladie etudiee depuis presque cent ans — sa premiere description par 
Langdon-Down date de 1866 — a toujours represente un probleme central de la 
recherche, puisqu'il s'agit d'une affection assez frequente (1 cas sur 700 naissances) 
qui se manifeste brusquement dans des families parfaitement normales. 

Ce fut done une communication du plus haut interet que celle faite par ces cher­
cheurs parisiens qui demontrerent que la maladie mongolienne resulte de la presence 
d'un chromosome autosomique surnumeraire (« trisomie »). 

Ce resultat montrant la presence de 47 chromosomes au lieu de 46 fut bientot 
confirme par des chercheurs anglais (Ford et coll., Jacobs et coll.) et suedois 
(Book). 

C'est done ce surdosage genique qui empeche le developpement normal des 
enfants mongoliens, epaissit leurs traits de visage, provoque cette dysplasie consti-
tutionnelle generalisee et freine surtout revolution harmomeuse de leur intelli­
gence. 

Ensuite d'autres chercheurs ont pu trouver des mutations chromosomiques com-
parables a celles signalees par l'equipe de Turpin, cette fois cependant localisees 
sur les chromosomes determinant le sexe. Ainsi, pour les syndromes de Klinefelter et de 
Turner, deux maladies endocriniennes bien definies avec des troubles du developpe­
ment sexuel, on a reussi a mettre en evidence une anomalie chromosomique caracte-
risee, dans lc premier cas, par un chromosome X supplementaire et, dans le deuxieme 
cas, par un chromosome X en moins (Ford et coll., 1959). Par une coincidence extra­
ordinaire on a meme depiste un individu age de 45 ans reunissant a la fois un mon-
golisme ct un syndrome de Klinefelter. Comme on devait s'y attendre, on a trouve 
chez lui deux chromosomes surnumeraires portant ainsi le total de ses chromo­
somes a 48, l'un responsable de son mongolisme et l'autre de ses troubles endo-
criniens. 

Si Ton voulait philosopher sur les phenomenes de la vie, quel meilleur point de 
depart que cette stupefiante harmonie entre la multitude des facteurs hereditaires 
qui, dans leur ensemble, assurent le developpement normal d'un individu? D'autre 
part, il suffit de la moindre modification apportee par un gene deficient ou par une 
anomalie chromosomique pour provoquer une dissonance desastreuse dans l'orches-
tration de la phenogenese. 
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Acta Geneticae Medicae et Gemellologiae 

Mesdames et Messieurs, 

J e vous remercie d'avoir bien voulu m'accompagner dans ce tour d'horizon de 
l'historique de la genetique humaine et de ses acquisitions les plus importantes. 
J'espere que cet expose vous aura fait saisir I'utilite que peut tirer la medecine de 
cette science aussi bien au point de vue elucidation etiologique que prophylaxie d'un 
nombre toujours croissant de maladies. Vous serez, je pense, davantage enclins a 
admettre le point de vue genetique dans vos problemes cliniques, malgre que cette 
discipline soit nee dans un jardin et non dans un pavilion d'hopital. 
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