
SCS 1 SCS 2 SCS 3 SCS 4 SCS 5 SCS 6 SCS 7 SCS 8 SCS 9 SCS 10 SCS 11

ARID1B ARID1A SMARCB1 SMARCA4 SMARCE1 ARID2 DPF2 SMARCC2 SOX11 SOX4 SMARCD1

84 12 12 8 7 15 10 15 14 4 5

Taille

Petite taille 

rapportée chez 

quelques patients

Petite taille 

rapportée chez 

quelques patients

Petite taille 

rapportée chez 

quelques patients

Petite taille Petite taille Petite taille Petite taille
Retard de 

croissance
Petite taille

Autre RCIU RCIU RCIU RCIU

Tête Microcéphalie Microcéphalie Microcéphalie Microcéphalie Microcéphalie

Oreilles Troubles auditifs
OMA récurrentes, 

troubles auditifs

Yeux

Trouble de la 

réfraction (myopie, 

hypermétropie, 

astigmatisme), 

strabisme

Trouble de la 

réfraction (myopie, 

hypermétropie, 

astigmatisme)

Trouble de la 

réfraction (myopie, 

hypermétropie, 

astigmatisme)

Strabisme, 

hypermétropie

Dents
Retard d'éruption 

dentaire

Retard d'éruption 

dentaire

Retard d'éruption 

dentaire

Retard d'éruption 

dentaire

Retard à l'éruption 

dentaire

Retard d'éruption 

dentaire, 

microdontie

Retard à la perte de 

la première dent 

(chez un patient)

Cardiovasculaire

Anomalies 

cardiaques 

congénitales

Anomalies 

cardiaques 

congénitales

Anomalies 

cardiaques
CAV

CIV, CAV, 

anomalies 

valvulaires, 

persistence du 

CIV (chez un 

patient)

Pulmonaire

Infections ORL et 

pulmonaires 

fréquentes

Laryngomalacie 

(chez un patient)

Abdomen Trouble alimentaire Trouble alimentaire Trouble alimentaire
Troubles 

alimentaires

Troubles 

alimentaires

Trouble alimentaire, 

constipation

Difficultés de 

succion, troubles 

alimentaires

Troubles 

alimentaires, RGO

Genital Cryptorchidie

Urinaire Anomalies rénales

Général Retard d'âge osseux Retard d'âge osseux Retard d'âge osseux

Crâne
Os Wormiens, 

plagiocéphalie

Craniosynostose 

sagittale, 

trigonocéphalie 

(rare)

Colonne 

vertébrale
Scoliose Scoliose Scoliose

Mains

Brachydactylie, 

brachymésophalangi

e du 5°

Brachydactylie

Peau
Plaques 

hyperkératosiques

Anomalies de la 

pigmentations, 

eczema

Ongles

Ongles 

hypoplasiques ou 

aplasique

Ongles 

hypoplasiques

Ongles 

hypoplasiques

Ongles 

hypoplasiques

Ongles 

hypoplasiques

Cheveux, poils

Cheveux 

clairsemés, 

hypertrichose

Cheveux 

clairsemés, 

hypertrichose

Cheveux 

clairsemés, 

hypertrichose

Cheveux 

clairsemés, 

hypertrichose

Cheveux clairsemés Cheveux clairsemés Hypertrichose Cheveux clairsemés

Muscles Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie Hypotonie

SNC

DI, retard de 

langage, épilepsie 

(rapportée chez 

quelques patients), 

anomalie du corps 

calleux

DI, retard de 

langage, épilepsie 

(rapportée chez 

quelques patients), 

anomalie du corps 

calleux

DI sévère, absence 

de langage, 

épilepsie, cervelet 

hypoplasique, 

anomalie du corps 

calleux

DI, absence de 

langage, anomalies 

du corps calleux

DI, épilepsie (rare), 

anomalies 

cérébelleuses, 

anomalie de Dandy 

Walker, anomalie du 

corps calleux

DI légère à 

modérée, retard de 

développement 

global

DI légère à 

modérée, retard de 

langage, marche 

autour de 2 ans

DI légère à sévère, 

absence de langage, 

épilepsie (rare)

Déficience 

intellectuelle légère

DI légère à sévère, 

paraparésie 

spastique (chez un 

patient)

DI sévère, pas 

d'acquisition du 

langage

Comportement

TOC, agressivité 

(rapportés chez 

quelques patients)

TDHD, anxiété, 

agréssivité, 

Stéréotypies, Tics, 

TOC

Hyperactivité, TOC, 

stéréotypie

Hyperactivité, 

agressivité, troubles 

du sommeil, TOC

Type

Gène

Nb de patients rapportés dans la 

littérature

Croissance

Tête et cou

Squelettique

Phanères

Neurologie


