


Les Maladies Génétiques Liées à l’X 

« maladies génétiques liées au chromosome X » 

«  maladies génétiques liées au sexe » 
 

Le gène responsable est situé sur le chromosome X 

 

 

     46 chromosomes 

Femme   XX 

Homme   XY 



Les Maladies Génétiques Liées à l’X 

 Tous les hommes porteurs du gène muté sont atteints de la 
maladie 

 

 Un homme indemne ne présente pas de risque de 
transmettre la maladie, ni le gène muté, à sa descendance 

 

 Il n’y a jamais de transmission père-fils 

 

 

2 types de maladies génétiques liées à l’X : 

 

Maladies dominantes liées à l’X 

 

Maladies récessives liées à l’X 

 

 



Les Maladies Génétiques Liées à l’X 

Hérédité dominante liée à l’X 

 

• Les femmes porteuses du gène muté sont symptomatiques 

 = des hommes et des femmes sont atteints (dans la 
 même proportion) 

 

• Hérédité plutôt rare 
 

• Un certain nombre de maladies génétiques dominantes liées 
à l’X sont léthales chez le garçon 

  ex : incontinentia pigmenti 
 

Exemples de maladies dominantes liées à l’X : 

Rachitisme vitamino-résistant hypophosphatémique 

Dysplasie ectodermique anhydrotique 



La transmission dominante liée à l’X 

Une femme atteinte transmet la maladie à 50% de ses 

enfants, fille ou garçon 

mère 

atteinte 



La transmission dominante liée à l’X 

Un homme atteint transmet la maladie à toutes ses filles, 

tous ses garçons sont indemnes 

garçon 

sain 

fille 

atteinte 

garçon 

sain 

fille 

atteinte 

père 

atteint 
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La transmission dominante liée à l’X 



Les Maladies Génétiques Liées à l’X 

Hérédité récessive liée à l’X 
 

 Seuls les garçons et les hommes sont atteints 
 

 Il n’y a jamais de transmission père-fils 
 

 La maladie est transmise par les femmes « conductrices » 

« Porteuse » = « hétérozygote » = « conductrice » pour la maladie 

 

 Tous les hommes porteurs du gène muté sont malades 

= un homme indemne de la maladie ne transmet pas la mutation à sa descendance 

 

 Les femmes porteuses du gène muté ne sont pas malades 
 

 

Mode de transmission héréditaire fréquent 

 

2 cas de figure : 

 

   soit mère conductrice 

   soit père atteint 



La transmission récessive liée à l’X 

conductrice 

50% des garçons sont atteints    Toutes les filles sont indemnes 

50% des garçons sont indemnes    50% des filles sont conductrices  

       50% des filles sont non porteuses  

Mère conductrice 



La transmission récessive liée à l’X 

 

• Fille 

•  conductrice 

 

atteint Non porteuse 

Fille 

 conductrice 

Fille 

conductrice 

Tous les enfants d’un père atteint sont indemnes de la maladie 

Toutes les filles sont conductrices 

Père atteint 
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Y 
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La transmission récessive liée à l’X 

Exemples de maladies récessives liées à l’X : 

 

• Myopathie de Duchenne et de Becker 

• Hémophilies A et B 

• Daltonisme 

• Agammaglobulinémie 

• … 

 

• et de nombreux retards mentaux  

    syndromiques et non syndromiques 



Myopathie de Duchenne familiale 

La transmission récessive liée à l’X 
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La transmission récessive liée à l’X 



La transmission récessive liée à l’X 


