
test clinique
les réponses

une anomalie chromosomique
reflétée par le pelage

Ce chat mâle qui révèle
une particularité génétique
souffre-t-il d’une affection particulière ?

● Ce chat pourrait être atteint par un syn-
drome de Klinefelter, qui correspond à la
présence d'un ou de plusieurs chromoso-
mes X surnuméraires chez un individu XY.
La formule chromosomique des chats
atteints est (39, XXY) ou (38+n, nXY).

● Décrite dans la plupart des espèces animales,
cette anomalie est très répandue dans l'espèce
humaine : avec une prévalence de 0,1 à 0,2 p.
cent, c'est l'anomalie des chromosomes
sexuels la plus fréquente chez l'homme [4, 8]. 
● Chez le chien et le chat, c'est l'anomalie
des chromosomes sexuels la plus rapportée
[5]. L'affection est suspectée lors d’une infer-
tilité associée à un volume testiculaire réduit. 
● Une situation où deux chromosomes X sont
présents avec un chromosome Y apparaît aussi
lors de chimérisme XX/XY ou XY/XY [2, 6].
● Par ailleurs, une inversion sexuelle est pos-
sible : chez les animaux atteints par un syn-
drome “de réversion du sexe”, le sexe
“gonadique” n'est pas concordant avec le
sexe “chromosomique“ car des gènes pro-
moteurs de la différenciation en mâle sont
présents sur les autosomes de la femelle XX
atteinte. L'individu, génotypiquement femel-
le (XX), montre en général un phénotype
femelle plus ou moins prononcé, mais peut
aussi exprimer un phénotype mâle. Cette
anomalie rare est décrite chez le chien, le
porc, le bouc, le cheval et l'homme, mais elle
n'a jamais été publiée chez le chat [5].
➜ Dans ce cas, il aurait donc été intéressant
de réaliser un caryotype pour déterminer
laquelle des anomalies étaient en cause.
Cependant, en dehors de leur impact sur la
fertilité, elles n'ont pas de conséquences sur
la santé de l'animal, et le diagnostic précis
n'influe pas sur un éventuel traitement.

Était-il indispensable 
de castrer cet animal ?
● Dans le syndrome de Klinefelter, la présen-
ce d'un appareil génital mâle complet et l'ab-
sence d'organes sexuels femelles s'explique
par la présence d'un chromosome Y ; celui-ci
engendre la différenciation des gonades
embryonnaires en testicules capables de
sécréter de la testostérone et de l'AMH (anti-
Müllerian Hormone). En revanche, la présen-
ce simultanée de deux chromosomes X inhi-
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be la spermatogénèse, ce qui provoque un
hypogonadisme et une infertilité. Une altéra-
tion fonctionnelle de l'hypothalamus ou de
l'hypophyse est également suspectée [8]. 
● Dans une étude menée sur 25 chats mâles
tricolores ou de couleur dite “écaille de tor-
tue”, deux tiers des chats possédent deux
chromosomes X, sous différentes combinai-
sons : XXY seul, ou des mosaïques ou des chi-
mères XX/XXY ou XY/XXY (cf. Définitions).
Tous sont stériles sauf un chat avec une confor-
mation chromosomique de type XX/XXY. 
Les autres chats sont des chimères ou des
mosaïques XX/XY, plus ou moins fertiles, ou
XY/XY, normalement fertiles [2, 5]. 
Il est difficile d'estimer le degré de mosaïcis-
me ou de chimérisme d'un individu.
➜ Aussi, si la requête du propriétaire est le
contrôle de la reproduction et des compor-
tements associés à la sécrétion de testosté-
rone, il semble plus prudent de castrer les
chats mâles tricolores ou de la couleur dite
“écaille de tortue”. ❒
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Définitions

❚ Chimère : organisme 
avec deux populations cellulaires
de formules chromosomiques
(caryotypes) distinctes issues
de deux zygotes différents. 

❚ Mosaïque : organisme 
avec au moins deux populations
cellulaires de formules 
chromosomiques (caryotypes)
distinctes issues
d'un seul zygote.

❚ Le syndrome de Klinefelter
correspond à la présence
d'un ou de plusieurs
chromosomes X surnuméraires
chez un individu XY.
La formule chromosomique
des chats atteints est (39, XXY)
ou (38+n, nXY).

● Chez le chat, la couleur rousse est codée par le
locus O (orange), la couleur noire par le locus B
(black). L'expression de l’allèle noir de B est inhi-
bée par l'allèle O, l'allèle dominant du locus O,
et est permise par l'allèle o, récessif.
● Les chats porteurs des deux allèles du locus O
(chats Oo) ont donc une robe qui exprime à la
fois les couleurs noire et rousse. Ces animaux
sont dits “écaille de tortue” [7]. Lorsque des pla-
ges blanches s'ajoutent à la robe “écaille de tor-
tue”, celle-ci est dite tricolore.
Comme le locus O est porté par le chromosome
X, seuls les animaux porteurs d'au moins deux
chromosomes X peuvent présenter cette robe,
ceci concerne surtout les femelles. 
En outre, la couleur exprimée dans une cellule
donnée dépend de la région du chromosome X
qui s'y exprime, certaines régions sont en effet
réprimées (chez les femelles des mammifères,
un seul chromosome X sur les deux est actif). 
● La répartition des couleurs noire et rousse
sur le pelage du chat offre donc un exemple vi-
suellement très parlant du phénomène d'inac-
tivation du chromosome X. Certaines cellules
expriment l’allèle noir (celles qui expriment la ré-
gion du chromosome X portant l’allèle orange
o), alors que d’autres cellules n’expriment que
l’allèle orange (celles qui expriment la région du
chromosome X portant l’allèle orange O), don-
nant ainsi cette robe “écaille de tortue”. 

Encadré - Connaître
le support génétique

de la couleur dite “écaille de tortue”
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