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ABSTRACT: 5q -syndrome is a unique paradigm of myelodysplastic syndrome (MDS) characterized by the correlation between 

cytology and cytogenetics and the low risk of clinical progression. 
It is a category apart in myelodysplastic syndromes (MDS) because of its hematological peculiarities, its 

pathophysiology which remains unknown, and the refractoriness of the anemia with which it is associated. It is a pathology 

that affects the female sex with predilection. 

The prognosis of the disease remains good and the risk of malignant transformation into acute leukemia does not exceed 15%. 

Through this work, we report a typical case of SMD with deletion of the long arm of chromosome 5 in order to describe the 

observation of this particular entity diagnosed in our formation, rare in our Moroccan context and we must know how to evoke 

before refractory anemia most often isolated. 
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RESUME: Le syndrome 5q - est un paradigme unique de syndrome myélodysplasique (SMD) caractérisé par la corrélation entre 

la cytologie et la cytogénétique et par le faible risque d’évolutivité clinique. 
Il s’agit d’une catégorie à part dans les syndromes myélodysplasiques (SMD) en raison de ses particularités hématologiques, 

de sa physiopathologie qui reste méconnue, et du caractère réfractaire de l’anémie à laquelle il est associé. C’est une 

pathologie qui touche avec prédilection le sexe féminin. 

Le pronostic de la maladie reste bon et le risque de transformation maligne en leucémie aigue ne dépasse pas les 15%. 

A travers ce travail, Nous rapportons un cas typique de SMD avec délétion du bras long du chromosome 5 dans le but de décrire 

l’observation de cette entité particulière diagnostiquée dans notre formation, rare dans notre contexte marocain et qu’il faut 

savoir évoquer devant une anémie réfractaire le plus souvent isolée. 

MOTS-CLEFS: SMD, 5q-, cytologie, cytogénétique, pronostic, LAM. 

1 INTRODUCTION 

Les syndromes myélodysplasiques (SMD) sont des troubles acquis de la moelle osseuse caractérisés par une pancytopénie, 

des anomalies morphologiques et fonctionnelles de l'hématopoïèse et un risque de transformation en leucémie aiguë myéloïde 

(LAM). L’anomalie du caryotype identifiée jusqu’à présent au sein de ce groupe de maladies est une délétion du bras long du 

chromosome 5 (del (5q)) survenant chez 10 à 15% des patients. Cette anomalie chromosomique avec une anémie macrocytaire 
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réfractaire, normal à élevé numération plaquettaire, numération leucocytaire normale à modérément réduite, et un nombre 

important de mégacaryocytes hypolobulés dans la moelle osseuse est très prédictive du syndrome 5q-. 

2 OBSERVATION 

Notre patiente est une femme âgée de 67 ans qui a été hospitalisée pour un bilan d’épisodes récurrents d’épistaxis évoluant 

sur une année sans autres signes hémorragiques, associés à une asthénie dans un contexte de conservation de l’état général. 

La patiente était diabétique sous anti-diabétiques oraux et son examen clinique était sans particularité. 

L’hémogramme indiquait une hémoglobine à 9,7 g/dl, un VGM à 98,1 fl, un TCMH à 30,9 pg des leucocytes à 11 G/L, des 

plaquettes à 673 G/L. le Frotti sanguin a montré de nombreux agrégats plaquettaires. 

Le myélogramme a montré une moelle très riche avec de nombreux mégacaryocytes tous dystrophiques à noyaux mono 

lobés ronds excentrés avec parfois des micro-mégacaryocytes et de nombreux agrégats plaquettaires. Le reste des lignées ne 

présentaient pas d’anomalies cytologiques notables à part quelques signes de dysgranulopoièse (Figure1). 

L’étude cytogénétique réalisée sur le sang médullaiure a montré une anomalie clonale de structure à savoir 5 des 11 mitoses 

classées présentait une del(5)(q13q33). 

Le diagnostic du syndrome 5q- a été retenu devant la clinique (anémie réfractaire), les anomalies cytologiques, 

cytogénétiques et la patiente a été mise sous érythropoïétine recombinante (Epoetine béta 30000 UI/ semaine) avec une 

bonne évolution sur le plan clinique et cytologique. 

  

Fig. 1. Frottis médullaire (objectif 100) : Mégacaryocyte mono lobé à noyau excentré 

3 DISCUSSION 

Le syndrome 5q - a été décrit pour la première fois par Van den Berghe en 1974 chez trois patients atteints d’anémie 

réfractaire et délétion interstitielle du bras long du chromosome 5 [2]. 

Il existe un intérêt particulier pour le syndrome 5q- en raison du grand nombre de gènes codant pour les facteurs de 

croissance hémopoïétiques ou leurs récepteurs localisés sur le bras long du chromosome 5. 

Une description détaillée des caractéristiques cliniques et hématologiques des patients atteints d'anémie réfractaire (PR) 

et d’une délétion du chromosome 5q a été faite par Sokal et al. [3]. Les patients étaient à majorité de sexe féminin et avaient 

tous une anémie macrocytaire réfractaire, une leucopénie modérée, une numération plaquettaire normale ou élevée, une 

moelle osseuse hypoplasique érythroïde avec des mégacaryocytes hypolobulés. La constellation des caractéristiques décrites 

par ces enquêteurs a été appelé le syndrome 5q-, qui est maintenant reconnu comme une entité clinique distincte des SMD 

avec un pronostic favorable et un faible risque de transformation en leucémie aiguë. 
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L'âge moyen des patients au moment de la présentation est de 66 ans. Les patients de moins de 50 ans ne représentent 

que 15% des cas [1, 2, 3]. 

L’un des aspects les plus frappants du syndrome 5q est la prépondérance féminine, ce qui est inhabituel, non seulement 

pour les SMD et la leucémie, mais pour les tumeurs malignes en général. La prépondérance des femmes âgées a conduit Van 

den Berghe et al. à suggérer la possibilité d'un agent toxique dans l'environnement domestique [2]. 

Le chiffre de plaquettes dans le syndrome 5q- est généralement normal ou augmenté et une leucopénie modérée est 

souvent associée. 

Les mégacaryocytes monolobulaires sont une conclusion cohérente dans tous les rapports du syndrome de 5q, Ils ne sont 

pas spécifiques de ce syndrome et ont été rapportés chez des patients atteints de SMD avec caryotypes normaux ou anormaux 

[4, 5, 6]. 

Le 5q- est l'une des anomalies caryotypiques les plus fréquentes observés dans les SMD. Cependant, la plupart des examens 

ont conclu que le 5q- est interstitiel; les points d'arrêt les plus fréquemment cités sont 5q12-14 (point de rupture proximal) et 

5q31-33 (rupture distale). Une partie de la variabilité des points d'arrêt de délétion peut résulter des difficultés d'interprétation 

de certaines préparations chromosomiques leucémiques. Mitelman et al ont signalé des points d'arrêt identiques del(5)(q13.3; 

q33.1) chez 15 patients atteints de SMD utilisant des techniques à résolution élevée, soulevant la possibilité que cette délétion 

particulière était commune à tous les cas de syndrome 5q [10, 11, 13]. 

Chez la majorité des patients atteints du syndrome myélodysplasique (SMD), la délétion 5q constituait l'unique anomalie 

au moment du diagnostic. Il reste à montrer si le point de rupture proximal sur le chromosome 5q a un impact pronostique. 

Pour ce qui est de ce dernier, Toutes les études ont confirmé le pronostic favorable des SMD avec délétion 5q et sans excès 

de blastes, c’est-à-dire du syndrome 5q- selon la classification OMS. Giagounidis a trouvé, et à travers une étude qui a inclus 

76 patients, que la durée de survie médiane des patients est de 145 mois pour une période médiane de suivi de 67 mois. Les 

patients présentant une anomalie chromosomique supplémentaire ont une durée médiane de survie de 45 mois. Fait 

intéressant, parmi les patients avec une anomalie chromosomique supplémentaire (14 patients), un seul patient était atteint 

de SMD avancé (RAEB). Les 13 patients restants présentaient une augmentation du nombre de blastes médullaires. Les patients 

avec une blastose médullaire supérieure à 5% ont une survie globale significativement plus courte (24 mois) par rapport à ceux 

ayant une blastose de moins de 5%. Le Développement cumulatif de LAM chez les patients avec moins de 5% de blastes dans 

la moelle osseuse et avec une délétion isolée (5q) ne dépassait pas les 9% [15]. Cette probabilité atteint 80% chez les patients 

présentant plus de 5% de blastes dans la moelle osseuse. Il n'y a pas de différence significative dans la survie globale entre 

hommes et femmes (P0.09). Le groupe de Düsseldorf a toutefois montré que la survie médiane des patients atteints du 

syndrome 5q- était significativement inférieure à celle d’une population de même âge et de même sexe, tant chez les femmes 

que chez les hommes [8, 9]. 

Bien que les anomalies morphologiques de base aient été fournies et que la maladie a été reconnue comme une entité 

distincte par le comité de classification des maladies néoplasiques de l’OMS, il manque, à ce jour, une description détaillée de 

ce sous-groupe de patients. 

Une question complexe est la relation entre le syndrome 5q- et les autres troubles myéloïdes associés, en particulier les 

leucémies secondaires. L'association fréquente d'anomalies du chromosome avec ces tumeurs malignes a été signalée pour la 

première fois par Rowley [13]. La proportion globale des patients atteints de SMD 5q- et leucémie secondaire n'est pas plus 

grande que la proportion de patients atteints de SMD 5q- et leucémie primaire. De plus, le syndrome 5q- dans les leucémies 

secondaires survient généralement dans le cadre d'un caryotype complexe, par exemple, seulement 2 sur 300 cas de 4 grandes 

séries se sont avérés avoir la del 5q- comme seule anomalie [1, 12, 14]. 

Le traitement du syndrome 5q- était largement dominé par les transfusions érythrocytaires avant l’avènement du 

lénalidomide, les autres modalités thérapeutiques étant rarement applicables ou d’efficacité limitée. L’allogreffe de cellules 

souches peut être proposée chez les patients relativement jeunes ayant un donneur HLA identique, ne répondant pas aux 

autres traitements, ou à haut risque d’évolution hématologique [9,10]. 

4 CONCLUSION 

On connait peu de choses sur la relation entre le 5q- syndrome et les autres sous-types de SMD. L’histoire de ces troubles 

est très différente, suggérant la présence de différentes anomalies sous-jacentes. Fait important, le bon pronostic du syndrome 

5q- et sa transformation rare en leucémie contraste avec le mauvais pronostic et l’évolution cliniquement agressive des autres 

SMD. 
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