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Figure 2: Patients historiques décrits par Kallmann, et al. (4 fréres et 2 neveux) qui associaient un hypogonadisme et
une anosmie avec d’autres traits, tels que la présence de syncinésies, de retard mental et de cécité aux couleurs (1).

tiques ont été menées du vivant du chan-
teur, pour déterminer la cause génétique
de son affection, nous l'ignorons. En effet,
le premier gene responsable du syndrome
de Kallmann a étre identifié par la straté-
gie de clonage positionnel est I'anosmine
(ANOS-1 ou KAL-1), en 1991. Depuis, les
avancées techniques ont permis de mul-
tiplier la découverte de nouveaux génes
candidats. Au Centre Hospitalier Univer-
sitaire de Liége, un panel de 16 génes
associés a I'hypogonadisme hypogona-
dotrope congénital, incluant le syndrome
de Kallmann, a été développé en routine

dés 2012. Lanalyse de ce panel se fait
par séquencage a haut débit (NGS) et la
confirmation des variants identifiés se fait
par séquengage Sanger. L'étude des trente
premiers patients a permis de vérifier que
la maladie n’est pas strictement monogé-
nique®. En effet, certains patients sont
porteurs de mutations génétiques dans
plus d'un géne (oligogénicité) pouvant
expliquer alors leur phénotype. En outre,
certains patients diagnostiqués avec un
syndrome de Kallmann développent au
cours de leur suivi une réversibilité du
phénotype d’hypogonadisme.

Figure 3: Jimmy Scott (la photographie est une courtoisie de John Abbot Photography)
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Une voix claire et
limpide

La tonalité de la
voix des hommes
adultes avec le
syndrome de Kall-
mann mais impu-
beres est caractéristi-
quement aigué ¥, En effet,

le timbre de la voix est constitué
des harmoniques produits par le larynx et
de la modification de ceux-ci par les cavités
de résonance. Si la fréquence fondamen-
tale de la voix est aigué, chaque harmo-
nique étant un multiple entier de celle-ci,
les harmoniques sont donc relativement es-
pacés les uns des autres. Cette disposition
espacée des harmoniques rend le timbre
de la voix clair et limpide, tout comme la
voix de «Little » Jimmy Scott. Le traitement
par androgénes restitue les caracteres
sexuels secondaires. Ce faisant, il modifie
I'appareil phonatoire de type enfantin, en
épaississant les cordes vocales, redonnant
un timbre masculin. Lors de la mue de la
Vvoix, la richesse harmonique augmente, ce
qui donne au timbre une caractéristique
plus sombre mais plus riche.

La testostérone a également des effets
cognitifs, modifiant les traits de carac-
tere et de la personnalité. Est-ce peut-
étre la raison pour laquelle Jimmy
Scott n'a jamais souhaité d’étre traité
pour son affection? Les amateurs de
musique ne lui en voudront pas... W
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