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PREFACE

Une personne porteuse de trisomie 21 ne saurait étre considérée comme une personne
malade. Elle est malade lorsqu’elle a la grippe, si elle développe une hypothyroidie, une
intolérance au gluten, une leucémie ou une démence d’Alzheimer.

Néanmoins, la trisomie 2| entraine un déséquilibre de Forganisme qui va le rendre plus
sensible a certaines affections, et inversement moins sensible a d’autres.

Les maladies, les complications que peuvent développer les personnes porteuses de
trisomie 21 ne sont pas spécifiques a la trisomie 2 1. Toutefois, comme pour chacun
d’entre nous, le diagnostic précoce favorisera le traitement.

Cest pourquoi nous rééditons ce livret sur le suivi médical.

Son contenu se fonde sur I'état actuel des connaissances, et puisque celles-ci ne sont pas
exhaustives et achevées, ce n’est pas un outil définitif. Nous avons fait quelques modifi-
cations et ajouté des compléments par rapport a la premiére édition. Nous espérons qu'il
y en aura encore dans la version qui suivra. Ce sera le témoignage d’'un progrés de nos
connaissances.

En effet, de nombreux points restent a préciser, G mieux cerner, et des stratégies d
évaluer. La récente labellisation du Service de Génétique du CHU de Saint-Etienne, au
sein du Centre de référence maladies rares sur les anomalies du développement embry-
onnaires et syndromes malformatifs de IInter-région Centre-Est (Rhone-Alpes-Auvergne),
est un apport important.

Cette labellisation officielle est un encouragement pour continuer notre travail et ainsi
apporter notre part a 'avancée des connaissances dans 'accompagnement des person-
nes porteuses de trisomie 21, poursuivant ainsi 'eeuvre de ceux qui nous ont précédés,
a la fois dans le service de Génétique de Saint-Etienne et a Trisomie 21 France, au sein
d’un partenariat réunissant personnes trisomiques, parents et professionnels médicaux,
paramédicaux, éducateurs et rééducateurs.

Pour terminer, nous souhaitons remercier vivement le Dr Annie NIVELON qui avait amené
sa grande expérience du suivi médical des personnes porteuses de trisomie 21 d la
premiére version et le Dr Bénédicte de FREMINVILLE qui, aprés avoir co-rédigé I'édition
initiale, est lauteur de son actualisation.

Dr Renaud TOURAINE

Chef du Service de Génétique CHU de Saint-Etienne
Vice-président de Trisomie 2| France

Président du Conseil Scientifique

Régine CLEMENT

Présidente Trisomie 2| France

Mot d’introduction a la préface livret | :

Nous avons souhaité reproduire dans cette édition revue, le texte de la préface rédigé en 2002
par le Président Jacques Marion et le Président du Conseil Scientifique Benoit Lauras.

Leur collaboration amicale d la téte de notre fédération a été frutueuse pour les personnes
concérnées par la trisomie 21. Lédition du livret de suivi médical en est un des témoignages.
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PREFACE

Certains points de la prise en charge des enfants et adultes porteurs de trisomie 2| méritent
une attention particuliére. Dans ce but, les Docteurs Annie Nivelon et Bénédicte de Fréminville
proposent a leurs collégues un outil commode permettant un suivi précis aux différentes étapes
de Iévolution.

Ce carnet de suivi chronologique devrait se révéler particuliérement utile sur le plan individuel,
mais aussi sur le plan collectif en permettant le recueil systématique d’informations, recueil qui,
dans l'avenir, devrait permettre de mieux comprendre et prendre en charge certains points spé-
cifiques.

Rédigé par des médecins ayant une grand expérience du suivi clinique des personnes porteuses
de trisomie 21, ce carnet devrait s’avérer une aide précieuse pour les parents et les médecins
chargés du suivi ; il est un témoignage de l'action concréte poursuivie depuis 25 ans par le mou-
vement des GEIST 21 et de leur Fédération FAIT 21.

Pr Benoit LAURAS,
Président du Conseil Scientifique de FAIT 21

Jacques MARION,
Président de FAIT 21
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SUIVI MEDICAL DE LA PERSONNE PORTEUSE
de TRISOMIE 21

COMMENTAIRES THEMATIQUES

L’annonce du handicap

Le premier acte thérapeutique et d'accompagnement est I'annonce de la trisomie 2| aux deux
parents a la fois et au bébé. Il est indispensable d'attendre le résultat du caryotype avant de
faire une annonce slre. Linformation sur la trisomie doit étre exacte et les paroles prononcées
devront permettre plus tard aux parents et a I'entourage de reconstruire peu a peu un
projet de vie pour ce bébé, tout en ne niant pas le handicap. Il est impossible de prédire les
golits, les compétences et les difficultés qu'aura cet enfant, tout comme il est impossible de
le faire pour tout autre enfant a la naissance. Il existe autant de différences de développement
entre deux personnes porteuses de trisomie 21 qu'entre deux personnes “ordinaires”.

L'annonce doit étre faite par un généticien ou un pédiatre expérimenté, disponible, avec des
connaissances a jour. Tout le personnel de la maternité doit étre formé a I'accompagnement
de ces nouveaux parents. (circulaire n°2002/239, du 18 avril 2002 relative a 'accompa-
gnement des parents et a l'accueil de I'enfant lors de 'annonce pré et postnatale d'une
maladie ou d'une malformation).

II'est important que les parents quittent la maternité avec des documents reprenant ce qui
a été dit, ainsi que des numéros de téléphone leur permettant, une fois chez eux, de contacter
une structure d'accueil pour nouveaux parents d'enfant(s) trisomique(s) ou des associations,
des professionnels ou encore d'autres parents.

Une rencontre peut étre proposée aux fréres, sceurs et grands-parents pour parler des
particularités de ce nouveau membre de la famille, donner des explications et répondre aux
questions qu'ils ou elles se posent.

Génétique

La consuttation avec le généticien permet d'expliquer le mécanisme a l'origine du chromosome 21
supplémentaire et son caractere accidentel dans 97% des cas (www.trisomie2 | -france.org).
Dans les 3% de cas ou la trisomie 2| est due a la transmission, sous une forme déséquilibrée,
d'un remaniement équilibré présent chez I'un des parents, I'établissement des caryotypes
parentaux mettra en évidence le type de remaniement chromosomique en cause permet-
tant I'évaluation du risque pour les autres grossesses et le conseil génétique. Toutefois, méme
si 'origine est accidentelle, il existe un faible risque de récurrence lors d'une autre grossesse
pour les couples qui ont déja eu un enfant trisomique 21. Ce risque justifie dans ce cas aussi
la proposition d'un diagnostic prénatal par amniocentése lors d'une prochaine grossesse.
Cette consultation permet de rappeler que tous les chromosomes de cet enfant sont
hérités, comme pour tout enfant, de son pére et de sa mere.

Accompagnement

Un accompagnement précoce est proposé des les premiers mois (entre 3 et 6 mois)
pour permettre de soutenir le développement du schéma neuromoteur, de la motricité fine
et globale, de la communication et du langage, du schéma corporel et de la perception de
I'environnement. Il respectera le rythme de I'enfant et conservera toujours un aspect ludique.
Il convient également d'accompagner la famille et I'entourage pour faciliter la rencontre avec
cet enfant et une meilleure observation et adaptation a ses besoins permettant la construc-
tion optimale de sa personnalité.

Les acteurs de cette prise en charge précoce de I'enfant et de la famille sont, avec le médecin
et le psychologue, les psychomotriciens, kinésithérapeutes et orthophonistes exercant au
sein d'une équipe pluridisciplinaire tel qu'un SESSAD (Service d'Education et de Soins a
Domicile) ou un CAMSP (Centre d'Action Médico Sociale Précoce) ou exercant en libéral.
Il est intéressant dans ce cas que le pédiatre de I'enfant par exemple joue le role de coor-
donateur et provoque des réunions de synthese autour du suivi.

Toutes les pratiques de massage, de positionnement favorisant le suivi du regard et de jeux
qui sollicitent la coordination neuro-motrice sont bonnes pour le bébé porteur de trisomie 21.
On poursuivra cet accompagnement pendant ’enfance et I'adolescence et méme
a I’age adulte. Il est en effet important de continuer a favoriser les acquisitions, toujours
possibles aprés 20 ans, et d'entretenir les acquis. La kinésithérapie est souvent interrompue
trop t6t alors qu'un important travail est nécessaire dans la durée sur la tonification,
I'quilibre, la statique, la proprioception, le mouvement.
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La sphére bucco-faciale doit également faire I'objet d'un soutien au développement
(orthophonistes et kinésithérapeutes). L'hypotonie qui touche les muscles oro-faciaux peut
rendre lallaitement difficile et, plus tard, des refus de certains aliments peuvent apparaftre.
L'allaitement maternel est conseillé comme pour tout autre enfant et particuliérement ici,
étant donné son effet positif sur la tonification bucco-faciale et sur la protection anti-infec-
tieuse. I faut parfois tirer son lait tant que I'enfant n'est pas assez tonique. Chez le bébé, la
succion du pouce ou d'une tétine peut étre encouragée. De méme, les jeux et les postures
qui favorisent la coordination main-bouche sont trés favorables au cours des deux premiéres
années. Plus tard la prise en charge autour de la sphéere oro-faciale se fera en pluridisciplinarité
avec les dentistes et orthodontistes.

L’accompagnement psychologique est également important. Il concerne la famille qui
doit arriver a se réorganiser et a continuer d'évoluer avec ce membre particulier: Il concerne
la personne elle-méme, qui peut avoir besoin d'accompagnements spécifiques individuels ou
collectifs pour se construire harmonieusement en tant que “personne” ou franchir certaines
étapes de la vie (adolescence, événements familiaux...).

Lenfant, 'adolescent, I'adulte porteur de trisomie 2| doit &tre constructeur et acteur de son
projet de vie, projet qui est au centre de la nouvelle loi sur le handicap. La base de la
construction de ce projet de vie est un partenariat entre la personne, les parents et les
professionnels pour permettre I'émergence des compétences de la personne et la meilleure
insertion possible, tout en tenant compte de la culture et du projet familial. Un accompa-
gnement a l'autodétermination est intéressant a mettre en place a la période de I'adoles-
cence pour travailler sur ce qu'est le handicap, sur la connaissance de soi (difficultés, limites,
compétences), les objectifs, la confiance en soi, la possibilité de faire des expériences, de
prendre des risques, de vivre des échecs, de s'auto-évaluer; de se fixer des buts a atteindre,
d'anticiper les résultats, de se motiver, toutes démarches nécessaires a I'autodétermination et
qui permettront la transition vers le monde adulte.

Sensibilité a la douleur

Les personnes trisomiques 2| ont un seuil a la sensibilité douloureuse qui est apparemment
plus élevé que chez les personnes “ordinaires”. Dans certains cas, elles ne déclarent pas la
douleur, ou bien elles la déclarent avec retard ou pour des douleurs d'intensité plus forte que
pour les personnes “ordinaires” ; dans d'autres cas, elles ne précisent pas si et ou elles ont
mal. C'est une fausse insensibilité qui reflete davantage des difficultés d'expression de la
douleur qu'une baisse de la sensibilité ou de la conduction nerveuse. Ce phénomeéne est
majoré par I'hypotonie faciale qui peut masquer les expressions et les mimiques. Or celles-
ci participent beaucoup a la communication. Les difficultés de langage et de parole peuvent
diminuer encore I'expression dans tous les domaines.

Cette particularité est importante a connaftre et il faut en tenir compte dans la prise en charge
des problémes médicaux, dentaires et chirurgicaux. Ainsi une sédation ou une anesthésie
doivent étre prévues pour tous les actes ou elles sont requises chez les personnes “ordinaires’.
Les modifications de caractere, I'apparition de troubles du comportement, une régression,
des blocages, une tristesse, un syndrome dépressif peuvent étre des modes d'expression d'un
mal-étre en lien avec une pathologie, une douleur ou méme une difficulté affective ou sociale.
Devant ces situations, pour mieux identifier la cause réelle et débuter un éventuel traitement,
I'examen clinique et des examens complémentaires (biologiques notamment) systématiques,
a la recherche des pathologies les plus fréquentes notamment, sont recommandés.

Le coeur

I existe une cardiopathie congénitale chez 40 a 50% des enfants trisomiques 21 a la
naissance, avec une grande fréquence du canal atrioventriculaire (CAV). La symptomatologie
(souffle cardiaque) n'est pas toujours présente a l'auscultation. Une évaluation systématique
par un cardiopédiatre avec la pratique d'une échographie est donc obligatoire et doit étre faite
rapidement aprés la naissance et controlée dans le premier mois. Certaines malformations
peuvent, chez les enfants trisomiques 21, évoluer assez rapidement vers I'hypertension
artérielle pulmonaire qui rend impossible, une fois constituée, toute correction chirurgicale.
Le chirurgien cardiaque décidera apres cathétérisme intracardiaque d'une intervention
éventuelle et en fixera la date. Le pronostic et les risques opératoires ne sont pas différents
de ceux des enfants “ordinaires”.

Cest le cardiologue qui fixe le rythme de la surveillance et il peut étre conseillé de demander
un avis médical pour la pratique de certains sports. En regle générale 'exercice physique n'est
pas contre-indiqué.

Chez l'adulte, méme indemne jusque la de cardiopathie, peuvent apparditre secondairement des
lésions valvulaires mitrales ou aortiques (prolapsus, régurgitations) qui peuvent justifier un
traitement chirurgical. Il faut donc surveiller réguliérement le cceur tous les 5 ans ou plus
fréquemment si apparaissent des signes cliniques, une baisse de I'état général ou une perte des
acquisitions en pratiquant un électrocardiogramme (ECG) et une échographie cardiaque.

6 127



Croissance staturo-pondérale

Ce domaine est important a surveiller régulierement chez 'enfant ainsi que chez I'adulte, car
il peut étre un indicateur de I'existence d'un probléme médical intercurrent.

- Taille :

Elle est le plus souvent normale a la naissance et la vitesse de croissance s'infléchit dans les
deux premiéres années pour évoluer ensuite en moyenne a la limite inférieure de la courbe
normale, c'est-a-dire dans la zone de moins deux déviations standard (-2DS).

Le retard de taille est de toute facon variable d'un individu a l'autre, corrélé aux tailles
parentales comme dans la population “ordinaire”. Il peut étre accentué en cas de malformation
cardiaque, d'hypothyroidie, d'apnées du sommeil ou de maladie cceliaque. Ces complications
doivent donc étre recherchées en cas de cassure de la courbe de taille ou de retard de
croissance important.

La question d'un traitement par 'hormone de croissance de synthése a été posée et son
utilisation tentée il y a plusieurs années, bien qu'il n'existe pas de déficit objectif de cette
hormone dans la trisomie 21 (cela n'exclut pas la possibilité qu'un enfant trisomique puisse
avoir un déficit, en plus de la trisomie). En raison des risques d'augmentation de [l'incidence
des leucémies et du diabete liés a ce traitement, pathologies déja plus fréquentes dans la
trisomie 21, I'utilisation n'est pas préconisée.

- Poids :

Chez l'enfant I'absence de prise de poids doit faire proposer un bilan avec notamment
recherche d'une maladie cceliaque et de problemes endocriniens.

A Tinverse, on décrit classiquement un excés de poids chez les personnes porteuses de
trisomie 21. Ce n'est pourtant pas une fatalité et plusieurs facteurs peuvent permettre un
bon équilibre :
= comme pour tout autre enfant, I'éducation doit aussi porter sur le comportement
alimentaire (alimentation équilibrée et diversifiée, sans surcharge en graisses et en
sucres rapides, sans prise alimentaire en dehors des repas).
= la tonification de la sphére bucco-faciale par 'accompagnement paramédical dés le plus
jeune age (orthophonie, kinésithérapie, dentiste) et la prise en charge en orthodontie
et odontologie permettent d'améliorer les difficultés et insuffisances de mastication et
d'éviter I'apparition d'une boulimie secondaire au passage trop rapide des aliments dans
la cavité buccale ;
= 'hygiene et les soins dentaires doivent étre privilégiés ;
= la surveillance hormonale est importante (thyroide) ;
= l'exercice physique doit étre pratiqué régulierement tout au long de la vie.

Chez l'adulte I'excés de poids peut étre en lien avec un déreglement hormonal (hypothyroidie, dia-
bete) ou des troubles psychiatriques avec lincidence directe de certains traitements. La maladie
ceeliaque peut avoir des manifestations atypiques (comme chez les adultes “ordinaires”) et provo-
quer une prise de poids.

Appareil digestif

Des malformations digestives peuvent étre mises en évidence a la naissance, en particulier
latrésie duodénale dont la chirurgie est simple et sans séquelles le plus souvent. Plus
rarement, il peut exister une imperforation anale basse. Une maladie de Hirschprung
(absence des cellules neuro-ganglionnaires du colon et du rectum) peut étre présente avec
une fréquence un peu plus élevée que dans la “population ordinaire”. Toute constipation
opinidtre doit la faire rechercher par une manométrie et si besoin par biopsie.

L'hypotonie et I'hyperlaxité favorisent le reflux gastro-cesophagien chez le petit. Il disparaftra
un peu plus tardivement que chez I'enfant non trisomique. Comme chez ce dernier, il n'est
pas toujours extériorisé et peut étre responsable de fausses routes avec parfois des bron-
chites a répétition ou des pneumopathies interstitielles.

A tout 4ge la constipation est fréquente et majorée par I'hypothyroidie, linsuffisance d'exer-
cice et les mauvaises habitudes alimentaires. Elle peut provoquer des fissures anales qui sont
douloureuses et qu'il faut rechercher étant donné le déficit dans I'expression de la douleur
que 'on connalt chez ces personnes. Les hémorroides, assez fréquentes, sont aussi a
rechercher pour les mémes raisons.

Chez l'adulte, on observe 20% de hernies hiatales lies peut-étre a 'hyperlaxité du tissu conjonctif.
Lexistence d'un reflux gastro-oesophagien passé inapergu peut étre responsable de mini fausses
routes conduisant parfois a des pneumonies récurrentes interstitielles.

Linfection a Helicobacter pylori est plus fréquente, méme chez les personnes trisomiques 2| non
institutionnalisées.
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Oreille et audition

Les hypoacousies (baisses auditives) et surdités sont des problémes fréquents (les surdités
de perception concernent 4 a 5% des personnes trisomiques 2| contre un pour mille dans
la population générale) et peuvent passer inapercues compte tenu des difficultés
d'expression et de communication. Elles doivent absolument étre dépistées, prévenues et
traitées afin d'éviter le surhandicap.

Chez les nourrissons et les enfants, la surdité peut étre de type neurosensorielle (perception)
ou surtout de transmission, par otite séro-muqueuse, ou mixte. Il est donc nécessaire de
pratiquer sur tous les nourrissons une étude des oto-émissions acoustiques provoquées
(OEAP). Leur absence doit faire proposer des potentiels évoqués auditifs (PEA) dans les six
premiers mois de vie. On peut aussi s'appuyer par exemple sur les tests subjectifs de réac-
tion aux bruits. Ultérieurement, une évaluation de l'audition sera pratiquée annuellement
jusqu'a environ dix ans puis tous les 2 ou 3 ans sauf avis contraire de 'ORL.

Les conduits auditifs externes sont étroits et rendent difficiles les explorations instrumentales
lors d'un examen pédiatrique banal, d'ou la nécessité d'examen par un spécialiste (examen
du tympan par otoscopie microscopique).

Les otites sont favorisées par un certain déficit de l'immunité, les infections locales, 'encom-
brement rhinopharyngé (hypertrophie adénoidienne et amygdalienne) et par I'hypotonie de
la trompe d'Eustache qui remplit moins bien sa fonction de drainage des sécrétions. Le reflux
gastro-cesophagien est aussi un facteur favorisant, par I'inflammation et 'hypersécrétion des
muqueuses qu'il occasionne.

On voit des otites purulentes, mais 70% des enfants trisomiques sont concernés par les
otites séro-muqueuses (OSM) ou du liquide non purulent est présent dans ['oreille moyenne.
Les OSM peuvent survenir des la période néo-natale entrainant une baisse de I'audition. Il
est alors indispensable de mettre en route les traitements ORL adéquats afin de réduire les
répercussions des troubles de l'audition sur le langage. Lattitude thérapeutique conseillée
est de proposer une nouvelle consultation un a deux mois apres le diagnostic d'une otite
séro-muqueuse avec hypoacousie. S'il n'y a pas d'amélioration, un traitement par antibiotique
et corticoide est prescrit. Si au bout d'un mois I'état est identique, I'ablation des végétations
avec ou sans la pose d'aérateurs trans-tympaniques peut étre indiquée. Un examen annuel
du tympan et de l'audition chez I'enfant trisomique 21 s'impose, étant donné le risque de
surdité de perception associé aux OSM. Le cholestéatome est aussi une complication : son
évolution peut étre grave avec risque d'infection et de destruction de l'oreille moyenne.

Chez l'adulte, la surveillance ORL et de l'audition doit étre également réguliere. La perte de
['audition peut commencer tres t6t (20 ans). Si elles ne sont pas détectées et corrigées, ces
surdités peuvent entrainer une régression ou une modification du comportement qui peut étre
interprétée a tort comme un trouble psychiatrique.

La surdité de perception doit faire réaliser une tomodensitométrie de l'oreille interne a la
recherche de malformations qui semblent fréquentes.

Sommeil

Quelques rappels sur 'organisation du sommeil :

A la naissance, les nourrissons ont deux principaux types de sommeil : sommeil agité (50 a 60%
du temps de sommeil) et sommeil calme (30 a 40%). 10 a 20% du temps restant est occupé
par du sommeil indéterminé. Les cycles sont de cinquante minutes environ. Lenfant s'endort
en sommeil agité jusqu'a deux a neuf mois environ. Entre deux et neuf mois, le sommeil lent
profond apparalt et le sommeil agité devient le sommeil paradoxal (sommeil des réves).Vers
deux ans, les cycles de sommeil sont de 90 minutes comme chez 'adulte. A partir de
quatre ans, on trouve tous les stades de sommeil : stades |, 2, 3 et 4 du sommeil lent et
sommeil paradoxal.

Le rythme veille/sommeil est sous la dépendance d'une horloge biologique et des synchro-
niseurs extérieurs (donneurs de temps) comme la lumiere et les facteurs sociaux.

Bon nombre d'enfants, adolescents et adultes ‘ordinaires” présentent une insomnie. Les causes
sont comportementales dans 70% des cas chez I'enfant en dge préscolaire (mode de vie,
télévision, conditionnement anormal a I'endormissement, absence de limites, erreurs alimen-
taires, mauvaise organisation des siestes) et dans 6% des cas, elles sont liées a de mauvaises
interprétations de I'entourage (éveils physiologiques lors des changements de stades inter-
prétés comme des réveils, interventions trop précoces en cas de mouvements ou de cris de
I'enfant, endormissement inapproprié).

Le sommeil chez les personnes porteuses de trisomie 21 :les nourrissons ont des troubles du
sommeil avec un retard de la maturation électrique du sommeil (endormissement plus
longtemps en sommeil agité, apparition plus tardive des stades de sommeil lent) et il persiste
ensuite des anomalies dans la structure du sommeil avec moins de sommeil paradoxal, plus
de fragmentation du sommeil (augmentation des mouvements, des éveils, des changements
de stade).
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Les professionnels de santé devront étre particulierement vigilants, étant donné les troubles
décrits, a ce que I'entourage des nourrissons et des enfants trisomiques mette en place des
le plus jeune age des conditions optimales pour I'endormissement et le sommeil : coucher
et lever a heures régulieres, instauration d'un moment de détente avant le coucher ( pas de
TV ou jeux vidéo), d'un rituel de coucher (histoire, extinction de la lumiere, veilleuse...),
endormissement sans la présence des parents, attente de cing minutes avant d'intervenir en
cas de pleurs ou de réveil.

Le sommeil peut aussi étre perturbé par les apnées du sommeil, plus fréquentes méme chez
I'enfant que dans la population “ordinaire”.

Nez, gorge, apnées du sommeil

Lobstruction des voies aériennes supérieures est un probleme fréquent chez les enfants et
les adultes en raison de I'hypoplasie de I'étage moyen de la face, de I'hypertrophie fréquente
des amygdales et des végétations adénoides, de I'hypotonie et d'infections ORL répétées. Elle
est responsable d'hypopnées ou d'apnées pendant le sommeil. Le diagnostic de syndrome
d'apnée du sommeil est suspecté devant la présence de ronflements nocturnes, de pauses
respiratoires, de sommeil agité, de fatigue diurne (endormissements), de nycturie (levers
fréquents pour uriner la nuit), de salivation importante, d'irritabilité, de troubles de I'appren-
tissage, et méme de cassure de la courbe de poids et de taille chez 'enfant. Devant ces symp-
tdmes, il convient de faire un examen ORL pour juger de 'hypertrophie des amygdales et
des végétations.

Dans les apnées obstructives, I'ablation des amygdales et des végétations est nécessaire si
celles-ci sont hypertrophiées, méme modérément. Lors de l'intervention, les patients doivent
avoir la prise en charge post-opératoire des patients apnéiques en raison des conséquences
de 'hypoxie sur le cceur

Chez l'adulte, mais aussi chez l'enfant, les apnées peuvent étre d'origine centrale ou mixte
(obstructives et centrales).

Le diagnostic doit étre fait dans de bonnes conditions, aprés une consultation spécialisée et
un enregistrement polysomnographique nocturne réalisé dans un service spécialisé. Les
enregistrements a domicile sont difficiles & mettre en ceuvre et incomplets le plus souvent.

Le traitement consiste en la levée de I'obstruction par une ventilation en pression positive
continue (PPC), traitement qui sera bien toléré s'il est prescrit & bon escient et accompagné
par un suivi infirmier a domicile. Le bénéfice de ce traitement est immédiat.

II'est important aussi chez I'adulte et chez I'enfant de traiter |'obstruction nasale. Les lavages
de nez au minimum une a deux fois par jour avec de l'eau tiéde salée sont tres efficaces.
La chirurgie de la langue, dont la taille apparente, liée a I'hypotonie, est rendue responsable
des apnées ou des problemes ORL, reste une indication exceptionnelle. Lhypotonie linguale
peut étre prise en charge dans un cadre rééducatif.

Les ortheses d'avancée mandibulaire ne sont pas conseillées chez les personnes trisomiques
en raison de leur tendance a étre en propulsion mandibulaire.

II'est bien sir important de traiter les infections de facon vigoureuse, mais aussi de prescrire
des traitements immunostimulants et préventifs afin de diminuer l'incidence des infections
saisonniéres. Les apprentissages des regles d'hygiéne personnelles et sociales sont également
indispensables pour optimiser 'autonomie a I'age adulte.

Le stridor laryngé congénital essentiel ou laryngomalacie est fréquent et transitoire le plus
souvent chez le nourrisson de quelques semaines porteur de trisomie 21. Il est bénin et se
manifeste par un bruit a l'inspiration. Il est lié & une immaturité neuromusculaire et disparaft
spontanément vers un an, un an et demi. Les formes séveres (géne respiratoire, dyspnée)
sont exceptionnelles et imposent le recours a la chirurgie.

CEil, vision

Les cataractes congénitales sont peu fréquentes mais graves si elles ne sont pas corrigées,
car elles entralnent une perte de la vision. Il est souhaitable qu'il y ait un examen précoce.
En cas de fond d'ceil difficile a voir, 'avis d'un ophtalmologiste pédiatrique peut étre demandé,
de méme en cas de strabisme ou de nystagmus.

Les explorations ophtalmologiques de routine doivent commencer vers 9 mois et étre
répétées tous les un a deux ans : il faut rechercher les troubles de la réfraction qui sont
fréquents et les corriger méme chez les jeunes enfants. Les troubles des axes oculaires
(strabisme) doivent aussi étre surveillés et traités. Un torticolis peut se développer en
réaction a ce probléme particulier avec comme autre conséquence en cas d'absence de
traitement le développement d'une scoliose. Une rééducation orthoptique peut donc étre
nécessaire, voire une intervention chirurgicale, pour rétablir de bons axes de vision. On
choisira, dans la mesure du possible, des lunettes Iégéres (verres amincis si nécessaire) pour
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éviter le glissement sur le nez et I'obstruction des narines. Malheureusement le co(t prohibitif
est un frein au choix de ce type de matériel.
Les sténoses des conduits lacrymaux et les blépharites et conjonctivites, plus fréquentes,
doivent étre traitées comme habituellement.
Une plus grande fréquence du rétinoblastome est discutée mais n'est pas fermement établie.

A I'dge adulte, la cataracte peut survenir plus précocement que dans la population “ordinaire”.
Elle est méme décrite parfois avant 20 ans. Elle doit étre rapidement reconnue pour étre traitée.
Les kératocénes (déformation de la cornée) se rencontrent plus souvent que dans la population
“ordinaire”.

Fonctions endocriniennes

A tous les dges, lincidence des troubles thyroidiens, hypothyroidie essentiellement, mais
aussi hyperthyroidie, est importante. Elle a tendance a augmenter avec I'age.

Lhypothyroidie congénitale est détectée en France a la naissance et serait de 7 a 28 fois
(selon les études) plus fréquente chez les bébés trisomiques 21 que dans la population “ordinaire™.

Lhypothyroidie peut influencer notablement la croissance somatique et les fonctions
cognitives et étre responsable d'un surhandicap. Or les signes d'hypothyroidie (retard de
taille, augmentation de poids, peau seche, chute de cheveux, constipation, hypotonie et retard
de développement) peuvent étre confondus avec les signes de la trisomie 21 elle-méme. II
est donc nécessaire de pratiquer une évaluation tous les un ou deux ans par dosage sanguin
de laTSH et de 'hormone thyroidienne T4.

Chez les jeunes enfants, il arrive assez souvent que l'on trouve un dosage d'hormone
thyréostimuline (TSH) augmenté, avec des taux normaux de thyroxine (T4). Cela peut
refléter un probleme de neurorégulation de laTSH.Il'y a un risque d'évolution vers I'hypothy-
roidie. Il est recommandé dans ces cas de contréler les valeurs de TSH et T4 tous les six
mois, de vérifier également les anticorps antithyroidiens (antithyroglobuline et antithyroper-
oxydase) et de ne débuter un traitement substitutif que lorsque la T4 s'abaisse ou que la TSH
augmente de facon importante. Il n'y a pas de consensus dans ce domaine et il est bien, dans
ces cas, de demander un avis spécialisé. Le test au TRF peut étre utile au diagnostic. Certaines
équipes recommandent d'emblée un traitement léger, estimant qu'il existe alors une
hypothyroidie sub-clinique. Dans tous les cas un suivi strict clinique et biologique s'impose.

Les hypothyroidies dans la trisomie 21 sont souvent d'origine auto-immune. Parfois cette
évolution se fait par un passage en hyperthyroidie.

Les hyperthyroidies vraies sont également plus fréquentes chez les enfants et adultes et
doivent étre traitées par des spécialistes.

Le diabéte (comme les autres endocrinopathies auto-immunes) est également plus fréquent
dans la trisomie 21

Chez I'adulte, toute altération de I'état général, perte des acquisitions ou modification du
comportement devra faire rechercher un probléme endocrinien (thyroide, diabéte)

La puberté survient au méme dge que dans la population “ordinaire” avec les mémes carac-
téristiques. Les filles sont fécondes et les garcons seraient hypofertiles (mais les données
objectives manquent). Les pubertés précoces se voient aussi chez les personnes trisomiques : il
est important de les dépister et de les traiter afin d'éviter une trop petite taille définitive.
La ménopause survient a un age, en moyenne, plus précoce chez les femmes porteuses
de trisomie 21.

La maladie ceeliaque ou intolérance au gluten

Sa prévalence est de 5 a 15% (selon les études) dans la trisomie 21, contre | sur 133 personnes
dans la population générale. Le diagnostic est parfois trompeur chez les personnes
“ordinaires”, étant donné I'existence de nombreux signes non gastro-intestinaux. La difficufté
chez les personnes trisomiques est que ces signes peuvent aussi étre attribués a la trisomie :
retard de taille, douleurs abdominales répétées, constipation, troubles de I'humeur et du
comportement, voire troubles psychiatriques. Le diagnostic repose sur la positivité des
anticorps IgA antiendomysium et IgA antitransglutaminase avec un dosage des IgA totales
pour éviter le piege d'un faux négatif en cas de déficit en IgA. La biopsie jéjunale confirme le
diagnostic. La suppression du gluten de l'alimentation doit entrainer la baisse des anticorps
et la normalisation de la biopsie.

Le dépistage de la maladie cceliaque peut se faire a titre systématique des I'dge de 3 ans.
Cependant, ces dosages sont onéreux et on peut ne les proposer qu'en présence d'un signe
évocateur (cassure courbe de taille, variation de poids, diarrhée et/ou constipation, trouble
du comportement, douleurs abdominales répétitives).

Chez 'adulte, étant donné la symptomatologie trompeuse, la prescription du dosage des anticorps
témoins de la maladie ceeliaque devrait étre plus systématique.
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Immunité infections

On décrit classiquement un relatif déficit de Iimmunité humorale et cellulaire dont l'origine
n'est pas connue et avec des résultats d'analyse variables d'une personne trisomique a une
autre. Cela explique la plus grande incidence d'infections, surtout au niveau des voies respi-
ratoires. Si ces problémes sont trop importants, il faut tester I'immunité a la recherche de
déficits étant susceptibles d'étre traités.

Il est indispensable de vacciner selon les programmes habituels y compris contre 'hé-
patite B en raison du risque important de complications et de risque de passage a I'hépatite
chronique.

Les troubles de l'immunité expliquent l'incidence un peu plus élevée que dans la population
“ordinaire” des pathologies auto-immunes dont nous avons parlé (thyroidite, maladie
coehaque diabéte, alopécie). Certaines études montreraient que la maladie cceliaque serait
associée a un risque augmenté d'autres pathologies auto-immunes.

Soins dentaires - Orthodontie

La dentition apparaft souvent avec retard, dans un ordre inhabituel. Certaines dents tempo-
raires ou définitives peuvent manquer. Parfois les dents de lait persistent alors que les dents
permanentes se mettent en place sur l'arcade.

Lhypotonie linguale, les particularités oro-faciales des personnes trisomiques 21, I'absence de
mastication, le déficit immunitaire expliquent l'installation précoce d'une maladie parodontale
agressive, spécifique a la trisomie 21 qui entrainera la chute précoce des dents définitives si
rien n'est fait. Les soins d’hygiéne bucco-dentaire doivent donc faire partie de la
vie quotidienne des enfants dés le plus jeune age. Les éducatifs nécessaires a I'acqui-
sition de gestes d'hygiene efficaces doivent apparaitre dans les apprentissages. Les difficultés
psychomotrices imposent de maintenir une aide plus longtemps pour le brossage des dents.
Parfois cette aide est encore nécessaire a I'dge adulte. Les caries doivent étre traitées comme
pour tous les enfants, y compris lorsqu'elles touchent les dents de lait. Chez l'adolescent et
['adulte, des détartrages fréquents peuvent étre nécessaires.

L'hypotonie linguale est responsable de I'hypo-développement du maxillaire supérieur, ce qui
favorise la propulsion de la mandibule. Ces situations sont peu favorables & une déglutition
et une mastication efficaces et peuvent chez l'adulte engendrer des pathologies de I'articulation
temporo-mandibulaire. Lorthodontie est souvent nécessaire chez I'adolescent. Chez I'enfant
le port de petits appareils mobiles, de nuit et/ou de jour peut étre un préalable pertinent,
permettant d'optimiser les fonctions orales aux stades opportuns du développement neuro-
moteur de l'enfant.

A l'4ge adulte, I'hygiéne dentaire quotidienne est aussi importante que I'hygiene réalisée par un
professionnel environ 3 fois par an, en particulier pour les personnes qui ont une cardiopathie, une
immunodéficience ou une grande prédisposition aux infections broncho-pulmonaires.

En ce qui concerne les soins dentaires, les projets de traitement doivent privilégier les soins
conservateurs et les soins prothétiques. Dans tous les cas, ces projets doivent prendre en
compte la nécessité d'optimiser la stabilité mandibulaire et doivent donc viser a rétablir des
contacts inter-arcades équilibrés pour améliorer les fonctions (déglutition et mastication).
Dans certains cas, les troubles cognitifs, 'anxiété situationnelle génerent des comportements
d'opposition aux soins qui peuvent justifier la mise en ceuvre de techniques cognitivo-com-
portementales spécifiques aux soins et des techniques de sédation consciente par inhalation
(MEOPA) ou par administration de benzodiazépines.

Orthopédie

On estime que Pinstabilité atlas-axis existe dans 10 a 20 % des cas, liée a la laxité
ligamentaire. Elle se définit par I'existence d'un espace de 5 mm ou plus, entre latlas et
lapophyse odontoide de I'axis, mise en évidence sur des radiographies dynamiques de profil de
la colonne cervicale, centrées sur les deux premieres vertebres cervicales CI-C2, en position
normale, en flexion et extension forcées. Dans la plupart des cas, les patients présentant
cette laxité n'ont pas de symptdmes. Il est important de mesurer également la largeur du
canal rachidien en ClI. Enfin, certaines anomalies plus rares (de I'apophyse odontoide par
exemple) peuvent faire discuter a elles seules une chirurgie. La conduite a tenir la plus
logique est d'étre attentif a I'apparition de signes cliniques de compression médullaire :
troubles de la marche, torticolis, ataxie, pertes sensorielles, troubles de la défécation ou de
la miction, réflexes vifs, apparition d'un signe de Babinski qui sont une indication d'opération
dans un bref délai. Au moindre doute, une IRM cervicale doit étre réalisée. Seulement | a2 %
des personnes trisomiques développent une compression médullaire, sans quiil y ait
forcément de lien avec l'instabilité. Lexamen neurologique clinique est la méthode qui donne
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la meilleure information, mais éventuellement trop tardive. On recommande néanmoins que
tous les enfants soient examinés radiologiquement a I'dge préscolaire et/ou autour de 12 ans.

IIn'y a pas de contre-indications sportives dans la trisomie 21. En cas de laxité, on évitera les
sports sollicitant de facon importante I'articulation cervicale. Chaque cas est a étudier
séparément.

En cas d’anesthésie générale, de grandes précautions doivent étre prises pour le maintien
de l'axe téte-cou du fait de ce risque de traumatisme médullaire cervical, et cela méme s'il
n'y a pas d'instabilité radiologique.

L'hypotonie et 'hyperlaxité ligamentaire peuvent favoriser les problémes articulaires, laxité
rotulienne en particulier et instabilité coxo-fémorale.

Les scolioses doivent étre dépistées et traitées comme chez tous les enfants et adolescents,
le “torticolis oculaire” dont nous avons parlé dans les problemes oculaires est un facteur
favorisant et doit étre traité en temps voulu.

Au niveau des pieds, il existe une empreinte du pied évoquant un pied plat avec une bascule
fréquente en varus du calcanéum. Selon les cas, des semelles avec un coin de calage postéro-
interne peuvent améliorer la statique et éviter la dégradation des articulations qui sont au-
dessus. Elles améliorent souvent le confort lors de la marche. Elles ne seront prescrites
qu'une fois la marche acquise, comme pour les autres enfants.

Il est nécessaire d'apporter de la vitamine D et du calcium en quantité suffisante pendant
I'enfance et I'adolescence pour diminuer les risques d'ostéoporose.

Chez l'adulte, une plus grande fréquence d'atteinte dégénérative ou articulaire précoce est décrite
ainsi qu'une ostéoporose majorée par l'insuffisance d'exercice. L'accés a une vie professionnelle
diminue ces risques.

Il faut étre attentif, chez ces personnes qui ont un seuil a la douleur augmenté et des difficultés
d'expression, aux pathologies qui ne seront alors “parlantes” que lorsque les Iésions seront déja
bien avancées.

Dermatologie

La peau est souvent séche et [utilisation de cremes adaptées est conseillée de facon
quotidienne des I'enfance.

Chez le grand adolescent et 'adulte existent fréquemment, au niveau des plis ou dans les
régions de frottement ou de sudation, des folliculites qui peuvent devenir trés inflammatoires
et douloureuses. Les conseils d'hygiene peuvent en diminuer les manifestations : propreté
méticuleuse, séchage soigneux aprés la toilette, port de sous-vétements et vétements en coton
et peu serrés. Si cela est insuffisant, il faut utiliser des traitements locaux ou par voie générale.

L'alopécie (chute d'une partie ou de la totalité des cheveux entrecoupée de périodes de
repousse) survient avec une fréquence plus importante que dans la population ““ordinaire”
de méme que le vitiligo. Lorigine est sans doute auto-immune, mais il n‘est pas rare de
retrouver un déclenchement lié @ un probléme psychologique. Les traitements sont
décevants et la patience, pour l'instant, est le seul recours.

Gynécologie

Les jeunes filles doivent étre suivies par un gynécologue. Des explorations gynécologiques
avec frottis du col de l'utérus sont recommandées chez celles qui sont actives sexuellement
ou qui ont des troubles des regles ou d'autres symptomes. La surveillance doit étre organisée
comme pour toute femme, avec une attention particuliere en cas de prise de contraceptifs.

De méme chez la femme adulte, la surveillance gynécologique doit étre assurée de facon
régulicre et en fonction de lactivité sexuelle. On recherchera I'existence d'un syndrome
prémenstruel, de dysménorrhée, de symptdmes a la ménopause pour mettre en place un
traitement si nécessaire. Etant donné l'incidence plus faible des tumeurs des tissus chez les
personnes trisomiques par rapport a la population “ordinaire”, les recommandations
actuelles préconisent une surveillance des seins plus espacée avec une palpation soigneuse
des seins annuelle, sauf en cas d'antécédents familiaux ou la surveillance doit étre normale.
L'age de la ménopause est fréquemment avancé, avec en corollaire un risque ostéoporotique
accru.

Troubles cognitifs

Le développement suit les étapes ordinaires, mais est marqué par la lenteur et
I'hétérochronie. Les capacités adaptatives et de communication sont diversement affectées
(sensori-motricité, raisonnement logique, langage). Il est important qu'une équipe pluridisci-
plinaire expérimentée soit le partenaire de la famille et de la personne pour que celle-ci
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construise son projet de vie a partir de la connaissance qu'elle acquiert de sa personnalité
propre. Cet axe éducatif tres individualisé est nécessaire a la construction d'une personne
harmonieuse motivée pour s'intégrer dans la communauté et y agir avec autonomie, c'est-a-
dire en sachant demander et obtenir I'aide dont elle a besoin pour I'élaboration et la
réalisation de ses projets.

Neurologie

L'épilepsie a une incidence plus élevée chez les personnes déficientes mentales et on estime
sa fréquence a 8% dans la trisomie 21 (ce qui est plutdt moins que dans d'autres formes de
déficience mentale) avec des pics de fréquence avant | an et aprés 30 ans. La maladie des
spasmes en flexion ou syndrome de West ou hypsarythmie est la forme la plus fréquente
chez le nourrisson et le petit enfant. La guérison et le pronostic sont liés a la rapidité du
diagnostic, comme chez les enfants non trisomiques. Or I'hypotonie peut en masquer la
symptomatologie et il faut donc y penser devant un bébé qui régresse, dont I'hypotonie
augmente, qui gémit, qui donne l'impression d'avoir des “coliques”, et pratiquer un électro-
encéphalogramme. Cet examen fait le diagnostic.

Les épilepsies de l'adulte sont plus volontiers de type tonico-clonique et répondent également

bien au traitement. L'épilepsie peut étre un symptome d'entrée dans la maladie d'Alzheimer.

Hématologie - Cancérologie

Les anomalies de la numération de formule sont fréquentes et n'ont pas forcément de
conséquence pathologique. Ainsi, 'augmentation du volume moyen des globules rouges peut
&tre en lien avec une malformation cardiaque mais peut aussi étre isolée et permanente. I
faut simplement connaftre cette particularité qui peut masquer une anémie microcytaire par
déficit en fer par exemple ou une thalassémie. La déficience en fer est importante a traiter
et peut donc nécessiter des investigations biologiques supplémentaires pour son diagnostic.

10% des nouveaux-nés trisomiques 2| développent une réaction leucémoide transitoire qui
se caractérise par une prolifération clonale de blastes qui régresse spontanément sans
traitement dans les trois mois le plus souvent. Il est recommandé de suivre 'hémogramme
régulierement pendant les premieres années chez les enfants ayant présenté cette myelopro-
lifération transitoire.

Les risques de leucémie sont augmentés de 10 a 20 fois par rapport a la population
“ordinaire”. La leucémie aigué myéloide survient entre | et 5 ans et est trés chimio-sensible
a des doses faibles de produit chez les trisomiques. Elle a un taux de survie supérieur et un
taux de récidive inférieur a ceux observés dans la population “ordinaire”.

Le risque de leucémie aigué lymphoblastique est également augmenté ; celle-ci se voit chez les
enfants plus agés qui doivent étre traités en tenant compte de leur grande chimio-sensibilité.

Les personnes trisomiques ont une incidence moindre des tumeurs solides avec des
exceptions : les tumeurs testiculaires sont plus fréquentes chez les garcons porteurs de
trisomie 21. Un examen soigneux des testicules doit étre régulierement fait a partir de
I3 ans. Il semble que certains cancers digestifs soient plus fréquents en présence de facteurs
favorisants : carcinome de I'cesophage en cas de reflux, cancer de la vésicule biliaire en cas
de lithiase et du foie et du pancréas en cas d'hépatite B. La surveillance doit étre accrue,
comme pour tous, en cas de cancers familiaux.

Altérations psychiatriques

Des altérations psychiatriques peuvent exister chez l'enfant et sont trés difficiles a diagnostiquer
(comme chez l'adulte). Il peut s'agir d'épisodes de dépression (souvent liés au constat de
leurs inaptitudes associé au dépassement par un cadet). On peut trouver chez les enfants
des symptomes ou des états autistiques ou psychotiques qui sont trop souvent considérés
comme faisant partie intégrante de la trisomie. Celle-ci ne protege pas I'enfant d'autres
difficultés psychologiques ou psychiatriques mais 'y rend peut-étre un peu plus vulnérable.

Chez un adulte trisomique qui présente une diminution de ses capacités, un repli sur lui-méme,
des troubles du comportement, il faut penser a rechercher, parallélement aux causes
psychologiques, des causes médicales comme une infection, une maladie thyroidienne, un
effet iatrogéne de traitements ou une diminution ou perte des capacités sensorielles.

Bien que la maladie d'Alzheimer puisse étre la cause d'un déclin fonctionnel, il faut aussi
penser a la dépression, aux troubles bipolaires ou aux situations de tristesse exagérée,
problémes qui peuvent avoir une solution thérapeutique adaptée.

Un état de tristesse ou d'agitation qui dure plus de deux semaines, des troubles du sommeil,
des accés de pleurs, un isolement, la perte de goUt pour les activités appréciées auparavant,
I'existence de plaintes, de douleurs sont des indices de dépression. Certaines personnes
peuvent avoir des conduites d'automutilation.
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On tiendra compte, bien que ce ne soit pas essentiel, de I'existence d'antécédents psychia-
trigues familiaux.

Il'y a peu de travaux concernant les troubles bipolaires. lls sont évoqués sur une crise de
manie avec une conduite de grande agitation et irritabilité, perte de sommeil, hyperactivité,
logorrhée et début ou augmentation de I'activité d'automutilation.

Les personnes trisomiques sont trés sensibles a la perte des personnes de la famille ou des
amis. La peine qu'ils ressentent peut s'exprimer sous forme d'altération des conduites ou des
activités qui peut durer plusieurs mois et nécessite attention et conseils. Si cet état dure, il
faut évoquer l'existence d'une dépression. Il y a peu de données sur I'existence de psychose
chez les personnes trisomiques. Elles peuvent aussi s'exprimer comme des altérations
dépressives ou bipolaires,

On peut observer des régressions psychomotrices, a tout dge, qui sont sans doute un cri
d'appel face a une situation dépassant les capacités d'adaptation. La levée du facteur
déclenchant améliore la personne. La difficulté est parfois de trouver cette origine (relationnelle,
exces de stimulation, médicamenteuse, médicale...). Ce probléme est difficile et I'entourage
de la personne et les praticiens sont en général trés démunis.

Le vieillissement

Le vieillissement répond, chez les personnes trisomiques 2 |, aux mémes criteres que dans la
population générale : il est multi-factoriel, par paliers, différent selon les aptitudes (dans un
domaine donné, certaines capacités salterent en premier; d'autres sont conservées, voire
améliorées), variable selon les individus (modulé par linné, I'état de santé et I'environ-
nement).

Il faut rappeler le risque augmenté et précoce d'ostéoporose, de problémes d'arthrose
pouvant nécessiter une pose de prothése.

Certaines personnes trisomiques présentent une démence de type Alzheimer plus t6t que
dans la population générale. Les pourcentages varient selon les études. La présence en trois
copies du chromosome 21 a un role spécifique dans ce risque d'Alzheimer (en particulier le
gene APP), mais il n'est certainement pas suffisant. En cela, I'environnement et le mode de
vie passé et récent (beaucoup d'adultes partagent la vie et le rythme de leurs parents
vieillissants) comptent probablement. En effet, des personnes trisomiques vieillissent sans
présenter de signes précoces de démence.

Les dépots de protéine amyloide, que I'on trouve dans la maladie d'Alzheimer, sont présents
dans le cerveau de tous les adultes trisomiques 2| vers I'dge de 36 ans sans pour cela qu'ils
ne développent tous la maladie.

Le diagnostic de démence est difficile a poser; particuliérement chez les personnes porteuses
de handicap. Laltération de la mémoire et des autres fonctions cognitives doit étre présente
depuis au moins six mois, précise la CIM 10.

Le DSM IV donne des criteres pour poser un diagnostic de démence :

= atteinte de la mémoire des faits récents et anciens ;

= présence d'au moins un des dysfonctionnements qui suivent : atteinte de la pensée
abstraite et des capacités de jugement, aphasie, agnosie, apraxie ;

= changements dans la personnalité ;

» effets négatifs de ces symptomes sur le travail, les activités sociales et les capacités
relationnelles de la personne ;

= les symptémes ne doivent pas relever dautres affections (dépression, confusion mentale,
probleme médical cité plus haut).

L'épilepsie peut étre un mode d'entrée dans la maladie.

On peut étre amené a demander une IRM ou un scanner sans injection qui est plus rapide,
afin de préciser le type de démence probable et d'éliminer une autre cause.

Il importe tout particuliérement d'éliminer toutes causes traitables de détérioration
(plusieurs peuvent coexister). On citera principalement :

» désordre endocrinien ;

= probléme sensoriel ;

» Maladie cceliaque ;

= insuffisance cardiaque, désordre hématologique ;

= probléme neurologique (myélopathie cervicale, hématome sous-dural chronique) ;

= douleur chronique entrainant un repli ;

» effet secondaire des médications ;

= probléme psychiatrique, dépression en particulier ;

» désadaptation a I'environnement ;

= carences nutritionnelles (souvent associées a un fond dépressif et a une désadaptation).
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On sait que la neuroplasticité du cerveau est importante pour les phénomeénes de mémoire
et d'apprentissage. Elle est présente chez toute personne et jusqu'a un age avancé. Elle est
en lien avec l'environnement et est favorisée par les stimulations a condition que les condi-
tions extérieures motivent la personne par des phénomenes tels que le plaisii; la gratification,
le choix sur sa vie. Comme pour toute autre personne, la socialisation, I'autonomie, l'activité,
I'entretien des acquis mais aussi le plaisir, la vie affective, la motivation sont les meilleurs fac-
teurs de lutte contre le vieillissement et la détérioration intellectuelle.

Traitements

Chez toute personne déficiente mentale, il faut se méfier des effets iatrogénes des médica-
ments psychotropes.

Les pathologies qui ont été évoquées bénéficient pour la plupart de traitements qui doivent
bien évidemment étre mis en ceuvre lorsque ces pathologie sont dépistées. Les antic-
holestérasiques peuvent étre essayés dans les suspicions de maladie d'Alzheimer en étant
particuliérement attentif a la survenue d'effets secondaires.

A I'heure actuelle, aucun des traitements alternatifs proposés pour pallier les déficiences des
personnes trisomiques n'a démontré scientifiquement son efficacité.

Le décryptage du chromosome 21, la connaissance d'un plus grand nombre de genes et des
protéines pour lesquelles il code permettront de proposer des traitements basés sur une
compréhension scientifique des mécanismes liés au surdosage génique et susceptibles
d'améliorer la qualité de vie des personnes. Certaines pistes sont en cours d'étude sur des
modeéles de souris trisomiques.

Lintervention précoce, la médecine préventive et les programmes éducatifs personnalisés et
adaptés ont démontré leur efficacité a ce jour sur une meilleure qualité de vie des person-
nes...

Espérance de vie

En quinze ans, la médiane de vie des personnes trisomiques est passée de 25 a 49 ans et
leur longévité continue a progresser de 1,7 an par an en moyenne (The Lancet, 23 mars
2002).

La prise en charge des problemes médicaux, le recours a la chirurgie pour les malformations
cardiaques, 'éducation précoce, 'accompagnement paramédical et éducatif, l'insertion sociale
et professionnelle et le recul de l'institutionnalisation sont, a n'en pas douter, les principales
causes de cette amélioration.
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TRISOMIE 21 / SUIVI MEDICAL

l-12mois | |-3ans 3-10ans |Adolescence|] Adulte
Examen clmllque tous 2an |/an |/an \/an
et neurologique | les 2 mois
Poids/taille/ tous surveillance
Diététique les 2 mois 2/an 2/an 2/an poids
Echo cardiaque si non fait a * * * écho+ECG
la naissance ou |/5ans
" abm [/an [/an * *

ORL- Audition et | an ou I/3ans | ou I/3ans
Apnées . % * % * %
du sommeil
Ophtalmologie | naiss et 9 m [/an [/an [/an [/an
Thyroide abm etl arn [/an [/an [/an ¥ ou I/3ans
Diabete * * * [/2ans | ¥ ou |/2ans
Hygiéne dentaire
et soins (dentiste) [/an 2/an 3/an 3/an
Develgppement vers 4 ans | vers |2 ans
orofacia entre 6 m [/an § uis selon | puis selon
(dentiste et/ou | an # P avis § P avis §
orthodontiste)
Mal;d|e a 6 mois * ¥ * ¥ ou I/3ans
cceliaque
Orthopédie * E 3 ¥ * *¥ ou I/5ans
RX atlas-axis a 6 ans a 12/13 ans *
Gynécologie [/2ans | *¥ ou I/2ans
Prise en charge oui : , . oui

Cp , oui oui oui .
paramédicale vers 3 mois par périodes

¥ :Selon la symptomatologie ou devant baisse état général ou perte des acquis

AO : calcul de l'age

0sseux

# :Consultation d'information
§  :Enlabsence de besoins particuliers déja identifiés
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SUIVI MEDICAL SELON L’AGE DE LA PERSONNE
PORTEUSE de TRISOMIE 21

Naissance et Premier mois

= Confirmer le diagnostic : caryotype

Confirmation de la suspicion du diagnostic de trisomie 21 le plus rapidement possible par
I'étude chromosomique (caryotype) complétée éventuellement par 'étude en hybridation
in situ (FISH).

Cette étude permettra de déterminer le type de trisomie : libre, en mosaique ou par
translocation, ce qui est important pour le conseil génétique.

= Examen général du nouveau-né

Examen clinique habituel et complet du nouveau-né en insistant plus particulierement sur:
- la recherche de malformations externes et internes

- 'examen neurologique et I'exploration du tonus musculaire

- la recherche de cataracte congénitale

- la recherche d'une maladie de Hirschprung

= Exploration cardiaque

Fchographie cardiaque systématique, car 40 & 50% des enfants ont une cardiopathie
congénitale sans traduction clinique parfois

En cas d'anomalie, investigations complémentaires éventuelles et discussion du traitement
médical ou chirurgical

= Explorations complémentaires

Echographie abdominale

Echographie rénale

Contréle systématique métabolique en particulier thyroidien (actuellement fait systéma-
tiquement a la naissance en France) et hématologique (surveillance particuliere en cas
d'anomalie)

Programmer une exploration auditive : recherche des oto-émissions acoustiques provoquées
(OEAP)

Programmer un examen ophtalmologique (cataracte congénitale)

= Consultation de génétique

Explication du résultat du caryotype, des conséquences du chromosome en plus
Eventuellement, étude du caryotype des parents pour rassurer sur le caractére accidentel
du mécanisme de production de la majorité des trisomies 2|

Etude familiale si nécessaire. Evaluation du risque pour les grossesses ultérieures
Proposition de rencontre avec une structure locale d'accueil s'il en existe, laisser les
documentations et téléphones des associations locales et nationales accompagnant les
personnes porteuses de trisomie 21 et les familles

Evocation de I'accompagnement possible et nécessaire, transmission de documents sur le
sujet

Aborder le point de I'annonce aux freres et sceurs, aux grands-parents... Proposer
éventuellement de les rencontrer

Prévoir systématiquement une consultation a 2-3 mois pour faire le point, reprendre les
explications

= Encouragement a I’allaitement maternel

= Prise en charge sociale

Demande d'exonération du ticket modérateur pour affection longue durée sur liste
(ALD30)

Dossier pour la maison des personnes handicapées (MDPH) : demande d'AEEH
(Allocation d'éducation d'enfant handicapé, qui remplace I'AES) qui a plusieurs catégories
de complément
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de | a 6 mois

= Pédiatrie générale

Consultations médicales réguliéres aux dates habituelles avec interrogatoire et examen

clinique complet orienté sur la surveillance plus particuliere des points suivants :

- état général

- alimentation

- croissance staturo-pondérale

- évolution psychomotrice

- examen neurologique avec attention plus particuliere a la maladie des spasmes en flexion
(syndrome de West)

- incidence des infections (grande propension aux infections notamment ORL et respiratoires)

- peau : sécheresse

- rechercher et traiter les troubles du transit : constipation, mesures diététiques ou si insuf-
fisantes, laxatif doux. En cas de constipation marquée, se méfier d'une maladie de
Hirschprung

- reflux gastro-cesophagien : pas toujours extériorisé

= Examens para-cliniques

Suivi biologique orienté selon la symptomatologie ou si résultats douteux précédemment
(thyroidien en particulier), investigations complémentaires si nécessaire
EEG si suspicion de maladie des spasmes en flexion

= O.R.L.

Explorer 'audition
Surveillance réguliere des tympans pour traiter les otites séreuses

= Ophtalmologie

Rechercher les altérations oculaires si elles n'ont pas été recherchées auparavant

= Accompagnement des parents
et de la famille y compris fréres et sceurs

Proposition de rencontre avec une structure locale d'accueil de nouveaux parents d'enfant
trisomique, si non proposé ou non fait

Mettre en relation avec les associations accompagnant les personnes et les familles
Explication des différents modes d'accompagnement, incitation a rencontrer les responsables
des différents services, a les visiter

L'accompagnement peut étre débuté avant 6 mois de facon douce

Fvoquer a nouveau 'annonce aux fréres et sceurs. Proposer une aide si non fait
Demande d'exonération du ticket modérateur et d AEEH si non mise en place

= Respect du calendrier de vaccinations

Entre 6 et |2 mois

= Pédiatrie générale
Surveillance médicale mensuelle et prise en charge habituelle avec examen clinique
complet
Examen neurologique
Surveiller par linterrogatoire et 'examen toujours plus particulierement les points suivants :
- état général
- croissance staturo-pondérale
- évolution psychomotrice
- signes de spasmes en flexion
- existence de signes évocateurs d'un reflux gastro-cesophagien, d'apnées du sommeil
- incidence des infections
- peau : sécheresse
- les troubles du transit (constipation)
- I'existence d'un reflux gastro-cesophagien
Conseils diététiques et sur le sommeil
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= Examens para-cliniques

Controler les dosages thyroidiens (T4, TSH) si nécessaire
EEG si suspicion de maladie des spasmes en flexion
Hémogramme controlé a 'age d'un an

= O.R.L.

Explorer I'audition si non fait (OEAP PEA)

Examen ORL régulier et en cas d'infection : les otites séreuses sont fréquentes et souvent
en lien avec I'hypertrophie adénoidienne et amygdalienne. Cette derniére peut étre la
cause d'apnées du sommeil d'origine obstructive

Les conduits auditifs externes sont étroits et les bouchons de cérumen fréquents

= Ophtalmologie

Rechercher les altérations oculaires si elles n‘ont pas €té recherchées auparavant
Dépistage des troubles de la réfraction, du strabisme vers 9 mois

= Développement oro-facial
Consultation d'information (dentiste ou orthodontiste)

» Vaccinations :

Poursuivre les vaccinations selon le calendrier vaccinal

= Démarrer les accompagnements

Education précoce : kinésithérapie, psychomotricité et orthophonie

Accompagnement éducatif

Accompagnement psychologique

Ceci dans SESSAD, CAMPS ou en libéral : importance de la prise en charge pluridisci-
plinaire mais aussi coordonnée

Entre | an et 3 ans

= Pédiatrie générale

Evaluation annuelle ou bi-annuelle habituelle et en particulier des points suivants :

- croissance staturo-pondérale

- prévention de 'obésité par des conseils nutritionnels précoces familiaux

- transit intestinal : rechercher des signes de malabsorption

- évaluation du développement psychomoteur

- examen neurologique (recherche de signes éventuels de compression médullaire cervicale
par anomalie de la jonction (en particulier sub-luxation atlas-axis) : signe de Babinski,
réflexes vifs, défaut d'utilisation d'un membre supérieur, chutes, troubles sphinctériens

- recherche d'une pathologie du sommeil (apnées, troubles d'endormissement)

- vaccinations (calendrier vaccinal)

- peau : soins d’hygiéne appropriés

= O.R.L.
Fvaluation générale annuelle, examens complémentaires daudition auprés d'un ORL
spécialiste en audiophonologie
Surveillance de I'hypertrophie amygdalienne et des végétations. Si celles-ci sont responsables
d'apnées du sommeil ou de troubles de la déglutition ou d'otites séreuses a répétition on
peut étre amené a proposer une intervention chirurgicale malgré le jeune age

= Ophtalmologie

Controle de la vision tous les un ou deux ans selon les indications de I'ophtalmologiste
Rééducation orthoptiste en cas de strabisme si nécessaire

= Orthopédie

Controle de la station debout et de la marche quand elle est acquise. Surveillance des
vo(tes plantaires. Prescription de semelles en cas d'hypotonie ou de déformations
importantes
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» Soins dentaires - Orthodontie

Surveillance dentaire (poussées et caries), soins prophylactiques et d'hygiéne
Surveillance de larticulé dentaire, et de la position linguale

= Examens complémentaires

Fonction thyroidienne, tous les ans

Radiographie et IRM cervicale si signes cliniques de compression

Recherche maladie cceliaque si diarrhée ou cassure courbe de taille ou changement de
comportement

= Education précoce

Poursuite de la kinésithérapie et psychomotricité

Orthophonie vers | an au plus tard avec stimulation de la communication pré-langagiere.
Il est intéressant de mettre aussi en place des outils de communication non verbale qui
permettront l'instauration d'une communication avant I'apparition du langage, celle-ci étant
souvent retardée

Guidance précoce pour la prévention des troubles fonctionnels résultant de I'hypotonie
bucco-faciale et de la position de la langue en protrusion (prise en charge pluridisciplinaire :
kinésithérapie, orthophonie, psychomotricité et orthodontie)

Entre 3 ans et 10 ans

= Pédiatrie générale

Examen général et des points suivants :

- croissance staturo-pondérale

- contréle des habitudes d'hygiéne et de nutrition

- examen neurologique

- recherche de compression médullaire cervicale (voir plus haut)

- recherche d'apnées du sommeil (éveil difficile, endormissement diurne, pauses respiratoires
pendant le sommeil, transpiration nocturne excessive, ralentissement de la croissance,
énurésie nocturne)

- recherche de troubles du transit (constipation, diarrhée)

- surveillance de signes de démarrage pubertaire (pilosité, poussée mammaire). Bilan et
traitement freinateur si nécessaire

- vaccinations habituelles

= Ophtalmologie

Révision annuelle, ou plus si indication, de la vision

= ORL

Examen annuel ou biennal de l'audition

Examen des tympans (otites séreuses, bouchons de cérumen)

Surveillance hypertrophie amygdalienne et adénoidienne et ablation si angines ou otites
séreuses a répétition, ou si obstruction ou ronflement avec apnées du sommeil

= Orthopédie - Podologie

Evolution de la marche

Examen des voltes plantaires et des axes des calcanéums (prescription de semelles si
nécessaire)

Surveillance clinique (et radiologique si besoin) colonne vertébrale (scoliose). Prise en
charge et traitement habituels

= Psychologique

Accompagnement de la phase pré-pubére

Prise en charge lors de I'apparition de troubles du comportement
= Examens complémentaires

Fonction thyroidienne

Anticorps anti-endomysium et anti-transglutaminase en cas de symptdmes évocateurs
d'une maladie cceliaque ou d'une cassure staturo-pondérale ou d'une baisse de I'état
général
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Exploration de l'axe hypothalamo-hypophysaire si signes trop précoces de démarrage
pubertaire

Vers 6-7 ans : radiographie de la colonne cervicale centrée sur CI-C2, de profil, en position
normale, flexion forcée et extension forcée (I'intérét en est contesté, mais c'est recom-
mandé a défaut de meilleur examen). Examen clinique orienté et IRM cervicale en cas
d'anomalie

Chirurgie indiquée si Iésions médullaires symptomatiques et a discuter en cas de certaines
anomalies méme si asymptomatique

» Soins dentaires - Orthodontie

Surveillance annuelle ou bi-annuelle

Détartrage et traitement des caries

Surveillance de l'existence et de la poussée des dents définitives

Surveillance de I'évolution de la déglutition, de l'articulé dentaire et traitement orthodon-
tique si nécessaire

= Accompagnement

Poursuite des prises en charge rééducatives (orthophonie, kinésithérapie et psychomotricité)
et de I'accompagnement dans le but de favoriser l'insertion sociale et I'autonomie a I'age
adulte

Education nutritionnelle

Entre Il et |17 ans

= Pédiatrie générale
Examen annuel général et des points déja cités plus haut :
- croissance staturo-pondérale
- habitudes d'hygiéne et de nutrition
- évaluation neurologique (recherche de compression médullaire cervicale, recherche d'une
pathologie du sommeil, de symptémes épileptiques...)
- recherche de troubles du transit
- peau
Vaccinations habrtuelles
Evaluation du développement pubertaire, surveillance
Chez le gargon, palpation annuelle des testicules

= Ophtalmologie

Révision annuelle ou tous les 2 ans de la vision

* ORL

Examen ORL en cas d'infections répétées
Audition tous les 2 ans en l'absence de probleme

= Orthopédie - Podologie

Radiographie et IRM cervicale si symptomatologie

Surveillance clinique (et radiologique si besoin) colonne vertébrale (scoliose). Prise en
charge et traitement habituels

Surveillance des vo(tes plantaires. Prescription d'orthéses si nécessaire

» Pédicurie

Surveillance réguliere et soins, si nécessaire

= Gynécologie
Une consultation est nécessaire chez la jeune fille en cas de dysménorrhée (regles
douloureuses), ou d’hyperménorrhée (régles trés abondantes). Elle est de toute fagon
recommandée aprés la mise en route des cycles menstruels pour informer et établir une
surveillance réguliere dans ce domaine également (examen des seins, frottis,
contraception...)

» Soins dentaires - Orthodontie

Surveillance pluriannuelle : traitement et prévention des problémes odontologiques,
parodontologiques et orthodontiques
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= Explorations complémentaires

Radiographie de la colonne cervicale vers 12-13 ans (Iintérét en est contesté, mais c'est
recommandé a défaut de meilleur examen)

Analyses thyroidiennes annuelles

Analyses immunitaires si symptomatologie évocatrice

Recherche de diabéte si signes évocateurs

Controles habituels a ceux des enfants et adolescents du méme age

Controles spécifiques en cas de malformation (cardiaque par exemple)

» Accompagnement - Prise en charge

Accompagnement éducatif et psychologique dans les situations d'intégration scolaire et
stages pré-professionnels

Entretien, poursuite des acquisitions scolaires

Poursuite ou reprise des prises en charge rééducatives pour favoriser l'insertion sociale et
professionnelle

Participation a des groupes de parole, suivi de la phase pubertaire, du développement de
[affectivité et de la sexualité : accompagnement par psychologue ou psychiatre

Education 3 la vie affective et sexuelle, a la prévention des risques (sévices, MST...)
Intégration dans des activités culturelles et de loisir

Accompagnement a I'autonomie et a l'autodétermination

Age adulte

s Examen médical

Fvaluation annuelle du poids et de 'état général

Interrogatoire a la recherche de :

- troubles du transit

- troubles ou d'apnées du sommeil

- signes de reflux gastro-cesophagien

- changement de comportement, troubles du caractere

- perte des acquis, troubles de mémoire

- mutité, tristesse, repli sur soi

- autres signes de dépression

- troubles de l'alimentation
(anorexie, boulimie, troubles de la mastication et de la déglutition)

- signes évoquant une épilepsie qui peut étre de n'importe quel type et peut aussi étre un
mode d'entrée dans la maladie d'Alzheimer

Examen clinique complet

Examen neurologique a la recherche de signes de compression médullaire cervicale

Examen de la peau, des phaneres

= Ophtalmologie

Contréle de la vision et de 'ceil tous les 2 ans :
myopie tres fréquente, cataracte dégénérative plus précoce, kératocone

= ORL

Examen de l'audition systématique tous les 5 ans au minimum
Examen ORL en cas de symptomatologie infectieuse

= Cardiologie

Examen cardiologique, ECG et échographie cardiaque tous les 5 ans ou devant l'apparition
d'un signe a l'auscultation, a I'examen clinique ou a linterrogatoire pour rechercher
I'apparition d'une valvulopathie

» Appareil pulmonaire

Surveillance réguliere

= Appareil urinaire

Surveillance car risque d'infections non dépistées et d'incontinence
Chez 'homme, palpation annuelle des testicules
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= Soins dentaires

Consultation chez un dentiste 3 fois par an pour détartrage en prévention de la maladie
péri-odontale

Traitement des caries

Protheses, si nécessaire

= Dermatologie - Hygiéne corporelle

Education aux soins d'hygiéne corporelle : séchage complet aprés la douche en particulier
au niveau des plis et des zones de frottement

Port de sous-vétements peu serrés

Utilisation de crémes hydratantes

= Orthopédie - Rhumatologie

Examen de I'appareil locomoteur statique et dynamique
Surveillance des articulations (genoux, hanches, atlas-axis)
Traitement des phénomenes douloureux

= Podologie - Pédicurie

Orthéses plantaires si nécessaire (semelles)
Soins des pieds

= Gynécologie
Surveillance par frottis si relations sexuelles
Contraception

Traitement des troubles des régles
Ménopause

= Explorations complémentaires

Radiographie et IRM de la colonne cervicale si présence de signes neurologiques de
compression médullaire

Radiographies des articulations si symptémes douloureux ou présence d'une simple géne
Controles biologiques, thyroidiens, tous les 2 ans en I'absence d'anomalie

Recherche d'un diabéte ou d'une autre endocrinopathie en cas de signes cliniques ou de
baisse de I'état général, de troubles du comportement, de repli sur soi, de perte des acquis
Recherche de maladie cceliaque en cas de troubles digestifs, du transit ou du comportement,
de perte ou de gain de poids

Scanner ou IRM cérébrale en cas de régression ou de troubles du comportement non
expliqués par ailleurs

Evaluations régulieres des comportements adaptatifs et des signes évoquant un déclin
cognitif par des échelles adaptées

= Accompagnement

Selon les cas, poursuite ou reprise des prises en charge paramédicales (orthophonie,
kinésithérapie)

Entretien des acquisitions scolaires

Participation active a des activités culturelles, sportives et de loisir en intégration et avec
des pairs

Poursuite de I'accompagnement a l'autonomie et I'autodétermination

Accompagnement et soutien dans le milieu professionnel

Accompagnement par un psychologue ou un psychiatre en cas de syndrome dépressif, de
deuil, de stress...
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