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Le terme trisomique désigne un individu diploïde qui, pour un type chromosomique

particulier, possède une copie surnuméraire. De nombreux fœtus n’arrivant pas à terme sont

atteints de trisomie (Harth et al., 2003).

Bien que tous les types de trisomies puissent se rencontrer dans les produits de fausses

couches précoces, seules les trisomies 13, 18 et 21 peuvent arriver à terme. Ces 3

chromosomes sont ceux qui ont la plus faible densité de gènes. Comparées aux autres

trisomies impliquant des chromosomes de taille comparables, le nombre de gènes présents en

triple exemplaire est donc moindre (Sznajer et Verloer, 2008).

En général, les effets d’une trisomie sont semblables à ceux d’une monosomie (perte

d’un chromosome pour un génome diploïde, 2n-1). Toutefois, l’addition d’un chromosome

produit des individus plus souvent viables que la perte d’un chromosome, que ce soit chez les

plantes ou les animaux (Klug et al., 2006).

La trisomie 21 ou syndrome de Down, est de loin la maladie chromosomique la plus

fréquente et la mieux connue (Thompson et al., 1995).

Le syndrome a d’abord été décrit cliniquement par Langdon Down en 1866, mais sa

cause est restée un grand mystère pendant environ un siècle (Thompson et al., 1995).

Les atteintes les plus significatives comprennent un retard mental, une obstruction du

tube digestif, des malformations cardiaques congénitales, des infections respiratoires et une

leucémie (Jorde et al., 2004).

Les troubles endocriniens et métaboliques de la trisomie sont nombreux et complexes,

ils interfèrent souvent. Les troubles les plus fréquemment rapportés sont : les troubles

thyroïdiens, troubles de la maturation sexuelle, avitaminoses, dysfonction de l’absorption des

oligo-éléments, obésité, problèmes de régulation de la glycémie, diabète, troubles des

fonctions rénales (Cuilleret, 2007).

La plus part des cas de syndrome de Down sont des trisomies 21 provoquées par la

non-disjonction du chromosome 21 chez un parent dont la garniture chromosomique est

normale (Griffths et al., 2010).

La fréquence à la naissance est de 1/700 à 1/800 avec un sexe ratio de 3 garçons pour

2 filles, on n'observe aucune variation géographique, interethnique ou saisonnière (Sanlaville,

2003).
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Près de 80.000 trisomiques 21 sont actuellement comptés en Algérie (ANET, 2012).

Les femmes trisomiques sont fertiles et peuvent donner naissance à une descendance

normale ou trisomique. Les hommes trisomiques sont stériles. L’espérance de vie moyenne

des trisomiques est de 17ans, seuls 8% dépassent l’âge de 40 ans.

Le risque d’avoir un enfant trisomique est plus élevé chez une mère âgée. Un effet de

l’âge paternel, dans une moindre mesure, a également été démontré (Harry. 2008).

Le but de l’étude est de dresser un profil épidémiologique du syndrome de Down dans

la population de Tlemcen et de recenser les facteurs de risque potentiellement favorables à

l’occurrence de cette anomalie génétique dans notre population. D’autre part,  cette étude vise

à dresser une liste des pathologies associées au syndrome en particulier les affections

métaboliques. En effet, les trisomiques 21 souffrent de problèmes de poids et leur

alimentation est prise en charge partiellement (petit déjeuner et déjeuner) au sein des centres

spécialisés. Nous avons donc consulté les menus proposés aux trisomiques et nous avons tenté

de les évaluer qualitativement sur le plan nutritionnel.

L’objectif ultime de cette étude consiste à caractériser le syndrome de Down dans la

population de Tlemcen, afin de caractériser les couples à risque et les sensibiliser à

l’importance d’une consultation de conseil génétique et une prise en charge correcte des

trisomiques afin de faciliter leur quotidien et améliorer leur qualité de vie.



Chapitre 1

La trisomie 21
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I. La trisomie 21

I.1. Généralités sur la trisomie

Une trisomie (présence de trois chromosomes homologues, au lieu de deux

normalement) se produit de manière pré-zygotique pendant la méiose, suite à une anomalie de

la ségrégation (non-disjonction) d’une paire de chromosomes homologues. Elle peut aussi

survenir après la fécondation (post-zygotique) pendant la division somatique (mitose) ; dans

ce cas, la trisomie n’est présente que dans certaines cellules (mosaïque chromosomique)

(Therman et al., 1993).

L’état trisomique est également un déséquilibre chromosomique qui peut entrainer

l’anormalité ou la mort (Anthony et al., 2001).

Dans l’espèce humaine, seules trois trisomies autosomiques permettent la naissance

d’un nouveau-né vivant : la T13 (avec une fréquence d’environ 1 pour 12000) ; la T 18 (1pour

6000) ; et la T21 (1 pour 650). Au-delà d’un âge maternel de 35 ans, l’incidence de la trisomie

augmente, atteignant jusqu’à 10 fois l’incidence normale si la mère a plus de 45 ans (Miller et

Therman, 2001 ; Harper, 2004).

I.2.Trisomie 21

I.2.1.Historique

La trisomie 21 (T21) est la première aberration chromosomique décrite chez

l’homme, Elle a été décrite pour la première fois en 1838 par Jean Etienne Esquirol,

psychiatre français. Il s’est intéressé aux différences phénotypiques entre le retard mental et la

psychose (Down, 1866 ; Mégarbané et al., 2009).

En 1846, le Dr Edouard Séguin a crée le premier programme de formation pour les

enfants ayant un retard mental. Il a publié un livre "The education of idiots " où il donne une

description détaillée des personnes trisomique 21(Down, 1866 ; Mégarbané et al., 2009).

Vingt ans plus tard, un médecin anglais, John Langdon Down, fait une description

détaillée des personnes trisomiques, d’où le nom de "syndrome de Down". Il a publié son

travail sur un groupe d’enfants, expliquant qu’il existe un sous-ensemble de personnes avec

un retard mental, et qui ont des caractéristiques communs. Il a réuni ces enfants sous le terme

de "mongoliens", car ils ressemblent aux personnes de la Mongolie. Il a pensé que ces

enfants ne possèdent qu’un retard de développement (Down, 1866 ;Mégarbane et al., 2009).
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Au début du vingtième siècle, les chercheurs ont proposé plusieurs causes de syndrome de

Down, mais l’origine chromosomique de la maladie n’a été proposée qu’à partir des années

1932 par Waardenberg (Allen, 1974) et Davenport (Davenport, 1932).

Le 26 janvier 1959 est la date qui marque un véritable tournant dans les recherches

sur la trisomie 21. En effet, c’est l’équipe française composée de Jerôme Lejeune, Raymond

Turpin et Marthe Gauthier qui a établi le caryotype de trois enfants mongoliens, les amenant à

identifier l’aberration chromosomique à l’origine de la maladie : la présence d’un

chromosome 21 surnuméraire (Lejeune et al., 1959 a; Lejeune et al., 1959 b). Ces résultats

ont été approuvés par Jacobs et al (1959) et Fraccaro et al (1960). Les origines de cette

aneuploïdie ont été démontrées trois ans après (Mégarbané et al., 2009). (Tableau 1)

En 1961, un groupe de scientifiques propose que le terme de "mongolisme" soit

remplacé par celui de "syndrome de Down" (Allen et al., 1961). Ce terme a été accepté par

l’Organisation mondiale de la Santé (O.M.S).

Tableau 1 : les principales dates dans l’historique de la trisomie 21 (Megarbané et al.,

2009).

Date Évènement

1838

1846

1866

1932

1959

1961

1989

Première description phénotypique de la trisomie 21 par Esquirol

Publication de l’Ouvrage de "Education of idiots" Description étendue de la

trisomie 21 par Séguin

John Langdon Down décrit le phénotype des enfants ayant la trisomie 21.

Hypothèse d’une origine chromosomique possible de la trisomie 21 par

Waardenberg et Davenport

Lejeune et al., et Jacobs et al., trouvent un chromosome 21 supplémentaire.

Des généticiens ont proposé que le terme "mongolien" soit remplacé par

"syndrome de Down" ou par "anomalie de trisomie 21".

Identification de la région chromosomique DSCR (Down Syndome Critical

Region)
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I.2.2. Définition et généralités

La T21 ou SD est une anomalie chromosomique qui s’accompagne de troubles

morphologiques et mentaux. Il s’agit de la première maladie chromosomique découverte. De

plus, c’est l’anomalie chromosomique la plus fréquente et la première cause de l’handicap

mental dans le monde (Mégarbané et al ., 1999).

C’est la  première maladie pour laquelle une relation génotype-phénotype a été mise

en évidence. Cette affection congénitale modifie non seulement le génotype et le phénotype

de tout individu atteint, mais influence surtout la qualité de vie de celui-ci (Irving et al.,

2008 ; Lyle et al., 2009 ; Mégarbané et al., 2009 ; Mou et al., 2012 ;  Boquett et al., 2013 ;

Garduno-Zarazu et al., 2013 ).

En conséquence, dés le plus jeune âge, ces enfants trisomiques 21 présentent peu de

prédisposition naturelle à l’effort (Eberhard et al., 1989), comparativement à d’autres

étiologies d’handicap mental, et sont souvent laissés à l’état de sous développement

comportemental (intellectuel, moteur, social) (Eberhard, 1983 ; Eberhard et al., 1984 ;

Eberhard et al., 1985).

I.2.3.Les mécanismes cytogénétiques de la trisomie

Dans l’espèce humaine, le nombre normal de chromosomes dans chaque cellule est de

46. On distingue 44 autosomes communs aux deux sexes qui forment 22 paires et une paire de

gonosomes ou chromosomes sexuels XX pour la femme ou XY pour l’homme (Celeste et

Lauras, 1997).

L’origine de la T21 est la non-disjonction chromosomique, ce qui correspond a un

défaut de séparation lors de l’anaphase, I ou II, des chromosomes homologues ou des deux

chromatides sœurs. Elles sont plus fréquentes au cours de la méiose I maternelle, et le seul

facteur étiologique actuellement reconnu est l’âge maternel avancé (Sanlaville et Turleau,

2011).

I.2.4. Chromosome 21

Le chromosome 21 fait parti de la famille des chromosomes acrocentriques, il en est le plus

petit représentant. La plupart des gènes se trouvent sur le bras long (Hattori et al., 2000).

(Figure 1)
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La réplication de la plus petite région du chromosome 21 est nécessaire pour

provoquer le phénotype de cette pathologie. La présence du chromosome 21 en trois

exemplaires n’est pas indispensable car une seule zone étroite du bras long est responsable du

syndrome de Down (Huret et al., 1990).

Figure 1 : Caryotype, trois copies du chromosome 21 sont présentes, créant un

génotype 47, +21 (Klug et al., 2006).

I.2.5. Les caractéristiques des trisomiques 21

 Déficit mental

La T21 est de loin la première cause de déficit mental d’origine génétique (Gérald et

al., 2008).

Le sujet T21 présente également des déficits au plan de la perception, de la mémoire a

court comme a long terme, de l’attention…

Ce retard mental serait lié à l’altération du développement et du fonctionnement cérébral. A

l’origine de cela, des troubles de la genèse et de la différenciation neuronale, des troubles de

la myélinisation, un défaut d’expansion des dendrites et des synapses au sein du système

nerveux central (Rachidi et Lopes, 2008).

Le profil psychologique est particulier. Sur le plan des interactions avec l’entourage,

les trisomiques seraient caractérisés par des fréquences élevées de comportements

d’interaction sociale. Ce qui en fait des personnes réputées douces, sensibles et affectives.

Certains peuvent néanmoins présenter des comportements d’hyperactivité, d’auto ou

d’hétéro agressivité voire des phobies. Les comportements autistiques peuvent aussi se voir.
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C’est une population fragile car avec sa sensibilité, elle perçoit de façon intense sa

différence, les pertes de proches. Les dépressions sont donc fréquentes et peuvent être

responsables de perte d’acquis éducatifs suite a des événements que le commun des mortels

jugerait banals. Les prises de décision et l’acquisition d’une certaine autonomie sont à cultiver

(Lanfranchi et al., 2010).

 Caractéristiques physiques

Chez le nourrisson et le grand enfant T 21, la dysmorphie devient de plus en plus

évidente. Elle est caractérisée par :

 Tête et cou

- Une brachycéphalie avec un occiput plat.

- Une nuque courte, large et plate avec excès de peau : élément de grande valeur

diagnostique chez le nouveau né.

- Un visage rond et plat.

- Un épicanthus avec fentes palpébrales obliques en haut et en dehors. (réalisant un faux

aspect d’hypertélorisme).

- Une racine du nez plate avec un nez court et des orifices narinaires ouverts vert l’avant.

- Des oreilles petites et rondes, marquées par un repli du bord supérieur avec un lobule

petit et adhérent et une racine de  l’hélix qui traverse complètement la conque.

- Une petite bouche avec des lèvres épaisses et fendillées.

- Une  grosse langue protruse et siège d’une glossite exfoliative (Patterson et Rozien,

2003 ; Melissa et al., 2008 ; Ranweiler et Merrit, 2009; Hickey et al., 2012 ). (Figure

2 et 3)

Figure 2: Vue de face : la lèvre rouge fine, épicanthus, nez petit et sourcils en forme de

clown (Chabrolle et al., 2005).
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Figure 3 : Vue de profil de la lèvre supérieure allongée, le nez retroussé et les fentes

oculaires étroites (Chabrolle et al ., 2005).

 Tronc

- Un abdomen large et proéminent, avec un diastasis des muscles droit et hernie

ombilicale et un petit bassin (Patterson et Rozien, 2003 ; Melissa et al., 2008 ;

Ranweiler et Merrit, 2009 ; Hickey et al., 2012).

 Membres

- Les mains sont larges avec des doigts courts, une clinodactylie (déviation latérale) du

5éme doigt avec pli palmaire transverse. Des pieds petits, larges avec écartement des deux

premiers orteils (Delabar et al., 2006 ; Roubertoux et Kerdelhué, 2006 ; Bull et al.,

2011). (Figures 4 et 5) (Tableau 2)

Figure 4 : Plis palmaire unique avec brachydactyle du cinquième doigt (Ranweiler et
Merrit, 2009).
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Figure 5 : Pied court large et plissé avec élargissement de l’espace entre les deux

premiers orteils (Ranweiler et Merrit, 2009).

Tableau 2 : Signes dysmorphiques et leurs fréquences selon Scherbenske et Colle

(Thomas et al., 1994).

Organes

intéressés

Manifestations fréquentes

>50% des cas

Manifestations plus rares

< 50%

Crâne Occiput aplati

Yeux Fentes palpébrales obliques,

taches de

Bushfield, sourcils courts et

clairsemés

Epicanthus kératocône

Oreilles Petites et mal formées

Nez Petit, base élargie

Bouche Hypoplasie mandibulaire

Macroglosie scrotale

Palais étroit

Cou Court

Mains Doigts courts, clinodactylie du

5 doigt,

pli palmaire transverse unique

syndactylie

Abdomen Hernie ombilicale
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 Espérance de vie

Il y a 70 ans, on estimait l’espérance de vie de ces personnes à 9 ans en moyenne.

Avec l’amélioration de la prise en charge chirurgicale, médicale, paramédicale et sociale,

depuis ces cinquante dernières années, l’espérance de vie des personnes attentes de trisomie a

quadruplé, elle a actuellement dépassé 50 ans, 70% des patients dépassent l’âge de 30 ans et

25% celui de 50 ans (Parscau, 2001).

Le risque, pour les enfants nés de mères trisomiques, de donner naissance à un enfant

trisomique est de 50%. Dans les familles où il y a déjà un ou des enfant(s) trisomique(s), le

risque d’une nouvelle naissance d’un enfant atteint est augmenté. Ceci est lié à la forme de

trisomie due à une translocation chromosomique (Lambert et Rondal, 1982).

I.2.6. Les formes de la trisomie 21

I.2.6.1. La forme libre

La T21 libre, complète et homogène est due à une non-disjonction du chromosome 21,

lors de la méiose maternelle (88%) ou paternelle (12%). Elle représente environ 95 % des cas

de trisomie 21. Elle est dite libre car les trois chromosomes sont séparés les uns des autres,

complète car la trisomie concerne la totalité du chromosome 21, et homogène car elle a été

observée dans toutes les cellules examinées (de 10 à 30 cellules selon les laboratoires)

(Harry, 2003).

I.2.6.2. La forme par translocation

La translocation est un changement de structure chromosomique caractérisé par un

changement de position de segments chromosomiques. Elle correspond à un transfert d'un

segment chromosomique de sa place normale à un autre endroit du génome (Patterson,

1994).

I.2.6.2.1. Translocation robertsonienne

95% des cas de T21 se produisent par translocation robertsonienne. Dans 60% des cas

il s’agit d’une translocation entre le chromosome 21 et l’un des grands chromosomes

acrocentriques (13, 14, 15). Dans 40% des cas il s’agit d’une translocation entre le

chromosome 21 et les petits chromosomes acrocentriques (les chromosome 21, 22), Dans

80% des cas il s’agit d’une translocation (21, 21), dans 95% des cas il s’agit d’une

translocation de novo (Ranweiler et Merrit , 2009).
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I.2.6.2.2. Translocation réciproque

Elle est observée dans 5% des cas de T21 par translocation (Celeste et Lauras, 2000).

C’est une trisomie 21 partielle résultant de la mal réagrégation d’une translocation réciproque

présente chez un des parents et impliquant le chromosome 21 ou une aneusomie de

recombinaison d’une inversion du 21 présente chez un des parents (Ranweiler et Merrit ,

2009).

I.2.6.3. La forme en mosaïque

La T21 en mosaïque représente 2% des cas, il s'agit d'un accident mitotique post

zygotique plus ou tardif. Plus la non disjonction mitotique sera tardive, moins le nombre de

cellules trisomiques sera important. Le chromosome 21 supplémentaire est présent dans

seulement quelques cellules et non dans la totalité de celles-ci comme observé dans la

trisomie régulière (Muller et al., 1995).

En effet, après une ou deux divisions mitotiques, une des deux cellules à 46

chromosomes diverge et donne une cellule à 45 chromosomes qui meurt et une autre à 47

chromosomes. On aura ainsi dans l’organisme, un mélange de lignées cellulaires dont les

unes auront 46 chromosomes et les autres 47 chromosomes (Celeste et Lauras, 2000 ;

Verloes, 2004).

I.2.7. Le dépistage anténatal

Le retard mental observé dans la T21 est le principal élément justifiant une décision

d'interruption médicale de grossesse en cas de diagnostic prénatal de cette anomalie

chromosomique. La naissance d'un enfant présentant cette aberration chromosomique

nécessite une prise en charge lourde pour la famille et la société. Le dépistage anténatal est

une question critique, du fait du risque des méthodes utilisées sur la progression de la

grossesse (ACOG, 2007 ; Melissa et al., 2008 ; Hickey et al ., 2012 ).

I.2.7.1 Les signes échographiques

I.2.7.1.1 La clarté nucale du fœtus
Signe échographie majeur, petite zone de densité liquidienne entre la peau et les plans

profonds musculo-squelettique, mesurée sur l’échographie du premier trimestre, sur une

coupe de profil. Elle est physiologique et tend à diminuer après le 1er trimestre et à rentrer

dans la norme, même chez les fœtus T21 .Plus elle est grande, plus il y a un risque que le
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fœtus ait une pathologie, (anomalie chromosomique dont T21 mais aussi syndrome

malformatif et éventuellement une infection) (Herman et al., 2002). (Figures 6 et 7)

Figure 6 : Image échographique de la clarté nucale normale au premier trimestre

(Hermane, 2002).

Figure 7 : Image échographique de la clarté nucale augmentée d’un fœtus suspect d’une

trisomie 21 (Hermane, 2002).
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I.2.7.1.2. Les marqueurs sériques

Se sont des substances dosées dans le sang maternel dont la cintique est différente

selon que le fœtus est T21 ou pas (ACOG, 2007).

En 1984, Merkatz a ouvert la voie au dépistage des anomalies chromosomiques par les

marqueurs sériques en rapportant le cas d’un enfant atteint de trisomie 18 et d’une série

d’enfants atteints de trisomie 21 dont les mères avaient eu des taux sériques anormalement

bas d’AFP (Merkatz et al., 1984).

En 1987, Bogard et al ont montré une élévation des taux sériques d’hormone

choriogonadotrope (hCG) chez les femmes enceintes d’un enfant trisomique 21 (Bogard et

al., 1987).

En 1988, Canick et al ont ensuite décrit l’intérêt de l’oestriol non-conjugué (uE3-

unconjugated estriol), dont les taux sériques sont abaissés chez les femmes attendant un

enfant atteint de T21 (Canick et al ., 1988). La même année, Wald et al ; ont mis au point un

modèle mathématique permettant un calcul de risque combiné prenant en compte l’âge

maternel et les valeurs des trois marqueurs sériques AFP, uE3 et Hcg (Wald et al., 1988).

I.2.7.2. Les stratégies du dépistage

Vu la variété des signes échographiques et celle des marqueurs sériques maternels, il a

fallu intégrer certaines données et hiérarchiser la démarche de dépistage. Le dépistage de la

T21 est actuellement généralisé, alors qu’il était réservé aux patientes âgées de plus de 38 ans

et le dépistage combine désormais les marqueurs sériques et les données morphologiques. Ce

dépistage n’est pas obligatoire, mais tout praticien doit le proposer aux parturientes qu’il

reçoit. L’échographie sera faite par des praticiens certifiés et les dosages par un nombre de

laboratoires. Il dégage des populations dont le risque de T21 est supérieur à 1/250, auxquelles

il sera propose un test diagnostic (HAS, 2007; Poloce et Boisson-Gaudin., 2010).

La mise au point du dépistage combiné de la T21 fondé sur la mesure de la clarté

nucale et le dosage des marqueurs sériques du premier trimestre de grossesse, augmente le

taux de détection avec environ 90% pour 5% de faux positifs (Spencer et al ., 1999 ;

Nicolaïdes et al., 2005) .Lorsque, pour des raisons quelconques, les dosages des marqueurs

sériques n’ont pu être réalisés au premier trimestre, le dépistage portera sur la mesure de la

clarté nucale associée a celle des marqueurs significatifs au deuxième trimèstre. Les

prélèvements sanguins se feront entre 14SA et 17SA + 6jours. La B-HCG sera toujours de

mise. Elle sera associée soit a l’AFP soit a l’uE3, double test, ou aux deux marqueurs, triple
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test. Les taux de détection, varient dans ce cas de 79.8% a 80.6%, pour des faux positifs de 5 à

5.3% (HAS, 2007 : Poloce et Boisson-Gaudin., 2010).

I.2.8. Le diagnostic de certitude

I.2.8.1.Méthodes usuelles

I.2.8.1.1.Indication

Ce sont celles de l’étude de caryotype fœtal en général et elles ne sont pas, pour la

plupart, spécifiques de la trisomie 21. Certaines situations peuvent néanmoins orienter

d’emblée le diagnostic:

- L'âge maternel : L'âge retenu en France (35 ans) tient compte du risque individuel de

naissance d'un enfant trisomique à cet âge (environ 1%) et du risque lié au prélèvement (1

à 2%).

- Le remaniement chromosomique parental : En ce qui concerne la trisomie 21,

l'existence  d'une translocation robertsonienne entre un chromosome 14 et un

chromosome 21 chez l'un des parents est la situation la plus fréquente. Viennent ensuite

tous les types de translocations, robertsoniennes ou non, impliquant le 21, puis les

translocations impliquant d'autres chromosomes mais pouvant conduire à une trisomie 21

par effet inter-chromosomique; d'une manière générale, tout remaniement

chromosomique parental conduit à proposer un diagnostic prénatal.

- Les antécédents d'enfants porteurs d'une anomalie chromosomique : Le risque de

récurrence d'une anomalie chromosomique, dont la trisomie 21 alors que les caryotypes

parentaux sont normaux peut être estimé à 1%. Cette élévation du risque peut être en

rapport avec un faible mosaïcisme de trisomie 21 chez l'un des parents mais peut être

aussi en rapport avec une prédisposition" à la production de gamètes déséquilibrés chez

certaines personnes. Cette indication n'est donc pas uniquement psychologique.

Risque accru au dépistage combiné ou séquentiel de la trisomie 21 : Le seuil de positivité

à été placé à 1/250,  au delà de cette valeur un caryotype fœtal est parfaitement justifié.

(ACOG 2007 ; Melissa et al ., 2008 ; Hickey et al., 2012 ; Mary E et al., 2015).
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I.2.9. Le caryotype

I.2.9.1. Définition et généralités

Un caryotype représente un inventaire ordonné de l’ensemble des chromosomes d’une

espèce. Les chromosomes sont classés par ordre décroissant de taille en fonction de la

position du centromère qui délimite les deux bras du chromosome, le bras court ou p et le bras

long ou q. Trois groupes de chromosomes peuvent être déterminés en fonction de position du

centromère : si les deux bras sont de même longueur, le chromosome est métacentrique ; si

l’un des deux bras est plus petit que l’autre, le chromosome est submétacentrique et si le

centromère est en position terminale, le chromosome et acrocentrique ou télocentrique

(Lejeune et Gautier, 1959).

Pour étudier des chromosomes au microscope, il faut observer des cellules en division,

car ce n’est qu’a ce moment que les chromosomes sont visibles (Lejeune et Gautier , 1959)

Trois étapes sont nécessaires à la réalisation du caryotype: obtenir  des cellules en

division par la mise en culture, puis l’obtention des métaphases  et  enfin l’identification des

chromosomes (Bouizegarène et al., 2008).

I.2.9.2. L’intérêt de faire un caryotype

Si les parents le souhaitent, pour une prochaine grossesse, il serait possible de vérifier

si le  caryotype du fœtus est porteur d’un des caryotypes déséquilibrés (Sznajer et Veroes,

2008).



Chapitre II

Epidémiologie et facteurs de
risque
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II. Epidémiologie et facteurs de risque

II.1. Epidémiologie

II.1.1. Dans le monde

L’incidence du SD est d'environ 1 pour 770 naissances, toutes grossesses confondues

et varie en fonction de l'âge de la mère : environ 1/1500 à 20 ans, 1/900 à 30 ans et 1/100 à 40

ans (Herman et al., 2002).

L’incidence globale de la T21 a tendance à augmenter depuis 1988 à cause des

dépistages prénataux. Cependant, du fait de ces tests, les naissances d’enfants trisomiques

restent stables car les parents choisissent fréquemment d’interrompre la grossesse

(Intégrascol, 2008).

II.1.2. En France

La T21 représentait 1/800 naissances en France, soit un taux de 10% des déficiences

intellectuelles, après l’instauration du dépistage anténatal, l’incidence à régressé devenant

actuellement à l’ordre de 1/1500 à 1/2000 naissances. (Melissa et al., 2008).

II.1.3. En Algérie

Un cas de trisomie sur 1000 naissances vivantes est enregistré chaque année, en

Algérie (Ministère de l’emploi et de la solidarité national 2007) .Selon cette source, 80.000

sont atteints de la T21.

Le 21 mars 2011, à l’occasion de la journée mondial de la T21, l’association Nationale

pour l’Insertion des trisomiques (ANIT) a prôné en faveur d’une meilleure intégration des

trisomiques algériens, au sein de la société, prônant la normalisation des individus atteints de

ce syndrome (ANIT, 2011).

II.1.4. Au Maroc

Un enfant trisomique nait pour 700 naissances vivantes (1,3%). Cette fréquence est

retrouvée dans toute la population, tous groupes ethniques et socio-économiques considérés.

Le sexe ratio est de trois garçons pour deux filles (Cherkaoui et al ., 2009).
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II.1.5. En Tunisie

En Tunisie, la prévalence totale estimée de la T21 est de 0.98 pour 1000 grossesses

(Chelli et al., 2008).

II.2. Les facteurs de risque

II.2.1. L’âge maternel

L’augmentation de la fréquence de T21 à la naissance en fonction de l’âge maternel

est d’abord modérée : de 0.05% à 20 ans à 0.1% à 30 ans. Elle s’accélère ensuite, passant de

0.25% à 35 ans à 3% à 45 ans (Turleau et Vekemans, 2010). En dépit de nombreuses études,

l’âge maternel reste le seul facteur causal dont la démonstration ait été faite dans la T21. Cette

relation a été décrite par Penrose , il y a plus de 60 ans, bien avant que la base chromosomique

du SD ne soit élucidée (Penrose, 1933).

Le mécanisme expliquant l’effet de l’âge maternel reste largement inconnu. La plupart

des recherches se sont concentrées sur divers aspects de la fonction ovarienne, tels que, les

modifications des composants ovocytaires, les changements du pool d’ovocytes et les

modifications ovariennes observées en fonction de l’âge. (Warburton, 2005).

Les études de l’origine parentale montrent bien que cet effet est lié aux erreurs

d’origine maternelle et non à celle d’origine paternelle. (Antonarakis et al., 1993).

Figure 8 : Fréquence des naissances d’individus atteints du syndrome de down (trisomie

21) en fonction de l’âge de la mère (Klug et al., 2006).
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Tableau 3: Fréquence des grossesses porteuses de trisomie 21 en fonction de l’âge de la mère

(Cohen, 2002).

Age de la mère Incidence

20 ans 1/2000

25 ans 1/1500

30 ans 1/900

35 ans 1/380

38 ans 1/200

40 ans 1/100

45 ans 1/50

II.2.2. La consanguinité

Le risque de malformations congénitales est estimé à 2% pour la population générale,

il est doublé pour un couple consanguin. Un suivi échographique détaillé de la grossesse est

important (Modell et Darr, 2002). Certains couples consanguins sont exposés plus à risque

pour certaines maladies génétiques en fonction de leur origine géographique et/ou ethnique.

Un dépistage spécifique est discuté lors du conseil génétique (Cina, 2008). En ce qui

concerne la T21, son association avec la consanguinité n’a pas été établie de façon

convaincante (Vekemans, 2003).

II.2.3. Antécédent familial de trisomie 21

Lorsque la T21 libre et homogène est présente chez un apparenté, aucun argument

concluant n’est en faveur de l’augmentation du risque pour les autres membres de la famille,

sauf s’il s’agit d’une translocation familiale (Girard-Orgeolet et Choiset, 1999).

Le mosaïcisme gonadique et la variation de la fréquence de recombinaison méiotique

expliqueraient la récurrence de la T21 libre et homogène (Brown et al ., 2000 ; Lynn et al.,

2000).

Une étude récente montre que près de 6.5 % des parents d’enfants atteints du

syndrome de Down sont porteurs de mosaïcisme (Kovaleva et al., 2007).
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II.2.4. Descendance des parents atteints de trisomie 21

Les hommes atteints de T21 libre et homogène sont stériles, aucun cas de descendance

n’a encore été décrit. Quant aux femmes, la fertilité semble conservée, elles peuvent donner

naissance aussi bien à des enfants atteints de T21 qu’à des enfants non atteints (Briard et

Morichon-Delvallez, 2006).

II.2.5. Environnement

Il existe des facteurs externes dont les preuves définitives ne sont pas avérées. Ces

derniers sont :

 Les contraceptifs oraux : quelques études ont tente de mettre en évidence un lien entre

la survenue d’une T21 et la prise prolongée de contraceptifs oraux (Lejeune et

Prieur, 1997).

 Certains polymorphismes génétiques ou chromosomiques (Antonarakis et al., 1985)

 Les radiations (provoquant des mutations génétiques), certains virus (relation du

même type qu’entre les virus et les tumeurs), certains agents chimiques (susceptibles

de provoquer des mutations génétiques), d’éventuelles carences en vitamines

(notamment la vitamine A, ayant un effet nocif sur le système nerveux et favorisant

ainsi les dérèglements génétiques) (Lambert et Rondal, 1997).



Chapitre III

Pathologie et malformation
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III. Pathologie et malformations

III.1. Pathologies associées à la trisomie 21

III.1.1. Les troubles métaboliques et endocriniens

III.1.1.1. La dysthyroïdie

La thyroïde fait partie des organes les plus fréquemment atteints de pathologie auto

immune chez le T21. Tout type d’atteinte thyroïdienne peut être observé ; une hypothyroïdie

ou voir même une hyperthyroïdie (Noble et al., 2000 ; Tuysuz et Beker., 2001 ; Carroll  et

al., 2008 : Melissa et al ., 2008 ; Hickey et al .,2012 ). Dans une étude française réalisée en

1997 par Toledo sur la fonction thyroïdienne de 105 enfants  trisomiques 21, dont l’âge varie

de 3 mois à 20 ans et de témoins du même âge,  a noté que le taux moyen de la thyroblobine

ultrasensible (TSH) des T21 est augmenté, alors que les taux moyens de T4 libre (FT4) et de

T3 libre (FT3) sont normaux par rapport aux témoins (Toledo et al., 1997).

III.1.1.2. Diabète sucré

Une étude réalisée en 2010 a montré que le diabète insulinodépendant survient plus

précocement chez les enfants T21 (avant 3 ans chez 19% des enfants porteurs d’un SD vs 6.4

ans chez les autres enfants). Cette étude a également trouvé que ces enfants ont de meilleurs

mécanismes de régulation et de contrôle glycémiques ainsi que de faibles besoins en insuline

par rapport aux autres enfants diabétiques non trisomiques 21. Cette population a risque de

développer un diabète type 1 secondaire à la fréquence de phénomènes auto-immuns associés

à la T21, est également à risque significatif de développer un diabète type 2 vu sa tendance au

surpoids et au vieillissement précoce (Bergholdt et al 2006 ; Rohrer et al 2010).

III.1.1.3. L’obésité

Elle est souvent évoquée comme une constante liée à la trisomie. Ce surpoids quand il

existe déclenche d’autres problèmes à distance : problèmes orthopédiques graves, troubles

hépato-pancréatiques, troubles psychologiques, diabète (Cuilleret, 2007).

III.1.1.4. Avitaminose

La T21 est responsable de nombreux dysfonctionnements de l’organisme induisant des

problèmes nutritionnels majeurs. (Clothilde, 2017).
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Premier déficit mis en évidence par Lejeune, les avitaminoses, qui concernent les

vitamines du groupe B, se retrouvent de façon constante, mais viable chez tous les sujets

atteints. Parmi leurs conséquences les plus évidentes, on retrouve la présence des pathologies

de la peau, dont la qualité est souvent perturbée dès l’enfance : peau sèche, porteuse de

« dartes »fréquentes, accompagnés parfois de crevasses. Cette peau fragile, non traitée de

façon adaptée, peut ensuite présenter diverses atteintes de type eczémateux (Cuilleret, 2007).

III.1.1.5. Dysfonction de l’absorption des oligo-éléments

Parmi les études réalisées : toutes retiennent des dysfonctionnements des oligo-

éléments : fer, zinc iode, sélénium. De plus, la capacité de la cellule trisomique à absorber les

molécules de synthèse n’est pas connue, ni sa capacité à se protéger d’effets secondaires

éventuels (Cuilleret , 2007).

III.1.2. Les troubles cardiovasculaires

Les nouveaux nés trisomiques 21 présentent un risque significativement  élève d’avoir

une cardiopathie congénitale. Les malformations cardiaques frappent 40% des trisomiques

(Schneider D. et al., 1989 ; Geggel et al., 1993 ; Patterson D, 1994 ; Wilson et al., 2007).

(Tableau 3)

Tableau 4: Les différents types de malformations cardiaques congénitales observées chez
les trisomiques 21. (Hickey et al., 2012).

Cardiopathie congénitale Fréquence

Canal atrio-ventriculaire avec ou sans autres anomalies associées 45%

CIV avec ou sans autres anomalies associées 35%

CIV isolée 8%

Canal artériel persistant 7%

Tétralogie de Fallot 4%

Autres anomalies vasculaires 1%

III.1.3. Les troubles neurologiques

La T21 peut être associée à des complications neurologiques dont l’incidence est plus

élevée que dans la population générale. L’âge d’apparition des premiers symptômes varie

entre 4mois et 14 ans avec une moyenne de 4,5 (Chaanine et al., 2008).
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Les manifestations cliniques sont variables. Il s’agit essentiellement d’épilepsies,

d’accidents vasculaires ischémiques et de pathologies dégénératives (Chaanine et al., 2008).

III.1.4. Les troubles gastro-intestinaux

III.1.4.1. La constipation chronique

c’est une affection qui touche 30 à 50% de la population trisomique 21, néanmoins

elle peut révéler d’autres pathologies associées et graves, notamment la maladie cœliaque et

l’hypothyroïdie (Melissa et al ., 2008 ; Hickey et al., 2012).

III.1.5. Les troubles infectieuses

Les sujets trisomiques présentent une grande sensibilité aux infections ORL,

respiratoires basses mais surtout hautes, cutanées. Ces infections se caractérisent le plus

souvent par une fréquence plus élevée, une sévérité plus importante et une durée d’évolution

plus longue par rapport a la population générale (Ram et Chinen , 2011).

III.1.6. Les troubles tumorales et hématologiques

Les patients atteints de trisomie 21, présentent un profil tumoral particulier par rapport

à la population générale avec une prédominance de leucémies en bas âge et un risque faible de

cancer solide chez l’adulte (Ayed et al., 2012)

Il parait que les deux lignées sanguines peuvent être affectées chez ces enfants. Une

polyglobulie peut être observée chez 60 à 65% de ces enfants, cette dernière n’étant pas

toujours cliniquement significative (Webb et al., 2007 ; Melissa et al., 2008 ; Hickey et al.,

2012).

III.1.7. Les troubles pulmonaires

Une variété de dysfonctionnement pulmonaire est observée chez la population

trisomique 21. Ceci est attribué à l’association de plusieurs facteurs, à savoir les

malformations anatomiques des voies aériennes, du parenchyme et des vaisseaux

pulmonaires, l’immunodéficience et les cardiopathies surajoutées aggravant d’avantage la

situation (Bertrand et al., 2003 ; McDowell et al., 2011).
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III.2. Les malformations

III.2.1. Cardiaques

Environ 50% des enfants ayant une T21 sont porteurs de malformations cardiaques

(Patterson et Roizen, 2003), qui constituent la plus fréquente cause de décès (Yang et al.,

2002).

II.2.2. Digestives

Présentes dans 5% des cas et pouvant mettre en jeu le pronostic vital (Pameijer et al.,

2000).

III.2.3. Ophtalmologiques et ORL

La sphère ophtalmologique et celle ORL peuvent aussi être touchées (Gumes de

Faria et al., 2013).



Matériels et méthodes
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I.Population d’étude

Notre étude a été réalisée sur 106 sujets trisomiques 21 (T21) de la wilaya de Tlemcen, dont

53 filles et 53 garçons, âgés entre 3-38ans avec une moyenne d’âge de 13ans.

II.Cadre d’étude et méthode

Cette enquête a été menée auprès des trisomiques fréquentant l’association ANIT

(Association National pour l’Insertion scolaire et professionnelle des Trisomiques 21), et dans

des centres psychopédagogiques pour enfant inadaptés mentaux de la wilaya de Tlemcen :

Centre psychopédagogique « Dar el ihsan » pour enfants handicapés mentaux (Aboutachfin-

Ain defla);

Centre d’Union des déficients mentaux de Tlemcen (Bachir Ben Amour- Sidi Boushak-

Henaya-Sidi Abdelli);

Centre psychopédagogique (Birouana, Ouziden) qui sont suivi par La DAS(Direction

Académique Sociale).

Cette étude a été réalisée dans une période de 8 mois allant d’octobre à juin.

L’enquête a été menée par un questionnaire, en interviennent  les parents des sujets

consentants et/ou en consultent les dossiers mis à notre disposition par les responsables des

différents centres. L’objectif du questionnaire est de prospecter sur les facteurs de risque

favorisant l’apparition de la T21 dans notre population et répertorier les différentes

pathologies dont soufrent les trisomiques 21. Nous nous sommes également intéressés à leur

alimentation au sein des structures spécialisées.

Grace au questionnaire nous avons récolté des données sur les principaux facteurs de risque

pouvant favoriser l’occurrence d’une anomalie chromosomique en se basant sur la littérature.

Ainsi les sujets consentants ont répondu à des questions portant sur:

- La consanguinité des parents des T21.

- La présence ou pas d’antécédents familiaux ou des T21 chez les couples (fratrie).

- L’âge des parents lors de la conception en partielles ; l’âge de la mère qui est le plus

souvent mis en cause.

- la fréquence de fausses couches chez les mères de T21 (la récurrence de fausse

couches peut être indice révélant la prés d’anomalie chromosomique chez la mère).
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- Facteurs d’environnement (médication pendant la grossesse, proposition à la

population, aux radiations….etc.).

- Pathologies dont souffre le sujet trisomique en plus de son handicap.

Concernent l’alimentation des T21, nous nous avons consulté les menus proposés dans les

centres spécialisés et nous les avons soumis à l’analyse d’un diététicien et d’un pédiatre pour

avoir leur avis sur les repas du point de vue qualité nutritionnelle et respect dans

recommandations sanitaire pour alimentation saine et équilibrée.



Résultats et interpretations
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I. Caractéristiques de la population étudiée

Notre travail est une étude épidémiologique porté sur 106 sujets trisomiques 21 pris en

charge dans les centres psychopédagogiques de la wilaya de Tlemcen.

I.1. Age

Il s’agit de 53 garçons et 53 filles, âgés entre 3 ans et 38 ans avec moyenne d’âge de

13ans. Nous avons subdivisé la population étudiée en trois tranches d’âge : enfants,

adolescents et adultes. (Figure 8). De cette manière, nous voulons mettre en évidence le

rallongement de l’espérance de vie des T21 dans notre population. En effet celle-ci varie

d’une population à l’autre. Notre population est composée de plus de 20% d’adultes avec

un âge maximal de 38 ans.

Figure 8: Répartition de la population étudiée par tranches d’âge.

I.2. Scolarisation

Les enfants ayant une T21 ont du affronter, en grandissant plus de difficultés que la plupart

des enfants. Le SD n’entraine pas forcement des problèmes comportementaux, mais la nature

de la difficulté rend les enfants porteurs de T21 plus vulnérables au développement de tels

problèmes. La majorité des enfants de notre étude sont scolarisés au centre

psychopédagogique ce qui facilite leur insertion dans la société et leur épanouissement

(Figure 9).
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Figure 9: Répartition de la population étudiée selon la scolarisation.

I.3. IMC

D’après leur IMC, il s’avère que 35% de la population étudiée souffre de surcharge pondérale

dont 18% est franchement obèse. Par ailleurs, 37% de cette même population présente un

IMC au-dessous de la normale dont certains souffrent de dénutrition (Figure 10).

Figure 10 : Répartition des sujets T21 selon leurs IMC.
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II.1.1. Facteurs génétiques

La prédisposition génétique peut se manifester par les paramètres évoqués ci-dessous (Figure

11) :

II.1.1.1. Antécédents familiaux

D’après nos résultats,  seulement 6% de la population étudiée présente des antécédents de T21

dans la famille. Le lien de parenté avec le sujet de l’enquête n’a pas été précisé (Figure11)

II.1.1.2. Antécédents du couple

3% seulement des sujets de notre enquête,  ont déjà eu des T21 dans leur fratrie (Figure11).

II.1.1.3. Consanguinité

Les résultats de l’enquête ont aussi révélé que prés de 27% de la population sont issus de

mariage consanguin (Figure11) dont 23% ont un lien de parenté de premier degré et 4% de

deuxième degré (Figure 12).

Figure 11 : Prédisposition génétique dans la population étudiée
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Figure 12 : Consanguinité dans la population étudiée

II.1.2. Facteurs environnementaux

Les facteurs environnementaux peuvent augmenter le risque pour les mères de concevoir un

enfant T21. Cependant,  nos résultats ne semblent pas les incriminer dans la survenue de

l’anomalie chromosomique. En effet :

 Seulement 1% des mères de T21 vivent dans un environnement pollué (pompes à

essence, usine…) et 2% seulement ont été exposées à la radiologie pendant la

grossesse.

 Environ 7% des femmes prenaient des médicaments avant leur grossesse (anti-HTA,

diabète, pilule contraceptives…)

 12% des femmes ont subi un choc émotionnel (grossesse non désirée, problèmes

familiaux ou professionnels….). (Figure 13)

Figure 13 : Facteurs environnementaux susceptibles de favoriser une T21.
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Mariage consanguin du 1er
degré

Mariage consanguin de
2eme degré

Mariage non consanguin

79%

La radiologie Absence de
facteur



Résultats et Interprétations

30

II.1.3. Autres facteurs

Les figures 14 et 15 montrent la relation entre le pourcentage des naissances affectées par le

syndrome de Down et l’âge des parents à  la conception.

Nous avons subdivisé la population étudiée en trois catégories selon l’âge des parents. En

effet, le risque de T21 est associé soit à un âge précoce ou plus souvent a un âge tardif de

conception.

II.1.3.1. Age maternel

Le syndrome de Down est fréquent chez les femmes âgées entre 19-39 ans avec une moyenne

d’âge de 37ans. En effet, la grande majorité des grossesses se déroule avant cet âge.

Cependant les mères de plus de 40 ans ont plus de risque d’engendrer des enfants portant une

anomalie chromosomique de nombre (Figure14).

Figure 14 : Distribution de la population en fonction de l’âge maternel.
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II.1.3.2. Age paternel

L’âge moyen des pères a la naissance d’enfants trisomiques 21 est de 42ans. La tranche d’âge

présentant la fréquence la plus élevée est celle de plus de 40ans (Figure 15).

Figure 15 : Distribution de la population en fonction de l’âge paternel.
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III. L’alimentation des trisomiques 21 dans les cantines des centres spécialisés

Les centres accueillant les sujets trisomiques, veillent à leur servir une alimentation saine et

équilibrée. En effet,  les T21 souffrent souvent de problèmes digestifs et de problèmes de

poids (surcharge pondérale et/ ou dénutrition). D’après les responsables, les T21 souffrent

également de e comportements alimentaires compulsifs (consommation excessive et

incontrôlée de pain).

Ci-dessous un exemple de menus confectionnés par les centres psychopédagogiques de la

wilaya de Tlemcen (Tableau 5).

L’analyse qualitative des menus montre que les repas servis sont variés et se composent de

laitages, légumes frais et secs, crudités, céréales et viandes ou œufs. On note néanmoins

l’absence ou la rareté des poisons et des fruits.

Tableau 5 : Exemple d’un menu d’une semaine de la cantine des centres spécialisés de la

Wilaya de Tlemcen.

Dimanche Lundi Mardi Mercredi Jeudi

Matin

- Café au lait

- Gâteaux

Déjeuner

- Spaguiti

- Fromage

- Salade verte

- Yaourt

Matin

-Café au lait

-Pain / confiture

Déjeuner

- Haricot blanc

- Betterave

- Œufs durs

- Limonade

Matin

- Thé

- Chocolat

Matin

- Café au lait

- Tartine pain

Déjeuner

- Choux fleurs

- Viande

- Salade verte

- Jus

Matin

- Café au lait

- Gâteaux

Déjeuner

- Harira

- Macédoine

- Fromage

- Yaourt
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Notre étude est une enquête épidémiologique sur la trisomie 21 (T21) dans la

population de Tlemcen. Nous avons utilisé un questionnaire pour arriver au constat général des

facteurs de risque et les pathologies associées au syndrome de Down dans notre population

Dans notre enquête, nous avons inclus 106 sujets porteurs d’une trisomie 21. Ce nombre est

une sous-estimation du nombre réel de T21 à Tlemcen. En effet, nous n’avons eu accès qu’aux

T21 scolarisés et/ou fréquentant l’association des T21 de Tlemcen et les centres spécialisées

accueillant les sujets. Selon un recensement établi par l’Association des Enfants Trisomique 21

en Algérie, le nombre d’enfants atteints de T21 est de 80 000 (ANET, 2012). La même source

indique, que parmi les enfants qui naissent chaque jour au moins 3 cas présentent les symptômes

de T21.

La population étudiée compte autant de sujets de sexe masculin que de sexe féminin. Une

étude réalisée par Chaabouni et al. (2005) montre que les hommes sont plus touchés que les

femmes.

Les sujets de notre enquête, représentent une population hétérogène en âge. Ils sont âgés de

3ans à 38ans avec une moyenne d’âge de 13 ans. Harry (2008) estime l’espérance de vie des

T21 à 17 ans dont seuls 8 % dépassent l’âge de 40ans. Notre étude recense 24% de sujets dont

l’âge se situe entre 18 et 38ans. Par contre, Klug et al (2006) affirment que la prise en charge

des enfants T21 augment leur qualité de vie, ce qui explique probablement le rallongement de

leur espérance de vie.

Il est difficile de faire progresser un enfant trisomique dans le domaine social et scolaire en

raison de son retard mental. En effet, les élèves atteints de T21 ont généralement besoin de plus

de temps pour apprendre et consolider leur nouvelle aptitude. D’autre part leur capacité

d’apprendre et de mémoriser peut fluctuer d’un jour à l’autre (Didier.L , 2008) Dans notre étude

76% des enfants T21 sont scolarisés alors que le reste n’a jamais été affilié à une institution ou

centre éducatif dont 5% n’ont aucun contact avec le milieu extérieur car leur maladie est

considérée comme un tabou par leur entourage.

L’analyse de l’Indice de Masse Corporelle (IMC) chez les enfants T21 montre que près de

35% d’entre eux présentent une surcharge pondérale dont 18% sont obèses. Par contre l’étude

réalisé par Melville et al., 2005 a montre une incidence plus élevée d’obésité chez les cas

trisomiques.
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Dans notre étude, le problème d’obésité est le plus fréquent chez les T21. La T21 est

responsable de nombreux dysfonctionnements de l’organisme induisant des problèmes

nutritionnels majeurs.

Durant la période de notre enquête dans les centres spécialisés de T21 de Tlemcen, nous

avons constaté que le petit déjeuner ainsi que le déjeuner sont pris au sein des établissements

spécialisés. Nous avons observé que les menus changent d’une semaine à l’autre et que les repas

servis sont variés et se composent de  légumes frais, légumes secs (lentilles et haricots), viande,

yaourt et fromage. Cependant le poisson est rare et les fruits absents des menus. Bien que les

menus ne soient pas élaborés par des diététiciens, les responsables veillent à suivre des régimes

adaptés aux sujets qui souffrent de troubles digestifs et intolérance à certains produits tels que les

légumes secs.

D’autre pathologies sont retrouvées chez les sujets telles que les maladies cardiaques, les

troubles thyroïdiens et les problèmes visuels, ces maladies ont été déjà cité par la littérature

comme pathologies associées au SD mais à des fréquences plus ou moi variées (Roizen et

Patterson ., 2003 ;Caputo et al.,1998).

Parmi les facteurs de risque principaux de l’occurrence de la T21, l’age maternel est

certainement le plus cité. En effet, l’âge de la mère a été souvent incriminé dans la survenue

d’une anomalie chromosomique. Déjà en 1933, l’étude de Penrose a constaté que le risque de

concevoir un enfant T21 augmente avec l’âge de la mère. En ce qui concerne nos résultats, l’âge

moyen des mères à la conception de l’enfant trisomique est de 37ans, la tranche d’âge 19-39ans

étant la plus exposée à ce risque. Par ailleurs, notre étude a révélé que plus de 50% des pères des

T21 avaient plus de 40ans à la naissance de l’enfant trisomique,  ce qui pourrait suggérer un effet

de l’âge paternel sur la survenue d’une trisomie (Penrose 1933). En revanche, l’étude menée en

France par Stoll et ses collaborateurs sur 398 nouveaux cas trisomiques 21 enregistrés pendant la

période de 1979-1996, où plus de 50 facteurs ont été étudiés, a montré que l’âge paternel n’a

pas d’effet significatif sur la T21 (Stoll et al., 1998).

L’enquête sur les facteurs de risque du syndrome de Down (SD) a également montré que

11% des sujets présentent des antécédents familiaux, alors que 3% des parents ont déjà eu un ou

plusieurs enfants T21. D’autre part, 27% des enfants sont issus de mariage consanguin soit du

premier ou deuxième degré. L’étude de Prioux et Mazuy (2009), a noté que le risque d’avoir un

enfant trisomique est toujours probable s’il y’a des antécédents familiaux, des antécédents chez

le couple et une consanguinité.
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D’autres facteurs de risque ont été reportés par la littérature comme impactant l’occurrence

d’anomalies chromosomiques ou trisomie 21 tels que la médication, la radiation et les chocs

émotionnels… Dans notre étude 7% des femmes ont pris des médicaments avant la grossesse

comme les pilules contraceptives et les anti-HTA. En effet il y a un rapport entre la

consommation de certains médicaments chez la mère avant la grossesse et la naissance d’un

enfant T21 (Chemli A., 2016). Le docteur Martinz-Frias (1993) a montré que la prise de pilules

contraceptives pouvait influer sur le risque de féconder un embryon aneuploïde.

Lambert et Rondal (1997) ont affirmé que des facteurs externes tels que les radiations et le

choc émotionnel sont impliqués dans la survenue d’une anomalie chromosomique. Cependant,

les preuves définitives ne sont pas avérées. D’après nos résultats, les facteurs environnementaux

semblent avoir peu d’impact sur la survenue d’un enfant T21.

D’après Hart et al (2003), 15% des grossesses humaines connues conduisent à une perte

prématurée de l’embryon ou du fœtus. Dans environ la moitié des cas on s’aperçoit que celui-ci

présentait une anomalie chromosomique majeure (Hart et al., 2003). 8 femmes sur les 106

incluses dans notre enquête ont déjà fait des fausses couches, et constituent par conséquent une

population exposée au risque de T21.

La connaissance des facteurs de risque et des troubles associés à la trisomie 21, est

indispensable si une prévention primaire de cette cause importante de retard mental chez

l’homme est envisagée.
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La trisomie 21 (T21) est causée par une anomalie chromosomique résultant de la

présence du chromosome 21 en trois exemplaires au sein du noyau de la cellule.

Nous avons insisté tout particulièrement dans cette étude sur la recherche des principaux

facteurs de risque de T21 dans la population de Tlemcen. Nous nous sommes également

intéressés à l’indice de masse corporelle (IMC) des T21 et les repas qui leur sont servis

dans les centres spécialisés. Enfin, nous avons tenté de recenser les principales

comorbidités associées au syndrome de Down dans notre population.

Cette étude a été menée sur 106 cas, âge moyen 13ans, sexe ratio 1:1.

D’après nos résultats, l’âge parental impacte la naissance de T21. En effet, la

majorité des sujets trisomiques ont été engendrés par une mère et /ou un père de plus de

40ans.

Notre étude a mis en évidence la consanguinité comme facteur de risque potentiel

de T21 dans notre population.

Une analyse  qualitative des menus servis aux T21 dans les centres

psychopédagogiques a révélé que les repas étaient variés, composés de légumes, viandes et

laitages ; mais manquant de fruits et poissons. Néanmoins, une analyse quantitative est

nécessaire pour évaluer leur valeur nutritionnelle en macro et micronutriment ainsi que du

point de vue apport énergétique.

Notre étude a également révélé l’existence de problèmes de poids chez les T21

inclus dans l’étude, se manifestant soit par un IMC > à la normale ou au contraire < à la

normale.

En plus de l’obésité, d’autres pathologies semblent accompagner l’handicap mental

caractérisant la T21, telles que les cardiopathies et la thyroïdie.

Malgré, la mise en place des programmes nationaux de santé de la mère et de l’enfant

en Algérie, il reste encore des insuffisances dans la prise en charge des enfants trisomiques

21, dont le diagnostic reste tardif et souvent sans confirmation génétique, faute de moyens

financiers ou de refus parental. Et pour cela nous insistons tout particulièrement sur prise en

charge précoce des parents et une scolarisation des enfants trisomiques dans des classes

spécialisées.
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من اجل بحث علمي و شكرا الأسئلةعلى الإجابةنحن طالبات نرجو منكم 

Age:السن :

Sexe:الجنس :

Scolaire:متمدرس :

les question adressées les parents:موجھة للأھلأسئلة

:بمتلازمة داونمصاب أخرھل یوجد في العائلة شخص / 1

1/ Antécédents familiaux de trisomie21 ?

Siة  صلة  القرابيماھ. نعماإذ oui . Lien de parenté ?

…………………………………………………………………………………………………….

antécédents du couple /2الأبوینسوابق /2 ?

Nombre des enfants atteintsالمصابین الأطفالعدد 

Nombre des enfantsلالأطفاعدد 

Parents consanguins /3من نفس العائلةالأبویینھل / 3 ?

Si oui . Quelle est la parentéنعم ما ھي صلة القرابة إذا ?
.......................................................................................................................................................

circonstance de la grossesse /4مل حعوامل ال/ 4 ?

Environnement ( usine ou station d’essence…)...) مكب النفایات- محطة بنزین-مصانع(البیئة 
......................................................................................................................................................

pendant la grossesse /5في فترة الحمل / 5 ?

-ي دواء أھل تناولت - médicament pendant la grossesse e ?

.......................................................................................................................................................

-ھل اتبعت حمیة غذائیة - carencer alimentaire ?

......................................................................................................................................................

-للأشعةھل تعرضت - radiologie pendant la grossesse ?

–نفسیة لصدمةھل تعرضت - chocs émotionnels pendant la grossesse

Oui non

Oui non

لانعم 

ouiلانعم  non

ouiلانعم  non

oui non لانعم 

لا ouiنعم  non
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l’âge des parents à la grossesse /6ثناء الحمل أسن الوالدین / 6 ?

père:الأب :

:إلام mère :

pathologie des parents /7ي مرضأمن الأبوینھل یعاني / 7 ? ?

Si oui. Quelle maladieنعم ما ھو إذا ?

…………………………………………………………………………………………………..

pathologie dans la familles /8ھل یوجد في العائلة مرض مزمن/  8 ?

Si oui. Quelle maladieھينعم ماإذا ?

……………………………………………………………………………………………………

Fausses couche /9من قبل أجھضتھل / 9 ? Combien ?

morts nés /10موتى أطفالھل یوجد لكم / 10 ?

complication liées à la trisomie 21 chez le sujet atteintحول شخص متلازم داونأسئلة

autre pathologie/1ھل یعاني من اي مرض/ 1 ?

Si oui. Quelle maladieنعم ما ھوإذا ?

………………………………………………………………………………………..……….

obésité /2ھل یعاني من سمنة / 2 ?

traitement /3ءي دواأھل یتناول / 3 ?

.Si ouiنعم ما ھوإذا Laquelle ?

…………………………………………………………………………………………………..

régime alimentaire /4ھل یتبع حمیة غذائیة / 4 ?

Si oui . Laquelleنعم ما ھيإذا ?

…………………………………………………………………………………………………...

IMC ?

non لانعم 

لا ouiنعم  non

oui non لانعم 

لا ouiنعم  non

oui non لا نعم 

oui non لانعم 
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Dimanche Lundi Mardi Mercredi Jeudi

Matin

Déjeuner

Matin

Déjeuner

Matin Matin

Déjeuner

Matin

Déjeuner
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Répartition de la population étudiée par tranches d’âge

Répartition de la population étudiée selon la scolarisation

Enfants Scolarisés 81  (76%)

Enfants non scolarisés 2  (24%)

Répartition des sujets T21 selon leur IMC

Maigreur Corpulence normal Surpoids Obésité

39 (37%) 30 (28%) 18 (17%) 19 (18%)

Prédisposition génétique dans la population

oui non

Les antécédents du couple 3(3%) 103(97%)

Les antécédents familiaux 12(11%) 94(89%)

La consanguinité 27(26%) 79(74%)

Les tranches
d’âge

Enfants

(3-13ans)

Ado Adolescents

( (14- 17ans)

Adultes

(18-38ans)

effectifs 61 20 25

pourcentages 57% 19% 24%
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Consanguinité dans la population étudiée

Mariage consanguin du 1er

degré
Mariage consanguin de 2eme

degré
Mariage non consanguin

(24) 23% (5 )4% (77) 73%

La répartition  de la population étudiée  selon l’âge des parents

L’âge précoce

14-18ans

L’âge normal

19-39ans

L’âge  tardif

Plus de40ans

De la mère 5(5%) 68(64%) 33(31%)

Du père 3(3%) 45(42%) 58(55%)

Les facteurs environnementaux prédisposant a la trisomie 21

La
pollupollution

Les chocs

émotionnels

La médication

pendant la grossesse

La radiologie
pendant la
grossesse

Absence
de

tfcteurs

Effectifs 1 12 7 2 84

pourcentage 1% 11% 7% 2% 79%
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Pathologie associé à la trisomie 21

Les maladies Effectif

IMC (infirmité motrice cérébrale ) 1

Maladie cardiaque 13

Épilepsie 3

Obésité 19

UFC 1

Thyroïde 6

Pelade 4

problème visuelle 4

Hernie 1

Immunodéprimé 1

lépreux 1

Trouble digestif 2

Bronchite 4

Autiste 1

Absence d’autres pathologies 45



La trisomie 21 (T21) ou syndrome de Down, est l’anomalie chromosomique la plus fréquente parmi les naissances vivantes.

Elle se caractérise par un syndrome dysmorphique, un retard mental plus ou moins profond et des malformations

congénitales.

Le but de ce travail est d’identifier les principaux facteurs de risque de trisomie 21 dans la population de Tlemcen. Notre

étude vise également à recenser les différents troubles associés au syndrome et enquêter sur les méthodes de diagnostic de la

trisomie 21, propres à notre situation sanitaire et sociale.

L’étude a concerné 106 sujets trisomiques des deux sexes (sexe ratio 1 :1) suivis dans des centres psychopédagogiques de la

wilaya de Tlemcen. L’âge moyen de la population étudiée est de 13 ans.

L’étude a révélé l’âge des mères à la conception comme facteur de risque de la T21 avec un âge moyen de 37ans.

Les trisomiques 21 de notre population souffrent de problèmes de poids avec 37% de sujets au-dessous de l’IMC normal et

35% en surcharge pondérale dont 18% d’obèses.

En plus de le handicap, les sujets inclus dans notre étude souffrent de diverses pathologies en particulier des pathologies

cardiaques, hyperthyroïdie ainsi que des troubles de la vision.

Le diagnostic de la trisomie 21 dans notre population est établi sur la base de critères morphologiques, le caryotype est

rarement pratiqué.

Mots clés : Trisomie 21, Syndrome de Down, IMC, Dépistage et diagnostic génétique, facteurs de risque

ت والتشوھا، والتخلف العقلي العمیق الخلل،ویتمیز ھذا المرض بمتلازمة ،  حیاءھو الشذوذ الكروموسومي الأكثر شیوعا بین الموالید الأ) 21(متلازمة داون 

.الخلقیة

ضطرابات المرتبطة بالمتلازمة وتھدف دراستنا أیضا إلى تحدید مختلف الإ.تلمسانة من ھذا العمل ھو تحدید عوامل الخطر الرئیسیة لمتلازمة داون في ولایالھدف

.خاصة بحالتنا الصحیة والاجتماعیةوالتحقیق في أسالیب التشخیص،ال

، عاما13ویبلغ متوسط عمر الدراسة . التابعة لولایة تلمسانالتربویةالموجودة في المراكز)  1:1النسبة بین الجنسین (حالة من الجنسین 106وتتعلق الدراسة ب 

.سنة 37یقدر بوسط عمركعامل خطر لمتلازمة داون  مع متعند الحمل یعتبر  ن سن الأمھاتأوكشفت الدراسة 

ة في زیادمن%35الجسم العادیة وةمن الموضوعات تحت مؤشر كتل%37من مشاكل في الوزن، و التي تضم في مجموعة دراستناالصبغتعاني فئة التثلث

.مفرطةیعانون من سمنة%18الوزن، منھم 

ویستند ، أمراض مختلفة خاصة أمراض القلب، فرط الغدة الدرقیة، فضلا عن عدم وضوح الرؤیةبالإضافة إلى الإعاقة، الفئة المدرجة في دراستنا تعاني من 

.عن طریق النمط النوويما یكون لدینا علي المعاییر المورفولوجیة ، ونادرا مجموعة تشخیص متلازمة داون في ال

والتشخیص الجیني، عوامل الخطرمتلازمة داون ، مؤشر كتلھ الجسم ، الإختبار: الكلمات الرئیسیة

Trisomy 21 (T21) or down syndrome, is  the chromosomal  anomaly  most  frequent  among the  alive  births. It  is

characterized  by a syndrome dysmorphic, a more or less major backardness  and  congenital  malformations.

The goal of this work is to identify the independent  factors of risk of trisomy 21 in the population of Tlemcen. Our

study also aims to count the various disorders associated with the syndrome and to  inquire into the methods of

diagnosis of trisomy 21, specific to our sanitary  situation and social.

The study related  to 106 trisomic subjects of the two sexes (sex ratio 1: 1) followed in centers psychopedagogic of

the wilaya of Tlemcen. The median age of the studied population is 13 years.

The study revealed the age of the mothers to the design as risk  factor of T21 with a median  age of 37ans.

The trisomic 21 of our population suffers from problems of weight with 36% of subjects below the IMC normal

one and 36% in ponderal overload including 18% the obese ones.

Besides the handicap, the subjects included in our study suffer from various pathologies in  particular of cardiac

pathologies, hyperthyroidism a s  well  as eye  troubles.

The diagnosis of trisomy 21 in our population is  established on  the  basis of morphological criterion, the chromosomic

chart is  seldom  practised.

Keywords: Trisomy 21, Syndrome of Down, IMC, Tracking and genetic diagnosis, risk factors
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