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Résumé

Le syndrome de Down (SD) est la premiére cause généetique de retard mental et I'anomalie
chromosomique la plus fréquente. L'objectif de cette étude est de faire une répartition des enfants
trisomiques 21dans la wilaya de Sidi Bel Abbes, ainsi d’évaluer quelques facteurs de risque
associés a la survenue de cette anomalie. A 1’aide d’un questionnaire préétabli nous avons mené
une enquéte auprés des enfants atteints du syndrome de Down accueilli au centre
psychopédagogique pour enfants handicapés mentaux situés a la wilaya. Au total, 47 enfants
atteints du syndrome de Down ont été inclus dans cette étude. Des paramétres anthropométrique
et cliniques tels que I'dge maternel, la consanguinité, les antéecédents familiaux et les comorbidités
liées a ce syndrome ont été analyses.

L"age moyen des enfants atteints du syndrome de Down dans notre population d’étude est de 12,30
ans. Une prédominance masculine a été observée avec un sex-ratio de 1,35. L’d4ge moyen des
meéres a la conception des enfants trisomiques était de 36.94 ans. La majorité des enfants atteints
du syndrome de Down souffrent de troubles visuelles et cardiaque, ainsi que des troubles
respiratoires. Le syndrome dysmorphique est retrouvé dans tous les cas avec une intensité
variable. 29,79 % des cas ont des antécedents familiaux.

Dans notre population d’étude, a I’instar des populations du Maghreb, 1’adge maternel reste 1’un
des facteurs majeurs de donner naissance a un enfant trisomique. Cependant, I’étude d’un
échantillon plus important pourrait mieux cerner d’autres facteurs de risque.

Mots clés : Trisomie 21, Age maternel, Population de Sidi Bel Abbes,



Abstract

Down syndrome (DS) is the first genetic cause of mental retardation and the most frequent
chromosomal anomaly. The objective of this study is to make a distribution of Down syndrome
children in the wilaya of Sidi Bel Abbes, as well as to evaluate some risk factors associated to the
occurrence of this anomaly. Using a pre-established questionnaire, we conducted a survey on
children with Down syndrome in the psycho-pedagogical center for mentally handicapped children
located in the wilaya. A total of 47 children with Down syndrome were included in this study.
Anthropometric and clinical parameters such as maternal age, consanguinity, family history and
comorbidities related to this syndrome were analyzed.

The mean age of children with Down syndrome in our study population was 12.30 years. A male
predominance was observed with a sex ratio of 1.35. The mean age of mothers at conception of
Down syndrome children was 36.94 years. The majority of children with Down syndrome suffer
from visual and cardiac disorders, as well as respiratory disorders. Dysmorphic syndrome is found
in all cases with variable intensity. 29.79% of cases have a family history.

In our study population, as in the Maghreb populations, maternal age remains one of the major
factors for giving birth to a trisomic child. However, the study of a larger sample could better
identify other risk factors.

Key words: Down syndrome, Maternal age, Population of Sidi Bel Abbes,
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Introduction



INTRODUCTION

La trisomie 21 ou syndrome de Down est l'aberration chromosomique viable la plus
courante et la cause majeure de retard mental chez les enfants. Elle touche une naissance vivante
sur 700 (Doubaj et al, 2010). Il y a 6 millions de cas dans le monde. L'Algérie compte désormais
pres de 80 000 personnes atteintes du syndrome de Down (ANET, 2012). Le syndrome est décrit
pour la premiere fois par John Down en 1866.

La maladie est loin d'étre rare pour les pays en développement, notamment I'Algérie, mais
elle reste orpheline en matiere de recherche. Le développement de stratégies de dépistage et de
diagnostic prénatal demeure un impératif qui doit étre mis en ceuvre. Par conséquent, le diagnostic
postnatal du syndrome de Down est encore tres tardif en Algérie. Les signes visibles a la naissance
ne suffisent pas a poser un diagnostic, et dans tous les cas, une confirmation par caryotype est
nécessaire. Cependant, le diagnostic de trisomie 21 se fait toujours cliniqguement, car I'accés aux
tests genétiques est limité par son colt elevé et I'absence de conseil génétique.

Dans ce contexte, 1’objectif de ce travail était fixé a 1’étude de :

%+ Recensement des enfants trisomiques la wilaya de Sidi Bel Abbes.
+%* Evaluer les facteurs de risque qui favorisent I'apparition de ce syndrome.

J

+»* Mettre en évidence I'aspect Les comorbidités liées a ce syndrome
Notre recherche comporte deux parties principales :

La premiére partie est un apercgu bibliographique, composé de deux chapitres

%+ Un premier chapitre donne sur les différents types d’anomalies chromosomiques

numériques et structurelles.

%+ Un deuxieme chapitre présente une étude détaillée de la trisomie 21, son épidémiologie,
ses facteurs étiologiques, les mécanismes cytogénétiques de survenue de la pathologie,
son aspect clinique et moléculaire, ainsi que les complications.

La deuxieme partie est consacrée a la démarche méthodologique, aux résultats, a la discussion et
aux perspectives

-
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Chapitrie 1
Chramasomes et anomalies



1. Chromosomes et anomalies chromosomiques
1.1 Chromosomes

Le terme de chromosome a éte proposé des 1888 par Waldeyer (Waldeyer, 1888) pour désigner
les éléments coloreés visibles au cours de la division cellulaire, et leur dénombrement a longtemps
été difficile du fait de I’enchevétrement des chromosomes visibles a la métaphase, et quelque peu
erratiques variant entre 16 et 24 chromosomes pour le nombre haploide et 32 & 48 pour le nombre
diploide en fonction du matériel et des techniques utilisés (Turpin et Lejeune, 1965 ; Sandberg,
1979 ; Sandberg, 1990).

3+ Classification :

le nombre exact de 46 chromosomes somatiques humains a été établi en 1956 par Tjio et Levan
(44 chromosomes autosomiques et 2 chromosomes sexuels, XX pour femme ; XY pour homme)
(Tjio et Levan, 1956 ; Smeets, 2004). Les chromosomes par définition, sont le support de matériel
génétique, support de 1’hérédité et de 1’organisation de la vie cellulaire. Ils sont constitués d’ADN
associé a des protéines formant la chromatine. Chaque chromosome porte une zone de constriction
primaire dénommee centromeére ; c’est le point de liaison des deux chromatides sceurs.

Les segments chromosomiques situés de part et d’autre du centromére constituent les deux bras du
chromosome. La position de centromere permet de distinguer un bras court ou proximal (bras p)
et un bras long ou distal (bras q) (Anthony et al, 2002).Si le bras court (bras p) est presque aussi
long que le bras long (bras q), le chromosome est dit métacentrique, s’il est nettement plus court,
le chromosome est dit submétacentrique. Si ce bras p est trés petit, le chromosome est dit
acrocentrique. (De Robertis EDP et De Robertis EMF, 1983).

Chaque bras chromosomique est divisé en régions, notées de 1 jusqu’a 4 (pour certains
chromosomes) en partant du centromeére. Chaque région est divisée en bandes et chaque bande
peut, si nécessaire, étre divisée en sous bandes. Ainsi, un emplacement sera défini par le numéro
du chromosome, suivi de la lettre indiquant le bras impliqué, suivie du numéro de région, de bande,
voire de sous bande exemple : 21g22.3 (Huret et al., 2000).

-
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Chromatides
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Figure 1. Présentation schématique des différents types de chromosomes humains (De
Robertis EDP et De Robertis EMF, 1983).

1.2 Anomalies chromosomiques

Une anomalie chromosomique par définition, est tout remaniement du nombre ou de la
structure des chromosomes. Ces remaniements peuvent s’observer de maniere constitutionnelle
(présent dés la naissance), soit de maniere acquise au cours du processus malin (au niveau des
cellules tumorales). Les anomalies constitutionnelles ont soit homogénes, affectant toutes les
cellules de I'organisme dés la conception, soit mosaiques dans certaines cellules de l'individu
(interventions lors de la premiere division zygotique). Ces anomalies touchent environ 0,7 % des
nouveau-nés, avec Ou sans conséquences phénotypiques, et conduisent a des avortements
spontanés (Thompson et al, 1995) Par définition, une anomalie chromosomique est tout
réarrangement du nombre ou de la structure des chromosomes.

1.2.1 Anomalies de nombre

Elles sont causées par la non-disjonction des chromosomes homologues lors de la méiose,
lorsque I'anomalie est homogeéne, ou par la mitose lors de la premiére division du zygote, lorsqu'il
s'agit d'une anomalie mosaique. Mécanismes facilitant I'isolement de ces erreurs, mais les
recherches actuelles sur les protéines intervenant dans la régulation des divisions cellulaires en
font espérer une meilleure compréhension dans un avenir proche (Berger, 2007).

1.2.1.1  Polyploidies

Ils correspondent a un nombre anormal de lots haploides entiers. Typiquement, chaque
individu est constitué d'un lot haploide maternel (n) et d'un lot haploide paternel (n), soit 2n.
Différents types de polyploidie ont été décrits chez I'hnomme
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= triploidie (3n) : 69 chromosomes (69, XXX ; 69, XXY ; 69, XYY).
» Tétraploide (4n) : 92 chromosomes (92.XXXX ; 92.XXYY).

1.2.1.2  Aneuploidies

IIs résultent d'une mauvaise ségrégation des chromosomes lors de la division cellulaire, ou les
deux chromosomes homologues migrent vers la méme cellule fille. Aprés fécondation, nous avons
obtenu une cellule fille avec trois copies identiques de chromosomes (soit 47 chromosomes) et une
seconde cellule fille avec une seule copie (soit 45 chromosomes). Ces malségrégations peuvent
étre observées pendant la mitose ainsi que pendant I'une des deux méioses. (Lamoril et al, 2008 ;
Malan et Romana, 2012).

> Monosomie

C'est la perte d'un chromosome entier (2n-1) ou de 45 chromosomes. Lorsqu'elle affecte les
autosomes, I'anomalie est fatale in utero. Lorsqu'il affecte le chromosome X (45, X0) qui cause le
syndrome de Turner, c'est le seul homogene viable dans I'espéce humaine.

> Trisomie

Les trisomies sont la présence de chromosomes supplémentaires. La formule chromosomique est
2n+1, soit 47 chromosomes. Les trisomies autosomiques homogénes sont létales in utéro a
I’exception de

= Trisomie 13 ou syndrome de Patau (47, XX, +13; 47, XY, +13).
e Trisomie 18 ou syndrome d’Edwards (47, XX, +18 ;47 XY, +18).
e Trisomie 21 ou syndrome de Down (47, XX, +21 ; 47 XY, +21)

1213 Chromosomes marqueurs

Ce sont des petits éléments supplémentaires au caryotype constitutionnel, avec ou sans
retentissement phénotypique. Ces chromosomes sont hautement remaniés, comportant des
segments de chromosomes variés.

1.3 Anomalies de structure ou remaniements chromosomiques

Les anomalies structurelles comprennent une ou plusieurs cassures chromosomiques suivies d'un
rattachement anormal. Ils peuvent affecter un, deux ou méme plusieurs chromosomes. Elles
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peuvent étre transmises (anomalies familiales) ou de novo (Lespinasse et Nadeau, 2005 ; Malan
et Romana, 2012).

1.3.1 Remaniements équilibrés

Une anomalie équilibrée n’occasionne ni perte ni gain de matériel chromosomique et ne se
traduit généralement pas par un phénotype anormal (Malan et Romana, 2012). Sauf dans le cas
de pathologie ou le point de cassure conduit @ une modification de la structure ou de la régulation
d’un géne. Dans la vie embryonnaire, cette altération engendre un retard mental.

1311 Inversions

Ils impliquent des chromosomes se cassant en deux points, avec les segments inversés Un
intermédiaire entre ces points et ressources. Changements dans l'ordre des genes Ne provoquent
généralement pas d'anomalies phénotypiques, mais provoquent la formation de Les gameétes sont
déséquilibrés, il y a donc un risque élevé de progéniture anormale. Ces inversions sont dites
péricentriques si le centromere est compris dans le segment inversé (figure 3.A) ou paracentrique,
si les deux points de cassure sont sur le méme bras chromosomique (figure 3.B). (Berger, 1998).
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Figure 2. Représentation schématique d’inversions péri (A) et paracentriques (B)

(Berger, 1998).
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1.3.1.2 Insertions

L'insertion entraine le transfert d'un segment intermédiaire vers un autre segment intermédiaire
bras chromosomique. Ils sont produits par un mécanisme a trois cassures, deux sur le chromosome
un sur les chromosomes donneur et receveur. L'insertion est un cas particulier de translocation. Le
fragment inséré peut conserver son orientation par rapport au centromere, l'insertion est Dite
directe (Fig. 4.A), ou prenant le sens inverse, insertion dite inverse (Figure 4.B) (Berger, 1998).

Cette aberration peut étre équilibrée et stable dans les cellules somatiques. Générations cellulaires,
mais tres instables en méiose.
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Figure 3. Représentation schématique d’insertions directes (A) et inversées (B)
(Berger,1998).

1.3.1.3 Translocations

Elles se caractérisent par deux cassures sur deux chromosomes différents, la plus fréquente
étant ne sont pas homologues et se reconnectent aprés échange du segment distal. On distingue les
Translocations robertsoniennes et translocations réciproques. les premieres se produisent entre
deux chromosomes acrocentriques (13, 14, 15, 21 et 22) par fusion centrique ou par cassure des
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régions juxta-centromériques (figure 5.A). Ce type de translocation est responsable de la majorité
des formes familiales de trisomie 13 et 21 lors de la ségrégation meiotique (Briard et Morichon-
Devallez, 2006). les secondes font apparaitre des points d'arrét n'importe ou sur le bras Court ou
long des chromosomes non homologues impliqués (Figure 5.B). ces translocations n'entraine pas
nécessairement un phénotype anormal, mais peut Provoque la production de gametes
déséquilibrés, qui présentent un risque pour la progéniture (Briard et Morichon-Devallez, 2006).

21 a i . .
b b ° .
e

c c -

14
. S 3 3
14 21 e ’ " a -

Normal Trandoction

Figure 4. Représentation schématique d’une translocation Robertsonienne impliquant les
chromosomes 14 et 21 (A), et d’une translocation réciproque (B) (Berger, 1998).

1.3.2 Remaniements déeséquilibres

Une anomalie chromosomique déséquilibrée est la perte ou le gain de matériel génétique, altérant
le phénotype d'un individu, souvent avec un retard mental (Malan et Romana, 2012).

1321 Délétions

C'est la perte d'une partie d'un chromosome, soit terminale (figure 5.A), soit interstitielle
(Figure 5.B) (deux points de cassures et ressoudure). La taille de délétion est trés variable, donc
Importance de disposer de techniques de cytogénétique adaptées a I'importance du déséquilibre
recherché (Berger, 2007).
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Figure 5. Représentation schématique d’une délétion terminale (A), et d’une délétion
interstitielle (B) (Read et Donnai, 2008).

1.3.2.2 Chromosomes en anneaux

Ces boucles sont créées par des ruptures dans chacun des deux bras du chromosome, suivies
de Fusion des extréemités libres des bras court et long ; les deux fragments distaux manquent (figure
6) Le caryotype est souvent mosaique. lls sont rarement transmis a la descendance. Ce sont des
chromosomes instables au cours de la mitose, ils peuvent se perdre ou se dédoubler.
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Figure 6 .Représentation schématique d’un chromosome en anneau (Read et Donnai, 2008).
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1.3.2.3  Duplications

Ces remaniements entrainent généralement des anomalies morphologiques et /ou un retard
mental. Il s'agit de la présence de duplications dans les régions chromosomiques (Figure 7). Ce
remaniement est toujours désequilibré. Si fragment La copie conserve la méme orientation que le
fragment d'origine, si le fragment est mis en miroir Répétez dans le sens opposé.
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Figure 7. Représentation schématique d’une duplication (Read et Donnai, 2008).

1.3.24 Isochromosomes

Les isochromosomes sont des chromosomes anormaux formeés par deux bras longs ou bras
manquer le méme chromosome et perdre l'autre bras. Il peut avoir un centromere (monocentrique)
ou deux centromeres (dicentrique) selon le mécanisme de formation. un individu porteur d’un
isochromosome est donc trisomique pour I’un des bras du chro-mosome et monosomique pour
I’autre bras. L’ isochromosome le plus souvent rencontré est 1’isochromosome pour le bras long du
chromosome X qui constitue une variante cyto- génétique du syndrome de Turner.

1.4 Fréquences des anomalies chromosomiques

Les estimations de la fréquence des anomalies constitutionnelles dépendent de la technique
Tests utilisés a la naissance (Thompson et al, 1995 ; Berger, 2007). Distorsion Le plus
fréquemment observé a la naissance, avec environ 1 naissance vivante sur 700 est la trisomie 21
. Aberration chromosomique sexuelle la plus courante, 1 sur 1000 Gargon, c'est le syndrome de
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Klinefelter (47, XXY) et le syndrome du double Y (47, XYY) (Tableau 1) (Thompson et al, 1995
; Binkert, 2006). Utilisant les techniques modernes de cytogénétique, notamment la FISH
(hybridation fluorescence in situ), augmentera significativement Des anomalies chromosomiques
sont présentes dans environ 0,7 % des naissances vivantes. L'incidence des anomalies
chromosomiques est beaucoup plus élevée, jusqu'a 50%, Avortement spontané (Berger, 2007).

Tableau 1. Fréquences des anomalies chromosomiques chez les nouveau-nés (Thompson et al,
1995).

Principales anomalies Incidence




Chapitre 2
Fuisemie 21

(Syndreme de Dewn )



2.1 Trisomie 21 (Syndrome de down)

Trisomie 21 (T21) également connue sous le nom de syndrome de Down (SD) (Gordon and
Benda et al, 1961) est une anomalie chromosomique congénitale caractérisée par un phénotype
specifique et complexe dd a des effets de dosage génique résultant de la présence de tout ou partie
d'un excés chromosomique (Alois, 2013) Il s'agit de la premiere anomalie chromosomique
identifiée et de la premiére maladie dans laquelle une relation génotype-phénotype a été mise en
évidence. Cette maladie congénitale modifie non seulement le génotype et le phénotype de tout
individu affecté, mais affecte surtout la qualité de vie de I'individu. (Irving et al, 2008 ; Lyle et
al, 2009 ; Mégarbané et al, 2009 ; Mou et al, 2012 ; André et al, 2013 ; Gardufio et al, 2013).

Le syndrome de Down est présent des la conception. La durée moyenne de la grossesse d'une
femme enceinte avec un feetus trisomique 21 est de 270 jours au lieu des 282 jours normaux. Les
nouveau-nés peuvent étre difficiles a diagnostiquer (Latreche, 2008).

2.2 Historique

Les trisomies 21 sont les premieres aberrations chromosomiques décrites chez I'homme. La date
majeure de la découverte des trisomies 21 est montrée dans le (tableau.2) fait qu'elle a été décrite
pour la premiere fois en 1838 par Jean Etienne Esquirol -psychiatre francais. Il s'intéresse aux
différences phénotypiques entre retard mental et psychose. Premier signalement d'une étrange
maladie mentale.

En 1816. Le Dr Edouard Seguin a publié un livre, il a été le premier a décrire avec art les traits du
visage des personnes atteintes de trisomie 21.

En 1866, Le médecin britannique John Langdon Down a attiré l'attention des scientifiques sur un
groupe d'enfants handicapés mentaux dont I'apparence particuliere I'a amené a croire qu'ils étaient
des "Mongols".

En 1959, les professeurs Turpin, Gautier et Lejeune ont mis I'accent sur I'étiologie de la trisomie
21 : la trisomie 21, ou syndrome de Down, est causée par un nombre anormal de chromosomes sur
le caryotype,

En 1961, La proposition d'un groupe de scientifiques de remplacer le mot "mongolisme™ par
"syndrome de Down" a été acceptée par I'Organisation mondiale de la santé (O.M.S). " (Allen et
al., 1961).

En 2000, La carte génetique et physique du chromosome 21 a été obtenue au début des années
1990 gréace au développement des techniques de cytogénétique et de clonage positionnel. (Hattori
et al, 2000).

En 2012, Pour la premiére fois dans I'histoire, la Journée internationale de la trisomie 21 est
reconnue par les Nations Unies : désormais, le 21 mars est la Journée mondiale de la trisomie 21.



Cette date, le 21/03, est trés symbolique car elle fait référence aux trois chromosomes 21, qui sont
a l'origine de ce trouble. Cette journée a pour but de sensibiliser et d'informer sur la trisomie 21.

Tableau 2. Prévalence des cas de DS détectés dans différents pays européens (Mégarbané et al,
2009).

Date Evénement
1838 Premiere description phénotypique de la trisomie 21 par Esquirol
1846 Ouvrage de "Education of idiots" et une description étendue de la

trisomie 21 par Séguin

1866 John Langdon Down décrit le phénotype des enfants ayant la trisomie
21
1932 Une origine chromosomique possible de la trisomie 21 par

Waardenberg et Davenport

1959 Lejeune et al. et Jacobs et al. trouvent un chromosome 21
supplémentaire.

1961 Des généticiens ont proposé que le terme "Mongolie" doit étre
remplacé par "syndrome de Down" ou par "anomalie de trisomie 21".

1989 Identification de la région chromosomique DSCR (Down Syndrome
Critical Region)

1990 Premiéres lignées de souris trisomiques

2000 Le séquencage complet du chromosome.

2.3 Epidémiologie

La trisomie 21 est I’aberration chromosomique la plus fréquente, sa prévalence et son incidence
varie considérablement en fonction des pays, du mode de recensement des données, de la
répartition de 1’age maternel dans la population considerée, du recours au diagnostic prénatal et de
I’application de politiques de dépistage systématique (Chokairi et al, 1998 ; Boulvain et al, 2008
; Loane et al, 2013).

> En Europe

A T’échelon européen, de grandes disparités de pratiques anténatales existent, comme en
témoignant les données des registres europeens (tableau 2) (Dolk et al, 1991 ; Loane et al, 2013).
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La proportion des cas de trisomie 21 diagnostiqués in utéro et les grossesses interrompues varie de
0% en Pologne & 73.1% en France pour la période de 1990 a 2009 (Loane et al, 2013), d’ou une
variation considérable de la prévalence de cette maladie d’un pays a un autre. Elle varie de 13.3
en Ukraine a 31.4 pour 10 000 naissances en France dans la période de 1990-2009 (Loane et al,
2013).

Tableau 3. Prévalence des cas de SD dépistés dans différents pays européens (1990- 2009)
(Loane et al, 2013).

Pays Nombre  Nombre Prévalence Naissances Fausses IMGd
des )
((je)s casb naissances totale pour  vivantes couchesc (%)
n
(1990- 10 000 (%) (%)
2009) (n)

Allemagne 559 324 004 17.2 50.5 2.9 46.7

Norvege 1043 587 489 17.7 70.2 1.7 28.1

Pologne 515 357971 14.3 99.6 0.4 0

Royaume- 4550 2116962 215 48.8 34 49.8
Uni

1357 546 575 24.8 32.6 0.8 66.6

Espagne
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France 2690 85420231 4 25.2 1.7 73.1

Totale 13471 6117757 22.02 50.5 2.6 46.9

D’apres les données des registres EUROCAT (Européen Surveillance of Congénital
Anomalies), qui réunit 20 pays de 1I’Union Européenne avec, pour la plupart, plusieurs villes
recensées (41 registres sont actuellement inclus).

» Classement des pays est par ordre croissant selon le taux de prévalence totale dans chacun
d’eux.

» Les cas dont 1’4ge maternel est inconnu sont exclus.
« IMG de 20 semaines de gestation et plus d’interruptions médicales de grossesses apres
diagnostic prénatal

Malgré un taux de dépistage anténatal moyen de 46.9%, la prévalence recueillie a plus ou
moins augmenté et atteint 22.02 pour 10 000 naissances dans la période de 1990-2009 en Europe
(figure 8).
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Figure 8. Prévalence totale et celle des nouveau-nés pour 10 000 naissances de trisomie 21 dans
12 pays européens, d’aprés les données des registres EUROCAT pour la période (1990- 2009)
(Loane et al, 2013).



> En Amérique du sud

la prédominance pour trisomie 21 est de 15 a 10 000 de Chili sur la phase pour1990-2001
(Nazer et al ,2003) Sur une dissemblable analyse cette prédominance par élevé significativement
sur le exactement territoire et souffrant 29 6 a 10 000 naissances vivantes (Ojeda et al, 2005).

> En Afrique

Le syndrome de Down devrait étre présent dans toutes les catégories de personnes sa
pathogenése (Alao et al, 2010). Il est bien connu et largement étudié et signalé a Amérique et
Europe. Cependant, il est rarement signalé dans les pays en développement. (Kava et al, 2004 ;
Lampret et Christianson, 2007 ; Oredugba, 2007 ; Ramirez et al, 2007) .Cette rareté peut étre
lice a la disponibilité des connaissances et/ou compétences en génétique clinique et
chromosomique (Alao et al, 2010). La prévalence du syndrome de Down dans différents pays est
stable développé en vue des outils de dépistage et de diagnostic et de la possibilité d'arrét de travail
Grossesse (Egan et al, 2004; Collins et al, 2008). En I'absence de mesures similaire dans les pays
en développement, sa prévalence, mais surtout son incidence sera tres elevée (Aloa et al, 2010 ;
Weijerman et Peter de Winter, 2010). Dans certains pays, comme le Benin, le Nigeria, I’Afrique
du sud, I’Egypte, la Tunisie, I’Algérie et le Maroc, des recherches assez significatives ont été
effectuées et des données épidémiologiques nationales commencent a exister.

> En Algérie

En dehors des données hospitalieres ou des données rapportées par certaines associations, il
n'existe pas de données épidémiologiques sur la maladie, et ses moyens humains et matériels
restent limités,

En 2012, plus de 80 000 enfants étaient touchés par la trisomie 21. Deux bébés trisomiques
naissent chague jour, ce qui équivaut a environ 800 enfants chaque année. (Association Nationale
de P’insertion des trisomiques ANIT.)

2.4 Prévalence et espérance de vie

L'espérance de vie des personnes atteintes de trisomie 21 augmente actuellement. Dans les
années 1950, il avait environ 20 ans, et aujourd'hui, les personnes atteintes du syndrome de Down
ont plus de 60 ans. Cependant, le pronostic important dépend encore de la présence de diverses
malformations, de la susceptibilité aux infections, sans oublier le risque accru de leucémie chez
les personnes atteintes du syndrome de Down. Les déformations évoluent avec I'age, notamment
en raison du vieillissement prématuré. Une hypothyroidie peut survenir. Il existe souvent une
cataracte. Le handicap mental s'aggrave du fait principalement de l'apparition d'une démence
proche de celle de la maladie d’Alzheimer pouvant débuter a I’age de 35 ans (75 % apres I’age de
60 ans). (Belmokhtar, 2014).



2.5 Bases moléculaires de la trisomie 21

Dans I'effet dose du géne 21a, de nombreux genes ont été exprimés par un facteur de 1,5 par
rapport & la normale (facteur de 1 pour 2 chromosomes 21), et le phénotype de la maladie est
vraisemblablement di a un déséquilibre de l'activité des genes. L'intervention de facteurs
épigénétiques ou environnementaux peut expliquer la variabilité de I'expression phénotypique de
ce syndrome (Flori et al ,2007).

2.6 Chromosome 21

Le chromosome 21 ou HSA21 (pour Homo Sapiens 21) est le plus petit des 23 chromosomes.
C'est un C acrocentrique, représentant environ 1% du génome, et sa séquence presque complete a
été publiée dans les années 2000 (Hattori et al, 2000).

2.6.1 Carte physique du chromosome 21

La carte physique du bras long (21q) a été établie par alignement de séquences de 518 clones
bactériens d'une taille totale de 48,13 Mb (Mégabase) et de prés de 680.167 SNP dénombrés
(Hattori et al, 2000). La séquence du bras courts estimée entre 5 et 15 Mb, n'a pas été déchiffrée
a ce jour, a l'exception d'une courte séquence Kb dont I'ordonnancement est difficile car de
nombreux éléments répétés actuellement supposés présentent de forts polymorphismes dans le
nombre de répétitions (Antonarakis et Epstein, 2006).

2.6.2 Carte génétique du chromosome 21

L'ensemble des genes portés par le chromosome 21 (Figure 9) n'est pas connu. Sur la base de
plusieurs publications et de différentes bases de données, le nombre de génes est estimé a 225
génes (seulement 127 sont identifiés aujourd'hui), plus 8 nouveaux génes depuis 2000, 150
pseudogénes et un grand nombre de petits ARN non codants, Parmi ceux-ci, 69 étaient
principalement composés de miARN, snARN, snARN (nucléolaire) et snoARN (nucléolaire).
(Hattori et al, 2000).

Figure 9. Le chromosome 21. (Hattori et al, 2000).



2.7 Origines de la trisomie21

2.7.1 Meécanismes cytogénétiques de survenu de la trisomie 21

Une des évolutions marquantes de ces dernieres années en cytogénétique a été la meilleure
compréhension de 1’origine et la formation des aneuploidies (Hassold et Hunt, 2001). Donc
utilisation des polymorphismes de I'ADN pour déterminer l'origine parentale et cellules avec
différentes aneuploidies (Turleau et Vekemans , 2010). Il existe plusieurs mécanismes qui
peuvent étre satisfaits, ainsi de nombreuses formes de trisomie 21 sont définies avec des
fréquences plus ou moins différentes (Tableau 4).

Tableau 4. Fréquences des variantes cytogénétiques de la trisomie 21 selon quelques études
épidémiologiques.

Auteur Pays Année Cas T21 (%) Rob (%) Mosaique
étudiés
(%)
(n)
Chaabouni Tunisie 1999 500 91.2 4 4.8
et al.
Astete et Chili 1991 243 92.6 3.3 4.1
al.
Staples et Australie 1991 635 93.9 4.1 2
al.
Wang et Chine 2010 86 93.02 3.49 3.49
al.
Stoll etal. France 1998 391 94.2 3.5 2.3
Azman et Singapour 2007 149 94.6 0.7 4.7
al.
Devlin et Angleterre 2004 208 94.7 1.4 3.8
al.
Mokhtar ~ Egypte 2001 514 98.1 6.13 3.06
et
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Abdel-
Fattah

Shethetal. Inde 2007 382 86.9 9.2 3.9

Catovi¢ et Bosnie 2005 155 89.7 5.8 45
al.
27.2 Différentes formes de trisomie 21

Il existe trois types de la trisomie 21

+» Trisomie 21 libre et homogeéne

On I’appelle trisomie homogene et on la qualifie aussi de libre. Ce changement est responsable de
la présence de trois chromosomes du chromosome 21 dans I'embryon, que nous avons trouvés dans
chaque cellule de I'embryon depuis le tout début (94% des cas) (Ouari, Naima and Damiche,
Lynda, 2018). Cela est dl au hasard : le résultat des accidents, qui sont les plus connus et les plus
fréquents, représente et provoque des erreurs lors de la méiose maternelle et 8 serreurs paternelles
Dans 4% des cas, comme indiqué par le tableau 5

Tableau 5. Origine parentale de la trisomie 21 (Hassold et Hunt, 2001).

Origine (%)

Méiose | Meéiose |1 Meéiose | Méiose

Trisomie 16 - - 100 - -
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Trisomie 21 3 5 65 23 4

XXX - 6 60 16
18

Le Caryotype : 47, XX, + 21 ou 47, XY, + 21 (les 3 chromosomes 21 sont indépendants).

+» Trisomie 21 en mosaique

Une trisomie 21 en mosaique est observée dans 2 a 5% des cas comme indiquant la majorité
des études (Mokhtar et Abdel-Fattah, 2001; Delvin et al, 2004 ; Catovic et al, 2005 ; Azman
et al, 2007 ; Wang et al, 2010). Lorsque seule une partie des cellules de I’individu a trois
chromosomes 21, on parle d’une trisomie 21 mosaiques. Il résulte d'une mauvaise division
cellulaire apres la fécondation. Dans ce cas, l'intervention se produit plus tard au niveau de I'ccuf
et implique une deuxiéme ou troisieme division cellulaire. (Figure 10). (46, XYouXX/47, XYou
XX, +21) (Celeste et Lauras, 2000 ; Verloes, 2004).
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Figure 10. La trisomie 21 en mosaique (Hattori et al, 2000).

s+ Trisomie 21 par translocation

Elle s’observe dans 3 4 5% des cas (Delvin et al, 2004 ; Azman et al, 2007 ; Sheth et al, 2007
; Wang et al, 2010 ; Gardiino-Zaraziia et al, 2013). C'est difficile a repérer car on trouve tous
les signes chez I'enfant La trisomie 21 et son caryotype ne révéle que 46 chromosomes. Un examen
trés attentif montre que les enfants ont bien 3 chromosomes 21 : 2 sont libres et le dernier est
attaché a un autre chromosome.

> Translocation robertsonienne

Cette forme de translocation existe dans la plupart des cas, communément appelées fusions
centromériques, et elle résulte “une translocation du chromosome 21 vers un autre chromosome
acrocentrique (Celeste et Lauras, 2000), Lors d’une translocation entre deux chromosomes 21,
le couple ne peut avoir qu un enfant trisomique 21 ; Le risque de trisomie 21 est important lorsque
lat (14 ;21) out (21 ; 22) est maternelle, il est de 10 a 15%. Lorsque la translocation est présente
chez le péere, le risque est de 2 a 5%. Lors d’une translocation entre deux chromosomes 21, le
couple ne peut avoir qu’un enfant trisomique 21 (Celeste et Lauras, 2000; Parscau, 2001).
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Figure 11.Translocation héritée et novo existant chez I’un des parents.

> Translocation réciproque

Elle est observée dans 5 % des cas de trisomie 21 par translocation (2). C'est une translocation
génétique qui existe chez I'un des parents. lls résultent de I'échange de segments chromosomiques
entre deux chromosomes non homologues suite a une rupture dans les bras de chaque chromosome,
les segments chromosomiques distaux au point de rupture échangeant leurs places comme indiqué

(Figure

12).
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Figure 12. Translocation réciproque (Abrirrou, 2013)

Le caryotype met en évidence la présence de 47 chromosomes et de 3 chromosomes 21
indépendants dans tous les ce dans le cas du 21 libre et homogene, mais seulement 46
chromosomes ont été observés dans le cas de la trisomie 21 (Figure 13). (Belmkhtar, 2014)
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Figure 13. Caryotype d’une T21 libre et homogéne et par translocation (Belmkhtar, 2014)

Un T21 libre et homogeéne avec un caryotype en bandes R en 3 copies chromosomiques Une fille
(46, XX, der(21,21) (910, g10) a, +21) avec une translocation Robertsonienne avec un caryotype
en bandes T21 la figure 13.
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+» Trisomie 21 partielle

Ce type de trisomie est plus rare, et résulte le plus souvent d’une translocation réciproque..
Chez les enfants atteints de trisomie 21 partielle, seule une partie du chromosome 21, la région
qui en est responsable, est redondante, et cette région est réalisée en triple exemplaire. Les
personnes atteintes de cette trisomie 21 ne montreront que certains signes de trisomie, qui
dépendent de la taille des fragments en exces (Mégarbane et al, 2009).

2.8 Aspects cliniques de la trisomie 21

Dans le cas de la trisomie 21, le phénotype s'est manifesté par un syndrome dysmorphie au
niveau physique, un déficit psychiatrique au niveau cognitif et une dysmorphie au niveau viscéral
(Roizen et Patterson, 2003 ; Schieve et al, 2009). Cependant, la prévalence et la gravité de ces
symptdmes varient considérablement. Dépend de I'individu, pas suffisant pour poser un diagnostic
(Bull et al, 2011) une confirmation par caryotype est nécessaire.

2.8.1 Anomalies morphologiques

Les patients présentent un faciés caractéristique associé a une brachycéphalie (malformation
du créne) ;I'enfant a une petite téte, une partie supérieure du nez plate, des yeux souvent
Iégérement bridés, de petites oreilles et une bouche qui n'est pas normale ou légérement plus
grande que la normale. La peau est souvent inégale, plus séche et les cheveux sont fins, fins et
raides ;La peau est souvent inégale, plus séche et les cheveux sont fins, fins et raides. La taille est
généralement petite et le corps semble épais (Alao, 2010) La Figure ci-dessous décrit les
différents Signes cliniques de la trisomie 21.
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Figure 14.Signes cliniques de la trisomie 21. (A) yeux sont légerement bridés, (B) garcon
atteint de syndrome de Down avec de petites oreilles et cheveux clairsemés, (c) main avec pli
palmaire transverse). (D) Pied avec de gros orteils tres espacés

2.8.2 Retard mental
Le syndrome de Down se caractérise par une diminution de la capacité d'apprendre, La
mémoire et le langage perturbent a des degrés divers le fonctionnement intellectuel
(Dierssen et al. 2009). Le QI est variable, allant de modéré (35-50) a Déficience
intellectuelle sévere (20-35 )Contrairement a la population générale, leur QI diminue tout
au long de la vie Chez l'adulte, cela peut étre di a un vieillissement accéléré) et/ou
L'incidence de la maladie d'Alzheimer est élevée dans cette population.(Belmkhtar,2014)

2.8.3 Pathologies fréquemment rencontrées chez les trisomies 21

Le syndrome de Down est tres complexe puisqu’il affecte quasiment toutes les fonctions
physiologiques humaines. Plusieurs pathologies souvent secondaires a I'nypotonie ont été observée
chez les patients atteints du syndrome de Down. Cependant, la fréquence de ces pathologies Varie
selon le patient le tableau ci-dessous (tableau 6)



Tableau 6. Fréquences des problemes médicaux ala SD

Signes cliniques Fréquences Références

(%)
Problémes ophtalmologiques 38-80 Stephen et al, 2007
Syndrome des apnées du sommeil 50-75 Bull et al, 2011
Problemes auditifs 38-78 Roizen et Patterson, 2003
Anomalies cardiaques 44-58 Bull et al, 2011
Eruption dentaire retardé 23 Unachak et al, 2008
Troubles gastro-intestinales 4-10 Freeman et al, 2009
Maladie de la thyroide 28-40 Unachak et al, 2008
Obésité 30-35 Van Wouwe et al, 2001

Problémes hématologiques

Anémie 3 Bull et al, 2011
Déficience en fer 10 Bull et al, 2011
Syndrome myeéloprolifératif transitoire 10 Zwaan et al, 2008
Leucémie 1 Bull et al, 2011

La maladie coeliaque 5-7 Woulters et al, 2009
Problémes dermatologiques 1.9-39.2 Madan et al, 2006
Autisme 1 Bull et al, 2011

Des troubles de la régulation de la glycémie qui peuvent entrainer un diabéte ont été
également observés chez les patients présentant une trisomie 21, Le diabete est celui de type 1, et
de fréquence 4 fois supérieure a celle de la population générale. La fréquence des leucémies est
20 fois supérieure a celle de la population normale. Les problémes majeurs de santé sont
représenteés par les malformations cardiaques qui sont les plus fréquentes, affectent (40 a 50 %)
cas trisomiques. De ce fait, les affections ORL et les gastro-entérites sont fréquentes et souvent
spectaculaires et la formule sanguine est caractérisée par un déficit plaquettaire et le risque de

28
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leucemie est 8 fois plus important que pour la population générale (Aicha, Mlle Ouattara Adjieh,
2009)

2.9 Complications et évolution

Les personnes T21 sont sensibles a la douleur, mais leur perception est plus lente et moins
précise. Cela est lié a leur moins bien exprimé, ce qui fait que les personnes T21 se plaignent
moins et ont du mal a parler. Par conséquent, il est nécessaire de rechercher systématiquement et
régulierement les complications les plus courantes, et pour la personne moyenne confrontée a des
problemes de comportement, le traitement est souvent le plus courant. Le pronostic important
dépend de la présence de maladies cardiaques et de malformations du tube digestif, de la
susceptibilité aux infections et d'un risque accru de leucémie 2 fois plus élevé que I'épidémie
générale Les améliorations actuelles des soins ont laissé beaucoup de ces enfants adulte (Flori et
al, 2007)

2.10 Facteurs de risque

2.10.1 Age maternel

Parmi les facteurs de risque, I'dge de la mere est le facteur le plus favorable Le risque varie
selon I'age de la mére Sex-ratio de 3 garcons pour 2 filles Diverses études ont systématiquement
montré que le risque d'avoir un enfant trisomique augmente avec I'age de la mere a plus plus de
93% de liberté En cas de trisomie 21, un excés de chromosome 21 est fourni Pour la mere, ce
risque augmente de fagon exponentielle avec I'dge maternel( Touraine, Renaud and de
fréminiville, Bénédicte, and Sanlaville,Damien,2010) Figure 15

4 fréequence de naissance

1:50

1:100
1:500 -
1:1000 age maternel (ansL
20 25 30 35 40 45

Figure 15.La probabilité de la trisomie 21 a la naissance en fonction de I'age maternel
(Panissie , Lucie.2014)



2.10.2 Récurrence de la trisomie 21

Si un couple a un enfant atteint de trisomie 21 libre et homogeéne, le risque de rechute dépend de
I'dge de la mére a la naissance et de son &ge actuel. Par exemple, si la mére est plus jeune que
I'enfant trisomique est né, et si elle envisage de concevoir a nouveau avant cet age, le risque de
rechute est I'dge de la mére multiplié par 8 (Morichon-Delvallez, 2006).

Tableau 7. Risque estimé de récurrence de la trisomie 21 en fonction de I’age maternel
(Morichon-Delvallez , 2006). N : nombre des cas

Age de la mére Risque de récurrence

index < 30 Risque lié a 1’age x 8
Grossesse ultérieure < 30 ans

(n=2083)
Cas index < 30 ans Risque lié a 1’age x 2,2

Grossesse ultérieure > 30 ans

(n=1051)
Cas index > 30 ans Risque lié al’age x 1,6

(n=1722)

2.10.3 Antécédent familiale de trisomie 21

La présence d'un patient T21 dans un membre de la famille immédiate (cousin, oncle ou tante,
niéce ou neveu) augmente également le risque. Cependant, il est important de comprendre la forme
cytogénétique du cas familial pour vérifier le risque accru qu'il s'agisse d'une translocation
familiale (anormale devenant héréditaire) et un conseil génétique doit étre recommandé. Une étude
récente a montré que pres de 6,5% des parents d'enfants atteints de DS étaient porteurs de chimeres
(Kovaleva et al, 2007).

2.10.4 Consanguinité

Le risque de malformations congenitales dans la population générale est estimé a 2% Doubler le
risque pour les couples consanguins Une surveillance échographique détaillée de la grossesse est
importante (Modell et Darr, 2002). Certains couples consanguins sont plus a risque de certaines
maladies génétiques en raison de leur origine geographique et/ou ethnique. dépistage spécifique



lors du conseil génétique (Cina, 2008). Discussion Dans le cas de la trisomie, son association
avec la consanguinité n'a pas été prouvée de maniére convaincante (Vekemans, 2003).

2.10.5 Descendance des parents atteints de trisomie 21

Les males porteurs d'une trisomie 21 libre et homogene sont infertiles et I'état de la progéniture n'a
pas été decrit. Pour les femmes, la fertilité semble étre préservée, et elles peuvent avoir des enfants
avec la trisomie 21 comme des enfants sans la maladie. (Briard et Morichon-Delvallez, 2006)
Dans une série de 25 enfants nés de meres trisomiques 21, 10 étaient atteints et 15 avaient des
caryotypes normaux (Girard-Orgeolet et Choiset, 1999).

2.10.6 Environnement
Plusieurs facteurs de risque environnementaux sont associés aux trisomies.

L'exposition parentale : L'exposition parentale aux rayonnements est susceptible de provoquer
une non-disjonction chromosomique. Certaines études dans certains pays européens suggérent que
cela augmente le risque d'avoir un enfant atteint du syndrome de Down

Prendre des contraceptifs oraux : la fécondation pendant que la mére prend encore des
contraceptifs oraux augmente de 2,8 fois le risque d'avoir un enfant atteint du syndrome de Down

L e tabagisme : Une étude cas-témoin montre une association entre le tabagisme actif et la trisomie
21 causée par des erreurs Cette association n’est observée que chez les femmes de moins de 35
ans. La prise des contraceptifs oraux combinée au tabagisme augmente de facon importante cette
association (Alao, Sagbo, Laleye, et Ayivi, 2010).

Autre ;

- Laparité (Alao, Sagbo, Laleye, et Ayivi, 2010).
« Les anticorps antithyroidiens (Alao, Sagbo, Laleye, et Ayivi, 2010).
» Le diabetes maternal (Alao, Sagbo, Laleye, et Ayivi, 2010).

2.10.7 Dépistage prénatal de la trisomie 21

Le nouveau test, qui analyse I'ADN feetal dans le sang maternel, reste un test de dépistage, ce qui
signifie que tout test positif doit étre suivi d'un prélevement (amniocentése ou biopsie du
trophoblaste) pour vérifier le résultat. Le dépistage ne doit étre effectué que si le feetus présente
une zone pellucide anormale ou toute autre anomalie échographique ; Le test évite 95 % des
prélevements invasifs et présente un risque de fausse couche d'environ 1% (Novais, Amélie,
2015)



2.10.8 Diagnostic prénatal de la trisomie 21

Diagnostic prénatal de la trisomie 21 Lorsque le dépistage révélait un risque de T21 supérieur a 1
sur 250, deux types de diagnostic prénatal étaient alors proposes :

Avant la naissance : Seuls les échantillons de cellules feetales sont disponibles pour le
caryotype feetal, c'est-a-dire que I'examen peut ou non mettre en évidence la présence de
chromosomes supplémentaires. Ces cellules sont contenues dans le liquide amniotique ou placenta.
Ce prélévement, appelé amniocentése ou biopsie du trophoblaste selon le cas,

Apres la naissance : La présence du syndrome de Down peut étre suspecte et le diagnostic
visuel n'est pas valide, donc un caryotype de I'enfant doit étre fait pour confirmer. On ne peut
donc pas guérir completement la trisomie 21, mais seulement réduire les symptdmes pour
améliorer les conditions de vie et I'autonomie des personnes atteintes (Amélie, Cholié, Jade et
Lucie, 2014)

211 Traitement et prise en charge
2.11.1 Prise en charge

Les patients ont besoin d'une aide spécialisée des leur plus jeune age, car ils peuvent développer
des programmes éducatifs adaptés aux besoins de chacun. La trisomie 21 doit étre rapidement
traitée globalement en associant plusieurs disciplines. (Amélie, Cholié,Jade et Lucie, 2014 )

+* Le soutien orthophonique

Le soutien orthophonique est essentiel pour les personnes atteintes du syndrome de Down car leurs
difficultés d'élocution sont associées a I'nypotonie. Les premieres lecons permettent a I'enfant de
communiquer et de prendre sa place d'interlocuteur. Pour les personnes les plus difficiles, les
orthophonistes s'appuient sur des stimuli sensoriels tels que le toucher, la vue et l'ouie pour
développer les gestes, les expressions faciales et les mimiques nécessaires a une bonne
communication. (Helma et al, 2013)

+» Le soutien psychologique

Pour que les personnes atteintes du syndrome de Down se créent une identité, il est important
qu'elles regoivent un soutien psychologique. Comme tout le monde, les personnes atteintes du
syndrome de Down traversent des moments difficiles lorsqu'elles ont besoin de soutien.
Cependant, ils ont eu plus de mal a exprimer leur malaise, parfois de maniere embarrassante,
ignorée ou mal comprise. C'est pourquoi l'écoute et le soutien permanent de la famille et des
professionnels sont essentiels.

+» Le soutien kinésithérapique



L'objectif est de soutenir le développement neuromoteur de I'enfant et de prévenir les
malformations et les anomalies statiques. Ces anomalies surviennent en l'absence de prise en
charge par hypotonie et hyperrelaxation. Les remedes thérapeutiques pour les problémes
d'équilibre chez les enfants atteints du syndrome de Down devraient se concentrer sur deux
domaines principaux :

1) Aide les enfants a développer et & perfectionner la synergie posturale et & améliorer la
coordination motrice spécifique.

2) Améliorer les processus organisationnels responsables de I'ajustement des modéles de réponse
aux dynamiques changeantes.

La kinésithérapie est généralement interrompue a I'age de la marche, car les avantages de son
maintien résident principalement dans le tonus général et la motricité, la motricité fine,
I'acquisition de I'équilibre et le conditionnement oral.

+%+ Le soutien psychomoteur

L'objectif est d'aider I'enfant a percevoir et a comprendre le comportement moteur de son corps,
ainsi que son comportement expressif, en :

« Estimer la probabilité de son développement et les signes d'hétérogénéité.

= Valoriser son potentiel, ses compétences et son désir d'expérience.

= Soutenir les régions les plus en retard pour augmenter leurs chances d'adaptation.

« Assure I'expression des difficultés et leur impact émotionnel dans la durée

 Identifier et prévenir les périodes sensibles en cas de difficultés dans les environnements
sociaux ou d'apprentissage.

L'aide a la construction développementale est toujours importante, mais aussi en termes d'acces
comme base des apprentissages scolaires : organisation de la perception, acces aux symboles,
organisation de I'espace et du temps, organisation de la pratique, schémas expressifs...

s Le soutien éducatif

Un point particulier concernant la scolarisation : tous les enfants ont le droit d'aller a I'école
ordinaire dans les mémes conditions, quelle que soit leur situation.

L'objectif n'est pas seulement la présence de I'enfant dans une école ordinaire, mais il doit
également y avoir un programme éducatif et un soutien éducatif, social et psychologique. Il faut
non seulement la conviction que I'enfant peut progresser, mais aussi des exigences d'adaptation
aux difficultes gu'il rencontre. Vous devez étre capable d'ajuster le programme et d'ajuster la
pédagogie. Au moins la moitié des personnes atteintes du syndrome de Down devraient savoir lire
et écrire couramment. (Helma et al, 2013)
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2.11.2 Traitement médical

Pour réduire le dysfonctionnement cérébral causé par la trisomie 21, il est recommandé aux
personnes atteintes de cette maladie de prendre plusieurs médicaments en méme temps. Cette
combinaison peut inclure des medicaments pour la dépression, les troubles de l'attention et le
TDAH... Cependant, il convient de noter qu'il n'y a pas suffisamment de preuves de l'innocuité et
des avantages de l'utilisation de ce "traitement” " (Amélie, Cholié,Jade et Lucie, 2014 )

<+ Conseil génétique

Il faut s'assurer que les parents comprennent les limites du dépistage et la différence entre
dépistage et diagnostic, pour que I'on leur permettre une réelle autonomie de choix (Favre et al,
2008). Enfin, le conseiller génétique devrait soutenir les parents dans leur décision de poursuivre
ou dinterrompre la grossesse, et les informer des risques associés aux futures grossesses
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MATERIEL ET METHODES

Présentation générale de la région

La wilaya de Sidi Bel Abbes, dont elle est le chef-lieu, située a 82 km au sud d'Oran, a 87 km au
nord-est de Tlemcen et a 93 km au sud-est de Mascara ;

Limites géographiques

El Bayadh

Figure 1. Carte géographique de wilaya de sidi Bel Abbes

La wilaya de Sidi Bel Abbes compte 5 centres psychopédagogiques pour les enfants inadaptés
mentaux (CPP), dont12288 enfants handicapés mentaux ; notre étude s’intéresse a faire une étude
sur une partie de la population trisomique 21 de la wilaya de Sba. (Publié dans People le
12/02/2016)

Objectif de I’étude
L’objectif de notre étude consiste, dans un premier temps:

- a faire un recensement sur le nombre des enfants trisomique 21 dans la wilaya de Sidi Bel
Abbes, et établir une carte de répartition

- Evaluer les facteurs de risque qui favorisent I'apparition de ce syndrome et les complications
liées a cette anomalie chromosomique ;

- Etudier I’aspect clinique et les comorbidités liées a ce syndrome ;
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Lieu et période de I’étude

Notre étude est effectuee au laboratoire valorisation des Actions de I’Homme pour la Protection
de I’Environnement et Application en Santé Publique de 1’Université de Tlemcen, en collaboration
avec le CPP «AL Niadma » de sidi Djilali a 5,6 km du chef-lieu de la wilaya SBA, durant la
période de mars-mai 2022.

Cadre d’étude

Notre étude est réalisée sur 47 enfants trisomiques 21 originaire de la wilaya de SBA, accueillis
dans le CPP d’ AL Niadma.

Critéres d’inclusion

Il s’agit de tous les enfants porteurs d’une trisomie 21 présents au centre CPP d” AL Niadma, quel
que soit leur 1’age et leur sexe présentant un tableau clinique propre a ce syndrome (retard mental,
syndrome dysmorphies, présence des malformations congénitales, etc...).

Critéres d'exclusion

Tous les sujets pour lesquels nous n'avons pas pu obtenir de données pour notre étude, telles que
I'dge maternel, la consanguinité, les antécédents familiaux. etc

Tous les patients qui n’ont pas pu répondre a 5 questions.
Méthode d’étude

Nous avons mene une enquéte épidémiologique a I’aide d’un questionnaire préétabli (Annexe 01),
destiné aux parents et tuteurs d’enfants trisomiques 21 et a partir des dossiers médico-
administratifs du CPP, selon le protocole suivi dans cet établissement. Les données consistent
d’une part les paramétres anthropométriques et sociodémographiques (I’age, le sexe , I’age
maternel, I’age paternel niveau socio-économique des parents) et d’autre part les différentes
comorbidités liées a ce syndrome (problemes cardiaques, problémes respiratoires, trouble visuelle
,Troubles neurologiques, Maladie ceeliaque , etc...) et de rechercher les principaux facteurs de
risque de T21 (la consanguinité, la présence d’antécédents familiaux a la T21, la position dans
fratrie (la parité), I’age maternel, 1’4ge paternel) dans notre population d’étude.

B
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RESULTATS ET DISCUSSION

Présentation des résultats

Notre étude comporte 47 enfants dont 27 garcons, agés de 5 a 19 ans, réparti en 3 classes : moins
de 10 ans, entre 10 et 15 ans et plus de 15 ans.

1. Parametres anthropométriques
1- Repartition selon I’age :

Tableau 1. La répartition des trisomiques 21 selon I’age

Age (ans) Effectif (%)
[5,10[ 25,53
[10,15] 46,80
[15-19] 27,66

On note que la classe d'age de 10-14 est la plus importante, avec une fréquence de 46,80%, alors
que les deux autres classes d’age sont similaires (successivement 25,53% et 27,66%0). Ce résultat
est di a la spécificité de ce genre d’établissement (Iles CPPs n’accueillent que les enfants dans I’age
de scolarisation).

Figure 1. La répartition des trisomiques 21 selon I’age
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2 - Répartition selon le sexe

La sex-ratio dans notre population d’étude est de 1.35 le tableau 2 représente la répartition en
fonction du sexe

Tableau 2. la répartition en fonction de sexe.

Sex-ratio Homme Femme

Effectif (%) 27 (57,45) 20 (42,55)

57.45%

60.00% - 42 55%

50.00% -
40.00% -
30.00% -
20.00% -
10.00%
0.00%

B Homme

m Femme

Figure 2. Répartition de la population trisomique en fonction du sexe

On remarque une légere prédominance masculine (57,45 %) par rapport au sexe féminin (42,55
%) (Figure 2). Nos résultats sont similaires a ceux des différentes recherches effectuées sur la
T21 décrites dans la littérature (Chaabouni et al., 1999 ; Chebbi et al., 2005 ; Bouizegaréne et
al., 2008 ; Gardufio-Zarazua et al., 2013).

3- Répartition selon I’origine géographique
Nous avons réparti les T21 selon leurs origines géographiques en 7 régions (Tableau3)

Tableau 3. La répartition en fonction de I’origine géographique

Origine Effectif (%0)
Sidi Belebes (chef-lieu) 29 (61,72)
Ben Badis 6 (12,76)
Hassi zahana 4 (8,51)
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Sidi Lahcen 3(6,38)
Lamtar 2 (4,25)
Sfisaf 2 (4,25)
Safsaf 1(2,.13)
Total 47 (100)

Les résultats montrent que 1’effectif le plus important provient du chef-lieu de la wilaya de Sidi
Bel Abbes avec une fréquence 61,72 %, suivi des circonscriptions de Benbaddis avec 12 ,76 %,
de Hassi Zahana avec 8,51 % et de Sidi Lahcen avec 6,38 %, et moins important les
circonscriptions de  Sefisef, Lamtar et Safsaf avec successivement 4.25% et 2 .13%.

61,72%
60 -
50 -
40 -
30 -
20 - 12,76% 851%
’ 6,38%  425%  4,25%
= B P o o ’'=
O T T T T T T l/
Sidi Ben Badis Hassi Sidi Lahcen Lamtar Sfisaf Safsaf
Belebes zahana
(chef-lieu)

Figure 3. Répartition de la population T21 selon I’erigine géographique
4- Répartition selon le niveau socioéconomique des parents

Les parents d’enfants T21 sont répartis en 3 classes socio-économique . Les résultats sont
presentés dans le tableau 4
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Tableau 4. La répartition des enfants trisomiques 21 selon le niveau socio-économique parental

niveau socioéconomique Effectif (%0)
Moyen 63,63
Bas 25,73
Elevé 10,64

Le niveau socio-économique paternal

M Bas
M moyen

W Elevé

Figure 4. la répartition des enfants trisomiques 21 selon le niveau socio-économique parental

Dans notre population, on a trouvé que 63% des parents proviennent de la classe moyenne, 25 %
de la classe de bas revenu et 10 % de la classe avec un niveau socio-economique éleve.

2. Facteurs de risque
2.1. L’Age des parents
2.1.1. L’age maternel
L’age maternel & la naissance des enfants trisomiques varie entre 22 et 55 ans, les données sont

présentées dans le tableau 5
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Tableaux 5. La répartition de I’age maternel a la naissance

Age maternel Effectif (%0)

22-26 3(6,38)

27-31 4 (8,51)

32-36 6 (12,76)

37-41 15 (31,9)

42-46 18(38,3)
47< 1(2,13)

On note que la classe d’age de 42 a 46 ans la plus important avec 38,3 %, suivi par la classe d’age
de 37-41 ans avec 31 ,9%.

Les femmes agées de plus de 35 ans ont un risque accru de donner naissance a un enfant trisomique
par rapport aux femmes de moins de 35 ans (Figure 5). Le développement maternel peut aboutir
a I'accumulation des ovocytes T21 préexistants dans les ovaires des femmes depuis la vie feetale a
la ménopause (Hulten, Maj and Patel, Suketu and jonasson,jon and iwarsson,Erik. s.l. 2009).

38,3%
40

35 31,9%

30 -

25 -

20 1

s | 12,76%

10 4

2,13%

T T T
22-26 27-31 32-36 37-41 42-46 47s

Figure 5. La répartition de I’age Maternel a la naissance
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2.1.2. L’age paternel
L’age paternel a la naissance des enfants trisomiques varie entre 27 et 69ans (tableau 6)

Tableau 6. La répartition de I’age paternel

Age paternel (ans) Effectif (%0)
<40 34,04
>40 65,96

Notre étude montre que la classe d’age paternel > 40 est la plus important avec une fréquence
65.96%0 par rapport a la classe d’age < 40 avec une fréquence 34.04%.

Nos résultats corroborent les travaux de la littérature. Des travaux tels que Stollet et al ont montré
que 1’age paternel n’a pas d’effet significatif sur la trisomie 21 (Stollet al., 1998).

Répartition de I’age paternel

m <40

mA0<

Figure 6. La répartition de I’age paternel

1. La présence d’antécédents familiaux

Nous avons recherché la présence d’un antécédent familial a la T21 ou a une autre forme
indéterminée d’un retard mental.

Les résultats sont représentés dans la figure7
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ET21

M Retard mental

W absence d'antécédents

Figure 7. Répartition de la population T21en fonction de la présence d’antécédents familiaux

Nos résultats montrent que juste 29,79% des enfants T21 ont un antécédent familial dont 21,
28% ont un antécédent pour un retard mental non syndromique et 8 ,51% pour la T21, contre
79,21% N’ont pas d’antécédents ; Il est donné par ailleurs que I’existence d’antécédents familiaux
de syndrome de Down et la récurrence des avortements spontanés peuvent indiquer la ségrégation
d’une translocation touchant le chromosome 21 dans la famille, cette hypothése peut étre
confirmée ou écartée par la détermination du caryotype des parents ( Panissie L. 2014).

3 - La consanguinité

La consanguinité est définie comme Il'union entre deux individus qui possedent un ou un plusieurs
ancétres communs (Attazagharti et al., 2006)

Le tableau 8 représente une répartition de notre population d’étude selon le degré de consanguinité

Tableau 8. Répartition de la population T21 selon le degré de consanguinité

Consanguinité Effectif (%0)
1°" degré 17,02

2eme degré 8,51

3eme degré 2,12

Non consanguin 72,34
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Notre étude a révélé, que la fréquence des enfants issus de mariage non consanguin est la plus
importante (72,34%) suivis le premier degré de consanguinité avec 17,02 % et deuxieme degré
avec 8,51 %. La classe de consanguinité la moins représentée est le troisieme degré avec un
pourcentage plus faible 2,12 %.

Notre fréquence des mariages consanguin est 1’ordre 27,66 % reste plus faible que celle enregistrée
par Zaoui et Emonte en 2002 a Tlemcen qui était de 1’ordre de 34% (Zaoui et Emonte, 2002) et
plus élevé que celle trouvée a Oran 18.5% (Forem, 2007) et proche de celle trouvéee a Alger 29.5%
(Forem, 2007) .

70 1

6C 1 M ler degré

SO 1 W 2eme degré
20 4 m 3eme degré

® Non consanguin
30 1
20 1

10 1

Figure 8. Fréguence de consanguinité chez les trisomiques 21
4- Répartition en fonction du la parité

Le tableau 10 représente une répartition de notre population d’étude selon la position de la fratrie
des enfants trisomiques 21

Tableau 10. La répartition en fonction du la parité

Position de la fratrie Effectif (%0)
Primipare Unique 8,51

1% enfant 12,76

2éme enfant 14,89
Multipare 3éme enfant et plus 63,84
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Apreés les résultats, on note que la fréquence selon la position de la fratrie de 3éme enfant et plus
est la plus importante avec 63 ,84 % suivi la position de la fratrie de 2éme enfant 14,89 % et 1*
enfant 12,76 % ; La position de fratrie la moins représentée est I’enfant unique des méres sont
primipare avec 8,51%.

Parmi notre population, L’analyse des répartitions en fonction du la parité montre que 91,5 % ont
des enfants autres que I’enfant trisomique, notre fréquence est similaire avec celles des
populations algériennes (Boucif —Debab Z , et al 2018) .

70 - 63.84%

60 A

50 A

40 A

30 A

20 A

8,51%
e

unique ler enfant 2éme enfant  3éme enfant et
plus

Figue 10 ; Répartition en fonction du la parité
5- Avortements répétés chez les meres

Le tableau 11. Représente une répartition de notre population d’étude selon I’avortement répétés
chez les méres

Tableau 11. Répartition en fonction d’avortement chez les meres

AVORETEMENT Effectif (%)
oul 3(6,38)
NON 44 (93,62)

L’analyse des résultats suivants de I’enquéte aux meéres des enfants trisomiques 21, Concernant la
survenue d’avortement ou non ; montre que 93.62% des cas n’ont pas eu d’avortement, 3 meres
seulement sur 47 ont eu des avortements (figure 11) ; Ce facteur ne semble pas avoir d'effet direct
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sur la naissance d'anomalies T21 dans notre population, nos résultats sont corrélés a ceux de la
littérature (Chaaboni et al,1999).

Effectif (% )
6.38%

mOUl
B NON

Figure 11. Répartition selon les avortements répetes chez les méres
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3. Les comorbidités liées au syndrome de Down dans notre pop d’étude

Aprés avoir examiné attentivement les dossiers des enfants T21 dans notre population d’étude, les
comorbidités liées au syndrome de Down dans le tableau 12 :

Tableau 12. Les comorbidités liées au syndrome de Down dans notre population d’étude.

Pathologie associés EFFECTIF (%) | Total (%)
CIA 4,25

Pathplogle CIV 4.25

cardiaque
CAV 14,89

38,28 %

Autres 14,89

Trouble

: . RAA 6,38%

inflammatoire
Probléme pulmonaire

Path_olog.le ’ 13

respiratoire 25 530
Asthme 23,4

Troubles de vision | Myopie 34,07

48 ,96%

Strabisme 14,89

Troubles

neurologiques Epilepsie 6,38%

Pathologies

gastro-

entéro|ogiques Maladie Coeliaque 4,25%
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4,25%
Les pathologies thyroidiennes

6,38%
Obésité
Infections urinaires 2,13%

Les résultats obtenus montrent les types des comorbidités liées au SD et parmi ces types on a 48
,96 % de trouble visuel 38.28 % de pathologies cardiaque 25,53% de probléme respiratoire 6,38%
de trouble neurologiques et I’obesité, 4,25 % La maladie ceeliaque et les pathologies thyroidiennes,
2,13 % les infections urinaires

Infection urinaire
Obésité |
Les pathologies thyroidiennes

B Pathologie cardiaque
Maladie cceliaque

M Trouble inflammatoire

Epilepsie

W Pathologie respiratoire
Strabisme g P

. H Troubles de vision
Myopie

Asthme B Troubles neurologiques

Probléme pulmonaire 1 Pathologies gastro- entérologie

RAA
autres
CAV
Cv
ClA

1 Les pathologies thyroidiennes
[ Obésité

Infection urinaire

Figure 12. Les comorbidités liées au syndrome de Down dans notre population d’étude
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Dans notre population d’étude on a trouve que 48 .96 % des cas de T21 ont des problemes
visuelle ,38 ,28 % ont des malformations cardiaques dont 14,8 % ont une CAV, 25,5 % ont des
problémes respiratoires tel que 1’asthme 23,4 % Les autres types de pathologies trouvé dans notre
pop d’étude sont moins importantes, varient de 2% a 6%. Nos résultats sont similaires a ceux de
la littérature (Davidson .2008).
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Conclusion et perspectives

La trisomie 21 (T21) est une anomalie congénitale causée par la présence d'une trisomie sur le
chromosome 21. Notre étude a porté sur 47 enfants trisomiques (T21), &gés de 2 a 20 ans. Le
pourcentage d'enfants atteints du syndrome de Down (46,80%) agés de 10 a 14 ans.

Dans notre étude, plus de 60 % des cas se sont révélés avoir un niveau socio-économique moyen
; cecl peut s'expliquer par le revenu moyen et faible de la famille du patient, ce qui n'est pas propice
a une meilleure prise en charge de ses enfants. Il faut ajouter que la capacité d'accueil de ces
structures est faible, qu'elles sont relativement récentes et que leur nombre est encore faible en
Algérie.

Dans cette étude, les femmes de plus de 35 ans avaient un risque plus éleve d'avoir un enfant atteint
du syndrome de Down, équivalent a 70%, par rapport aux femmes de moins de 35 ans. Selon les
familles que nous avons étudiées, la présence de 1’avortement peut étre associée a la présence
d'anomalies chromosomiques avec une fréquence de 6 %.

Dans notre population, il semble n'y avoir (70,21 %) aucun antécédent et (21,28 %) un antécédent
de retard mental non syndromique ; puis I'antécédent de T21 est plus faible (8,51). Il a également
été tenu compte du fait qu'en plus de I'age maternel avancé, le fait qu'une enfant soit déja enceinte
d'un enfant atteint du syndrome de Down et d'autres antécédents familiaux de présence de cette
anomalie constituaient des facteurs de risque supplémentaires pour justifier l'orientation vers les
services génétiques. .

Selon nos résultats, environ 50 % des enfants trisomiques ont les troubles visuelle et le strabisme,
et 38 % ont des malformations cardiaques. Certains avaient une maladie respiratoire 25,5 % %
qui était la pathologie la plus répondue dans notre population d'étude.

En perspectives, la recherche sur les facteurs de risque associés a la survenue de la trisomie 21
reste importante et mérite plus d'attention de la part de la population générale et des experts pour
prévenir la survenue de cette anomalie. Compte tenu de ces travaux, nous préconisons un conseil
génétique pour toutes les femmes et un dépistage prénatal pour les femmes particulierement
exposees.

Le conseil génétique peut aider les familles atteintes de T21 a comprendre et a accepter la maladie
et a prévenir les rechutes chez les couples a haut risque. Le dépistage assure le couple. Cela signifie
que la fréguence des T21 peut étre réduite, ou du moins préparer les couples a la naissance d'un
enfant T21 pour améliorer la qualité de vie de l'enfant atteint et de sa famille.
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Annexe

Fiche d’enquéte

Questionnaire

D (IR
1. Actes familiaux

Consanguinité

1°" degré

2°M€ degré

Non consanguin

Parents

Grands-parents
paternels

Grands-parents
maternels

Nombre de fréres et sceurs :

e Garcons:

e Filles:

» Position de | (es)’enfant (s) malade (s) dans la fratrie et lié a 1’age de la mére et du

2. Environnement familial :

Domicile

Origine géographique
(Avant le mariage)

Analphabéte
Niveau Primaire
d’instruction | Moyen
Secondaire
Supérieur




Autres

Profession

Oui Non Oui Non

Risques professionnels

3. Antécédents familiaux :

» Antécédents a la trisomie 21 (Présence d’un membre de la famille trisomique)
o Le pére (La mere) : La présence d’une trisomie21 avec translocation équilibrée.

o Les fréres et sceurs : S’il existe plus d’un frére ou sceur préciser le nombre.
» Antécédents a un retard mental (Présence d’un membre de la famille avec retard

mental non syndromique)

4. Attitude particuliére :

Pere Meére

Tabagisme

Alcoolisme

Médicaments

Autres

5. Caractéristigues gyneco-obstéricals :

Nombre d’avortement[ | précoce [ | tardif [ ]
Nombres d’enfants |:| nés vivants |:| morts nés |:|

- Réalisation d’un dépistage prénatal : Oui U Non O
Si oui par quelle technique ?
1. Echographie du lertrimestre [
2. Echographie du 2eme trimestre ]
3. Marqueurs sériques 0
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- Réalisation d’un diagnostic prénatal : Oui [ Non [ (si oui quel technique)
La technique Amniocentése | Prélevement des villosités choriales | Cordocentése
utilisée

« Realisation d’une analyse cytogénétique (caryotype)pour les parents :

Pere Meére
Réalisation de caryotype
Présence d’anomalie
6. Le sujet concerné:
Caractéristiques sociodémographiques :
® A (BN1S) ettt bbb bRttt r et nrenne s
- Sexe: Masculin [ Féminin [
®  POIAS (KG) oottt bbb
o TR (M) & bbb
®  GrOUPE SANQUIN & oottt ettt b btk b e et e bbbt bt et eene e e
 Activité physique:  Oui [ Non U
Type de diagnostic :
a - un diagnostic clinigue : symptomatologique Oui U Non U
Caractéristiques cliniques :
rGrands/petits [JRond
[JHypo/hypertélorisme Facies MSaillant
[JEpicanthus UJMongoloide
yeux [IPtosis Strabisme Utriangulaire
[ISourcils archées
"IGlobe oculaire enfoncé [IBots
0 Pieds [TMembres inferieurs longs
UEcrasé
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nez [Pointu
Olarge
[JBouche ovale Bec [JCheveux rares et fins
[de lievre Bouche Téte OUIcération du cuir chevelu
[Jentrouverte rJmicrocéphalie
bouche | 1Bgyche large nystagmus rLong et fin
CJLeévre inferieure éversée et Cou [JCourt avec exces de peau
Ccharnue
[JPalmé
CJLeévre inferieure
[Jconvergente
[JLévre supérieure mince
[Petites THypo/hypertonie
[JDécollees CJHypo/hypertrophie
oreilles | mMal ourlées Hirsutisme
Clmplantées basses CJAmbiguite sexuelle
[JSyndactylie CJCri particulier
[JHexadactylie CLuxation bilatérale de la hanche
[JMains longues et petites [Bassin étroit
Ongle dysplasiques CJComportement autistique
Généralité
[JPaume de la main longue [Enfant se tient debout jambe archée
main

[1Chevauchements des
doigts

OPositions anormale des
doigts longs

[Enfant paraissant manger leur lévre
inferieure

[THypotrophie sévere
[JRaideur articulaire trapue

CJANnXieux
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OFront bombé
OFlexion avant bras
ORPM
ORSD
OAnormaux Plis [IChétif
pli [Jprofonds Plis poids [1Gros
palmaire
Oimmatures OPoids a la naissance:
[Plis transverses unilatéraux
Caractéristiques Diagnostic clinique
Profond
Le retard mental Moyen
Léger
Généralisée
L’hypotonie musculaire Légeérement présentée
Dysmorphie cranio-facial




Visage arrondi

Nez court avec base large

Petite bouche avec lévres épaisses et langue
hypertrophiée

Pextrémité | ¥ eUX du phénotype mongoloide

_ céphalique
Traits
morphologiques Hypertélorisme (Augmentation de I’écart entre les
caractéristigues Qeux yeux). Ep{canthl.Js (Un repll cutan.e al’angle
interne de I’orbite, qui donne I’impression d’une
troisieme paupiére)
Oreilles basses et de petite taille
Le tronc saillie du sternum
Les Mains courtes et épaisses
membres

Pli palmaire unique et bilatéral

Espacement accru entre orteil | et Il et une plante des
pieds plissee

Pathologies associés :

Pathologies

Le Canal Atrio-Ventriculaire CAV (Absence de fermeture des cloisons séparant les
ceeurs droit et gauche)
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cardio- La Communication Inter-Ventriculaire CIV (persistance d’un orifice dans le septum
vasculaire | inter-ventriculaire qui entraine le reflux de sang du cceur gauche vers le ceeur droit)

La Communication Inter-Auriculaire CIA (une lésion de la membrane endocardique
séparant les deux oreillettes)

La persistance d’un canal artériel (La persistance, dans la vie extra-utérine, du canal
artériel, qui dans la vie feetale, permet de court-circuiter la circulation artérielle
pulmonaire)

La tétralogie de Fallot (une CIV membraneuse, une hypertrophie du ventricule droit
et une dextroposition de 1’aorte en raison de 1’hypertrophie du ventricule droit)

Les valvulopathies

Hypotension artérielle

digestive | Constipation

La maladie cceliaque

La maladie de Hirschsprung (une distension du célon en amont de la lésion
« mégacolon »)

L atrésie duodénale (une agénésie d’un segment proximal de I’intestin gréle)

Les malformations ano-rectales

L atrésie cesophagienne (Une agénésie d’un

segment de 1’cesophage)

Reflux gastro-cesophagien (remontées d'acidité de I'estomac)

Endo Les pathologies thyroidiennes

crinienne | Le diabéte

Les complications du diabéte

L’hypo-gonadisme masculin

Les pathologies de I’oreille (Les infections de 1’oreille moyenne)
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Les pertes auditives

ORL L’obstruction nasale

Le syndrome d’apnées du sommeil (SAS)

Bronches et | Les infections de Iarbre respiratoire (Troubles respiratoires)

poumons
Asthme
Scoliose
Instabilité du rachis cervical
Laxité ligamentaire
Les
. Luxation de la hanche
o pathologies
S . .
articulaires Ostéochondrite déformante de hanche (coxa plana)
et articula-
tions L instabilité fémoro-patellaire

Le genuvalgum

Le pied plat

Le metatarsus varus

Les arthrites

Pathologie L’ostéoporose
0sseuse

oculaire La cataracte

Le rétinoblastome

La myopie
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L hypermétropie

La vision de pres faible

Le nystagmus (mouvements involontaires des globes oculaires)

Le strabisme (trouble de 1’axe visuel)

Le kératocdne (dystrophie de la cornée)

Les blépharites (des inflammations des paupiéres)

Néo- Les lymphomes
plasique

Les tumeurs germinales

Le rétinoblastome

Les sarcomes

Les tumeurs des voies biliaires

Les tumeurs pancréatiques

Autres

Neuro- | Epilepsie

logique et [ Crises épileptiques partielles

neuro-
] Le spasme infantile (syndrome de West)
psychia
. Dégradation psychomotrice
trique J ad

Dégradation intellectuelle

Maladie d’Alzheimer

L’hypoplasie de 1’étage moyen de la face
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La cavité Respiration buccale
buccale

Les maladies parodontales

Syndrome dysphagique (difficultés a téter, a mastiquer, a boire)

Lésions des muqueuses buccale et gingivale

Fissures de la langue et des lévres

L’halitose (mauvaise haleine)

Dermato- Peau seche, épaisse et se fissure volontiers.

logique Hyperkératose palmo-plantaire

Xérose cutanée

Les chéilites

La dermatite atopique (Des plaques eczématiformes, rouges, prurigineuses,
desquamantes, au niveau des joues, des sillons

retro-auriculaires, des creux poplités et des plis de flexion des coudes)

La dermite séborrhéique (La peau est grasse et écailleuse)

Les syringomes ou hidradénomes (De petits nodules jaunatres situés au pourtour des
paupiéres, dans le cou et sur la poitrine)

L élastose perforante serpigineuse (Iésions érythémateuses linéaires ou
circulaires)

Le vitiligo (Des vastes zones de dépigmentation)
AcanthosisNigricans (des taches sombres en

relief, donnant I’impression a tort d’une peau sale)

L’acné vulgaris

Les vergetures (des manifestations classiques de la prise rapide de poids, notamment
au moment de 1’adolescence. Elles se localisent sur le ventre, les cuisses, les fesses)
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Les folliculites (Des pustules inflammatoires, au niveau du cuir chevelu cedématiées
ou jaunatres. Elles sont a I’origine d’une perte de cheveux localisée au pourtour de la
Iésion)

Les infections fongiques (les plis, les ongles)

La gale

L’alopécie (chute de cheveux, par plaques

Irréguliéres)

Obésité
Autres
b - un diagnostic génétique : étude du caryotype Oui !/ Non U
Si Oui existe-t-il une anomalie : Oui [ Non U
Si Oui préciser le type d’anomalie :
Anomalie numérique : .............................Anomalie structurale : ..............................

Le protocole est lu et approuve par le conseil régional de déontologie médical conformément au
décret exécutif n° 92 - 276 du 6 juillet 1992 portant code de déontologie médicale.
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Répartitions du syndrome de Down « Trisomie 21 » dans la population algérienne analyse comparative dans les
populations du Maghreb
Le syndrome de Down (SD) est la premiere cause génétique de retard mental et lI'anomalie chromosomique la plus fréquente.

L'objectif de cette étude est de faire une répartition des enfants trisomiques 21dans la wilaya de Sidi Bel Abbes, ainsi d’évaluer
quelques facteurs de risque associés a la survenue de cette anomalie. A I’aide d’un questionnaire préétabli nous avons mené une
enquéte aupres des enfants atteints du syndrome de Down accueilli au centre psychopédagogique pour enfants handicapés mentaux
situés a la wilaya. Au total, 47 enfants atteints du syndrome de Down ont été inclus dans cette étude. Des parameétres
anthropométrique et cliniques tels que I'dge maternel, la consanguinité, les antécédents familiaux et les comorbidités liées a ce
syndrome ont été analysés.

L"age moyen des enfants atteints du syndrome de Down dans notre population d’étude est de 12,30 ans. Une prédominance
masculine a été observée avec un sex-ratio de 1,35. L’age moyen des meres a la conception des enfants trisomiques était de 36.94
ans. La majorité des enfants atteints du syndrome de Down souffrent de troubles visuelles et cardiaque, ainsi que des troubles
respiratoires. Le syndrome dysmorphique est retrouvé dans tous les cas avec une intensité variable. 29,79 % des cas ont des
antécédents familiaux.

Dans notre population d’étude, a I’instar des populations du Maghreb, 1’age maternel reste 1’un des facteurs majeurs de donner
naissance a un enfant trisomique. Cependant, 1’étude d’un échantillon plus important pourrait mieux cerner d’autres facteurs de
risque.

Mots clés : Trisomie 21, Age maternel, Population de Sidi Bel Abbes,
Distribution of Down syndrome ""Trisomy 21" in the Algerian population comparative analysis in the Maghreb populations

Down syndrome (DS) is the first genetic cause of mental retardation and the most frequent chromosomal anomaly. The objective
of this study is to make a distribution of Down syndrome children in the wilaya of Sidi Bel Abbes, as well as to evaluate some risk
factors associated to the occurrence of this anomaly. Using a pre-established questionnaire, we conducted a survey on children with
Down syndrome in the psycho-pedagogical center for mentally handicapped children located in the wilaya. A total of 47 children
with Down syndrome were included in this study. Anthropometric and clinical parameters such as maternal age, consanguinity,
family history and comorbidities related to this syndrome were analyzed.

The mean age of children with Down syndrome in our study population was 12.30 years. A male predominance was observed with
a sex ratio of 1.35. The mean age of mothers at conception of Down syndrome children was 36.94 years. The majority of children
with Down syndrome suffer from visual and cardiac disorders, as well as respiratory disorders. Dysmorphic syndrome is found in
all cases with variable intensity. 29.79% of cases have a family history.

In our study population, as in the Maghreb populations, maternal age remains one of the major factors for giving birth to a trisomic
child. However, the study of a larger sample could better identify other risk factors.

Key words: Down syndrome, Maternal age, Population of Sidi Bel Abbes,



