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Introduction

La trisomie 21 (ou syndrome de Down) est 
reconnue comme une constellation de parti-
cularités physiques associées à un retard du 
développement, et ceci depuis le 18e siècle 
déjà. On a toutefois retrouvé des figurines en 
terre cuite en montrant des traits, et datant 
d’il y a 2500 ans environ, dans une région si-
tuée entre la Colombie et l’Équateur (Bernal 
and Briceno, 2006). La présence d’un chro-
mosome 21 surnuméraire n’a été associée au 
syndrome qu’en 1959, ce qui l’a fait entrer 
dans le groupe des infections génétiques.
	 La prévalence de la trisomie 21 à la nais-
sance est d’environ 1/700. Elle est restée glo-
balement la même durant ces deux derniè-
res décennies, bien que deux changements 
importants aient joué un rôle majeur dans le 
nombre de grossesses avec un diagnostic de 
trisomie 21: d’une part, l’âge maternel a pro-
gressivement augmenté, et d’autre part, les 
possibilités de dépistage anténatal de la tri-
somie 21 se sont améliorées. Dans les pays 
industrialisés, l’espérance de vie moyenne 

des personnes atteintes de trisomie 21 est ac-
tuellement de 55 ans environ, alors qu’elle 
n’était que de 12 ans en 1949, et 35 ans en 
1982 (Barnhart and Connolly, 2007).
	 Le syndrome de Down correspond à la 
présence d’un chromosome 21 surnumérai-
re. Cet excès de matériel génétique ne signi-
fie pourtant pas une moins grande variabili-
té entre les individus atteints de ce syndro-
me. Il est de ce fait impossible de projeter ce 
que seront les compétences d’un enfant à 
l’âge adulte, alors que cette question est très 
souvent posée par les familles. Il est par 
contre possible d’être incisif dans la prise en 
charge de ces enfants, afin d’exploiter au 
mieux les compétences de celui-ci (telles par 
exemple que le développement du langage, 
la socialisation, la motricité) et lui permettre 
la plus grande autonomie possible par la sui-
te. Au niveau de la recherche génétique mo-
léculaire, les travaux actuels tentent d’éta-
blir des corrélations entre le patrimoine gé-
nétique et les manifestations cliniques et à 
comprendre quels sont les gènes responsa-
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bles de certaines particularités plus fréquen-
tes chez ces personnes, telles que la malfor-
mation cardiaque et le développement pré-
coce de la maladie d’Alzheimer.
	 La longévité des personnes avec ce syn-
drome ne cessant d’augmenter, nous tra-
vaillons pour que les connaissances médica-
les et scientifiques permettent de poursuivre 
ce progrès. A cette fin, il est selon nous pri-
mordial que la recherche s’allie à un suivi 
médical optimal, en partenariat avec les fa-
milles ainsi que tou-te-s les professionnel-le-
s qui participent à leur prise en charge.

Prise en charge médicale

Une prise en charge médicale précoce doit 
être proposée aux parents pour permettre de 
diagnostiquer au plus tôt les problèmes asso-
ciés au syndrome de Down. Ainsi, un bilan 
spécialisé annuel permettrait d’effectuer les 
dosages sanguins nécessaires, de considérer 
les questions aussi diverses que la mobilité, 
l’alimentation, les problèmes cutanés ou tou-
te autre question. La personne atteinte de 
trisomie 21 manifeste sa douleur ou son in-
confort de manière différente et est volon-
tiers très résistante à la douleur, ce qui rend 
plus difficile une détection précoce. Il faut 
toutefois être attentif à ne pas surmédicali-
ser ce syndrome, ni à laisser penser que le 
médecin spécialisé aura toujours les solu-
tions aux problèmes. La visite médicale an-
nuelle doit être l’occasion d’un échange d’in-
formation et d’une observation soigneuse, 
ayant pour conséquence tant le soin des pe-
tits inconforts que celui des infections.

Syndrome de Down et vieillissement

Les personnes atteintes d’un syndrome de 
Down sont plus sujettes à des troubles phy-
siques et/ou psychiques liés au vieillisse-
ment, que la population générale (Barnhart 
and Connolly, 2007). Parmi les troubles phy-

siques, on relève par exemple des dysfonc-
tions de la thyroïde, les troubles cardio-vas-
culaires et musculo-squelettiques, ainsi que 
l’obésité. L’ostéoporose chez ces personnes 
est elle aussi plus fréquente chez ces person-
nes (Center et al., 1998) et a tendance à se dé-
velopper à un âge plus précoce que dans le 
reste de la population. Cette dernière impli-
que un risque plus élevé de fractures, de 
compressions de vertèbres par exemple. Par-
mi les inconvénients liés à l’âge chez ces per-
sonnes, on peut également mentionner les 
troubles auditifs, avec 70 % des adultes at-
teints de ce syndrome qui présenteraient des 
pertes auditives, alors que, par comparaison, 
8 % des personnes avec handicap mental 
sans syndrome de Down présenteraient ce 
problème (Van Schrojenstein Lantman-de 
Valket al., 1994).
	 Il semble donc non seulement légitime, 
mais indispensable de développer une pré-
vention adéquate afin d’être en mesure 
d’identifier précocement ces problèmes. 

Descriptions de troubles et  

manifestations spécifiques

Manifestations dermatologiques

Les personnes atteintes d’une trisomie 21 
sont sujettes à un vieillissement cutané accé-
léré, qui va de paire avec d’autres manifesta-
tions d’un vieillissement plus rapide telles 
que l’hyperkératose plantaire, les mycoses 
des ongles, le vitiligo, les dermatites atopi-
ques, séborrhéiques ou le psoriasis (Baran-
kin and Guenther, 2001). Les signes associés 
à ces infections peuvent être visibles, mais 
parfois difficiles à communiquer pour la 
personne atteinte de trisomie et peuvent 
avoir un impact important sur le bien-être 
physique et psychologique. La longévité aug-
mentant, la nécessité d’identifier ces problè-
mes et de pouvoir en soulager les symptô-
mes est essentielle.
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Troubles de la déglutition

De nombreuses personnes avec un syndro-
me de Down présentent une dysphagie, soit 
des difficultés de déglutition des aliments 
ou des liquides (Lazenby, 2008) d’origine 
anatomique, et ceci dès la petite enfance. Le 
tonus musculaire diminué et le moindre 
contrôle de la langue s’ajoutent à cette parti-
cularité (Cooper-Brown et al., 2008). Les 
troubles de la déglutition, comme ceux de la 
mastication, augmentent de manière généra-
le avec l’âge. S’il n’existe pas d’études per-
mettant de chiffrer la fréquence de ces diffi-
cultés, c’est toutefois un élément relevé com-
me pouvant entraîner des complications, tel-
les que la malnutrition ou la déshydratation, 
ou encore une pneumonie par aspiration des 
aliments.

Troubles neuropsychologiques

Chez une personne atteintes du syndrome 
de Down, on sait que le risque de dévelop-
pement de troubles psychiatriques ou psy-
chologiques (Määttä et al., 2006) est plus 
élevé que dans le reste de la population, 
avec comme diagnostics les plus fréquents 
chez la personne adulte trisomique 21 les 
troubles dépressifs et la démence de type 
Alzheimer.
	 La maladie d’Alzheimer et sa prévalen-
ce accrue dans le syndrome de Down 
constitue une aire de recherche en plein dé-
veloppement. Cette plus grande prévalence 
est vraisemblablement liée à la présence 
sur le chromosome 21 du gène codant pour 
la protéine beta-amyloïde, le composant 
principal des micro-structures pathologi-
qes (dites « plaques séniles ») qu’on retrou-
ve dans le cerveau des personnes avec une 
maladie d’Alzheimer. On estime la préva-
lence de cette maladie, à 10 % environ en-
tre 30 et 39 ans, et 55 % environ, entre 50 
et 59 ans.

Les manifestations et symptômes fréquem-
ment observés chez la personne atteinte de 
trisomie incluent: perte de mémoire (trou-
bles épisodiques au début), perte de poids, 
diminution des compétences dans la vie 
quotidienne, irritabilité, dépendance ac-
crue, changements dans la personnalité, 
épilepsie, perte de compétences dans les 
échanges (Barnhart and Connolly, 2007). À 
cela, s’ajoutent une augmentation des trou-
bles dépressifs et une perte progressive de 
la mobilité. Un diagnostic différentiel diffi-
cile à poser est justement celui de troubles 
dépressifs, ou encore des problèmes thyroï-
diens, ces derniers pouvant également en-
traîner une apathie, une lenteur et une fati-
gabilité excessive.
	 Dans ce domaine également, il est né-
cessaire de prendre en compte la variabilité 
individuelle dans le fonctionnement cogni-
tif ainsi que le niveau de fonctionnement de 
base avant d’être en mesure de supposer un 
déclin lié aux premiers signes d’une maladie 
d’Alzheimer. À noter toutefois que le degré 
de performance atteint par la personne at-
teinte de trisomie n’a pas de rapport avec 
son risque individuel de développer une dé-
mence de type Alzheimer (Nieuwenhuis-
Mark, 2009).

Présentation du Centre d’expertise  

clinique pour la Trisomie 21

Le centre d’expertise clinique des hôpitaux 
universitaires de Genève (HUG) a ouvert ses 
portes en 2010. Il est le premier centre suis-
se dédié à la trisomie 21. Il permet d’élargir 
les compétences déjà présentes aux HUG au 
travers des travaux de recherches reconnus 
dans le domaine génétique menés par le pro-
fesseur Antonarakis depuis 20 ans. L’offre 
du Centre s’étend sur trois volets: un suivi 
spécialisé des personnes atteintes de triso-
mie de la naissance au 3e âge, un accompa-
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gnement de leur entourage ainsi que la col-
laboration au développement de traitements. 
Le centre suit les recommandations interna-
tionales (type de contrôles médicaux selon 
l’âge, fréquence, type d’interventions).
	 Le premier volet du travail concerne les 
consultations médicales annuelles, qui ont 
pour but de faire le point sur tous les para-
mètres de santé, ainsi que le suivi pour une 
prise en charge adaptée des complications 
morphologiques, cognitives et cardiaques 
spécifiques au développement de ces per-
sonnes. Le second volet est l’accompagne-
ment des familles et des intervenant-e-s par 
la diffusion des compétences du centre sur 
l’évolution de la maladie. Pour ce faire, les 
médecins du centre collaborent avec la fa-
mille des patients et les professionnel-le-s. 
Ils se déplacent au besoin dans les lieux de 
vie tels que crèches, écoles et institutions 
pour adultes atteints d’une trisomie 21 aus-
si bien pour diffuser leurs connaissances 
que pour s’informer sur le quotidien de ces 
personnes.
	 Concernant le dernier volet, le centre 
prévoit de réaliser des études cliniques pour 
développer des traitements qui amélioreront 
les fonctions cognitives (mémoire, organisa-
tion de l’information). En effet, des essais 
thérapeutiques testés chez l’animal font pen-
ser que des réponses aux problèmes cogni-
tifs et de mémoires pourront un jour être 
trouvées  (Patterson, 2009). Le centre consti-
tue un groupe de personnes pour participer 
aux premiers essais cliniques genevois pré-
vus dans ces prochaines années.

Collaboration avec le Pôle Académique  

Romand pour la trisomie 21 (PART 21)

L’auteur fait partie du réseau de l’association 
PART 21 créé en collaboration avec Viviane 
Guerdan de la Haute école pédagogique du 
canton de Vaud. Cette association veut créer 

un réseau de compétence avec pour buts de: 
contribuer à la constitution, à la gestion et au 
développement d’un réseau romand de com­
pétences, promouvoir l’excellence de la prise 
en charge spécifique des personnes atteintes 
de trisomie 21. L’ambition est de réunir des 
personnes de tous horizons professionnels; 
tels que des domaines de l’éducation, de la 
pédagogie et de la santé, pour entre autre fa-
voriser une approche multidisciplinaire, le 
recours à l’expertise, établir des recomman-
dations de bonnes pratiques. Il est indispen-
sable qu’une plateforme clinique telle que le 
centre d’expertise soit associée à ce pôle aca-
démique pour permettre l’accès aux infor-
mations médicales les plus récentes.

Conclusion

Le centre apporte son savoir pour l’amélio-
ration de la qualité de vie des personnes at-
teintes d’une trisomie 21 de tout âge. Le-la 
médecin intervient le plus souvent après 
l’observation et la détection par les interve-
nant-e-s des difficultés psychiques, physi-
ques ou alimentaires dans le lieu de vie des 
personnes De ce fait, la diffusion de l’infor-
mation du centre d’expertise auprès des fa-
milles et des professionnel-le-s et la collabo-
ration entre le monde médical et l’entoura-
ge au quotidien des personnes atteintes de 
trisomies 21 sont essentielles pour réaliser 
le travail de prévention et de prise en char-
ge spécifique. 
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