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Liste des abréviations 

Tout au long du PNDS, les personnes porteuses de trisomie 21 seront identifiées sous l’abréviation PPT21 
(Personne(s) Porteuse(s) de Trisomie 21) ou PT21 (Porteuse(s) de Trisomie 21). 

 
AAPEP Adolescent and Adult Psychoeducational Profile 

ABC Assessment Battery for Children 

ADI Distance atlanto-axiale 

ADI-R Autism Diagnostic Interview Revised 

ADOS Autism Diagnostic Observation Schedule 

ALD Affection de Longue Durée 

AMM Autorisation de Mise sur le Marché 

APA Activité physique adaptée 

APP Amyloid precursor protein 

APS Activité physique et sportive 

ATT Aérateur transtympanique 

AVC Accident vasculaire cérébral 

BADS Behavioural Assessment of the Dysexecutive Syndrome 

BAHA Prothèse auditive à ancrage osseux 

BEMS Batterie d'Evaluation de la Morpho Syntaxe 

BRIEF Behavior Rating Inventory of Executive Function 

CAMSP Centre d'Action Médico-Sociale Précoce 

CARS Childhood Autism Rating Scale 

CAV Communication auriculo-ventriculaire  

CBCL   Child Behavior check list 

CCX Cardiopathies complexes 

CIA Communication intra-auriculaire 

CIV Communication interventriculaire 

CLAD Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) labellisés pour les anomalies du développement et 

syndromes malformatifs 

CMS Children's Memory Scale 

CO2 Dioxyde de carbone 

CPAM Caisse Primaire d’Assurance Maladie 

CPDPN Centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal 

DI Déficience intellectuelle  

DIU Dispositif intra utérin 

DLD Dementia Questionnaire for People with Learning Disabilities 

DNA Deoxyribonucleic acid 
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DPI Diagnostic Pré-Implantatoire 

DPNI Dépistage prénatal non invasif 

DSDS   Echelle d’évaluation de la démence pour le syndrome de Down 

DSMSE  Down syndrome Mental State Exam 

DSM-V Diagnostic and statistical manual of mental disorders -V 

DSQIID  Dementia Screening Questionnaire for Individuals with Intellectual Disabilities 

ECG Electrocardiogramme 

ECLA16+ Évaluation de Compétences de Lecture chez l’Adulte de plus de 16 ans 

EEG Electroencéphalogramme 

ELO Evaluation du langage oral 

ESAT Etablissements et Services d'Aide par le Travail 

EVIP Échelle de vocabulaire en images Peabody 

FALC  Facile à Lire et A Comprendre 

FLACC Face Legs Activity Cry Consolability 

GAG Glutamate acide décarboxylase 

GREFEX Groupe de Réflexion sur l'Evaluation des Fonctions Exécutives 

HAS Haute Autorité de Santé 

HTA Hypertension artérielle 

HTAP Hypertension artérielle pulmonaire 

IMC Indice de Masse Corporelle 

IRM Imagerie par résonance magnétique 

KIDDIE-SADS Kiddie Schedule for Affective Disorders and Schizophrenia 

KITAP Test of Attentional Performance for Children 

LAL Leucémie aiguë lymphoblastique 

LAM Leucémie aiguë myéloblastique 

MDPH  Maison Départementale Des Personnes Handicapées 

MEM-III Wechsler Memory Scale 

MEOPA Mélange équimolaire oxygène protoxyde d'azote 

MINI Mini-International Neuropsychiatric Interview 

mm Hg Millimètre de mercure 

MTHFR  Méthylènetétrahydrofolate réductase  

NAP Niveau d’activité physique 

NEPSY-II Neuropsychological assessment-II 

NFS Numération de la formule sanguine 

ODEDYS-II Outil de Dépistage de la Dyslexie-II 

OMIM Online Mendelian Inheritance in Man 

OMS  Organisation mondiale de la santé 
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ORL Oto-Rhino-Laryngologie 

OSM Otite séromuqueuse 

PCA Persistance du Canal Artériel 

PPC Pression positive continue 

PCO2 Pression artérielle de gaz carbonique 

PEC Prise en charge 

PEP-III Psychoeducational Profile-III 

PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins 

PPT Phoneme Perception Test 

PPT21 / PT21 Personne Porteuse de Trisomie 21 / Porteuse de Trisomie 21 

QI Quotient intellectuel 

RGO Reflux gastro-œsophagien 

SAOS Syndrome d'apnées obstructives du sommeil 

SCQ  Social Communication Questionnaire 

SE Syndrome d’Eisenmenger 

SESSAD Service d'éducation spéciale et de soins à domicile 

SIB Severe Impairment Battery 

T21 Trisomie 21 

T3 Triiodothyronine 

T4 Thyroxine 

T4F Tétralogies de Fallot 

TAP Test of Attentional Performance 

TDAH Trouble déficit de l’attention/hyperactivité 

Tea Test of Everyday Attention 

TeaCh Test of Everyday Attention for Children 

Tg Thyroglobuline 

THM Traitement hormonal de la ménopause 

TOGD Transit oeso-gastro-duodénal 

TPO Anti-thyroperoxydase 

TSA Troubles du spectre autistique 

TSH Thyroid stimulating hormon 

TSI Test for Severe Impairment 

VOSP Visual Object and Space Perception 

WAIS-IV Wechsler Adult Intelligence Scale-IV 

WISC-V Wechsler Intelligence Scale for Children-V 

WPPSI-IV Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence-IV 
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Synthèse à destination du médecin traitant 

La trisomie 21 (ou Syndrome de Down) est un syndrome génétique « devenu rare ». Il s’agit néanmoins 

de la première cause de déficience intellectuelle (de l’ordre de 1/2000 naissances). L’espérance de vie 

d’une personne porteuse de trisomie 21 (PT21) est estimée à 60 ans en 2019. Les personnes PT21 ont 

généralement une bonne insertion sociale et peuvent même, pour certaines, travailler en milieu 

ordinaire.  

 

● Caractéristique de la maladie  
Les personnes PT21 présentent : 
– Un morphotype évocateur du diagnostic 
– Une hypotonie axiale à la naissance 
– Une malformation cardiaque (CAV, CIA, CIV, anomalies des valves, persistance du canal artériel) 

dans 40 à 50% des cas 
– Une malformation du tube digestif (sténose/atrésie du duodénum, maladie de Hirschsprung) dans 

10 à 20% des cas dans moins de 10 % des cas 
– Une cataracte congénitale (1-2 % des cas) 
– Un retard des acquisitions psychomotrices 
– Une déficience intellectuelle habituellement modérée 
– De bonnes habiletés sociales et adaptatives 
– Une hypothyroïdie infra clinique fréquente. 
 
Les personnes PT21 sont également prédisposées à plusieurs pathologies : 
– Une atteinte auditive (trouble de l’audition) dans 50 à 75% des cas 
– Infections dont infection ORL (otites en particulier),  
– Pathologies auto-immunes et endocriniennes (hypo et hyperthyroïdie, intolérance au gluten 

(maladie cœliaque), diabète, pelade),  
– Pathologies orthopédiques (luxation cervicale, scoliose, luxation des hanches ou des rotules) 
– Leucémie en période post natale (LAL et LAM) (x 10 – 20), 
– Epilepsie dont le syndrome de West,  
– Syndrome d’apnées du sommeil 
– Maladie d’Alzheimer précoce (premiers signes possibles dès 35-40 ans),  
– Vieillissement précoce. 
 
 
● Diagnostic 
Actuellement le diagnostic est fait le plus souvent en période prénatale. Un dépistage prénatal est 
proposé au couple, qui est libre de prendre sa décision de réaliser ou non les tests biologiques. 

o En période prénatale :  
Le diagnostic est suspecté via le dépistage organisé de la trisomie 21 : 

– Via l’analyse de marqueurs biologiques combinés avec l’âge maternel et la clarté de la nuque au 
cours du premier trimestre avec en 2019 la mise en place d’une nouvelle stratégie incluant le 
test sur ADN libre circulant (Dépistage Prénatal Non Invasif, DPNI) avec la possibilité de proposer 
un DPNI pour les femmes ayant un risque compris entre 1/51 et 1/1000 et un caryotype fœtal 
pour les femmes ayant un risque > 1/50.  

– Via les signes d’appels échographiques : clarté de nuque augmentée au 1° trimestre ; 
cardiopathie au 2 trimestre 

Dans les deux cas, le diagnostic est confirmé par le caryotype fœtal après prélèvement invasif de villosité 
choriale ou de liquide amniotique. 
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o En période post-natale : généralement le diagnostic est évoqué dès la naissance devant 
l’association : morphotype facial évocateur, hypotonie axiale et souffle systolique à l’auscultation 
évoquant une cardiopathie (en cas de cardiopathie associée).  En cas de suspicion diagnostique, il 
conviendra d’adopter une attitude adaptée envers les parents et de toujours évoquer le diagnostic 
avec tact, sans hésiter à solliciter l’aide d’un spécialiste (généticien, pédiatre…).   

 
La suspicion diagnostique doit être confirmée par la réalisation d’un caryotype constitutionnel après 
information et signature du consentement éclairé. En effet, outre la confirmation du diagnostic, le 
caryotype permet de faire un conseil génétique adapté.  
 
● Accompagnement  
L’accompagnement des PPT21 est global et repose sur une coopération pluridisciplinaire entre les 
parents et les différents professionnels médicaux, paramédicaux et sociaux spécialisés dans 
l’accompagnement du handicap et si possible de la trisomie 21. Au fur et à mesure la personne PT21 doit 
être considérée comme un partenaire dans les décisions qui la concernent pour sa propre vie 
(développement de son pouvoir d’agir). La place de la famille dans le projet de vie de leur enfant est 
également essentielle. 
Le traitement et le suivi sont mis en place en fonction des malformations et comorbidités présentées par 
la PPT21. Une rééducation précoce est indispensable avec la mise en place d’un projet de vie coordonné 
(rééducatif, éducatif, social et professionnel). Le maintien d’un accompagnement à l’âge adulte est 
nécessaire. Dès la première année de la vie, une proposition d’accompagnement en CAMSP est 
systématiquement faite. Un SESSAD peut aussi être proposé dès la 1ère année ou prendre le relais après 
6 ans (l’offre peut être différente en fonction des régions, pour mieux choisir les parents peuvent se 
rapprocher d’une association ou d’une cellule d’accueil Trisomie 21).  
 
 
● Le rôle du médecin traitant consiste à assurer : 
– Le suivi médical et la prévention courants et, si besoin, adresser le patient vers un centre de 

référence ou de compétence 
– La surveillance de la croissance et de l’état nutritionnel (cf. annexe 4) 
– Le dépistage et la surveillance des complications du syndrome en coordination avec les équipes 

référentes 
– Le soutien psychologique des familles  
 
Il est important de mentionner ici que toute modification ou trouble non typique du comportement doit 
d’abord être considéré comme un mode d’expression d’une douleur ou d’un mal être et doit faire l’objet 
d’un bilan à la recherche d’un problème somatique, dont dentaire, d’une maltraitance ou d’une 
dépression. 
 
Pour se procurer des informations complémentaires il est possible de consulter : 
– Sites Orphanet : https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=870  
– Site de la filière de santé AnDDI-Rares : http://anddi-rares.org/  
– Site de la filière de santé DéfiScience : http://www.defiscience.org/  
– Association Trisomie 21 France : http://www.trisomie21-france.org/ 
– Association française pour la recherche sur la trisomie 21 : http://www.afrt.fr/ 
– Institut Jérôme Lejeune : www.institutlejeune.org 
– Carte urgence disponible auprès des Centres de référence anomalies du développement et 

syndromes malformatifs (Filière AnDDI-Rares). 
 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=870
http://anddi-rares.org/
http://www.defiscience.org/
http://www.trisomie21-france.org/
http://www.trisomie21-france.org/
http://www.afrt.fr/
http://www.afrt.fr/
http://www.institutlejeune.org/
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Texte du PNDS 

1 Introduction 

La trisomie 21 (ou syndrome de Down, OMIM 190685) est une anomalie chromosomique correspondant 
à la présence, en totalité ou en partie (rarement), d’un chromosome 21 supplémentaire. La trisomie 21 
est la première cause de déficience intellectuelle (DI) dans le monde. Le risque de grossesse d’un fœtus 
PT21 est le même dans toutes les populations, de toutes les régions du monde. Dans les pays 
occidentaux, en l’absence de dépistage ou diagnostic prénatal, la trisomie 21 représente 10% des cas de 
déficience intellectuelle. Ce syndrome est devenu rare suite à la mise en place de la politique de 
dépistage anténatal de cette affection : suite à une annonce de trisomie 21 fœtale la grande majorité des 
couples demandent une interruption médicale de la grossesse. Son incidence est actuellement estimée à 
1/2000 naissances en France et à 1/700 naissances dans le monde. L’incidence à la naissance ne dépend 
que de : 

1. l’âge maternel,  
2. la politique de dépistage/diagnostic prénatal,  
3. le taux d’IMG (qui dépend de la politique de santé du pays concernant son autorisation et aussi 

de ce qui est perçu par le couple vis-à-vis des PPT21 et de ce que notre société apporte comme 
soutien et renvoi sur le handicap). 

 
Le diagnostic est généralement fait en période anténatale ou en période néonatale. Les cas de trisomie 
21 en mosaïque peuvent être diagnostiqués plus tardivement. 
 

Le phénotype de la trisomie 21 se caractérise par des éléments morphologiques (un visage rond, un 

profil plat, une nuque plate et épaisse, des fentes palpébrales obliques en haut et en dehors, un 

épicanthus, un iris tacheté de points légèrement colorés (taches de Brushfield), un petit nez, une petite 

bouche, une protrusion de la langue), des doigts courts et larges, une main carrée à la peau un peu 

molle, un pli palmaire transverse unique bilatéral, une brachymésophalangie des 5es doigts, un écart 

augmenté entre le 1er et le 2ème orteil, une hypotonie axiale à la naissance, une  laxité articulaire, une 

petite taille (-2DS), un surpoids fréquent après l’âge de 5 ans et un vieillissement prématuré. Aucun de 

ces signes n’est pathognomonique. Sur les signes morphologiques, il faut faire attention au risque de 

diagnostic trop rapide car il y a des pathologies qui peuvent ressembler à la trisomie 21. On rappelle 

donc l’importance du diagnostic par le caryotype. 

 
La trisomie 21 est également fréquemment associée à des malformations cardiaques, plus rarement à 

des malformations du tube digestif, à une atteinte auditive et visuelle et un retard des acquisitions 

psychomotrices. La déficience intellectuelle, constante, est en général modérée avec souvent de bonnes 

habiletés sociales et adaptatives. 

 

Un suivi médical adapté est nécessaire du fait des comorbidités associées comme la prédisposition à 
certaines pathologies : maladies auto-immunes et endocriniennes, leucémies de type leucémie aiguë 
lymphoblastique (LAL) et leucémie aigue myéloblastique (LAM), maladie d’Alzheimer précoce, surdité, 
troubles visuels, épilepsie (dont syndrome de West), apnées du sommeil…. 
Ces co-morbidités sont nombreuses, parfois sévères mais accessibles pour la plupart à la prévention ou à 
un traitement.  
Par ailleurs, les PPT21 expriment peu ou pas de plaintes spontanées, même avec un niveau de langage 
correct, ce qui peut conduire à des retards de prise en charge préjudiciables. Le dépistage systématique 
de ces complications est donc nécessaire pour prévenir des sur-handicaps parfois irréversibles, des 
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douleurs méconnues sources d’inconfort, de troubles de l’humeur ou du comportement, et pour 
préserver l’espérance et la qualité de vie jusqu’à un âge avancé. 
L’examen clinique et les examens complémentaires peuvent être rendus difficiles par la peur du patient, 
ses difficultés de communication ou sa lenteur (il faut respecter un temps de latence pour permettre à la 
personne de coopérer) ; l’examen clinique doit être complet et, si nécessaire, effectué en plusieurs fois 
ou sous sédation.  
A l’inverse, il peut arriver que le médecin ou les parents eux-mêmes, sous-estiment les capacités de 
compréhension et de compliance aux soins de la personne PT21, conduisant à des renoncements 
thérapeutiques injustifiés et une perte de chance. 
 
Le suivi des PPT21 doit se faire annuellement au niveau d’un centre de référence ou de compétence 
disposant de l’ensemble des spécialités nécessaires à une prise en charge multidisciplinaire. Ce type de 

prise en charge existe également au sein des CAMSP (0-6 ans) et dans les services de pédiatrie ou de 
génétique répartis sur le territoire.  Une prise en charge en libéral peut également être organisée.  
Ceci est complémentaire du rôle du pédiatre et/ou du médecin traitant qui assurent le suivi habituel en 
relation avec le centre de référence ou de compétence anomalies du développement (CLAD) ou 
DéfiScience.  
Ils ont un rôle essentiel dans : 

– La surveillance de la croissance et de l’état nutritionnel  
– La surveillance clinique et biologique de l’apparition de pathologies associées (comorbidités) 

présentes chez les PPT21  
– Le soutien psychologique des familles.  

 
Un accompagnement paramédical précoce est indispensable afin de favoriser le développement des 
PPT21. Il peut se poursuivre tout au long de la vie du patient, permettant de ralentir le vieillissement 
précoce observé chez les PPT21. 
 
La trisomie 21 est reconnue comme une affection de longue durée (ALD) : il est donc nécessaire de 
rédiger un protocole de soins dès la naissance mais sans caractère urgent.  
 
Plusieurs associations concernant la T21 existent sur le territoire national et peuvent aider les familles, 
les personnes et les professionnels : il est important d’en donner les coordonnées à la famille et aux 
personnes concernées. 

 
 

2 Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins  

 

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux professionnels 

concernés l’accompagnement diagnostique et thérapeutique optimal dans l’état des connaissances 

actuelles et le parcours de soins d’une PPT21.  

Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient auprès de la 

Caisse Primaire d’Assurance Maladie) en concertation avec le médecin spécialiste notamment au 

moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin conseil et le patient ou ses 

parents, dans le cas d'une demande d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection hors 

liste. 

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités ou 

complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins hospitaliers, etc. Il ne 

peut pas revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise en charge possibles, ni se substituer à la 
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responsabilité individuelle du médecin vis-à-vis de son patient. Le protocole décrit cependant 

l’accompagnement de référence d’une PPT21. Il doit être mis à jour en fonction des données nouvelles 

validées. 

A ce titre il est bon de rappeler que : 
– Une PPT21 est susceptible de développer n’importe quelle pathologie, comme n’importe quelle 

personne 
– Certaines complications peuvent être de fréquence différente (moins fréquentes ou plus 

fréquentes) ou être de sévérité / pronostic un peu différent 
– Dans l’immense majorité des cas les traitements sont les mêmes (mais il peut y avoir des 

adaptations) 
– La trisomie 21 est considérée comme une affection d’une particulière gravité en raison de la 

déficience intellectuelle qui y est associée, et elle donne lieu en anténatal à la possibilité d’une 
IMG si le couple le demande. La déficience intellectuelle est constante. 

– La “dégradation” d’une PPT21 est le plus souvent liée à une complication ou une pathologie 
intercurrente, qu’il faut rechercher car les PPT21 comme beaucoup de personnes avec déficience 
intellectuelle ont des difficultés d’accès aux soins. En effet, elles expriment peu ou pas la douleur 
et ont du mal à la localiser. Elles la ressentent pourtant, comme tout individu, et ceci peut 
produire chez elles des modifications ou troubles du comportement qui doivent d’abord être 
interprétés comme un mode d’expression et amener à effectuer des investigations, avant de 
considérer ces manifestations comme des troubles psychiatriques ou une évolution “naturelle” 
de la trisomie 21.  

– En cas de mosaïque ou de T21 partielle certaines complications sont moins fréquentes mais cela 
n’est pas clairement déterminé. Aussi les mêmes conseils de suivi, surveillance et 
accompagnement peuvent-ils être donnés. 

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de diagnostic et 
de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide 
méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr). 

Un document plus détaillé ayant servi de base à l’élaboration du PNDS et comportant notamment 
l’analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) est disponible sur le site 
internet de la filière AnDDI-Rares (http://anddi-rares.org/). 
 

Ce travail s’appuie sur de nombreuses publications internationales originales, des revues, des études 

cliniques et des recommandations déjà publiées. En l’absence de preuves dans la littérature (il existe en 

effet peu d’études avec un haut niveau de preuves) permettant d’aboutir à des conclusions 

scientifiquement fondées, nous avons, dans certains cas, proposé d’adopter des attitudes consensuelles 

reposant sur l'expérience des membres du réseau de centres de références/compétences mais 

également sur des avis d’experts (cf. annexe 2). De même, le suivi et le rythme de surveillance des 

patients ont été établis en fonction des avis d’experts. 

 

3 Diagnostic et évaluation initiale  

 

3.1 Objectifs  

● Détecter le syndrome 

● Confirmer le diagnostic 

● Assurer un bilan initial, identifier les comorbidités et en apprécier la sévérité 

http://www.has-sante.fr/
http://anddi-rares.org/
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● Préciser l’accompagnement médical, paramédical, thérapeutique et social  

● Délivrer une information génétique à la famille et au patient 

  

3.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

Le diagnostic est évoqué soit en période prénatale, soit en période postnatale. Les personnels impliqués 
sont alors différents. 
 
● En période prénatale : 

– Gynécologue-obstétricien : il assure le suivi de la grossesse et le prélèvement pour le caryotype 
fœtal. 

– Sage-femme : elle assure le suivi de la grossesse. 
– Echographiste : il est souvent le premier à suspecter le diagnostic devant des signes 

échographiques (clarté nucale, cardiopathie …). 
– Généticien clinicien et pédiatre : ils prennent part à l’annonce du diagnostic avec le gynécologue-

obstétricien responsable du suivi de la patiente et ont pour rôle d’expliquer au couple ce qu’est 
la T21 et les possibilités d’accompagnement des patients et de la grossesse.  

– Psychologue : leur rôle est important lors de l’annonce du diagnostic et dans le suivi du couple 
quelle que soit la décision prise. 

– Conseiller en génétique : avec et sous la responsabilité du médecin généticien, il peut participer 
à l’information génétique du couple et au conseil génétique.  

 
● En période postnatale : 

– Pédiatre : il suspecte le diagnostic, informe les parents de la suspicion et demande le caryotype ; 
il assure le suivi médical, il a un rôle central sur le court et long terme pour l’accompagnement et 
la prise en charge. 

– Sage-femme ou obstétricien : souvent suspecte le diagnostic à la naissance et doit s’assurer que 
les bonnes pratiques dans ces circonstances sont respectées. 

– Généticien : il complète l’information et fait le conseil génétique ; il peut assurer le suivi médical. 
– Toutes les spécialités médicales, en fonction des complications. 
– Professionnels paramédicaux nécessaires à la prise en soins des PPT21 : kinésithérapeute, 

psychologue, orthophoniste, psychomotricien, assistante sociale…  
 
 

3.3 Circonstances de découverte / Suspicion du diagnostic 

Le diagnostic de trisomie 21 peut se faire :  
 
● En période prénatale, via la réalisation d’un caryotype fœtal pour : 

– Un risque > 1/50 après dépistage du 1er trimestre basé sur les mesures échographiques (clarté 
nucale, longueur cranio-caudale), le dosage des marqueurs sériques du 1er trimestre, le facteur 
de risque lié à l’âge maternel. 

– Un test sur ADN fœtal libre circulant dans le sang maternel positif pour la trisomie 21. 
– Le dépistage du 2° trimestre sur les marqueurs sériques si le dépistage au 1° trimestre n’a pas pu 

être réalisé. 
– Des signes d’appels échographiques au 2° et 3° trimestre (cardiopathie, os propres nez très 

courts ou absents, etc.). 
– La présence d’anomalie chromosomique impliquant le 21 chez l’un des parents. 
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– Des antécédent(s) pour le couple de grossesse(s) avec un caryotype anormal retrouvé chez le 
fœtus. 

 
● A la naissance via la réalisation d’un caryotype constitutionnel sur lymphocytes réalisé le plus 

fréquemment pour : 
– Une hypotonie axiale 
– Un morphotype évocateur 
– Une cardiopathie.   

 

3.4 Confirmation du diagnostic / Diagnostic différentiel 

Les variations individuelles sont nombreuses et il n’existe pas de signe clinique pathognomonique. La 
réalisation du caryotype, en période pré ou post-natale, est l’examen qui permet de confirmer le 
diagnostic. En outre il précise le type cytogénétique de trisomie 21, point important pour le conseil 
génétique. A noter un discret excès (1,1 à 1,2) de garçons PT21 par rapport aux filles. 
 
Diagnostics différentiels : Les diagnostics différentiels sont rares car les signes de trisomie 21 sont assez 
évocateurs, notamment d’un point de vue morphologique.  

– Hypotonie : l’hypotonie néonatale pourrait faire évoquer un syndrome de Prader-Willi. 
Cependant, l’hypotonie dans la trisomie 21 est souvent moins sévère.  

– Morphologie : la monosomie 9p peut comporter des traits morphologiques évoquant la trisomie 
21 (fentes palpébrales en haut et en dehors, racine du nez large), mais elle s’accompagne 
d’autres signes tels que la trigonocéphalie ou des anomalies du développement sexuel, 
habituellement absents chez les PPT 21.  

 
Devant un caryotype normal il faut bien sûr rechercher une trisomie 21 en mosaïque ou partielle. Donc 
faire une étude par FISH sur un nombre suffisant de noyaux dans le sang et/ou le frottis jugal, et pour la 
trisomie partielle, faire une Analyse Chromosomique sur Puce à ADN (ACPA). 
 

3.5 Evaluation de la sévérité / Extension de la maladie / Recherche de comorbidités / 

Evaluation du pronostic   

 
Le pronostic vital est dépendant de l’existence et de la sévérité des pathologies développées par les 
patients (notamment cardiaque et digestive). Par ailleurs, leur sensibilité accrue à certaines maladies 
(leucémie, Alzheimer, infections à répétition) peut grever le pronostic. Cependant avec l’amélioration de 
l’accompagnement, l’inclusion en milieu ordinaire et un meilleur accès aux soins, l’espérance de vie des 
patients a augmenté pour atteindre environ 60 ans en 2019. Les décès en période néonatale ou bas âge 
sont maintenant exceptionnels grâce en particulier aux progrès de la chirurgie cardiaque et de la 
néonatologie. Le vieillissement plus précoce dans ce syndrome doit faire rechercher plus précocement 
les pathologies qui sont liées à cette période de la vie.  
 
En cas de diagnostic en période prénatale, une évaluation de la sévérité de l’atteinte n’est pas réalisable 
et ne l’est pas plus après la naissance pour ce qui concerne le développement intellectuel et des 
compétences de l’enfant. Le suivi régulier de l’enfant permet d’estimer sa trajectoire développementale 
et d’évaluer ses capacités. 
 

Un accompagnement adapté permettra d’aider au développement de l’enfant mais malgré tout, 

certaines PPT21 restent sévèrement handicapées, éventuellement peu verbales, avec des troubles 

autistiques et une autonomie limitée.  
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3.6 Recherche de contre-indications au traitement 

Il n’existe pas de thérapie visant à guérir la trisomie 21. Les traitements sont proposés en fonction des 

pathologies développées par les PPT21 et leurs contre-indications sont inhérentes aux types de 

pathologies. La trisomie 21 ne représente en elle-même pas de contre-indication à la prise en charge des 

complications médicales et des malformations.  

 

 

3.7 Annonce du diagnostic et information du patient  

L’annonce du diagnostic doit faire l’objet d’une consultation dédiée. Dans le cas où le prescripteur est 
non généticien, il est fortement recommandé que l’annonce du diagnostic soit réalisée en binôme, par le 
prescripteur de l’analyse génétique et un médecin généticien. Dans le cas contraire, il est recommandé 
de programmer rapidement une consultation de génétique. La présence d’un(e) psychologue est 
fortement recommandée. Dans la mesure du possible, l’annonce doit être faite en présence des deux 
parents. Il est bien entendu hautement souhaitable que la personne qui fasse l’annonce ait l’expérience 
directe des PPT21, c’est-à-dire qu’elle suive des PPT21 en consultation. 
Il est évident que l’annonce doit se faire dans un endroit calme, sans perturbations extérieures 
(téléphone), en présence des deux parents (et si possible de l’enfant en période postnatale), assis, à 
proximité les uns des autres, avec le temps nécessaire.   
  
● L’annonce du diagnostic en période prénatale comprend : 

– L’explication du résultat du caryotype fœtal 
– L’explication des principales caractéristiques du syndrome avec la notion du caractère variable 

de l’affection, de sa gravité potentielle plus rare dans certains cas sans pouvoir le prévoir à 
l’avance 

– Les possibilités de prise en soins, d’accompagnement et de suivi 
– La possibilité de prendre un avis complémentaire de médecins spécialistes qui seraient amenés à 

prendre en charge le patient en postnatal 
– Une discussion sur les options que peut prendre le couple concernant la poursuite de la 

grossesse 
– L’importance de prendre un temps de réflexion 
– L’information sur l’existence d’associations de patients (communication des coordonnées en 

fonction du souhait du couple) 
– Il est possible de proposer au couple de visiter le CAMSP le plus proche afin de rencontrer des 

professionnels accompagnant des enfants porteurs de trisomie 21  
– Le conseil génétique sachant que celui-ci peut être proposé à distance en l’absence de demande 

spécifique durant l’entretien. 
 
● L’annonce du diagnostic en période postnatale comprend : 

– L’explication du résultat du caryotype constitutionnel 
– L’explication des principales caractéristiques du syndrome 
– Le dépistage des éventuelles pathologies associées  
– L’information sur les aspects médico-sociaux : protocole de soins pour l’accompagnement, 

dossier MDPH (maison Départementale du Handicap). Concernant le dossier MDPH, cette 
information peut être faite dans un 2° temps. Il n’y a pas d’urgence à le constituer. 

– L’information sur l’existence d’associations de patients, de cellules d’accueil (communication des 
coordonnées) 
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– La planification de l’accompagnement et du suivi (CAMSP, SESSAD, libéral …) sachant que ce 
point peut être proposé à distance 

– L’information sur des consultations multidisciplinaires Trisomie 21 spécialisées régionales. 
– Le conseil génétique sachant que celui-ci peut être proposé à distance en l’absence de demande 

spécifique durant l’entretien. 
 
L’important est d’être à l’écoute des parents, de répondre aux questions et non de vouloir tout aborder 
et expliquer. Cela pourra être fait dans un second temps. Ainsi, proposer une consultation quelques jours 
ou semaines après le diagnostic est indispensable pour reprendre avec la famille les informations de la 
première consultation souvent difficiles à assimiler compte tenu du choc de l’annonce, pour leur 
présenter l’équipe pluridisciplinaire de suivi et les informer de la possibilité de réaliser un dossier MDPH. 
Un courrier est adressé aux correspondants qui prennent en charge l’enfant pour rapporter les différents 
points discutés avec les parents. 

 
Chaque étape du développement ou chaque phase difficile nécessite un accompagnement, il s’agit d’un 
processus continu. L’accompagnement des parents et des soignants de proximité par l’équipe 
pluridisciplinaire est indispensable. Les associations de patients peuvent jouer un rôle important dans cet 
accompagnement.  
 
Un soutien psychologique pourra être proposé aux parents et à la fratrie tout au long du parcours. 
 
 

3.8 Conseil génétique 

Le conseil génétique concernant la trisomie 21 est nécessaire. Il doit être effectué au cours d’une 

consultation de génétique. Nous distinguons essentiellement 5 situations. 

 

1. Conseil génétique en cas d’antécédent personnel ou familial de trisomie 21 
 

● L’apparenté est un enfant du couple : 
Trois formes possibles : 

1. T21 libre et homogène (95 % des cas) 
2. T21 libre en mosaïque (2-3 % des cas) 
3. T21 par translocation (2-3 % des cas) 

 
Lorsque l’enfant présente une trisomie 21 libre et homogène ou libre en mosaïque (soit 97% des cas) le 
conseil génétique est rassurant : le risque de récurrence pour le couple est faible, autour de 1% pour les 
femmes de moins de 40 ans (puis le risque rejoint celui lié à l’âge maternel). Le dépistage prénatal non 
invasif (DPNI) est maintenant de principe proposé au couple dans cette situation en remplacement des 
tests invasifs (amniocentèse). En revanche, ce n’est pas une indication de Diagnostic Pré-Implantatoire 
(DPI). Il n’y a pas d'intérêt médical à réaliser le caryotype des parents. 
 
Si l’enfant présente une trisomie 21 associée à un remaniement chromosomique, les caryotypes 
parentaux doivent être réalisés. Le conseil génétique sera fonction du résultat. Par exemple pour la 
translocation la plus fréquente : 

– T21 par translocation 14,21 chez la mère : 15% de risque de transmission à chaque grossesse 
– T21 par translocation 14,21 chez le père : 5% de risque de transmission à chaque grossesse 

Un diagnostic prénatal ou un DPNI pourra être proposé. Le DPI est possible. 
Dans environ la moitié des cas aucun des 2 parents n’a de translocation : il s’agit donc d’une 
translocation de novo déséquilibrée chez l’enfant PT21. Dans ce cas le risque est identique à celui de la 
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T21 libre (risque de récurrence faible de l’ordre de 1% avant 40 ans puis augmentant avec l’âge 
maternel). 

 
● L’apparenté est un membre de la famille (frère ou sœur du couple ou plus éloigné) : 

– Lorsque le cas index présente une trisomie 21 libre et homogène ou libre en mosaïque (soit 97% 
des cas), le conseil génétique est rassurant : le risque rejoint celui de la population générale. Pas 
de mesure particulière. 

– Lorsque le cas index présente une trisomie 21 consécutive à une translocation chromosomique 
déséquilibrée, principalement robertsonienne, le caryotype des parents de cette personne doit 
être proposé.  En fonction du résultat, une enquête génétique chez les apparentés concernés est 
recommandée. 

Il faut donc connaître le résultat du caryotype de la PPT21. S’il est inconnu, par précaution on peut 
proposer aux membres du couple apparenté à la PPT21 de faire leurs caryotypes. 
 
Pour les autres types de remaniement chromosomique, le généticien évaluera le risque en fonction du 
remaniement observé sur le caryotype. 
 
2. Conseil génétique au cours du dépistage prénatal de la trisomie 21 pour toutes les femmes 

enceintes : 

 
Ce dépistage doit être proposé et expliqué par le médecin ou la sage-femme à toutes les femmes 
enceintes. Celle-ci est libre ou non de le réaliser. 
En résumé : dépistage combiné du 1er trimestre et selon le résultat du test combiné avec les marqueurs 
sériques, l’âge maternel et la clarté nucale : 

1. risque <1/1000 : pas d’autre examen que le suivi normal de la grossesse ;  
2. risque entre 1/51 et 1/1000 : proposition de DPNI. Si le DPNI est positif, proposition d’une 

confirmation par la réalisation d’un caryotype fœtal (geste invasif). 
3. risque ≥ 1/50 : proposition de geste invasif pour une analyse chromosomique fœtale. Si la 

patiente le souhaite, un DPNI est possible pour éviter le geste invasif. 
 
Un conseil génétique peut donc être demandé dans ces situations :  

– Découverte d'un risque accru de trisomie 21 fœtale lors du dépistage combiné du 1er trimestre 
(ou de plus en plus rarement du dépistage sérique du 2e trimestre) (recommandations HAS) 

– Etude de l’ADN fœtal libre circulant dans le sang maternel (Dépistage Prénatal Non Invasif ou 
DPNI) (recommandations HAS) 

– Découverte de signe(s) d’appel échographique(s) (données du Collège Français d’Échographie 
fœtale). 

 
3. Conseil génétique en cas de diagnostic prénatal de trisomie 21 : 
 
Le conseil génétique rejoint celui des parents dont l’enfant est porteur de trisomie 21.  
 
4. Conseil génétique en cas de diagnostic de trisomie 21 à la naissance de l’enfant : 
 
Le conseil génétique rejoint celui des parents dont l’enfant est porteur de trisomie 21. 
 
5. Conseil génétique chez une personne porteuse de trisomie 21 :  
 
Chez les femmes, la fertilité est plutôt conservée. Une femme PT21 aura une probabilité théorique de 
50% (33 % en pratique) de donner naissance à un enfant atteint de trisomie 21.  
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Chez les hommes, la probabilité de concevoir est faible quel que soit le remaniement chromosomique 
impliqué. Elle est réduite chez la plupart des hommes, mais des cas de paternité chez des hommes PT21 
ont été décrits.  
Un diagnostic prénatal pourrait être proposé et l’accès à l’aide médicale à la procréation pourrait être 
discuté mais entraîne de nombreuses questions éthiques (cf. chapitre 4.3.11).  

 
 

4 Prise en charge médicale et paramédicale 

4.1 Objectifs  

Les objectifs sont nombreux compte tenu de la diversité des complications observées chez les PPT21 : 

● Dépister et prendre en charge les complications médicales 

● Dépister et prendre en charge les pathologies associées à risque chez les PPT21 

● Assurer et coordonner un accompagnement précoce et spécialisé, médical et paramédical 

● Assurer une éducation thérapeutique 

● Assurer un accompagnement global du patient et de sa famille 

● Favoriser l’autodétermination 
 

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

L’accompagnement global de la PPT21 repose sur une coopération pluridisciplinaire, coordonnée par l’un 
des médecins des centres de référence ou de compétence. Elle concerne de nombreux professionnels, 
en ville et à l’hôpital, qui travaillent conjointement avec le médecin traitant ou le pédiatre (cf. chapitre 
3.2). 
 
Trisomie 21 France propose pour les PPT21, une aide au suivi de leur santé via deux documents papiers 
existant aussi sous version électronique : 

– Le guide de santé 
– Le carnet de suivi médical 

 
Ces documents ont été rédigés en FALC (Facile à Lire et A Comprendre) et sont disponibles sur le web : 
Santé très facile (http://www.santetresfacile.fr)  
 

 

4.3 Prise en charge médicale et paramédicale 

4.3.1 Cardiologie 

● Prévalence des cardiopathies congénitales  

Les cardiopathies congénitales sont présentes chez 40 à 50% des PPT21. 

Du fait d’un dépistage prénatal de plus en plus précis et de la possibilité d’interruption médicale de 

grossesse, la prévalence des cardiopathies complexes (CCX) à la naissance a chuté de 40% avec une 

augmentation en parallèle de la prévalence des communications intra-auriculaires (CIA) ou 

communications interventriculaires (CIV) isolées. Les cardiopathies non congénitales sont abordées plus 

tard. La Persistance du Canal Artériel (PCA) est également fréquente. 

 

● Types de cardiopathies  

http://www.santetresfacile.fr/
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Durant la grossesse, les cardiopathies les plus fréquemment observées sont : 

– Les communications auriculo-ventriculaires (CAV) (40%-50%), le plus souvent isolées 

– Les CIV (22%), qui sont plus souvent des CIV d’admission. Les CIV musculaires sont rares 

– Les CIA (16%). 

 

A la naissance, le taux de CAV tend à se rapprocher du taux de CIV. On peut également observer des 

tétralogies de Fallot (T4F) (10-15%), une persistance du canal artériel (PCA) ou exceptionnellement des 

transpositions des gros vaisseaux (TGV).  

 

● Variations ethniques et de genre  

Peu de variations ethniques sont rapportées dans les études récentes.  

En revanche, il existe une différence significative selon le sexe. Par rapport aux garçons, les filles ont un 

risque multiplié par 1,5 d’être porteuses d’une CCX, toutes CCXs confondues, et un risque multiplié par 

1,37 d’être porteuses d’une CAV. Cette plus grande prévalence des cardiopathies chez les filles reste 

inexpliquée. Elle est certainement à l’origine d’une mortalité féminine fœtale et pédiatrique plus 

importante. 

 

● Facteurs de risque  

Le tabagisme maternel et l’obésité sont des facteurs de risque de développement d’une CCX chez les 

fœtus PT21, avec 16 à 34% de CCX supplémentaires. En revanche, le diabète et l’HTA ne sont pas liés à 

une augmentation des CCX. 

 

● Espérance de vie et mortalité  

Alors que la mortalité à 5 ans était de 40% en 1985 en cas de CCX, ce taux a chuté à 12% en 1997. Les 

complications cardiaques et pulmonaires restent cependant responsables de 75% de la mortalité des 

PPT21 dans l’enfance. 

 

● Pronostic chirurgical  

Les CCX chez les PPT21 sont globalement de meilleur pronostic que dans la population générale avec une 

mortalité significativement moindre, sauf en cas de ventricule unique responsable d’une mortalité plus 

élevée. 

Les CAV sont de meilleur pronostic, car moins impliquées dans des cardiopathies complexes et moins 

associées à des dysplasies valvulaires avec risque de reflux ou sténose post-opératoire, en comparaison 

des CAV de la population générale. La chirurgie des CAV chez les PPT21 nécessite moins souvent de ré-

intervention. 

En revanche, les PPT21, chez lesquelles la cure chirurgicale de la CCX a nécessité la mise en place d’un 

shunt aorto-pulmonaire ou d’un Glenn bidirectionnel (dérivation cavo-pulmonaire), ont une mortalité 

plus élevée car elles présentent plus souvent des anomalies des vaisseaux pulmonaires et une 

hypertension artérielle pulmonaire (HTAP). 

Les PPT21 sont par contre plus résistantes aux accidents d’ischémie/reperfusion après un arrêt cardiaque 

de dérivation, elles ont donc un meilleur pronostic en cas de chirurgie cardiaque lourde. 

 

● Complications et comorbidités prénatales et pédiatriques   

En période fœtale, il ne semble pas exister de lien entre le développement d’une CCX et la survenue d’un 

retard de croissance. 

Les complications chirurgicales sont les mêmes que dans la population générale, mais avec un taux 

moindre par meilleure tolérance à l’ischémie (cf. supra). 

Une complication majeure reste néanmoins l’apparition d’une HTAP qu’il faudra prendre en charge 

spécifiquement et prévenir (cf. infra). 
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La CCX chez les PPT21 participe également au retard de développement, avec surtout une atteinte sur le 

développement psychomoteur précoce et les acquisitions préscolaires. En revanche il n’est pas observé 

de différence en âge scolaire entre les PPT21 sans CCX et celles nées avec une CCX opérées avant l’âge 

d’1 an. 

 

● Diagnostic prénatal et postnatal des cardiopathies  

En période prénatale, il est recommandé que le dépistage précoce d’une cardiopathie chez un fœtus 

PT21 soit réalisé par un échographiste référent d’un CPDPN (centre pluridisciplinaire de diagnostic 

prénatal) et par un cardiopédiatre afin d’informer au mieux le couple sur les possibilités chirurgicales, de 

prévoir le lieu d’accouchement et l’accueil pédiatrique de l’enfant dans une maternité adaptée. Ces 

échographies sont idéalement organisées entre 18 et 24 SA afin de voir au mieux l’architecture 

cardiaque. Ces examens ne dispensent absolument pas de la réalisation d’une échographie cardiaque à 

la naissance. 

 

Quel que soit le résultat de l’échocardiographie fœtale, la réalisation d’une échographie cardiaque par 

un cardiopédiatre est recommandée de façon systématique chez le nouveau-né, même en l’absence de 

signe clinique évocateur. La présence de signes d’une mauvaise tolérance cardiaque (cyanose, 

essoufflement lors de l’allaitement, hépatomégalie, souffle cardiaque, etc.) ou le recours à une 

ventilation artificielle ou une oxygénothérapie sont des éléments rendant d’autant plus urgent la 

réalisation de cet examen. 

 

En cas de difficulté à obtenir cet examen, il a été montré que l’association d’un examen clinique avec un 

ECG et une radiographie de thorax avant l’âge de 6 mois, permet de diagnostiquer les CCX majeures. 

 

● Prise en charge  

Elle doit être pluridisciplinaire, se faire en milieu spécialisé avec des chirurgiens pédiatriques et 

cardiopédiatres habitués aux particularités des PPT21.  

 

● Prise en charge de l’HTAP 

Les PPT21 ayant une CCX sont à risque important d’HTAP, même après correction chirurgicale. A la 

naissance, l’incidence de l’HTAP chez ces patients est de 5,2% (contre 0,1% en population générale). Leur 

prise en charge doit se faire dans un centre expert de la prise en charge de l’HTAP. 

 

L’HTAP est une complication redoutable et fréquente chez les PPT21, qui grève grandement le pronostic 

et l’espérance de vie, et expose également à un risque de ré-opération à long terme. Même chez les 

PPT21 non porteurs d’une CCX, il existe un risque d’HTAP. Il est donc préconisé de réaliser une 

échographie cardiaque systématique pour ces enfants entre 6 et 13 ans. 

 

L’HTAP est également intriquée avec d’autres comorbidités de la trisomie 21 : hypoxie chronique, 

syndrome d’apnée du sommeil, infections à répétition, faible poids de naissance. A l’extrême, l’HTAP 

peut provoquer un syndrome d’Eisenmenger (SE) (HTAP chronique avec inversion des flux artério-

veineux et communication intracardiaque). Le SE se traduit par un essoufflement à l’effort, une léthargie, 

une cyanose avec vertiges et syncope, mais également des douleurs thoraciques, des palpitations et une 

arythmie, voire une insuffisance cardiaque droite. Le risque est l’apparition d’une endocardite, d’une 

insuffisance cardiaque, d’une polyglobulie voire d’une mort subite. 

 

Le traitement précoce de l’HTAP est donc essentiel et passe par une prise en charge chirurgicale précoce 

des cardiopathies. Malgré les efforts, la mortalité reste élevée et 1/3 des patients porteurs d’un SE sont 

des PPT21. Ainsi il a été montré qu’une réparation de CAV avant l’âge de 6 mois (vers 3 à 4 mois si 
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possible) augmente par 10 l’espérance de vie et réduit fortement l’apparition d’un SE. Si la prise en 

charge avant 6 mois n’est pas possible, il faut envisager un cerclage de l’artère pulmonaire avant 

correction chirurgicale de la CCX. 

 
● Transplantation 

En cas d’évolution vers une insuffisance cardiaque terminale, la transplantation cardiaque peut être 

discutée. Historiquement, la trisomie 21 était une contre-indication à la transplantation cardiaque jusque 

dans les années 1990 et, à ce jour, cela reste un sujet de débat. A l’heure actuelle 5 cas ont été rapportés 

dans la littérature avec 4 survies à 16 ans, dont une patiente autonome à l’âge de 34 ans. 

 
● Autres complications 

À partir de la puberté peut apparaître une hypotension orthostatique probablement plurifactorielle, 
parfois très gênante pour la vie quotidienne. 
 
À l'âge adulte peuvent survenir, même en l'absence de cardiopathie congénitale préalable, des 
insuffisances valvulaires mitrale ou aortique. On conseille donc une surveillance échographique tous les 
quatre ans. 
 
Les varices des membres inférieurs peuvent survenir précocement dès l'âge de 18 ans. 

 

4.3.2 Neurologie 

● Développement psychomoteur 

Le développement psychomoteur est variable d’un patient à l’autre avec un retard systématique dans le 
développement qui aboutit, à l’âge adulte, à la notion de déficience intellectuelle en général modérée 
plus souvent que légère ou sévère.  
 

o Langage  
Le retard d’acquisition du langage est lié d’une part à la déficience et d’autre part aux problèmes de 
la sphère oro-faciale : hypotonie linguale, palais non formé, petits conduits et encombrement 
(grosses amygdales et végétations)) ne facilitant pas la respiration, otites séromuqueuses entraînant 
une surdité de transmission. De plus la lenteur de réaction du bébé PT21 (temps de latence) et 
l’hypotonie faciale en générale peuvent perturber les interactions précoces entre ce bébé et son 
entourage. Or celles-ci sont importantes dans la mise en place de la communication. L’entourage 
doit être informé de l’attention particulière à porter aux petits signes de réaction (du visage ou 
corporels), parfois décalés dans le temps par rapport à la stimulation et qui sont à interpréter 
comme une réponse et de ce fait doivent être renforcés par l’interlocuteur pour montrer qu’il 
semble avoir compris qu’il s’agissait bien d’une réponse. 
 
La phase pré linguistique du langage peut durer plusieurs années. La communication se fait par 
gestes, expressions faciales et vocalisations en respectant le temps de latence existant lors de la 
réponse à des échanges chez ces enfants. Les premiers mots apparaissent en moyenne vers 3 ans et 
les phrases vers 5 ans avec une progression possible jusqu’à l’âge adulte. L’accompagnement 
précoce en orthophonie est indiqué pour favoriser la communication en mettant en place des outils 
de CAA (Communication Alternative Augmentée). En effet la compréhension de ces enfants est 
meilleure que leur capacité à oraliser. Il est donc important de leur donner des outils de 
communication très tôt. 

– Avant 12 mois : évaluation des praxies bucco-faciales et mise en route d’une rééducation, 
stimulation oro-faciale par massage ludique. En cas de troubles précoces de l’oralité une 
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prise en charge en orthophonie sera bien sûr nécessaire dès les premières semaines. Même 
si l’alimentation se passe bien, un premier bilan vers 6 mois est utile. 

– Après 12 mois : la mise en route de l’orthophonie est souhaitable. L’intérêt d’une plaque 
palatine de stimulation chez le nourrisson dès 4 mois et d’une plaque d’élargissement du 
palais à partir de 4 ans est discuté. On pourrait en attendre une amélioration de 
l’intelligibilité de la parole, la tonification linguale, la mastication et diminuer le risque de 
syndrome d’apnées obstructives du sommeil. 

o Motricité  
La présence d’une hypotonie est retrouvée très souvent dès la naissance. Le développement 
moteur est retardé : tenue assise indépendante entre 9 et 12 mois, marche indépendante entre 
15 mois et 74 mois, le plus souvent entre 2 et 3 ans. Une prise en charge en kinésithérapie et en 
psychomotricité doit être débutée vers 3 à 6 mois (parfois plus tôt) afin d’améliorer la 
construction du schéma corporel, la force, l’endurance musculaire, l’équilibre et la coordination. 
La pratique du sport est fortement conseillée et doit être adaptée aux pathologies associées, et 
pour certains sports une subluxation atlanto-axiale doit être recherchée. 

 

● Profil neurocognitif 

Le développement neurocognitif est très variable d’un individu à l’autre allant d’une déficience 
intellectuelle légère (QI 55-69) à sévère (QI <35). La majorité des PPT21 ont une déficience modérée avec 
un quotient intellectuel en moyenne de 45-50 qui a tendance à diminuer à l’âge adulte en raison d’un 
déclin cognitif physiologique.  

o Langage  
L'atteinte du développement du langage est importante chez les enfants PT21 comparativement 
à leurs pairs de même âge chronologique. Leur niveau de compréhension est en général bien 
meilleur que leur expression. Ils ont un plus grand développement des gestes communicatifs. 
Ainsi la mise en place précoce de l'orthophonie avec l’usage de techniques de communication 
alternative augmentée (CAA) permet aux enfants et à leurs parents de communiquer par les 
gestes avant que le langage expressif débute. C’est pour cette raison que les évaluations de la 
sphère relationnelle doivent être prudentes avant 4 ans. 

o Habiletés visuo-spatiales   
Les habiletés spatiales sont plutôt une compétence comparativement aux habiletés visuelles. 
Mais certaines peuvent être déficitaires. 

o Mémoire  
Les PPT21 ont une faible mémoire de travail et verbale à court terme (ce qui est en lien avec les 
troubles attentionnels) alors que leur mémoire visuo-spatiale est relativement préservée. A long 
terme, leur mémoire explicite (rappel, reconnaissance d'expérience ou d'information) est 
déficitaire contrairement à leur mémoire implicite qui est relativement bien conservée (ce qui 
permet des acquisitions pratiques pour la vie quotidienne). 

o Fonctions exécutives  
Les PPT21 ont une atteinte de l’attention auditive soutenue, de l’attention sélective visuelle et 
de la mémoire de travail. Les PPT21 présentent souvent un syndrome dyséxécutif, c’est-à-dire 
qu’elles présentent des difficultés pour s’organiser, planifier ou être flexibles. C’est pour cela 
qu’elles sont sensibles à la nouveauté ou à l’imprévu et qu’elles doivent y être préparées. 

o Temps de latence 
Il est augmenté. Il faut donc laisser plus de temps à la personne pour s’exprimer et donner des 
réponses lors des tests (aménagements si possible). 

 
 
● Comorbidités neurologiques 

o Troubles neuropsychiatriques  
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Les PPT21 ont des comorbidités psychiatriques dans environ 1/3 des cas. Dans l’enfance, ces 
troubles peuvent comprendre : hyperactivité, impulsivité, inattention, colères, agitation, 
entêtement, argumentation, opposition, mouvements répétitifs, dysrégulation sensorielle et 
problèmes de langage. Beaucoup de ces troubles peuvent être en lien avec les difficultés de 
communication et la frustration que cela entraîne. La première réponse thérapeutique devra 
toujours être l’amélioration de la communication (CAA, orthophonie). Les symptômes 
deviennent davantage intériorisés à l’adolescence à type de retrait, timidité, perte de confiance 
en soi, dépression. Les troubles anxieux et obsessionnels compulsifs peuvent également être 
présents. Les troubles psychotiques de type schizophrénie ou trouble bipolaire sont moins 
fréquents.  

o Troubles du spectre autistique (TSA)  
Ils sont abordés dans le chapitre suivant : « troubles du comportement ». 

o Trouble déficit de l’attention/hyperactivité (TDAH)  
La recherche de déficits sensoriels, de problème thyroïdien ou du syndrome d’apnées du 
sommeil est essentielle avant de poser un diagnostic de TDAH selon les critères du DSM-V. La 
prévalence du TDAH est élevée et retrouvée entre 34 et 43.9% des enfants PT21 testés. Il n’y a 
pas de corrélation significative entre les symptômes du TDAH et le niveau de DI. L’association à 
un trouble du spectre autistique est fréquente. L’accompagnement par médiation cognitive, 
adaptation de la scolarité et traitement éventuel par METHYLPHENIDATE est très important pour 
leur insertion scolaire et sociale (voir plus bas). 

o Régression cognitive  
Depuis 2011, on retrouve dans la littérature des articles rapportant une régression rapide 
survenant chez des adolescents et des jeunes adultes PT21 avec une perte des acquisitions et de 
l’autonomie. Les causes de cette régression ne sont pas élucidées, et 50% des patients vont 
récupérer partiellement ou totalement. Les comorbidités habituelles doivent être éliminées 
(syndrome d’apnées obstructif du sommeil, hypothyroïdie, carences vitaminiques, épilepsie, 
accident vasculaire cérébral, dépression etc.). 

o Epilepsie  
La prévalence de l'épilepsie chez les PPT21 est augmentée, estimée entre 0,6 et 13 % selon l’âge. 
Le syndrome de West constitue le syndrome épileptique le plus fréquent, il faut sensibiliser les 
parents aux signes cliniques pouvant l’évoquer (spasmes infantiles). Une prise en charge précoce 
améliore la réponse au traitement antiépileptique (VIGABATRIN et/ou corticothérapie), le 
quotient de développement et diminue le risque de trouble du spectre autistique ultérieur.  Le 
syndrome de West a un meilleur pronostic chez les enfants PT21 que dans la population 
générale. Le syndrome de Lennox Gastaut peut survenir plus tardivement. D’autres crises focales 
ou généralisées sont rapportées. On note un taux augmenté d’anomalies épileptiques à l’EEG 
sans forcément de crise d’épilepsie associée. Enfin une épilepsie est fréquente au cours de 
l’évolution de la démence. 

o Accidents vasculaires cérébraux (AVC)  
Chez les enfants PT21, les causes d’AVC rapportées sont de nature embolique, dans le cadre 
d'une cardiopathie congénitale ou dans le syndrome de Moya-Moya. Le mode de présentation 
de ce dernier est plus souvent un accident ischémique qu'une hémorragie cérébrale, dont le 
pronostic est en général moins sévère. Sa prévalence est 26 fois plus fréquente chez les patients 
PT21.  

o Vieillissement cognitif  
Le vieillissement de la PPT21 est plus précoce, en fonction du niveau intellectuel antérieur et du 
contexte de vie. Des troubles neurocognitifs proches de ceux de la maladie d’Alzheimer peuvent 
apparaître dès l’âge de 40 ans et portent sur la mémoire, la vitesse de traitement de 
l’information et l’attention sélective. Des questionnaires d’évaluation spécifiques existent (DSDS, 
TSI, DSMSE, DLD, DSQIID, CAMDEX-DS) et peuvent servir au dépistage et au diagnostic. 
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4.3.3 Troubles du comportement et psychiatriques 

En préambule il est important de rappeler que toute modification ou trouble non typique du 
comportement doit d’abord être considéré comme un mode d’expression d’une douleur ou d’un mal 
être et doit faire l’objet d’un bilan à la recherche d’un problème somatique, dont dentaire, d’une 
maltraitance, d’une dépression… 
 
D’autre part il convient de bien distinguer troubles du comportement et troubles psychiatriques, même 
si c’est intriqué. En effet des troubles du comportement peuvent être secondaires, non seulement à des 
désordres somatiques mais aussi aux conditions environnementales et de vie qu’il convient d’analyser 
soigneusement et de modifier le cas échéant. 
 
Les troubles du développement de la communication de ces patients doivent être pris en charge dès le 
plus jeune âge car ils peuvent être à l’origine de troubles du comportement. 
 
Les troubles psychiques qui peuvent être associés à la trisomie 21 nécessitent un avis (pédo)-
psychiatrique, dans l’idéal par un professionnel ayant une expérience des PPT21. 
 
La présence de troubles psychiques associés est difficilement observable / quantifiable avant l’âge de 
trois ans. Il est important de ne pas précipiter un diagnostic psychiatrique dans le cadre de la trisomie 21 
en tenant compte du fait que certaines acquisitions sont retardées. Il faut donc stimuler le jeune enfant 
le plus tôt possible, l’accompagnement en halte-garderie et/ou en crèche est une expérience très 
positive pour une sociabilisation précoce. 
 
● Evaluations comportementales 

Les évaluations comportementales chez l’enfant permettent de déterminer la présence d’un trouble du 
spectre autistique, d’une hyperactivité et de comportements oppositionnels.  
Les évaluations cognitives et comportementales, adaptées à l’âge développemental et au 
comportement, doivent être répétées car elles permettent de déterminer les forces et les faiblesses de 
l’enfant/adulte PT21 ainsi que ses besoins. Ces évaluations guident l’accompagnement de l’enfant et de 
l’adulte, en déterminent la pertinence, et informent les parents ainsi que les équipes médicales et 
éducatives investies dans l’accompagnement. Les évaluations doivent être pluridisciplinaires en 
associant : neuropsychologue, orthophoniste, psychomotricien et ergothérapeute. Les évaluations 
doivent être standardisées pour pouvoir être reproduites par d’autres professionnels, si possible ayant 
une expérience de la trisomie 21. Le matériel et les tests utilisés ne sont en général pas validés dans 
cette indication. Il est donc important d’utiliser du matériel adapté aux troubles sévères du 
neurodéveloppement. Il ne faut pas hésiter à reconnaître qu’un enfant ou qu’un adulte est « impossible 
à tester » et qu’il est nécessaire de différer dans le temps les évaluations. 
Les évaluations dynamiques proposées comme alternative à l’évaluation psychométrique de 
l’intelligence se proposent d’estimer le potentiel d’apprentissage des sujets et donnent des résultats plus 
intéressants en permettant de constater les possibilités de marge de progression et aident à identifier les 
soutiens efficaces. 
L’évaluation du comportement adaptatif est une dimension importante. Il correspond à l’ensemble des 
habiletés conceptuelles sociales et pratiques qui permettent à la personne de fonctionner au quotidien.  
 
La première évaluation développementale doit avoir lieu dans les trois premiers mois de vie du jeune 
enfant (pédiatre, médecin référent). L’observation par les parents du comportement et des 
capacités/difficultés de leur enfant dans son milieu naturel est un point fondamental. 
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Recommandations pratiques pour l’organisation 
d’une évaluation cognitive et comportementale 

Domaines cognitifs (qualitatifs et quantitatifs) à 
évaluer chez l’enfant ou l’adulte porteur d’une 
trisomie 21 

– Pour les enfants, favoriser la présence des 
parents lors des évaluations 

– Installer confortablement l’enfant/l’adulte, 
apaiser les réactions comportementales liées 
au stress 

– Anticiper les réactions de l’enfant, tenir 
compte de son état d’éveil, de ses besoins 
alimentaires 

– Respecter les souhaits des parents vis à vis de 
ces évaluations et toujours leur restituer les 
résultats dans un langage accessible 

– Tenir compte des troubles de l’intégration 
sensorielle de l’enfant 

– L’évaluation des interactions sociales et du 
comportement doivent être réalisées tous 
les ans et rapidement devant toute difficulté 
de parcours. Chez les adultes, une 
évaluation tous les deux ans peut être 
proposée. 

Domaines cognitifs (qualitatif et quantitatifs) à 
évaluer chez l’enfant ou l’adulte PT21: 
– Développement conceptuel 
– Mémoire 
– Attention 
– Fonctions exécutives 
– Logique/raisonnement/abstraction 
– Langage réceptif et expressif 
– Communication non verbale 
– Habiletés métacognitives (capacité à utiliser les 

connaissances dans le milieu habituel). 
 

Evaluation des interactions sociales et du 
comportement : 
– Imitation sociale, réciprocité sociale (gestes, 

direction du regard, posture, langage) 
– Caractérisation des modalités d’attachement 
– Qualité des interactions sociales avec la famille 

et avec les personnes étrangères 
– Capacité d’attention conjointe. 

 
 

Outils recommandés pour l’évaluation de la cognition en fonction de l’âge et du niveau de 
l’enfant/adulte 

Evaluation de l’efficience cognitive globale.   
 
La première évaluation de l’efficience globale 
doit être proposée aux alentours de l’âge de 4/5 
ans lors de la maternelle, puis à l’âge de 8/9 ans 
et au début de l’adolescence à 12/13 ans puis à 
l’âge adulte. 
Les évaluations doivent être répétées pour 
qualifier le degré de DI. 

Batteries standards : 
WPPSI-IV (âge développemental entre 4 et 7 ans), 
WISC-V (enfants, âge développemental entre 6 et 16 
ans), WAIS-IV (adultes). 
 
Batteries adaptées aux patients ne pouvant pas 
être évalués par une batterie standard (difficultés 
cognitives majeures, trouble du comportement 
important) : PEP-III (enfants), AAPEP (adultes). 
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Evaluation par fonctions spécifiques (choix des 
outils en fonction de leur pertinence dans une 
situation clinique donnée). 
 
L’évaluation de la cognition est proposée aux 
mêmes âges et peut être répétées devant la 
survenue d’un trouble du comportement ou d’un 
événement de vie particulier (comme l’accès à 
une formation, un emploi…). 
 
Les évaluations à l’âge adulte peuvent être 
recommandées tous les cinq ans et tous les ans 
en cas de suspicion de syndrome démentiel. 

Fonctions mnésiques : 
CMS (enfants), MEM-III (adultes).  
 
Fonctions attentionnelles :  
KITAP, TeaCh (enfants), TAP, Tea (adultes).  
 
Fonctions exécutives : 
BRIEF, subtests de la NEPSY-II (enfants), batterie 
GREFEX, BADS (adultes). 
 
Fonctions visuo-spatiales et praxiques : 
Subtests de la NEPSY-II, figure de Rey, PPT (enfants) 
PPT, test d’orientation de lignes de BENTON, VOSP 
(adultes). 
 
Langage : 
NEPSY-II, ELO, ODEDYS-II, EVIP… (enfants), BEMS, 
ECLA16+, EVIP… (adultes). 

Evaluation de l’évolution démentielle Bilans comparatifs réguliers à partir de 35 ans pour 
suivre l’évolution du profil cognitif : 
DSQIID ou DMR ou DSDS. 

 
 
Les traitements médicamenteux prescrits pour des troubles du comportement ou des maladies 
psychiatriques doivent être associés à une évaluation précise. Il faut penser à la possibilité d’une 
douleur non exprimée ou d’une agression. De manière générale, l’approche non médicamenteuse doit 
toujours être préférée et la prescription, si elle est nécessaire, doit viser une monothérapie à posologie 
minimale efficace. Les PPT21 sont toujours sensibles aux effets secondaires qu’il faut dépister et 
prévenir. La prescription doit tenir compte de cette donnée et ne s’effectuer qu’en fonction de la 
balance bénéfices/risques. La surveillance de la tolérance et de l’efficacité du traitement doit être 
régulière. Il est recommandé d'effectuer préalablement un ECG à la recherche d'un syndrome du QT 
long.  
 
● Trisomie 21 et troubles du spectre de l’autisme (TSA) 

Dans bien des cas, les TSA ne sont pas identifiés correctement et la personne ne reçoit pas de prise en 
charge adaptée. La présence des TSA est plus fréquente dans la population des PPT21 que dans la 
population générale. En effet plusieurs études ont montré un taux augmenté de TSA allant de 5 à 39% 

chez les PPT21 par rapport à la population générale.  
Le repérage de cette comorbidité s’appuie sur la fréquence de certains comportements et d’un trouble 
important des interactions : 

– Isolation et perturbation significative des interactions sociales, manque de contact oculaire 
persistant 

– Routines répétitives, grande résistance au changement 
– Réponses sensorielles inhabituelles ou incohérentes 
– Mouvements répétitifs et stéréotypés envahissants 
– Intérêts restreints et absence d’attention conjointe et de pointage. 

 
Les classifications internationales reconnaissent la difficulté de repérer les TSA associés à la T21. Les 
outils des TSA existent mais demandent à être utilisés par un professionnel qualifié (outil diagnostique 
de l’autisme (CARS)). Dans tous les cas, ces outils ne sont pas opérants si l’enfant n’a pas atteint un âge 
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développemental de 18 mois, surtout dans la sphère du langage et de la communication. En cas de 
doute, il peut être utile de proposer à nouveau ces évaluations à un autre moment du développement.   
Des questionnaires spécialisés pour aider au diagnostic sont toutefois disponibles (SCQ, CARS, CBCL, ADI-
R). Les PPT21 avec un TSA ont les mêmes profils de troubles de la communication et de comportements 
stéréotypés que les autres patients TSA, mais avec moins de difficultés dans les relations sociales. 
Le diagnostic de TSA aide les parents à mieux comprendre comment fonctionne leur enfant, il leur 
permet aussi de trouver un soutien et une prise en charge adaptée. L’annonce diagnostique doit 
cependant être faite par un professionnel expérimenté car les parents peuvent être en souffrance face à 
un handicap « surajouté ». Il est important de repérer un TSA le plus précocement possible pour 
permettre à l’enfant de bénéficier d’une prise en charge adaptée aux TSA pour les apprentissages et la 
socialisation, qui répond aux besoins de son développement cognitif et socio-émotionnel et à la 
régulation de ses activités.  
 

Evaluation des interactions sociales et du comportement 
 

Evaluation fonctionnelle : 
 

 

Vineland 2 

 

Diagnostic de TSA : 
 

ADOS (enfants/adultes) 
ADI-R (parents) 

 

Diagnostic de TDAH : 
 

CONNERS 
ABC 

 

Evaluation psychiatrique générale : 
 

KIDDIE-SADS (enfants/adolescents) 
MINI (adultes) 
Echelle de Reiss (Adultes) 

 

● Prescriptions 

o Traitement des troubles du comportement  

▪ Enfant de plus de 5 ans :  
 La rispéridone (Risperdal) a l’AMM dans le traitement des troubles du comportement 

(tels que l’hétéro-agressivité, l’automutilation, l’impulsivité majeure et les stéréotypies 
sévères) observés dans les troubles du spectre autistique, en monothérapie. Pour les 
patients de moins de 50 kg, une posologie initiale de 0,25 mg une fois par jour est 
recommandée. Si nécessaire, cette posologie sera adaptée individuellement par paliers de 
0,25 mg une fois par jour, au maximum tous les deux jours. Pour la majorité des patients, la 
posologie optimale est de 0,5 mg une fois par jour. Toutefois, chez certains patients, une 
posologie de 1 ou 2 mg par jour peut être nécessaire. Il n’est pas conseillé d’augmenter 
fortement les posologies si les symptômes résistent, il faut se reposer la question de leur 
étiologie. La survenue d'une énurésie et d'une prise de poids rapide par réduction de la 
satiété sont fréquentes. 
 La cyamémazine (Tercian) peut être administré à petites doses réparties sur toute la 

journée en cas de trouble anxieux majeur avec troubles du comportement (par exemple de 2 
à 20 mg, matin, midi et soir) ou en prise unique en cas d’agitation (25 mg à renouveler si 
besoin). La survenue de signes extrapyramidaux est fréquente. 

▪ Chez l’adolescent : 
 L’aripiprazole (Abilify) peut être prescrit en cas de symptômes psychotiques ou de 

troubles du comportement (de 10 à 30 mg/J). Ce traitement a un profil de tolérance 
supérieur à celui des autres antipsychotiques.  

▪ Chez l’adulte : 
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 La clozapine : pour les troubles psychotiques résistants ou s’accompagnant d’effets 
secondaires sévères aux antipsychotiques habituellement prescrits. Nécessite une 
surveillance hebdomadaire de la NFS pendant 18 semaines puis mensuelle. Effets 
secondaires les plus fréquents : neurologiques (syndrome parkinsonien, akathisie), la 
sédation, les effets métaboliques (prise de poids, diabète, hypercholestérolémie).  

 

o Traitement des troubles anxio-dépressifs 
Le traitement de fond de l’anxiété et/ou de la dépression est la prescription d’un antidépresseur.  

▪ Enfant de plus de 5 ans :  
 La fluoxétine (Prozac) a l’AMM (5 à 20 mg/J) pour le traitement de l’épisode dépressif 

ayant résisté à au moins 4 séances de psychothérapie. Ce traitement offre l’avantage d’être 
dynamisant, ce qui peut avoir un intérêt dans la trisomie 21, surtout dans les formes de 
dépressions où l’apathie prédomine. La sertraline (Zoloft) (25 à 50 mg/J) peut également 
être prescrite chez l’enfant. 

▪ Chez l’adulte :  
 La prescription des antidépresseurs suit le schéma habituel. Il peut être intéressant de 

faire une prescription d’épreuve lors de la survenue de troubles cognitifs pour éliminer une 
cause thymique aux symptômes. 

 
Pour le traitement aigu de l’anxiété, il n’est pas recommandé d’avoir recours aux 
benzodiazépines qui peuvent majorer un syndrome d’apnée du sommeil, des troubles 
mnésiques ou créer une dépendance. En outre les PPT21 sont souvent plus sensibles aux 
BZD. Le traitement aigu peut faire appel à de petites doses de cyamémazine (Tercian) ou de 
la prescription d’hydroxyzine (Atarax). 

 
De rares cas de catatonie ont été documentés dans la trisomie 21, leur prise en charge 
associe alors la prescription de benzodiazépines (lorazepam) et la réalisation de séances 
d’électroconvulsivothérapie.  

 

o Traitement des troubles attentionnels 
La méthylphénidate : peut être envisagée dans la trisomie 21 si un diagnostic de TDAH est posé. 
Les posologies doivent être très progressives (exemple : débuter la Ritaline à 5 mg/j) car un 
rebond des troubles du comportement est possible.  
Le méthyphénidate est le traitement de choix de l’hyperactivité, il doit être préféré aux 
antipsychotiques dans cette indication surtout si un déficit spécifique de l’attention est associé. 

o Traitement des troubles obsessionnels 
Ces troubles ne sont pas rares. Ils peuvent être raisonnables et ne pas être trop gênants dans la 
vie quotidienne, se limitant à une certaine ritualisation. Il n’y a pas lieu d’utiliser de médication. 
De l’hypnose peut aider à maîtriser ces comportements. Il est également probable qu’ils soient 
favorisés par une éducation trop rigide, hypernormalisatrice et s’appuyant trop sur des rituels et 
de la répétition sans diversité. 
Les inhibiteurs de recapture de la sérotonine peuvent être employés lorsque le comportement 
devient gênant pour l’autonomie de la personne. 
Certains cas développent une « lenteur obsessionnelle » qui peut répondre partiellement ou 
totalement à ce type de molécules. 

 
 
Dans la mesure du possible il faut toujours poser la question du consentement du patient concernant 
sa médication. Il est important de l’informer pour le préparer à cette décision. 
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o Autres traitements, accompagnement des familles 

▪ Case manager : 
Il est important de désigner une personne référente des soins apportés à l’enfant / adulte PT21 
(qui peut être le médecin généraliste ou un « case manager »). L’accompagnement doit être 
coordonné afin que l’information ne se perde pas en fonction des intervenants aux différents 
âges de la vie. 
 
Le fonctionnement et le comportement général de la PPT21 peuvent être améliorés si 
l’environnement s’adapte et si la personne est motivée. Le projet doit être construit et réévalué 
avec la personne (sa famille dans les 1ères années). Une coopération entre les acteurs doit 
exister (y compris avec la PPT21, acteur principal). Un suivi de la scolarité / du travail / des 
activités de jour, un contact régulier entre les différentes équipes qui assurent 
l’accompagnement, les apprentissages scolaires / professionnels et la famille doivent être 
organisés. Chez l’enfant et plus tard, des aides techniques (tablettes tactiles, ordinateur, etc.) 
peuvent être conseillées (coordination avec un ergothérapeute) en fonction des difficultés et du 
projet. L’aide et l’information de la famille sont un point important de l’accompagnement. Les 
familles doivent être informées et guidées pour la gestion des troubles du comportement et 
dans le dépistage des troubles psychiques. Il a en effet été montré que la naissance d’un enfant 
PT21 dans une famille impacte significativement la santé psychique maternelle et le 
fonctionnement de la cellule familiale et s’accompagne d’un risque accru de séparation.  

 

▪ Rééducation : 
Très souvent les comportements problématiques sont liés aux difficultés de communication. 
Les soins de rééducation sont un point important de l’accompagnement des troubles du 
comportement. La CAA doit être utilisée par tous les acteurs qui coopèrent avec la PPT21.  
La prescription des rééducations doit être réévaluée à chaque consultation, de manière 
biannuelle. L’accompagnement doit être le plus précoce possible et doit favoriser (au-delà des 
soins habituellement prescrits comme l’orthophonie, la psychomotricité, l’ergothérapie) une 
prise en charge en éducation structurée, surtout si l’enfant présente un TSA. 

 

▪ Remédiation cognitive : 
La remédiation cognitive (technique de rééducation qui vise le développement de stratégies 
cognitives alternatives pour contourner les difficultés, en s’appuyant sur les « forces » de 
l’enfant/adulte) peut aussi être proposée après une évaluation neuropsychologique complète. 
Plusieurs études portant sur l’efficacité de la remédiation cognitive dans le champ de la DI ont 
été menées confirmant l’intérêt de cette technique de soin dans cette indication.  
 

4.3.4 Psychologique 

La PPT21 n’a pas forcément besoin d’un accompagnement psychologique mais celui-ci peut être 
nécessaire au cours de la vie. Il doit s’organiser autour de deux axes complémentaires : la famille et la 
personne.  
 
La famille constitue « le » cadre primordial de développement de l’enfant PT21. Dès l’annonce du 
diagnostic (en prénatal ou en postnatal), la famille devra entamer le cheminement qui lui permettra de 
se réorganiser pour donner à « son » enfant PT21 la place qui lui convient dans la structure familiale.  
Un accompagnement professionnel est utile, voire nécessaire. Les groupes de parole de parents sont 
souvent proposés par les SESSAD ou les CAMSP. Ces moments d’échanges entre parents permettent aux 
plus anciens de constater le chemin qu’ils ont parcouru, aident les jeunes parents à anticiper et à se 
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construire des représentations sur certaines des « étapes » qu’ils auront à franchir avec leur enfant. Cela 
permet aussi à tous de se constituer des réseaux sociaux. 
De même, des groupes « fratrie » ont une même fonction, moments d’échanges et liberté de parole.  
 
Pour la personne l’accompagnement psychologique est là pour épauler l’accompagnement éducatif. 
Pendant l’enfance et l’adolescence, des évaluations objectives et répétées des compétences et des 
difficultés aident parents et professionnels dans la construction d’un projet éducatif spécifiquement 
adapté.  
 
● Pendant l’enfance, il est important d’attirer l’attention : 

– Sur le développement psychomoteur (hyperlaxité et hypotonie), prévenir les déficits et 
anomalies de statique en facilitant les coordinations motrices et les intégrations sensorielles 
élémentaires    

– Sur le développement de la communication. Insister sur le développement des stimulations 
nécessaires pour inscrire l’enfant dans une chaîne d’interactions significatives et accompagner la 
construction du premier circuit relationnel.  

– L’accompagnement de l’enfant PT21 doit permettre de favoriser l’émergence des 
caractéristiques identitaires fondamentales de la personne, sans oublier l’identité sexuelle, ce 
qui plus tard, lui donnera accès à la compréhension de ses possibilités et de ses difficultés, et à la 
construction de son propre projet de vie 

– L’accompagnement psychologique peut répondre aussi à des besoins particuliers. La trisomie 21 
ne préserve pas des aléas de l’existence, il existe pour les PPT21 des moments où l’individu 
(enfant ou adulte) seul a du mal à faire face et où l’écoute et le soutien d’un professionnel 
deviennent particulièrement nécessaires. Puisqu’ils sont moins aptes que d’autres à exprimer 
leur malaise, ou le font de façon détournée voire maladroite, le mal-être des PPT21 est trop 
souvent ignoré. 

 
Comme pour tout autre enfant, il est nécessaire que les adultes (parents et éducateurs) soient en 
attente adaptée de progrès de la part de l’enfant PT21. Ce sont ces attentes qui structurent leur attitude 
à son égard, voire qui les amènent à s’inquiéter lorsque l’enfant tarde trop à présenter une compétence 
attendue.   
A l’inverse, les échecs de l’enfant ou de l’adulte ne doivent pas être considérés comme le résultat de la 
déficience mais doivent être utilisés pour permettre à la PPT21 d’élaborer de nouvelles stratégies 
débouchant éventuellement sur des résultats positifs. L’expérimentation et la prise de risques, comme 
pour toute personne est le socle de l’évolution personnelle. Les PPT21 doivent être accompagnées sur 
cette analyse des échecs et l’élaboration des stratégies en fonction d’objectifs réalisables. Leurs aidants 
doivent l’être sur l’angoisse générée par la prise de risques. 
Comme toute autre personne la PPT21 doit être sollicitée dès le plus jeune âge pour faire ses propres 
choix, d’abord dans les choses simples de la vie quotidienne puis pour des questions (adaptées à son 
développement) qui concernent des projets et son projet de vie. Il doit être impliqué et acteur dans la 
planification et réalisation. Sa motivation sera le meilleur facteur de développement. 
 
Le soutien à l’autonomie, à l’autodétermination et au développement du pouvoir d’agir.  
Aider une PPT21, dès le plus jeune âge, à élaborer et exprimer ses choix personnels puis les mettre en 
œuvre est un enjeu éducatif majeur qui nécessite un accompagnement particulier dès l’enfance.  
Au-delà du rôle de l’entourage familial, ceci peut requérir le soutien d’un psychologue ou d’un éducateur 
pour le développement de certaines aptitudes : formuler des envies, des préférences, faire des choix, 
prendre des décisions, résoudre des problèmes et se fixer des objectifs. Cela nécessite d’accompagner 
les familles et les aidants pour les aider à accepter la prise de risque. Si la PPT21 a conscience qu’elle a un 
poids réel dans les décisions qui la concernent, elle et son projet de vie, elle sera motivée et la 
motivation est, pour toute personne le meilleur facteur de progrès et de développement. 
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Le but est de co-construire avec la personne un projet de vie en inclusion optimale, tout en restant 
respectueux des besoins et des choix personnels de chacun.   

4.3.5 Gastro-entérologie 

La trisomie 21 prédispose à de nombreuses complications digestives : 
– Malformations concernant 6,7% des naissances de PPT21 : atrésie duodénale, atrésie anale et la 

maladie de Hirschsprung pour les plus fréquentes 
–  Maladies et complications gastroentérologiques comme le reflux-gastro-œsophagien (RGO ; 28 

à 64 %) ou la maladie cœliaque (5,1 à 6,6 %) qui sont extrêmement fréquents chez les PPT21. 
Enfin, il ne faut pas méconnaitre des pathologies sévères comme l’hépatite B chronique 
anictérique, la cirrhose néonatale ou la stéatose hépatique non alcoolique.  

 
● Malformations Gastro-intestinales  

Les malformations gastro-intestinales (MGI) sont une complication fréquente de la T21. Dépistées en 
prénatal ou découvertes en postnatal, une MGI majeure est retrouvée chez 6,7% des PPT21. La 
malformation la plus fréquente à la naissance est l’atrésie duodénale qui concerne près de 3,9% des 
PPT21, suivie par l'atrésie ou sténose anale (1%), la maladie de Hirschsprung (0,8%), l’atrésie de 
l’œsophage (0,4%) et la sténose du pylore (0,3%). 
Malgré la prise en charge chirurgicale précoce, la mortalité en cas de MGI reste élevée, autours de 30% si 
elle est isolée et jusqu’à 50% en cas d’association à une cardiopathie. 
L’échographie abdominale systématique chez le nourrisson se justifie d’autant plus qu’on peut trouver 
chez les PPT21 diverses malformations rénales. 

 
o Atrésie ou sténose duodénale 

Une atrésie ou sténose duodénale s’observe chez environ 3,9% des nouveau-nés PT21. 
Cependant elles peuvent être révélées tardivement par des vomissements bilieux ou 
sanguinolents après l'introduction des aliments en morceaux, introduction habituellement 
tardive chez les enfants PT21 en raison de leurs difficultés de mastication. 
Le pancréas annulaire est 300 fois plus fréquent que dans la population générale, de manière 
isolée ou associée à une sténose duodénale ou à une mal rotation. S’il est méconnu le pancréas 
annulaire peut avoir des conséquences sévères chez l’adulte (douleurs, pancréatite).  
Le pronostic postopératoire de l'atrésie duodénale semble lié à l’existence d’une cardiopathie 
mais pas à celle de la trisomie 21.  

o Atrésie ou sténose anale 
L’atrésie ano-rectale est assez fréquente chez les PPT21 (1%) et moins souvent associée à une 
fistule recto-urétrale que dans la population générale. L’intervention doit être rapide en raison 
du risque de perforation.  

o Maladie de Hirschsprung 
La maladie de Hirschsprung est retrouvée chez 0,8% des PPT21. Le diagnostic est parfois évoqué 
en anténatal devant un hydramnios, l’augmentation du périmètre abdominal et la distension des 
anses intestinales. Plus souvent il n’y a aucun signe en anténatal et il s'agit d'un nouveau-né 
présentant à 48 heures de vie une distension abdominale avec vomissements bilieux, un retard à 
l’émission du méconium. La biopsie rectale montrant l’absence de cellules ganglionnaires 
confirme le diagnostic. La complication à redouter est l’entérocolite, parfois mortelle. Le transit 
reste souvent perturbé à long terme après l’intervention (constipation ou incontinence anale 
avec diarrhée). 

o Atrésie de l’œsophage  
L’atrésie de l’œsophage n’est habituellement pas associée à une fistule trachéale chez les PPT21. 
Elle touche 0,4% des nouveau-nés PT21 et 2% des bébés PT21 avec cardiopathie.  
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● Troubles digestifs 

Au-delà des malformations digestives, le patient PT21 est sujet à de nombreux troubles fonctionnels 
digestifs reflux gastro-œsophagien (RGO), constipation, mais est également prédisposé à l’apparition 
d’une maladie cœliaque ou d’une infection par Helicobacter pylori. 
 

o Le reflux gastro-œsophagien  
La prévalence du RGO chez les enfants PT21 est très importante (28% à 64% des cas). On le 
retrouve chez 9% des adultes. Dans la population générale comme chez la PPT21 il existe une 
corrélation entre l’existence d’un RGO et la sévérité d’un syndrome des apnées du sommeil. Le 
reflux est associé dans 63% des cas à une laryngomalacie.  
Il est proposé de faire impérativement des examens complémentaires à la recherche d’un RGO 
chez un enfant PT21 lorsqu’il présente des régurgitations, des vomissements, une toux ou des 
difficultés d’alimentation, en cas d’asthme non contrôlé et cas d’infections respiratoires 
répétées en l’absence de pathologie pulmonaire.  
 Le diagnostic repose sur l’administration d'un inhibiteur de la pompe protons (IPP) pendant 
quatre semaines : si la symptomatologie est réduite d'au moins 50 % cela confirme le reflux. En 
l'absence d'amélioration on fait une œsogastroscopie. Lorsque le RGO est responsable de 
complications respiratoires il est recommandé de poursuivre les IPP jusqu’à l’acquisition de la 
marche (30 mois en moyenne).  
Chez les enfants ayant une anomalie neurologique, les prokinétiques ne sont pas recommandés. 

Les complications à long terme d’un reflux gastro-œsophagien non traité sont la sténose 
peptique et parfois, l’adénocarcinome de l’œsophage dont certains facteurs favorisants sont 
retrouvés chez ces patients : reflux gastro-œsophagien, obésité et infection à Helicobacter pylori. 

o La maladie cœliaque 
La prévalence de la maladie cœliaque est estimée à 6,6% chez l’enfant PT21 et 5,1% chez 
l’adulte. Elle est très probablement sous-diagnostiquée. Le plus souvent elle n’est associée à 
aucun trouble digestif. Douleurs abdominales et constipation sont les signes les plus fréquents. 
La société Européenne de Gastroentérologie hépatologie et nutrition (ESPGHAN) suggère de 
rechercher le groupe HLADQ2 et DQ8. En l’absence d’au moins un de ces groupes le risque de 
maladie cœliaque est considéré comme pratiquement nul. Il n’y a alors pas de surveillance à 
mettre en place. 
En cas de HLA DQ2 et/ou DQ8 le dépistage est recommandé après l'âge de 2 ans (à condition 
qu’il y ait un apport de gluten) et repose sur le dosage des IgA anti-transglutaminases tissulaires 
couplé à un dosage des IgA totales. En cas de déficit en IgA il faut doser les IgG anti-gliadine 
déamidée. En cas de suspicion de maladie cœliaque, même si la sérologie est négative, il faut 
pratiquer une biopsie duodénale. Le test de sérologique ne peut être fait que chez les patients 
recevant un régime contenant du gluten.  
Si la personne est asymptomatique il est conseillé de refaire cette recherche de façon régulière, 
mais il n’y a pas de consensus. La ESPGHAN suggère de le faire tous les 3 ans. 

o  L’infection à Hélicobacter pylori 
On retrouve une sérologie positive chez 25% des adultes PT21 et 75,8% des enfants PT21, 
surtout en cas de vie en collectivité. Les signes cliniques d’appel les plus fréquents sont par ordre 
décroissant : une mauvaise croissance pondérale, des douleurs abdominales et une anémie 
ferriprive. 
Chez les sujets à risque le dépistage repose sur la sérologie d’hélicobacter pylori et le diagnostic 
formel sur la biopsie gastrique. La sérologie peut rester positive même après éradication : elle 
n’a donc d’intérêt que si on a une sérologie antérieure négative ou lors d’un premier dosage en 
l’absence de traitement préalable. 
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La HAS ne recommande pas le dépistage sérologique chez les personnes asymptomatiques en 
population générale. Nous ne pensons pas qu’il doit en être autrement chez les PPT21. La 
sérologie est utilisable en cas de suspicion d’ulcère gastrique ou de gastrite. 

o La constipation 
La constipation est l’un des symptômes les plus fréquemment retrouvés en consultation chez les 
enfants et les adolescents PT21. Il faut toujours penser à une maladie de Hirschsprung et à une 
intolérance au gluten dont la constipation est un des signes les plus fréquents après les douleurs 
abdominales et la distension. 
 La Société Nationale Française de Gastro-entérologie (SNFGE) propose des recommandations 
pour le traitement : augmentation de la ration en fibres, activité physique, augmentation de la 
ration hydrique. En première intention, les laxatifs osmotiques et les laxatifs de lest. Les autres 
catégories de laxatifs ne sont à utiliser qu’en deuxième intention.  

o La langue en carte de géographie 
La langue en carte de géographie est fréquente et bénigne, il faut rassurer le patient et 
l’interroger à la recherche de sensations désagréables en faveur d’une surinfection mycosique. 

o Achalasie 
Un trouble de mobilité de l’œsophage est bien plus fréquent chez les PPT21, et peut être présent 
dès le plus jeune âge. Il faut savoir l’évoquer devant une dysphagie, des douleurs récidivantes et 
des symptômes de RGO qui ne s’améliorent pas avec le traitement médical. Le diagnostic repose 
sur le TOGD, la fibroscopie gastrique et la manométrie œsophagienne. La prise en charge est 
spécialisée, comme dans la population générale (traitement médical et chirurgical). 

 
● Complications hépatiques 

Les PPT21 sont également prédisposées à certaines atteintes hépatiques comme l’infection au virus de 
l’hépatite B (VHB) et ses complications, la cirrhose néonatale après une réaction leucémoïde transitoire 
ou encore la stéatose hépatique non alcoolique, très largement favorisée par l’obésité, fréquente chez 
l’adolescent et l’adulte PT21. 

 
o L’ictère néonatal  

C’est un des symptômes les plus fréquents chez les bébés PT21 (3,9% à 64% des cas). Il nécessite 
une photothérapie chez la moitié d’entre eux. La moitié des enfants hospitalisés en chirurgie 
(pour atrésie duodénale, pancréas annulaire ou atrésie jéjunale) présente un ictère. Devant un 
bébé PT21 il faut donc toujours se poser la question d’un ictère rétentionnel. 

o La cirrhose néonatale  
La cirrhose peut compliquer une réaction leucémoïde transitoire du nouveau-né. Il semble que 
cette cirrhose soit à début anténatal. Un traitement par cytosine arabinoside à faible dose 
semble efficace ainsi que l’administration d’oméga-3.  
La surveillance du bilan hépatique est indispensable chez les nourrissons et nouveaux-nés PT21 
ayant présenté une réaction leucémoïde transitoire. 

o La susceptibilité à l’hépatite virale B 
Les PPT21 ont une prédisposition à développer une hépatite virale chronique, plus souvent 
anictérique. Ceci semble être lié à des taux d’anticorps anti-HBS plus bas. Curieusement cette 
baisse des anticorps anti-HBS contraste avec l’absence d’anomalie démontrée de l’immunité 
humorale chez ces patients. La vaccination est vivement recommandée, de même que des 
mesures d’hygiène et de prévention. Il ne semble pas exister de plus grande sensibilité aux 
hépatites A ou C. 
Les européens recommandent de traiter tous les patients HBeAg-positifs et les HBeAg-négatifs 
présentant une hépatite B chronique définie par de l’ADN viral > 2 000UIml des ALAT > à la 
norme haute et/ou un foie présentant modérément une nécro-inflammation ou une cirrhose.  
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La surveillance à long terme, lorsque l'infection n'a pu être enrayée, repose sur l'échographie 
hépatique annuelle avec dosage de l’alpha-fœtoprotéine afin de dépister précocement 
l’hépatocarcinome.  

o La stéatose hépatique 
La stéatose hépatique non alcoolique (NASH) peut compliquer l’obésité chez l’adulte surtout si 
une maladie cœliaque ou un diabète est associé. Les circonstances de diagnostic les plus 
fréquentes sont l’élévation chronique des transaminases ou des gamma-GT ou/et une 
hyperferritinémie. Chez l’enfant cette cirrhose non alcoolique associée à la surcharge en graisse 
du foie (NALFD) survient chez 82% des enfants PT21 atteints d’obésité mais aussi chez 45% des 
PPT21 ayant un indice de masse corporelle (IMC) normal. Elle est diagnostiquée par échographie. 
Il y a presque systématiquement une élévation des ASAT chez les enfants PT21 non atteints 
d’obésité et présentant une stéatose hépatique. La confirmation par biopsie hépatique est à 
discuter. On suit la fibrose par fibroscan. 
Chez les sujets PT21 atteints d’obésité, le dépistage par l’échographie hépatique doit être 
systématique. Chez les sujets dont l’IMC est normal la surveillance régulière des ASAT est 
recommandée. En cas de stéatose hépatique non alcoolique, il faut rechercher une résistance à 
l’insuline et traiter (surtout réduction de l’obésité et exercice physique, discussion d’utilisation 
de Vitamine E et oméga 3, mais cela reste controversé, et metformine si critères de diabète de 
type 2).  

o La lithiase biliaire 
Les anomalies de la vésicule biliaire sont très fréquentes chez les enfants PT21 : lithiase biliaire 
(de 4,7% à 9,1%) ou boue biliaire (2,1%) et le plus souvent asymptomatiques, découvertes sur 
une échographie systématique. Le diagnostic étant posé dans 66% des cas avant 12 mois.  
L’obésité est le facteur de risque le plus important. 

 
● L’obésité 

Selon les études, l’obésité toucherait 23 à 70% des adolescents et 60 à 70% des adultes. L’explication la 
plus commune pour expliquer l’obésité des PPT21 est qu’elles sont très attirées par la nourriture et ont 
une faible activité physique. Le mode de vie paraît déterminant.  Néanmoins il y a des facteurs 
métaboliques, par exemple une certaine insulino-résistance. 
L’obésité augmente le risque d’apnées du sommeil chez l’enfant PT21. 
En raison du risque d’obésité il est important de parler d’alimentation à chaque consultation d’un 
enfant PT21 dès la première année de vie. Les courbes de croissance spécifiques pour les enfants PT21 
ne doivent être utilisées que pour la surveillance de leur taille ; pour la prévention de l’obésité il faut 
utiliser les courbes d’IMC de la population générale. 
L’éducation alimentaire, la rééducation orthophonique sur la mastication et la déglutition, l’éducation de 
l’enfant et de sa famille et la pratique physique et sportive doivent commencer très tôt. La prise en 
charge de l’obésité est pluridisciplinaire et doit concerner tout l’environnement du patient (lieu de vie, 
lieu de scolarisation, de travail...).  
Une surveillance échographique et biologique du foie et la polysomnographie doivent être 
systématiques chez les PPT21 atteintes d’obésité. 
 

4.3.6 ORL 

Un examen ORL complet avec une surveillance de l’audition est nécessaire chez la PPT21 aussi bien à 
l’âge pédiatrique qu’à l’âge adulte.  
Il est à noter que les conduits auditifs externes sont habituellement très étroits. 
 
● Otites : 

Les otites moyennes aiguës sont fréquentes.  
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Le traitement des otites moyennes aiguës repose sur une antibiothérapie +/- paracentèse et pour les 
otites séromuqueuses (OSM) sur les anti-inflammatoires et la désobstruction nasale et la pose 
d’aérateurs transtympaniques (ATT).  
 
Les complications des ATT (épisodes d’otorrhées notamment, extrusion précoce, perforation 
tympanique séquellaire) sont un peu plus fréquentes. En cas de perforation tympanique chez l’enfant 
persistant depuis au moins 6 mois, et sans épisode de surinfection depuis au moins trois mois, un 
traitement chirurgical est recommandé après l’âge de six ans. 

 
● Cholestéatome : 

Le traitement du cholestéatome est similaire à celui de la population générale.  
 

● Sinusites : 

Le traitement des sinusites chez les PPT21 est classique : antibiothérapie, corticoïdes, décongestionnants 
et antihistaminiques.  
Il est à noter que les sinus frontaux sont habituellement absents. 

 
● Surdité : 

Les surdités de transmission sont fréquentes par OSM. La prévalence de malformations cochléo-
vestibulaires est accrue, ainsi que la fréquence de presbyacousie précoce. 

– Le dépistage, le diagnostic et l’appareillage d’une surdité suivent les recommandations 
habituelles. 

– La surveillance de l’audiométrie est préconisée dès la naissance : tous les 6 mois jusqu’à 3 ans 
puis tous les ans. Tous les 2 ans est suffisant chez l’adulte asymptomatique. 

– Le port des appareillages conventionnels est parfois difficile. La pose d’une prothèse auditive à 
ancrage osseux (BAHA ou un bandeau acoustique) est possible dans certaines indications. 
 

● Retard de langage et de parole : 

Les causes sont multifactorielles : déficit neurologique, surdité, trouble de la coordination, hypotonie, 
anatomie orofaciale (etc.). 

– L’orthophonie est intéressante dès 3-6 mois avec la possibilité d’une prise en charge tout au long 
de la vie.  

– La glossectomie partielle n’a pas prouvé son efficacité et n’est pas recommandée. 
 

● Obstruction des voies aériennes supérieures : 

Le traitement classique avec adénoïdectomie et/ou amygdalectomie a une efficacité de 50% en cas 
d’hypertrophie clinique. Il n’y a pas d’intérêt à réaliser une pharyngoplastie additionnelle. A préciser par 
la fibroscopie nasale à l’éveil et éventuellement sous anesthésie générale. 
 
Des traitements optionnels (ventilation par pression positive expiratoire, chirurgie palatine, 
trachéotomie…) ne sont pas confirmés. La distraction mandibulaire demande à être confirmée comme 
traitement d’une des causes de l’obstruction. Mais il faut rappeler la tendance au prognathisme relatif 
chez les PPT21 (cf. chapitre 4.3.7), ce qui n’incite donc pas à utiliser une orthèse d’avancement 
mandibulaire. 

  
● Laryngomalacie, Sténose Trachéale, Trachéomalacie : 

La prise en charge est classique par aryépiglottoplastie, trachéolaryngoplastie.  
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4.3.7 Santé orale et bucco-dentaire 

● Diagnostic et évaluation initiale : 

Les enfants PT21 présentent plus de problèmes de santé orale que leur fratrie du même âge. 

La langue est peu tonique et donne l'impression d'être anormalement volumineuse en raison de la 

faiblesse musculaire et d’une position antérieure buccale basse (macroglossie relative), reposant sur la 

mandibule. 

Les dents présentent des anomalies de nombre, de structure, d'éruption et de position. Les dents les 

plus fréquemment absentes sont, en denture lactéale, les incisives, et en denture permanente, les 

troisièmes molaires (dents de sagesse), l’incisive latérale maxillaire, les deuxièmes prémolaires 

mandibulaires et maxillaires et les incisives centrales mandibulaires. 

Les caries ne sont pas plus fréquentes chez les enfants PT21 mais doivent être recherchées 

régulièrement chez les adultes PT21. Une halitose est possible, notamment en cas de présence d’un 

foyer infectieux.  

 
L'hypotonie limite le développement oro-facial. En retour, la dysmorphose dentofaciale induit des 

attitudes posturales inhabituelles et n’autorise pas la mise en place correcte des fonctions orales, et en 

particulier de la mastication. La respiration est essentiellement buccale. 

L’hypotonie linguale, l’étroitesse du palais et l’absence de respiration nasale participent à l’apparition 

d’apnées du sommeil (SAOS : cf chapitre 4.3.12). 

On constate fréquemment des troubles de l’oralité dès la naissance : difficultés de succion au sein ou au 

biberon ; retards d’acquisition dans la manipulation des aliments avec les doigts, avec la cuillère et dans 

l’utilisation du verre ; refus de certains aliments, en particulier les aliments durs ; comportements 

aberrants, comme la conservation du bol en bouche, le refus d’avaler suivi du rejet de la nourriture ; 

micro fausse-route, pour les aliments liquides et semi-liquides, contribuant aux affections pulmonaires ; 

ingestion d’aliments non mastiqués, avec apparition de rots. 

 

● Evaluation de la sévérité des comorbidités : 

L’hypotonie musculaire affectant la langue, les lèvres, les muscles faciaux et les muscles masticateurs 
participent à limiter la croissance du tiers moyen de la face, induisant une endognatie maxillaire avec un 
risque important d’inclusion des canines ou prémolaires permanentes. 
Dans certains cas, les bilans de dépistage révèlent la présence de nombreux foyers infectieux, suggérant 

des douleurs fréquentes, susceptibles d’affecter profondément l’équilibre psychologique des PPT21. Ces 

diagnostics tardifs sont liés à une mauvaise communication de la douleur par la PPT21 et une mauvaise 

compréhension de l’entourage. Les dents sont souvent taurodontes (taurodontisme), ce qui complique la 

réalisation des traitements endodontiques et conservateurs. 

Le bruxisme est retrouvé chez 42 % des personnes PT21. L’anxiété et la dysmorphie dento-maxillaire 
contribuent à l’apparition du bruxisme, chez l’enfant comme chez l’adulte. 
 

Vingt-huit pour cent des lésions érosives sans étiologie alimentaire pourraient être dues au reflux gastro-

œsophagien et aux vomissements, eux-mêmes rapportés dans 20% des cas. 

Les PPT21 sont susceptibles de développer une forme particulièrement agressive de la maladie 

parodontale. Elle est retrouvée chez plus de 90 % d’entre elles. 

Les perlèches sont beaucoup plus fréquentes chez les PPT21.  

Les difficultés d'accès aux soins et à la prévention et en particulier à l’hygiène quotidienne ont clairement 
été établies. De plus lorsque les soins sont pratiqués, la réponse à la demande est plus souvent 
l’extraction que le soin. 
 

● Prise en charge thérapeutique : 
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Une guidance parentale précoce doit être proposée avec le support d’un orthophoniste ou d’un 

kinésithérapeute si nécessaire. Elle vise à favoriser les relations mains-bouche et le contrôle de la tête 

dans la première année, puis à stabiliser la mandibule au cours des repas et à contrôler la protrusion 

linguale lorsque l’enfant est alimenté à la cuillère et boit au verre. Il est également possible de réaliser 

des exercices physiothérapeutiques au niveau de la sphère orale, associés dès l’âge de 4 mois au port par 

intermittence, d'une plaque palatine comportant des stimulateurs de langue et de lèvres. Ces techniques 

de stimulation neurofonctionnelle sont sans effet direct sur la croissance du tiers moyen de la face mais 

peuvent nettement améliorer la coordination lors de la manipulation des aliments en bouche, le 

positionnement de la langue et l’articulation de la parole. 

Un bilan orthophonique précoce, effectué par un orthophoniste formé aux troubles de l’oralité, est 

souvent nécessaire, en particulier, lorsque des troubles dysphagiques apparaissent (refus des morceaux) 

vers 4 ans. Un bilan orthodontique est toujours indispensable avant 12-13 ans, en particulier pour 

évaluer l’importance de l’endognatie maxillaire. Le port d’orthèses fixes ou amovibles peut permettre de 

rétablir le positionnement mandibulaire et améliorer la mastication-déglutition. En France, le Comité 

Consultatif National d’Ethique a pris position contre la pratique de la glossectomie. 

Il est primordial d’améliorer l’hygiène dentaire par un accompagnement de l’enfant jusqu’à l’obtention 
de l’autonomie et de l’autodétermination. 
Les foyers infectieux d'origine dentaire ou parodontale constituent un risque d'endocardite pour les 

patients porteurs de certaines cardiopathies sévères. Leur traitement requiert l'installation systématique 

d'une antibiothérapie de couverture pré-opératoire. Dans les cas où l’hygiène ne peut être assurée de 

manière efficace, la coexistence d'une parodontite agressive et d'une anomalie cardiaque peut justifier 

l'avulsion de nombreuses dents. 

Chez l’adulte, les traitements endodontiques peuvent être plus difficiles du fait du taurodontisme, mais 
comme pour la population générale, les soins conservateurs doivent être privilégiés aux extractions. 
Dans tous les cas, lorsque les avulsions sont inévitables, une réhabilitation prothétique des édentements 
doit être proposée en lien avec des objectifs fonctionnels (mastication, déglutition) et esthétiques. Le 
taux de succès des réhabilitations prothétiques implanto-portées est identique à celui de la population 
générale. 
 
Les interventions doivent être indolores et l’anxiété ainsi que les difficultés de communication doivent 

être considérées par les professionnels pour favoriser la coopération avec le dentiste et/ou 

l’orthodontiste, ce qui augmente la durée de la prise en charge. L’hypnose, la sédation par 

administration de MEOPA peuvent être utiles pour favoriser la coopération pour les soins au fauteuil. En 

cas d’échec, les indications de soins sous anesthésie générale sont indiquées dans l’objectif de fournir la 

même qualité de soins, et en particulier de soins conservateurs, prothétiques ou orthodontiques, qu’à la 

population générale. 

4.3.8 Ophtalmologie 

Les problèmes ophtalmologiques touchent environ 75% des PPT21 avant 65 ans. Mais dès le plus jeune 
âge il y a plus de troubles que dans la population générale, justifiant une surveillance systématique. En 
l’absence de trouble patent on conseille une bébé-vision vers 12 mois et s’il n’y a pas d’anomalie un 
nouveau contrôle vers 3 ans puis tous les 2 ans, toute la vie. 
 

● Atteintes des paupières et des voies lacrymales : 

o Blépharites 
La prévalence de la blépharite (irritation des paupières et de leurs bords libres) varie 
considérablement selon les études (10 à 46%). Elle peut être associée à des anomalies cutanées, 
notamment une rosacée. La blépharite ne doit pas être négligée car elle peut avoir un impact 
fonctionnel important. Elle engendre des frottements excessifs des yeux qui peuvent prédisposer 
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l’individu au développement d’un kératocône. La recherche et le traitement d’une blépharite 
doit être systématique. Le traitement repose sur des soins de paupières quotidiens, des agents 
mouillants (larmes artificielles) et des cures d’antibiotiques par voie topique et/ou générale si 
nécessaire. 

o Anomalies diverses des paupières 
Des fentes palpébrales orientées vers le bas en nasal et vers le haut en temporal, un épicanthus 
(repli vertical de la peau qui s'étend de la paupière supérieure au bord du nez), un épiblépharon 
(repli horizontal de la paupière inférieure), un ectropion (éversion de la paupière inférieure) ou 
un entropion (enroulement du bord libre de la paupière inférieure vers l’intérieur) peuvent être 
présents et doivent bénéficier d’un traitement adapté par un spécialiste de la chirurgie 
palpébrale.  

o Obstruction lacrymo-nasale 
L’obstruction lacrymo-nasale est très fréquente avec une prévalence de 17 à 50%. Les 
symptômes associés sont un larmoiement ou des blépharoconjonctivites purulentes à répétition.  
L’obstruction lacrymo-nasale est plus souvent associée à une réduction du calibre des voies 
lacrymales et/ou une hypertrophie de la muqueuse nasale.  
Un traitement par corticoïdes par voie topique ou intranasale, associé à des massages des voies 
lacrymales, peut être efficace. Les échecs sont cependant fréquents. 
Le traitement radical repose dans un premier temps sur un sondage des voies lacrymales avec la 
possibilité d’une mise en place d’une sonde en silicone au bloc opératoire si besoin et lors d’une 
courte anesthésie générale, puis en cas d’échec par une réduction de la muqueuse nasale ou une 
dacryo-cysto-rhinostomie. 

 
● Atteinte de la cornée : 

o Kératocône 
La prévalence du kératocône est supérieure chez les personnes PT21 (5-15%) que dans la 
population générale (0.05%). C’est une cause fréquente de déficience visuelle dans la population 
PT21. Les principaux facteurs de risque sont le frottement des yeux, un terrain atopique et une 
faiblesse biomécanique de la cornée. 
Le traitement repose sur une correction optique adaptée (lunettes, lentilles rigides, etc.) puis sur 
un cross-linking (technique chirurgicale pour durcir le collagène cornéen) précoce. Pour les 
formes très évoluées, une greffe de cornée peut être nécessaire. Les complications sont plus 
fréquentes que dans la population générale en raison d’une plus faible compliance.  

o Glaucome et cornée  
Les glaucomes congénitaux et juvéniles sont plus fréquents et doivent être dépistés par un 
examen attentif et précoce de la cornée (diamètre de la cornée avec une mégalocornée, 
photophobie, œdème cornéen) et par la prise de la pression intra-oculaire dans la mesure du 
possible. 

 
● Atteintes iriennes : 

o Les taches de Brushfield 
Les taches de Brushfield sont des taches blanches ou jaunes, rondes, légèrement surélevées de 
l'iris qui sont localisées « en anneau » à la périphérie de l’iris. Elles sont également présentes 
dans environ 10% de la population générale. Les taches de Brushfield sont également 
détectables pour la plupart des iris foncés (jusqu'au 67%) en lumière proche infrarouge chez les 
individus PT21. 

 
● Atteintes cristaliniennes : 

o Cataracte 
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On retrouve une incidence accrue des cataractes congénitales et acquises dans la population 
PT21, avec une fréquence allant jusqu’à 15% des individus âgés de moins de 20 ans. 
Le traitement est chirurgical par phacoémulsification et mise en place d’un implant intra-
oculaire. Les résultats sont satisfaisants et les complications chirurgicales pas plus fréquentes 
que dans la population générale pédiatrique. Le dépistage et le traitement d’une amblyopie doit 
être systématique dans les suites. 

▪ Nourrissons : Un examen des cristallins est systématique à la naissance et un examen 
ophtalmologique complet dans les premiers mois de vie (vers 12 mois).  

▪ Enfants : Bien que les opacités floconneuses soient les plus courantes, il ne semble pas y 
avoir de type particulier d'opacité du cristallin. L’indication chirurgicale n’est pas 
systématique en l’absence d’incidence sur l’acuité visuelle et en l’absence d’amblyopie. Un 
suivi rapproché ophtalmopédiatrique est nécessaire.  

▪ Adolescents : Une augmentation importante de la fréquence de la cataracte après l’âge de 
10 ans a été décrite. 

▪ Adultes : Chez les personnes âgées de 45 à 64 ans, la prévalence de la cataracte est 
significativement plus élevée que dans la population générale. L’âge moyen d’intervention 
est de 40 ans.  

 
● Atteintes du pôle postérieur : 

La réalisation d’un fond d’œil dilaté est nécessaire. Les particularités chez les patients PT21 sont : 

o Fovéa 
Un développement maculaire anormal a été suggéré. Il existe en effet une augmentation de 
l’épaisseur rétinienne fovéolaire mesurée en tomographie en cohérence optique (OCT), sans 
répercussion sur l’acuité visuelle. Rarement, des colobomes maculaires peuvent être observés. 
L’acuité visuelle est alors effondrée. 

o Nerf optique  
Le dépistage du glaucome doit être systématique à tout âge par un examen minutieux du nerf 
optique à la recherche en particulier d’une excavation papillaire et la réalisation d’un OCT au 
besoin.     

 
● Troubles de la réfraction 

Chez l’enfant PT21, les troubles réfractifs doivent être détectés sous cycloplégie afin de réaliser une 
mesure objective sans participation accommodative. Pour ce faire, deux cycloplégiants sont à disposition 
: l’atropine et le cyclopentolate. L’atropine, gold-standard, nécessite l’instillation d’une goutte d’atropine 
2 fois par jour pendant une semaine avant l’examen. La dilatation pupillaire est plus rapide et plus 
persistante chez les PPT21 alors que le cyclopentolate (Skiacol®) est plus facile d’utilisation, nécessitant 
45 minutes avant l’examen, l’instillation d’une goutte, répétée 3 fois à 5 minutes d’intervalle, permettant 
de le réaliser le jour même de la consultation. Il n’y a pas de contre-indication spécifique particulière liée 
à la trisomie 21 à utiliser ces cycloplégiants.  
Les contre-indications sont les antécédents d’épilepsie ou de convulsions hyperthermiques et un 
traitement anti-épileptique. L’utilisation du cyclopentolate ne peut se faire avant l’âge d’un an et la 
cycloplégie est moins puissante qu’avec l’atropine. En cas d’anomalie réfractive, celle-ci devra donc être 
contrôlée sous atropine ultérieurement. 
 
● Troubles de l’accommodation  

Un défaut d’accommodation doit être recherché systématiquement et corrigé avec l’addition minimale 
permettant une bonne vision de près. Les verres bifocaux sont dans ce cas une bonne option. Par ailleurs 
du fait de ce déficit accommodatif, le seuil de correction d’une hypermétropie doit être abaissé chez ces 
enfants (on tolère une hypermétropie jusqu’à 2,5-3 D à l’âge de 3 ans chez un enfant sans trisomie 21).  
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● Strabisme 

Il s’agit la plupart du temps d’une ésotropie. Une hypermétropie et un défaut d’accommodation sont 
fréquemment associés et doivent être recherchés sous cycloplégie et corrigés totalement. Les résultats 
chirurgicaux sont bons dans 62 à 87% des cas. 
 
● Nystagmus 

Il est responsable d’un déficit de 1,5 ligne d’acuité visuelle. Les origines sont multiples : instabilité de 
fixation, anomalies corticales, amblyopie. L’enfant doit être revu sous cycloplégie et une anomalie 
organique doit être recherchée (cataracte, problème rétinien…). 
 
● Troubles neuro-visuels 

Une meilleure compétence visuelle qu’auditive est reconnue chez les PPT21, mais cela n’est pas absolu 
et il peut malgré tout y avoir des troubles visuo-spatiaux. 
Ceci doit être vu avec le bilan neuropsychologique et conduire le cas échéant à un bilan orthoptique et 
des séances de rééducation. 
 

4.3.9 Endocrinologie et métabolisme 

● Dysfonction thyroïdienne 

A tous les âges de la vie, la dysfonction thyroïdienne peut avoir un impact sur la qualité de vie d’une 
PPT21 (développement psycho-cognitif, croissance, évolution pondérale, risque de puberté précoce en 
cas d’hypothyroïdie, anémie macrocytaire, constipation).  

o Période néonatale : 
– L’hypothyroïdie congénitale chez les enfants PT21 est rapportée à 1/141 contre 1/2000 à 

1/3000 dans la population générale. Habituellement la glande est en place avec une 
hypoplasie relative. Des goitres ont été également rapportés. 

– Le diagnostic d’un trouble fonctionnel thyroïdien doit se fonder sur le dosage conventionnel 
de la TSHus et de la T4 libre de façon associée au carton des dépistages néonataux 
conventionnels.  

– Les dysfonctions thyroïdiennes diagnostiquées en période néonatale peuvent être 
transitoires et justifient donc, en cas de mise en route d’un traitement, d’une évaluation 
clinique et biologique vers l’âge de deux à trois ans, pouvant justifier un arrêt ou une 
diminution progressive du traitement. 

– La définition précise de la dysfonction thyroïdienne sub-clinique reste difficile : le taux seuil 
de TSHus significativement augmenté se situe chez l’enfant PT21 à 10 mUI/L. les valeurs de 
référence de T4 libre et de T3 libre doivent être adaptées à l’âge et à la technique de dosage 
(recommandations générales : « Endocrine disorders in childhood and adolescence »).  

o Enfance : 
Le risque de dysthyroïdie dans le cadre de pathologies auto-immune ou non est augmenté chez 
les enfants PT21. L’expression peut être biologique simple (hypothyroïdie sub-clinique avec TSH 
augmentée sans anomalie de la T4 libre) ou clinique avec une T4 diminuée et des signes cliniques 
habituels d’hypothyroïdie. La fréquence est difficile à évaluer et augmente avec l’âge.  
– La surveillance biologique comprend le dosage de TSHus et T4 libre. En cas d’augmentation 

de la TSHus, un contrôle systématique des anticorps anti TPO et des anticorps anti-
récepteurs de la thyroïde ainsi qu’une échographie thyroïdienne et un avis par un 
endocrinologue seront demandés. 

– La prise en charge des formes de type Hashimoto est classiquement proposée pour les 
patients présentant une TSHus augmentée au-dessus de 10 mUI/L. A discuter à partir de 8 
mUI/l. 
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– La fréquence des contrôles biologiques ne fait l’objet d’aucun consensus : contrôle 
semestriel la première année de vie puis contrôle annuel ensuite ou fréquence adaptée à la 
dernière valeur de TSHus et de T4. Si les recommandations américaines de l’AAP sont un 
contrôle annuel, d’autres discutent cette fréquence. 

o Age adulte :  
La fréquence de l’atteinte thyroïdienne biologiquement significative est évaluée entre 50% et 
70% dans des séries récentes. Cette hypothyroïdie s’est installée le plus souvent dans l’enfance 
ou chez l’adulte jeune. Toutefois, le risque de développement d’une atteinte thyroïdienne 
persiste tout au long de la vie, justifiant une surveillance annuelle biologique de la TSHus et de la 
T4 libre, éventuellement seulement une fois tous les 2 ans chez l’adulte après 25 ans. 
Le plus souvent le tableau est celui d’une hypothyroïdie sub-clinique sans hypothyroïdie vraie.  

 
● Diabète 

Globalement il y a une plus grande résistance à l’insuline chez les PPT21 que dans la population générale. 
Les données concernant l’association du diabète sucré et d’une trisomie 21 sont hétérogènes. Le risque 
de diabète de type 1 est très nettement augmenté d’un facteur 3 à 10 et la mortalité par accident 
cétosique augmentée d’un facteur 10. L’âge d’apparition est aussi plus précoce que dans la population 
générale. 
Concernant le diabète de type 2, sa fréquence paraît assez similaire à celle en population générale. 
L’évaluation diagnostique chez l’enfant et chez l’adulte doit suivre les recommandations générales en 
fonction du risque métabolique ou familial. Il n’y a pas de donnée concernant l’intérêt de l’évaluation 
des anticorps anti-pancréas dans la population des PPT21. 
 
● Croissance  

La surveillance staturale fait partie de la surveillance pédiatrique. L’utilisation des courbes de croissance 
spécifique (PMID: 30569664) est discutée.  
En moyenne les PPT21 sont à -2DS pour la taille. En cas de ralentissement ou d’évolution sur un canal 
inférieur, il faut rechercher une cause supplémentaire. Les mécanismes de la petite taille sont multiples : 

– Hypothyroïdie latente  
– SAOS 
– Maladie cœliaque 
– Déficit somatotrope organique ou fonctionnel d’origine hypothalamique  
– Pathologie cardio-vasculaire 
– Pathologie nutritionnelle 
– Anomalie intrinsèque de la zone de croissance squelettique. 

 
En cas de ralentissement statural il est justifié de s’assurer de l’absence de déficit somatotrope par un 
test dynamique conventionnel après avoir éliminé une autre pathologie organique (maladie cœliaque, 
hypothyroïdie, etc.). La mise en place d’un traitement par hormone de croissance doit se faire en se 
conformant aux données des AMM. Aucun bénéfice n’a été apporté par les divers essais de traitement 
par hormone de croissance dans la trisomie 21 « isolée » (sans autre cause de problème statural), que ce 
soit pour la taille finale ou le QI. 
 

Une hyperuricémie à partir la puberté est possible mais les crises de goutte sont rares. Il est préférable 
d'attendre une première crise de goutte pour instaurer un traitement. 
 
Une carence en vitamine D paraît plus fréquente que dans la population générale (surtout en cas de 
facteurs prédisposant : obésité, maladie auto-immune, moindre activités en extérieur). Une 
supplémentation régulière est licite, sur la base de 100 000 U tous les 3-4 mois. 
 
 



PNDS « Trisomie 21 » 
 

CRMR et CCMR « Anomalies du développement et syndromes malformatifs avec ou sans Déficience 
Intellectuelle de causes Rares» Région Sud-Est  / Janvier 2020  

42 
 

● Puberté   

Le développement pubertaire est similaire à celui dans la population générale, en particulier quant à 
l’âge, chez les garçons et les filles.  
 

4.3.10 Gynécologie 

 
● Sexualité 

Comme dans la population générale, une consultation gynécologique ou médicale spécialisée est 
indiquée afin de discuter avec la personne de ses connaissances concernant son intimité, la puberté, la 
menstruation, la sexualité et ses risques.  
L’éducation sexuelle diffère de celle proposée à la population générale, dans le sens où elle est plus 
concrète (utilisation de matériel en 3D comme des mannequins sexués). Les concepts abstraits ne sont 
pas abordés car difficilement compréhensibles, pouvant être sources de confusion ou de fausses 
croyances. 
Une aide peut aussi être trouvée auprès des centres du planning familial et du CERHES (Centre 
Ressources Handicaps et Sexualités). Une recherche appliquée financée par la FIRAH a débouché sur la 
conception et animation par et pour des personnes avec DI et notamment T21 d’un outil de formation à 

la vie affective et sexuelle : « Mes amours : https://www.firah.org/mes-amours.html »). 
 

● Contraception 

Le choix d’une contraception relève de la décision éclairée de la PPT21.  
En première intention, une contraception orale combinée oestro-progestative est indiquée. Les contre- 
indications sont les mêmes que pour la population générale. La forme galénique de type patch n’est pas 
recommandée. En présence de contre-indications, le choix se fera sur une contraception orale 
progestative seule.  
L’utilisation de contraception de longue durée d’action réversible comme l’implant progestatif peut 
également être proposée en première intention.   
Un dispositif intra utérin (DIU) approprié peut être envisagé en seconde intention. 
Les méthodes de stérilisation ne sont à utiliser qu’en dernier recours et dans un cadre très réglementé 
(cf. argumentaire).  
En cas d’irrégularités menstruelles, il faudra savoir rechercher d’autres pathologies :  

– Une pathologie thyroïdienne fréquente 
– Une valeur élevée de la prolactine en raison de prise médicamenteuse concomitante utilisée 

pour stabiliser l’humeur 
– Le syndrome des ovaires polykystiques.  

Pour plus de détails dans l’argumentaire. 

 
● Grossesse 

En cas de désir de grossesse, un conseil génétique est indiqué concernant le risque de transmission de 
l’anomalie chromosomique. 
Les PPT21 ont, comme tout individu, un désir de maternité/paternité. Néanmoins en cas de DI 
importante la maternité/paternité peut aboutir à des situations difficiles à gérer et des désillusions pour 
le couple. Il est important de prendre le temps de discuter de cette demande avec le couple (dont la 
PPT21) et de l’accompagner dans les étapes de réflexion sur ce qu’est la maternité, le rôle de parents, 
l’éducation (stage en crèche), ce que cela change dans la vie (en apport, en limitation), etc.. Cela dépasse 
largement le cadre de ce PNDS. 
En cas de grossesse, chez une femme PT21, le suivi gynécologique et notamment échographique devra 
être adapté. Un diagnostic pré-natal pourra être proposé. L’expérience est limitée en termes de conseil 

https://www.firah.org/mes-amours.html
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génétique aux personnes avec une DI, néanmoins humanité et accompagnement impliquant plusieurs 
acteurs sont l’évidence. 
 
● Ménopause 

Les femmes PT21 ont une ménopause à un âge plus précoce que celles de la population générale (âge 
moyen : 47,1 ans). Elle est associée à l’apparition possible de la maladie d’Alzheimer. Elle entraîne en sus 
les mêmes complications que dans la population générale (augmentation du risque cardiovasculaire, 
ostéoporose, etc.). En sachant que l’ostéoporose est en soit plus fréquente chez les PPT21. 
Le traitement hormonal de la ménopause (THM) peut réduire les symptômes, préserver la densité 
osseuse et intervenir dans l’amélioration du déclin cognitif : il est conseillé au moins jusqu'à l'âge moyen 
de la ménopause et est à réévaluer régulièrement. Il est important de surveiller les cycles ou les dosages 
hormonaux car la ménopause passe souvent inaperçue. Les symptômes tels que les bouffées de chaleur 
doivent être détectés et traités 

 

4.3.11 Fertilité 

● Fertilité masculine 

Les hommes PT21 présentent une puberté normale mais un dysfonctionnement gonadique partiel et une 
altération de la spermatogénèse, entraînant une diminution du volume testiculaire et une déficience 
gonadique évoluant avec l’âge. La numération spermatique est diminuée, pouvant aller jusqu’à 
l’oligospermie et l’azoospermie. Mais on dispose de très peu de données. Inversement des hommes 
PT21 ont eu des enfants. On ne peut donc pas conclure en général à une infertilité de ces hommes. En 
pratique on peut considérer que si certains ont probablement une fertilité réduite, d’autres sont 
normofertiles ou presque. 

 

● Fertilité féminine 

Elle paraît conservée, mais la période de fertilité est réduite chez certaines femmes PT21 du fait d’une 
ménopause avancée.  

 

● Transmission 

Le risque de transmission de la pathologie semble différent selon le sexe parental : 
– Père PT21 : tous les cas de paternité résultant d'un père PT21 ont donné naissance à des enfants en 

bonne santé (8 cas publiés) 
– Mère PT21 : les cas de maternité chez les mères PT21 ont abouti à la naissance d’un enfant sur trois 

ayant une T21. 
Informations complémentaires dans le chapitre « Conseil génétique » (cf. chapitre 3.8). 
 

4.3.12 Pneumologie / sommeil 

La prévalence des troubles du sommeil est plus élevée dans la population PPT21 (estimée entre 30 et 
50% chez l’enfant): insomnie, hypersomnie, syndrome d’apnée obstructive du sommeil (SAOS). Une 
formation clinique est nécessaire au dépistage de ces troubles. 
Les PPT21 ont des prédispositions à développer un SAOS : morphologie faciale, hypotonie notamment 
des voies aériennes supérieures, surpoids/obésité, hypothyroïdie. 
Le SAOS entraîne de nombreuses complications spécifiques chez la PPT21, comme l’HTAP, mais aussi 
générales : augmentation du risque cardiovasculaire, somnolence, difficultés neurocognitives, troubles 
des apprentissages, troubles du comportement (risque de dépression accru), risque métabolique, 
altération de la croissance, énurésie, difficultés familiales.  
 
En l’absence de traitement, il persiste et s’aggrave à l’âge adulte et est retrouvé chez 80% des PPT21. 
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Les signes cliniques du SAOS sont les mêmes que ceux retrouvés en population générale : somnolence, 
fatigue, ronflements nocturnes, énurésie, fragmentation du sommeil…  
La recherche clinique du SAOS est recommandée : 

– A chaque consultation de suivi des enfants PT21 
– Après une chirurgie ORL  
– En cas de comorbidité cardio-cérébro-vasculaire ou neurocognitive  
– En cas d’énurésie ou de troubles de la croissance.  

Les questionnaires de dépistage peuvent être utilisés mais n’excluent pas la présence d’un SAOS. De 
même, l’examen du sommeil de l’enfant par les parents n’est pas fiable. 
 
Indications du bilan polysomnographique :  

– Avant et après une adéno-amygdalectomie 
– Avant et après une expansion rapide du maxillaire ou la mise en place d'appareils 

orthodontiques  
– Systématiquement chez tous les enfants PT21 avant l’âge de 4 ans 
– En cas de suspicion de SAOS chez toute PPT21 même si une première polysomnographie était 

négative 
– Devant l’apparition d’une altération cognitive, d’une fatigabilité, d’un ralentissement 

psychomoteur et / ou de troubles thymiques. 
Du fait de l’impact cognitif des apnées du sommeil on peut se demander si un premier enregistrement 
ne doit pas être fait avant l’âge de 2 ans. 
On ne sait pas non plus à quelle fréquence il faut refaire une polysomnographie après un résultat 
normal. De façon pragmatique, un nouvel enregistrement 5 ans après (en l’absence de suspicion 
clinique) paraît raisonnable. 
La polygraphie respiratoire et l’oxymétrie ne sont pas recommandées chez l’enfant sauf indications 
contraires (risque de faux négatifs).  

 

● Traitement 

Traiter les facteurs favorisants : tabagisme passif, surpoids, hypothyroïdie, hypotonie orofaciale 

(éducation myofonctionnelle). 

Les corticoïdes par voie nasale et le MONTELUKAST (antagoniste des récepteurs des leucotriènes) 
peuvent être utiles. 
L’adénoïdo-amygdalectomie est indiquée chez les sujets souffrant de SAOS avec hypertrophie adéno-
amygdalienne accompagnée d’une altération fonctionnelle ou de la croissance. L’indication tient compte 
de la sévérité du SAOS, des morbidités cardio-vasculaires ou neurologiques associées. Elle ne doit pas 
être réalisée en ambulatoire.  
La ventilation en PPC (Pression positive continue) est le traitement de référence des formes sévères. Elle 
est indiquée en cas de SAOS sévère, de SAOS persistant après adénoïdo-amygdalectomie, de contre-
indication à la chirurgie et d’hypoventilation nocturne associée (PCO2 > 50 mm Hg pendant plus de 25% 
du temps de sommeil ou pic de PCO2 > 55 mm Hg). Les complications comprennent : congestion nasale, 
rhinorrhée, épistaxis, érythème facial cutané lié au masque et gêne de la croissance de la médio-face par 
appui du masque. 
D’autres traitements existent et son affaire de spécialistes (expansion maxillaire rapide, appareils 
orthodontiques, thérapie par stimulation électrique des voies aériennes supérieures). Il n’y a pas de 
données concernant ces traitements chez les PPT21. On rappelle toutefois ce qu’on a déjà mentionné 
concernant les prothèses d’avancement mandibulaire : cela ne nous paraît pas pertinent. 

 
Les infections respiratoires sont très fréquentes et restent une cause de mortalité importante dans 
l'enfance. Elles sont favorisées par les inhalations sur fausse route alimentaire ou reflux gastro-
œsophagien. 
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4.3.13 Orthopédie 

● Rachis cervical 

o Croissance et malformation du rachis, hypermotilité et instabilité atlanto-axiale  
– Le dépistage systématique n’est pas justifié. Il n’est pas recommandé de réaliser un bilan 

radiologique en l’absence de signe neurologique chez les sujets de plus de 10 ans. En effet il 

n’y a pas de façon évidente de lien entre les aspects radiologiques, l’hyperlaxité ou 

l’hypotonie générale et le risque cervical. Il existe un risque aigu qui justifie des précautions 

en cas d’activité sportive à risque et en cas d’anesthésie (voir plus loin), et un risque 

chronique de compression médullaire où les signes cliniques progressent lentement pendant 

des mois ou des années. 

– Un examen neurologique complet orienté sur ces signes est donc recommandé, annuel chez 

les enfants PT21 et tous les 5 ans chez les adultes : s’il est perturbé une exploration 

radiologique complémentaire est nécessaire.  

– L’interrogatoire de l’entourage ou des PPT21 elles-mêmes à la recherche de symptômes 

évocateurs de compression médullaire (fourmillements membres supérieurs, chutes ou 

dérobements des membres inférieurs inexpliqués…) est essentiel. 

– Les PPT21 ne doivent pas être exclues de la pratique sportive, mais il est recommandé de 

réaliser un dépistage radiologique chez les sujets qui souhaitent pratiquer des activités 

sportives à risque : 

1. En cas de distance atlanto-axiale (ADI) inférieure à 4,5mm, aucune restriction sportive 

n’est justifiée. Pas d’indication de refaire le bilan radiologique.  

2. En cas d’ADI comprise entre 4,5 et 10mm, un examen neurologique s’impose :  

a. Si l’examen est normal, il est juste conseillé d’éviter ces sports.  

b. Si l’examen neurologique est anormal, une IRM dynamique sera demandée :  

i. Si cet examen ne montre pas de compression de la moelle, il n’y a pas de 

restriction sportive mais il est conseillé d’éviter les sports à risque. 

L’examen neurologique est répété d’une façon annuelle. Un nouveau 

bilan radiologique est demandé en fonction l’état du sujet.   

ii. Si l’examen montre de signes de compression ou de changement de 

signal dans la moelle en flexion, cela impose une stabilisation 

chirurgicale.  

3. Si ADI supérieure à 10 mm, une stabilisation chirurgicale est indiquée. 

4. Toute instabilité symptomatique si l’ADI supérieure à 4,5mm doit être stabilisée.  

 

o L’hypermobilité et l’instabilité atlanto-occipitale  
– En cas de d’absence d’instabilité, aucune restriction n’est nécessaire. 

– En cas d’hypermobilité supérieure à 2-3 mm avec :  

1. Un examen neurologique normal : les sports à risque sont déconseillés. 

2. Un examen neurologique perturbé, il est recommandé de réaliser une IRM dynamique : 

a. Si l’IRM est normale, une surveillance simple avec un examen neurologique 

annuel est instaurée. Un nouveau bilan radiologique est demandé en fonction 

l’état du sujet. 

b. Si l’IRM montre des signes de compression de la moelle, une stabilisation 

chirurgicale est recommandée. 
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– Une hypermobilité supérieure à 8mm est une indication de stabilisation chirurgicale même 

chez les sujets asymptomatiques. 

 

o L’instabilité rotatoire  
Les recommandations de traitement sont identiques à celles de la population générale. 
 

o Autres pathologies cervicales 
– Malformations vertébrales : elles peuvent exister dans le contexte malformatif de la trisomie 

21 
– Canal cervical étroit : surveillance et prise en charge chirurgicale identiques à la population 

générale 
 

o Le rachis cervical chez la PPT21 et l’anesthésie générale :  
Il est recommandé : 
– De mettre un collier souple pour toutes les PPT21 qui vont avoir une anesthésie générale 

afin d’alerter l’équipe soignante du risque de lésion du rachis cervical 

– Les manipulations et les positions extrêmes de la tête sous anesthésie générale doivent être 

évitées 

– En cas d’une chirurgie en urgence, le patient doit être considéré comme un traumatisé 

cervical grave nécessitant de prendre les mêmes précautions 

– De réaliser un examen clinique complet et détaillé à la recherche de signes ou de symptômes 

neurologiques :  

1. Si l’examen neurologique est normal, aucun bilan complémentaire n’est 

nécessaire 

2. Si l’examen est perturbé, la chirurgie programmée est reportée, et un bilan 

radiologique est réalisé. Le patient est adressé vers une consultation spécialisée 

(orthopédie pédiatrique ou neurochirurgie) 

– De réaliser un bilan radiologique préalablement si l’intervention nécessite de mobiliser la 

tête sous anesthésie générale (chirurgie de la sphère ORL par exemple) ou lorsque des 

difficultés d’intubation sont à prévoir  

– Un examen neurologique complet est obligatoire chez tous les patients PT21 après une 

anesthésie générale.  

 
● Rachis thoraco-lombaire 

– Tous les PPT21 doivent bénéficier d’un dépistage clinique régulier de la scoliose pendant 
l’enfance. Il peut être proposé une radiographie de la colonne avant 10 ans afin de s’assurer de 
l’absence de scoliose 

– Les recommandations générales du traitement, orthopédique ou chirurgical, sont identiques à 
celles de la population générale.   

 
● Hanche 

o L’instabilité de la hanche 
Il y a une augmentation importante des dysplasies de hanche. Celles-ci surviennent dans 
l’enfance. La luxation congénitale de hanche paraît avoir la même fréquence que dans la 
population générale. Parfois ces dysplasies sont remarquées par la famille (gène ou douleur de 
l’enfant, sensation de ressaut lors du portage). Mais le plus souvent elles risquent de passer 
inaperçues jusqu’à un stade avancé. 
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Il est recommandé : 
– Une radiographie de la hanche doit être réalisée tous les 2 à 3 ans pour tous les enfants PT21 

entre l’âge de 2 et 14 ans 
– Le premier épisode d’instabilité sera traité orthopédiquement avec une immobilisation 

prolongée (2 à 6 mois) suivie par des orthèses d’abduction et de la kinésithérapie 
– En cas de luxation habituelle, une ostéotomie fémorale de dérotation-varisation et une 

capsulorraphie seront réalisées. L’ostéotomie pelvienne est indiquée en cas de dysplasie ou 
de rétroversion acétabulaire. Il est recommandé de garder au moins 20° d’antéversion 
fémorale après l’ostéotomie de dérotation car ces sujets ont tendance à marcher en rotation 
externe 

– En cas de subluxation permanente, une ostéotomie fémorale de dérotation-varisation, une 
capsulorraphie et une ostéotomie pelvienne seront réalisées 

– En cas de luxation irréductible de la hanche associée à des troubles arthrosiques, les patients 
seront traités par une prothèse totale de la hanche. Il n’y a pas, dans ce cas, de place pour un 
traitement conservateur.   
 

o L’ostéochondrite : 
Les recommandations de traitement sont identiques à celles de la population générale. 
 

o L’épiphysiolyse : 
– La boiterie apyrétique et la douleur de genou sont les signes les plus classiques 

d’épiphysiolyse.  
– Une radiographie de bassin est suffisante et permet le suivi de l’instabilité de hanche et 

d’épiphysiolyse 
– Le bilan thyroïdien doit être contrôlé chez tout patient qui présente une épiphysiolyse. 

 
● Genou 

Il est recommandé : 
– D’examiner le genou tous les deux ans et de réaliser un bilan radiologique en cas d’instabilité 

patellaire.  

– Cette instabilité doit être initialement traitée orthopédiquement (kinésithérapie, orthèse) et 

chirurgicalement en cas de difficulté à la marche ou dans les stades 4 ou 5 selon la classification 

de Dugale et Renshaw.  

● Pieds 

Les chaussures orthopédiques ne sont pas efficaces dans le traitement des pieds plats. Le traitement 
orthopédique est le premier recours chez les patients avec des pieds plats. Ce traitement soulage les 
douleurs mais ne permet pas d’améliorer la déformation du pied. Les coques talonnières, à condition 
qu’elles ne soient pas trop rigides et ne remontent pas trop sur le coup de pied peuvent avoir une 
meilleure efficacité que les semelles dans les pieds plats des patients T21.  Les semelles orthopédiques à 
coin supinateur postéro-interne chez les sujets asymptomatiques peuvent avoir un effet positif sur la 
statique du pied et des articulations sus-jacentes avec un effet direct sur l’augmentation du périmètre de 
marche. 
 
Il est recommandé de surveiller rigoureusement le développement du pied pendant l’enfance, et il ne 
faut pas hésiter à prescrire des séances de rééducation pour améliorer l’hypotonie et diminuer le risque 
d’altération du pied chez les adultes. La chirurgie est le dernier recours en cas de pied douloureux et 
invalidant.  
L’hallux valgus peut survenir dès l’enfance. Les recommandations du traitement du l’hallux valgus sont 
identiques à celles de la population générale. 
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Le syndrome du canal carpien semble assez fréquent. On recommande de rechercher systématiquement 
et régulièrement un syndrome du canal carpien à partir de 18 ans, cliniquement par l’interrogatoire et 
les manœuvres de Tinel et Phanel. En cas de suspicion, un électromyogramme doit être réalisé pour une 
confirmation avant toute décision d’un éventuel geste chirurgical. La PEC est identique à celle de la 
population générale. 
 
Les soins de pédicurie doivent être réguliers chez les adultes PT21. 

4.3.14 Dermatologie 

25 à 50% des patients PT21 présenteraient des lésions cutanées. Certaines dermatoses sont plus 
fréquentes et justifient une consultation en dermatologie (annuelle ou à adapter en fonction des 
besoins).   
 
● Troubles de la keratinisation 

o Xérose  
10 à 85% des patients. Elle est à tort assimilée à de « l’eczéma » ; elle respecte les zones 
habituelles de la dermatite atopique (creux poplités, plis des coudes) et siège le plus souvent aux 
hanches, genoux et jambes. Source d’inconfort et de prurit, elle nécessite des savons doux et des 
émollients en application quotidienne sur l’ensemble du tégument. Ce traitement pourrait être 
proposé systématiquement pour les PPT21.  

o Kératose pilaire   
Elle correspond à des follicules pilaires hyperkératosiques et est rapportée chez 3-4% des 
patients. Elle atteint préférentiellement la face latérale des membres supérieurs, parfois la face 
antérieure des membres inférieurs. Elle est toujours associée à de la xérose. Source de prurit, 
l’utilisation de traitements kératolytiques topiques peut être utile. 

o Kératodermie palmo-plantaire  
Elle correspond à un épaississement de la peau des paumes et des plantes. Source de difficultés 
à la marche (douleurs, fissures) et à l’utilisation des mains (préhension, mouvements fins), elle 
concernerait 10% des patients adultes. L’utilisation de préparations kératolytiques, magistrales 
ou non, permet de contrôler l’atteinte. 

 
● Pelade 

Fréquente chez l’adulte PT21, sa prévalence varie de 6 à 11%. La pelade peut être décalvante ou 
universelle. Elle peut être associée à d’autres manifestations auto-immunes (vitiligo, thyroïdite). 
Son traitement reste difficile quel que soit le terrain sous-jacent. 
 
● Dermatoses infectieuses 

o Mycoses  
Leur fréquence est élevée (teigne et onychomycose). Néanmoins, la diminution de la prévalence, 
dans les dernières séries, pourrait correspondre à une surestimation antérieure et surtout à une 
meilleure prise en charge. Leur traitement est comparable à celui de la population générale : 
hygiène rigoureuse de la peau et des phanères, et antifongiques locaux et/ou systémiques. 

o Scabiose   
La prévalence de la gale a diminué au cours des années. Une relative hypoesthésie cutanée 
pourrait retarder le diagnostic. Le traitement repose, comme pour la population générale, sur 
l’isolement du patient et l’utilisation de scabicides locaux (permethrine) ou systémiques 
(ivermectine). 

o Infections bactériennes  
Des folliculites diffuses sont régulièrement signalées. Elles doivent être traitées par antibiotiques 
afin de limiter le risque d’anétodermie (cf. dermatoses du derme). L’impétigo, les furoncles et les 
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abcès, également fréquents, nécessitent le recours à une antibiothérapie locale et/ou générale 
voire une décontamination des gîtes cutanés. 

 
● Dermatoses du derme et des annexes 

o Hidradénite suppurée (ou maladie de Verneuil)  
Elle est présente chez 2% des patients PT21 et peut apparaître à un âge plus précoce que dans la 
population générale.  

o Anétodermie (atrophie par atteinte du tissu élastique du derme)  
 Fréquemment rapportée après des épisodes de folliculite (élastolyse du derme induite par les 
leucocytes ou la bactérie elle-même), elle pourrait être favorisée par une anomalie spécifique du 
tissu élastique dermique. La prise en charge précoce des folliculites pourrait en diminuer la 
prévalence. 

o Elastomes perforants  
Correspondent à l’élimination trans-épidermique de tissu élastique anormal. Des formes 
disséminées sont rapportées. Le traitement est difficile et peu satisfaisant : cryothérapie + 
isotrétinoine, Tazarotène, Imiquimod, laser CO2… 

o Syringomes :  
Tumeurs bénignes développées aux dépens des glandes sudorales eccrines, 30 fois plus 
fréquentes que dans la population générale. Ils peuvent être éruptifs. L’atteinte palpébrale 
semble quasi spécifique de la trisomie 21. La prévalence féminine suggère le rôle de certaines 
hormones. Les traitements rapportés reposent sur l’électrocoagulation, la cryothérapie et les 
rétinoïdes topiques. 

o Calcinose miliaire idiopathique perforante : 
Cette atteinte, bien que rare, est fréquemment rapportée dans des observations de patients 
PT21. Il s’agit de petites papules blanches, fermes, localisées aux extrémités, correspondant à 
des dépôts calciques, dont certaines subissent une élimination transépidermique. Elle serait liée 
à une concentration de calcium plus élevée dans leurs glandes sudorales. Les lésions guérissent 
spontanément sans cicatrice. 

 
● Troubles de la pigmentation 

– Le vitiligo est rapporté chez 2 à 3% des PPT21.  
– Des taches café-au-lait et un acanthosis nigricans sont possibles. 
– La canitie précoce est fréquente. 
 

● Anomalies vasculaires 

Des acrocyanoses et une cutis marmorata ont été décrits. 
 
● Dermatoses faciales 

– La prévalence de l’acné est plutôt inférieure à celle de la population générale. 
– La prévalence de la dermite séborrhéique varie de 3 à 36%. Le traitement comporte une hygiène 

du visage (savons doux) et l’application de crèmes antifongiques. 
 
● Autres dermatoses 

Psoriasis, dermatite séborrhéique, épidermolyse bulleuse dystrophique récessive, myélopoièse extra-
médullaire, tragus accessoires multiples, naevus de Spitz atypique ont été rapportés de façon 
anecdotique. 
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4.3.15 Cancérologie 

Moins d’une PPT21 sur 6 ou 8 développera une tumeur solide au cours de son existence. La répartition 
des tumeurs est particulière, différente de celle de la population générale et nécessite un dépistage 
spécifique.  
Les tumeurs solides de l’adulte sont globalement deux fois moins fréquentes qu’elles ne le sont dans la 
population générale. 

– Lymphomes, sarcomes osseux et tératomes semblent plus fréquents chez les enfants et 
adolescents PT21 

– Les tumeurs testiculaires sont plus fréquentes chez les adolescents et adultes PT21 (de x3 à x50 
selon les études) 

– Le cancer du sein est particulièrement rare chez les femmes PT21 
– Fréquence plus faible du cancer du col utérin. 

En cas de cancer familial le risque tumoral semble le même que dans la population générale, et le suivi 
doit être similaire à celui d’une autre personne dans la famille. 
La symptomatologie des cancers peut être nettement différente de celle qui révèle les cancers dans la 
population générale. Comme pour les autres affections avec déficience intellectuelle les cancers peuvent 
se révéler dans un nombre important de cas par des symptômes psychiques. Les modifications du 
comportement doivent faire rechercher aussi une possible pathologie somatique, notamment tumorale. 
 
 La prévention et le dépistage sont développés dans le chapitre 5.3. Le dépistage des cancers doit être 
adapté au profil tumoral particulier des PPT21, il est développé dans les tableaux du chapitre 5.3 pour les 
parties urologie, gynécologie et gastroentérologie. 
 

4.3.16 Hématologie et Immunologie 

● Hématologie 

La plupart des enfants PT21 ont à la naissance une érythroblastose avec dysérythropoïèse, une 
hyperleucocytose avec présence de monocytes et de basophiles, et une thrombopénie. Plus rarement 
une thrombocytose ou une anémie. 
Il peut arriver qu’un traitement symptomatique soit nécessaire (transfusion plaquettaire, bonne 
hydratation par perfusion, voire exanguino-transfusion partielle qui reste discutée comme dans la 
population générale). 
Sont progressivement observés ensuite une augmentation du volume globulaire moyen (macrocytose), 
des épisodes de thrombopénie, et également une lymphopénie avec diminution des lymphocytes T 
autant que des lymphocytes B. Chez l’adulte on observe souvent une neutropénie par excès de 
margination. Il est noté également une augmentation de la fréquence des infections. Il est intéressant de 
noter que le traitement par Bactrim® prescrit chez les enfants pendant les cures de chimiothérapie est 
efficace aux décours dans la prévention des infections. 
A la naissance ou dans les jours suivants, un pourcentage non négligeable (5-30%) de PPT21 présente des 
blastes dans le sang, ou syndrome de myélopoïèse anormale transitoire (TAM). Un pourcentage de 
blastes >20% permet d’affirmer le diagnostic de TAM et pratiquement tous les cas ont une ou des 
mutations acquises du gène GATA1. La recherche de mutation de GATA1 peut se discuter lorsque le 
pourcentage de blastes est entre 10 et 20% afin de confirmer le diagnostic. La présentation clinique est 
variable, depuis des formes quasiment asymptomatiques à des formes tumorales incluant 
hépatomégalie, splénomégalie, atteinte pulmonaire, pleurale, rash cutané, et sur le plan biologique 
hyperleucocytose parfois très importante associée rarement à une anémie, plus fréquemment une 
thrombopénie, voire des troubles de la coagulation. 
L’évolution se fait le plus souvent vers la résolution spontanée du TAM en moins de 3 mois. De très rares 
cas de décès précoces ont été rapportés (fibrose viscérale) ; exceptionnellement un traitement par 
Aracytine® à faible dose peut être discuté. 
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Les patients ayant une TAM ont un risque de l’ordre de 20% de développer une LAM avant l’âge de 5 
ans. Les patients qui développent une LAM ultérieurement ont tous des mutations de GATA1 et des 
études prospectives à la recherche de ces mutations ont été menées en Grande Bretagne notamment, 
permettant de définir à côté des TAM classiques, des « silent » TAM (patients avec mutations mais sans 
traduction clinique ni biologique (blastose faible). Dans cette situation, en dessous de 10% de blastes, il 
n’est pas recommandé de faire la recherche de mutation de GATA1. Ces cas présentent un risque 
beaucoup plus faible de développer une LAM. 
La surveillance du TAM repose sur la clinique et sur le contrôle régulier des hémogrammes dont on 
suivra la normalisation progressive. En cas de survenue de leucémie, une hospitalisation dans un service 
spécialisé est nécessaire. 
Une NFP doit être faite avant J3, ou le 1er mois si la T21 n’avait pas été évoquée les premiers jours. 
En cas de blastes il est souhaitable de demander un avis spécialisé (impératif si >10%). 

 
La leucémie myéloïde, le plus souvent de type M7 a une incidence 500 fois plus élevée que dans la 
population générale.  
Le diagnostic est évoqué devant la réapparition de manifestations cliniques (organomégalie, purpura), 
d’anomalies biologiques (thrombopénie, signes de myélodysplasie) et est confirmé par le myélogramme 
qui précisera le diagnostic et les anomalies cytogénétiques acquises associées. 
Les cellules leucémiques sont plus sensibles à la chimiothérapie que chez le patient sans trisomie 21 et 
par ailleurs les risques infectieux semblent plus importants chez l’enfant PT21. 
 

o Prise en charge en service spécialisé 
Un protocole de traitement chimiothérapique Européen est prescrit actuellement pour ces enfants avec 
une survie à 5 ans d’environ 80%. 
Il n’y a pas d’intérêt a priori de suivre la mutation de GATA1 (maladie résiduelle). Elle disparaît avec la 
disparition de la leucémie. 

 
La leucémie aiguë lymphoblastique, le plus souvent de la lignée B est 10 fois plus fréquente au cours de 
la trisomie 21 que dans la population générale et représente la principale forme de leucémie aiguë chez 
ces enfants. Les manifestations révélatrices sont les mêmes que dans la population générale et la prise 
en charge initiale est identique avec confirmation du diagnostic par le myélogramme et études 
complémentaires pour étudier les lésions génétiques acquises. L’implication de la voie d’activation Jak-
Stat a été montrée récemment. 
Contrairement aux LAM, les LAL de l’enfant PT21 semblent moins sensibles aux traitements 
chimiothérapiques. Par ailleurs, différentes études internationales ont toutes montré le risque infectieux 
particulier des traitements conventionnels si bien que les recommandations sont de traiter les patients 
avec les protocoles de risque standard. 
Les risques de décès par infection semblent aussi importants que les risques de décès par rechute ; la 
prévention des infections et le traitement agressif de ces dernières est donc impératif. 
Certaines chimiothérapies, comme le méthotrexate par exemple, sont toxiques pour les muqueuses et 
les doses doivent être adaptées chez l’enfant PT21 de même que les doses de 6-mercaptopurine, 
traitement administré quotidiennement pendant la phase d’entretien. 
 
● Immunologie 

Les PPT21 présentent une prédisposition aux infections récidivantes, plus particulièrement aux germes 
encapsulés, qui peuvent traduire une hypogammaglobulinémie ou un défaut de production d’anticorps 
spécifiques (ex. : pneumocoque, tétanos, diphtérie, etc.). Les infections les plus courantes sont les otites 
moyennes aiguës et les infections pulmonaires, qui sont souvent plus sévères. 
Il existe souvent une lymphopénie globale, qui tend à s’améliorer avec le temps. Il est important de 
réaliser un immunophénotypage lymphocytaire chez les enfants lymphopéniques et chez ceux avec une 
hypogammaglobulinémie. Un déficit en zinc peut altérer les défenses immunitaires. 
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Des manifestations auto-immunes peuvent être présentes : hypothyroïdie (thyroïdite d’Hashimoto), 
maladie de Basedow, diabète de type I, maladie cœliaque, arthrite juvénile idiopathique, lupus, vitiligo, 
hépatite, glomérulonéphrite… 
 
Concernant la thyroïdite d’Hashimoto et la maladie de Basedow, la prédominance féminine habituelle et 
l’expression clinique de la maladie est moins importante que chez les sujets sans trisomie 21. La réponse 
au traitement par metimazole est habituellement plus rapide et le risque de récurrence à l’arrêt du 
traitement plus faible. 
 
La maladie cœliaque est fréquente (cf chapitre 4.3.5). 
 
Le dépistage des atteintes immunopathologiques n’est pas systématique (sauf pour l’hypothyroïdie, dans 
le cadre de la surveillance régulière), et se fait en fonction des manifestations cliniques. Ce dépistage 
peut comprendre un bilan immunitaire simple, le dosage pondéral des immunoglobulines (classes et 
sous-classes : il y a souvent un déficit en IgG2 et IgG4), l’immunophénotypage lymphocytaire avec sous-
population des lymphocytes T naïfs et mémoires. En cas d’auto-immunité, il faut rechercher des auto-
anticorps (anticorps anti-nucléaires, anti-DNA, anti-TPO, anti-Tg, anti-GAD, etc.). 
 

4.3.17 Urologie /néphrologie 

 

La malformation rénale la plus classique est celle du rein en fer à cheval mais toutes sont possibles : 
pyélectasie, dysplasie multikystique, hypoplasie voire agénésie rénale.  
Les anomalies de l’arbre urinaire ne sont pas spécifiques et peuvent inclure le méga-uretère, des valves 
de l’urètre postérieur, un urétérocèle. 
L’ensemble de ces malformations peut prédisposer aux infections urinaires, qui sont parfois le mode de 
découverte de ces anomalies.  
Une échographie abdomino-rénale de dépistage à la naissance n’est pas systématique si l’échographie 
anténatale est de bonne qualité. 
L’acquisition de la propreté est retardée (en moyenne vers 4 ans ½). 
 
La cryptorchidie congénitale ou acquise est plus fréquente chez les PPT21 que dans la population 
générale. Les recommandations de l’Association Européenne d’Urologie doivent s’appliquer :  

– surveillance de la position des testicules jusqu’à l’âge de 6 mois  
– proposition d’un geste chirurgical d’abaissement testiculaire à partir de 12 mois (18 mois au 

maximum). 
La prévalence des microlithisases testiculaires est augmentée. 
Le risque de cancer du testicule est accru à l’âge adulte. 
L’existence d’une infection urinaire fébrile doit systématiquement faire rechercher une anomalie 
d’écoulement des urines ou un reflux vésico-urétéral par le biais d’une échographie de l’appareil urinaire 
et d’une éventuelle cystographie.  
Dans l’enfance et à l’âge adulte peut se développer une distension vésicale par vessie neurogène non 
neurologique (mais qui doit faire éliminer une atteinte médullaire). Une infection urinaire basse ou une 
polyurie doivent faire rechercher un résidu post-mictionnel. 
Le traitement de ces anomalies ne diffère pas de celui de la population générale. 
 

4.3.18 Activités physiques et sportives 

● La pratique d’activités physiques et sportives (APS) doit-elle s’accompagner de précautions chez la 

personne PT21 ? 
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La trisomie 21 est fréquemment associée à des pathologies qui peuvent limiter la participation à des APS 
ou être aggravées par ces pratiques. Le dépistage de ces pathologies doit être réalisé lors du bilan annuel 
(intolérance à l’effort, origine cardio-circulatoire ou ostéo-articulaire).  
L’évaluation des capacités cardio-circulatoires à l’effort en laboratoire avant la mise en place d’APS : 

– Ne doit pas être systématique, mais les indications sont larges notamment chez l’adulte qui va 
réaliser des efforts intenses, novice ou qui reprend une activité sportive.  

– Elle est nécessaire en cas de symptômes à l’effort quel que soit l’âge, de risques 
cardiovasculaires élevés et/ou de suspicion de séquelles de cardiopathies congénitales.  

Il s’agit de tests d’effort maximal qui doivent être réalisés sur un plateau technique médicalisé disposant 
d’ergomètres (bicyclette ou tapis roulant), d’un électrocardiogramme d’effort et, idéalement, d’une 
chaîne de mesure des échanges gazeux. Ces tests permettent de vérifier la bonne adaptation cardio-
circulatoire, respiratoire et musculaire à l’effort et de vérifier la présence éventuelle d’une intolérance à 
l’effort (fréquente chez les PPT21). 
Cependant, dans le but d’adapter au mieux les APS chez les PPT21, une évaluation de la condition 
physique « sur le terrain » (force musculaire, capacités fonctionnelles) et du niveau d’activité physique 
(NAP) paraît justifiée à tous les âges et est particulièrement recommandée chez l’adulte vieillissant. 
 
Pour que les activités à dominante aérobie entraînent des adaptations significatives, l’American College 
of Sports Medicine recommande que les intensités se situent entre 60 et 80% de la fréquence cardiaque 
maximale. Nous recommandons de mesurer ou d’estimer au préalable la fréquence cardiaque maximale 
par des tests appropriés, sur « le terrain » ou en laboratoire s’il existe des indications médicales compte 
tenu de la fréquence d’une possible incompétence chronotrope d’effort chez les personnes PT21. 
 
La recherche systématique d’une instabilité C1-C2 est également soumise à discussion (cf. chapitre 
4.3.13). Elle devra être néanmoins réalisée lors de la réalisation d’un certificat de non-contre-indication 
pour l’obtention d’une licence dans les disciplines sportives à risque traumatique cervical (rugby, sports 
de combat, …) ou si elle est recommandée par le règlement des commissions médicales des fédérations 
sportives concernées.  
 
● Peut-on recommander des modalités particulières d’activités physiques et sportives chez la 

personne PT21 ? 

Les recommandations générales de l’OMS sont également applicables aux PPT21. Cependant, pour 
atteindre cet objectif, il faudrait rendre plus lisible et accessible cette offre pour les PPT21. 
Pour les adultes, il faudrait maintenir le NAP le plus longtemps possible et l’augmenter quand il est 
insuffisant surtout s’il existe des risques cardiovasculaires. Le rôle incitateur de l’entourage, (famille, 
établissements médicosociaux (foyer, ESAT)) sera d’autant plus nécessaire que la personne sera 
déconditionnée, en surpoids ou obèse et aura une DI plus prononcée (développer les activités à 
caractère sportif, favoriser les déplacements doux sur le lieu de travail ou au sein de l’institution de façon 
pluri hebdomadaire). 
 
● Conclusions et propositions : 

Les programmes d’APS qui visent à améliorer le niveau de condition physique et la fonction locomotrice 
semblent efficaces (niveau de preuve modéré) pour les PPT21. Par contre, le niveau de preuve est 
insuffisant pour les bénéfices sur la qualité de vie, les fonctions cognitives ou la diminution des troubles 
comportementaux. 
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4.3.19 Anesthésie, traitements, vaccination et dépistage 

● Anesthésie 

o Bilan préopératoire :  
– Il est recommandé d’effectuer un bilan cardiologique, notamment en cas de chirurgie à haut 

risque de complications cardiovasculaires postopératoires ou à risque hémorragique élevé.  

– Le calcul de l’Indice de Masse Corporelle, la recherche d’un SAOS et de sa gravité et la 

recherche de facteurs de ventilation et d’intubation difficile (macroglossie relative, 

rétrécissement de l’hypopharynx, sténose trachéale et subglottique, hypotonie des voies 

aériennes supérieures) sont indiqués.  

– Un examen clinique neurologique devra être effectué en préopératoire (cf. chapitre 4.3.13 

pour l'instabilité C1/C2). Pour mémoire, l’anesthésie générale avec intubation orotrachéale 

et les manœuvres d’hyperextension nécessaires à l’intubation sont un risque d’atteinte 

neurologique chez un PT21 souffrant d’instabilité du rachis cervical supérieur non 

diagnostiquée. Ainsi un examen neurologique postopératoire est également nécessaire. En 

cas de signes cliniques en préopératoire, un avis spécialisé doit être demandé et l’acte 

chirurgical repoussé si non vital. 

o Déroulement de l’anesthésie : 
– Il est recommandé de considérer la PPT21 comme un patient difficile à ventiler et à intuber.  

– La préoxygénation est recommandée. 

– Il faut privilégier l’utilisation d’un masque laryngé ou des petites tailles de sonde 

d’intubation à ballonnet afin de ne pas majorer une sténose sous glottique préexistante ou 

d’en favoriser l’apparition.  

– Du fait du risque d’instabilité cervicale et de luxation atlanto-axoïdienne, il est recommandé 

de limiter les forces de tractions lors de la laryngoscopie voire d’utiliser un 

vidéolaryngoscope. L’immobilisation du rachis par collier cervical est possible (cf chapitre 

4.3.13). La réalisation systématique de radiographies cervicales ne paraît pas adéquate 

puisque cela ne met pas à l’abri d’une instabilité. 

– Lors de l’anesthésie, il est recommandé d’appliquer une ventilation protectrice, et de choisir 

des stratégies prévenant les volo- et les baro-traumatismes. 

– Lors de l’induction d’une anesthésie par voie inhalée, le sévoflurane doit être titré afin de 

limiter le risque d’apparition d’une bradycardie.  

– En cas d’utilisation de midazolam ou de diazépam, il faudra diminuer les doses de 2/3. 

– Si une anesthésie régionale doit être réalisée dans le cadre d’une analgésie multimodale 

chez les patients de moins de 12 mois, le praticien doit être particulièrement vigilant à la 

numération plaquettaire (thrombopénie fréquente). 

o Douleur : 
– L’évaluation de la douleur en péri-opératoire peut se faire grâce à des échelles d’auto ou 

d’hétéro-évaluation adaptées au niveau intellectuel du patient. Une autoévaluation en 

utilisant l’échelle des visages paraît mieux adaptée que l’échelle numérique. Dans les autres 

cas, les recommandations formalisées d’experts concernant la douleur postopératoire 

préconisent d’utiliser une échelle d’hétéro-évaluation FLACC modifiée-handicap. Cette 

échelle peut être utilisée de la naissance à 18 ans et comporte 5 items comportementaux 

simples : le visage, les jambes, l’activité, les cris et la consolabilité. 
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– Quoiqu’il en soit il faut considérer par défaut que la PPT21 exprime très peu et très mal la 

douleur (défaut de conscience de soi, difficulté de compréhension, de localisation et 

d’expression). L’expression de la douleur peut être sur un mode d’agitation, d’agressivité ou 

de repli. Ainsi même en l’absence d’expression patente de la douleur, tout acte ou toute 

situation jugée potentiellement douloureuse implique une couverture par antalgiques 

adaptés. 

 
● Traitements médicamenteux 

Il existe peu d’études concernant les aspects pharmacocinétiques et pharmacodynamiques des 
médicaments chez les patients PT21.  
 

o Déclin cognitif / troubles cognitifs de type Alzheimer  
– Les traitements classiques ne sont pas recommandés chez les personnes PT21 mais il faut 

toujours évaluer la balance bénéfice / risque.  

o Epilepsie  
– L’apport d’acide folique serait indiqué en cas de traitement par acide valproïque. 
– Les anticonvulsivants comme la carbamazepine et la phénytoïne peuvent aggraver certaines 

comorbidités et avoir des effets néfastes, notamment sur le plan cognitif. L’introduction d’un 
traitement devrait faire l’objet d’une surveillance rapprochée. En cas d’hypothyroïdie, la 
carbamazépine peut réduire les concentrations plasmatiques d’hormones thyroïdiennes, et 
donc nécessiter l’augmentation des doses de L-thyroxine.  

o Oncohématologie  
– Les chimiothérapies employées chez les personnes PT21 voient leur efficacité augmentée, 

mais entraînent aussi plus d’effets secondaires.  

o Médicaments anticholinergiques 
– L’emploi de médicaments à effets anticholinergiques devra se faire avec prudence du fait 

d’une plus grande sensibilité des personnes PT21 à leurs effets secondaires.  

o Hypothyroïdie  
– Il est recommandé de réévaluer régulièrement le traitement par L-thyroxine en cas 

d’hypothyroïdie.  

o Antibioprophylaxie : 
– Une antibioprophylaxie en cas de soins bucco-dentaires est recommandée en cas de 

cardiopathie cyanogène non opérée.  

o Comorbidités : 
– Les pathologies associées à la trisomie 21 comme la maladie de Hirschsprung, les sténoses 

digestives ou la maladie cœliaque peuvent modifier l’absorption et l’efficacité de certains 
médicaments.  

 
● Vaccins 

La vaccination est recommandée au même titre que dans la population générale. 
Depuis le 1er janvier 2018, huit vaccinations, auparavant recommandées sont devenues obligatoires : il 
s’agit des vaccinations contre la coqueluche, les infections invasives à Haemophilus influenzae de type b, 
l’hépatite B, les infections à pneumocoque, les infections invasives à méningocoque de sérogroupe C, la 
rougeole, les oreillons et la rubéole ; soit un total de 11 vaccinations obligatoires.  
Ces 11 vaccinations sont pratiquées, sauf contre-indication médicale reconnue (cf. chapitre 5.3), dans les 
18 premiers mois de l’enfant selon le présent calendrier et sont exigibles, pour l’entrée ou le maintien en 
collectivité́ pour tout enfant né à partir du 1er janvier 2018.  
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Autres vaccins : 
– La vaccination saisonnière anti-grippale est recommandée pour l’entourage quand la PPT21 est 

âgée de moins de 6 mois, puis chez la PPT21 à partir de l'âge de 6 mois. 
– La vaccination contre l’Hépatite A est recommandée chez l’enfant vivant en collectivité. 
– La vaccination par le BCG (Tuberculose) est très fortement recommandée. 
– La vaccination contre la varicelle peut être discutée (après vérification de l’absence d’Ac). 
– Enfin la vaccination contre le papillomavirus peut être discutée en fonction du contexte (le plus 

souvent elle ne sera pas indiquée : les cancers du col sont très rares chez les femmes PT21 et il 
est actuellement rare que leur activité sexuelle soit régulière). 

– La vaccination par Pneumovax® (ex Pneumo23®) est recommandée en cas de pathologie 
cardiaque et/ou respiratoire. 

Les vaccins vivants atténués peuvent être pratiqués en cas de déficit immunitaire modéré mais 
nécessitent l’avis d’un spécialiste. 
Chez un nourrisson PT21 ayant une cardiopathie, une vaccination par SYNAGIS est recommandée 
(injection en milieu hospitalier).  
La réponse vaccinale peut être diminuée, mais on manque de données pour recommander une 
surveillance des Ac vaccinaux. 
Pour plus d’information, consulter le site https://vaccination-info-service.fr/. 
 

4.3.20 Vieillissement 

Pour mémoire, épilepsie, hypothyroïdie, carences neurosensorielles et apnées du sommeil doivent être 
rigoureusement recherchées en cas de déclin cognitif car ce sont d’une part des diagnostics différentiels 
et d’autre part des facteurs aggravants. 

 

● Epilepsie   

Il faut reconnaître une épilepsie myoclonique à début tardif, caractérisée par une dégradation cognitive 
précédant l’apparition de secousses myocloniques principalement au réveil, qui peut évoluer vers une 
épilepsie généralisée tonico-clonique.  
A l’électroencéphalogramme, on note un rythme de fond ralenti associé à des bouffées de pointes ondes 
et à des polypointes ondes au réveil. La normalité de l’EEG ne permet pas d’exclure des crises 
myocloniques si elles ne surviennent pas lors de l’enregistrement. Un traitement d’épreuve peut se 
discuter du fait de la fréquente pharmacosensibilité de cette épilepsie. 
Le Levetiracetam et le Valproate de sodium sont les traitements de première intention de cette forme 
d’épilepsie. Il faut éviter les médicaments connus pour aggraver les crises myocloniques, comme la 
Carbamazépine et la Lamotrigine. 
 
● Dysthyroïdie  

Le taux élevé d’anomalies de la fonction thyroïdienne doit faire pratiquer des dosages hormonaux 
systématiques et réguliers (tous les ans ou 2 ans). 

 

● Déficits neurosensoriels  

Ces déficits sont responsables de sur-handicaps. Un suivi spécialisé ophtalmologique et ORL est 
nécessaire, dans l’idéal annuel, au moins tous les 2 ans. Il permet de poser tôt une indication chirurgicale 
en cas de cataracte ou de kératocône. Chez les patients qui ne sont pas en capacité de réaliser un 
audiogramme, des potentiels évoqués auditifs peuvent être réalisés en vue d’un appareillage. 
 
●  Troubles neurocognitifs de type Alzheimer   

Ils se caractérisent par un déclin par rapport au fonctionnement de base de la mémoire et d'autres 
compétences cognitives et de vie quotidienne. Des modifications du comportement et de la personnalité 

https://vaccination-info-service.fr/
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sont souvent observées, soit de type productif (irritabilité, agressivité), soit de type non productif 
(ralentissement, apathie, perte d’intérêt) et sont fréquemment associées à une atteinte des fonctions 
exécutives. 
Le diagnostic de troubles neurocognitifs majeurs chez un patient ayant une DI est délicat, car le patient 
présente déjà une altération cognitive dont le niveau est très variable d’un individu à l’autre. La IASSID 
(International Association for the Scientific Study of Intellectual and Developmental Disabilities) a émis 
des recommandations de bonnes pratiques incluant une évaluation de référence et un suivi annuel à 
partir de l’âge de 35 ans (http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1046/j.1365-2788.2000.00264.x/epdf). 
 
Malgré une grande variété d'outils d'évaluation cognitive pour le diagnostic de démence de type 
Alzheimer chez les PPT21, il n'existe actuellement pas de consensus dans ce domaine. Une évaluation 
neuropsychologique combinant questionnaires à destination des aidants et tests de performance à 
destination des patients semble la plus adaptée.  
 
Le diagnostic comprend : 

Un examen médical, en particulier neurologique 
1. Une imagerie cérébrale (IRM morphologique) ou au minimum un scanner cérébral 
2. Une évaluation neuropsychologique avec plusieurs tests à adapter selon le niveau cognitif de la 

personne. On citera principalement : 
– Test de mémoire indicé (comme le Cued Recall Test) 
– Le subtest d’apprentissage des paires (PAL) de la CANTAB 
– Un test de fluence verbale (citer le plus de noms de fleurs ou d’aliments en 1 minute, puis 

d’animaux) 
– Un test de compréhension verbale comme l’EVIP ou le subtest de la NEEL mais ce test 

demande des capacités d’attention importantes. 
– Test d’attention : test de barrage et variante simplifiée du Stroop : Soleil/lune 
– Un test simple de praxies comme le Brief Praxies Test (BPT) 

3. Une batterie comme la CAMDEX-DS. Plusieurs hétéroquestionnaires de dépistage ont été validés 
dans cette population : 
– DSDS (Dementia Scale for Down Syndrome), DMR (Dementia questionnaire for persons with 

Mental Retardation) 
– DSQIID (Dementia Screening Questionnaire for Individuals with Intellectual Disabilities). Ce 

dernier compare l’état actuel du patient à son état passé, ce qui est très utile si on ne 
dispose pas d’évaluation de référence du niveau de DI. Il a une spécificité et une sensibilité 
chez les PPT21 respectivement de 97% et de 92%.  

– Le MMSE (Mini Mental State Examination), très utilisé pour le dépistage de la maladie 
d’Alzheimer dans la population générale, n’est pas adapté.  

 
En cas de doute, une ponction lombaire avec dosage des protéines Tau et du peptide Aß1-42 peut aider 
au diagnostic (valeur diagnostic similaire à la population générale. Il semble que le dosage plasmatique 
de NfL (neurofilament light) ait une bonne valeur prédictive (à condition que son dosage soit fait par une 
technique de type SIMOA  (Iingle MOlecule Array)). Ce dosage n’est pas encore pratiqué dans le cadre du 
soin courant.  
 
Un diagnostic précoce permet des interventions médicales et psychosociales dont le but est de maintenir 
chez ces patients autonomie fonctionnelle et qualité de vie (prescription de rééducation orthophonique, 
soutien approprié pour les aidants familiaux et professionnels). L’utilisation des médicaments 
symptomatiques tels que les inhibiteurs de l'acétylcholinestérase doit être prudente avec une évaluation 
au cas par cas de la balance bénéfices-risques.  
 
 

http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1046/j.1365-2788.2000.00264.x/epdf
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● Syndrome d’apnées obstructives du sommeil (SAOS)  

L’interrogatoire du patient et de son entourage à la recherche de signes évoquant des apnées est 
souvent non contributif. Un SAOS est facilement méconnu alors qu’il est curable. La réalisation d’une 
polygraphie ventilatoire ou d’une polysomnographie est indispensable chez les patients qui présentent 
une altération cognitive, une fatigabilité, un ralentissement psychomoteur, des troubles thymiques.  
Si le diagnostic est confirmé, en particulier en cas de SAOS sévère (index d’apnées/hypopnées > 30/h) 
une ventilation nocturne à pression positive continue doit être proposée. Au minimum, des règles 
hygiéno-diététiques doivent être prescrites (limiter l’excès de poids, éviter les hypnotiques notamment 
les benzodiazépines, éviter le décubitus dorsal lors du sommeil, privilégier des temps de récupération 
nécessitant parfois d’adapter le temps de travail). 
 

● Canal cervical étroit/myélopathie cervicarthrosique et arthrose 

La dégénérescence arthrosique est plus précoce. Il ne faut pas hésiter à prescrire une I.R.M. médullaire si 
il existe des plaintes ou des signes neurologiques pouvant faire soupçonner une compression médullaire 
ou radiculaire (avec EMG ou potentiels évoqués somesthésiques et moteurs).  
 
● Canal carpien 

La recherche d’un syndrome canalaire (EMG) doit être systématique au moindre doute après 
interrogatoire et tests de Phanel et Tinel. L’absence de traitement peut nuire à l’activité professionnelle 
des PPT21. 
 
● Hallux valgus 

On constate de nombreuses récidives après traitement chirurgical. Mieux vaut privilégier l’utilisation de 
chaussures adaptées et sur-mesure.  
 
● Ostéoporose 

Elle est plus précoce : les données de densitométrie osseuse (surfacique en g/cm2) sont similaires à 
celles de personnes de la population générale avec 20 ans de plus. Le risque est encore augmenté en cas 
de ménopause précoce. Mais on manque de données sur le risque fracturaire et si on tient compte des 
plus petits volumes osseux chez la PPT21, la densité minérale volumique (g/cm3) est similaire à celle de 
la population générale. 
Il paraît licite, en l’absence de données scientifiques complémentaires, de rechercher une ostéoporose à 
partir de 45 ans et de la traiter le cas échéant, surtout pour les PPT21 avec une autonomie réduite vivant 
en établissement, considérant qu’elles ont des facteurs de risque (faible activité physique, moindre 
exposition solaire, moins apports en vitamine D …). 
 
● Messages généraux concernant le vieillissement de la PT21 

Comme dans la population générale, un vieillissement en bonne santé chez la PPT21 sera favorisé par les 
facteurs de protection que sont notamment les mesures hygiéno-diététiques, une vie sociale riche, un 
entourage présent, etc. La prévention du surpoids et la pratique d’une activité physique régulière même 
modeste sont des éléments indispensables au bien vieillir. Les PPT21 doivent bénéficier des mêmes 
dépistages que dans la population générale.  

 

4.3.21 Kinésithérapie 

Jusqu'à tout récemment, aucune revue ou métanalyse n’existaient dans la littérature pour la prise en 
charge kinésithérapeutique des patients PT21.  
La kinésithérapie doit débuter précocement (le plus souvent vers 3 mois, parfois plus tôt, selon la 
clinique) sans séparer cette rééducation motrice des aspects sensoriels et psychiques du développement 
de ces enfants. 
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Un début précoce de la kinésithérapie et l’élaboration d’un programme de développement des 
acquisitions basiques, comme le ramper, le quatre-pattes, la marche, le saut et l’équilibre peut éviter 
certaines complications ultérieures. Le travail en kinésithérapie (surtout sur le tapis roulant) améliore et 
accélère le début de la marche, donne une meilleure démarche (surtout la longueur des pas et le 
contrôle de la rotation du pied) et le développement des cinématiques articulaires chez ces patients un 
an après le début de l’âge de marche.  
La prise en charge montre un effet positif sur les membres supérieurs et inférieurs. 
Elle doit également être poursuivie à l’âge adulte pour maintenir la force musculaire, sauf bonne activité 
physique. Mais elle peut être utile pour aider à la reprise d’une activité physique et éviter les 
traumatismes. 
La kinésithérapie améliore le temps de réponse à une stimulation. Elle améliore les capacités motrices 
intellectuelles, la dextérité et la mémoire (cf chapitre 4.3.18). 
La prise en charge améliore l’équilibre, diminue l’oscillation médio-latérale sans effet sur l’oscillation 
antéro-postérieure. La prise en charge par vibration améliore l’équilibre et la force musculaire.   
Il a été montré que la musculation améliore la force musculaire chez les PPT21.  

La kinésithérapie améliore la densité osseuse chez ces enfants et chez les adultes. L’amélioration de la 
minéralisation chez les adultes concerne le col de fémur et le rachis contrairement à la densité qui 
augmente seulement au niveau du rachis.  La kinésithérapie diminue le nombre des fractures chez les 
PPT21 âgées en diminuant le nombre des chutes en améliorant l’équilibre. 

L’utilisation des nouvelles technologies peut être utile dans la prise en charge kinésithérapique chez ces 
enfants (jeux vidéo type Wii par exemple) et on peut y penser à tout âge.  
La rééducation améliore l’état inflammatoire chez les adultes PPT21 sédentaires. Elle diminue les lésions 
dues à l’activité inflammatoire oxydative chez les adolescents et augmente l’activité des anti-oxidases.  

 

4.3.22 Orthophonie 

L’intervention orthophonique fait partie des piliers de l’accompagnement médical dans le cadre de la 
trisomie 21. Elle concerne la prise en charge des atteintes du langage, de la communication, des troubles 
des fonctions oro-faciales et de la voix. 
Cette intervention peut être proposée tout au long de la vie. Elle doit être discutée (quand cela est 
possible) avec le patient (démarche d'autodétermination) et être accompagnée par les parents et les 
autres professionnels. 
 
Les manifestations de la trisomie 21 concernent l'ensemble des étapes du développement de l'enfant. 
Les précurseurs au langage, à la communication, à la cognition et au développement moteur sont 
impactés. 
Ainsi, les phases d'éducation précoce (dès les premiers instants de vie) vont conditionner les étapes 
successives de développement. Ces phases devront être adaptées afin de maintenir une intervention 
continue qui alternera des phases intensives (de 2 à 3 séances hebdomadaires), des pauses 
thérapeutiques et des interventions de maintien tout au long de la vie. 
 
L'intervention orthophonique a comme préalable la réalisation du bilan orthophonique (outil de 
diagnostic, de coordination et d'élaboration du plan de soins). Ce bilan s’appuie sur une méthodologie 
exploratoire (à partir d’outils cf. chapitre 4.3.3 et de démarches validées) et sur des observations 
cliniques. En fonction de ce bilan une prise en soins sera proposée. 
 
A un stade précoce, l’intervention orthophonique est basée sur 3 axes :  
– L’éducation gnosopraxique orale des organes de l'oralité 
– Une éducation polysensorielle avec notamment un travail de la perception auditive  
– La coordination occulo-manuelle (en lien avec la régulation du tonus et la motricité globale). 
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● Concernant l’oralité alimentaire et les fonctions oro-faciales : 

 

Posture : Globale / des éléments oro faciaux / tonus global et local 

Ventilation : Naso nasale 

Geste lingual, déglutition contexte 
alimentaire : 

Tonus / perception / mastication / mouvement / praxies 
alimentaires / textures 

 
 
● Pour l’oralité verbale : 

On définit différentes étapes clés : la stimulation du prélangage durant la première année, puis 
l’intervention prélangagière élargie comprenant le volet sur les oropraxies et enfin le développement 
langagier et cognitif global (mémoire, fonctions exécutives…). 
Dans cette dynamique, sont développés quelques axes fondamentaux :  
 

L’installation d’une relation 
réciproque : 
 

Contact / rythme/ stimulation langagière au quotidien et 
accompagnement familial 

La communication non verbale et 
l’imitation gestuelle : 
 

Repérage des tentatives de communication /ajustement du 
rythme moteur et des temps de latence 

Le babillage : 
 

Renforcement et enrichissement des productions vocales et de 
la boucle audiophonatoire 

Le traitement de l’environnement : 
 

Contact oculaire et corporel / attention conjointe / 
renforcement des référents langagiers 

 
La mise en place du langage expressif est difficile à acquérir chez les enfants PT21. Le décalage entre le 
niveau d’expression et celui de la compréhension est significatif. Des moyens augmentatifs à la 
communication peuvent être utilisés dès 12 mois (méthodes gestuelles de type Français signé associé à 
certains programmes rééducatifs basés sur la multi-modalité, sur la multicanalité de la communication et 
sur le renfort des repères spatio-temporels). 
  
● En somme :  

 

De 0 à 1 an : Education très précoce (suivi du développement de l’oralité et des 
éléments sensori moteurs associés) 

De 1 à 3 ans : Education précoce (éducation gnosopraxique et développement de 
l’oralité verbale) – début du langage oral 

De 3 à 6 ans (et après…) : Développement langagier (formel : longueur de production verbale, 
vocabulaire et fonctionnel : pragmatique) et cognitif. 
Rôle important de la « lecture précoce » comme moyen augmentatif 
global. 
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4.3.23 Psychomotricité 

Le psychomotricien a comme objectifs de trouver un équilibre psychique (affectif, émotionnel) et 
corporel (motricité globale et motricité fine) afin de favoriser une plus grande autonomie et une 
meilleure adaptation au quotidien de la personne. 
 
Un suivi régulier peut débuter vers 4 ou 5 mois. Cependant avant cet âge des rencontres sont 
intéressantes afin d’accompagner les différentes installations du bébé au quotidien (dans les bras, au sol, 
etc.). En effet, ces installations et les évolutions posturales qui en découlent sont essentielles dans 
l’appréhension des sollicitations extérieures par le bébé et donc dans son développement sensori-
moteur.  
La fréquence des séances doit être adaptée au projet de soin. Une fréquence hebdomadaire est 
intéressante pour permettre une inscription suffisante des expériences mais cela peut évoluer selon 
l’âge et les besoins spécifiques du patient. L’évaluation doit être régulière, et peut-être intégrée à 
l’accompagnement, afin d’orienter les modalités et le contenu du suivi. Elle doit s’appuyer sur des outils 
d’évaluation cliniques adaptés qui prennent en compte les aspects quantitatifs mais aussi qualitatifs afin 
de ne pas mettre en évidence uniquement l’écart progressif avec le développement psychomoteur 
typique.  
 
L’accompagnement (ou la surveillance régulière) doit être envisagé au long cours (même à l’âge adulte), 
dans un esprit non seulement de traitement mais également de prévention des troubles 
psychomoteurs.  
L’évaluation doit être régulière et avoir recours à des méthodes d’évaluation adaptées. En effet 
l’utilisation de tests psychomoteurs est importante mais met plus en évidence l’écart par rapport à la 
norme que l’évolution personnelle de chaque enfant. L’évaluation peut être intégrée à 
l’accompagnement et doit faire appel à des outils d’évaluation cliniques qui prennent en compte les 
dimensions quantitatives et qualitatives de ce que montre l’enfant. Elle fera donc appel non seulement 
à des tests standardisés (Echelle de Charlop-Atwell, M-ABC, BHK, figure de Rey, etc.) mais également à 
des outils d'évaluation cliniques, comme les éléments du bilan sensori-moteur d'André Bullinger. 
 
Le contenu de l’accompagnement doit être adapté au plus près des besoins de la personne. Le but 
principal doit être de tendre vers un développement le plus harmonieux possible plutôt que de réduire 
l’écart à la norme (cf. annexe 5 - détails du suivi – chapitre 20). 
 

4.3.24 Ergothérapie 

L’ergothérapeute est un professionnel qui peut être sollicité pour soutenir le développement et le 
fonctionnement des personnes PT21. Par le biais d’activités significatives, l’ergothérapeute cherche à 
développer les capacités de la personne ou à compenser les activités afin de lui permettre d’acquérir une 
plus grande autonomie et/ou indépendance. 

L’ergothérapeute prend en considération les trois dimensions suivantes :  
– La personne : facteurs personnels (ses systèmes organiques et ses aptitudes) 
– L’occupation : les habitudes de vie  
– L’environnement : ajustement de l’environnement physique et/ou humain. 
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Objectifs du suivi 
 

Caractéristiques qui influencent le suivi 

 
Objectifs généraux : 
– Évaluer une situation et élaborer un diagnostic 

ergothérapique  
– De prévenir ou d'améliorer les retards de 

développement 
– Maximiser le potentiel de l'enfant  
– Aider l’entourage (domicile, école travail) dans la 

reprise des objectifs ou la mise en place des 
adaptations spécifiques. 

 
Suivi et objectifs spécifiques : 
– Pour évaluer les situations de handicap et le 

contexte environnemental  
– Pour développer l’autonomie quotidienne 

(déplacement, toilette, habillage, alimentation, 
mais aussi écriture, utilisation d’un clavier 
d’ordinateur, etc.)  

– Pour évaluer et améliorer le contrôle postural et 
le tonus musculaire 

– Améliorer la dextérité  
– Améliorer les préhensions fines et les praxies 

gestuelles 
– Accéder à des connaissances et des jeux de 

constructions 
– Pour permettre une participation dans les 

activités d’habillage /déshabillage 
– Etablir la latéralité  
– Accéder aux habiletés préscolaires (coloriage, 

dessin, découpage) 
– Favoriser l'intégration des réflexes primitifs 
– Améliorer sa perception du mouvement afin de 

favoriser une meilleure coordination  
– Favoriser une meilleure intégration sensorielle  
– D’améliorer l'acquisition des habiletés 

perceptivo-cognitives, de favoriser une plus 
grande autonomie au plan psychosocial 

– Pour le choix et la mise en place des aides 
techniques et/ ou d’adaptation (utilisation d’un 
téléphone, etc.) 

– Le jeu et les connaissances de base (ex. Formes, 
couleurs, chiffres, etc.) 

– Les habiletés de gestion de l’attention. 
– Avoir accès au transport, services et activités de 

loisir 
– Les déplacements et la participation dans les 

activités  
– Adapter le poste de travail Recherche internet. 

 
– Diminution du tonus musculaire qui 

affecte la tête et le cou, le tronc, les 
bras et les jambes 

– Force musculaire diminuée 
– Laxité des articulations  
– Dislocation atlanto axiale (présent chez 

12 à 20 % des enfants trisomiques). Si 
c'est le cas, certains mouvements ou 
manipulations seront à proscrire. 

– L’enfant a une petite taille  
– Retard dans les différentes sphères de 

son développement  
– Problème au niveau de la succion et du 

contrôle oral  
– Problème de vision. 
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L’évaluation est le point de départ d’un suivi en ergothérapie. Les tests spécifiques et non spécifiques 
permettent une vision des capacités de la personne. Cependant, les activités seront évaluées dans son 
environnement (école, domicile, travail) (cf. annexe 5 - détails du suivi - chapitre 21). 
 

4.3.25 PEC sociale 

Au niveau social, plusieurs points sont importants à noter : 

– La T21 est une pathologie en lien avec une ALD 30. Il faut compléter le protocole de soin dès le 
diagnostic confirmé puis l’adapter en fonction des comorbidités éventuelles (protocole à faire 
compléter par le médecin traitant ou le pédiatre/généticien référent). 

– Possibilité d’AJPP (Allocation Journalière de Présence Parentale) pour l’un des parents demandés 
auprès de la CAF. 

– Démarche auprès de la MDPH (carte d’invalidité, AEEH/ AAH, carte de mobilité). Concernant 
l’AEEH, son niveau est variable (compléments) selon le degré le handicap et les besoins de la 
personne (par exemple pour compenser les frais de séances de psychomotricité en libéral). 

– Généralement la carte d’invalidité n’est pas accordée aux PPT21. Si celle-ci est accordée, la carte 
de stationnement est fréquemment refusée. 

– A l’âge adulte se pose la question de la tutelle ou curatelle ou de l’habilitation parentale. 
 
Une assistante sociale est d’une aide importante pour ces démarches. 

 

4.4 Éducation thérapeutique et modification du mode de vie 

L’éducation thérapeutique concerne les parents mais aussi dès que possible la personne.  

L’explication du syndrome, d’abord sous ses aspects génétiques mais aussi de ses complications, 
participe à la bonne santé de la PPT21 par la prise de conscience qu’une surveillance un peu 
systématique doit être mise en place.  
Ne pas sous-estimer les compétences des personnes, les accompagner dans la communication, 
verbaliser quand elles ne le font pas, leur donner des outils d’expression, les solliciter pour ce qui 
concerne leur santé, les amener à agir sur leur santé et les impliquer dans leur propre surveillance doit 
amener les PPT21 à développer leur pouvoir d’agir sur leur propre santé. 
Selon les problèmes de santé présentés (apnées du sommeil, hypothyroïdie, etc.) les personnes pourront 
bénéficier d’un accompagnement (infirmier, SSAD, etc.) qui leur permettra de continuer à vivre chez 
elles. 
  

4.5 Recours aux associations de patients 

Un contact avec les associations doit être systématiquement proposé à la famille. La décision de rentrer 

en relation avec une association reste le choix de la famille ou du patient. Les associations sont des 

partenaires incontournables des centres de référence ou de compétence. Elles jouent un rôle essentiel 

dans l’accompagnement des familles par les informations, les aides et le soutien qu’elles apportent 

(accompagner la famille dans l’acceptation du diagnostic, dans l’organisation des soins, etc.). 

Les associations favorisent aussi les échanges entre les familles, elles peuvent donner des conseils 

pratiques pour aider les personnes dans leur vie quotidienne.  

 
Associations spécifiques de la Trisomie 21, on citera notamment : 
– Association Trisomie 21 France (http://www.trisomie21-france.org/). 

– Association Française pour la recherche sur la trisomie 21 (https://www.afrt.fr/)  
 

http://www.trisomie21-france.org/
https://www.afrt.fr/
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Des informations généralistes autour des maladies rares et de leurs associations peuvent être délivrées 

par :  

– Orphanet : www.orpha.net/    

– Maladies Rares Info Services : https://www.maladiesraresinfo.org/   

– Site Filière AnDDI-Rares : http://anddi-rares.org/ 

– Site Filière DéfiScience : https://www.defiscience.fr/filiere/. 

 

Les associations et des experts ont participé à la rédaction de l’expertise de l’INSERM sur la déficience 

intellectuelle :  

– http://www.ipubli.inserm.fr/handle/10608/6815/  

– https://www.inserm.fr/information-en-sante/expertises-collectives/deficiences-intellectuelles.  

 
 

5 Suivi    

5.1 Objectifs  

● Coordonner le suivi multidisciplinaire et l’accompagnement non médical  

● Surveiller l’apparition de complications  

● Inciter à la prévention et la prise en charge des comorbidités  

● Informer les patients sur l’évolution des connaissances  

● Informer le médecin traitant  

● Aider le passage de l’enfance à l’âge adulte : à la fin de l’adolescence, une transition avec les 
services d’adultes doit être mise en place afin d’éviter l’interruption du suivi 

 

5.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

L’accompagnement global du patient repose sur une coopération pluridisciplinaire, coordonnée par l’un 
des médecins des centres de référence ou de compétence. 
 
Il concerne également de nombreux professionnels, en ville et à l’hôpital, qui travaillent conjointement 
avec le médecin traitant ou le pédiatre : liste (cf. chapitre 3.2 et 4.2). 
L’implication de la famille dans le suivi et le projet de vie de leur enfant est également essentielle. Plus 
tard, les frères et sœurs ou d’autres aidants peuvent être impliqués. 
 
 
  

http://www.orpha.net/
https://www.maladiesraresinfo.org/
http://anddi-rares.org/
https://www.defiscience.fr/filiere/
http://www.ipubli.inserm.fr/handle/10608/6815/
https://www.inserm.fr/information-en-sante/expertises-collectives/deficiences-intellectuelles


PNDS « Trisomie 21 » 
 

CRMR et CCMR « Anomalies du développement et syndromes malformatifs avec ou sans Déficience 
Intellectuelle de causes Rares» Région Sud-Est  / Janvier 2020  

65 
 

5.3 Rythme et contenu des consultations 

 0-12 mois 1-5 ans 5-10 ans Adolescence Adulte 
Cardiologie  Recherche de 

signes de 
complication 
cardiaque à 
chaque examen 
clinique 
 

 Echographie en 
cas de 
cardiopathie 
connue ou au 
moindre doute 
 

 Refaire une 
échographie du 
cœur en 
néonatale 

 Recherche de 
signes de 
complication 
cardiaque à 
chaque examen 
clinique 
 

 Dépistage de 
l’HTAP 
(échographie) non 
systématique 
 

 Suivi post-
opératoire 

 

 Echographie 
cardiaque 
systématique entre 
6 et 13 ans 
 

 Dépistage de 
l’HTAP 
 

 Recherche de 
signes de 
complication 
cardiaque à 
chaque examen 
clinique 

 Recherche de 
signes de 
complication 
cardiaque à 
chaque examen 
clinique 

 Recherche de 
signes de 
complication 
cardiaque à 
chaque examen 
clinique 
 

 Echographie à 20 
ans pour vérifier 
les valves puis à 
40 ans et tous les 
5 ans 

Neurologie et 
comportement 

 Examen clinique 
tous les 2 mois 
(pédiatre) 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
épileptique 
(information des 
parents avant 
l’âge de 3 mois 
orientée vers le 
syndrome de 
West) 

 

 Examen clinique 
2/an 
 

 Radiographie de la 
charnière cervico-
occipitale si sport à 
risque. Si examen 
neurologique ou 
interrogatoire 
anormal : IRM 
cervicale 
dynamique 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
épileptique 
 

 Recherche de 
troubles du 
comportement 
(TED, attention, 
troubles 
obsessionnels) 

 Examen clinique 
1/an 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
épileptique 
 

 Recherche de 
troubles du 
comportement 
(TED, attention, 
troubles 
obsessionnels) 
 

 Examen clinique 
1/an 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
épileptique 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
psychiatrique 

 Recherche de 
troubles du 
comportement     
(TED, attention, 
troubles 
obsessionnels) 

 

 Examen clinique 
1/an 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
épileptique 
 

 Recherche de 
symptomatologie 
psychiatrique 
 

 Recherche de 
troubles du 
comportement 
 

 Vieillissement : 
savoir 
reconnaitre les 
signes de 
démence 
 

Gastro-
entérologie 

 Evaluation RGO 
et fausse-route 
 

 Traiter la 
constipation 

 Dépistage du RGO 
 

 Détermination si 
HLA DQ2/DQ8 et le 
cas échéant 
dépistage de la 
maladie cœliaque 
vers 4 ans 
 

 Constipation 
 

 Attention au 
diaphragme 

 Dépistage du RGO, 
constipation 
 

 Dépistage maladie 
cœliaque si DQ2 
et/ou DQ8 par 
Ac/3 ans 

 Dépistage du 
RGO, 
constipation 
 

 Dépistage 
maladie cœliaque 
si DQ2 et/ou DQ8 
par Ac/3 ans 

 Dépistage du 
RGO 
 

 A partir de 50 ans 
jusqu'à 74 ans, 
dépistage du 
cancer colique 
comme dans la 
population 
générale 
 

 Maladie cœliaque 
si jamais réalisée 
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duodénal 
 

 Dépistage des 
troubles de 
l’oralité (arrêter le 
mixé) 

 

O.R.L.  Examen complet 
 

 Audiométrie à 0 
et 6-9 mois +/- 
PEA 

 Examen complet 1 
fois/an 
 

 Audiométrie 1 à 2 
fois/an et PEA en 
cas de doute 

 Examen complet 
 

 Audiométrie 1/an 

 Audiométrie 1/an 
ou /2 ans 

 Audiométrie 1/an 
ou /2 ans 

Bucco-dentaire 
(dentiste) 

Evaluation 
fonctionnelle 

1/an 2/an 2/an 2/an 

Ophtalmologie Examen complet à 
la naissance et à 9 
mois 

Examen complet au 
moins 1/an ou /2 ans 

Examen complet au 
moins 1/an ou /2 ans 

Examen complet au 
moins 1/an ou /2 
ans 

Examen complet au 
moins 1/an ou /2 
ans 

Endocrinologie  Poids, taille, IMC 
à chaque examen 
 

 Naissance / 1 
mois : TSHus, T4L 
 

 6 mois à 1 an : 
TSHus, T4L 

 Poids, taille, IMC 
au moins 1/an 
 

 TSHus, T4L : 1/an 
 

 Recherche de 
signes cliniques 
d’hypothyroïdie, 
hyperthyroïdie 
 

 Prévention de 
l’obésité 
 

 Surveillance de la 
croissance 

 Poids, taille, IMC 
au moins 1/an 
 

 TSHus, T4L : 1/an 
 

 Recherche de 
signes cliniques 
d’hypothyroïdie, 
hyperthyroïdie 
 

 Prévention de 
l’obésité 

 Surveillance de la 
croissance 
 

 Dépistage puberté 
précoce ou 
avancée 

 Poids, taille, IMC 
au moins 1/an 
 

 TSHus, T4L : 1/an 
 

 Recherche de 
signes cliniques 
d’hypothyroïdie, 
hyperthyroïdie 
 

 Prévention de 
l’obésité 
 

 Surveillance de la 
croissance 
 

 Evaluation 
pubertaire 
clinique 
 

 Contrôle de la 
glycémie tous les 
2 ans si IMC > 25, 
si associé à au 
moins un autre 
facteur de risque 
cardiovasculaire 
 

 Bilan lipidique 
tous les 2 ans si 
obésité (IMC > 
25) 

 IMC 
 

 TSHus, T4L : 1/an 
 

 Contrôle de la 
glycémie tous les 
2 ans si IMC > 25, 
si associé à au 
moins un autre 
facteur de risque 
cardiovasculaire 
 

 Bilan lipidique en 
fonction du 
contexte clinique 
 

 Recherche des 
signes de 
ménopause 
précoce 
 

 Evaluation de la 
densité osseuse 
selon contexte 
après 45 ans 

Gynécologie     Suivi régulier 
identique à celui 
de la population 
générale sauf 
pour le cancer du 

 Suivi régulier 
identique à celui 
de la population 
générale 
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sein ou la 
surveillance 
clinique 
(palpation) peut 
suffire 
 

 Contraception 
 

 Recherche 
d’aménorrhée 
primaire ou 
secondaire 
 

 Contraception 
 

 Recherche 
d’aménorrhée 
primaire ou 
secondaire 
 

 A partir de 40 
ans, palpation 
annuelle des 
seins, 
échographie et 
RMN au moindre 
doute 
 

 Suivre par frottis 
comme dans la 
population 
générale si 
relations 
sexuelles 

Fertilité     Selon demande 

Pneumologie  Dépister 
régulièrement les 
signes cliniques 
de SAOS et les 
facteurs 
prédisposant 
 

 Lutter contre les 
facteurs de 
risque du SAOS 
 

 Réévaluer 
régulièrement 
l’indication d’un 
traitement et 
prévenir ses 
complications 

 Dépister 
régulièrement les 
signes cliniques de 
SAOS et les 
facteurs 
prédisposant 
 

 Lutter contre les 
facteurs de risque 
du SAOS 
 

 Faire une PSG 
avant 4 ans 
 

 Réévaluer 
régulièrement 
l’indication d’un 
traitement et 
prévenir ses 
complications 

 Dépister 
régulièrement les 
signes cliniques de 
SAOS et les 
facteurs 
prédisposant 
 

 Lutter contre les 
facteurs de risques 
du SAOS 
 

 Réévaluer 
régulièrement 
l’indication d’un 
traitement et 
prévenir ses 
complications 

 Dépister 
régulièrement les 
signes cliniques 
de SAOS et les 
facteurs 
prédisposant 
 

 Lutter contre les 
facteurs de 
risque du SAOS 
 

 Réévaluer 
régulièrement 
l’indication d’un 
traitement et 
prévenir ses 
complications 

 Dépister 
régulièrement les 
signes cliniques 
de SAOS et les 
facteurs 
prédisposant 
 

 Lutter contre les 
facteurs de risque 
du SAOS 
 

 Réévaluer 
régulièrement 
l’indication d’un 
traitement et 
prévenir ses 
complications 

Orthopédie  Recherche 
d’instabilité de 
hanche 

 Radiographie de 
hanche vers 3 ans 
puis tous les 2- 3 
ans environ 
 

 Examen du genou 
tous les deux ans à 
la recherche 
d’instabilité 
patellaire 
 

 Surveillance 

 Dépistage régulier 
de la scoliose 
 

 Radiographie de 
hanche tous les 2-3 
ans 
 

 Examen du genou 
tous les deux ans à 
la recherche 
d’instabilité 
patellaire 

 Dépistage 
régulier de la 
scoliose 
 

 Radiographie de 
hanche tous les 
2-3 ans jusqu’à 
14 ans 
 

 Dépistage de 
l’épiphysiolyse de 
hanche 

 Examen du genou 
tous les deux ans 
à la recherche 
d’instabilité 
patellaire 
 

 Recherche et 
traitement de 
complications 
orthopédiques 
liées aux facteurs 
favorisants 
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régulière du 
développement 
plantaire/séances 
de rééducation 

 
 Dépistage de 

l’épiphysiolyse et 
ostéochondite de 
hanche en cas de 
boiterie. Réaliser 
une radio en cas de 
doute 
 

 Surveillance 
régulière du 
développement 
plantaire/séances 
de rééducation 

 
 Examen du 

genou tous les 
deux ans à la 
recherche 
d’instabilité 
patellaire 
 

 Surveillance 
régulière du 
développement 
plantaire/séance
s de rééducation 

(surpoids, 
scoliose, pes 
planus…) 
 

 Dépistage 
régulier d’un 
syndrome du 
canal carpien à 
l’examen clinique 
et l’interrogatoire 
 

 Myélopathie 
cervicale 
chronique à 
dépister 

Uro-
néphrologie 

 Echographie 
rénale 
recommandée 
après la 
naissance 
 

 Prévenir et 
traiter les 
infections 
urinaires/ savoir 
suspecter une 
cause 
malformative 
 

 Surveillance de la 
position des 
testicules 

 Protéinurie et 
créatininurie sur 
échantillon 
(patients à risque, 
malformation à 
l’échographie). 
Avis chirurgical si 
ectopie testiculaire 

 Dosage créatinine : 
1/an 
 

 Protéinurie et 
créatininurie sur 
échantillon 
(patients à risque) 

 A partir de 15 ans 
palpation 
annuelle des 
testicules et 
échographie au 
moindre doute. 
Risque plus 
important en cas 
de testicule 
ectopique et de 
micro 
caclcifications 
 

 Dosage 
créatinine, acide 
urique : 1/an 
 

 Adaptation 
hygiéno-
diététique 

 Jusqu'à 45 ans, 
palpation 
annuelle des 
testicules et 
échographie au 
moindre doute. 
Risque plus 
important en cas 
de testicule 
ectopique et de 
micro 
caclcifications 
 

 Dosage 
urée/créatinine, 
acide urique : 
1/an 

Dermatologie 1/an puis en 
fonction des 
besoins 

En fonction de 
l’examen clinique 

En fonction de 
l’examen clinique 

En fonction de 
l’examen clinique 

En fonction de 
l’examen clinique 

Hématologie et 
Immunologie 

 Hémogramme 
avant J3 ou avant 
1 mois 
 

 Surveillance et 
prise en charge 
des infections 
 

 Hémogramme : 
1/an 
 

 Dosage Ig et 
sérologies si 
infections ORL 
et/ou 
pulmonaires 
 

 Si lymphopénie 

 Surveillance et 
prise en charge des 
infections 
 

 Hémogramme 
1/an 
 

 Surveillance et 
prise en charge des 
manifestations 
auto-immunes 

 Surveillance et 
prise en charge des 
infections 
 

 Hémogramme : 
1/an 
 

 Surveillance et 
prise en charge des 
manifestations 
auto-immunes 

 Surveillance et 
prise en charge 
des infections 
 

 Hémogramme : 
1/an 
 

 Surveillance et 
prise en charge 
des 
manifestations 
auto-immunes 

 Surveillance et 
prise en charge 
des infections 
 

 Hémogramme : 
1/an 
 

 Surveillance et 
prise en charge 
des 
manifestations 
auto-immunes 
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faire un 
immunophénoty
page 
 

 Surveillance et 
prise en charge 
des 
manifestations 
auto-immunes 

Vaccinations  Respecter le 
calendrier 
vaccinal sauf 
contre-
indications 
 

 Grippe (< 6m : 
entourage ; >6 
m : nourrisson) 

 Respecter le 
calendrier vaccinal 
sauf contre-
indications 
 

 Grippe (non 
systématique, 
selon tableau 
clinique) 
 

 Varicelle (à 
discuter) 

 Respecter le 
calendrier vaccinal 
sauf contre-
indications 

 Respecter le 
calendrier 
vaccinal sauf 
contre-
indications 

 Respecter le 
calendrier 
vaccinal sauf 
contre-
indications 
 

 Grippe : à 
discuter chez les 
plus fragiles (à 
partir de 40 ans, 
collectivité, 
comorbidités) 

Paramédical  Orthophonie 
systématique / 
CAA 
 

 Kinésithérapie 
systématique 
 

 Psychomotricité 
systématique 
 

 Suivi 
psychologique 
global personnel 
et familial 

 Orthophonie 
systématique / 
CAA 
 

 Kinésithérapie 
systématique/ergo
thérapie selon les 
besoins 
 

 Psychomotricité 
 

 Orthoptie (si 
besoin et sur 
indication) 
 

 Suivi 
psychologique 
global personnel et 
familial 

 Orthophonie 
systématique / 
CAA 
 

 Kinésithérapie/erg
othérapie selon les 
besoins 
 

 Psychomotricité le 
plus souvent 
 

 Orthoptie (si 
besoin et sur 
indication) 
 

 Suivi 
psychologique 
global personnel et 
familial 

 Orthophonie en 
séquentiel / CAA 
 

 Kinésithérapie/er
gothérapie selon 
les besoins 
 

 Orthoptie (si 
besoin et sur 
indication) 
 

 Suivi 
psychologique 
global personnel 
et familial 

 Orthophonie en 
séquentiel / CAA 
 

 Kinésithérapie/er
gothérapie selon 
les besoins 
 

 Suivi 
psychologique 
global personnel 
et familial 

 

Les détails du suivi sont disponibles en annexe 5. 
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5.4 Examens complémentaires 

● Suivi des examens biologiques 

Naissance 1 mois - 12 mois 1 an - 12 ans Adolescence Adulte 

TSH, T4L TSHus, T4L : entre 6 
mois et 1 an 

TSHus, T4L : 1 / an TSHus, T4L : 1 / an TSHus, T4L : 1 / an 

NFS NFP < J3 ou 1 mois 
 

NFP une fois par an NFP une fois par an NFP une fois par an 

 Ferritine 
 

Ferritine   

 Protéinurie/ 
créatininurie sur 
échantillon 
 

Créatinine : 1 / an 
Protéinurie/ créatininurie 
sur échantillon (patients à 
risque) 
 

Créatinine, acide 
urique : 1 / an 
 
Glycémie à jeun : 1 
/ 2 ans (si facteurs 
de risque*) 
Bilan lipidique : 1 / 
2 ans (si IMC>25) 
 

Urée Créatinine, 
acide urique : 1 / an 
 
Glycémie à : 1 / 2 ans 
(si facteurs de 
risque*) 
Bilan lipidique : 1 / 2 
ans (si IMC>25) 
 

 Si infections dosage 
pondéral des Ig (GAM) 
et sérologies post-
vaccinales 
 

Si infections dosage 
pondéral des Ig (GAM) et 
sérologies post-vaccinales 
Si lymphopénie 
immunophénotypage 
lymphocytaire 
 

Dépistage de la 
maladie 
cœliaque** 

Dépistage de la 
maladie cœliaque si 
jamais réalisé (Ac 
anti 
transglutaminase+ 
dosage IgA) 
 

 
 
 
 

Si lymphopénie 
immunophénotypage 
lymphocytaire 
 

   

 
* Surpoids ou obésité associés à au moins deux autres facteurs de risque (histoire familiale de diabète de 
type II chez un apparenté du 1er ou 2ème degré, origine familiale extra-européenne, signes cliniques 
d’acanthosis nigricans, HTA, dyslipidémie, chez la jeune fille avec syndrome des ovaires polykystiques, 
faible activité physique).  
** Détermination HLA DQ2/DQ8 et si DQ2 et/ou DQ8 faire tous les 3 ans recherche Ac 
antitransglutaminase + dosage pondéral IgA. 
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● Suivi des examens d’imagerie 

 

Naissance 1 mois - 12 mois 1 an - 12 ans Adolescence Adulte 

Echographie 
cardiaque 
 
 

 Echographie cardiaque 
tous les 5 ans 
 

Echographie cardiaque 
tous les 5 ans  
 

Echographie cardiaque 
à 20 ans pour vérifier 
les valves puis à 40 ans 
et tous les 5 ans 
 

Echographie 
abdominale et des 
voies urinaires si 
absence 
d’échographie anté-
natale de bonne 
qualité ou si moindre 
doute clinique  
 

 Radiographie des 
hanches tous les 2-3 ans 
à partir de 3 ans 
 

Radiographie des 
hanches vers 14 ans 
 

Echographie pelvienne 
pour compléter un 
examen gynécologique 
incomplet  
 
Ostéodensitométrie  
après 45 ans 
 

  Radio dynamiques 
cervicales si sport de 
compétition à risque 
(IRM cervicale si signes 
cliniques) 

Radio dynamiques 
cervicales si sport de 
compétition à risque 

IRM cérébrale ou 
scanner cérébral si 
déclin cognitif ou 
troubles du 
comportement 
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Annexe 2. Coordonnées du (des) centre(s) de référence, de 

compétence et de(s) l’association(s) de patients 

 

Ayant participé à l’élaboration du PNDS : 
 

1. Centres coordonnateurs du PNDS 
 

– CHU de Lyon 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs – Région Sud-Est - 
Filière AnDDI-Rares 

Responsable : Pr EDERY 

Service de génétique  
CHU de LYON HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 

59 Boulevard Pinel 

69677 BRON 

Téléphone : 04 27 85 55 73 
 

– CHU de Saint-Etienne 

 Centre de compétence Anomalies du développement et syndromes malformatifs – Région Sud-Est - 
Filière AnDDI-Rares 

Responsable : Dr TOURAINE 

Service de génétique clinique 

Pôle Couple Mère-Enfant 

CHU de Saint-Etienne - Hôpital Nord 

Avenue Albert Raimond 

42270 SAINT-PRIEST-EN-JAREZ 

Téléphone : 04 77 82 81 16 

 

2. Centres maladies rares 
 

– Bordeaux 

 Centre de référence anomalies du développement et syndromes malformatifs - Région Sud-Ouest 
Occitanie Réunion - Filière AnDDI-Rares 

Responsable : Pr Didier LACOMBE 

Pôle Pédiatrie 

Service de Génétique Médicale 

CHU de Bordeaux - GH Pellegrin  

Place Amélie Raba-Léon 

33076 BORDEAUX Cedex  

Tel : 05 57 82 03 63  

 

 Centre de référence des narcolepsies et hypersomnies rares - Site constitutif - Filière BRAIN-TEAM 
Coordonnateur : Pr Pierre PHILIP 
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Service d'Explorations fonctionnelles du système nerveux - Clinique du sommeil 
CHU de Bordeaux - GH Pellegrin 
Place Amélie Raba-Léon 
33076 BORDEAUX 
Téléphone : 05 56 79 56 79  
 

 Centre de compétence des malformations rares des voies urinaires (MARVU) - Filière NeuroSphinx 
Coordonnateur : Pr Eric DOBREMEZ 
Service de chirurgie infantile 
CHU de Bordeaux - GH Pellegrin 
Place Amélie Raba-Léon 
33076 BORDEAUX 
Téléphone : 05 57 82 28 28 
 

– Dijon 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs - Région Est - Filière 
AnDDI-Rares 

Coordonnateur : Pr Laurence FAIVRE 

Service de Génétique 

CHU de Dijon - Hôpital d’Enfants 

14 Rue Paul Gaffarel 

21076 Dijon 

Téléphone : 03 80 29 53 13 

 
– Lille 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs – Interrégion Nord-
Ouest - Filière AnDDI-Rares 

Coordonnateur : Pr Sylvie MANOUVRIER 

Clinique de Génétique médicale Guy Fontaine  

CHU de Lille - Hôpital Jeanne de Flandre 

Boulevard du Pr Jules Leclercq 

59037 Lille  

Téléphone : 03 20 44 49 11 

 
– Lyon – Bron 

 Centre de Référence Déficience Intellectuelles de causes rares - Filière DéfiScience 
Responsable : Pr Vincent DESPORTES  
Service de neuropédiatrie  
CHU de LYON HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 
59 Boulevard Pinel 
69677 BRON 
Tél : 04 27 85 53 80  

 

 Centre de référence maladies rares à expression psychiatrique  - Site constitutif - Filière DéfiScience 
Responsable : Dr Caroline DEMILY 
Centre de référence GénoPsy 
CH Le Vinatier  
95 bd Pinel  
69678 BRON Cedex 
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Téléphone : 04 37 91 51 63 

 

 Centre de référence des rhumatismes inflammatoires et maladies auto-immunes systémiques rares de 
l'enfant (RAISE) - Site constitutif - Filière FAI2R 
Coordonnateur : Pr Alexandre BELOT  
Service de néphrologie-rhumatologie-dermatologie pédiatriques 
CHU de Lyon HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 
59 Boulevard Pinel 
69677 BRON CEDEX 
Téléphone : 04 27 85 61 28 / 04 27 85 61 26 

 

 Centre de référence de l'atrésie des voies biliaires et cholestases génétiques - Site constitutif - Filière 
FILFOIE 
Coordonnateur : Pr Alain LACHAUX 
Service de gastro-entérologie, hépatologie et nutrition pédiatriques 
CHU de Lyon HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 
59 Boulevard Pinel 
69677 BRON CEDEX 
Téléphone : 04 72 35 70 50 
 

 Centre de compétence des maladies rares de la peau et des muqueuses d'origine génétique – Centre 
MAGEC - Filière FIMARAD 
Coordonnateur : Dr Alice PHAN 
Service de néphrologie-rhumatologie-dermatologie pédiatriques- Rhumatologie/Dermatologie 
CHU de Lyon HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 
59 Boulevard Pinel 
69677 BRON CEDEX 
Téléphone : 04 27 85 61 28 / 04 27 85 61 26 
 

 Centre de référence du développement génital : du fœtus à l'adulte - Site coordonnateur - Filière 
FIRENDO 
Coordonnateur : Pr Pierre MOURIQUAND 
Service de chirurgie uro-viscérale, thoracique et de transplantation de l'enfant 
CHU de Lyon HCL - GH Est - Hôpital Femme Mère Enfant 
59 Boulevard Pinel 
69677 BRON 
Téléphone : 04 72 12 95 27 

 

 Centre de référence des maladies rares de l'hypophyse (HYPO) – Filière FIRENDO 
Coordonnateur : Pr Gerald RAVEROT 
Service d'endocrinologie, de diabétologie et des maladies métaboliques A 
CHU de Lyon HCL - GH Est - Hôpital Louis Pradel  
28 avenue du Doyen Lépine  
69677 Bron 
Téléphone : 04 27 85 66 66 

 

 Centre de référence des déficits immunitaires héréditaires (CEREDIH) - Filière MaRIH 
Coordonnateur : Pr Yves BERTRAND  
Service d'immuno-hématologie pédiatrique et de transplantation de moelle osseuse 
CHU de Lyon HCL - Institut d'Hématologie et d'Oncologie Pédiatrique (IHOPe) 
1 Place Joseph Renaut 
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69008 LYON 
Téléphone : 04 69 16 65 50 
 

– Montpellier 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs - Région Sud-Ouest 
Occitanie Réunion - Site constitutif - Filière AnDDI-Rares 
Coordonnateur : Pr David GENEVIEVE 
Département Génétique Médicale, Maladies rares et médecine personnalisée  
Equipe Maladies Génétiques de l'Enfant et de l'Adulte  
CHU de Montpellier - Hôpital Arnaud de Villeneuve 
371 avenue du Doyen Gaston Giraud 
34295 MONTPELLIER CEDEX 5  
Tel : 04 67 33 65 64 

 
– Nancy 

 Centres de Compétences Maladies Endocriniennes Rares – Filière FIRENDO 
Coordonnateur : Pr Bruno LEHEUP 
Service de Génétique clinique et Médecine Infantile 
CHU de Nancy - Hôpital d'Enfants - Hôpitaux de Brabois 
Rue du Morvan 
54511 VANDOEUVRE-LÈS-NANCY 
Téléphone : 03 83 15 45 00 
 

– Paris 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs - Région Ile de France - 
Filière AnDDI-Rares 
Coordonnateur : Pr VERLOES 
Département de Génétique  
APHP - Hôpital Robert Debré 
37 bd Sérurier 
75019 PARIS  
Téléphone : 01 40 03 53 06 
 

 Centre de référence des maladies rares de la peau et des muqueuses d'origine génétique - Centre 
MAGEC (MAladies rares Génétiques à Expression Cutanée) - Site coordonnateur - Filière FIMARAD 
Coordonnateur : Pr Christine BODEMER 
Service de dermatologie 
APHP - Hôpital Necker-Enfants Malades 
149 rue de Sèvres 
75743 PARIS 
Téléphone : 01 44 49 46 68 
 

 Centre de référence des déficits immunitaires héréditaires – CEREDIH - Filière MaRIH 
Coordonnateur : Pr Capucine PICARD 
Centre d'Etudes des Déficits Immunitaires (CEDI) 
APHP - Hôpital Necker-Enfants Malades 
149 rue de Sèvres 
75743 PARIS 
Téléphone : 01 44 49 58 96 

 Centre de référence des surdités génétiques – Site coordonnateur – Filière SENSGENE 
Coordonnateur : Dr Sandrine MARLIN 
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Service de génétique médicale 
APHP - Hôpital Necker-Enfants Malades 
Institut IMAGINE 
149 rue de Sèvres 
75743 PARIS 
Téléphone : 01 44 49 57 44 / 01 42 16 13 95 

 
– Poissy 

 Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs d'Ile-de-France - Site 
constitutif - Filière AnDDI-Rares 
Coordonnateur : Dr Rodolphe DARD  
Service Histo-embryologie, cytogénétique, génétique médicale et biologie de la reproduction 
CHI Poissy-Saint-Germain-en-Laye 
9 Rue du Champ Gaillard 
78303 POISSY 
Téléphone : 01 39 27 47 00 / 01 39 27 56 00 

 
– Rennes 

 Centre de référence Anomalies du développement et syndromes malformatifs - Région Ouest - Filière 
AnDDI-Rares 
Coordonnateur : Pr Sylvie ODENT 
Service de génétique clinique 
CHU de Rennes - Hôpital Sud  
16, boulevard de Bulgarie 
BP 90347  
35203 Rennes  
Téléphone : 02 99 26 67 44 
 

 Centre de compétence des maladies rares orales et dentaires (ORares) - Filière TETECOU 
Coordonnateur : Pr Jean-Louis SIXOU 
Service d'Odontologie - Centre de soins dentaires 
CHU de Rennes - Hôpital Pontchaillou 
2 Rue Henri Le Guilloux 
35033 RENNES 
Téléphone : 02 99 28 24 00 

 
– Rouen 

 Centre de compétence de l'atrophie multisystématisée - Filière BRAIN-TEAM 
Coordonnateur : Pr David MALTETE 
Unité Neurologie polyvalente - Département de neurologie 
CHU de Rouen 
1 Rue de Germont 
76031 ROUEN 
Téléphone : 02 32 88 67 76 

 
– Strasbourg 

 Centre de référence des Affections Rares en Génétique Ophtalmologique - CARGO - Filière SENSGENE 
Coordonnateur : Pr Hélène DOLLFUS  
CHU de Strasbourg - Hôpital Civil  
1 Place de l'Hôpital - BP 426 
67091 STRASBOURG 
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Téléphone : 03 88 11 67 53 
 

 

3. Filières de santé maladies rares 
 

– Filière AnDDI-Rares  
« Anomalies du Développement avec ou sans Déficience Intellectuelle de causes Rares »  
Site de la filière : http://www.anddirares.org 

 
– Filière BRAIN-TEAM 

« Maladies Rares du système nerveux central »  
Site de la filière: http://brain-team.fr/ 

 
– Filière DéfiScience  

« Maladies Rares du Développement Cérébral et Déficience intellectuelle »  
Site de la filière : https://www.defiscience.fr/filiere/  

 
– Filière FAI2R 

« Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques rares » 
Site de la filière : https://www.fai2r.org/ 
 

– Filière FILFOIE 
« Maladies hépatiques rares de l’enfant et de l’adulte» 
Site de la filière : https://www.filfoie.com/ 
 

– Filière FIMARAD 
« Maladies rares en dermatologie» 
Site de la filière : https://fimarad.org/ 
 

– Filière FIRENDO 
« Maladies rares endocriniennes» 
Site de la filière : http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo/ 

 
– Filière MaRIH 

« Maladies rares immuno-hématologiques» 
Site de la filière : http://www.marih.fr/website/accueil_du_site_de_la_filiere_marih_&1.html 

 
– Filière NeuroSphinx 

« Complications neurologiques et sphinctériennes des malformations pelviennes et médullaires rares» 
Site de la filière : http://www.neurosphinx.fr/ 

 
– Filière SENSGENE 

« Maladies rares sensorielles» 
Site de la filière : https://www.sensgene.com/ 

 
– Filière TETECOU 

« Maladies rares de la tête, du cou et des dents» 
Site de la filière : https://www.tete-cou.fr/ 

 

 

4. Association de patients :  
 

– Association Trisomie 21 France (http://www.trisomie21-france.org/). 

http://www.anddirares.org/
http://brain-team.fr/
https://www.defiscience.fr/filiere/
https://www.fai2r.org/
http://www.trisomie21-france.org/
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Annexe 3. Arbre décisionnel en vue du diagnostic 

biologique/génétique 

Insertion à ce niveau de(s) arbre(s) décisionnel(s) ou du lien internet vers ces arbres. 

 

ACPA : Analyse Chromosomique sur Puce à ADN 
FISH : Hybridation in situ en Fluorescence 
ADNlc T21 : Tests sur ADN fœtal libre circulant (ou DPNI pour dépistage prénatal non invasif) 
SAE : Signe d’Appel Echographique 
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Annexe 4. Courbes de croissances et repères de 

développement  

 

A venir (IJL ; http://www.growthcharts.com/charts/DS/charts.htm ) 

 

 

 

 

  

http://www.growthcharts.com/charts/DS/charts.htm
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Annexe 5. Carte d’urgence 

Carte réalisée et distribuées par les centres de la filière AnDDI-Rares. 
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Annexe 6. Détails du suivi 

1. Cardiologie 

● Surveillance  

La surveillance post-opératoire et au long terme des patients ayant présenté une cardiopathie congénitale 

(CC) est la même qu’en population générale et est déterminée par le cardiopédiatre selon le type de 

cardiopathie, la correction chirurgicale réalisée et sa tolérance. La surveillance de l’HTAP dans les premiers 

mois et premières années de vie est particulièrement importante. 

 

Chez le nourrisson et l’enfant ayant présenté une CC, chaque examen clinique doit rechercher des signes 

d’insuffisance cardiaque (tachypnée, hépatosplénomégalie, difficulté d’alimentation, mauvaise prise de 

poids, etc.) et faire évoquer une défaillance cardiaque avec nécessité d’un avis cardiopédiatrique rapide. 

 

● Évolution à l’âge adulte 

A l’âge adulte, s’il est décrit que les PPT21 sont protégées contre l’athérosclérose, l’infarctus du myocarde 

et l’HTA, elles sont, par contre, plus précocement et plus souvent exposées à l’hypothyroïdie avec un risque 

augmenté de valvulopathie dégénérative, d’insuffisance cardiaque, de troubles du rythme et d’arrêt 

cardiaque.   

 

En cas de chirurgie cardiaque dans l’enfance, 25% des adultes développeront une arythmie et 7% seront 

appareillés (pacemaker).  

 

En cas de symptômes évocateurs (palpitations, dysfonction cardiaque) il est recommandé de réaliser un 

ECG et d’une échographie cardiaque.  

 

Les PPT21 sont également prédisposées aux AVC hémorragiques sur vasculopathie cérébrale par 

angiopathie amyloïde. L’usage des anticoagulants, suscité par un risque thrombotique plus élevé qu’en 

population générale, doit donc être d’autant plus prudent. 

 

Le suivi des patients ayant présenté une CC doit être défini individuellement avec le cardiopédiatre selon 

l’histoire cardiologique. 

2. Neuro-développement 

● Développement psychomoteur 

Une prise en charge orthophonique séquentielle tout au long de la vie est recommandée.  
Le recours à la kinésithérapie et à la psychomotricité se fera en fonction des besoins de la personne PT21.  
La première évaluation développementale est réalisée dans les trois premiers mois de vie du jeune enfant 
par le pédiatre. 
Les évaluations cognitives et comportementales doivent être répétées car elles permettent de déterminer 
les forces et les faiblesses de l’enfant / adulte PT21 ainsi que ses besoins. La présence de troubles 
psychiques associés est difficilement observable / quantifiable avant l’âge de trois ans. Ceci doit être fait 
par le médecin qui suit la personne et coordonne les soins. 
 
Un suivi de la scolarité/des activités de jour, un contact régulier entre les différentes équipes qui assurent 
l’accompagnement, les apprentissages scolaires et la famille doit être organisé.  
 
 
● Scolarité 
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Prise en charge adaptée selon le niveau de l’enfant PT21 avec réévaluation régulière de ses compétences. 
L’inclusion en milieu ordinaire est recommandée aussi longtemps que possible.  
L’inclusion en milieu ordinaire est inscrite dans la loi du 11 février 2005. De plus les enfants PT21 
augmentent ainsi leur sociabilité et leur apprentissage par mimétisme. Enfin cette intégration sensibilise les 
autres enfants et leurs parents au handicap. 
 
● Travail 

Un suivi du travail/des activités de jour, un contact régulier entre les différentes équipes qui assurent 
l’accompagnement, les apprentissages professionnels et la famille doit être organisé.  
 
● Comorbidités psychiatriques et neurologiques 

Savoir dépister à tout moment une symptomatologie psychiatrique et être particulièrement attentif aux 
symptômes évoquant un trouble du spectre autistique, un déficit de l’attention/hyperactivité, une 
régression, une démence d’apparition précoce, afin de débuter une prise en charge précoce.  
Savoir dépister et traiter une épilepsie et plus particulièrement un syndrome de West.  
Savoir dépister et traiter les facteurs favorisants les troubles neuro-psychiatriques (SAOS, hypothyroïdie, 
déficit sensoriel, dépression, etc.) : bilan thyroïdien 1/an, selon les facteurs de risque glycémie et bilan 
lipidique, bilan visuel et auditif tous les 1 à 2 ans, et en fonction du contexte clinique dosage de B12 et 
acide folique, ionogramme, bilan rénal, bilan hépatique.  
Bilans comparatifs réguliers/annuel à partir de 35 ans pour suivre l’évolution du profil cognitif (dépistage de 
syndrome démentiel). 
 
● Point particulier sur les troubles du comportement (enfant et adulte) 

– Point important de l’accompagnement des troubles du comportement.  
– Réévaluation à chaque consultation, au minimum de manière annuelle (bi-annuelle si problèmes) 
– Prescription : Les traitements médicamenteux prescrits pour des troubles du comportement ou des 

maladies psychiatriques doivent être associés à une évaluation précise si possible par un 
pédopsychiatre ou un psychiatre travaillant si possible dans un centre de référence. Les PPT21 sont 
toujours sensibles aux effets secondaires qu’il faut dépister et prévenir. La surveillance de la tolérance 
et de l’efficacité du traitement doit être régulière. 

3. Gastro-entérologie 

● Dépistage de la maladie cœliaque 

Le dépistage de la maladie cœliaque est recommandé chez la personne PT21 du fait de sa prévalence 

augmentée. Le praticien doit savoir reconnaître les signes cliniques (mais ils peuvent être minimes) et 

évaluer l’indication d’un régime d’exclusion (sans gluten). Selon les recommandations de la HAS (2008), le 

dépistage comprend un dosage des anticorps anti-transglutaminase de type IgA. S’il est positif, une biopsie 

de l’intestin grêle est indiquée. S’il est négatif, un dosage des anticorps IgA anti-endomysium est possible. Il 

faudra aussi exclure la présence d’un déficit en IgA. En cas de déficit en IgA, un dosage des anticorps de 

type IgG anti-transglutaminase et anti-endomysium est indiqué. S’il est positif, une biopsie de l’intestin 

grêle est alors indiquée. Dans cette population à risque on peut recommander de déterminer si la PPT21 

n’est pas ni HLA DQ2 ni DQ8 afin de pouvoir écarter ce risque et donc ne pas faire de surveillance 

systématique. 

4. ORL 

– Otites moyennes aiguës : examen complet avec otoscopie ; Antibiothérapie pour les enfants et les 

adultes. 

– Otites séro muqueuses (OSM) : discuter la pose d'aérateurs trans tympanique. 
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– Perforation tympaniques : traitement chirurgical chez l’enfant selon les recommandations de la Société 

Française d’ORL (SFORL). 

– Surdité : dépistage néonatal de la surdité et en cas de doute audiométrie (+/- PEA si nécessaire) puis 

évaluation régulière en fonction du contexte clinique. 

– Retard de langage : orthophonie à débuter avant 6 mois de vie jusqu’à l’âge adulte inclus. 

– Sinusites, Cholestéatome : traitement conventionnel classique. 

– Obstruction des voies aériennes supérieures : traitement classique (Adénoïdectomie et 

Amygdalectomie. Pas d’intérêt d’une pharyngoplastie additionnelle).  

– Laryngomalacie, Sténose Trachéale, Trachéomalacie : traitement par aryepiglottoplastie, 

trachéolaryngoplasties classiques. 

– Pour toute chirurgie : une attention particulière doit être réalisée au niveau de la charnière cervicale. 

Pas d’hyperextension cervicale et évaluation radiologique avant anesthésie. 

5. Santé orale et bucco-dentaire 

Nécessité d’une stimulation de la motricité orale par un orthophoniste et/ou un kinésithérapeute, avec ou 
sans port de plaque palatine, dès l’âge de 3-4 mois  
Apprendre le brossage des dents dès l’apparition des premières dents. 
Consultation avec un dentiste vers 1 an comme pour tout enfant, pour suivre l’éruption dentaire et le recul 
du réflexe nauséeux puis adapter le suivi en fonction des problèmes dentaire. 
Avant 12 ans, superviser systématiquement le brossage quotidien. Après 12 ans, apprentissage de 
l’autodétermination et de l’autonomie du brossage bucco-dentaire. Faire des détartrages si nécessaire à 
chaque visite chez le dentiste.   

6. Ophtalmologie 

– Examen vers 9-12 mois de vie à la recherche d’une cataracte et d’un trouble réfractif avec examen de la 
réfraction sous cycloplégie (atropine). L’examen ophtalmologique doit être réalisé avant en cas de 
nystagmus, leucocorie, strabisme permanent ou intermittent. 

– Ensuite un contrôle annuel ou plus fréquemment selon les anomalies retrouvées. Toute prise en charge 
chirurgicale chez l’enfant doit être effectuée par un ophtalmologiste pédiatre.  

7. Endocrinologie 

● Nouveau-né :  

– Bilan biologique standard TSHuS T4 libre en plus des dépistages néonataux 
– Si hypothyroïdie vraie : traitement à mettre en place jusqu’à deux-trois ans et réévaluer alors la 

pertinence. 
 

● De 1 mois à 1 an 

– Poids et taille, IMC, utilisation des courbes habituelles ou utilisation à discuter de courbes spécifiques 
récentes 

– Contrôle semestriel du taux de TSHus et de T4 libre  
– Si hypothyroïdie vraie : traitement. 

 
● De 1 an à 5 ans 

– Poids et taille, IMC de façon au moins annuelle, utilisation des courbes habituelles ou utilisation à 
discuter de courbes spécifiques récentes 

– Si ralentissement de la croissance : évaluation endocrinienne à discuter et évaluation métabolique 
générale 

– Si obésité : évaluation endocrinienne et respiratoire (SAOS) 
– Contrôle du taux de TSHus et de T4 libre : le rythme annuel est à discuter. Si TSHuS et T4 libre à un an 

strictement normal et adapté, un contrôle peut éventuellement être programmé à 5 ans. 
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– Si signes d’hypothyroïdie infra-clinique compléter le bilan et surveillance annuelle. 
– Si hypothyroïdie vraie : traitement 
– Supplémentation en vitamine D durant la période hivernale 
 
● De 5 ans à 12 ans (fille) 13 ans (garçon) 

– Poids et taille, IMC de façon annuelle, utilisation des courbes habituelles ou utilisation à discuter de 
courbes spécifiques récentes 

– Recherche des signes cliniques ou biologiques d’orientation vers l’hypothyroïdie 
– Si ralentissement de la croissance : évaluation endocrinienne et évaluation métabolique générale 
– Prévention de l’obésité : évaluation des activités physiques, conseil diététique 
– Si obésité : évaluation endocrinienne et respiratoire (SAOS) 
– Contrôle du taux de TSHuS et de T4 libre : le rythme annuel est à discuter. Si TSHuS et T4 libre à un an 

strictement normal et adapté, un contrôle peut éventuellement être programmé tous les 5 ans. 
 

● De 12 ans (fille) 13 ans (garçon) au jeune âge adulte 

– Poids et taille, IMC de façon annuelle, utilisation des courbes habituelles ou utilisation à discuter de 
courbes spécifiques récentes 

– Evaluation pubertaire clinique avec explications, informations concernant les modifications corporelles 
et psychologiques, discussion concernant la vaccination contre le papillomavirus 

– Recherche des signes cliniques ou biologiques d’hypothyroïdie 
– Si ralentissement de la croissance : évaluation endocrinienne et évaluation métabolique générale 
– Prévention de l’obésité : évaluation des activités physiques, conseil diététique.  
– Si obésité : évaluation endocrinienne et respiratoire (SAOS) 
– Contrôle du taux de TSHuS et de T4 libre : le rythme annuel est à discuter. Si TSHuS et T4 libre à un an 

strictement normal et adapté, un contrôle peut éventuellement être programmé tous les 5 ans 
– Contrôle de la glycémie à jeun tous les deux ans en cas de surpoids ou d’obésité associée à au moins 

deux autres facteurs de risque (histoire familiale de diabète de type II chez un apparenté du 1er ou 
2ème degré, origine familiale extra-européenne, signes cliniques d’acanthosis nigricans, HTA, 
dyslipidémie ou de syndrome des ovaires polykystiques)  

– Evaluation diététique des apports en Calcium alimentaire 
– Supplémentation en vitamine D pendant la période pubertaire jusqu’au jeune âge adulte 
– A partir de 15 ans, surveillance annuelle des testicules par palpation et échographie au moindre doute. 
 
● A l’âge adulte 

– Contrôle de la fonction thyroïdienne tous les 5 ans 
– Traitement à discuter en cas d’hypothyroïdie latente (TSHus entre 7 et 10) 
– En cas de TSHuS augmentée avec T4 libre normale : recherche des Ac anti TPO. Si Ac positif, contrôle 

tous les ans. 
– Contrôle de la glycémie si IMC > 25, associée à au moins un autre facteur de risque : faible activité 

physique, histoire familiale de diabète de type II chez un apparenté du 1er ou 2ème degré, origine 
familiale extra-européenne, signes clinique d’acanthosis nigricans, HTA, dyslipidémie ou chez la femme 
de PCOS. 

– Recherche des signes de ménopause précoce 
– Evaluation de la densité osseuse : 

▪ Adultes de plus de 45 ans en institution ou à domicile : ostéodensitomètrie  
▪ Si normale, à renouveler en fonction des facteurs de risque, tous les 3 ou 5 ans (pas de niveau 

de preuve suffisant) 
– Adulte de tous les âges : fracture pathologique, prise de médicament augmentant le risque 

d’ostéoporose, maigreur 
– Evolution de l’IMC. 
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8. Gynécologie 

Un suivi gynécologique est indiqué comme dans la population générale. La vaccination contre l’HPV peut 
être proposée chez les adolescentes selon le schéma vaccinal recommandé par la HAS, mais les cancers du 
col sont très rares chez les femmes PT21. Lors de l’utilisation d’une contraception oestroprogestative, le 
bilan initial et le suivi seront ceux recommandés par l’HAS. 
Le dépistage par frottis doit être proposé régulièrement à toutes les femmes à partir de 25 ans si elles sont 
actives sexuellement. 
A partir de 40 ans palpation annuelle des seins et échographie IRM au moindre doute jusqu'à 74 ans. Pour 
les femmes PT21 avec prédisposition familiale au cancer du sein, faire le même type de surveillance que 
pour les autres femmes dans la famille. 
 

● Contraception 

Tableau résumant les recommandations de l’ACOG 2016 (The American College of Obstetricians and 
Gynecologists) concernant les jeunes femmes avec déficience intellectuelle. L’état dépressif et la 
dépression sont des effets indésirables bien connus liés à l’utilisation de contraceptifs hormonaux. 
 

Traitement  Bénéfices  Problématiques  Recommandations 
ACOG 2016   

AINS  Diminution du flux 
des règles et de la 
dysménorrhée  

Troubles gastro-
intestinaux possibles 

Protection gastro-
intestinale 

Contraception 
estroprogestative 
combinée en 
utilisation prolongée 
ou continue  
 

Peut être utilisée de 
façon prolongée   
 
Amélioration de la 
dysménorrhée  

Risque TEV 1ère année 
d’utilisation + risque 
majoré si immobilité  
  
Nécessité d’une prise 
journalière (oubli)  
 
Interférence avec 
certains 
anticonvulsivants, 
inducteurs enzymatiques 

Si immobilité, 
majoration du risque 
thromboembolique 
veineux  
 
Nécessité d’une prise 
journalière (oubli)  
 
Interfère avec certains 
inducteurs 
enzymatiques  
 

Patch contraceptif  
 

Utilisation prolongée  
 
A changer une fois/ 
semaine  

Nécessité de le changer 
1fois/ semaine   
 
La patiente peut le retirer 
seule et le remettre 
(apprentissage)  
 
Interfère avec certains 
anticonvulsivants, 
inducteurs enzymatiques  

Si immobilité, 
majoration du risque 
thromboembolique 
veineux  
 
La patiente peut le 
retirer seule 
 
Interfère avec certains 
inducteurs 
enzymatiques  
 
Problème cutané 

Anneau vaginal  Utilisation prolongée 
continue possible  
 
Change 1 fois / mois  

Si immobilité, majoration 
du risque 
thromboembolique 
veineux  
 

Si immobilité, 
majoration du risque 
thromboembolique 
veineux  
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Problème d’intimité et 
mise en place et retrait 
par tierce personne  
 
Interfère avec certains 
anticonvulsivants, 
inducteurs enzymatiques 
 

Problème d’intimité et 
mise en place et retrait 
par tierce personne  
 
Interfère avec certains 
inducteurs 
enzymatiques  

Contraception orale 
progestative seule  
 

Diminution du flux 
des règles 

Saignements 
intermenstrels 
intempestifs  
 
Nécessité d’une prise 
journalière (oubli) 
 
Interfère avec certains 
anticonvulsivants, 
inducteurs enzymatiques 

Saignements 
intermenstrels 
intempestifs  
 
Nécessité d’une prise 
journalière (oubli) 
 
Interfère avec certains 
anticonvulsivants, 
inducteurs 
enzymatiques 

Implant progestatif   
 (Seul disponible 
Nexplanon en France) 

Une pose sous-
cutanée 
tous les 3 ans  

Saignements 
intermenstruels 
intempestifs  
 

Son insertion peut être 
difficile chez ces jeunes 
femmes  
 
Saignements 
intermenstruels 
intempestifs  
 

DIU-LNG  
Dispositif intra-utérin 
hormonal  
 

De 3 à 5 ans  Son insertion peut 
nécessiter une anesthésie 
 
Saignements 
intermenstruels 
intempestifs les premiers 
temps  
 

Insertion difficile 
pouvant nécessiter une 
anesthésie 
 
Saignements 
intermenstruels 
intempestifs les 
premiers temps  
 

Méthode chirurgicale : 
ablation de 
l’endomètre  
 

 Taux d’aménorrhée 
variable  
 
Pas de données sur cette 
technique chez les jeunes 
femmes  
 
Implications 
juridiques et éthiques  

Non recommandée 

Méthode chirurgicale : 
Hystérectomie  
 

Aménorrhée 
complète  

Chirurgie majeure  
 
Implications 
juridiques et éthiques 

Chirurgie majeure  
Implications 
 
juridiques et éthiques 

 
▪ AINS : anti-inflammatoires non stéroïdiens 
▪ TEV : thromboembolique veineux  
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▪ IE : inducteur enzymatique 
▪ DIU-LNG : dispositif intra-utérin au lévonorgestrel  
▪ DMO : densité minérale osseuse / SIM = Saignements inter menstruels  
▪ AMPR : acétate de médroxyprogestérone-retard,  
▪ COC : contraceptifs oraux combinés  
▪ DIU-Cu : dispositif intra-utérin au cuivre 

 

● Extrait de loi 

Extrait de la loi n° 2001-588 du 4 juillet 2001 relative à l’interruption volontaire de grossesse et à la 
contraception (codifiée à l’article L. 2123-1 du CSP). 
Article 27  
Après l’article L. 2123-1 du même code, il est inséré un article L. 2123-2 ainsi rédigé :  
– « Art. L. 2123-2. - La ligature des trompes ou des canaux déférents à visée contraceptive ne peut être 

pratiquée sur une personne mineure. Elle ne peut être pratiquée sur une personne majeure dont 
l’altération des facultés mentales constitue un handicap et a justifié son placement sous tutelle ou sous 
curatelle que lorsqu’il existe une contre-indication médicale absolue aux méthodes de contraception ou 
une impossibilité avérée de les mettre en œuvre efficacement.  

– « L’intervention est subordonnée à une décision du juge des tutelles saisi par la personne concernée, 
les père et mère ou le représentant légal de la personne concernée.  

– « Le juge se prononce après avoir entendu la personne concernée. Si elle est apte à exprimer sa 
volonté, son consentement doit être systématiquement recherché et pris en compte après que lui a été 
donnée une information adaptée à son degré de compréhension. Il ne peut être passé outre à son refus 
ou à la révocation de son consentement.  

– « Le juge entend les père et mère de la personne concernée ou son représentant légal ainsi que toute 
personne dont l’audition lui paraît utile.  

– « Il recueille l’avis d’un comité d’experts composé de personnes qualifiées sur le plan médical et de 
représentants d’associations de personnes handicapées. Ce comité apprécie la justification médicale de 
l’intervention, ses risques ainsi que ses conséquences normalement prévisibles sur les plans physique 
et psychologique.  

– « Un décret en Conseil d’Etat fixe les conditions d’application du présent article. »  

9. Fertilité 

● Fertilité masculine 

Peu de choses sont connues sur la fertilité masculine dans la T21. Infertilité pour certains, fertilité pour 
d’autres, mais à quel niveau et quelle fréquence ? En cas de projet de paternité, il peut être utile de réaliser 
un spermogramme et de déterminer le pourcentage de spermatozoïdes normaux et disomiques pour le 
PPT21. Ceci afin de préciser le conseil génétique. 

● Fertilité féminine 

Plutôt normale en dehors ménopause précoce plus fréquente. 

● Assistance médicale à la procréation  

Chez les PPT21, l’accès à la PMA peut se discuter selon le projet, l’accompagnement et la situation 
médicale. 

La possibilité de réaliser un diagnostic préimplantatoire, afin de ne transférer que les embryons normaux, 
sera évalué au cas par cas. 

10. Pneumologie / sommeil 

Les enfants PT21 sont plus sujets aux infections ORL et respiratoires. 
Le SAOS est très fréquent chez les PPT21 : dépister régulièrement les signes cliniques de SAOS et les 
facteurs prédisposant. 

http://www.jogc.com/action/doSearch?searchType=quick&occurrences=all&ltrlSrch=true&searchScope=series&searchText=COC&seriesISSN=1701-2163
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La qualité du suivi ventilatoire conditionne le niveau d’adhésion au traitement. L’éducation thérapeutique, 
le suivi à domicile et la fréquence des consultations par une équipe spécialisée garantissent une meilleure 
observance. 
 
Lutter contre les facteurs de risques du SAOS : rééducation bucco-faciale, prise en charge du surpoids et de 
l’obésité, traitement de l’hypothyroïdie. 
Réévaluer régulièrement l’indication d’un traitement et prévenir ses complications.  

11. Orthopédie 

● Croissance et malformation du rachis, hypermobilité et instabilité atlanto-axiale, activité sportive  

– Il est recommandé de réaliser un examen neurologique complet annuel chez les enfants PT21 et tous 

les 5 ans chez les adultes.  

– En cas d’examen neurologique perturbé, une exploration radiologique (radio et/ou IRM) 

complémentaire doit être effectuée. 

– Dépistage radiologique chez les PPT21 souhaitant pratiquer des activités sportives à risque. 

a. 4,5<ADI<10mm, un examen neurologique s’impose :  

i. Si l’examen est normal, il est juste conseillé d’éviter ces sports.  

ii. Si l’examen neurologique est anormal, une IRM dynamique sera demandée :  

1. Pas de compression de la moelle : pas de restriction sportive mais il est 

conseillé d’éviter les sports à risque. L’examen neurologique est répété d’une 

façon annuelle. Un nouveau bilan radiologique est demandé en fonction l’état 

du sujet.   

2. Signes de compression ou de changement de signal dans la moelle en flexion, 

cela impose une stabilisation chirurgicale.  

b. ADI > 10 mm, une stabilisation chirurgicale est indiquée. 

– Il est recommandé de stabiliser toute instabilité symptomatique si l’ADI > 4.5mm.  

 

● L’hypermobilité et l’instabilité atlanto-occipitale 

– Une hypermobilité > 2-3 mm avec :  

a. Un examen neurologique normal, il est conseillé d’éviter les sports à risque. 

b. Un examen neurologique perturbé, il est recommandé de réaliser une IRM dynamique : 

i. Si l’IRM montre des signes de compression de la moelle, une stabilisation chirurgicale 

est recommandée. 

– Une hypermobilité supérieure à 8mm est une indication de stabilisation chirurgicale même chez les 

sujets asymptomatiques. 

 

● L’instabilité rotatoire  

Les recommandations de traitement sont identiques à celles de la population générale.  
 

● La scoliose  

– Il est recommandé que tous les PPT21 bénéficient d’un dépistage clinique régulier de la scoliose 

pendant l’enfance. Une radiographie de l’ensemble du rachis peut être discutée, surtout en cas de 

surpoids, en fonction les éléments cliniques 

– Le traitement, orthopédique ou chirurgical, est identique à celui la population générale et doit être 

discuté pour les scolioses supérieurs à 20°. Le traitement chirurgical doit rester exceptionnel. Le 

traitement orthopédique est utile et efficace dans les cas de scolioses modérées, c’est-à-dire 

supérieures à 20°. Toutefois son observance reste très aléatoire du fait des troubles du comportement. 
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Des traitements nocturnes exclusifs ont une probabilité supérieure d’observance. L’adaptation du 

corset par l’appareilleur peut s’avérer difficile mais est fondamentale pour ne pas imposer un 

appareillage douloureux et donc non porté. L’indication d’une correction chirurgicale de scoliose doit 

rester exceptionnelle car le taux de complication per opératoire et post opératoire, infection, 

pseudarthrose, cyphose jonctionnelle est très élevé. 

 

● L’instabilité de la hanche 

– Il faut réaliser une radiographie de la hanche tous les 2 à 3 ans est recommandée pour tous les enfants 

PT21 entre l’âge de 3 et 14 ans 

– Traiter le premier épisode d’instabilité orthopédiquement avec une immobilisation prolongée (2 à 6 

mois) suivi par des orthèses d’abduction et de la kinésithérapie 

– En cas de luxation habituelle, une ostéotomie fémorale de dérotation-varisation et une capsulorraphie 

seront réalisées. L’ostéotomie pelvienne ou la rétroversion acétabulaire sont indiquées en cas de la 

dysplasie. Il est recommandé de garder au moins 20° d’antéversion fémorale après l’ostéotomie de 

dérotation car ces sujets ont tendance à marcher en rotation externe.  

– En cas de subluxation permanente, une ostéotomie fémorale de dérotation-varisation, une 

capsulorraphie et une ostéotomie pelvienne seront réalisées 

– En cas de luxation irréductible de la hanche associée à des troubles arthrosiques, une prothèse totale 

de la hanche est indiquée, il n’y a pas dans ce cas, de place pour un traitement conservateur 

– Un scanner doit être réalisé avant la planification d’un geste chirurgical. 

 

● L’ostéochondrite de hanche 

Les recommandations de traitement sont identiques à celles de la population générale. 
 

● L’épiphysiolyse : 

– Réaliser une radiographie de la hanche tous les 2 à 3 ans pour tous les enfants PT21 entre l’âge de 8 et 
14 ans.  

– Réaliser un bilan thyroïdien chez tout patient qui présente une épiphysiolyse. 
 

● Les anomalies du genou 

– Examiner le genou tous les deux ans 

– Réaliser un bilan radiologique en cas d’instabilité patellaire à l’examen clinique 

– Traiter cette instabilité au départ orthopédiquement (kinésithérapie, orthèse) 

– Traiter l’instabilité patellaire chirurgicalement en cas de difficulté à la marche ou dans les stades 4 ou 5 

selon la classification de Dugale et Renshaw.  

● Les anomalies du pied  

Les chaussures orthopédiques ne sont pas efficaces dans le traitement des pieds plats. Le traitement 
orthopédique est le premier recours chez les patients avec des pieds plats. Il soulage les douleurs mais ne 
permet pas d’améliorer la déformation du pied. 
 Les coques talonnières, à condition qu’elles ne soient pas trop rigides et ne remontent pas trop sur le coup 
de pied peuvent avoir une meilleure efficacité que les semelles dans les pieds plats des patients T21.  
Les semelles orthopédiques à coin supinateur postero-interne chez les sujets asymptomatiques peuvent 
avoir un effet positif sur la statique du pied et des articulations sus-jacentes avec un effet direct sur 
l’augmentation du périmètre de marche. 
Il est recommandé de surveiller rigoureusement le développement du pied pendant l’enfance. Il ne faut pas 
hésiter à prescrire des séances de rééducation pour améliorer l’hypotonie et diminuer le risque d’altération 
du pied chez les adultes. La chirurgie est le dernier recours en cas de pied douloureux et invalidant.  
Les recommandations du traitement du l’hallux valgus sont identiques à celles de la population générale. 
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12. Dermatologie 

La recherche de lésions cutanées doit faire partie de l’examen systématique. En cas de lésions : avis d’un 
dermatologue. Le suivi est identique à celui de la population générale, selon les recommandations de la 
pathologie développée. 

13. Cancer et dépistage 

● Tumeurs solides 

Facteurs de risque, prévention et dépistage : 
– La prévention des cancers est identique à celle pour les autres personnes déficientes intellectuelles, et 

proche de celle dans la population générale 

– Cependant le dépistage doit être adapté, premièrement à la rareté des cancers du sein et du col utérin, 

deuxièmement à la fréquence mal connue des cancers du côlon 

– Ceci est particulièrement justifié dans la mesure où les tumeurs profondes peuvent être diagnostiquées 

en retard chez les personnes qui communiquent parfois mal leurs symptômes et leur douleur. On sait 

l'importance d'un diagnostic précoce pour le pronostic de ces cancers digestifs. 

 
Il y a donc un large consensus en faveur : 
– D'une surveillance clinique annuelle des testicules (plus attentive en cas de microcalcifications et 

d'antécédent de testicule ectopique) et pour pratiquer une orchidopexie aux patients dont les 

testicules sont ectopiques 

– Pratiquer un dépistage par frottis uniquement aux femmes qui ont une activité sexuelle ou discuter 

avec chaque patiente en fonction des risques, des souhaits et des possibilités d'un examen 

gynécologique. En effet, le prélèvement cervico-vaginal de dépistage est un acte intrusif qui peut être 

vécu difficilement par une patiente PT21.  

– La prévention du cancer du col utérin par vaccination reste à discuter et à évaluer, compte tenu de sa 

rareté chez les femmes PT21 

– Une surveillance mammaire est souhaitable, par exemple par palpation annuelle suivie d'une 

mammographie ou d’une échographique ou par IRM au moindre doute 

– Comme pour les autres personnes en situation de DI, le reflux gastro-œsophagien, qui favorise le 

cancer du bas œsophage, et le portage gastrique d'helicobacter pylori, qui favorise les cancers de 

l'estomac, doivent être recherchés, suivis et traités 

– En cas de prédisposition familiale à un cancer (du sein, du côlon), la surveillance doit être identique, 

autant que faire se peut, à celle des autres membres de la famille. 

 
Comme dans la population générale, la consommation de tabac et d'alcool favorise les cancers, notamment 
du poumon, des voies aéro-digestives supérieures et de la vessie. Il est important de réduire cette 
consommation. L'obésité, qui touche de 37 à 57% des personnes adultes PT21, est un facteur de risque 
pour de nombreux cancers, notamment du sein, du côlon, du pancréas. Un régime alimentaire sain, et la 
pratique régulière d'un exercice physique sont recommandés.  

 
● Leucémies / complications hématologiques 

o Le syndrome de myélopoïèse anormale transitoire (TAM) : comment diagnostiquer un TAM ? 
Recommandations : 
La surveillance du TAM repose sur la clinique et sur le contrôle régulier des hémogrammes dont on 
suivra la normalisation progressive. En cas de survenue de leucémie, hospitalisation dans un service 
spécialisé. 

 

o La leucémie myéloïde, le plus souvent de type M7 a une incidence 500 fois plus élevée que dans la 
population générale.  
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Recommandations thérapeutiques : 
Les cellules leucémiques sont plus sensibles à la chimiothérapie que chez le patient non trisomique et 
par ailleurs les risques infectieux semblent plus importants chez l’enfant PT21 
Prise en charge en service spécialisé. 
Un protocole de traitement chimiothérapique Européen est prescrit actuellement pour ces enfants 
avec une survie à 5 ans d’environ 80%. 

 

o La leucémie aiguë lymphoblastique, le plus souvent de la lignée B est 10 fois plus fréquente au cours 
de la trisomie 21 que dans la population générale et représente la principale forme de leucémie 
aiguë chez ces enfants. 
Recommandations : 
Contrairement aux LAM, les LAL de l’enfant PT21 semblent moins sensibles aux traitements 
chimiothérapiques. Par ailleurs, différentes études internationales ont toutes montré le risque 
infectieux particulier des traitements conventionnels si bien que les recommandations sont de traiter 
les patients avec les protocoles de risque standard. 
Les risques de décès par infection semblent aussi importants que les risques de décès par rechute ; la 
prévention des infections et le traitement agressif de ces dernières est donc impératif. 
Certaines chimiothérapies, comme le méthotrexate par exemple, sont toxiques pour les muqueuses et 
les doses doivent être adaptées chez l’enfant PT21 de même que les doses de 6- mercaptopurine, 
traitement administré quotidiennement pendant la phase d’entretien. 
Des traitements ciblés sur les anomalies moléculaires pourraient permettre de réduire la toxicité des 
chimiothérapies. 

 

o Autres anomalies hématologiques : 
Recommandations  
Prise en charge symptomatique 

14. Immunologie  

● Immunologie  

o Nourrisson/enfant/adolescent :  
– Surveillance et prise en charge des infections. Savoir suspecter un déficit immunologique en cas 

d’infections récidivantes, notamment à germes encapsulés 

– Hémogramme une fois par an pour dépistage et surveillance de la lymphopénie 

– Dosage annuel de la TSHus ou dès qu’une hypothyroïdie est suspectée 

– Surveillance et prise en charge des manifestations auto-immunes.  

o Adulte :  
– Hémogramme une fois par an 

– Dosage annuel de la TSHus ou dès qu’une hypothyroïdie est suspectée 

– Surveillance et prise en charge des manifestations auto-immunes.  

15. Urologie / néphrologie 

● Appareil uro-génital 

Suivi en fonction des complications : uropédiatre, urologue, chirurgien spécialisé.  
Devant le risque augmenté de cancer du testicule, une surveillance clinique annuelle est recommandée à 
partir de l’adolescence. Une échographie annuelle est proposée en cas de facteurs de risques associés 
(testicules non descendus, atrophie testiculaire). 
 

● Néphrologie  
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– Naissance : chez le nouveau-né, il est recommandé de réaliser une échographie abdominale afin de 
détecter les anomalies de l’appareil urinaire.  

– Nourrisson/enfant/adulte : prévenir et traiter les infections urinaires et savoir suspecter une cause 
malformative. 

16. Traitements et vaccination 

Il est nécessaire de régulièrement évaluer l’efficacité et la tolérance des traitements.  
La surveillance doit parfois être rapprochée, notamment en cas de traitement anticonvulsivant ou 
anticholinergique, afin de détecter et prévenir les effets indésirables.  
Le calendrier vaccinal doit être respecté au même titre que dans la population générale.  

17. Vieillissement 

Les professionnels doivent être formés à repérer des signes de vieillissement pathologique, à détecter les 
cas d’abus ou de négligence et à l’accompagnement de la fin de vie. 
Bilan annuel complet et dépistage selon l’âge et les comorbidités développées :  
– Epilepsie : bilan et suivi du traitement 
– Dysthyroïdie : dosage hormonaux systématiques 
– Déficits neurosensoriels : bilan ORL et ophtalmologique 
– Arthrose 
– Ostéoporose 
– Goutte (hyperuricémie physiologique, dont le dosage doit être surveillé) 
– La démence de type maladie d’Alzheimer : dépistage des signes et, consultation spécialisée en cas de 

suspicion 
– Le syndrome d’apnées obstructives du sommeil (SAOS) : dépistage des signes et, consultation 

spécialisée en cas de suspicion 
– Vie sociale : les PPT21 sont confrontées à la fin de vie de leurs parents. Les décisions relatives à leur 

prise en charge doivent être suffisamment anticipées (aspects légaux et financiers, autodétermination, 
institutionnalisation, fin de vie). 

 
Dépistage similaire à celui proposé dans la population générale (mais ces pathologies sont relativement 
moins fréquentes) : 
– Hypertension artérielle (la pression artérielle est plus basse que dans la population générale) 
– Maladie coronarienne 
– Maladie cérébro-vasculaire (on note peu d’accidents vasculaires cérébraux ischémiques ou 

hémorragiques malgré une angiopathie amyloïde) 

18. Kinésithérapie 

● Recommandations  

– La kinésithérapie doit être débutée avant 3 mois 

– Elaboration d’un programme d’acquisition pour la marche, le saut l’équilibre 

– Doit être poursuivie pendant l’enfance et l’adolescence pour améliorer l’oscillation, l’équilibre, la 

dextérité et la mémoire 

– Poursuivre à l’âge adulte pour améliorer la densité osseuse et la masse musculaire (pas de preuves sur 

l’amélioration de la capacité cardio pulmonaire) 

– Doit inclure un traitement par vibration 

– Peut utiliser les nouvelles technologies (Wii,….)  

19. Orthophonie 

L’action de l’orthophoniste doit être à la fois formelle et fonctionnelle dans une perspective 
environnementale et psychosociale, de la prise en charge des atteintes du langage, de la communication, 
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des troubles des fonctions oro-faciales et de la voix. Cette approche globale s’appuie à la fois sur un 
principe d’éducation précoce, voire très précoce, et une démarche d’éducation continue. 
L’accompagnement des aidants par des actions d’information, de guidance technique et d’intervention 
sociale et environnementale constitue la colonne vertébrale des actions d’éducation avec, la PPT21 comme 
partie prenante (démarche d'autodétermination). 
 
L’intervention orthophonique a comme préalable la réalisation du bilan orthophonique (outil de diagnostic, 
de coordination et d'élaboration du plan de soins) (cf. chapitre 4.3.22).  
 
● De l'éducation précoce et de l’éducation "continue" à tous les âges de la vie  

 
Pour l’oralité alimentaire et les fonctions oro-faciales : 
 

Posture Ventilation Geste lingual, déglutition 
contexte alimentaire 

Globale / des éléments oro faciaux / 
tonus global et local 

Naso nasale Tonus / perception / mastication / 
mouvement / praxies alimentaires / 
textures 

 
Pour l’oralité verbale, on définit différentes étapes clés : la stimulation du prélangage durant la première 
année, puis l’intervention prélangagière élargie comprenant le volet sur les oropraxies et enfin le 
développement langagier et cognitif global. Dans cette dynamique, sont développés quelques axes 
fondamentaux :  
 

L’installation d’une 
relation réciproque 

La communication non 
verbale et l’imitation 
gestuelle 

Le babillage 
 

Le traitement de 
l’environnement 

Contact / rythme/ 
stimulation langagière au 
quotidien et 
accompagnement familial 

Repérage des tentatives 
de communication 
/ajustement du rythme 
moteur et des temps de 
latence 

Renforcement et 
enrichissement des 
productions vocales et de 
la boucle audiophonatoire 

Contact occulaire et 
corporel / attention 
conjointe / renforcement 
des référents langagiers 

 
A ce stade, très précocement, des moyens augmentatifs à la communication peuvent être utilisés dés 12 
mois, (méthodes gestuelles de type Français signé associé à certains programmes rééducatifs basés sur la 
multicanalité de la communication). 
  
En somme :  

De 0 à 1 an De 1 à 3 ans De 3 à 6 ans 
Education très précoce (suivi du 
développement de l’oralité et des 
éléments sensori moteurs associés) 

Education précoce (éducation 
gnosopraxique et développement 
de l’oralité verbale) – début  

Développement langagier et 
cognitif. 

 
● Approches faisant consensus permettant de favoriser le développement et la réhabilitation du 

langage, de la communication et des fonctions cognitives dans le champ de la trisomie 21 

– Le plan phonatoire afin de diminuer l’impact sur l’intelligibilité. 
Sur ce plan l’intervention portera sur la compensation des troubles articulatoires (caractérisés par un 
déficit moteur et oropraxique), des troubles de la parole (caractérisés par des difficultés de réalisation 
des groupes consonantiques et des troubles de l’organisation de syllabes) et sur les troubles de la voix 
(caractérisés par l’hypotonicité qui aura des répercussions sur le fonctionnement des cordes vocales, 
des résonateurs et sur la tonicité du voile du palais). La question des troubles de la fluence (bégaiement 
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ou pseudo bégaiement) est en lien avec ces troubles toniques, de même que la notion décrite de 
dyspraxie relative. 
 

– Le plan langagier et communicationnel afin de diminuer l’impact sur : 
 

Le langage formel Le langage fonctionnel 

Longueur moyenne de production verbale (>  3 à 5 
mots) 
Les anomalies grammaticales (suppression des 
articles, des prépositions…) 
Les anomalies d’organisation syntaxique 
Le décalage entre le niveau d’expression et celui 
de compréhension 

Les anomalies dans l’organisation du discours 
(tours de parole, thèmes de l’échange) 
Les perturbations dans la maîtrise des notions 
d’espace-temps (repères topologique et 
chronologique) 
Les difficultés d’ajustement des canaux non 
verbaux et para verbaux de la communication 
(gestes, mimiques, prosodie, latence, fatigabilité…) 

 
– Les fonctions cognitives associées au langage et à la communication afin d’agir sur : 

Le déficit cumulé sur les plans langagiers ayant des répercussions au niveau du raisonnement logique et 
de la communication.  
Peut être proposée une approche protologique (lors de la période prélangagière) qui reposera sur la 
mise en place « d’invariants fondamentaux », puis le développement logique (et la cognition 
mathématique) pour parvenir à réaliser, à comprendre et à analyser des expériences dans 
l’environnement (fonction d’un objet ou schème d’action), des opérations de sériation, de classification 
et des mécanismes opératoires. 
 
Dans un autre secteur, celui de la mémoire, certains problèmes spécifiques sont à prendre en compte 
avec particulièrement une atteinte de la mémoire à court terme verbale et/ ou auditivo-verbale, qui 
pourra être travaillée au-delà d’un entraînement mnésique spécifique en s’appuyant sur des 
représentations visuelles de type pictographique ou par le média de l’écrite. Cette atteinte de la 
mémoire à court terme aura un impact sur la mémoire de travail. 
En effet, les autres secteurs de la mémoire sont préservés comme la mémoire à court terme visuo-
spatiale, l’apprentissage associatif et la mémoire à long terme implicite. 

 
– La place des Moyens Alternatifs et Augmentatifs de la Communication (MAAC)  

Ces moyens sont classiquement appelés MAAC, ou CAA (Communication Améliorée et Alternative) sont 
utilisés, selon un principe alternatif, lorsque le langage oral en tant que canal principal de la 
communication ne peut être utilisé ou reste très limité dans son utilisation et selon un principe 
augmentatif en complément de nombreuses approches rééducatives (orthophoniques, notamment) ou 
pédagogiques. On distinguera différentes catégories dans les MAAC.  

 

Les moyens non technologiques Les moyens dits de basse 
technologie 

Les moyens dits de haute 
technologie 

L’aide à l’échange (amplification / 
codes gestuels/paramètres 
paraverbaux…) 

Eléments graphiques ou imagés 
(carnet de communication / 
pictogrammes…) 

Logiciels et interfaces informatiques 
ou numériques (synthèse vocale, 
scanner, tablette, serious games…) 

 
Ces moyens peuvent permettre d’atténuer certains troubles du comportement qui sont associés à la DI. 
Le choix et la mise en place des moyens alternatifs et augmentatifs à la communication devront tenir 
compte des capacités individuelles sur plusieurs plans, tout particulièrement dans le secteur cognitif 
global (niveau d’expression et de réception du langage) mais aussi sur un plan mnésique (en 
mémorisation visuelle des signes), ou de savoir-faire visuels (fixation et balayage) et naturellement 
dans l’évaluation du potentiel de gestion de différents signaux visuels. 
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La question de la lecture précoce (dès 4 ou 5 ans) pourrait être considérée comme un moyen 
augmentatif du langage oral en s’appuyant sur le langage écrit afin de faciliter la fixation de référents 
langagiers. 

20. Psychomotricité 

L’accompagnement (ou la surveillance régulière) doit être envisagé au long cours, dans un esprit non 
seulement de traitement mais également de prévention des troubles psychomoteurs. L’éducation précoce 
suppose une collaboration étroite avec les parents, dans un partage des points de vue respectifs, afin de 
favoriser la compréhension des modes d’exploration, d’interaction, de communication du bébé PT21. 
Le maintien de l’accompagnement à l’âge adulte peut être bénéfique. Il doit rester en lien avec la 
demande et les besoins de la personne (maintien des acquis et prévention contre le vieillissement 
précoce). 
Un accompagnement peut également être proposé aux environnements (personnels de crèche, de 
l’Education Nationale, etc.) afin d’informer et d’accompagner l’adaptation du milieu. 

 
Modalité de l’accompagnement 

Individuel :  
– Proposé le plus fréquemment. 
– Permet une adaptation au plus près des besoins de la personne.  
– La participation des parents aux séances des jeunes enfants est intéressante afin de transmettre 

et de partager des observations et des informations sur le développement de l’enfant dans son 
quotidien.  

En groupe : 
– Intéressant sur certaines problématiques où à certains âges-clés où le groupe joue un rôle 

prépondérant dans le développement de la personne : petite enfance et premières expériences 
de socialisation, adolescence, âge adulte.  

Quel accompagnement ? (En lien avec les troubles le plus souvent retrouvés, les objectifs 
principaux) 

Enfants :  
– Encourager et favoriser au maximum l’exploration comme base des acquisitions 
▪ Améliorer : 
– L’équilibre et les coordinations 
– La motricité manuelle  
– Le traitement et l’intégration des informations sensorielles 
– La régulation du tonus (pour une motricité harmonieuse, une expression émotionnelle et une 

interaction les plus ajustées possible) 
▪ Proposer des appuis et des mises en forme du corps pour :  
–  Mobiliser les capacités d’attention, d’orientation et d’exploration  
– Encourager une action organisée sur le milieu 
– Faire varier progressivement les contraintes sur le plan spatial, temporel et affectif afin de 

favoriser une intégration réelle et une généralisation plus souple des acquisitions. 
 
Adultes/adolescents : 
▪ L’accompagnement peut être bénéfique à poursuivre en lien avec la demande et les besoins de 

la personne : 
– Sur des points précis cités plus haut 
– Pour un travail psycho-corporel autour de l’expression de soi et des interactions sociales 
▪ Prévention du vieillissement précoce, travailler autour de : 
– L’orientation temporo-spatiale 
– L’intégration sensorielle 
– Traiter des signes comme l’agitation ou l’inhibition psychomotrice 
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21. Ergothérapie 

 
Evaluations spécifiques et adaptées aux 
personnes PT21 

Evaluations non spécifiques 

– Déficits cognitifs (LOTCA)  
– Fonctions motrices : tests sur les réactions 

posturales réactives 
– Fonctions de la motricité globale (EMFG) 
– Processus comportementaux adaptatifs 

(ABS-S:2) 
– Troubles de l'équilibre chez les enfants (P-

CTSIB)  
– Fonctions vestibulaires (SCPNT) 
– Habiletés motrices (BOTMP) 
– Performance perceptivo-motrice et 

sensori-motrice (SCSIT)  
– Praxies et intégration sensorielle (SIPT) 

– Proprioception : stéréognosies (Objets usuels 
/Formes géométriques), gnosies digitales 
(NEPSY) 

– Programmation / Exécution motrice : 
opposition du pouce aux autres doigts (la 
NEPSY), échelle C.Exner, PurduePegboard, 
coloriage du Talbot, cycloïde 

– Composante visuo spatiale : DTPV2, RTD De 
lacert 

– Composant exécutif : NEPSY 
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