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Prise en charge de la trisomie 21

» Se prépare pendant la grossesse

» se fait des la naissance pour l’enfant

» L’annonce de la trisomie 21 doit se faire en présence de deux parents
>

Seul le caryotype permettra un diagnostic de certitude

» Une échographie cardiaque est faite
systéematiquement méme en ’absence
de souffle a ["auscultation




Orthophonie, Kinesithérapie, Psychomotricite

» Beaucoup de symptomes sont secondaires a l’hypotonie et I’hyperlaxité et
peuvent étre bien améliorés par la prise en charge précoce

> éducation précoce et kinésithérapie

> orthophonie, langage et communication

> psychomotricité

> la mise en place dés le plus jeune age d’un partenariat entre les parents et
les professionnels de I’éducation, du soin et de la rééducation




Suivi medical

Plus de 50 % dépassent ’age de 50 ans

Surveillance et lutte contre :

-Baisse de |’état général

-Modification des comportements

-Diminution de des capacités cognitives

-Vieillissement précoce, éliminer une pathologie sous- jacent

( hypothyroidie, maladie cceliaque, .....)




Bucco faciale et dentaire

La prévention et les soins dentaires sont spécifiques chez | »enfant avec une
T21

l”hypotonie bucco-faciale est ’axe de travail en rééducation, orthophonie et
kinésithérapie
» éducation a l’hygiéne
» Entrainement a la mastication

» Traitements orthopédiques précoces si nécessaire




Suivi psychologique

» Important pour l’enfant, les parents et les freres et sceurs
» Les dépressions existent et peuvent se voir a tout age, méme jeune
» L’enfant avec trisomie 21 est conscient de son handicap tres tot

» Un accompagnement particulier doit étre proposé devant tous les

changements( scolarité, départ des freres et sceurs, mariage, déces ....




Ya t-il un traitement medical pour la trisomie
217

» Aucun traitement n’a montré une augmentation de capacité intellectuelles

» L’éducation précoce( kinésithérapie, psychomotricité, orthophonie, prise en
charge psychologique a montré un gain de quotidien intellectuel par rapport
aux enfants qui n’en pas bénificié

» Un systeme de support et d’aide tout au long de la vie permet un bon
maintien des capacités







Trisomie 21 et cardiopathies

congénitales

» CAV
» CIV
» CIA
» PCA
» T4F




Quelque chiffres

» [] = 5000 nouveaux cas de cardiopathies congénitales par an en France
pour 800 000 naissances

» [115% des cardiopathies congénitales ont une anomalie génétique associée
(= 750 cas/an)

» [1 10% des cardiopathies congénitales sont associés a la Trisomie 21

» 1 50% des trisomiques 21 ont une cardiopathie




Anomalies chromosomiques et cardiopathies
foetales :

548 cardiopathies-18.5%

e[ ] Canaux atrioventriculaires 32/68 47% -11 28 T21 = 41%
; 3T18; 1 XXX

e[l Anomalies conotroncales 23/91 25% -[1 20 del22q11; 1 T21 = 1%

; 2 anomalies de structure

e[| Communications interventriculaire 12/74 16% -1 9 trisomies =19%
, 2 del22q11, 1 del5




Anomalies chromosomiques et
cardiopathies foetales :

» Malpositions vasculaires 7/38 18%

» Obstacles gauche a SIV intact 12/130 9.2% -1 6 XO; 3 T18; 3 anomalies de
structure

o[ VU et atrésie tricuspide 2/24 8% -112T18
o[ Transposition des gros vaisseaux 0 0%
o] Obstacles droits a SIV intact 0 0%




Canal atrio-ventriculaire complet

CAV
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CAV complet

» Environs 50% des cardiopathies chez |’enfant avec trisomie 21

» Souvent absence de souffle a "auscultation a la naissance et les premiers
jours de vie

» Hyper débit pulmonaire important, risque d’HTAP tres élevée
» Intervention chirurgicale vers |’age de 3 mois

» Le pronostic dépend de [’état de la valve mitrale ou la valve auriculo
ventriculaire
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Canal atrio-ventriculaire partiel

» Prévalence n’est pas plus éleve chez ’enfant avec trisomie 21 par rapport a
’enfant sans trisomie
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Communication inter-ventriculaire
ClV

Ventricular Septal Defect
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CIV

Environs 20-25 % des cardiopathies congenitales chez ’enfant avec T21
Shunt gauche droit
Hyper debit pulmonaire, risque d’HTAP

Possible fermeture spontanée

vV v v v Vv

Intervention chirurgicale vers l’age de 2 ans




communication inter-auriculaire
CIA



https://www.google.fr/url?q=http://www.saintluc.be/services/medicaux/path-cardio-vasculaire/centre-conge-commu-interauri.php&sa=U&ei=P3FLU-i6A5C20QWiqIC4DQ&ved=0CDQQ9QEwAw&sig2=Ce6Lob39ilXAT5S252qVFA&usg=AFQjCNF_191t941Y0a-Jq0QQoq9pRK73dA




Communication inter auriculaire
CIA

< 10 % de cardiopathies congénitales avec trisomie 21
Shunt gauche -droit

Hyper debit pulmonaire modéré, risque d’HTAP a long terme

vV v v Vv

Intervention chirurgicale vers |’age de 5ans chez le garcon, 14 ans chez la
fille
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Canal arteriel

Diagnostic

Physiopathol ogie
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Canal arteriel
CA

Environs 10% de cardiopathies congénitales chez I’enfant avec trisomie 21
Fermeture spontanée rare en dehors de la période néonatale, prématurité
Shunt gauche droit risque d’HTAP

Intervention chirurgicale avant l’age de 2ans

vV v v v Vv

Possibilité de fermeture par cathétérisme




Tétralogie de Fallot




Tétralogie de Fallot

» < 5% des cardiopathies chez ’enfant avec trisomie 21
» Tétralogie de Fallot:

1- CIV

2- sténose pulmonaire

3- dextroposition de 'aorte

4- hypertrophie ventriculaire droit.

» Shunt droit- gauche

» Intervention vers [’age de 3 mois ou au premier malaise
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