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INTRODUCTION

La trisomie 21 est 'anomalie chromosomique autosomale la plus répandue. Les
personnes porteuses de trisomie 21 affichent une grande hétérogénéité
comportementale et phénotypique. Cependant elle se caractérise par des traits
spécifiques parmi lesquels on retrouve une hypotonicité générale et une lenteur des

activités motrices.

La langue ne semble pas épargnée puisque I'enfant porteur de trisomie 21 est
décrit avec un faciés de bouche ouverte et une langue débordant hors de la cavité
buccale. Cette hypotonicité linguale a des conséquences sur les fonctions oro-faciales.
Si 'articulation de la parole est bien prise en charge par les thérapeutes, la mastication

est peu stimulée malgré les troubles existants et le retard dans sa mise en place.

Dans un premier temps, nous allons présenter les différentes caractéristiques et
les pathologies générales lieces au syndrome et plus particulierement des

caractéristiques structurales et fonctionnelles de la sphére orofaciale.

Dans un second temps, nous allons étudier la mise en place de la mastication
chez I'enfant normal depuis I'élaboration du réflexe de succion-déglutition chez le foetus
jusqu’a l'installation de la fonction masticatoire. La fonction masticatoire est une fonction
complexe ; elle est liée aux différentes structures orales et également aux fonctions de

ventilation et déglutition.

La derniere partie consiste en I'’évaluation de la mastication d'une population
d'enfants porteurs de trisomie 21 agés de 7 a 11 ans. Pour cela, différents paramétres
ont été sélectionnés pour évaluer la mastication d’'aliments de texture et de consistance
differentes. Parallelement un bilan fonctionnel a été réalisé afin de mettre en relation les

capacités orales motrices avec les performances masticatoires.

Cette étude doit permettre d’identifier les caractéristiques fonctionnelles de la

mastication de I'enfant porteur de trisomie 21 afin de pouvoir rééduquer cette fonction.
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LES CARACTERISTIQUES
DE L’ENFANT PORTEUR
DE TRISOMIE 21



1.1. GENERALITES

1.1.1. DEFINITION-HISTORIQUE

Le syndrome de DOWN ou trisomie 21 appelé autrefois "mongolisme" est la
premiére cause de retard mental d'origine génétique et la plus commune des

aberrations chromosomiques.

En 1833, ESQUIROL fait part, pour la premiere fois, d'une curieuse maladie
mentale. Mais ce n'est qu'en 1866 qu'un médecin angiais John LANGDON DOWN décrit
certaines spécificités du syndrome sur un groupe d'enfants arriérés mentaux.

DOWN pensait qu'it existait une cause raciale au syndrome en raison des similitudes
faciales avec les Mongols. Elles l'ont d'ailleurs amené a employer le terme de

"mongolisme" pour caractériser 'anomalie.

Il faut attendre 1959 et les découvertes des francais LEJEUNE, GAUTIER et
TURPIN, pour se rendre compte que le "mongolisme" était le résultat d'une anomalie
chromosomique (présence de 3 chromosomes 21 au lieu de 2).

Il s'agissait de la premiére anomalie chromosomique découverte chez I'Homme.

1.1.2. EPIDEMIOLOGIE

La trisomie 21 est l'anomalie chromosomique autosomale la plus répandue. On
estime qu'elle concerne 1 naissance sur 700/800 en France et qu'il nait chaque année,
dans notre pays, 1000 bébés trisomiques (CELESTE et LAURAS, 2001 ; STOLL cité

par HENNEQUIN et al., 2000).

La pathologie touche indifféfremment les deux sexes et on la retrouve dans

toutes les cultures, tous les groupes ethnigues et tous les niveaux socio-économiques.

La prévalence, c’est-a-dire le nombre de cas au sein d’'une population donnée a
un moment bien précis reste élevée. Elle est estimée a environ 1 cas pour 1000

habitants et ne semble pas diminuer.



Un meilleur suivi de ces enfants et une meilleure prise en charge de leurs
problémes a considérablement augmenté leur espérance de vie. De 9 ans en 1929, elle
est passée a 55 ans en 1990. Aujourd'hui, on estime que 44 % des adultes trisomiques
vivant dans des sociétés occidentales atteindront I'dAge de 60 ans et 14% celui de 68 ans
(GUILBOT et coll., 2000).

1.1.3. ETIOPATHOGENIE

1.1.3.1. La trisomie libre

C'est la plus fréquente des formes de trisomie 21 : on la retrouve dans environ
96 % des cas (CELESTE et LAURAS, 1997 ; DESAI, 1997). Il s'agit d'un accident non
héréditaire lié a une absence de disjonction durant la gamétogenése (le plus souvent,

d’'origine maternelle).

gaméte gaméte
femelle male

(division réductrice de la
cellule de |a cellule ' Cellules méres

i germinale) v male et femelle

Conception
B — (ici c'est I'ovule qui contient
] 2 chromosomes 21)
Fertilisation
(I'ceuf fécondé contient
3 chromosomes 21)

v Les 3 chromosomes 21
|:| DI se trouvent dans chaque
’ cellule & chaque division
Toutes les celiules du
|:| DI D DI l:] UI corps contiennent 3
chromosomes 21

Figure 1 : Mécanisme de trisomie 21 libre




1.1.3.2. La trisomie par translocation

Ce meécanisme est mis en cause dans 3 a 4 % des conceptions de trisomie 21 et
il n'est pas toujours facile a mettre en évidence (DESAI, 1997).
En effet, le sujet trisomique posséde deux chromosomes 21 libres et une partie ou la
totalité d'un troisiéme chromosome 21 fixée sur un autre chromosome et qui est plus

difficile a déceler. Le plus souvent, il se rattache aux chromosomes 14 qui ont eux aussi

des bras courts quasi inexistants.

Ovocyte Spermatocyte

|

Méiose normale Translocatlon

Chromosome 1421
de translocatlon
14-21 -

e

Trisomie 21 Monosomie 21
(létale)

Figure 2 : Mécanisme de la trisomie par translocation



1.1.3.3. La trisomie en mosaique

La trisomie 21 en mosaique représente environ 2 % des cas (DESAI 1997). Elle

est accidentelle et non héréditaire comme la premiére.

Elle s'explique par une non-disjonction du chromosome 21, survenant sur l'oceuf
lui-méme, au moment de sa deuxiéme division cellulaire. De ce fait, une partie

seulement des cellules de I'embryon puis de I'enfant sera porteuse de la trisomie.

L'enfant possédera donc deux catégories de cellules, les unes, normales, avec

46 chromosomes, les autres, avec 47 chromosomes, dont trois chromosomes 21.

Cvocyte Spermatocyte
‘/”N'”\X FECONDATION f,./’"‘\.\‘
™ o N

Premiére division cellulaire

l normate
TN TN
) ()

AN
TN N
(a) (0)
N l " Mosaicisme
NN N N D
s I Py ([
\B0) (80) (u0) (A0) {On) (Cng)

Malange de cellules normstes el de cellules 721

Fiqure 3 : Mécanisme de la trisomie en mosaique

















































































































































































































































































































































































































































































































