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Génétique et incidence

La trisomie 21, aussi appelée syndrome de Down,
est causée par la présence d'un 3e chromosome
a la 21e paire. La personne qui a la trisomie 21
possede donc 47 chromosomes au lieu de 46. La
trisomie 21 n’est généralement pas héréditaire,
c'est-a-dire qu'il n'y a pas de transmission des

parents aux enfants.

La trisomie 21 touche environ 1 bébé sur 770 a
la naissance. Toutes les femmes peuvent avoir
un enfant qui présente la trisomie 21. Comme
Iindique le graphique suivant, la probabilité
d’avoir un enfant présentant la trisomie 21
augmente avec 'age maternel. Plus la femme est
jeune, plus cette probabilité est faible.

Aneuploidies

Caractéristiques morphologiques et
physiologiques

Comme tout enfant, les traits physiques des
enfants ayant la trisomie 21 sont influencés par
le bagage génétique recus de leurs parents (ex. :
couleur des yeux, couleur des cheveux, etc.). En
plus des caractéristiques physiques communes,
par exemple les yeux bridés, un épaississement
du pli de la nuque, un visage rond, un plus
faible tonus musculaire, une grande souplesse
des articulations, les personnes vivant avec la
trisomie 21 ont un risque plus grand d’avoir des
problemes de santé, tel que des problemes de la
vue et de I'oufe, des malformations cardiaques
ou gastro-intestinales qui peuvent nécessiter des
interventions chirurgicales, etc. Ces enfants vont
parler et marcher, mais leur apprentissage du
langage, de la marche et des habiletés motrices
sera plus long,

Aneuploidies

PROBABILITE DE DONNER NAISSANCE A UN
ENFANT AYANT LA TRISOMIE 21, SELON L'AGE
DE LA FEMME

Tcas sur

112

Teas sur

Tcas sur 1'1:15551.|r 1(ﬂa;ur 384

1528

Tests de dépistage

Le test de dépistage prénatal de la trisomie 21
permet de déterminer, par un simple calcul
statistique, si le bébé a une probabilité faible ou
¢levée d’avoir la trisomie 21, mais il ne permet pas
de certifier que le bébé est atteint de la trisomie 21
ou non. Ce calcul ne se base pas uniquement sur
l'age maternel mais aussi sur certains parametres
biochimiques tels que la 3-HCG, AFP, Estriol
et PAPPA ainsi que sur des parametres écho-
morphologiques. Le test de dépistage comporte
deux prises de sang chez la mere pendant la
grossesse : Une premicre prise de sang entre la
10e et la 13e semaine et une seconde entre la 14¢
et la 16e semaine.

Test diagnostic

Le test diagnostic prénatal de la trisomie 21 le
plus répandu est basé sur Pamniocenteése ou
la biopsie du trophoblaste suivie de I’analyse
des chromosomes du bébé. Ce test permet de
déterminer avec certitude si le bébé a oui ou
non une anomalie chromosomique comme
la trisomie 21. Ce test est offert aux femmes
enceintes qui présentent une probabilité élevée,
que ce soit en raison du résultat de leur test de
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Aneuploidies

dépistage, de leur age ou de leurs antécédents
familiaux. I’amniocentese se fait a partir de la
15e semaine de grossesse. Une fine aiguille est
introduite dans le ventre de la femme enceinte
et du liquide amniotique est prélevé. Le liquide
amniotique sert a analyser les chromosomes du
bébé. I’amniocenteése comporte certains risques
de complications qui peuvent aller jusqu’a la perte
du bébé. Le risque de fausse-couche a la suite
d’une amniocentese se situe entre 1 sur 400 et 1
sur 100 uniquement si le prélevement est effectué
par un spécialiste en médecine feetale. Pour la
femme enceinte, les complications mineures les
plus fréquentes (de 2 a 5 %) sont une perte légere
de liquide amniotique, des contractions utérines
et des douleurs abdominales. I.’amniocentese avec
analyse des chromosomes du bébé est un test tres
fiable pour déterminer si oui ou non le bébé a la
trisomie 21. Par contre, si le bébé a la trisomie
21, ce test ne peut pas renseigner précisément
sur le degré de la déficience intellectuelle ou sur
d’éventuels problemes de santé.

Aneuploidies

A la suite de ’analyse des chromosomes du bébé,
trois résultats sont possibles :1/le bébé n’a pas la
trisomie 21 (ce sera le cas pour la grande majorité
des bébés), 2/le bébé a la trisomie 21, 3/le bébé
présente une autre anomalie chromosomique
(pour ce dernier résultat, le professionnel qui fait
le suivi de la grossesse pourra diriger les femmes
enceintes et les couples vers un spécialiste de la
génétique).

Nouveauté

En 1997, Lo et al ; ont démontré la présence
d’ADN  feetal libre circulant dans le
maternel. Par cette découverte ils ont ouvert la

sang

porte devant une série de tests génétiques non-
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invasifs ciblant des régions du chromosome Y ou
la détermination du groupe sanguin RhD chez les
foetus portés par des mamans RhD négatifs. Une
nouvelle technique fut mise au point récemment
et sert a analyser les chromosomes du feetus sans
aucun risque sur la maman et Penfant si ce n’est
celui d’une prise de sang ordinaire. Il s’agit du
séquencage massif parallele (MPS) .Des études
de validation a grande échelle ont démontré une
sensibilité de 100% et spécificité de 98 a 99%
pour la recherche des trisomies 13, 18 et 21. Les
premiers résultats publiés en 2008 ont analysé des
millions de séquences courtes ’ADN a partir du
génome qu’ils ont comparé a I'analyse identique
d’ADN provenant d’un individu normal. I”ADN
foetal est analysé et le résultat est obtenu apres 7

jours.

Ce type d’analyse est actuellement possible pour
étudier des mutations simples bien déterminées
en utilisant la MPS ou méme ce qu’on appelle la
PCR digitale. Pour cela le test commence a étre
disponible aux femmes enceintes souhaitant se

faire tester.
Dr. Gilbert Karayakoupoglou
Chef de laboratoire
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Banale et bénigne, l'extinction de voix est
classiquement due a une inflammation du larynx
ou laryngite.

EXTINCTION DE VOIX

J'AI PERDU MA VOIX!

Quelles sont les circonstances habituelles qui font
perdre la voix et comment soigner une extinction
de voix?

* Quand les cordes vocales sont touchées, la voix
s'éteint : Nous sommes dotés de deux cordes
vocales situées dans notre larynx. Ce sont leurs
vibrations qui créent des sons. Si l'une des cordes
vocales est blessée, notre voix disparait. Lors
d'une banale extinction de voix, fréquente en
hiver, les cordes vocales ne vibrent plus ou mal en
raison d'une inflammation du larynx (laryngite).

* Je tousse et je n'ai plus de voix : Lorsque 'on
tousseenraisond'unrhume parexemple,les cordes
vocales sont malmenées, elles s'entrechoquent.
Clest ainsi qu'une toux a répétition peut les faire
gonfler, modifiant les sons émis.

EXTINCTION
DE VOIX

* J'ai trop chanté ou trop crié : Si vous sollicitez
a l'exces vos cordes vocales, celles-ci se fatiguent
et deviennent I'objet d'une inflammation. C'est le
cas par exemple apres avoir crié a pleine voix lors
d'une manifestation ou pour se faire entendre
dans une discotheque, ou bien apres avoir chanté
pendant des heures. Les cordes vocales ont alors
du mal a vibrer et les sons émis sont modifiés,
voire trés atténués.

Et si c'était grave?

* Pas de panique, l'extinction de voix est un
phénomeéne bénin qui disparait rapidement, le
plus souvent en 24 - 48 heures, voire en quelques

jouts.

e Dans tous les cas, une simple extinction de
voix qui dure plus d'une semaine doit amener a
consulter un ORL.

* Enfin et surtout, si l'extinction de voix est
associée a une geéne respiratoire, cela peut étre
grave. Il faut consulter rapidement un ORL, et
d'autant plus s'il s'agit d'un enfant car son larynx
n'est pas encore assez résistant pour résister a
linflammation. Le risque est que l'extinction de
voix témoigne d'une laryngite sous-glottique, voire
d'une épiglottite (inflammation de I'épiglotte),
rare mais grave.
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021 A0 9o Le EXTINCTION DE VOIX
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* Mettez vos cordes vocales au repos, c'est un
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I S L. impératif. Et surtout, ne vous forcez pas
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Age clogmildelins] o a murmurer car l'air froid qui rentre par la
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* Gargarisez-vous avec de 'eau tiede et du miel

de romarin ou de thym plusieurs fois par jour,

* Faites des inhalations d'eucalyptus ou de thym.
* Humidifiez votre chambre.

T .
asiy ila, Peut-on prévenir l'extinction de voix:

STy * A l'extérieur, pensez toujours a inspirer par le

el Gn sl Jadlan Agalse Ailae nez. De cette facon, l'air inspiré qui passe par
calaly 305130 die g ddles cdilaleial sl 1 joedd
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sl 2 JSLae o risque d'inflammation.

le nez est filtré et réchauffé, ce qui diminue le

il 2 a2 N plazs e Si vous avez prévu de chanter, de crier ou

s g2 pa gl 2 4l dulias! . . , . )
} SRS pema sa BN - de faire un long discours, évitez la veille et le
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il g Sl Ailas| mais a température ambiante.

Maichez un peu de gingembre frais et buvez de

l'eau citronnée. Attention, ne buvez pas froid
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pour le diabétique Sous-insuline;

ﬂ Respecter horaire des 3 principaux repas.
2 Respecter la quantité et la composition des repas.

g Respecter la dose de I'insuline avec changement possible selon la composition et

la quantité du repas.
é} Changer les sites de I'injection de I'insuline.
5 Ne pas mettre 'insuline au congélateur.
@ Injecter I'insuline avant le repas.
7 Possibilité de mettre I'insuline pour quelques heures dans le sac ou la poche (stylo).
Possibilité de nettoyer la peau par Peau stérile.

@ Possibilité d’utiliser la méme aiguille ou la méme seringue plusieurs fois si les

conditions d’hygiene sont respectées.

U@ Respecter les exercices musculaires journaliers en respectant le temps, la force et
la durée de P'exercice sachant que le sport conseillé est la marche.
Dr. Hicham El Nazer

Endocrinologue
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