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1 Introduction

La trisomie 21 est une des maladies génétiques les plus courantes résultant
de la présence d’'un chromosome 21 surnuméraire. Cet excés de génes entraine
des manifestations morphologiques, fonctionnelles et pathologiques au niveau
général et oro-facial. Ces manifestations interagissent de facon spécifique et
engendrent des sur-complications et des sur-handicaps. Il est donc important
d’accompagner les enfants porteurs de trisomie 21 et leurs parents, afin de
favoriser le meilleur développement possible pour I'enfant et d’améliorer leur
qualité de vie. Le suivi médical et paramédical débute dés la naissance et se
poursuit tout au long de la vie. Le chirurgien-dentiste fait partie intégrante de
I'équipe pluridisciplinaire, notamment pour la prise en charge de I'hypotonie qui
est une caractéristique majeure de la trisomie 21 et dont les conséquences sont
multiples. Ainsi, le service d’odontologie pédiatrique du CHRU de Lille accueille
des enfants porteurs de trisomie 21, afin de mettre en place des thérapeutiques

d’éducation et de rééducation fonctionnelles précoces.

Cependant, la réussite de la prise en charge repose sur un bilan adapté,
détaillé et précis lors de la premiére consultation. Actuellement, le dossier du
patient n’en contient pas. Cela suscite des manques dans le recueil des
données : les parents omettent des informations importantes par ignorance des
liens entre pathologies générales et prise en charge en odontologie. De plus, les
praticiens souffrent d’'une absence de guide qui conduit a des oublis par manque
de temps et/ou de connaissances au cours de la premiére consultation réalisée

dans un temps impatrti.

L'objectif est donc de recenser les caractéristiques générales et orofaciales
les plus souvent rencontrées, de mettre en évidence leurs interactions et leurs
conséquences au niveau de la sphére oro-faciale. Ce recueil de données a pour
but d’aboutir a I'élaboration d’une fiche de synthése qui servira lors de la premiére
consultation avec les enfants porteurs de trisomie 21 afin d’adapter la prise en

charge.
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2 Les caractéristiques générales de I’enfant porteur de

trisomie 21

2.1 Généralités

Historiquement, la trisomie 21 a été décrite par Esquirol J. dés 1838 puis en 1846
par E. Seguin. La description de la trisomie 21 était faite selon des criteres
physigues uniquement. Puis a partir de 1959, elle est identifiée par Lejeune et al.
comme maladie issue d'une anomalie génétique (1). La présence du
chromosome supplémentaire entraine un certain nombre de signes physiques,

biologiques et fonctionnels caractéristiques.

La fréquence de la trisomie 21 se situe autour 1/700 cas de grossesses, mais elle
est actuellement estimée a 1/2000 naissances en France depuis I'apparition des

tests de dépistages prénataux (1-3).

2.1.1 Définition de la trisomie 21

Le patrimoine génétigue de chaque individu est constitué de 23 paires de
chromosomes, soit 46 chromosomes, qui comprennent 'ensemble des caractéres

génétiques de chacun et dont découlent les caracteres phénotypiques.

Il existe 44 chromosomes s’organisant en 22 paires de chromosomes. lIs sont dits

autosomaux. Ces paires se classent de la plus grande paire a la plus petite paire

dans le caryotype. Le chromosome 21 correspond donc a la 21°™ paire. Enfin, il

existe deux chromosomes sexuels.

La trisomie 21 se définit donc par la présence de trois chromosomes 21. Cet

exces de génes s’exprime par un bouleversement de 'organisme (4-5).
2.1.2 Les différentes formes de la trisomie 21

Il existe plusieurs formes de trisomie 21.

2.1.2.1 Latrisomie libre et compléte et homogéne

La trisomie libre est la forme la plus fréquente. Elle est présente dans plus de

95% des cas. Elle s’explique par une non-disjonction lors des divisions cellulaires,
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le plus souvent lors de la méiose. L'ovule ou le spermatozoide contient alors deux

chromosomes au lieu d’un seul.

En effet, au moment de la méiose, qui correspond a la division cellulaire
réductionnelle préalable a la fécondation, le gamete femelle et le gaméte male se
divisent respectivement en deux. C’est a ce moment-la qu’apparait 'anomalie. En
effet, un des deux gameétes ne se divise pas correctement et conserve ses deux
chromosomes 21. Ainsi, lors de la fécondation, I'ceuf contient trois chromosomes
21 distincts.

Ensuite, lors de la mitose, qui correspond a la division cellulaire post fécondation
ou une cellule mére donne naissance a deux cellules filles identiques entre elles
et a la cellule mére, les trois chromosomes se trouvent dans chaque cellule a
chaque division. Ainsi, toutes les cellules du corps contiennent trois chromosomes
21.

Un tiers des cas provient d’un défaut de division des gametes méles et deux tiers

des cas proviennent d’'un défaut de division des gamétes femelles (1, 3-6).

2.1.2.2 Latrisomie libre et en mosaique

La trisomie 21 en mosaique représente 2% des cas.

Le terme mosaique signifie que certaines cellules contiennent 46 chromosomes
et sont dites «normales», tandis que d’autres cellules contiennent 47
chromosomes. Cette anomalie génétique trouve son origine lors de la deuxiéme

voire la troisiéme division de la cellule fécondée (1, 3-6).
2.1.2.3 Latrisomie par translocation (non libre)
Elle correspond a environ 3% a 4% des cas.

L’anomalie de division cellulaire survient au moment de la formation des gametes

ou lors des premiéres divisions cellulaires de I'ceuf fécondé.

Il existe deux chromosomes 21 libres et un troisieme transloqué (petite partie du
chromosome 21) attaché a un autre chromosome (le 14, le plus fréequemment).

Ce type d’anomalie peut survenir de novo ou provient de 'un des parents porteur
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sain du chromosome résultant de la translocation. Dans ce dernier cas, les

risques de transmission a la descendance sont augmentés (1, 3-6).

Cette anomalie génétique a des répercussions au niveau du développement
physique et mental de la personne porteuse de trisomie 21. Cela entraine un
certain nombre de complications médicales qu’il convient de prendre en charge
(7). Un suivi médical approprié, global et pluridisciplinaire & chaque étape du
développement de I'enfant est nécessaire afin d’améliorer son quotidien et celui
de sa famille pour éviter les sur-handicaps. Il faut garder a I'esprit que chaque
enfant reste unique et qu’il faut prendre en compte les variabilités de chacun pour

une prise en charge optimale (4, 6, 8).
2.2 Les troubles musculaires et orthopédiques

2.2.1 L’hypotonie musculaire

L’hypotonie musculaire est une caractéristique reconnue et majeure de I'enfant
porteur de trisomie 21. Elle influence de nombreux autres systémes généraux,
puisque le tonus contribue a toutes les fonctions motrices de base (3, 9). En effet,
la plupart des complications médicales de I'enfant porteur de trisomie 21

découlent de leur hypotonicité.

L’hypotonie musculaire dans le cas de la trisomie 21 est d’origine centrale. Elle
est marquée principalement par le tonus actif et plus Iégérement par le tonus
passif. Elle ne touche pas I'ensemble des muscles, mais atteint plus
spécifiguement certains ensembles de muscles (9). Une hypotonie axiale, une
hypotonie des extrémités et une hypotonie des réflexes archaiques sont
observées (3, 10-13) :

- Les muscles du dos et de 'abdomen sont atteints, ce qui entraine une instabilité
de la statique. Cette instabilité provoque des troubles de la posture avec
scolioses et lordoses et des troubles digestifs.

- Les muscles de la ceinture pectorale sont touchés, ce qui provoque une
diminution de la croissance de la cage thoracique. Cela retentit sur le
développement de la respiration et se caractérise aussi par l'attitude projetée en

avant des clavicules.
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- Les muscles des mains et des pieds sont affectés. Les pieds sont plats et
s’accompagnent d’'une bascule en valgus du calcanéum. Ces extrémités jouent
un réle important dans I'acquisition motrice de I'enfant, de sa sensibilité tactile et
donc de son développement psychomoteur et cognitif. Le port de semelles
orthopédiques est indiqué dans la prise en charge de I'’hypotonicité du pied.

- Les muscles de la face sont également concernés, ce qui nécessite une
éducation précoce afin de pallier aux troubles des fonctions oro-faciales
(déglutition, phonation, etc.).

- Les muscles périnéaux sont atteints, ce qui provoque des troubles des

sphincters.

Afin d’endiguer les sur-complications liées a I'’hypotonie musculaire, il est
nécessaire de suivre I'enfant porteur de trisomie 21 dés la naissance et d’assurer
une éducation fonctionnelle précoce. Cette prise en charge est pluridisciplinaire et
chacun des intervenants prend part intégrante a ce processus d’éducation
fonctionnelle précoce en fonction de sa spécialité. La prise en charge est
complete, propre a chaque enfant et constante. Le lien entre les intervenants est
assuré par la famille et plus particulierement par les parents qui soutiennent leur
enfant dans son développement global. Le but étant que I'enfant développe
chaque étape de l'acquisition motrice a son rythme et de parvenir a un

développement harmonieux sans sur-stimulation (14-15).

Les intervenants agissant sur la stimulation du tonus musculaire sont
principalement le kinésithérapeute, I'orthophoniste, le psychomotricien et pour la

sphere orale le chirurgien-dentiste et 'orthodontiste.

Le kinésithérapeute débute sa prise en charge vers 5-6 mois pour éduquer a la
motricité. Il permet I'acquisition de la marche a l'aide de la stimulation motrice,
grace a des exercices sous forme de jeux. Il développe les expériences
sensimotrices, joue sur le développement neuromoteur et celui de la préhension.
Ces exercices influent sur I'équilibre, la statique vertébrale, la respiration, la
coordination de I'enfant et le tonus musculaire notamment de la main, ce qui agit
sur la proprioception.

De 7 ans a la fin de I'adolescence, le kinésithérapeute agit plus spécifiquement en

fonction des cas. Il surveille la statique de l'enfant afin d’en limiter les
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complications et propose d’autres traitements, si cela s’avére nécessaire. Il est
indispensable de faire régulierement un bilan moteur et statique pour surveiller
I'évolution corporelle et les capacités motrices.

La pratique réguliere d’activités sportives est recommandée comme relais a la
kinésithérapie. Toutefois, le choix de l'activité sportive doit étre réfléchi, car il doit

rester non violent (14-17).

Le psychomotricien agit sur I'activité psychique et I'éveil a la motricité. Le but est
que I'enfant porteur de trisomie 21 acquiére un développement moteur identique
aux enfants de la population générale, afin d’obtenir un développement psychique
satisfaisant. Il joue sur la maturation de la tonicité, sur le développement de la
posture et sur la coordination.

Il éveille aussi a la motricité et a l'intégration des informations sensorielles pour
améliorer les sensations tactiles de I'enfant et sa discrimination du godt, de la
douleur et de ce qui est agréable ou non.

L'objectif est d’aider I'enfant a percevoir et connaitre son corps pour ses activités
motrices et expressives.

La période de I'éducation précoce débute a des ages variables. Il est possible
d’envisager des séances vers I'dge de 4-5 mois ou dés que I'enfant a assimilé

une motricité volontaire (14-15, 17-18).

L'orthophoniste intervient dés les premiers mois voire dés les premiéres semaines
de la vie. Le but est que I'enfant acquiére, par la suite, la parole et le langage
indispensables a tout développement harmonieux tant au niveau psychique,
cognitif que social. L’hypotonie a des conséquences importantes dans
I'apprentissage de la communication. L'orthophoniste a pour réle de travailler les
capacités articulatoires et phonologiques qui permettent une communication
intelligible. Son intervention est basée sur les stimulations sensorielles (le

toucher, la vue, l'ouie, etc.), la gestuelle, les mimiques et I'imitation (3, 14-15, 17).

Le chirurgien-dentiste et I'orthodontiste agissent précocement au niveau de la
sphére bucco-faciale, afin de lutter entre autre contre I'hypotonie des muscles
bucco-faciaux. Le but est d’éduquer et de rééduquer les fonctions oro-faciales, de
permettre la mise en place d’'une architecture cranio-faciale convenable afin

d’assurer la santé orale. Les thérapies envisagées s’appuient sur la stimulation
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tactile passive et sur 'utilisation de plaque de myostimulation. Ces notions seront

développées plus en détails dans la deuxieme partie (10-11, 14-15, 17).

2.2.2 L’hyperlaxité ligamentaire

L'hyperlaxité en lien avec I'hypotonicité augmente le risque de luxation de
I'épaule, de la rotule et de la hanche (instabilité coxo-fémorale), ce qui a des

conséquences au niveau du développement de la marche et de la posture (13).

La luxation atloido-axoidienne est spécifiqgue de la trisomie 21, elle se situe au
niveau de la 1% vertébre cervicale et de la 2°™ vertébre cervicale. Cette
instabilité occipito-cervicale, qui touche de facon asymptomatique 10 a 20% des
enfants porteurs de trisomie 21, doit étre surveillée attentivement. En effet, elle
peut induire des Ilésions médullaires accompagnées de complications

neurologiques dans 1 a 2% des cas (5-6, 20).

Un contréle radiologique de la colonne vertébrale centrée sur la zone cervicale en
hyperflexion et hyperextension est effectué a 4 ans, pour mettre en évidence une
hyperlaxité. Il faut attendre au moins 3 ans, pour avoir une minéralisation
vertébrale adéquate et un développement épiphysaire. Ainsi, une évaluation
radiographique précise du rachis cervical est possible. Le signe de cette
instabilité est 'espace subarachnoidal antérieur réduit en position fléchie a I'lRM.

Un autre contrdle radiologique est réalisé a 12 ans (5-6, 13, 17, 21-22).

Il est important de surveiller la position occipito-cervicale, lors des interventions
sous anesthésie générale, pour éviter les risques d’hyperflexion ou
d’hyperextension. Si une compression médullaire est présente, alors des troubles
de la marche, des torticolis, une ataxie, des pertes sensorielles et des troubles
sphinctériens peuvent étre constatés. Des raideurs du cou, une inclinaison de la
téte, un torticolis, des signes de faiblesse musculaire doivent étre des signaux
d’alerte. |l faut faire attention a tous ces signes afin de prévenir leur aggravation
(6, 17).
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2.3 Les troubles de la perception

Les cing sens sont touchés, ce qui a des conséquences en particulier au niveau
du développement cognitif de I'enfant. Ainsi, une prise en charge précoce de ces

troubles neurocentraux, dés la naissance, est indispensable (10-11).

2.3.1 Les troubles visuels

Les enfants porteurs de trisomie présentent les mémes pathologies oculaires que
la population générale, mais leur risque d’apparition est accru. Un diagnostic
rapide permet un traitement précoce et augmente la qualité de vie du patient. Les
pathologies oculaires les plus courantes comprennent (5-6, 23-27) :

- Les erreurs de réfraction, telles que I'hypermétropie qui survient plus souvent
gue la myopie et/ou I'astigmatie et atteignent 60% des patients.

- Le strabisme qui touche 20% a 60% des personnes porteuses de trisomie 21
avec différentes formes dont I'ésotropie et I'exotropie.

- Le kératocbne, c’est-a-dire une distorsion en forme de cbéne de la cornée, qui se
produit chez 30% des personnes porteuses de trisomie 21. Il est généralement
diagnostiqué a la puberté.

- La cataracte congénitale qui touche 15% des nouveau-nés, mais aussi les
cataractes acquises. Cette pathologie peut évoluer lentement et nécessite un
suivi régulier.

- Le glaucome. Il existe un risque augmenté de glaucome infantile.

- La blépharite, qui est une inflammation de la paupiére avec des rougeurs autour
de I'ceil et des croltes au niveau des cils, qui provoquent une sensation de
sécheresse. Le traitement consiste en la prise d’antibiotique et au maintien d’une
bonne hygiéene.

- Un larmoiement des yeux. Des larmes excessives peuvent se produire, parce
gue les canaux de drainage sont obstrués ou étroits (obstruction du canal naso-
lacrymal).

- Le nystagmus qui se caractérise par des mouvements involontaires de va-et-
vient ou de tremblements des yeux. Il peut affecter la vision a des degrés
différents.

La prise en charge de ces pathologies oculaires se fait des la naissance, avec

une consultation chez un ophtalmologiste au cours de la premiere année. Un
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examen tous les deux ans et tous les trois ans a partir de la puberté permet de
surveiller I'évolution des pathologies.

Les erreurs de réfraction sont corrigées par le port de lunettes. Celui-ci est
privilégié également dans le traitement du strabisme, qui nécessite dans certains
cas une intervention chirurgicale. De plus, quand la cataracte est a un stade trop

avancé, un traitement chirurgical est également effectué (5-6, 12, 23-27).

L'orthoptiste joue aussi un rble dans la prise en charge du strabisme et de fagon
plus générale dans le traitement des troubles visuels moteurs, sensoriels et

fonctionnels en corrigeant les axes de vision (28).

Les troubles oculomoteurs présentent un autre aspect des troubles visuels.

Ceux-ci résultent de I'nypotonie musculaire relative et de I'absence de maturité
maculaire. Les troubles oculomoteurs se traduisent par une déformation des
images, une difficulté a effectuer les mouvements de balayage et a fixer le regard.
L'enfant porteur de trisomie 21 a alors du mal a explorer son environnement, a se
repérer dans le temps et I'espace et a communiquer. Cela entraine un retard de
langage, car I'enfant ne développe pas les interactions de la méme facon que la
population générale (3, 11). En effet, la vision joue un réle dans les interactions
avec les personnes et les objets du monde environnant. Quand I'enfant porteur
de trisomie 21 ne voit pas ce qu’il touche, il faut alors qu’il accroisse I'exploration

visuelle et la poursuite visuelle qui sont a la base de la communication (29).

2.3.2 Les troubles auditifs

L'audition joue un réle important dans le développement cognitif de I'enfant
porteur de trisomie 21, car elle participe a la mise en place du langage par
imitation et a la mise en place du systeme phonologique (3, 5, 10-11, 29-33).
C’est pourquoi, lors des interactions avec I'enfant, il est nécessaire de parler
lentement (29).

De plus, l'oreille a un réle psycho-physiologique d’alerte, puisqu’elle permet
d’organiser le temporel et ainsi de structurer I'espace. En effet, I'audition permet
de percevoir le sens, la provenance du son et ainsi de créer une perception de

I'espace volumétrique (29).
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Environ 70 a 75% des enfants porteurs de trisomie 21 présentent une perte
significative de laudition (6). Cette perte d’audition s’explique par deux
phénoménes principaux :

- La surdité de transmission, qui résulte d’un fonctionnement réduit de l'oreille
moyenne causé par des pathologies ORL, telles que les otites séro-muqueuses.
En effet, la susceptibilité des pathologies ORL est plus élevée compte tenu de
I'anatomie de l'oreille, de I'hypotonie et de la plus grande sensibilité aux infections
(en raison du déficit immunitaire) (4-5, 22).

- La surdité neurosensorielle, dite de perception, qui est issue d’'une anomalie de
I'oreille interne. Elle inclut la cochlée, le nerf auditif, les relais neurologiques du
tronc cérébral et les zones de projection auditives corticales (5). L'oreille interne
permet la transformation de la vibration acoustique en influx électrique transmis
par le nerf auditif vers les aires auditives (31). Il résulte de cette anomalie de
I'oreille interne, une perception réduite des sons selon certaines fréquences ou
une perception différente des sons, qui peuvent étre transformés en sensation
douloureuse (feu d’artifice, sonnerie, etc.) (5, 10-11).

La surdité de transmission est plus fréquente que la surdité de perception (5).

La prise en charge des troubles auditifs commence a la naissance. Il est
recommandé que les bébés porteurs de trisomie 21 soient dépistés lors d’un bilan
audiologique a la naissance et qu'ils effectuent régulierement des examens
d'audition de suivi, afin de prévenir les complications liées aux troubles de
I'audition (5-6, 12).

De un mois a un an, il est important d’évaluer le risque d’otite séreuse moyenne
qui entraine une surdité de transmission. Si le bilan est positif, 'enfant porteur de
trisomie 21 est revu a 6 mois pour confirmer ce bilan. A l'inverse, si le bilan est
négatif, 'enfant est adressé chez un ORL. Celui-ci effectue éventuellement une
tympanométrie et un bilan avec audiogramme, pour le dépistage des anomalies
de l'oreille moyenne. Il peut aussi réaliser un dépistage par tomodensitométrie,

pour le dépistage des pertes auditives neurosensorielles (6, 10-11, 34).

Il existe différents types d’appareils pour améliorer l'audition, tels que les
aérateurs transtympaniques, les appareils d’amplification et les aides auditives a
conduction osseuse. Ces derniers sont utiles quand la prothése auditive n’est pas
tolérée (3, 35-36).
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2.3.3 Les troubles de la sensibilité

Les troubles de la sensibilité se retrouvent invariablement chez les enfants
porteurs de trisomie 21. Ces troubles recoupent la sensibilité tactile superficielle,
autrement dit le toucher, la sensibilité proprioceptive et les troubles de la
perception de la douleur (5, 10-11).

Compte-tenu du nombre de pathologies associées a la trisomie 21, I'enfant
porteur de trisomie 21 est plus susceptible de vivre des expériences
douloureuses. Il faut savoir identifier cette douleur pour assurer les soins de fagon
adaptée et réduire I'anxiété qui en découle (37-38).

La perception de la douleur chez I'enfant porteur de trisomie 21 est différente de
celle percue par la population générale. En effet, le temps de latence entre les
stimuli douloureux et le ressenti de la douleur est plus élevé. L'intensité lors d’'une
douleur aigle est également plus élevée. En résumé, la douleur présente un seulil
plus élevé chez I'enfant porteur de trisomie 21, son expression est retardée et
amplifiée (39).

Les signes de douleurs face aux stimuli nociceptifs sont différents de ceux de la
population générale : la localisation de la douleur est moins précise et I'enfant a
plus de mal a communiquer son ressenti. En effet, I'hypotonie masque
'expression de sa douleur (5, 12, 27, 39). De plus, il existe un manque de
discernement de la douleur. Elle est exprimée par I'enfant pour des troubles
visibles comme le sang qui coule etc., mais pas forcément lors d’épisodes de
troubles plus intenses comme les fractures (10-11).

Ainsi, la douleur de I'enfant est parfois sous-estimée ou mal interprétée. Il est
pourtant nécessaire d’utiliser toutes les méthodes analgésiques indispensables
aux soins, comme pour la population générale et de recourir a la sédation afin

d’assurer une prise en charge adéquate (12, 40).

La sensibilité tactile et la proprioception sont faibles chez les enfants porteurs de
trisomie 21. La paume de la main, l'intérieur des doigts et plus particulierement
leurs extrémités ainsi que la bouche ont un pouvoir de discrimination éleve. C’est
en touchant avec sa bouche et ses mains que I'enfant fait connaissance avec les
objets. Mais ces zones de perception tactile sont déficientes et I'exploration tactile
est moins bien coordonnée. Il n’y a alors pas de reconnaissance de I'objet touché

au préalable et I'enfant ne cherche pas a explorer davantage son environnement.
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Cela a des conséquences sur I'ensemble de ses perceptions et donc sur les
relations qu’il entretient avec son entourage et sa capacité a développer le

langage. En conséquence, son développement cognitif en patit (3, 29).
2.3.4 Les troubles gustatifs et olfactifs

L'olfaction et la gustation permettent d’appréhender I'environnement, les aliments,
les dangers et jouent un réle social important. IlIs ont donc une part décisive dans

le développement cognitif de I'enfant (41-42).

Ces deux sens fonctionnent de fagcon complémentaire, puisque les arémes et les
saveurs sont percus simultanément par des récepteurs naso-buccaux. Le
message via l'alimentation est dans un premier temps chimique puis il est
transformé en message €lectrique, ce qui aboutit & une expérience sensorielle qui

conduit a 'acceptation ou au rejet de I'aliment (42, 44).

Or, 'odorat est atténué chez l'enfant porteur de trisomie 21. Ce trouble de
I'olfaction s’explique par un défaut d’accés des molécules odorantes aux
récepteurs lors de rhinites ou de pathologies infectieuses ORL fréquentes chez
I'enfant porteur de trisomie 21 ou par I'absence du bulbe olfactif dans certains cas
(42).

Les troubles gustatifs se justifient par la répartition différente des papilles
gustatives sur la langue. Elles sont situées sur les pourtours et la partie médiane

de la langue (10-11). Or les papilles sont le socle de la sensibilité gustative (42).

Ces fonctions sont séverement altérées des le plus jeune age et les troubles
augmentent en vieillissant. C’est pourquoi, 'éducation fonctionnelle précoce est

indispensable pour un développement cognitif le plus idéal possible (10-11, 45).
2.4 Les troubles immunologiques

Le systeme immunitaire a pour réle de défendre I'organisme contre les attaques
extérieures. Cependant, les enfants porteurs de trisomie 21 présentent un
désordre immunologique. Celui-ci s’explique en partie par le fonctionnement de
limmunité a médiation cellulaire. En effet, elle correspond a I'immunité acquise ou

les lymphocytes T, qui sont des leucocytes, jouent un rble central. Les
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lymphocytes T sont activés par différents biais, notamment par les interférons,
dans le but de tuer les cellules pathogénes. Les interférons ont une action
régulatrice et stimulatrice du systéme immunitaire. Or le chromosome 21 détient
le géne codant pour le récepteur a l'interféron. Ainsi, les lymphocytes des enfants
porteurs de trisomie 21 sont plus sensibles a l'interféron que les lymphocytes de
la population générale. D’autre part, d’autres phénoménes sont observes, tels
que la chimiotaxie des neutrophiles réduite, certaines réponses spécifiques aux
anticorps diminuées, etc. Tous les phénoménes ne sont d’ailleurs pas encore
connus. C’est pourquoi, les enfants porteurs de trisomie 21 ont un systéme
immunologique défaillant pour lutter contre les bactéries, virus, champignons,
parasites et cellules tumorales. Il convient de suivre les programmes de

vaccinations recommandés et habituels (46-52).

Cela a des conséquences au niveau de la sphére ORL, augmente la fréquence

des leucémies et provoque des allergies et des pathologies dermatologiques.
2.4.1 Les pathologies oto-rhino-laryngées (ORL)

Les pathologies ORL regroupent les pathologies liées aux oreilles, au nez et a la

gorge.

Les pathologies ORL chez I'enfant porteur de trisomie 21 sont déclenchées par
leur déficit immunitaire, qui entraine une plus grande sensibilité aux infections, et
par leurs particularités anatomiques. En effet, 'enfant porteur de trisomie 21
présente un microcavum, des anomalies des trompes d'Eustache et une sténose
des conduits auditifs externes. Ces particularités anatomiques, associees a des
infections favorisées, entrainent une augmentation des épanchements chroniques
de l'oreille moyenne et des otites. Cela donne une perte auditive conductrice
sensineurale ou mixte (53). Il est donc nécessaire de rester vigilant en faisant des
examens audiologiques tous les 6 mois a partir de 3 ans. Il faut également
adresser au chirurgien ORL si la membrane tympanique reste non visible et si les
canaux sont trop sténosés (54).

Les autres structures de la sphere ORL sont aussi touchées par les infections a
répétition, ce qui déclenche des rhinopharyngites, laryngites, trachéites et des

sinusites chroniques (55).
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Afin de prévenir ces infections, I'’éducation au mouchage a montré son efficacité.

Pour traiter ces infections, il existe les thérapies médicamenteuses classiques qui
conjuguent la prise d’antibiotiques et de corticoides pour lutter contre
inflammation. L’adénotonsillectomie est recommandée aussi car les amygdales
(= tonsilles) et les végétations (= adénoides) sont constituées de tissu lymphoide,
qui est le siege des cellules de 'immunité. Dans le cas d’infections a répétition,
les végétations et les amygdales ne remplissent plus leur réle de protection
immunitaire et deviennent le siége d’'une prolifération microbienne indésirable au
détriment de la flore protectrice. Il convient donc de réaliser leur ablation, puisque
le tissu lymphoide altéré par les inflammations chroniques est source de foyers
infectieux chroniques. En outre, l'adénotonsillectomie permet a la trompe
d’Eustache de retrouver sa perméabilité et de déboucher le carrefour aéro-

pharyngien (56).

En dehors des infections a répétition, il existe un autre type de pathologie de la
sphére ORL lié en partie au systeme immunitaire immature de I'enfant porteur de
trisomie 21. Il s’agit de I'obstruction des voies aériennes supérieures (OVAS) qui
touche 30 a 50% des enfants porteurs de trisomie 21 (57). En effet, I'inflammation
crée des structures hypertrophiques notamment des amygdales.

De plus, les OVAS sont renforcées par des structures anatomiques
caractéristiques de I'enfant porteur de trisomie 21, comme une hypoplasie de
I'étage moyen de la face, une hypotonie du voile du palais, une macroglossie, une
ptose linguale, un nasopharynx étroit, une sténose sous glottique, une sténose de
la trachée, une laryngomalacie et une pharyngomalacie (57).

Les OVAS entrainent des troubles du sommeil associés a des troubles
respiratoires. Pour mettre en évidence 'OVAS, il faut faire une étude du sommeil
(=une polysomnographie), car les parents ne peuvent, seuls, la déceler (56-57).
Cette étude permet de mettre en évidence si I'ablation des végétations et des
amygdales est nécessaire (60).

Ces apnées du sommeil provoquent des ronflements accompagnés d’une
hypoventilation et donc une hypoxémie (61). De plus, un mauvais sommeil joue
sur le développement cognitif de I'enfant, son attention a I'’école et sur son

comportement (62).
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Le traitement médicamenteux consiste en la prise d’antihistaminiques ou de
budésonide®, pour réduire la gravité du ronflement.

Dans un premier temps, 'adénotonsillectomie est aussi préconisée dans les cas
des OVAS, pour dégager I'obstruction qui géne a la respiration et entraine des
apnées du sommeil. De plus, cela prévient les anomalies cranio-faciales liées a la
ventilation buccale et au défaut d’alimentation provoqués par I'obstruction (54,
61). L'adénotonsillectomie est efficace dans 50% des cas, mais ne doit pas étre
envisagée en monothérapie (62-63). Il faut faire attention lors de la surveillance
post opératoire, car il existe un risque accru chez I'enfant porteur de trisomie 21
d’'une deuxiéme intervention, en raison de signes résiduels (66).

En deuxiéme intention, une ventilation en pression positive continue des voies
nasales et oropharyngées est appliquée, pour éviter le collapsus des parois
pharyngées, ce qui équivaut a une attelle pneumatique. Il faut parfois effectuer
une intervention chirurgicale secondaire, telle que I'uvulopalato-pharyngoplastie,
pour remodeler les structures anatomiques a I'origine de I'obstruction.

En troisieme intention, la trachéotomie est envisagée (67).

Si les chirurgies ne suffisent pas, une nouvelle piste a été explorée dans une
étude. Il s’agit de la stimulation du nerf hypoglosse jouant sur la protrusion de la
langue, pour dégager les voies aériennes (68).

La surveillance apres la chirurgie et I'anesthésie doit étre rigoureuse, car les
conséquences post opératoires sont plus séveres que pour les individus de la

population générale, notamment sur le plan pneumocardiaque (67-68).

La prise en charge de 'OVAS passe aussi par le traitement en parallele des
comorbidités, telles que I'hypotonie, I'obésité, I'hypothyroidie, les reflux gastro-
cesophagien (RGO), les problémes pulmonaires chroniques (71).

- L'obésité génere des depbts graisseux sur la paroi latérale du pharynx qui réduit
le calibre des voies aériennes supérieures et augmente le collapsus des voies
respiratoires.

- Les RGO provoquent une inflammation des voies aériennes supérieures et donc
une OVAS.

- L’hypothyroidie augmente 'OVAS car elle entraine un rétrécissement du
pharynx par infiltration des tissus mous.

- L’hypotonie influence les muscles dilatateurs du pharynx qui sont alors
déficients.
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- La xérostomie accentue I'OVAS, mais le mécanisme qui relie ces deux

phénomeénes n’est pas vraiment connu.

La prise en charge de I'apnée du sommeil et des troubles respiratoires, qui
découlent des OVAS, se fait donc par le médecin généraliste, 'ORL, le
kinésithérapeute, I'orthodontiste, le chirurgien-dentiste et I'orthophoniste. Celle-ci
passe aussi par la surveillance du régime alimentaire de I'enfant porteur de

trisomie 21 et par I'éducation de la langue (72).

2.4.2 Les leucémies et autres cancers

Le risque d’avoir une leucémie pour un enfant porteur de trisomie 21 est 10 a 20
fois plus élevé que pour la population générale (73-74). En revanche, l'incidence

des tumeurs solides est plus faible, sauf pour le cancer des testicules (12, 75).

La leucémie équivaut au cancer des cellules responsables de I'hnématopoiése.
Ces cellules souches situées dans la moelle épiniere sont issues de deux lignées
différentes : la lignée myéloide et la lignée lymphoblastique. La lignée myéloide
donne les globules rouges, certains globules blancs et les plaquettes. La lignée
lymphoblastique génere les globules blancs. La majorité des leucémies

correspond a un cancer des globules blancs (= cellules de 'immunité).

A la naissance, au moins 10% des enfants porteurs de trisomie 21 présentent un
trouble myéloprolifératif transitoire (des blastes précurseurs des plaquettes) qui
régresse spontanément en 3 mois. Parmi ces enfants, un tiers développe une
forme grave de leucémie aigué megacaryoblastique, qui est une forme rare de

leucémie myéloide (5, 12, 76).

La leucémie aigué myéloide est le sous type de leucémie aigué le plus courant
(77). Elle entraine une formation de globules blancs anormaux. L'autre sous type
de leucémie aigué est la leucémie lymphoblastique aigué qui affecte les
lymphocytes.

Les enfants porteurs de trisomie 21 sont prédisposés aux leucémies aigués en
raison de leur bagage génétique. En effet, dans le cas de la trisomie 21, le
mécanisme de la leucomogénése s’expliquerait par la non-disjonction des

chromosomes. La mise en évidence d’un lien fort entre les anomalies génétiques
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et la leucémie permet d’envisager des stratégies thérapeutiques pour I'avenir (74,
78-79).

La sensibilité & la chimiothérapie pour les enfants porteurs de trisomie 21 est

élevée ainsi que le taux de survie (5, 12, 73, 77-78, 80-83).
2.4.1 Les pathologies dermatologiques et allergies

Les enfants porteurs de trisomie 21 sont plus susceptibles aux affections
dermatologiques que les enfants de la population générale. lls présentent plus
souvent des troubles dermatologiques rares et des dermatoses courantes, en
raison de leur systeme immunitaire immature et d’'un défaut de métabolisation.
Des xéroses (dessechement de la peau) sont principalement retrouvées, suivies
de chéilites, de dermatites séborrhéiques et de langues fissurées. Plus rarement,
des hyperkératoses palmo-plantaires sont notées, ainsi que des langues
géographiques, des livedo-reticularis, des pityriasis capitis simplex, des cutis
marmoratta, des syringomes, etc. Des vitiligos et des alopécies sont aussi mis en

évidence, sans doute en raison de leur origine auto-immune (84-88).

Il est important que les enfants porteurs de trisomie 21 adoptent une bonne
hygiéne alimentaire et corporelle afin de traiter leur peau séche, fine et fragile.
Une attention particuliere doit étre portée au niveau du visage. L'usage de crémes
et d’huiles adaptées est préconisé pour prévenir les dermatoses, car tous les
produits d’hygiéne ne sont pas compatibles avec la peau des enfants porteurs de
trisomie 21 (12, 89).

2.5 Les troubles endocriniens et métaboliques

2.5.1 Les troubles endocriniens

Les troubles endocriniens chez I'enfant porteur de trisomie 21 sont le plus
souvent d’origine auto-immune. En effet, une altération de I'expression du géne
de la régulation auto-immune situé sur le chromosome 21 a été mise en
evidence. Les troubles thyroidiens auto-immuns et le diabéte de type 1 sont les

troubles les plus fréequemment rencontrés (12, 90-91).
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2.5.1.1 Les troubles thyroidiens

Les enfants porteurs trisomie 21 ont un risque de 4 a 18% de développer des
troubles thyroidiens (6, 92).

La thyroide joue un role dans le développement des tissus, la différenciation et le
métabolisme cellulaire. Elle a ainsi un impact sur la croissance, la régulation de la

température et de I'énergie (35, 92).

L'’hypothyroidie rencontrée fréquemment chez les enfants porteurs de trisomie 21
entraine un retard de maturation osseuse et donc un retard de croissance ainsi
qu'une hypotonie et un déficit intellectuel. L’hypothyroidie est parfois mal
dépistée, car les signes cliniques de I'hypothyroidie s’apparentent a ceux de la
trisomie 21. Il est donc nécessaire de réaliser des contréles annuels de la fonction
thyroidienne, en mesurant le taux de thyréostimuline (TSH) et de T4 circulants (5,
35).

Il convient de quantifier aussi les anticorps thyroidiens, afin de mettre en évidence
les troubles thyroidiens auto-immuns. De cette maniere, la thyroidite d’Hashimoto

peut donner une hypothyroidie (93).

Le traitement de I'hypothyroidie consiste en la prise d’hormones thyroidiennes par

voie orale (6).

L'hypothyroidie chez I'enfant porteur de trisomie 21 est souvent associée a

d’autres maladies auto-immunes, comme le diabéte de type 1 (12).

2.5.1.2 Le diabéte

Le diabete de type 1 (insulinodépendant) est une maladie auto-immune
couramment associée a la trisomie 21. Le diabete de type 1 est consécutif a une
production d’insuline insuffisante dans le pancréas, suite a la destruction des
cellules pancréatiques par I'organisme de I'héte. Le glucose ne pénétre plus les
cellules et retourne dans la circulation sanguine, ce qui entraine une

hyperglycémie (5, 12).

Les enfants porteurs de trisomie 21 ont des difficultés pour réguler leur glycémie.

Ce trouble est constant, mais ne touche pas tous les enfants avec la méme
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intensité. L'enfant passe par des phases d’hypoglycémie puis d’hyperglycémie

successives qui se transforment en diabéte de type 1 (10-11).

Cela entraine aussi un stockage de graisses et une obésité. L'obésité de I'enfant
provoque alors dans certains cas un diabéte de type 2, dit non insulino-dépendant
(94).

Pour prévenir le diabéte, une éducation alimentaire dés le plus jeune age est

requise (89).
2.5.2 Les troubles métaboliques

2.5.2.1 Les troubles nutritionnels

Les enfants porteurs de trisomie 21 souffrent d'une malabsorption des vitamines

essentielles et des minéraux (10-11, 89).

Il existe donc des carences en vitamines et en oligo-éléments qui entrainent des
complications au niveau systémique, notamment au niveau de la peau (10, 89,
95-96) :

- Des carences en fer sont notées, ce qui provoque des anémies ferriprives. Le
risque de leucémie est alors augmenté.

- Une mauvaise absorption d’'iode et de zinc est observée. Elle est a l'origine de
troubles thyroidiens et de troubles immunologiques. En effet, le zinc a un réle
important dans I'immunité a médiation cellulaire.

- Une diminution d’absorption du sélénium, qui participe au bon fonctionnement
des neuromédiateurs cérébraux, est constatée.

- De plus, la diminution d’absorption des vitamines B6 et D, du calcium, du zinc et

du sélénium participerait au déclenchement de I'épilepsie.

En revanche, I'apport excessif de lipides est a surveiller car il augmente le risque

d’obésité et d’hypercholestérolémie (97).

Une éducation diététique précoce est indispensable pour assurer la qualité de vie
de l'enfant. La mise en place d’'une supplémentation alimentaire est souvent

nécessaire pour contrer ces carences (97-98).
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2.5.2.2 Les troubles digestifs

20% des enfants porteurs de trisomie 21 présentent des troubles digestifs

d’origine structurelle et fonctionnelle, dans un contexte de déficit immunitaire (6).

Les pathologies structurelles regroupent en suivant le tractus digestif de la
bouche vers I'anus (5, 12, 35, 99) :

- Une atrésie de 'oesophage qui s’abouche a la trachée via une fistule. Cette
fistule trachéo-digestive est présente dans 2 a 3% des cas a la naissance.
Une chirurgie est donc nécessaire en urgence (5).

- Une sténose du pylore de I'estomac. Le passage de la nourriture vers les
intestins est alors compligué. L’enfant a tendance a déclencher des
vomissements. Une chirurgie est parfois envisagée.

- Une atrésie du duodénum (= partie initiale des intestins). Dans cette
situation, une chirurgie est mise en place.

- Une imperforation anale qui est un peu plus fréquente que dans la

population générale.

Les pathologies de la sphére digestive chez I'enfant porteur de trisomie 21 sont
aussi fonctionnelles. En effet, il existe des troubles moteurs fonctionnels de
I'cesophage et du cblon, parmi lesquels (99-101):

- Des reflux gastro-oesophagien, en raison de I'’hypotonicité et de I'hyperlaxité
caractéristiques de la trisomie 21, favorisés par des hernies hiatales (qui touchent
20% des enfants porteurs de trisomie 21) liées a I'hyperlaxité du tissu conjonctif
(17).

- Une achalasie, qui est une absence de péristaltisme de I'cesophage.

- Des dysphagies. Il faut préter attention aux risques de fausses routes qui
favorisent les infections broncho-pulmonaires (17).

- Une constipation chronique, augmentée par I'’hypothyroidie, qui majore le risque
de fissures anales et d’hémorroides (17).

- La maladie de Hirschsprung (HSCR) qui est un trouble congénital de la motilité
intestinale, marqué par des signes d'occlusion basse de lintestin. C'est une
maladie rare que I'on retrouve dans moins de 1% des cas chez I'enfant porteur de
trisomie 21 (6). Cependant, le risque est augmenté par rapport a la population
générale, car le chromosome 21 est le site du géne modificateur pour HSCR
(102).
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Il existerait aussi une implication de systeme nerveux entérique, mais son role

n’est pas encore tout a fait mis en lumiére (100).

De plus, 8% a 15% des enfants porteurs de trisomie 21 présentent une maladie
cceliaque (103-104). La maladie cceliaque correspond a une hypersensibilité
digestive, avec une réponse immunitaire inadaptée. C’est une maladie auto-
immune liée a une intolérance au gluten, protéine du blé, de I'orge et du seigle et
a une modification pathologique de la surface gastro-intestinale.

Cette maladie est souvent associée a d’autres pathologies auto-immunes, comme
le diabete de type 1, 'hypothyroidie, etc. Ces maladies sont en rapport avec le
terrain génétique lié a la trisomie 21 (105-106).

Compte-tenu du risque d’apparition de la maladie cceliaque, un dépistage devrait
étre systématique a 3 ans. Le dépistage s’effectue a I'aide d’'une sérologie du
taux d’immunoglobuline A (IgA) et d’anti- transglutaminases (tTG). Mais celui-cCi
coute cher, alors il est réalisé si d’autres signes caractéristiques sont observés,
comme des diarrhées, une constipation chronique, un trouble staturo-pondéral,
des douleurs abdominales répétitives avec ballonnements, un comportement
réfractaire et une anémie (6, 17, 103).

Le traitement consiste a surveiller I'alimentation de I'enfant en effectuant un
régime sans gluten. Le dépistage et le traitement de la maladie cceliaque sont

importants, car il existe des risques d’apparition d’ostéoporose et de lymphome

(5).

2.6 Les troubles de la croissance

A linstar des enfants de la population générale, les enfants porteurs de trisomie
21 présentent une grande variabilité de taille. Cette variabilité s’explique par
différents facteurs, tels que I'hérédité, les hormones thyroidiennes et sexuelles,
ainsi que par des facteurs environnementaux en lien avec l'alimentation et le

contexte affectif (107).

L'évolution de la croissance des enfants porteurs de trisomie 21 est identique a
celle des enfants de la population générale, mais elle présente le plus souvent
des valeurs inférieures. L’étude de la croissance selon des courbes de croissance
permet de mettre en évidence des accélérations et des ralentissements de la
croissance qui peuvent étre le reflet de comorbidités. En effet, un trouble de la
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croissance peut s’expliquer par la présence de cardiopathies, d’une
hypothyroidie, d’'une apnée obstructive du sommeil, d’'une maladie cceliaque, etc.
Ainsi, une inclinaison atypique de la courbe de croissance peut alerter sur la

présence d’autres pathologies (5, 12, 107) .

Pour certains auteurs, des courbes de croissance spécifiques sont nécessaires
pour suivre I'évolution des enfants porteurs de trisomie 21. En revanche, d’autres
auteurs comme I'OMS (I'Organisation Mondiale de la Santé) encouragent
I'utilisation des courbes classiques : tant que les facteurs de croissance sont

compris, I'interprétation des courbes est réalisable (108-109).

La courbe de croissance du poids met en évidence une tendance a l'obésité. En
effet, 'enfant porteur de trisomie 21 stocke facilement les graisses en raison
d’'une alimentation peu adaptée, des troubles de la marche qui empéchent la
pratique du sport, d’hyperinsulinémie et des apnées obstructives du sommeil. En
jouant sur ces parametres, un contrdle du poids est possible (5, 12, 107, 110-
112).

2.7 Les troubles neurologiques

L'épilepsie touche 1 a 14% des enfants porteurs de trisomie 21 (113). La forme la
plus présente est le syndrome de West (ou spasmes infantiles), se déclarant a la
naissance. Son diagnostic est réalisé grace a une électroencéphalographie. En
effet, les signes cliniques de I'épilepsie chez I'enfant porteur de trisomie 21 sont

difficiles a appréhender, car ils sont masqués par I'hypotonie (12, 114-115).

Par la suite, I'épilepsie est polymorphe. Elle peut aboutir & des crises tonico-
cloniques, partielles, totales ou psychomotrices, ou sous la forme du syndrome de
Lennox-Gastaut. Une augmentation des épilepsies tardives est observée (116-

118). L'usage intempestif de I'ordinateur est notamment mis en cause (8).

La prévalence augmentée a I'épilepsie s’expliquerait par la structure neurologique
de I'enfant porteur de trisomie 21, avec une stratification corticale anormale, une
perturbation de la morphologie dendritigue et un profil synaptigue sous
développé. Cela provoquerait un déséquilibre de la neurotransmission avec une
fonction inhibitrice en exces. Il existerait aussi une explication en lien avec les

facteurs nutritionnels. 1l existe donc divers mécanismes moléculaires et cellulaires
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participant a I'épileptogenese et expliquant 'augmentation du risque (96, 118-
119).

Le traitement par antiépileptiques est efficace surtout lorsqu’il est mis en place
précocement. Dans ce cas, le risque de déclencher une épilepsie suite au

syndrome de West est moindre (114-115).

Les patients porteurs de trisomie 21 souffrant d’épilepsie ont un développement
cognitif, langagier et comportemental plus compliqué. Si les crises sont
contrblées, le neurodéveloppement est facilité et une amélioration des capacités

langagieres et comportementales est observée.

Dans le suivi des patients porteurs de trisomie 21, l'apparition de I'épilepsie
(surtout tardive) est a prendre en compte, car elle augmente le risque de

développer la maladie d’Alzheimer de fagon significative (120).

Les accidents ischémiques ont également une incidence plus élevée que dans la
population générale. Les enfants porteurs de trisomie 21 sont plus a risque de
déclencher un AVC (accident vasculaire cérébral) et de développer la maladie de
Moyamoya (sténose des vaisseaux a la base du crane qui provoque la formation
d’'un réseau collatérale de la zone intracérébrale des carotides internes) qui

donnent des troubles neurologiques (121).

L'’hyperlaxité ligamentaire au niveau de la base du créne peut aussi provoquer
une compression médullaire qui engendre des troubles neurologiques.

Le risque d’avoir des troubles neurologiques est augmenté en présence de
maladie cardiague congénitale, troubles vasculaires et infections caractéristiques
de I'enfant porteur de trisomie 21 (122-124).

2.8 Les troubles cardiovasculaires

Des génes retrouves sur le chromosome 21 sont responsables du phénotype de
certaines pathologies cardiaques. C’est pourquoi, plus de 50% des enfants

porteurs de trisomie 21 présentent une atteinte cardiaque (125-126).

L'existence de cardiopathies congénitales nécessite un dépistage systématique a
la naissance, a 1 et 3 ans, puis tous les 5 ans, a I'aide d’échographies cardiaques

et d’électrocardiographies. Le dépistage doit également étre effectué en cas
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d’altération de I'état général, de régression des acquis, de tachypnée, de difficulté
d’alimentation, etc. En effet, certaines formes de cardiopathies évoluent et se
déclarent a 'adge adulte, expliquant 75% des décés chez les personnes porteuses
de trisomie 21 (6, 11-12, 35).

Les formes de cardiopathies congénitales les plus courantes sont les
communications atrioventriculaires, les communications interauriculaires et
interventriculaires, la tétralogie de Fallot. Moins fréquemment, une sténose voire
une atrésie pulmonaire ou aortigue est rencontrée, ce qui provoque une

hypertension artérielle pulmonaire (5, 127).

Le traitement des cardiopathies est le méme que pour la population générale et
consiste le plus souvent en une chirurgie cardiaque. Celle-ci est de bon pronostic
et a des effets bénéfigues a moyens termes (5, 10, 12, 127-129).

Selon le type de cardiopathie, des mesures de précaution sont indispensables,
comme I'antibioprophylaxie avant toute intervention chirurgicale et certaines

interventions dentaires (11).
2.9 Les troubles mentaux

Le DSM-5 (Manuel diagnostique et statistique des troubles mentaux- 5) définit un
trouble mental comme étant un « syndrome caractérisé par des perturbations
cliniguement significatives dans la cognition, la régulation des émotions, ou le
comportement d'une personne qui refletent un dysfonctionnement dans les
processus psychologiques, biologiques, ou développementaux sous-jacents au

fonctionnement mental (130).
2.9.1 Les troubles cognitifs

Les fonctions cognitives regroupent plusieurs fonctions, telles que la perception,
la fonction intellectuelle, la fonction exécutrice, I'attention, le langage, la mémoire,
les praxies etc. Elles permettent le développement du raisonnement, de la
logique, de la mémoire, de la communication, de la pensée, etc. La cognition se
développe grace aux interactions de I'enfant avec son environnement physique et
social (131).



Les enfants porteurs de trisomie 21 ont un profil cognitif et comportemental
propre, lié a leur excés de genes. Il existe donc des phénotypes cognitifs et
comportementaux associés a la trisomie 21 (132).

Le trouble de la cognition chez l'enfant porteur de trisomie 21 se traduit
notamment par une déficience intellectuelle modérée a sévere, une déficience
sensori-motrice, un trouble du langage et un apprentissage retardé. L'enfant
porteur de trisomie 21 présente ainsi un décalage d’adaptation a I'environnement

par rapport a la population générale (132).

Le développement cognitif de I'enfant porteur de trisomie 21 est plus lent que
celui des enfants de la population générale et présente une trés grande variabilité
au sein méme des enfants porteurs de trisomie 21. En outre, il faut préter
attention a la stabilisation des acquis, car une régression est parfois observée : le
développement cognitif des enfants porteurs de trisomie 21 est non linéaire (12,
133).

Le trouble de la cognition peut étre provoqué par des facteurs biologiques et

psychologiques, en plus des facteurs intellectuels (134).

Le développement cognitif de I'enfant porteur de trisomie 21 est optimisé par une
prise en charge pluridisciplinaire. Cette équipe pluridisciplinaire accompagne la
famille et adapte la prise en charge a chaque enfant, en tenant compte de sa
singularité, afin qu’il s’épanouisse et gagne en autonomie. Il faut faire attention au
sentiment d’échec et au manque de motivation engendrés parfois par des
éducations précoces et une sur-stimulation, car cela semble plutét entretenir un

retard d’apprentissage (12, 19).

Toutefois, une nouvelle piste thérapeutigue émerge pour agir avant la naissance
sur le cerveau immature. |l s’agirait de jouer sur les phénoménes moléculaires et
cellulaires, afin d’améliorer le neurodéveloppement et donc le déficit intellectuel

de I'enfant. Cette piste est encore au stade d’essai préclinique (135).
2.9.2 Les troubles psychologiques

Généralement, les enfants porteurs de trisomie 21 présenteraient plutét une

personnalité joyeuse, une sociabilité élevee.
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L'apparition de problemes comportementaux et émotionnels est possible au
méme titre que pour les enfants de la population générale. En revanche, ils sont
plus difficiles a diagnostiquer, car ils peuvent étre le mode d’expression d’autres
pathologies. Les troubles psychologiques ainsi rencontrés sont l'anxiété, la
dépression, les troubles déficitaires de [l'attention avec hyperactivité et les

psychoses.

De plus, 5% des enfants porteurs de trisomie 21 présentent un syndrome
autistique. Le syndrome autistique est d’origine génétique et certains génes mis

en cause se trouvent sur le chromosome 21 (136).

Le suivi est effectué par des professionnels des troubles du comportement et de
la personnalité comme le psychiatre ou le psychologue (5, 12).

2.10 Le suivi médical

Les enfants porteurs de trisomie 21 présentent donc des troubles généraux qui
affectent leur développement global au niveau physique, biologique et psychique.
Chague enfant porteur de trisomie 21 ne présente pas toutes les pathologies ni
au méme degré. Cependant, il est important d’avoir conscience du risque

augmenté de ces pathologies afin de prévenir les sur-complications.

Il est donc indispensable de les prendre en charge en les dépistant, en les
diagnostiquant et en les traitant a bon escient. Une surveillance médicale tout au

long de la vie est nécessaire (Tab.1).
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Tableau 1: Suivi médical préventif et systématique des personnes porteuses
de trisomie 21, d’apreés Cuilleret (11) et de Fréminville (12).

Cllnqu!e Tous I_e $2 2/an 1/an 1/an 1/an
neurologique mois
Orthopédie Oui A 3 ans Agetl2 A 18 ans 15 ans ou
ans Si 2
Ra_dlo Oui A 4 ans A 12 ans A 18 ans 2
cervicale
Ophtaimologie| oui  |A® o e q/an 1an | 1fansis | 1fansis
Audition et . 1/3ansou | 1/3 ansou
ORL Oui 1/an 1/an 1/an Sis Sis
APIEE €L Sis Sis Sis Sis Sis
sommeil
Exame_ns Oui A 6 mois et 1/an 1/an 1/2 ans 1/2 ans
sanguins 1an
Thyroide A 6 mois et 1/an 1/an 1/an 172 a_ns ou
1an Si 2
Diabéte Sis Sis Sis 12ans | 3 arsod
SR A6mois | Sis Sis siz |1/3ansou
cceliague SiX2
Poids Taille Oui Tous I_e $2 2/an 2/an 2/an Poids
mois
. 6 mois et A2et3 AS, 1let Tousles2 | Tousles 2
Coeur Oui i . 13 ans ou .
1an ousiZ|ansousix Sis ansousi 2 ans
Dent 1/an 2/an 3/an 3/an
Entre 6 . Vers4 ans| Vers1?2
. . 1/an si L .
Oropraxies mois et un ; puis si ans puis si
besoin ) ,
an besoin besoin
Paramédical Vers 3 mois Oui Oui Oui Ou' par
périodes

2 représente « selon la symptomatologie ou si altération de I'état général ou si perte des

acquis. »

Ce suivi systématique et préventif est proposé dans la plupart des pays

europeéens et reste évolutif (19).

Le suivi est coordonné par le SESSAD (Service d’Education et de Soins

Domicile), le CAMSP (Centre d’Action Médico-Sociale Précoce) ou en libéral (10-

12).

Il est a noter que beaucoup de symptdmes découlent directement de I'hypotonie.

Il convient donc que chaque intervenant avec ses propres objectifs et ses propres
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moyens agisse précocement, afin de lutter contre cette hypotonie. Le chirurgien-

dentiste joue un rble véritable dans cette prise en charge.

3 Les caractéristiques oro-faciales de I’enfant porteur de

trisomie 21

3.1 L’anamnese

Lors de la premiére consultation de I'enfant porteur de trisomie 21 accompagné
de ses parents, il est important pour le chirurgien-dentiste de recueillir 'ensemble
des données susceptibles d’orienter son diagnostic et donc sa prise en charge
(137).

La premiere rencontre entre I'enfant, les parents et le praticien est 'occasion
d’instaurer un climat de confiance, d’écouter et de cerner la demande du patient

et de son entourage.

Dans un premier temps, il convient de rassembler les informations concernant
I'état civil du patient et ses coordonnées.

Dans un deuxiéme temps, le praticien réalise 'anamneése : il interroge le patient
sur son motif de consultation et son histoire médicale. Il s’agit du récit des
antécédents médicaux, chirurgicaux et dentaires, des traitements médicamenteux
et des habitudes de vies (alimentation, habitudes d’hygiéne dentaire). Une trace
ecrite, sous forme de questionnaire meédical (annexe 1), est conservée dans le

dossier médical qui a valeur de preuve medico-légale (138).

Le recensement de ces éléments est important compte tenu des interrelations
entre maladies systémiques et maladies buccales. De plus, certaines pathologies
générales ont des conséquences sur le mode de prise en charge en odontologie
pédiatrique et nécessitent de prendre des précautions particulieres lors des soins
(Tab.2).
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Tableau 2 : Troubles généraux et conséquences bucco-dentaires (adapté et
complété d’aprés Hennequin et al. (139) et Sixou (140).

Position basse et protrusive de la langue

Musculaire Hypotonie Hypotonie labiale
Ouverture buccale

= Répercussions fonctionnelles

Ligamentaire Instabilité entre atlas et axis Géne au fauteuil lors de longues séances

Perception Persistance du réflexe nauséeux

Persistance déglutition infantile

Retard d’acquisition de la motricité et du langage Fausses routes

Nerveux
Hygiene dentaire inefficace
Epilepsie Expression de la douleur modifiée
Risque de fractures dentaires et de morsures
Déficit immunitaire Développement de foyers infectieux oro-faciaux
Immunologique Respiration buccale conduisant & un

Risque augmente de leucémie hypodéveloppement du maxillaire

Troubles dermatologiques Candidose, chéilite, etc.
Reflux gastro-oesophagien Erosion dentaire
Fistule trachéooesophagienne Maladie parodontale

Métabolique et Digestif
Sténose du pylore

Carences vitaminiques

Hypothyroidie Trouble de la croissance cranio-faciale
Trouble de I'éruption dentaire
Endocrinien
Diabete Xérostomie
Maladie parodontale
’ . . . - Risque d’endocardite infectieuse pour tous les
Cardiovasculaire Malformations cardiaques congénitales e .
actes sanglants -> protocole d’antibioprophylaxie
Comportement Anxiété, déficit cognitif Prise en charge personnalisée

Le questionnaire médical est donc primordial pour jauger le risque augmenté de
pathologies buccales. Ces pathologies buccales regroupent des problémes
anatomiques, dentaires, parodontaux et sensoriels qui ont des conséquences au

niveau fonctionnel.

De plus, il est intéressant de connaitre I'assiduité du patient quant a son suivi

médical et les intervenants médicaux et paramédicaux déja rencontrés.
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L'approche et la prise en charge par le chirurgien-dentiste sont modulées selon

ces différents éléments.

3.2 L’étude au repos

Les enfants porteurs de trisomie 21 présentent des caracteres physiques propres,
issus du patrimoine génétique familial. Mais ils présentent aussi des caracteres

physiques communs, en raison de la présence du chromosome 21 surnuméraire.

3.2.1 La posture

Il est important, lors de I'étude au repos, de repérer la taille, la corpulence et la
posture cervicale. En effet, ce sont des indicateurs pouvant étre le reflet de

certaines pathologies ou de certaines dysfonctions (141).

Le thorax peut subir une déformation antérieure, en raison de la présence d’une

cardiopathie congénitale (10-11, 13).

L’abdomen est volumineux et son maintien difficile, car les muscles de la ceinture
abdominale sont hypotoniques. Cela explique aussi I'existence accrue d’hernies

ombilicales et de constipation (13).

La statique vertébrale est perturbée. L'enfant porteur de trisomie 21 présente plus
facilement des scolioses, car la tenue de son dos est compliquée par I'hypotonie

musculaire (10-11).

L'’hypotonie et I'hyperlaxité ligamentaires caractéristiques de I'enfant porteur de
trisomie 21 entrainent donc un trouble de la posture qui se répercute au niveau
de son port de téte. L’hyperextension cervicale associée a une subluxation
cervicale modifie les rapports anatomiques au niveau de la sphere orale. Le
carrefour aéro-digestif n’est plus dégagé, ce qui force I'ouverture de la bouche et

perturbe les fonctions (fig.1) (37).
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Figure 1 : Conséquences de I’hypotonie musculaire et de I’hyperlaxité
ligamentaire sur la posture et les structures buccales de I’enfant porteur de
trisomie 21 (37).

3.2.2 L’examen exo-buccal

3.2.2.1 L’examen de la face

De face : le visage est rond. La face semble aplatie et la largeur de la face parait
augmentée. De plus, un hypo-développement de I'étage moyen de la face est
constaté (fig.2a-fig.2b) (13, 17, 140, 142-144).

Du dessus : L'enfant porteur de trisomie 21 présente une brachycéphalie. Ainsi,
le front semble proéminent (140, 142, 144-146).

De profil : Le périmétre cranien est réduit. En effet, le diametre antéro-postérieur
est diminué. L'aplatissement au niveau de l'occiput donne un aspect de nuque
aplatie et de cou raccourci (5, 13, 140, 142, 144-145).
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Une classe Il squelettique selon la classification de Ballard est souvent observée
(140, 145, 147-148).

Les mesures céphalométriques montrent une rotation vers I'avant du maxillaire et
de la mandibule provoquant une surélévation et un angle mandibulaire fermé

conduisant a un prognathisme relatif (149).

Un prognathisme postural est aussi évoqué (149). En effet, les rapports entre les
deux arcades sont perturbés consécutivement a I'hypoplasie du maxillaire. C’est
pourquoi, I'enfant porteur de trisomie 21 cherche a récupérer une stabilité
occlusale en propulsant sa mandibule. Cette propulsion est possible, car il existe
une protrusion de la langue liée a I'hypotonicité et grace a [I'hyperlaxité
ligamentaire de [larticulation temporo-mandibulaire. Ce prognathisme relatif

s’accompagne généralement d’'une latéro-déviation de la mandibule (37, 150).

La dysmorphose cranio-faciale observée a des conséquences notables sur la

ventilation, la déglutition, la mastication et le langage.
3.2.2.2 L’examen des yeux

Les yeux paraissent bridés et sont orientés vers le haut, selon une ligne
imaginaire reliant le coin interne au coin externe de I'ceil (fig.2a-fig.2b) (5, 13,
142).

Les fentes palpébrales sont obliques vers le haut et I'extérieur (fig.2a-fig.2b), (5,
13, 142, 144)

Dans la partie interne, un repli cutané qui est le pli épicanthique de I'épicanthus

interne est observé (5, 13, 143).

Un hypertélorisme, c’est-a-dire une augmentation de la distance entre les deux

yeux, est parfois constaté (5, 13, 142, 144).

Des taches de Brushfield, qui sont de petites taches blanchéatres, rondes, un peu
irrégulieres formant une couronne au niveau de la jonction du tiers moyen et du

tiers externe de l'iris, sont souvent visibles (5, 13).

45



3.2.2.3 L’examen du nez
Le nez est rond, petit et court (fig.2a-fig.2b) (13, 148).

La racine du nez, entre les deux yeux élargis, est aplatie: il s’agit d’'une
hypoplasie du pont du nez (fig.2a-fig.2b) (13, 140, 142, 148).

En outre, les narines sont étroites a cause d’un mauvais développement des os

propres du nez, de sinus frontaux et paranasaux réduits ou quasiment absents,

ainsi qu’un os ethmoide et maxillaire hypoplasiques (fig.2a-fig.2b) (13, 140, 144,
146, 148, 151).

Figure 2-a : Visage d’un enfant porteur ngure 2-b : Visage du méme enfant a

de trisomie 21 a I’age de 20 mois I’age de 9 ans

3.2.2.4 L’examen des lévres
Les lévres sont étroites, arquées et épaisses (5, 13).

L’hypotonie des muscles de la face conduit a une incompétence labiale (fig.2a)
(142, 145-146).

De plus, en raison d’irritations liées au bavage, les leévres apparaissent séches et
fissurée. Les commissures des lévres présentent des perleches ainsi que des
chéilites angulaires (145-146, 148, 152-153).

Une perte de la dimension verticale est également constatée, pour différentes

raisons, notamment du bruxisme et des édentements précoces (154).
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3.2.3 L’examen endo-buccal

3.2.3.1 L’hygiéne bucco-dentaire

L’hygiéne dentaire consiste classiquement en un brossage de dents deux a trois
fois par jour pendant deux minutes a l'aide d’'une brosse a dents manuelle ou
électrique et de dentifrice. Ce geste est parfois suivi d’'un ringcage au bain de
bouche. Cela permet d’éliminer efficacement la plaque dentaire, afin de garantir
une bonne santé orale, grace a un état parodontal satisfaisant et une absence de
caries (155).

L'apprentissage d’'une hygiéne dentaire adaptée provient, comme pour tout
enfant, de la guidance parentale. Des rendez-vous précoces de prévention chez
le chirurgien-dentiste sont aussi bénéfiques et permettent d’adapter les objectifs
de brossage aux capacités de I'enfant. L'éducation et la prévention sont des

solutions pour accompagner I'enfant vers une plus grande autonomie (155-156).

Ainsi, I'enfant jusqu’a 7 ans (I'age de I'acquisition de I'écriture), qu’il soit porteur
de trisomie 21 ou non, mangue de dextérité pour effectuer un brossage de dents
efficace. Les parents veillent alors a suppléer le geste de I'enfant pour assurer
une bonne hygiéne dentaire. Cela est valable pour I'enfant porteur de trisomie 21
jusqu’a ses 10-12 ans, bien que ce soit parfois difficile a mettre en place, car
I'enfant souhaite se débrouiller aussi par lui-méme. La brosse a dents électrique

peut étre une bonne alternative a une dextérité manuelle limitée (37, 157-158).

L'apprentissage du brossage, du ringage de la bouche et le fait de cracher
nécessitent un apprentissage particulier en psychomotricité pour I'enfant porteur
de trisomie 21 (18).

De plus, I'hypotonie linguale empéche un auto-nettoyage de la cavité buccale
(37).

C’est pourquoi, la présence de plaque et de tartre peut étre abondante.

L'institutionnalisation des enfants complique parfois le contrble de plaque. Les
éducateurs et le personnel soignant négligent I'hygiéne orale par manque de

formation, de moyens, de temps, etc. (156, 158).
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3.2.3.2 Les muqueuses, les tissus mous, la langue

Le systéme immunitaire défaillant de I'enfant porteur de trisomie 21 favorise
'apparition d’aphtes et de candidoses au niveau des muqueuses ainsi que des

langues géographiques (148).

La langue est plicaturée, souvent fissurée (148, 153). Les dépbts alimentaires se
stockent dans les plis de la langue, ce qui provoque de la rétention de plaque
donnant une halitose (142).

L'’hypotonie linguale a pour effet une protrusion de la langue avec des bords
festonnés, ce qui donne l'impression d’'une macroglossie (13). L'impression de
macroglossie est renforcée par I'’hypoplasie du maxillaire (144). La macroglossie
réelle existe mais dans des cas beaucoup plus rares et s’explique, en partie, par
un drainage lymphatique inadéquat (145).

La protrusion linguale provoque une ouverture de la bouche avec abaissement de
la mandibule. Une absence de stomion et une interposition linguale entre les
arcades dentaires avec appui sur la lévre inférieure sont alors observées (fig.3)
(142, 144, 159).

Sujet normal Sujet trisomique

—

Figure 3 : Comparaison du positionnement de la langue au repos entre un sujet

de la population générale et un sujet porteur de trisomie 21 (144,159).
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Pour lutter contre la protrusion de la langue, la rééducation grace a des méthodes
fonctionnelles et I'entrainement des praxies bucco-faciales sont privilégiés par
rapport a la chirurgie (150, 160-161). L'orthophoniste, le kinésithérapeute, le
psychomotricien et le chirurgien-dentiste sont impliqués dans cette éducation
précoce et rééducation (162). Ces dernieres sont cruciales, car la langue joue un

réle moteur dans les fonctions oro-faciales (163).
Une luette bifide est parfois constatée (146, 148).

Les végétations et amygdales sont souvent volumineuses, car la déficience du
systéme immunitaire de I'enfant porteur de trisomie 21 occasionne des infections
a répétitions, a l'origine des hypertrophies. Ces structures hypertrophiques
obstruent le carrefour aéro-digestif, provoquant des apnées du sommeil et une
ventilation buccale (57, 144, 148).

3.2.3.3 Le parodonte

58 & 96% des individus porteurs de trisomie 21 de moins de 35 ans présentent
une parodontite (164).

Les parodontites agressives précoces sont plus fréquentes que dans la
population générale. Elles sont marquées par la présence de
parodontopathogénes, de pertes osseuses horizontales et angulaires avec
suppurations et mobilités. Les indices parodontaux, tels que l'indice de plaque,
l'indice gingival, le saignement au sondage et la mesure de la perte d’attache
montrent des scores plus élevés chez les personnes porteuses de trisomie 21
(165-166).

Le risque augmenté de parodontite ne s’explique pas uniquement par un contréle
de plague limité. En effet, les parodontites déclenchées dans un contexte
immunologique faible et en présence de comorbidités chez I'enfant porteur de
trisomie 21 sont qualifiées de parodontites comme manifestation de maladies
systémiques associées a une anomalie génétique, selon la classification adaptée
de ’Armitage de 1999 (164, 167).

De plus, d’autres facteurs entrent en jeu, comme I'’hyperlaxité ligamentaire qui

déstabilise le ligament parodontal et augmente la mobilité des dents. En outre, la
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ventilation buccale augmente le risque de gingivite et donc de parodontite. Enfin,
il faut aussi préter attention a la prise de certains médicaments comme les
antiépileptiques qui ont tendance a engendrer des hyperplasies gingivales (146,
148).

La parodontite chez lI'enfant porteur de trisomie 21 est source de douleur et
d’édentements qui aggravent le manque de stabilisation de la mandibule,
I'incontinence salivaire, etc. Les fonctions oro-faciales s’en trouvent altérées
(145).

Le chirurgien-dentiste réalise donc des débridements, détartrages, surfacages
réguliers accompagnés de motivation a I'hygiéne et contrdle de la flore
bactérienne (145, 167).

3.2.3.4 Les dents

L’'observation des dents met en évidence des anomalies du nombre, de la
morphologie (taille et forme), de la structure, des défauts d’éruption, des Iésions

carieuses et des usures.

3.2.3.4.1 Les anomalies de nombre

Les anomalies de nombre rencontrées chez I'enfant porteur de trisomie 21 sont
des anomalies par défaut. Des hypodonties voire des oligodonties sont
retrouvées, a la fois en denture temporaire et en denture permanente (145, 168-
170). 92% des enfants porteurs de trisomie 21 ont des dents manquantes, si la
troisieme molaire est prise en compte avec une moyenne de 4,74 de dents
manquantes. 56% des enfants porteurs de trisomie 21 ont des dents
manguantes, si la troisieme molaire n’est pas prise en compte avec une moyenne

de 2,78 de dents manquantes (145).

Les hypodonties bilatérales sont plus courantes que les hypodonties unilatérales
(171).

Les dents peuvent aussi étre retenues (146, 169).

Les dents les plus souvent concernées sont la troisieme molaire, les incisives

latérales maxillaires, les prémolaires mandibulaires et maxillaires (146, 172).

50



Dans de plus rares cas, il existe des dents surnuméraires en denture temporaire
(146).

3.2.3.4.2 Les anomalies de morphologie

Les anomalies de la morphologie des dents chez I'enfant porteur de trisomie 21

concernent leur taille.

En effet, des microdonties sont retrouvées, principalement en denture
permanente. Elles sont caractérisées par une distance intercuspidienne réduite
au niveau des molaires et par un diametre diminué pour les incisives. Cette
morphologie complique les restaurations prothétiques. Plus exceptionnellement,
des macrodonties sont constatées. Dans ces cas-la, les macrodonties concernent
plutdt les dents temporaires. Chez un méme patient, des tailles variables sont
observables (145, 147, 169, 173-177).

La taille des dents permanentes est plus atteinte. Elle dépend des activités
cellulaires liées a la croissance ralentie, contrairement aux dents temporaires qui

sont formées avant la naissance. (174-176, 178-179).

Les anomalies de la morphologie regroupent aussi des anomalies de formes avec

des dents plus globuleuses ou coniques (141, 145, 179).

Plus de la moitié des enfants porteurs de trisomie 21 ont un taurodontisme. Il
s’agit d’'une malformation des molaires consistant en un allongement de la
chambre pulpaire avec division trés apicale des racines dentaires. Ainsi la
chambre pulpaire est tres volumineuse, le plancher pulpaire est trés apicalisé
(145, 169-170).

Au niveau radiculaire, quelgues rhizomicries (racines courtes) peuvent exister
(180).

3.2.3.4.3 Les anomalies de structure

Les dents permanentes ont une épaisseur d’émail et de dentine réduite. En effet,
le retard de croissance des enfants porteurs de trisomie 21 réduit a la fois
I'épaisseur des couches démail et de dentine des dents permanentes.
Cependant, ce n'est pas le cas pour les dents temporaires qui se forment plus t6t
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in utero, ainsi I'épaisseur des couches d’émail et de dentine est similaire a celle

des dents des enfants de la population générale (174).

Chez certains patients, une amélogenése imparfaite d’origine héréditaire est mise

en évidence (181).

3.2.3.4.4 Les anomalies d’éruption

L'éruption des dents chez I'enfant porteur de trisomie 21 est retardée (146). Ce
retard n'est pas dd a un ralentissement du développement dentaire, mais aux
autres processus intervenants lors de I'éruption, comme la résorption osseuse, en
rapport avec I'hypothyroidie. Ceci est valable pour les dents permanentes et les

dents temporaires (145, 177).

Parfois, lors de la denture mixte, les dents temporaires et permanentes sont en

double rangée car la rhizalyse des dents temporaires est ralentie (146).

Il existe aussi des transpositions de dents, notamment entre la premiére
prémolaire et la canine maxillaires. Les dents permanentes poussent a un autre
endroit qu’'a leur place dévolue, car les dents temporaires restent bloquées sur
I'arcade (172).

L'ordre classique d’éruption des dents n’est pas forcément respecté (148).
3.2.3.4.5 Lerisque carieux

Suivant les études, le risque carieux apparait plus ou moins élevé par rapport aux
enfants de la population générale et par rapport aux autres enfants porteurs de
handicap. Le risque carieux apparait dans les études les plus récentes comme
plus faible (36, 146-147, 149, 159, 182). La controverse provient des parametres

étudiés :

Selon certaines études, il serait plus élevé car I'hygiéne dentaire est plus difficile
a mettre en place. De plus, une rétention de plague persiste car I'auto-nettoyage

de la cavité buccale est diminué par I'’hypotonicité linguale (37, 145, 158).

La quantité de streptoccoccus mutans dans la salive auparavant mise en cause
dans 'augmentation du risque carieux ne I'est cependant plus, selon des études
plus récentes (183-184).
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Selon d’autres études, le risque carieux diminué s’explique par des facteurs
locaux (146, 148) :
- Les diastemes liés aux microdonties en denture permanente
permettent une réduction de la stase alimentaire.
- La surveillance de I'alimentation pour limiter 'excés de poids.

- Le bruxisme qui réduit les anfractuosités des dents.
3.2.3.4.6 L'usure dentaire

L'usure dentaire observée est consécutive a de I'érosion (en raison des reflux

gastro-cesophagiens et des vomissements), couplée a du bruxisme (180, 185).

Les formes des dents s’en trouvent modifiées et la stabilisation de l'occlusion
perturbée. Cela génére des douleurs musculaires et dentaires, car la zone

dentino-pulpaire est atteinte (149, 186).

3.2.3.5 Laforme des machoires

Le maxillaire est hypoplasique : il est petit, étroit et profond (140, 142, 145-146,
148-149).

De 6 mois a 9 mois, la forme du palais est normale. Il devient ensuite plus
profond avec la croissance. En effet, compte tenu des troubles de la fonction oro-
faciale, en interrelation avec les défauts anatomiques, le palais change de forme

et se verticalise (187).

La vo(te palatine en « escalier » ou « a étage » est présente chez quasiment
40% des enfants porteurs de trisomie 21 contre 11% des enfants de la population
générale au méme age. La fréquence des voltes palatines ogivales est identique
a celle de la population générale, soit environ 30% et les voltes palatines
normales sont moins fréquemment rencontrées (188).

Certains auteurs nuancent la différence de profondeur du palais par la
persistance des crétes palatines latérales (159). Cette forme de palais retrouvée
chez les enfants porteurs de trisomie 21 est aussi décrite comme un « U » ou un
«W », si un torus palatin est également présent. Cela donne alors une
impression de palais plus profond (fig. 4) (188).
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Figure 4 : Classification de la forme de la vo(te palatine selon des coupes
transversales : A— Normale, B — Ogivale, C — En « escalier » ou a « étage »
(160, 189).

Le ramus mandibulaire, le corpus mandibulaires ainsi que les dimensions

symphysaires mandibulaires sont réduites (149).

De plus, il n'existe pas de forme particuliere d’arcade dentaire spécifiquement
reliée a la trisomie 21. La hauteur des arcades est réduite par rapport a celle de la
population générale. Des différences de hauteurs sont constatées en raison des
microdonties, des hypodonties et du bruxisme (146, 148-149, 154, 188).

3.2.3.6 L’occlusion

Des malocclusions sont constatées chez 97% des enfants porteurs de trisomie 21
(145).

Cette fréquence s’explique par les anomalies squelettiques, dentaires et
posturales précédemment décrites, comme la dysmorphose cranio-faciale
(hypoplasies du maxillaire et de la mandibule associées a une classe Il relative),

I'hypodontie, la microdontie et I'hypotonie linguale et musculaire (189).

Les malocclusions découlent également de la ventilation buccale et de

parafonctions comme I'onychophagie (190).
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Ces anomalies induisent des défauts transversaux, antéro postérieurs et
verticaux (189):

- Une classe 3 selon la classification d’Angle

- Une béance antérieure avec une interposition linguale et/ou labiale.

- Des articulés inversés postérieurs et antérieurs.

- Une proversion des incisives.

3.2.3.7 La salive

Les propriétés de la salive chez lI'enfant porteur de trisomie 21 ont des
répercussions au niveau de la sphere orale :

- La salive est plus acide en raison des reflux gastrigues et des
vomissements. Des attaques chimiques conduisent alors a de I'érosion
dentaire (146).

- Le taux de bactéries parodontopathogénes est plus élevé dans la salive
(165, 191). Des marqueurs de stress oxydatif sont également retrouvés en
plus grande quantité (192). Ce sont des facteurs expliquant I'apparition

précoce de parodontites.

La bouche est séche, a cause de la ventilation buccale et du flux salivaire diminué
en raison des médications (145). Dans de plus rares cas, I'enfant porteur de
trisomie 21 subit une aplasie des glandes salivaires. Le role du chirurgien-dentiste

est alors primordial dans son dépistage (146, 193).

Cependant, I'observation de la cavité buccale donne I'impression d’'un excés de
salive qui est en fait induit par I'hypotonie de la face. Il s’agit d’incontinence
salivaire, autrement dit de « bavage ». La protrusion de la langue, I'incompétence
labiale, les difficultés de déglutition et la téte penchée vers I'avant favorisent ce
bavage. La stase salivaire au niveau des commissures des levres provoque alors

des irritations, des fissures, perleches, candidoses (145, 148, 152).

Le bavage créé un véritable inconfort pour I'enfant et renvoie une image négative.
Il apparait dans le regard des autres comme un signe de différence et complique
I'intégration sociale. La rééducation spécifique (la méthode de Castillo-Morales,
les plaques de stimulation, etc.) pour lutter contre I’hypotonie apporte une réelle
solution (150, 160-162).
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3.3 Les troubles de la sensorialité

3.3.1 L’oralité
L'oralité correspond a I'ensemble des activités réalisées par la bouche. |l existe
I'oralité alimentaire en lien avec l'oralité verbale. Ces deux oralités se construisent
simultanément au cours de l'oralité primaire puis de l'oralité secondaire. L'oralité
primaire désigne la période de succion-déglutition, jusqu’a la diversification
alimentaire. L'oralité secondaire débute entre 4 et 7 mois a partir de la mise en

place de la déglutition adulte et de I'alimentation & la cuillére (194-195).

Des troubles au cours de [loralité alimentaire impliquent des difficultés a
s’alimenter de fagon adéquate, afin de permettre une nutrition satisfaisante et un
bon développement psychomoteur. Les troubles de I'oralité ou dysoralité auront

donc des conséquences sur la mise en place du langage (196).

L'oralité se compose de différents aspects, tels que la psychomotricité, le
sensoriel et le relationnel. La dimension sensorielle permet d’amorcer un
mouvement : la stimulation des organes des sens provoque linitiation d’une
action motrice. Ainsi une déficience au niveau sensoriel aura des répercussions
au niveau des fonctions oro-faciales, méme en I'absence de troubles fonctionnels
initiaux. Il s’agit de troubles de la sensorialité, autrement dit de dysoralité

sensorielle (197).

3.3.2 Le syndrome de dysoralité sensorielle

Depuis 20 ans, les études mettent en évidence un hyper réflexe nauséeux chez
les enfants porteurs de trisomie 21 dont l'origine provient d’'une hyperréactivité
des organes des sens au niveau de la bouche (17, 36, 195-197). Plus
récemment, cette réaction a été nommée syndrome de dysoralité sensorielle. Ce
syndrome est deécrit plus particulierement par Catherine Senez orthophoniste

spécialisée dans la déglutition (201).

Selon Catherine Senez, le syndrome de dysoralité sensorielle est «une
hyperréactivité des organes du godlt et de I'odorat touchant 25% des enfants a

développement normal et 50 a 80% des enfants a polyhandicap (201). »
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3.3.2.1 Les origines du syndrome de dysoralité sensorielle

Les troubles de la sensorialité correspondent a une aversion alimentaire qui

déclenche un réflexe nauséeux exagéré (201-203).

Le réflexe nauséeux est un réflexe de défense. Il a pour but de libérer le carrefour
aéro-digestif, lorsqu’il y a un risque de fausse route et pour refouler les aliments
non comestibles. Ce réflexe nauséeux devient progressivement plus postérieur,
pour accepter d’autres aliments que le lait, grace a un processus de maturation
spontanée de la corticalisation de la sphére orale. Cette maturation neurologique
est possible grace a I'exploration de la sphére orale par I'enfant : I'enfant apporte

des objets a sa bouche de différents godts, textures et odeurs (196, 202-204).

Cependant, si la stimulation de la sphere orale est insuffisante, le réflexe
nauséeux persiste. |l s’agit alors d’hypernausée : la réponse est disproportionnée
face a des aliments pourtant propres a la consommation. Limmaturité
neurologique conduit a une hyperréactivité des organes des sens face a certains
aliments. La compréhension de ce mécanisme passe par I'étude du
fonctionnement du go(t et de I'odorat (196, 201-204).

Le godt est induit par des récepteurs gustatifs au sein de cellules gustatives
amoncelées en couche dans les bourgeons gustatifs de la langue. Les bourgeons
gustatifs se situent au niveau des papilles gustatives, c’est-a-dire les papilles
circumvallées, foliées et fongiformes. lls sont aussi disséminés dans la mugueuse
buccale, le palais mou et le pharynx. Les récepteurs gustatifs sont des
chimiorécepteurs qui envoient un message au cerveau via les nerfs sensitifs de la
sphére oro-faciale (branches sensitives du nerf facial VII, du nerf vague X et du
glossopharyngien 1X). Ces récepteurs permettent de distinguer les 5 saveurs : le
sucreé, le salé, I'acide, 'amer et 'umami (201, 205-206).

La langue possede aussi des mécanorécepteurs au sein des papilles filiformes.
Les mécanorécepteurs permettent la discrimination de la sensibilité a la pression,
de la sensibilité vibratoire, du tact et de la température. La langue permet donc

aussi de distinguer le piquant, la texture, la consistance (201, 207).

L'odeur est la perception de substances chimiques volatiles par I'organe de
I'olfaction. Il existe deux voies principales de l'olfaction qui rejoignent le bulbe

olfactif.
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La voie orthonasale : les molécules odorantes passent par les narines pour

atteindre la cavité nasale afin de rejoindre le bulbe olfactif situé sous la lame
criblée de I'éthmoide.

La voie rétronasale : les molécules odorantes passent par la cavité buccale,

stimulent les récepteurs naso-pharyngiens et gagnent le bulbe olfactif. Cette voie
joue aussi un role important dans la mise en place du godt, elle permet de donner

une saveur aux aliments (201, 206, 208).

Ainsi, le golt et 'odeur se mettent en place dans la cavité buccale, cheminent

dans le nez jusqu’au bulbe olfactif (206).

Le dégodt a 'origine des nausées est la conséquence d’une trop grande réactivité
des chimiorécepteurs et des mécanorécepteurs de la sphére orale. L’aversion

alimentaire est donc bien d’origine sensorielle (201).

Le dysfonctionnement des organes des sens résulte dun manque
d’investissement de la cavité buccale dans les premiers mois de la vie. Les
enfants porteurs de trisomie 21 sont touchés par ce manque d’investissement de
la cavité buccale pour diverses raisons. Notamment, en raison d’hospitalisations
précoces suite a des troubles digestifs ou cardiagues nécessitant une
alimentation par voie entérale. De plus, I'hypotonie des muscles de la face et de
la langue complique le développement de la sensorialité, puisque les zones de la
bouche ne sont pas stimulées. Lenfant porteur de trisomie 21 devient
hypersensible, ce qui déclenche une aversion alimentaire et aggrave les troubles
de l'alimentation (196, 202-203).

3.3.2.2 Les signes de I’hypersensibilité orale

Les signes de I'hypersensibilité orale apparaissent de facon plus marqués au
moment de la diversification alimentaire. Ainsi, il est possible de constater (201,
204, 209-210) :

- Une grande sélectivité dans 'alimentation.

- Un appétit médiocre.

- Le refus d’aliments nouveaux.

- Le refus des morceaux.

- L’ingestion d’aliments non mastiqués.

- Une persistance du bol alimentaire en bouche.
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- Des nausées au brossage de dents.
- Des vomissements si I'enfant est forcé.
- Un comportement difficile lors des repas.

- Une lenteur lors des repas.

L'’hypersensibilité orale est classée en cing stades. Le stade 5 étant le stade ou
I'hypersensibilité est la plus marquée et la plus préjudiciable (211).

L'enfant porteur de trisomie 21 présente la plupart de ces signes (37).

3.3.2.3 Les troubles associés
Il existe des troubles associés a ce syndrome de dysoralité sensorielle, tels que
les reflux gastro-cesophagiens et des troubles fonctionnels, comme la mastication
et le langage (201, 204).

Les reflux gastro-cesophagiens sont repérables grace a différents symptémes :
- Les troubles digestifs qui provoquent des régurgitations, des
vomissements, des éructations.
- Lestroubles ORL.
- Les troubles du sommeil.

- L’usure dentaire.

Les troubles du langage et de la mastication d’origine sensorielle sont repérables
suite a la persistance du babillage, malgré des structures anatomiques
performantes (201). Ce trouble associé permet le diagnostic d’'un trouble de
I'oralité d’origine sensorielle chez I'enfant a développement normal plus aisément
que chez I'enfant porteur de trisomie 21. En effet, les troubles oro-faciaux de
'enfant porteur de trisomie 21 sont aussi d’origine fonctionnelle et peuvent

masquer I'aspect sensoriel du trouble.

3.3.2.4 Prise en charge du syndrome de dysoralité sensorielle

Le but de la prise en charge du syndrome de dysoralité sensorielle est de
désensibiliser la cavité buccale, afin que le réflexe nauséeux soit canalisé.
L'objectif est de normaliser la sensibilité orale, afin que I'alimentation et le langage
redeviennent fonctionnels (196, 201-204, 209-211).

Pour cela, la sphére buccale est sollicitée en exo-buccal et en endo-buccal, a
'aide de massages. Les massages doivent étre rapides, appuyes et répétés au
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moins 8 fois par jour afin de désensibiliser les nerfs sensitifs. Une série de
massages est enseignée aux parents par l'orthophoniste, pour qu’ils puissent
effectuer les bons gestes a la maison. La guidance parentale est donc primordiale
(201).

Le but est d’habituer progressivement I'enfant au contact, au go(t et a 'odeur des
aliments. Il faut surtout étre persévérant, car si les sollicitations ne sont pas
régulieres et continues, I'enfant aura tendance a se déshabituer. Catherine Senez
donne une comparaison avec le parfum pour imager ce phénomeéne : lorsqu’un
nouveau parfum est appliqué tous les jours, il est nécessaire d’attendre quelques
temps avant de s’y habituer et de ne plus le sentir. Si ce parfum n’est plus porté
pendant plusieurs semaines, I'odeur paraitra a nouveau plus forte a I'application
suivante (201).

Les massages se font a partir des zones les moins sensibles vers les plus
sensibles. lls pallient au manque de stimulation initial et permettent a I'enfant de
retrouver, a son rythme, une sensibilité en adéquation avec l'alimentation (201,
210-211).

L'exploration de la cavité buccale passe aussi par I'hygieéne dentaire. Pour
habituer I'enfant, pas a pas, il est possible de prescrire des petites brosses a
dents avec des picots pour jouer sur la texture, des brosses a dents « doigts »
(sorte de bout de gant avec poils en silicone a enfiler au bout du doigt), des

brosses a dents avec vibrations, etc. (212).

La prise en charge peut aussi passer par des ateliers d’éveil aux sens animés par
des orthophonistes, ou chaque enfant apprend a découvrir de nouvelles saveurs,

a tester des aliments qu’il n’avait jamais osé manger (213).

3.3.2.5 Conséquences du syndrome de dysoralité sensorielle
D’un point de vue général, le syndrome de dysoralité sensorielle conduit a un état
de dénutrition. Méme si I'enfant ne présente pas forcément de sous-poids, des

carences en minéraux, nutriments, calcium, fer, etc. sont observés (210).

D’un point de vue oral, le syndrome de dysoralité sensorielle ébranle la mise en

place de fonctions oro-faciales performantes. En effet, si I'oralité alimentaire reste
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primaire, le développement du langage est compromis. L’autonomie de I'enfant

porteur de trisomie 21 est perturbée (196-197).

De plus, la visite chez le chirurgien-dentiste est compliquée, car I'enfant ne laisse
pas le praticien entrer dans sa cavité buccale. Pourtant, le contréle et les
traitements de certaines affections découlant de la dysoralité sensorielle sont
nécessaires (210, 212) :
- Le manque de stimulation de la cavité buccale déséquilibre la croissance
des machoires et entraine des dysmorphoses.
- L’acidité de la salive, en raison des reflux et des vomissements, provoque
des lésions d’usure et augmente le risque carieux.
- Les carences vitaminiques et minérales renforcent les maladies
parodontales.
Le syndrome de dysoralité sensorielle met donc en évidence l'origine en partie
sensorielle des troubles alimentaires chez l'enfant porteur de trisomie 21.
Cependant, chez I'enfant porteur de trisomie 21, la dimension motrice dans les
troubles des fonctions oro-faciales est considérable. Le travail de la stimulation
sensori-motrice est alors double : lutter contre I'hypotonie et explorer la
sensorialité. Ainsi, une reprise de l'alimentation orale est possible, accompagnée
du développement de la diversité alimentaire, de la motricité bucco-faciale et
d’une meilleure compétence phonologique.
En effet, les fonctions oro-faciales (ventilation, déglutition, mastication,
phonation), I'hygiéne orale et le langage sont développés de fagon
concomitantes, en utilisant les mémes organes et les mémes voies neurologiques
(195).

3.4 Les troubles de la fonction oro-faciale

3.4.1 Les différentes théories expliquant les rapports entre la

forme et la fonction

Il existe plusieurs théories qui expliquent les rapports entre la forme et la fonction.
Il faut les avoir a I'esprit pour bien comprendre les étiologies des dysmorphoses

et des dysfonctions, ainsi que leurs interrelations.

61



Selon les auteurs du courant synthétique comme Van Limborgh, la croissance
cranio-faciale serait tributaire de la génétique, de I'environnement et du jeu
musculaire. Ainsi, le cadre squelettique est modelé par I'action des groupes
musculaires au cours de la fonction. Et une fonction ne peut étre idéale que si le

support anatomique est parfait (214-218).

Le support anatomique correspond a l'ensemble des muscles, des voies
nerveuses et au cadre squelettique de la face. Ainsi, un groupe musculaire n’est
pas spécifique d’'une fonction. Il s’agit de la théorie des effecteurs communs de
Romette. Chaque groupe de muscles est utilisé successivement pour plusieurs
fonctions. Donc toute altération d’'une fonction aura des conséquences sur les
autres fonctions, puisqu’elles sont déterminées par les mémes ensembles de

muscles (219).

Les fonctions sont classées d’aprés leur importance physiologique. Il s’agit de la
hiérarchie fonctionnelle de Talmant. A la naissance, la fonction la plus vitale est
la ventilation. Ensuite, les fonctions nourriciéres de déglutition et de mastication

sont retrouvées. Enfin, il y a la phonation qui est une fonction relationnelle (219).

Compte tenu de ces deux théories, une ventilation dysfonctionnelle entraine

généralement une déglutition dysfonctionnelle et ainsi de suite.

De plus, selon la théorie de la cascade dysmorpho-fonctionnelle de Delaire,
une dysmorphose initiale d’origine génétique, héréditaire ou environnementale

peut conduire a une dysfonction. Cette dysfonction entretient ou aggrave la

dysmorphose et provoque d’autres dysfonctions, etc. (219).

Cela s’explique également par le principe d’équilibre anatomo-fonctionnel de

Cauhépé ou de couloir dentaire de Chateau ou de zone 0 de Dangy (fig.5).
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Figure 5 : Equilibre dentaire de Chateau (220).

Les chaines musculaires déterminent un équilibre postural au repos et sont
stimulées lors des fonctions. Ainsi, I'os et la position des dents sont modelés par
la fonction. Alors, toute dysmorphose ou toute dysfonction entraine une rupture
de [I'équilibre anatomo-fonctionnel. La morphogénese est perturbée et les

dysfonctions sont renforcées (219).

L'analyse de l'altération des fonctions et des éléments anatomiques permet de
mettre en lumiére I'étiologie des perturbations. Un traitement précoce adéquat est

ensuite proposeé afin que les défauts ne se fixent pas (221).
3.4.2 La ventilation

A la naissance, la ventilation est la premiére des fonctions vitales. Elle est
uniquement nasale dans un premier temps, car I'oropharynx n’est pas encore
mature. En effet, cela permet au nouveau-né de maintenir une ventilation
fonctionnelle, lors de son alimentation au sein ou au biberon. La ventilation
devient ensuite mixte pour les situations ou une oxygénation supplémentaire est
nécessaire (nez bouché, course a pied, etc.). La ventilation physiologique reste
nasale et permet une croissance cranio-faciale harmonieuse, plus
particulierement de I'étage moyen de la face en développant le maxillaire, les
fosses nasales et le sinus maxillaire (215).
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Cependant, la ventilation chez I'enfant porteur de trisomie 21 est généralement
dysfonctionnelle. En effet, 'enfant porteur de trisomie 21 présente une ventilation
buccale (37, 140).

La ventilation buccale de I'enfant porteur de trisomie 21 s’explique principalement
par I'obstruction du carrefour aéro-pharyngien (36, 142, 222) :

- Les amygdales et les végétations sont hypertrophiques, ce qui bloque le

passage de l'air. Lenfant ouvre alors la bouche, afin que la langue se situe

en position basse et dégage la cavité buccale en arriere des amygdales.

- La langue est protrusive en raison de I'hypotonie et provoque une
ventilation buccale, car elle obstrue de la méme facon le carrefour aéro-

supérieur.

La ventilation buccale se justifie aussi par I'’hypoplasie de I'étage moyen de la
face, associée a des fosses nasales et sinusales réduites qui empéchent une

ventilation nasale performante.

En questionnant les parents, des signes subjectifs de ventilation buccale sont
recherchés, tels que les ronflements, les insomnies, etc. (141).

La ventilation buccale est aussi mise en évidence a l'aide de tests objectifs. Le
test de Glatzel, par exemple, consiste a placer un miroir sous le nez de I'enfant.
Si de la buée apparait, la ventilation est nasale. Il existe également le test des
ailes du nez de Gudin : I'enfant se pince les narines quelques secondes. Si les
ailes du nez retrouvent leur forme initiale aprés pincement, cela signifie que de
I'air est passé par le nez. Enfin, il y a le test de Rosenthal, ou I'accélération du
pouls et des signes d’essoufflements sont recherchés aprés 15 inspirations et
expirations par le nez. Si des signes de fatigue sont mis en évidence, la

ventilation est plutét buccale (141, 215).

Les conséquences anatomiques et fonctionnelles de la ventilation buccale chez
I'enfant porteur de trisomie 21 sont (219, 223-224) :
- Maintien et/ou aggravation des fosses nasales et des sinus réduits, de
l'incompétence labiale, de la langue basse et protrusive.

- Hypodéveloppement du maxillaire par manque de stimulation linguale.
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- Propulsion de la mandibule vers l'avant avec ouverture buccale pour
libérer le carrefour aéropharyngien.

- Auto entretien des amygdales et des végétations hypertrophiques ainsi
que du nez bouché, car la ventilation buccale provoque des infections
ORL a répétitions.

- Mauvaise thermorégulation du cerveau entrainant un comportement
réfractaire, une irritabilité.

- Augmentation du risque d’apnées du sommeil induisant un
développement cognitif diminué.

- Selon les théories précédemment évoquées, augmentation du risque de
déglutition, mastication et phonation dysfonctionnelles.

Le traitement consiste, dans un premier temps, a lever les obstacles au passage
de lair. L'ablation des végétations et des amygdales permet de dégager le
carrefour aéropharyngien. Une éducation au mouchage est également

recommandée pour déboucher les fosses nasales (222).

De plus, la position de la langue et la fermeture buccale entrent en jeu. En effet,
le positionnement physiologique de la langue au repos est caractérisé par la
pointe de la langue au contact de la papille rétro incisive, le dos de la langue au
contact du palais et les bords de la langue le long des collets des dents. Cette
position au repos permet la fermeture buccale avec des lévres jointes et une
stimulation du palais. Cela favorise ensuite le développement du maxillaire, des

fosses nasales et des sinus (225).

Cette position est envisageable si I'hypotonie de I'enfant porteur de trisomie 21
est prise en charge. Le chirurgien-dentiste peut intervenir en proposant dés 3
mois des massages oro-faciaux et des plaques de myostimulation dont I'efficacité
a pu étre testée au travers de plusieurs études. Cette rééducation a été proposée
initialement par Castillo-Morales dont la technique tire son nom. Il s’agit donc de
massages faciaux (annexe 2), pour stimuler les neuro-récepteurs de la face, afin
de développer la tonicité et la proprioception de I'enfant porteur de trisomie 21.

La stimulation intra-buccale se fait a I'aide d’'une plaque de myostimulation (fig.6)
présentant des petites perles ou picots, se logeant entre I'arcade dentaire et la

levre supérieure, ainsi qu’une sorte de cratére en regard du palais. Les aspérités
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de la plaque ont pour but d’interpeler I'enfant, afin qu’il contracte les lévres et
positionne la pointe de la langue au palais. Cette plague est portée quelques
minutes plusieurs fois par jour. Le port prolongé de la plaque serait contre-
productif, car 'enfant s’y habituerait et ne solliciterait plus les différents groupes
musculaires de la face. Une fermeture buccale et une langue moins protrusive

sont constatées suite au port de cette plaque. Ces résultats sont toutefois a

nuancer en fonction de la coopération de I'enfant et des dysmorphoses de départ
(150, 159-162, 226-232).

Figure 6 : Exemples de plaques de myostimulation délivrées au sein du service
d’odontologie pédiatrique du CHRU de Lille

3.4.3 La déglutition

Lors de la vie feetale, la déglutition est la fonction la plus importante (220, 233).

C’est une fonction nourriciére. Elle permet le passage du bol alimentaire, de la

cavité orale a I'cesophage. Seul le temps buccal de la déglutition est réalisé
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volontairement, le temps pharyngien répondant a un automatisme. Le temps

buccal de la déglutition est donc le seul a pouvoir étre rééduqué (216, 233).

A la naissance, la déglutition infantile est dite primaire : il s’agit de succion-
déglutition. La langue occupe toute la cavité buccale en prenant appui sur les
joues et les levres. Les muscles se contractent pour stabiliser la mandibule, il y a
création de vide dans la cavité buccale et le bol alimentaire est aspiré (220, 225,
233).

A partir, de 4 a 6 mois, l'alimentation a la cuillere est mise en place avec
I'introduction a la diversification alimentaire. L’enfant découvre ainsi de nouveaux
aliments (nouveaux goUts, nouvelles odeurs, nouvelles textures) et les liquides
sont bus au verre. L'enfant passe alors a la déglutition secondaire, autrement dit
la déglutition adulte. Cela correspond a I'adaptation de la fonction de déglutition a
I'arrivée des dents et a la descente de I'os hyoide. La langue n’occupe plus la
méme place dans la cavité buccale et se positionne difféeremment en fonction des
changements environnants. La déglutition adulte s’effectue arcades serrées et

levres jointes, sans effort musculaire (215, 225, 233).

L'enfant porteur de trisomie 21 présente une déglutition dysfonctionnelle. En
raison de I'hypotonie de la langue et des levres, il éprouve des difficultés a se
nourrir au sein ou au biberon. La déglutition primaire est persistante, la
diversification alimentaire est compliquée et se fait tardivement. L’enfant porteur
de trisomie 21 effectue un mouvement d’avant en arriére avec la langue, ce qui

fait glisser le bol alimentaire contre le palais (37, 140, 234).

L'étiologie de cette déglutition atypique provient d’une hypersensibilité orale
comme cela a été vu précédemment, mais aussi de I'hypotonie de la face. La
langue est en interposition entre les deux arcades et perturbe le mouvement de la
déglutition. La mandibule est projetée vers l'avant, la bouche reste ouverte. Les
arcades ne sont pas en contacts et les lévres sont dysjointes en raison de
'incompétence labiale. Il faut aussi préter attention a la brieveté du frein lingual
(199, 225, 235).

Une déglutition dysfonctionnelle est révélée a 'interrogatoire par (223) :

- Un refus des aliments durs.
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- Une conservation de la nourriture dans le fond de son vestibule.

- Un retard d’acquisition dans la manipulation des aliments au doigt, a la
cuillere, au verre.

- Des micros fausses routes.

- Une posture inadéquate pendant les repas

- Une ventilation buccale.

Le test de la déglutition se fait en observant I'enfant réaliser une déglutition. La
déglutition est dysfonctionnelle quand la langue s’interpose entre les arcades et
qu’il y a une contraction de la sangle musculaire périphérique (141, 222, 225,
235).

Les conséquences anatomiques et fonctionnelles de la déglutition
dysfonctionnelle sont (219, 225, 233, 235) :

- Une mauvaise position linguale qui entraine une interposition antérieure et
postérieure. Cela provoque des malocclusions, telles qu’'une béance
antérieure et des articulés inversés postérieurs et/ou antérieurs.

- Un pseudo-prognathisme avec propulsion de la mandibule vers I'avant.

- Un développement des arcades dentaires et des dents compromis.

- Un hypodéveloppement du maxillaire qui devient plus étroit et profond

- Une langue allongée suite a la stimulation privilégiée des fibres
longitudinales

- Une acquisition de la motricité et de la coordination oro-motrice

compliquées et influant sur les autres fonctions orales.

Les conséquences sont aussi géneérales, car la déglutition dysfonctionnelle
perturbe I'alimentation. Cela entraine des troubles digestifs (constipation, RGO,
occlusion intestinale), des troubles métaboliques (carences en vitamines, sels
minéraux). Des troubles respiratoires sont aussi déclenchés suite aux fausses

routes et aux aspirations silencieuses qui atteignent les bronches (200, 223, 236).

Le traitement de la déglutition dysfonctionnelle consiste & assurer un cadre
anatomique favorable a une fonction opérationnelle. Une freinectomie linguale est

alors envisagée, si cela est nécessaire (142, 225).
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La rééducation linguale par le chirurgien-dentiste a été décrite dans le paragraphe

précédent. |l s’agit de la technique de myostimulation de Castillo-Morales.

Le kinésithérapeute et I'orthophoniste participent a la stimulation sensori-motrice
de la sphére orale I'enfant porteur de trisomie 21 en proposant des massages,
activités et jeux. L'’éducation et la rééducation précoces se concentrent sur la

langue qui est reconnue comme organe clé de l'oralité (202, 237).
3.4.4 La mastication

La mastication fonctionnelle est décrite, comme unilatérale, équilibrée et alternée.
Elle s’effectue par contact entre les arcades dentaires. Le but est de réduire les
morceaux du bol alimentaire et d’insaliver les aliments, afin de faciliter la
déglutition (141, 219).

La mastication chez I'enfant porteur de trisomie 21 est dysfonctionnelle, elle n’est
ni équilibrée, ni alternée. Les problémes d’alimentation touche 80% des enfants
porteurs de trisomie 21 (238). L'alimentation solide est retardée, la succion-
déglutition persiste. Le complexe alvéolo-dentaire est alors peu engagé dans la
mastication. L'alimentation s’effectue par un glissement du bol alimentaire vers

I'cesophage, grace au complexe langue-palais (37).

Anatomiquement, il est retrouvé une position linguale antérieure et/ou latérale,
conduisant a une béance antérieure et un articulé inversé, ainsi qu’un
hypodéveloppement du maxillaire. Cela entraine donc une malocclusion
provoquée par des anomalies alvéolaires et dentaires. Il existe également une
incompétence labiale, des articulations temporo-mandibulaire hyperlaxes, etc.

(223).

Fonctionnellement, la mauvaise coordination oro-motrice consécutive a
I'hypotonie de I'enfant porteur de trisomie est mise en cause (239). Des troubles
de la ventilation et de la déglutition en découlent également. lls sont les

marqueurs d’'un syndrome dysfonctionnel (223).

Les parents sont interrogés quant aux habitudes alimentaires de leur enfant, afin
de mettre en évidence un trouble de la mastication. Les observations le plus

souvent rapportées sont (36, 223, 236) :
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- Seule la purée est bien acceptée. L'ingestion des autres aliments, surtout
les plus durs, est plus compliquée.

- Les aliments avalés ne sont pas toujours mastiqués et déclenchent des
éructations.

- Des débris alimentaires stagnent dans le fond de vestibule, la nourriture
est retenue dans la cavité buccale.

- Des éructations (ingestion d’air au cours du repas) et/ou toux (fausses
routes) sont présentes.

- L’enfant boit beaucoup au cours des repas, pour faire glisser les aliments.

- Les repas sont plus longs, car I'enfant mastique de fagon prolongée et

conserve les aliments en bouche sans déglutir.

Afin de tester la capacité masticatoire de I'enfant porteur de trisomie 21, différents
parametres sont étudiés. Ainsi, la fréquence masticatoire est réduite, le cycle
masticatoire est anormal a cause de l'instabilité mandibulaire, les contacts inter
arcades sont diminués et le temps masticatoire augmente, car la langue n’est pas
assez tonique pour effectuer les mouvements de latéralisation et recueillir

'ensemble du bol alimentaire (223, 239).

Le trouble de la mastication chez I'enfant porteur de trisomie 21 empéche un
auto-nettoyage performant : des dépots de plaque et de tartre sont présents. De
plus, la stimulation non balancée de la langue sur la mandibule entraine une
latérodéviation. Des usures dentaires sont aussi a noter, car I'enfant bruxe pour
que les interférences occlusales disparaissent. Enfin, le manque de mastication

réprime la stimulation parodontale (223).

Les troubles de la mastication ont des conséquences au niveau général qui sont

identigues a celles induites par les troubles de la déglutition. En effet, la

déglutition et la mastication sont les fonctions permettant I'alimentation.

L'alimentation joue un role dans l'intégration sociale de I'enfant. En effet, le repas
est aussi un moment de partage et de rencontre. Cependant, si 'alimentation est
compliquée, I'enfant porteur de trisomie 21 le vit plus comme une souffrance et
comme un marqueur de différence. Le moment du repas est aussi une épreuve

pour les parents qui se sentent incompris et parfois jugés car leur enfant ne
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mange pas comme tout le monde. Les parents se sentent coupables de ne pas

pouvoir répondre aux besoins essentiels de leur enfant (223, 240-241).

La prise en charge du trouble de la mastication passe par la rééducation linguale
et labiale (technique de Castillo-Morales), la stabilisation de la mandibule et le
contrble de la posture de la téte et du corps lors des repas. Il est aussi possible
de donner des aliments croustillants, afin de solliciter sensoriellement I'enfant
pour déclencher la motricité. Lalimentation en « bandes » est également
recommandée : l'introduction de la cuillere se fait d’'un cété puis de l'autre pour
stimuler les deux c6tés de la mandibule (240, 243-244).

3.4.5 La phonation

La phonation du point de vue du chirurgien-dentiste correspond a l'aspect
articulatoire et phonologique du langage, c’est-a-dire, a la capacité de I'enfant a
prononcer les sons. Les structures articulatoires et phonologiques de I'enfant
porteur de trisomie 21 sont altérées et entrainent des difficultés d’élocution (141,
244).

Le mode de fonctionnement de la phonation ressemble a celui de la déglutition
avec des appuis linguaux au niveau de palais. Les sons sont modulés par les
mémes structures que celles impliquées dans les autres fonctions oro-faciales et
plus particulierement la déglutition : leévres, langue, voile du palais, palais. Chaque
phoneme est caractérisé par une position de la langue a endroit précis. Ainsi, si le
contexte anatomique n’est pas favorable, I'émission des sons est impossible. |

faut que la « boite a langue » soit adaptée a la fonction (220, 245).

Cette difficulté découle du cadre anatomique non favorable :

- Parfois briéveté du frein lingual.

- Position linguale basse.

- Hypodéveloppement du palais dans le sens transversal et sagittal.

- Incompétence labiale.

- Interposition linguale antérieure et postérieure entre les arcades

dentaires, entrainant une béance et un articulé inversé.

Or les phonémes en frangais ne s’articulent qu’au niveau du palais et non au
contact des dents (245).
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De plus, I'enfant porteur de trisomie 21 connait des difficultés de phonation,
quand il présente aussi une ventilation buccale et des troubles de la manducation

avec tous les signes qui leur sont associés.

Les troubles de la phonation sont perceptibles a I'audition. Il est possible par
exemple d’entendre des « j » transformé en « z ». L’enfant porteur de trisomie 21
éprouve des difficultés a prononcer les consonnes qui sont concernées a 90% par
les erreurs articulatoires (220, 246). Afin de visualiser la position de la langue sur
le palais pour la prononciation de chaque phonéme, il est envisageable de
réaliser un palatogramme. Les appuis linguaux des chuintantes, suintantes,
palatales, labiales etc. sont ainsi visibles sur un schéma du maxillaire. Si le
palatogramme montre des discordances avec les appuis habituels, Ila

prononciation est compromise (245).

La phonation joue un réle morphogénétique, bien que la prononciation de chaque
phonéme ne dure que quelgues secondes, dans un contexte ou les autres
fonctions sont perturbées (245). Le trouble de la phonation joue un réle dans la
perpétuation de la dysmorphose et donc sur le maintien des dysfonctions. De
plus, lorsque les capacités articulatoires sont compliquées, le langage est

compromis (246).

L'apprentissage du langage est pris en charge par l'orthophoniste de fagon
globale. En effet, il N’y a pas que le développement phonologique qui entre en
jeu, mais aussi le développement de la cognition afin de permettre la
compréhension (acquisition du lexique, de la grammaire, etc.): il y a une
dimension linguistique. Le but est que la parole devienne intelligible, afin que
I'enfant porteur de trisomie 21 puisse communiquer. Le réle du chirurgien-dentiste
est de favoriser un support anatomique et fonctionnel adapté. Cette fonction de
relationnel est primordiale pour la construction de lidentité de I'enfant, de

I'apprentissage scolaire, etc. : pour I'intégration sociale (132, 246).

Il est possible d’éduquer et de rééduquer la langue par les mémes méthodes que
pour les troubles de la déglutition. Il existe aussi d’autres modéles de plaque
utilisés en orthopédie-dento-faciale tels que la perle de Tucat, la grille a langue,
etc. (245). Les troubles du langage sont majoritairement pris en charge par

I'orthophoniste, qui effectue un bilan et traite les différents aspects langagiers.
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Des troubles de la fonction oro-faciale sont donc présents chez I'enfant porteur de
trisomie 21. Il est possible de les prendre en charge précocement en proposant
une éducation puis une rééducation oro-faciale, suivant le stade d’intervention. Le
but étant de stopper I'enracinement et I'aggravation des dysmorphoses et des
dysfonctions conduisant a des sur-handicaps. L’enfant porteur de trisomie 21 peut

ainsi s’épanouir de fagon globale en respirant, mangeant et s’exprimant aisément.

En outre, il faut veiller a lever les parafonctions, qui peuvent entretenir et

malmener les fonctions.

3.5 L’étude des parafonctions

La parafonction est un tic ou une manie qui interfere sur les fonctions en
entravant son bon déroulement. Elle n’a pas de raison d’exister, car elle n’a aucun

réle physiologique.

Il convient, comme pour tout enfant de la population générale, de faire arréter la
succion du pouce. Elle aggrave les béances antérieures et génere une
interposition linguale, ainsi qu’une déformation du palais. Ces anomalies sont

alors a l'origine de déformations alvéolo-dentaires (142, 216, 220, 222).

De plus, le bruxisme est retrouvé chez 42 % des enfants porteurs de trisomie 21
(247). 1l correspond a la contraction involontaire des muscles de la mastication,
en dehors de la fonction physiologique. Le serrement des machoires est

accompagné de grincements de dents (248).

Le bruxisme n’est pas considéré comme pathologique lors du changement de
dentition, ni pendant certaines phases de sommeil (il s’agit de parasomnie).
Néanmoins, il revét un aspect pathologique dans les autres situations de

serrements et de grincements diurnes et nocturnes (249).

L’étiologie du bruxisme s’appuie sur plusieurs théories telles que (219, 250) :
- Des perturbations au niveau du systeme nerveux central en lien avec le
déficit cognitif
- L'activité de certains neurotransmetteurs
- Les malocclusions

- Les émotions vives
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Les malocclusions sont provoquées par la dysmorphose initiale caractéristique de
la trisomie 21 : I'hypoplasie du maxillaire. L'engrenement du maxillaire et de la
mandibule n’est donc pas confortable. L'enfant meule les interférences pour
retrouver un calage occlusal. La parodontite agressive est aussi source

d’édentements précoces qui déstabilisent 'occlusion (249).

Les émotions vives comme l'angoisse, I'anxiété déclenchent le bruxisme. Le
bruxisme engendre des usures dentaires attaquant parfois le complexe dentino-
pulpaire. Cela peut déclencher des douleurs intenses et augmenter I'anxiété. i

faut alors casser ce cercle vicieux (139).
Le bruxisme est donc une parafonction d’origine multifactorielle.

Un des signes du bruxisme est l'usure dentaire qui conduit & une perte de
dimension verticale (139). Il est repérable également par les modifications de
posture permettant la stabilisation de la machoire inférieure : la recherche de la
stabilité mandibulaire provoque une propulsion de la mandibule vers l'avant,
favorisée par I'’hyperlaxité ligamentaire de [l'articulation temporo-mandibulaire.
Dans certains cas, l'interposition linguale permet aussi le blocage de la mandibule
(250).

Afin de prévenir un bruxisme intempestif, il faut traiter la malocclusion. Les
plagues a pistes de Planas ont montré leur efficacité, afin de libérer la mandibule
des interférences occlusales, jusqu’a ce que la fonction soit équilibrée. Le but des
thérapeutiques engagées est de réduire les grincements, d’équilibrer I'occlusion
et de repositionner la mandibule. Cependant, si la cause est d’origine centrale, le

port d’appareils stabilisateurs n’a que peu d’effets (144).

Il existe donc un ensemble de caractéristiques locales (anatomie dentaire,
hypotonie, architectures cranio-faciale) consécutif a la présence du gene
supplémentaire chez l'enfant porteur de trisomie 21. L'ensemble de ces
caractéristiques est qualifié de « syndrome bucco-facial associé a la trisomie 21 »
par Mme le Professeur M. Hennequin (37, 144). Ce syndrome en lien avec les
caractéristiques générales inhérentes a la trisomie 21 (hypotonie, troubles
neurosensoriels, troubles immunologiques) a des conséquences au hiveau local,

telles que des troubles fonctionnels, infectieux, etc.
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De plus, il existe d’autres caractéristiques générales favorisées par la trisomie 21

qui ont des conséquences au niveau local (cf. Tab. 2).

L'ensemble de ces caractéristiques, en interrelation, augmente le vécu
douloureux de I'enfant porteur de trisomie 21 et nécessite une adaptation de la

prise en charge en odontologie (fig.7).
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Caractéristiques générales et locales de I’enfant porteur de trisomie 21: impacts sur la prise en charge en odontologie
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Figure 7 : Schéma synoptique des interactions entre les caractéristiques générales et locales induites ou favorisées par la
trisomie 21 et leurs conséquences sur la prise en charge en odontologie, complété d’aprés Hennequin (37,144).

76



Cela entraine alors des complications au niveau du développement global de
'enfant porteur de trisomie 21. L'enjeu pour le chirurgien-dentiste est donc
d’intervenir précocement sur ces caractéristiques locales, tout ayant a I'esprit le
contexte général qui influe également sur la sphére orale. L'objectif est de

prévenir la fixation des troubles locaux et les sur-complications.

4 Fiche de recueil de données a destination des

chirurgiens-dentistes

4.1 Intérét de lafiche de recueil de données

Le chirurgien-dentiste a un réle dans la prise en charge de I'enfant porteur de
trisomie 21 en stimulant précocement la tonicité et la sensorialité de la sphere
orale, a laide de massages et grace a la mise en place de plaques de
myostimulation. La prise en charge comprend également le contréle de I'hygiéne
bucco-dentaire et la limitation du risque infectieux, grace a la prévention et aux
soins, en tenant compte des particularités générales et locales liées a la trisomie
21. L’ensemble de la prise en charge tient compte des expériences douloureuses
de I'enfant et de son anxiété éventuelle. Ainsi, le chirurgien-dentiste favorise la

santé orale de I'enfant, pour un développement global harmonieux.

Le succés thérapeutique et la réussite de la prise en charge dépendent de la
connaissance des troubles généraux et locaux de I'enfant porteur de trisomie 21,
du contexte familial, du degré de prise en charge et du caractére de I'enfant. C’est
ainsi que l'idée d’'une fiche de recueil de données est née au sein de l'unité
fonctionnelle d’odontologie pédiatrique du CHRU de Lille. Suite a l'afflux de
demandes de prise en charge d’enfants porteurs de trisomie 21, au cours de ces
deux dernieres années, le manque d'un outil efficient lors de la premiere
consultation s’est fait ressentir. En effet, le format actuel de la feuille de premiére
consultation du dossier médical n’est pas adapté : I'absence d’un fil conducteur
précis permettant de cibler les points essentiels de la trisomie 21 génere des
oublis. De plus, cela ne permet pas de mettre en évidence le parcours médical du
patient, sa capacité d’adaptation a de nouveaux dispositifs, etc. Le but de cette
fiche est donc de recueillir 'ensemble des données susceptibles d’adapter la
prise en charge, pour assurer un suivi approprié et obtenir de plus grandes

chances de succes.
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4.2 Conception de la fiche de recueil de données

L'ensemble des données a récupérer sont réparties sur une feuille A4 recto-verso. Le
choix de ce format permet d’étre le plus exhaustif possible, tout en complétant assez
rapidement la fiche. De plus, la fiche est ainsi aisément insérable dans le dossier
meédical. Le recto est a remplir par les parents des enfants porteurs de trisomie 21 et

le verso est a remplir par le praticien.

L'encadré du titre de la fiche est en violet, car c’est la couleur associée aux
chirurgiens-dentistes. Les paragraphes en bleus sont les paragraphes a remplir par
les patients. Le choix du bleu s’explique par I'association de cette couleur au monde
médical. Enfin les paragraphes en vert sont a remplir par le praticien. Le vert est
choisi pour faire le lien avec la feuille verte de premiere consultation du service
d’odontologie du CHRU de Lille.

Le premier paragraphe permet de récupérer l'identité du patient et ses coordonnées.

Il permet aussi de mieux appréhender le contexte familial.

Le deuxiéme paragraphe reprend le parcours médical et paramédical de I'enfant
porteur de trisomie 21. Il permet de mettre en évidence plus particulierement le
niveau de prise en charge de I'hypotonie, des besoins de l'enfant en termes
d’éducation et de rééducation fonctionnelle. C’est aussi un premier indicateur, pour

établir le pronostic de I'éducation fonctionnelle proposée par le praticien.

Le troisieme paragraphe recense I'ensemble des pathologies générales les plus
couramment rencontrées chez les enfants porteurs de trisomie 21 et ayant un
impact sur la prise en charge par le chirurgien-dentiste. L'ajout des pictogrammes
permet d'organiser les pathologies selon les spécialités médicales tout en
optimisant I'espace sur la fiche. De plus, ils apportent un confort visuel et rendent
la fiche plus attrayante.

Les questions sur I'historique douloureux et les antécédents de prise en charge
permettent d’adapter les séances afin qu’elles se déroulent le mieux possible.

La question sur les centres d’intéréts de I'enfant permet de créer un lien avec lui
et d’explorer son imaginaire, au cours des séances de soins. Cela permet de

rendre les consultations plus agréables pour I'enfant.

Les paragraphes a remplir par le praticien suivent I'ordre classique des premiéres

consultations en odontologie. Cependant, les points essentiels et les plus souvent
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rencontrés sont répertoriés, afin d’éviter les oublis et de faciliter le remplissage de
la fiche.

L'ensemble de ces données permet d’évaluer le suivi médical et paramédical,
investissement familial, I'état général et oral et la capacité d’adaptation de
'enfant porteur de trisomie 21. En fonction de ces données, a lissue de la
premiére consultation, un premier pronostic portant sur le succes de I'éducation
fonctionnelle pourra étre établi. De plus, le traitement et le suivi en odontologie
pédiatrique pourra ainsi étre optimisé. Le recueil de données permet aussi de
mettre en évidence les freins d’ordre général et local a la réussite thérapeutique.
Ces freins ne sont pas toujours gérables par le chirurgien-dentiste. Son réle est

alors d’informer et d’adresser aux professionnels de santé compétents.
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La premiére consultation en odontologie pédiatrique des enfants porteurs de trisomie 21
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e T USSR Numéro de téléphone : ...evveievveeen.
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Intervenants Suivi commencé ? | Si oui, a8 quel 4ge ? | Fréquence des visites (semaine, mois, etc.)
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Kinésithérapeute ooui o non
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. . Autisme : Doui Onon
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Anomalies dans les résultats : ...
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L Otites, pharyngites, sinusites : ooui anon
DAIIEIZIES © cviiieecrvcrvcs e s e e s sae s e ermn s s o Ronflements o Réveils nocturnes
Dermatoses (eczéma, peau seche, irritations) : o Encombrements ORL o Drains
doui onon > . P .
— Ablation des végétations : Doui anon
Vaccins 3 j : i . .
acans ajour:  Houl onon Ablation des amygdales : Doui Onon
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Les pictogrammes ont £té créés by Sergey Demushkin et Semmel Zenko from the Moun Project, utilisation libre de droits
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Forme du visage: ocréne aplati odiminution de I'étage moyen de la face odiminution de la dimension verticale
oantéroposition mandibulaire o latérodéviation mandibulaire
Nez: cencombré oirritations au niveau des narines o narines étroites
Bouche: Stomion : oconstant oinconstant Lévres : O l&évres seches o chéilite o perléches
Langue : clangue protrusive Si oui, au-dela de la lévre inférieure : Coui onon
Bavage: Doui onon
Autre observations:

Hygiéne bucco-dentaire: o plutdt honne o plutdt mauvaise Matériel de brossage @ ..o
e et e e eereannn Fréquence: ....... Seulouaidé d'untiers: ...,
Quelles sont les difficultés rencontrées?

Tissus Mous, langue : oAphte ocandidose clangue basse olangue crantée omacroglossie vraie ofrein lingual

court oamygdales volumineuses ovégétations volumineuses.

Parodonte: oinflammation osaignement ohyperplasie gingivale csuppuration omobilité dentaire operte
d'attache. (Compléter sur le schéma dentaire)

Schéma dentaire: Préciser les dents présentes, les soins éventuels, les particularités de forme (macrodontie ou

microdontie), de structures (amélogenése), de nombre, de position et les signes d'usure.

[17 [16 [15 [14 [13 [12 |11 J21 [22 [23 [24 [25 |26 [27 |
55 |54 [53 52 |51 f61 [62 |63 |64 [65
85 |84 |83 |82 |81 §71 |72 |73 |74 |75
147 46 |45 [44 [43 [42 |41 J31 [32 [33 [34 [35 |36 [37 ]

Forme du palais: onormale oogivale ©enescalier
Occlusion: Articulé : o inversé antérieur o inversé postérieur o unilatéral droit o unilatéral gauche o bilatéral

o béance antérieure O proversion des incisives 0 classe 3 d’Angle
Autres observations :

Ventilation: o buccale onasale O mixte

Alimentation: Allaiternent : T oui & non
Difficultés de succion au sein : Coui onon Difficultés de succion au biberon: o0 oui o non
Passage & la petite cuillére facile : o0 oui onon
Prise de liquide : o0 hiberon overre o paille o autre: ..o

arepas long omastication prolongée ogrande sélectivité opréférence pour la purée orefus des aliments solides
arefus de nouveaux aliments orésidus alimentaires dans la cavité buccale aprés les repas ofausses routes oboit
beaucoup d’'eau pour faire glisser les aliments omauvaise posture lors des repas

Consommation récurrente de sucres et/ou de lipides: o0 oui o non

Grignotage: Ooui O non
Déglutition atypigue: O oui O non
Mastication défaillante : Ooui O non
Phonation: o intelligibilité odyslalie (zozotement)

Bruxisme: O oui O non Onychophagie: o oui o non

Succion du pouce O oui O non Succion tétine : 0 oui o non Tétine : o sport O classique

= A ce jour, proposition de plagque de myostimulation judicieuse : 0 oui T non
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5 Conclusion

Le but de ce travail a été de décrire les caractéristiques communes au niveau
général et au niveau local découlant de la trisomie 21 ainsi que leur prise en charge,

pour aboutir & une fiche de synthése a destination des chirurgiens-dentistes.

I existe des caractéristiques retrouvées systématiquement ou quasi-
systématiquement au niveau général, telles que [I'hypotonie, [I'hyperlaxité
ligamentaire, la déficience intellectuelle, les troubles neurosensoriels et les troubles
immunologiques.

D’autres malformations congénitales et problemes médicaux sont également

fréguemment rencontrés.

De plus, des signes physiques communs, tels que les yeux en amande, le nez rond,
etc. sont des signes caractéristiques.

Au niveau de la sphére oro-faciale, une hypotonie faciale, une anatomie dentaire
particuliere et une architecture cranio-faciale spécifique peuvent-étre notées.
L'ensemble de ces caractéristiques est regroupé sous le terme de syndrome bucco-

facial de la trisomie 21.

Les interactions entre ces caractéristiques sont spécifiques de la trisomie 21 et
entrainent des surcomplications, notamment au niveau de la sphére oro-faciale :
aggravation des dysfonctions oro-faciales, pathologies infectieuses, troubles de

'occlusion, douleurs, etc.

Tous les troubles engendrés par la trisomie 21 ne sont pas présents a la naissance.
Un suivi médical et paramédical est donc nécessaire tout au long de la vie. L'équipe
pluridisciplinaire dont fait partie le chirurgien-dentiste intervient a plusieurs stades :
soit avant I'apparition des sur-complications, soit quand les sur-complications sont
déja présentes et qu’il faut empécher leur aggravation. Les thérapeutiques
d’éducation et de rééducation fonctionnelles par massages oro-faciaux et plaques de

myostimulations s’inscrivent dans cette démarche.

La fiche de synthese résultant du recueil de 'ensemble de ces données, ainsi que du
recueil d’'informations liées a I'environnement de I'enfant porteur de trisomie 21 et a
sa singularité, permet au chirurgien-dentiste d’aboutir a une connaissance globale de
I'enfant porteur de trisomie 21. Cela permet alors d’adapter de fagon optimale la

prise en charge en odontologie pédiatrique.
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La diffusion de cette fiche en dehors du milieu hospitalier semble également
intéressante, afin que les chirurgiens-dentistes libéraux puissent mieux identifier les

besoins des enfants porteurs de trisomie 21.
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Annexes

Annexe 1: Le questionnaire médical pour les enfants du
service d’odontologie pédiatrique du CHRU de Lille

athologies bucco-dentaires ainsi que les soins et traitements pouvant étre entrepris sur votre enfant peuvent interférer avec
tat de santé actuel ou une maladie méme ancienne. Ainsi, nous vous demandons de remplir le questionnaire médical le
rnant avec précision. Les problémes médicaux particuliers seront réexaminés en consultation.

NOM : Prénom : Scolarisation :
Date de naissance : / / Sexe :M—F Poids : Taille :
» A quand remonte son dernier examen médical ? ..........cccoceeerveerereenee. dentaite Uancannsnrmnnnnniaasas

»  A-t-il actuellement des problémes de santé, un handicap ? NON OQUI Si oui, précisez dans la liste ci-dessous
Nom du médecin traitant / SErviCe NOSPILAlIEN ........c.cevieviireeriiee ettt es et et st essaes s s s esesessossueseressones

» Votre enfant a-t-il / a-t-il eu une/des affections de |3 liste suivante ?

1 Malformation cardiaque 0 Maladie du foie, hépatite 0 Maladies neurologiques

1 Affection valvulaire o VIH O Ulcere, gastrite

1 Souffle au cceur o0 Maladie de la thyroide O Maladie des reins

1 Endocardite o Asthme o0 Maladie de Crohn

1 Infarctus du myocarde o Bronchite chronique o Polyarthrite rhumatoide
1Trouble du rythme O Tuberculose O Arthrose/Ostéoporose

1 Hypertension artérielle o Epilepsie ou convulsions o Glaucome

1 Maladie du sang o Perte de connaissance o Pathologie ORL

1 Cancer o Dépression o Maladies de la peau
1Diabete o Troubles psychiatriques 0 Maladies rares/orphelines

1 Autres patholOgies OU Si VOUS VOUIBZ PreCISEN.........cccuneereruerirrecnmssnsusrassssssssesssesessssntnsensssasssssssasssssssssessssesssssresssessssssssns

»  Prend-il actuellement des médicaments? NON OUI Si oui, précisez dans le cadre en bas a gauche

v A-t-il été hospitalisé au cours des deux derniéres années? NON  OUl  Motif ?......cceeveeieenieececeiineennnnnns

»  A-t-il ou a-t-il eu un des traitements de la liste suivante ? (cochez la case correspondante)

1 Chirurgie cardiaque o Dialyse o Greffe O Radiothérapie o Chimiothérapie
1 Anticoagulants o Biphosphonates o Thérapies ciblées (biothérapies)
v Est-il allergique oaulatex? oOa des médicaments ?..........cooecereunneee. Oautres ?...cccceveveerenivennnennns

A-t-il eu des complications a la suite d’anesthésies? NON OUI Lesquelles ?........c.ccccevvvevrecnrecrecieenenennen.

' A-t-il eu des saignements prolongés suite a des interventions / blessures /dunez? NON OUI

' Pour les filles, est-elle ou supposez-vous qu’elle soit enceinte ? NON  OUI

A propos de ses habitudes de vie, consomme-t-il o cigarette ? O cannabis ou autres drogues ?
Est-il susceptible d’étre régulierement exposé autabac? NON  OUI

A ma connaissance, j’atteste |’exactitude de ces informations.
En cas de modification(s) de I'état de santé et/ou des
prescriptions médicales de I’enfant, j’en informerai le
praticien qui le prendra en charge.

Médicaments actuellement prescrits :

Date :

Fournir la derniére ordonnance
s R S el WA Sionature du renrécentant lépal -
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IQUESTIONS COMPLEMENTAIRES,

f
Si un recours a la sédation par inhalation de MEOPA s’avérait nécessaire, votre enfant a-t-il ou a eu une /
des affections de la liste suivante ? (cochez la / les cases correspondantes)

O Traumatisme cranien (<6 mois) O Embolie gazeuse O Tuberculose

O Hypertension intracranienne o Occlusienntestinale a Anémie

O Pneumothorax 0 Bronchite chronique o Déficit en vitamine B12

0 Emphyséme o Insuffisance respiratoire o Otite =
0 Recours au gaz ophtalmique (SF6, C3F8, C2F6) (< 3 mois) O Sinusite

0 Accident vasculaire cérébral (< 6 mois)

® A-t-il déja bénéficié du MEOPA pour un geste médical ou des soins dentaires ?
NON. QUL 15GESTEE iuumvsssvisssermunssissssninsms s ST s 8bs et meonmeeesesmsnnd] DL | /S

® Lasédation a-t-elle été efficace ? OUI NON : Préciser pourquoi :

®  A-t-il déja prix de I'Hydroxyzine (Atarax®) pour un geste médical ou des soins dentaires ?
NON QUL i GESEE : et e s D - L —

® Laprémédication a-t-elle été efficace? OUI NON : Préciser pourquoi :

® Afin d’optimiser I'efficacité de la sédation pouvez-vous nous communiquer les centres d’intéréts de
I'enfant (loisirs pratiqués, héros préférés .....) ? : .
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Annexe 2 : Schéma des massages pour I'éducation fonctionnelle
de I'enfant porteur de trisomie 21 distribué au sein du service
d’odontologie pédiatrique de Lille (226)

Points de massage Trisomie 21

glabelle

: angle externe de 'eil
: coté de la base du nez
: lévre supérieure

: coin de la bouche

: menton

: plancher de bouche

: tempe

: tourner la téte
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Thése d’exercice : Chir. Dent. : Lille 2 : Année [2018] — N°:

Caractéristiques générales et oro-faciales de I'enfant porteur de trisomie 21 : élaboration
d’une fiche de recueil de données / SIMONOT Violaine.- p. (104) : ill. (9) ; réef. (250).

Domaines : Odontologie pédiatrique

Mots clés Rameaux: Trisomie 21 ; Trisomiques 21-Maladie ; Face-Malformations ;
Fonctions orales ; Troubles du tonus musculaire

Mots clés FMeSH: Syndrome de Down ; Trisomie-anatomopathologie ; Trisomie-
physiopathologie ; Pédodontie ; Malformations craniofaciales ; Hypotonie musculaire

Résumé de la thése :

La trisomie 21 résulte d’'une aberration chromosomique conduisant a un excés de génes. Cet exces
de génes a des conséquences générales et oro-faciales morphologiques, fonctionnelles et
pathologiques. Un suivi médical et paramédical est donc mis en place dés la naissance, afin d’éviter
les sur-complications, notamment celles liées a I'hypotonie. Le suivi en odontologie pédiatrique
consiste alors a traiter celle-ci, a l'aide de plaques de myostimulation et de massages oro-faciaux,
selon la méthode de Castillo-Morales. Il s’agit d’éducation et de rééducation fonctionnelle précoce.

La connaissance des caractéristigues communes de lI'enfant porteur de trisomie 21 et de leurs
interactions est indispensable pour le chirurgien-dentiste, afin qu’il puisse adapter sa prise en charge.

Il existe des caractéristiques générales majeures, telles que I'hypotonie, I'hyperlaxité ligamentaire, la
déficience intellectuelle, les troubles neurosensoriels et les troubles immunologiques. En outre,
'enfant porteur de trisomie 21 développe plus souvent des problémes médicaux, comme les
malformations cardiaques congénitales, les troubles endocriniens, etc.

De plus, I'enfant porteur de trisomie 21 présente un syndrome bucco-facial découlant d’'une
architecture cranio-faciale spécifique, d’'anomalies dentaires caractéristiques et d’'une hypotonie des
muscles de la face.

Cet ensemble a des conséquences au niveau de la sphére orale et des fonctions oro-faciales.

L’élaboration d’une fiche de synthése reprenant 'ensemble de ces données permet d’appréhender
'enfant porteur de trisomie 21 dans sa globalité. Grace a cette fiche, il est alors possible de
déterminer les troubles généraux et locaux présents, leurs interactions et le niveau de prise en
charge. Ainsi, le chirurgien-dentiste peut évaluer la pertinence de la mise en place de thérapies
fonctionnelles en odontologie pédiatrique a l'issue de la premiére consultation.
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