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LETTRE AUX LECTEURS

Dans le cadre d’un projet en collaboration avec la faculté de médecine et des sciences de la 
santé de l’Université de Sherbrooke, l’Association du Syndrome de Down (ASD) est fière de 
pouvoir vous présenter une pochette portant sur plusieurs aspects de la trisomie 21.

Dans cette trousse informative, vous trouverez de multiples sections et ressources qui, 
nous l’espérons, répondront à vos questions tout en vous servant de guide à travers vos 
préoccupations, vos craintes et vos insécurités. Que vous soyez une famille, un parent, 
un tuteur, un responsable de famille d’accueil, une personne ayant la trisomie 21, un 
grand-parent, un bénévole ou un ami, votre place est parmi nous!

Nous vous remercions pour votre temps de lecture et nous espérons que cette pochette 
saura satisfaire vos besoins!

L’Association du Syndrome de Down en association avec Mathis Lamoureux, Jonathan 
Jagermann, Henry Huynh, Thomas Steverman, Valérie Généreux, et Maxime Poirier, 
étudiants en médecine de l’Université de Sherbrooke.

-

* Note : Ce document à titre éducatif fait un survol non exhaustif des données 
scientifiques recueillies actuellement sur la trisomie 21. Pour d’avantage 
d’informations, veuillez vous référer aux ressources disposées à la fin de ce 
document explicatif.

VOUS TROUVEREZ, ENTRE AUTRES, DANS CETTE POCHETTE, 
LES DÉPLIANTS DÉTACHABLES SUIVANTS :

Trousse d’informations sur la trisomie 21

Courbes de croissance

Témoignages

Soins de santé de base et spécialisés

Services aux nouveaux parents

Aide financière et légale

Faits intéressants et méconnus sur 
la trisomie 21!

Guide de soutien fait par le 
gouvernement du Québec

Informations générales sur l’ASD

Ressources offertes dans la région

Carte d’affaires de l’ASD

Liste des ressources disponibles

Calendrier des activités offertes par 
l’ASD

Rapport annuel de l’association

Formulaires d’inscription pour le camp 
de jour

FAQ







LA TRISOMIE
EN QUELQUES PAGES

PREMIÈRE SECTION
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LES TYPES DE TRISOMIE 21

L A TRISOMIE LIBRE

L A TRISOMIE PAR TR ANSLOCATION

L A TRISOMIE MOSAÏQUE

Touchant environ 95% des personnes ayant une trisomie 21, celle-ci est de loin la forme la plus 
courante. Elle résulte d’une erreur de distribution des chromosomes lors de la première division 
cellulaire de l’embryon, où chaque cellule du corps porte par la suite une copie supplémentaire 
du chromosome 21. C’est cette présence additionnelle qui caractérise la trisomie 21.

Répertoriant environ 3% des cas de trisomie 21, cette forme se distingue par une partie du 
chromosome 21 se détachant et se fixant à un autre chromosome. Cela modifie la structure 
génétique et peut entraîner des manifestations différentes de la trisomie 21. Le parent, porteur 
d’un chromosome transloqué dans son bagage génétique, peut vérifier les risques de transmission 
à un enfant par une rencontre auprès d’un généticien.

Dénombrant environ le 2% restant de la population ayant la trisomie 21, certaines cellules du corps 
ont une copie supplémentaire du chromosome 21, tandis que d’autres ont le nombre normal, c’est 
ce qu’on appelle le mosaïsme. Cette combinaison de cellules à 46 chromosomes et de cellules à 
47 chromosomes, qui se déroule lors de la deuxième division cellulaire, atténue dans certains cas 
les traits physiques et les caractéristiques typiques associées à la trisomie 21. Cela contribue à la 
diversité des manifestations de la trisomie 21 d’une personne à l’autre.

Aussi appelée Syndrome de Down, la trisomie 21 est une condition génétique, non héréditaire, qui 
survient lorsqu’une personne possède un chromosome supplémentaire dans sa 21e paire. Cette 
condition est plutôt fréquente répertoriant en moyenne une incidence d’une naissance sur 770 
dans le monde. 

Normalement, le génome humain contenu dans chacune des cellules de notre corps contient 
23 paires de chromosomes, ce qui donne un total de 46 chromosomes. Or les personnes vivant 
avec la trisomie 21 ont 47 chromosomes, cette différence étant due à une anomalie congénitale 
lors du développement embryonnaire. Les recherches ont permis de déterminer que cette 
anomalie chromosomique, qui est le résultat d’une non-disjonction, peut se présenter sous 
3 formes différentes.
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LES PARTICUL ARITÉS PHYSIQUES

Les personnes vivant avec la trisomie 21 présentent 
des caractéristiques physiques distinctives qui 
peuvent varier d’une personne à une autre, créant 
une richesse de diversité. La caractéristique la 
plus fréquente consiste en des yeux bridés dus à la 
présence d’une mince couche de peau au coin de 
l’œil. Il peut également être question d’un visage 
arrondi, un petit crâne, un nez aplati, des oreilles 
bassement implantées, des lèvres plutôt minces, 
une difficulté à diriger les muscles de la langue 
ainsi que d’autres traits uniques tels que des jambes 
et des bras assez courts. En général, les personnes 
trisomiques ont une taille plus petite et un tonus 
musculaire plus faible que la norme.

Ces particularités physiques ne définissent 
cependant pas la personne dans sa totalité. Chaque 
individu est également reconnaissable par les traits 
héréditaires familiaux. De plus, comme chaque 
être humain sur terre, ils développent leur propre 
personnalité, ce qui les rend uniques en leur genre. 
Reconnaître et célébrer cette diversité contribue 
à promouvoir une compréhension plus profonde 
et une acceptation inconditionnelle au sein de la 
société. Il est crucial de se rappeler que derrière 
ces caractéristiques physiques se trouvent des 
personnes dotées d’une gamme étendue de talents, 
d’intérêts et de contributions précieuses à offrir.
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LE PARCOURS ET LE DÉVELOPPEMENT

La trisomie 21 influence le parcours de développement d’une personne tout au long de sa vie, du 
stade de la grossesse jusqu’à la vieillesse. Comprendre ces différentes phases peut aider à offrir un 
soutien approprié à chaque étape du chemin.

Voici un tableau des conditions médicales fréquemment rencontrées chez les enfants ayant la 
trisomie 21. Celles-ci seront discutées dans les prochaines sections.

CONDITIONS % CONDITIONS %

Problèmes d’audition 75

Problèmes de vision 60

Cataractes 15

Erreur de réfraction 
(besoin de lunettes)

50

Otites moyennes 
(morphologie de la trompe d’Eustache)

50 - 70

Apnée du sommeil obstructive 50 - 75

Problèmes cardiaques 
congénitaux 40 - 50

Délai dans la percée des dents 
(agénésie dentaire)

23

Altrésies gastrointestinales 12

Maladies de la thyroïde 4 - 18

Épilepsie / Crises convulsives 1 - 13

Problèmes sanguins

Anémie 3

Déficit en fer 10

Syndromes myéloprolifératifs 10

Leucémie 1

Maladie cœliaque 5

Instabilité atlantoaxiale 
(vertèbres C1 - C2)

1 - 2

Autisme 1

Maladie de Hirschsprung < 1

Tableau 1 : Conditions médicales fréquentes chez les enfants ayant le Syndrome de Down
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Bien que ces tests ne fournissent pas de diagnostic définitif, ils offrent des informations 
cruciales pour guider le choix des familles. Il est encourageant de constater que le Québec 
investit dans des programmes de dépistage précoce, favorisant ainsi la santé maternelle 
et le bien-être des futurs bébés. Les équipes médicales sont également là pour soutenir et 
conseiller les parents tout au long de ce processus, soulignant l’importance d’une approche 
respectueuse et compréhensive face aux enjeux du dépistage prénatal de la trisomie 21.

Lorsque le parent décide de poursuivre avec la grossesse, un plan est élaboré entre le médecin 
obstétricien et la famille concernant le suivi de la grossesse, les différents tests pertinents et 
les recommandations de consultation en sous-spécialités telles que cardiologie pédiatrique, 
généticiens, endocrinologues et bien d’autres.

COMPLICATIONS CARDIAQUES

Il existe plusieurs complications reliées à la trisomie 21, la 
cardiopathie congénitale en étant la plus fréquente, s’élevant à 
40-50% des cas. Le dépistage de la cardiopathie congénitale 
par échographie est donc fait de routine chez les femmes 
enceintes d’enfants dépistés avec la trisomie 21. Cette condition  
peut se présenter de manière très variable et exercer une 
influence majeure sur la qualité de vie des patients. En effet, 
la cardiopathie congénitale peut nécessiter dans les premiers 
jours de vie de l’enfant des rencontres médicales très fréquentes 
et même des opérations très tôt dans la vie de l’enfant, souvent 
accompagnée de suivis médicaux rapprochés et intensifs pour 
l’entièreté de la de vie du patient, qui se retrouve elle-même en 
général diminuée.

La qualité de vie des patients atteints de la cardiopathie peut 
alors se retrouver extrêmement réduite, tout dépendant de 
l’impact de la maladie. C’est pour cette raison qu’il est très 
important de la considérer lors de la prise de décision par 
rapport à la poursuite de la grossesse et pourquoi c’est un facteur 
ayant une grande importance pour de nombreux patients.
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L A NAISSANCE (0 À 1 MOIS)

À la naissance, les bébés ayant la trisomie 21 peuvent nécessiter des soins particuliers, mais avec 
un soutien médical approprié, ils peuvent mener une vie saine et heureuse. Les familles peuvent 
bénéficier de ressources et de groupes de soutien pour les aider à comprendre et à naviguer parmi 
le lot de défis que cet état amène.

Tel que discuté au début de cette section, les bébés ayant la trisomie 21 sont à risque de multiples 
maladies sérieuses. Les médecins ayant la charge de l’enfant devront effectuer de nombreux tests 
afin de déterminer les risques de maladies chez le nouveau-né.

TESTS EFFECTUÉS

L’HYPOTONIE, soit le tonus musculaire faible, est souvent présente chez les enfants 
vivant avec la trisomie 21 et il est normal de remarquer que son enfant se tient moins 
facilement sur ses membres. Il ne faut pas s’en inquiéter.

Les PROBLÈMES D’ALL AITEMENT sont fréquents chez les enfants avec la trisomie 21. 
Beaucoup d’entre eux seront capables de s’alimenter correctement avec l’habitude, 
mais certains auront besoin de supplémentation. Il est aussi important de mentionner 
qu’il est fréquent que les enfants ayant la trisomie 21 dorment beaucoup plus que la 
norme, et qu’il est nécessaire de les réveiller afin de respecter leur horaire d’allaitement.

Une échographie cardiaque sera performée par un cardiologue pédiatre, afin 
de dépister les ANOMALIES CARDIAQUES comme mentionné ci-haut et les corriger 
si nécessaire.

Un TEST DE SIÈGE D’AUTO  sera performé à l’hôpital afin de vérifier si l’enfant est 
capable de le tolérer et s’il présente des problèmes cardiaques ou de tonus musculaire 
gênant l’utilisation.

Plusieurs PRISES DE SANG  seront effectuées afin de rechercher les maladies 
hématologiques possibles et les maladies de la thyroïde.

Les INFECTIONS RESPIR ATOIRES  basses sont plus fréquentes chez les bébés touchés 
par la trisomie 21. Ils seront suivis étroitement d’un point de vue médical afin d’instaurer 
des traitements ciblés et plus agressifs à cet égard si nécessité il y a.
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SERVICE D’INTERVENTION 

Les services d’intervention et les thérapies sont des ressources précieuses dans la vie des parents, 
mais aussi du bébé. Ceux-ci permettront à l’enfant d’atteindre son plein potentiel psychologique et 
moteur, tout en soutenant les parents à travers ce processus de transition difficile. Cette ressource 
ne devrait pas être sous-estimée et est une partie cruciale du bon développement de l’enfant.

THÉR APIES ALTERNATIVES

Votre médecin discutera probablement avec vous des thérapies alternatives disponibles sur le 
marché. Les thérapies alternatives sont multiples et les preuves disponibles quant à leur efficacité 
ne sont pas claires et établies scientifiquement. Certaines sont plus sécuritaires que d’autres, or il 
est important de reconnaître les soins alternatifs qui vont drainer vos ressources financières sans 
avoir été prouvées efficaces, surtout compte tenu du fait du coût augmenté de la vie avec un enfant 
ayant la trisomie 21.

Il est aussi particulièrement important de reconnaître les soins alternatifs qui pourraient nuire à 
la santé de votre enfant. Avant de faire affaire avec un autre professionnel, on recommande d’en 
discuter avec votre médecin.

L’ENFANCE ET  
L’ADOLESCENCE

L’enfance est une période cruciale pour 
le développement, et cela ne change 
pas pour les enfants avec la trisomie 21. 
Pendant l’enfance, les enfants ayant la 
trisomie 21 bénéficient d’une éducation 
inclusive et d’un soutien adapté à leurs 
besoins. Des approches individualisées, 
des programmes de développement du 
langage et des activités sociales contri-
buent à un développement équilibré. 

La prise en charge des enfants atteints du 
syndrome de Down entre les âges de 1 à 
5 ans implique plusieurs étapes, puisque 
ces enfants sont plus à risque pour 
plusieurs affections médicales. 
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ASPECTS CLÉS DU SUIVI

Le prélèvement de PRISES DE SANG fréquentes ;

Les évaluations et suivis bisannuels pour vérifier la FONCTION VISUELLE ET AUDITIVE. 
Les otites à répétition, des cataractes et les problèmes de réfraction sont très communs 
chez cette population. Cela explique pourquoi le suivi de ces capacités est essentiel ;

La recherche des PROBLÈMES CARDIAQUES, car les problèmes cardiaques congénitaux 
sont extrêmement fréquents chez cette population ;

La mesure du DÉVELOPPEMENT PHYSIQUE de l’enfant en utilisant de courbes 
de croissance ;

L’évaluation de L’HYGIÈNE et l’autonomie hygiénique ;

Le suivi de la FONCTION THYROÏDIENNE pour s’assurer qu’il n’y a pas d’atteinte à ce 
niveau, en moyenne présente chez environ 18% de la population d’enfants ayant la 
trisomie 21 ;

La recherche de symptômes de la MAL ADIE CŒLIAQUE , présente chez plus de 1 enfant 
sur 20 avec la trisomie 21 ;

La recherche de symptômes de L’APNÉE OBSTRUCTIVE DU SOMMEIL. Cette atteinte 
est présente chez la majorité des patients avec la trisomie 21, chez qui le traitement 
pourrait améliorer leur qualité de vie ;

Les séances d’informations prodiguant des conseils concernant une ALIMENTATION 
SAINE et des PROGR AMMES D’EXERCICES, ce qui est particulièrement important afin 
d’améliorer la santé globale des enfants.

DISCUSSIONS AVEC LE MÉDECIN

La discussion de la transition vers le préscolaire et la SCOL ARISATION  spécialisée ;

La progression PSYCHOLOGIQUE de l’enfant au cours de son développement ;

Le DÉVELOPPEMENT SOCIAL de l’enfant ;

Le développement des capacités de L’AUTONOMIE et le sens de responsabilité 
chez l’enfant ;

Le suivi des TROUBLES DE COMPORTEMENTS à la maison et à l’école qui peuvent 
survenir durant l’enfance et adolescence ;
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La tutelle et la PL ANIFICATION FINANCIÈRE à long terme dès le début de l’adolescence, 
ce qui est essentiel pour les soins et la prise des décisions de l’enfant à long terme ;

La planification de la TR ANSITION VERS L’ÂGE ADULTE  et par le fait même la formation 
professionnelle et l’exploration de possibilités d’emplois, ce qui est essentiel pour opti-
miser l’autonomie comme adulte ;

La possibilité de LOGEMENT COLLECTIF, de vie autonome, soit le meilleur type de loge-
ment pour optimiser leur qualité de vie ;

Le développement et les COMPORTEMENTS SEXUELS sains, y compris la nécessité de la 
contraception et la prévention des maladies sexuellement transmissibles (plus abordé 
dans la section sexualité) ;

La prévention de la CONSOMMATION de tabac, d’alcool et de drogues ;

La prise en charge du BIEN-ÊTRE ÉMOTIONNEL des parents et de la famille. Pour bien 
prendre soin de l’enfant, il faut toujours prendre soin de soi-même.

L A VIE ADULTE ET L A PÉRIODE 
VIEILLISSANTE (21 ANS +)

À l’âge adulte, le soutien continue à jouer un rôle clé. Des 
programmes éducatifs et professionnels adaptés aux 
compétences individuelles peuvent favoriser l’autonomie 
et l’inclusion sociale. L’accès à des opportunités d’emploi 
inclusives contribue également à l’épanouissement.

Un des plus grands points d’interrogation pour les parents 
donnant au monde un enfant atteint de trisomie 21 est le 
manque d’autonomie qui persiste en vieillissant. En effet, la 
trisomie 21 sous-entend un engagement à vie, souvent plus 
qu’avec les autres enfants. Il se peut qu’en grandissant, un 
écart se forme entre ce qui est souhaité et ce qui est observé 
en termes d’aptitudes sociales et autosuffisance.

Les adultes ayant la trisomie 21 nécessitent donc souvent un 
soutien multidisciplinaire à long terme, notamment sur les 
plans médicaux et psychosociaux.


