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RESUME 
Introduction : La trisomie 21 est l’anomalie chromosomique la plus fréquente dans l’espèce humaine. 
Malgré qu’elle soit bien connue, ses caractéristiques cliniques et cytogénétiques dans certains pays 
restent peu étudiées. L’objectif de ce travail était d’étudier les formes cytogénétiques et les manifes-
tations cliniques du syndrome de Down à Cotonou. Méthodes : Il s’agissait d’une étude transversale et 
descriptive qui a porté sur les personnes suspectes de syndrome de Down et ayant réalisé un caryotype 
au laboratoire de Cytogénétique de la Faculté des Sciences de la Santé de Cotonou. Les données avaient 
été collectées sur les manifestations cliniques et cytogénétiques. Résultats : Sur un total de 83 per-
sonnes ayant réalisé un caryotype dans le laboratoire de cytogénétique de la FSS pour suspicion d’un 
syndrome de Down, 45 enfants (54,2%) portaient une trisomie 21 et 24 avaient accepté de participer 
à l’étude. Il y avait une prédominance féminine avec l’âge des enfants variant entre 3 à 60 mois. Les 
manifestations phénotypiques retrouvées étaient principalement faites d’hypertélorisme (n=24), de 
fentes palpébrales obliques en haut et en dehors (n=21), de protrusion linguale (19). Pour ce qui con-
cerne l’aspect génotypique, la trisomie 21 était libre et homogène (n=20), associée à une inversion du 
chromosome 9 (n=2), en mosaïque (n=1) et par translocation (n=1).  La moitié des enfants était suivi 
régulièrement en pédiatrie. Conclusion : Il est donc nécessaire d’améliorer le dépistage des enfants 
porteurs du syndrome de Down et de mettre en place un programme de suivi adapté.  
Mots clés : Trisomie 21, syndrome de Down, cytogénétique, Cotonou  
 
SUMMARY 
Introduction: Trisomy 21 is the most common chromosomal abnormality in humans. Although it is well 
known, its clinical and cytogenetic characteristics in certain countries remain little studied. The objec-
tive of this work was to study the cytogenetic forms and clinical manifestations of Down syndrome in 
Cotonou. Methods: It was a cross sectional survey conducted on patients that were received for kary-
otypes at the cytogenetics lab of the medical school of Cotonou. Data were collected upon clinical and 
cytogenetic presentations.  Results: A total of 83 patients had a karyotype.  A trisomy 21 was seen on 
45 of them (54.2%) and 24 patients had accepted to be included in the study. A female predominance 
was found with the age of the children varying between 3 to 60 months. The main phenotypic mani-
festations found were hypertelorism (n=24), eyelid fissures oblique upwards and outwards (21) and 
lingual protrusion (19).  Regarding the genotypic aspect, we found: homogeneous free form (n=20), 
associated with an inversion of chromosome 9 (n=2), mosaic form (n=1) and by translocation (n =1). 
Conclusion:  Half of the children were regularly followed by paediatricians. It is therefore necessary to 
improve the screening of children with Down syndrome and to implement a suitable monitoring pro-
gram. 
Keywords: Trisomy 21, Down syndrome, cytogenetics, Cotonou  
 
INTRODUCTION 
La trisomie 21 (T21) est l’anomalie chromoso-
mique congénitale la plus fréquente dans l’es-
pèce humaine [1]. Elle est due à la présence 
d’un chromosome surnuméraire pour la 21ème 

paire chromosomique. Elle est responsable au 
plan clinique du syndrome de Down qui com-
porte quatre groupes de symptômes que sont : 
une hypotonie, une dysmorphie faciale, un re-
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tard mental avec ou sans malformations viscé-
rales [2]. L’incidence du syndrome de Down va-
rie entre 1/600 et 1/700 naissances vivantes, 
avec un sex-ratio de 1,50 [3]. Au Bénin les don-
nées épidémiologiques sont rares.  Des inci-
dences de 1/865 naissances vivantes et de 
1,33/1000 naissances vivantes avaient été rap-
portées au Nigéria et en Afrique du Sud  [1–3]. 
En l’an 2008 prenant en compte le risque d’in-
cidence dans la population générale qui était 
autour de 1/700 naissances et le taux brut de 
natalité qui était de 42‰ pour une population 
de 8 000 000 d’habitants, le nombre attendu 
d’enfants porteurs de syndrome de Down au 
Bénin devait avoisiner 500 [4]. Malgré qu’elle 
soit bien connue, ses caractéristiques cliniques 
et cytogénétiques dans certains pays restent 
peu étudiées.  La déficience intellectuelle est 
une caractéristique observée dans tous les cas 
de syndrome de Down ; il s’y associe un syn-
drome dysmorphique très caractéristique une 
hypotonie musculaire assez fréquente et des 
atteintes viscérales [4]. Toutefois, l’expression 
phénotypique de cette anomalie génétique 
peut-être variable d’un individu à l’autre. Cette 
expression phénotypique peut être influencée 
par la formule cytogénétique et la connais-
sance de celle-ci est un élément à prendre en 
compte dans le suivi de l’enfant porteur de syn-
drome de Down. Cette étude a été initiée pour 
déterminer les formes cytogénétiques et les 
manifestations physiques du syndrome de 
Down dans le laboratoire d’Histologie, Biologie 
de la Reproduction cytogénétique et Génétique 
Médicale de la Faculté des Sciences de la Santé 
de Cotonou en 2021 et 2022. 
 
METHODES  
Il s’agissait d’une étude transversale, descrip-
tive conduite sur une période de 14 mois allant 
du 1er juillet 2021 au 1er septembre 2022. La po-
pulation d’étude était constituée des enfants 
diagnostiqués porteurs de syndrome de Down 
au laboratoire d’Histologie, biologie de la re-
production, cytogénétique et génétique médi-
cale de la Faculté des Sciences de la Santé (FSS) 
de Cotonou. Etaient inclus tous les enfants 
ayant réalisé un caryotype concluant à une tri-
somie 21 durant la période d’étude et dont les 
parents étaient consentants pour participer à 
l’étude. Les variables étudiées étaient le genre, 

l’âge au diagnostic et au moment de l’entre-
tien, l’âge des parents à la conception, le rang 
dans la fratrie, la forme cytogénétique retrou-
vée, le déroulement du suivi depuis le diagnos-
tic. Les patients inclus ont été identifiés et re-
censés à l’aide du registre du laboratoire et les 
données étaient collectées à l’aide d’une fiche 
d’enquête par entretien avec les parents suivi 
d’un examen médical des enfants au CHU de la 
Mère et de l’Enfant Lagune de Cotonou. Elles 
ont été paramétrées et saisies via l’application 
Kobo  
Collect avec les outils KoboToolbox. Le Logiciel 
SPSS25 a été utilisé pour l’analyse des données.  
 
RESULTATS 
Sur 170 demandes de caryotype reçues au la-
boratoire de cytogénétique au cours de la pé-
riode d’étude, la recherche de trisomie 21 con-
cernait 83 ; et 45 patients avaient un caryotype 
de trisomie 21 confirmé. Toutefois seuls 24 en-
fants avaient été inclus dans l’étude. Le princi-
pal motif de non inclusion était le non consen-
tement des parents (n= 16) et le décès (n= 5). 
La majorité des enfants étaient de sexe féminin 
(n = 15) avec un sex-ratio était de 0,61. L’âge 
des enfants au moment du diagnostic variait de 
dix jours à trente-six mois et la tranche d’âge la 
plus représentée était celle de trois à six mois 
(n= 10). L’âge des mères à la conception pour 
les enfants trisomiques était compris entre 21 
à 47 ans avec une moyenne de 33,12 ans. Les 
mères âgées de plus de 35 ans étaient plus 
nombreuses (n=13) (Figure 1).  
 

 
Figure 1 : Age maternel à la conception  
 
Les signes dysmorphiques les plus retrouvés 
étaient l’hypertélorisme (n=24), le cou court 
(n=23), les oreilles bas insérées ou mal ourlées 
(n=23), l’épicanthus (n=22), la bradydactylie 
(n=22), les fentes palpébrales obliques en haut 
et en dehors (n=21) et la micrognathie (n=20) 
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comme présentée sur la figure 2 et dans le ta-
bleau I.  

 
Figure 2 : Nourrisson porteur de syndrome de 
Down avec hypertélorisme et obliquité des 
fentes palpébrales. 
 

Tableau I : Principaux signes dysmorphiques re-
trouvés chez les enfants  

Signes dysmorphiques  Effectif (N=24) 

Hypertélorisme 24 
Oreilles bas insérées ou mal ourlées 23 

Cou court 23 

Épicanthus 22 
Mains petites et trapues, avec des doigts 
courts 

22 

Fentes palpébrales obliquent en haut et vers 
l’extérieur 

21 

Micrognathie 20 
Philtrum large 19 
Protrusion linguale 19 
Pli palmaire transverse unique 16 
Hernie ombilicale 14 
Retard staturo-pondéral 13 
Ecart entre le 1er et le 2e orteil 9 
Pied plat 6 
Anomalies dentaires 5 
Strabisme 5 
Pied bot 2 

Les formes cytogénétiques retrouvées étaient 
la trisomie 21 libre [(n=22)  , (figure. 3)], 
trisomie 21 en mosaique (n=1) et trisomie 21 
par isochromosome 21 [(n=22) ; figure. 4] 
comme indiqué dans le tableau II. 
 

 
Figure 3 : Trisomie 21 libre homogène         
 

 
Figure 4 : Trisomie 21 associée à un isochro-
mosome du chromosome 21  

 
Tableau II : Principales formes cytogénétiques retrouvées 

Formes cytogénétiques    Effectif (N=24) 

Trisomie 21 libre homogène associé à une inversion du chromosome 9 2 

Isolée 20 

Trisomie 21 en mosaïque  1 

Trisomie par translocation   1 
Total   24 

 
Seuls 12 enfants avaient bénéficié d’un suivi régulier en pédiatrie et 23 parents avaient déclaré 
n’avoir pas bénéficié de conseil génétique.  
 
DISCUSSION  
Depuis sa 1ère description en 1959, les connais-
sances sur la T21 ont beaucoup progressé. La 
prise en charge a également évolué et les pa-
tients atteints de syndrome de Down peuvent 

avoir une vie aussi normale que possible mal-
gré leur terrain. Toutefois, avec le dépistage 
prénatal et les interruptions médicales de gros-
sesse, l’incidence du syndrome de Down  est 
passée à 1/2000 naissances en moyenne dans 
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les pays développés [5, 6] . Dans cette étude la 
prédominance était féminine avec une sexe-ra-
tio de 0,61 ; ceci concorde avec les résultats 
d’une étude réalisée au Togo en 2015[7] . Cette 
prédominance féminine ne concorde pas avec 
la plupart des données de la   littérature et cer-
tains auteurs ont rapporté une prédominance 
masculine [8, 9].  Mais cette fréquence fémi-
nine élevée peut s’expliquer par la taille de 
l’échantillon, mais surtout par le grand nombre 
de patient non inclus (n=10) à cause du refus 
des parents de participer à l’étude. Le morpho-
type du syndrome de Down est très particulier 
et apparait dès la naissance. Ceci fait que le dia-
gnostic est généralement posé très tôt pendant 
l’enfance. La tranche d’âge moyenne au dia-
gnostic du syndrome de Down était comprise 
entre six et vingt-quatre mois.  Dans cette pré-
sente étude l’âge moyen des patients était de 
17,54 mois. Cet âge est assez proche de celui 
rapporté en Inde en retrouvé en 2014 où il était 
de 19 mois,  mais il est supérieur à celui re-
trouvé au Bénin en 2010 et en Malaysie en 
2007  avec un âge moyen de 12 mois et de 11 
mois respectivement  [4, 10]. A l’opposé l’âge 
moyen dans cette étude est bien inférieur à ce-
lui noté dans deux études respectivement au 
Maroc (5,19 ans) et en Algérie (5,17 ans) [9, 
11]. L’âge moyen des mères des enfants por-
teurs du syndrome de Down était de 33 ans. 
C’est aussi ce que rapportait l’étude réalisée en 
Malaysie  en 2007 [10].  Cet âge varie selon les 
études entre 27 ans et 36 ans, mais également 
selon la période d’étude comme en témoigne 
la différence avec l’étude réalisée au Bénin en 
2010  [4, 12]. Le principal facteur associé était 
l’âge maternel supérieur à 35 ans.  Treize en-
fants sur les vingt-quatre avaient des mères 
âgées de 35 ans.  Ce résultat va dans le même 
sens que les données de la littérature [6]. Diffé-
rentes formes cytogénétiques ont été décrites 
dans la présente étude : Il avait les trois 
grandes formes décrites dans la littérature, 
mais aussi deux cas de trisomie 21 libre homo-
gène associées à une inversion du chromosome 
9. La majorité des enfants souffrait de la Triso-
mie 21 libre homogène. Cette fréquence de la 
forme libre et homogène est quasi identique 
aux données de littérature [13]. Le syndrome 
de Down peut être associé à d’autres anoma-
lies chromosomiques : il est classiquement dé-

crit des associations avec un syndrome de Kli-
nefelter ou de Turner. Dans cette étude nous 
avons une association trisomie 21 et inversion 
du chromosome 9. Cette association est très 
peu décrite dans la littérature même si les cas 
isolés d’inversion du chromosome 9 sont de 
plus en plus décrits avec une symptomatologie 
assez fournie [14]. Les formes cytogénétiques 
du syndrome de Down doivent toujours être 
déterminées. Il en découle l’indication du con-
seil génétique [6] et vu le risque de récurrence 
dans certaines formes, l’impératif du conseil 
génétique est encore plus pressant [6]. Sur le 
plan clinique, il y avait des signes constants et 
d’autres inconstants [11]. Ces résultats  sont 
déjà rapportés dans d’autres études [5, 6, 9] .  
Aucun des enfants n’a entièrement réalisé le bi-
lan annuel complet bien que certains avaient 
un suivi régulier en pédiatrie. Sur le plan para-
clinique, sept enfants sur les 24 ont réalisé une 
échographie cardiaque non pas dans le cadre 
d’un bilan systématique, mais devant la pré-
sence d’un souffle à l’auscultation ou lors d’une 
hospitalisation. Un seul des 24 enfants avait un 
suivi en kinésithérapie. Ce faible taux de suivi 
correct pourrait s’expliquer par l’absence de 
protocole clair de suivi et de prise en charge 
d’enfants porteurs de syndrome de Down, mais 
surtout par l’absence de l’assurance maladie 
pour les enfants en général. Les parents d’en-
fants porteurs de syndrome de Down étaient 
dans l’obligation d’assurer financièrement eux-
mêmes l’entièreté des soins de leurs enfants.  
Lorsque la trisomie 21 est libre, le risque de ré-
currence est de 1% jusqu’à 40 ans et après est 
fonction de l’âge maternel pour une nouvelle 
grossesse alors qu’il peut devenir plus impor-
tant en cas de translocation [13]. Le conseil gé-
nétique pourrait conduire en attendant l’adop-
tion d’une politique nationale de dépistage des 
aneuploïdies, à un diagnostic anténatal sur la 
base des arguments échographiques, sériques, 
cytogénétiques voire moléculaires ; ce qui 
pourrait conduire à une interruption médicale 
de la grossesse en fonction du choix éclairé des 
parents avec [15].  
 
CONCLUSION  
Le syndrome de Down était présent dans la po-
pulation d’étude majoritairement avec une tri-
somie 21 dans sa forme libre et homogène. La 
majorité des mères des enfants suivis étaient 
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âgée de plus de 35 ans. Il n’y avait pas un suivi 
systématique régulier. La poursuite de cette 
étude sur plusieurs années avec un effectif plus 
grand pourra permettre d’établir une corréla-
tion entre les formes génotypiques et les carac-
téristiques phénotypiques pour une prise en 
charge plus adaptée.  
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