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RESUME  
Introduction : La trisomie 21, anomalie chromosomique la plus fréquente, est à l’origine du syndrome 
de Down. Les objectifs de ce travail étaient d’étudier les caractéristiques de la trisomie 21 au CHU de 
Cocody afin d'optimiser la prise en charge. Méthodes : il s’agissait d’une étude rétrospective menée 
sur 105 caryotypes réalisés en Côte d'Ivoire entre 2015 et 2024. Résultats : 16 cas de trisomie 21 ont 
été identifiés sur les 105 caryotypes analysés, avec une prédominance masculine (sex-ratio de 1,5) et 
un âge moyen au diagnostic de 13 mois. Le diagnostic a été principalement posé en période néonatale 
ou infantile, souvent motivé par des signes cliniques tels que des dysmorphies faciales (12/16 cas) ou 
des syndromes polymalformatifs (3/16 cas). Sur le plan cytogénétique, la trisomie libre homogène 
était la forme la plus courante (15/16 cas), tandis que la translocation robertsonienne était plus rare 
(1/16 cas). Conclusion : Ces données plaident en faveur d'un renforcement des capacités de diagnostic 
de la tisomie 21. En effet un diagnostic précis et précoce est essentiel pour un conseil génétique 
adapté et une prise en charge optimale. 
Mots-clés : Trisomie 21, Caryotype, Conseil génétique, Côte d'Ivoire 
 
SUMMARY  
Introduction and objective: Trisomy 21, the most common chromosomal anomaly, is the cause of 
Down syndrome. The objectives of this work were to study the characteristics of Down syndrome at 
Cocody University Hospital in order to optimize treatment. Methods: this was a retrospective study 
carried out on 105 karyotypes carried out in Côte d'Ivoire between 2015 and 2024. Results: 16 cases 
of Down syndrome were identified out of the 105 karyotypes analyzed, with a male predominance 
(sex ratio of 1.5) and an average age at diagnosis of 13 months. The diagnosis was mainly made in the 
neonatal or infantile period, often motivated by clinical signs such as facial dysmorphisms (12/16 
cases) or polymalformative syndromes (3/16 cases). Cytogenetically, homogeneous free trisomy was 
the most common form (15/16 cases), while Robertsonian translocation was rarer (1/16 cases). Con-
clusion: These data argue in favor of strengthening diagnostic capabilities for Down syndrome. Indeed, 
accurate and early diagnosis is essential for appropriate genetic counseling and optimal care. 
Keywords: Down syndrome, Karyotype, Genetic counseling, Ivory Coast 
 
INTRODUCTION  
Le caryotype, ensemble des chromosomes 
d’une cellule classés par paire de chromo-
somes homologues, est constitué de 23 paires 
de chromosomes chez l'homme [1]. Toute mo-
dification du nombre ou de la structure des 
chromosomes est appelée anomalie chromo-
somique. Celles-ci peuvent être constitution-
nelles (présentes dès la conception) ou ac-

quises (survenant au cours de la vie) [1]. Les tri-
somies, dont la trisomie 21 est la plus connue, 
sont associées à plusieurs phénotypes dont les 
dysmorphies faciales, les malformations con-
génitales et les déficiences intellectuelles [2–
4]. La trisomie 21, l'anomalie chromosomique 
la plus fréquente chez les nouveau-nés vivants, 
résulte de la présence d'un chromosome sup-
plémentaire sur la 21ème  paire [5]. Elle est à 
l'origine du syndrome de Down, caractérisé par 
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des déficiences physiques et intellectuelles im-
portantes, ainsi que des complications médi-
cales variées [6,7]. En Afrique, notamment en 
Côte d'Ivoire, le syndrome de Down pose des 
défis spécifiques liés aux ressources limitées, 
aux croyances culturelles et à un manque de 
connaissances sur cette maladie [8]. Les études 
menées dans la région mettent en évidence un 
besoin accru de dépistage, de diagnostic pré-
coce et de prise en charge adaptée des per-
sonnes atteintes du syndrome de Down [9]. 
Cette étude a pour objectif de caractériser la 
trisomie 21 en Côte d’Ivoire. Plus spécifique-
ment, il s’agira de décrire le profil sociodémo-
graphique des patients, de déterminer la pré-
valence de la trisomie 21 et d'identifier les dif-
férentes formes cytogénétiques.  
 
METHODES 
Il s’agissait d’une étude rétrospective descrip-
tive qui a couvert une période de dix ans (2015-
2024) au sein du laboratoire d'Histologie, Em-
bryologie et Cytogénétique du CHU de Cocody 
(Côte d’Ivoire). Les caryotypes étaient en 
bande G réalisés sur des lymphocytes sanguins 
des patients admis dans ce laboratoire. Les mé-
taphases ont été visualisées à l'aide d'un mi-
croscope optique et interprétées selon les re-
commandations internationales de la nomen-
clature cytogénétique humaine (ISCN). En utili-
sant le registre dédié, nous avons collecté les 
données relatives au caryotype. Les variables. 
Les variables étudiées étaient l'âge au moment 
du diagnostic, le sexe, le motif de demande 
(dysmorphie faciale, syndromes polymalfor-
matifs) et la formule chromosomique. Les va-
riables ont été soumises à une analyse statis-
tique descriptive à l'aide du logiciel Excel. Tout 
au long de cette étude, l'anonymat et la confi-
dentialité des données ont été rigoureusement 
respectés. 
 
RESULTATS  
Sur les 105 caryotypes analysés, 26 anomalies 
chromosomiques ont été identifiées dont 16 
cas de trisomie 21 (16/105) (Figure 1). 

 
Figure 1 : Différentes anomalies chromoso-
miques observées 
 
Il y avait une prédominance masculine avec un 
sex-ratio de 1,5. L’âge moyen des patients était 
de 13 mois. Le diagnostic était principalement 
posé en période néonatale et infantile avant 
l’âge de deux ans (11/16 cas), motivé le plus 
souvent par la présence de dysmorphies fa-
ciales (12/16 cas) dont les plus fréquentes 
étaient l’hypertélorisme et la protrusion lin-
guale. Des syndromes polymalformatifs asso-
ciant syndactylie et hernies ombilicales ont 
également été observés dans 3 cas. Deux 
formes de trisomie 21 ont été identifiées (Fi-
gures 2 et 3) : la trisomie libre homogène, 
forme la plus fréquente (15/16 cas), et la triso-
mie par translocation robertsonienne, forme 
plus rare (1/16 cas). 
 

 
Figure 2 : Garniture chromosomique de type 
féminin présentant une trisomie 21 par tran-
slocation robertsonienne 14, 21 :  46, XX, rob 
(14 ; 21) (p11.1, p11.1) 
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Figure 3 : Garniture chromosomique de type 
féminin présentant une trisomie 21 libre  
(47, XX, +21) 
 
DISCUSSION 
Plusieurs caryotypes analysés présentaient des 
anomalies chromosomiques (26/105) dont la 
plus fréquente était la trisomie 21 (16/26 cas). 
Ces résultats, bien que basés sur un échantillon 
relativement faible comparé à la précédente 
cohorte hospitalière (45 cas) sont en accord 
avec la littérature [10].  En effet,  la trisomie 21 
demeure la plus fréquente des aneuploïdies 
avec une incidence annuelle de 1 sur 700 à 800 
naissances vivantes[6]. Cependant, l'incidence 
annuelle observée (1,5 cas) dans cette étude, 
bien qu’elle soit hospitalière, s'avère significa-
tivement inférieure à l'incidence théorique 
(environ 900 cas). Par conséquent, les anoma-
lies chromosomiques demeurent sous-dia-
gnostiquées. Inversement, la mise en œuvre 
d'une stratégie de dépistage prénatal associée 
à la possibilité d'interruption médicale de gros-
sesse, couplée à un diagnostic néonatal systé-
matique, telle qu'implémentée en France, a 
conduit à une diminution notable de l'inci-
dence moyenne de la trisomie 21, désormais 
estimée à un cas pour 2 000 naissances  
[11,12]. Aussi, la prise en charge précoce et 
adaptée a permis d'améliorer considérable-
ment le pronostic vital des personnes atteintes 
de cette trisomie, avec une espérance de vie 
évaluée à 60 ans en 2019 [12]. Par ailleurs, 
cette étude a révélé une prédominance mascu-
line (9/16), avec un sex-ratio de 1,5. Ces résul-
tats sont un peu en hausse par rapport  aux 
données de la littérature selon lesquelles les 
garçons et les filles sont également touchés par 
la trisomie 21 [5]. Cette différence pourrait 
s’expliquer par la faible taille de l’échantillon. 

L'âge moyen des patients était de 13 mois et la 
majorité (11/16) a été diagnostiquée au cours 
des deux premières années de vie. Le diagnos-
tic tardif dans certains cas peut être attribué à 
une sensibilisation limitée sur la trisomie 21 
parmi les parents et les prestataires de soins de 
santé, ainsi qu'à des ressources et des infras-
tructures insuffisantes. En outre, les manifes-
tations cliniques les plus courantes dans cette 
étude étaient les dysmorphies faciales (12/16), 
suivies des syndromes polymalformatifs impli-
quant une syndactylie, une polydactylie et des 
hernies de la paroi abdominale (3/16), confor-
mément aux rapports précédents [10]. Par ail-
leurs, la caractérisation précise de la forme cy-
togénétique de la trisomie 21 revêt une impor-
tance capitale dans le cadre du conseil géné-
tique. En effet, le risque de récurrence, va-
riable selon le type de trisomie 21, est généra-
lement faible en cas de trisomie libre, mais 
peut être significativement plus élevé en cas de 
translocation [13]. Ainsi, l'analyse cytogéné-
tique a révélé deux formes de trisomie 21 dans 
cette étude : la trisomie 21 libre homogène, la 
plus fréquente (15/16), et la trisomie 21 par 
translocation robertsonienne (1/16). Aucune 
mosaïque n'a été mise en évidence. Ces résul-
tats sont en concordance avec les données de 
la littérature[14]. La trisomie 21 libre est con-
sécutive à des erreurs de méiose liées à l’âge 
maternel et à des altérations de la réparation 
de l’ADN[14]. Ainsi, un diagnostic prénatal, 
particulièrement indiqué chez les femmes de 
plus de 35 ans permettrait d'anticiper la prise 
en charge et d'accompagner les familles con-
cernées. La translocation robertsonienne, 
quant à elle, résulte d’une fusion anormale 
entre les chromosomes 14 et 21. 
 
CONCLUSION  
 Les formes de trisomie 21 identifiées sont es-
sentiellement la trisomie libre homogène et la 
translocation robertsonienne. En tant qu’une 
cause importante de déficience intellectuelle, 
la trisomie 21 requiert une approche préven-
tive multifactorielle. Celle-ci doit s'articuler au-
tour du développement d'outils de diagnostic 
moléculaire de pointe, de la formation spécia-
lisée en génétique des professionnels de santé 
et de la mise en place de consultations géné-
tiques systématiques.  
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