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RESUME

Ces dernicres années, on observe une augmentation de ’espérance de vie a la
naissance des personnes présentant une trisomie 21. Cette augmentation est
probablement due aux progres médicaux dans le dépistage et le traitement des
comorbidités associés a la trisomie 21. Ainsi, de moins de 10 ans au début du
siecle dernier, elle a progressé pour atteindre pres de 60 ans dans un cas sur deux
de nos jours.

Dans ce contexte, nous avons jugé intéressant d’é¢tudier le suivi médical des
personnes atteinte de trisomie 21 en fonction de leur age.

Il s’agissait d’une étude quantitative, réalisée a Toulon, basée sur le recueil de
données de patients trisomiques 21 suivis au sein d’une consultation annuelle
dediee, au Centre de Compétences sur les anomalies du développement dans le
service génétique du Centre Hospitalier de Sainte Musse. Les données ont été
recueillis sur des dossiers de 60 patients suivis sur des consultations allant de
Janvier 2008 a Septembre 2018. Le but de 1’étude était de comparer la qualité du
suivi médical de 3 groupes de patients. Un premier groupe de patients agés de
moins de 18 ans, un deuxieme agé de 18 a 45 ans et le troisieme age de plus de
45 ans. Les données recueillies portaient principalement sur le nombre de
consultation au Centre de Compétence sur les Anomalies du Développement et la
durée du suivi. D’autres informations comme le recours aux spécialistes et la
designation d’un médecin traitant ont éteé releves.

Une ¢étude secondaire a été réalisée sur la base d’un questionnaire remis aux
infirmicres accueillant les patients atteints de trisomie 21. Ces questionnaires
¢taient par la suite remplis par les tuteurs/parents des patients suivis.

Ce questionnaire de 5 questions permettait d’en savoir plus sur le motif de

consultation du médecin traitant et des différents autres spécialistes et aussi de se



pencher sur le ressenti des parents/tuteurs quant a la qualité du suivi médical des
patients porteurs de T21 suivis au Centre de Compétence.

Il en ressort de cette étude que le suivi médical et paramédical est tres bien réalisé
a la naissance et au cours de I’enfance. Plus I’age est ¢élevé et plus le suivi est de
moins bonne qualité, faisant place a ’apparition de pathologies sénescentes
diagnostiquées tardivement et non correctement pris en charge aboutissant a une

désinsertion socio-professionnelle.



INTRODUCTION

1. Définition et prévalence de la trisomie 21

La trisomie 21 est une maladie génétique congénitale due a la présence d’un
chromosome surnuméraire, en totalit€¢ ou en partie, au niveau de la 21eme paire.
La trisomie du chromosome 21 n'est pas une anomalie rare, mais son incidence a
la naissance a diminué significativement dans plusieurs pays, apres la mise en
place du dépistage prénatal. Elle est de I’ordre de 1/650 a 1/850.!

De nos jours, ’espérance de vie a la naissance est estimée a 60 ans pour des
patients présentant une trisomie 21.2

La prévalence a la naissance (trisomie 21 nées vivantes) est évaluée a 14/10 000
en 1978 et est passée a 5,1/10 000 en 2005. Cette diminution est due au diagnostic
prénatal, augmentant ainsi le nombre d’interruption médicale de grossesse.?
Dans 95% des cas, il s'agit d'une trisomie 21 libre (par non-disjonction méiotique)
et homogene ; elle est en mosaique dans 2-3% des cas. Enfin, dans 2-3% des cas,
elle est non libre, c'est a dire que le chromosome ou la partie du chromosome 21
surnumeéraire est intégré a un autre chromosome.

L’incidence de la maladie est particulicrement influencée par 1’age de la mere au

moment de la grossesse. Elle passe de 1/1500 a I’Age de 20 ans a 1/28 4 50 ans.?

2. Un peu d’histoire...

En 1866, le Dr John Langdon Down, propose une description plus précise des
lésions qui accompagne le syndrome et lui donne son nom.
En 1959, une équipe francaise de chercheurs en génétique découvre I’origine

chromosomique du syndrome de Down. Raymond Turpin, Marthe Gautier et



Jerome Lejeune découvrent que les patients atteints de ce syndrome présentent
une anomalie du nombre de chromosomes sur le caryotype.

Ce n’est qu’en 2000 que I’on parvient a séquencer la totalité du chromosome 21.
Le chromosome 21 est pourvu d’une faible quantité¢ de matériel génétique, soit
225 genes dont moins de la moitié sont actifs. Ceci explique en partie pourquoi
cette maladie génétique permet la survie du feetus in utero et est volontiers

compatible avec la vie.

3. Dépistage et diagnostic de certitude de la trisomie 21

Le dépistage prénatal permet de repérer 1’anomalie chromosomique avant la
naissance de I’enfant. Le caryotype feetal réalisé par amniocenteése ou ponction
des villosités choriales confirme le diagnostic. C’est le moyen le plus fiable
d’affirmer I’existence de cette anomalie, mais aussi le moyen de prévenir le risque
de donner naissance a un enfant trisomique.

Ce geste de prélevement foetal induit un risque faible de fausse couche.
L’objectif est de donner aux femmes enceintes ou aux futurs parents I’information
la plus fiable possible sur le risque de trisomie 21 feetale tout en limitant le recours

aux examens invasifs nécessaires pour confirmer le diagnostic.

Depuis 2009, cette indication se posait devant la présence de certains facteurs de
risque :
- Le remaniement chromosomique parental dépisté au cours d’une grossesse
précédente (notamment les cas de translocations familiales) ;
- Les antécédents d’enfants porteurs de malformations chromosomiques ;
- Les perturbations des marqueurs sériques maternels : la Pregnancy-
Associated Plasma Protein-A (PAPP-A) et la forme libre de I'hormone

chorionique gonadrophine humaine (hCG) ;



- Les signes échographiques fcetaux au premier trimestre (12-13 semaines
d’aménorrhée) comme par exemple la clarté nucale, une découverte de
cardiopathie feetale. . .*

En 2014, environ 18 500 femmes enceintes avaient un risque supé€rieur ou égal a
1 sur 250 et ont réalisé un caryotype feetal permettant de confirmer le diagnostic
de trisomie 21 chez environ 750 d’entre elles.

Depuis I’arrété du 14 Décembre 2018, il est possible de proposer le test ADN libre
circulant (Dépistage prénatal non invasif) de la T21 apres un dépistage combiné
du 1 trimestre (ou a défaut apres un dépistage par marqueurs sériques seuls au
2°me trimestre), aux femmes dont le niveau de risque estimé est compris entre 1
sur 51 et 1 sur 1000.%

Pour les femmes dont le risque est supérieur ou égal a 1 sur 50, la HAS maintient
sa recommandation de leur proposer d’emblée la réalisation d’un caryotype feetal,
mais en intégrant la possibilité pour celles qui le souhaiteraient de réaliser dans
un premier temps un test ADN.?

Cette intégration d’un test ADN dans le dépistage de la trisomie 21 foetale
permettra d’affiner 1’évaluation du risque et ainsi de mieux cibler les femmes a

qui un caryotype feetal sera proposé.

4. Caractéristiques cliniques

Sur le plan clinique, la trisomie 21 présente des caractéristiques typiques. La
trisomie 21 appelé aussi syndrome de Down associe retard mental, hypotonie
musculaire, traits morphologiques caractéristiques et un risque de complications
justifiant un suivi adapté€. Les particularités morphologiques (fentes palpébrales
en haut et en dehors, épicanthus, nuque plate, visage rond, nez petit, pli palmaire

unique bilatéral...) peuvent étre discrétes et ne sont pas pathognomoniques.?



Le caryotype permet de poser le diagnostic de certitude et surtout de différencier
les types de trisomie 21 (libre, avec translocation robertsonienne ou réciproque,

avec mosaique) et d’envisager ’indication du conseil génétique pour la famille.

5. Pathologies associées

Les principales malformations et complications possibles incluent
malformations cardiaques (canal atrio-ventriculaire) et digestives (atrésie
duodénale), cataracte congénitale, maladie de Hirschsprung, retard de
developpement psychomoteur, syndrome de West, épilepsies, leucémies, apnées
du sommeil, déficits sensoriels, pathologies auto-immunes et endocriniennes
(hypothyroidie, intolérance au gluten, diabete...), vieillissement plus précoce et
maladie d'Alzheimer. 2

La fréquence de ces pathologies est plus €levée que pour la population générale.
Le suivi et la prévention de la survenue de ces pathologies est primordial. Les
patients ne meurent pas de trisomie 21 mais de maladies associées, au diagnostic
parfois tardif et au pronostic sévere. Il incombe au médecin généraliste, en lien

avec le réseau de soins, d’assurer le suivi médical et la supervision des soins.

6. Question de I’étude

De nombreuses études sur le dépistage de la trisomie 21 ont permis d’améliorer
la prise en charge de la découverte de cette anomalie en cours de grossesse mais
peu d’études sont consacrées au suivi des personnes présentant une trisomie 21.

Devant les progres médicaux et chirurgicaux, on observe une augmentation de
I’espérance de vie des personnes trisomiques 21. L augmentation de cette derniere
a entrain¢ une fréquence ¢levée, chez les patients T21, de pathologies avec déclin
cognitif telle que la maladie d’Alzheimer par exemple. Ces pathologies, a la

différence de la population générale, apparaissent au milieu de I’4ge adulte (vers



I’age de 45-50 ans) et sont découvertes tres tardivement pour la plupart empéchant

une prise en charge optimale.

Pour une prise en charge adaptée, un projet coordonné, rééducatif, éducatif et
social, visant au meilleur épanouissement de la personne trisomique et a son
intégration dans la société, le plus souvent en milieu ordinaire, est nécessaire.

Le suivi médical est d’autant plus important en raison de leurs capacités moindres
a participer a 1’analyse de leurs symptomes et du risque accru de certaines
pathologies. 11 s’impose donc a leur égard une vigilance particuliere. Le but de ce
travail est de sensibiliser les médecins et le personnel soignant afin d’améliorer le
suivi et donc le pronostic des patients atteints de trisomie du chromosome 21.

Nous avons donc étudi¢ le suivi entre 3 groupes de patients portant une T21 en
comparant le nombre de consultations effectuées durant leur suivi selon 1’age a la

premicre consultation.
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PATIENTS ET METHODES

1. Choix du type d’étude

Dans le but de répondre aux objectifs de ce travail, nous avons mené une ¢tude
analytique, observationnelle et rétrospective. L’¢tude est mono centrique et est
réalisée a partir de données médicales, parameédicales et sociales relevées sur des
dossiers médicaux de patients atteint de T21. Tous les patients font partie d’une
file active suivis lors de consultations dédiées par le Dr Anne Marie FRANCES,
au sein du service de génétique du Centre de Compétences sur les Anomalies du

Développement au Centre Hospitalier Intercommunal de Toulon.

2. Objectifs de I’étude

L’objectif principal €tait de déterminer si le suivi des patients T21 différait selon
I’age de leur premicre consultation.
L’objectif secondaire ¢tait la description de la population et I’étude plus détaillée

de la qualité du suivi selon I’age de la premiere consultation.

3. Critéres de jugement

Le critere de jugement principal était le nombre de consultation des patients 21 en

fonction de leur age lors de la premiere consultation et de la durée de suivi.

Les criteres de jugements secondaires étaient :
- La fréquence de consultation chez les médecins spécialistes cardiologues
et ophtalmologues en fonction des pathologies associées.

- La présence ou non d’un suivi par un médecin généraliste

11



- Leur insertion scolaire/professionnelle en fonction du nombre de
consultation au sein du CCAD

- L’appréciation de la qualité du suivi et le ressenti des tuteurs/parents sur ce
dernier a 1’aide d’un questionnaire remis aux tuteurs des patients majeurs

T21et aux parents des patients mineurs T21 (Annexe 1).

4. Déroulement de I’étude et population

Afin de répondre a I’objectif principal, nous avons définis trois groupes de 20
patients T21 définis selon leur age lors de la premiere consultation aupres du
CCAD:
- Groupe 1: 20 patients agés de moins de 18 ans lors de la premicre
consultation ;
- Groupe 2 : 20 patients agés de plus de 18 ans et de moins de 45 ans lors de
la premiére consultation ;
- Groupe 3: 20 patients agés de 45 ans et plus lors de la premicre

consultation ;

La population incluse était les patients présentant une T21 ayant consulté au
moins une fois au CCAD entre 2008 et 2018.

Les dossiers €taient pris au hasard dans les archives par la secrétaire du service de
Génétique de I’hopital et classées selon 1’age du patient en question dans un des
3 groupes définis ci-dessus.

Les patients ayant une durée de suivi inférieur a un an ainsi que les patients

décédés entre 2008 et 2018 étaient exclus.

En ce qui concerne I’objectif secondaire nous avons travaillé d’une part sur le
reste des données collectées sur cette méme population. Et d’autre part sur les

réponses d’un questionnaire anonyme destiné a une population différente. Pour
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les besoins de 1’é¢tude nous appellerons cette deuxieme population « échantillon

questionnaire ».

5. Méthode d’investigation

Le nombre de sujet nécessaire, pour une analyse de covariance avec une
covariable (durée de suivi) et un facteur groupe a 3 modalités (c’est-a-dire 3
classes d’age), est de 60 patients en admettant une taille d’effet large et en prenant
un risque de premiere espece alpha = 5% et une puissance de 80%.

Taille d’effet large signifie ici qu’on s’attend a ce que le facteur étudié (ici I’age)
ait un effet important sur la variable réponse (le nombre de consultation).
Autrement dit, on s’attend a de grandes différences entre les 3 groupes.

Par convention une taille d’effet large vaut £=0,4 selon Cohen 1969.°

Le risque de premicre espece alpha fixé a 5% signifie qu’il y a 5% de risque de
conclure a tort qu’il existe une différence entre les 3 groupes alors que le hasard

est responsable des différences observées (fluctuations d'échantillonnage).

Le risque de deuxiéme espece (risque ) est ici celui de conclure a tort qu'il n’y a
pas de différence entre les 3 groupes, alors qu'en réalité il y a une différence ou
un lien. Ce risque est d'autant plus €élevé que la comparaison porte sur des effectifs
plus petits. Pour réduire le risque B il faut soit que la différence observée entre les
moyennes ou les proportions soit plus importante, soit que la taille des effectifs
soit plus grande. Pour ce faire, il faut d'abord se fixer arbitrairement, le niveau du
risque que l'on considere comme acceptable. En général, on accepte de prendre
un risque B de maximum 20 % (B = 0,20) de passer a c6t¢ d'une différence
significative.

On appelle puissance d'un test statistique, le complément du risque de deuxieme

espece (1 — B). On considere comme acceptable une puissance de 80 % (1 — B =
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0,80) ou plus. La puissance exprime la probabilité¢ (80 % de chance ou plus) de
détecter une différence lorsqu'elle existe réellement.’

Soixante dossiers ont ¢té pris au hasard au sein des archives de consultation du Dr
Frances. Une fois les 20 dossiers de patients recueillis pour chaque groupe d’age,

nous avons stoppé le recrutement.

Dans chaque groupe plusieurs données ont été relevées et reportés dans un tableur

Excel puis rendues anonymes :

- L’age lors de la premiére consultation ;

- Lesexe;

- Le nombre de consultation au sein du CCAD dans le cadre du suivi de la
trisomie 21 ;

- La durée de suivi ;

- Laprésence ou non d’un suivi par un médecin traitant (médecin géneraliste,
pédiatre) ;

- Les circonstances du diagnostic (caryotype prénatal, néonatal ou post
natal) ;

- Le terme de la grossesse ;

- Les pathologies associ¢es ;

- L’insertion scolaire et professionnelle ;

- La fréquence du recours aux spécialistes (cardiologue, ophtalmologue) ;

- La fréquence du suivi paramédical (orthophoniste, kinésithérapeute...)
Parallelement, un questionnaire a donc été distribu¢ lors des consultations de suivi

au Centre de Compétence des Anomalies du Développement. (Cf. Questionnaire

dans la partie Annexes).
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Le questionnaire comprenait plusieurs parties :

La premicre partie €tait une explication bréve de 1’¢tude réalisée ;

La deuxieme partie en lien avec la présence ou non d’un médecin
genéraliste pour le parent/tuteur du patient T21 ;

La troisieme partie comportant 4 questions abordant le suivi par le médecin
genéraliste ;

La quatrieme partie €tait en lien avec le suivi par les autres spécialistes.
Elle comportait 4 questions ;

La cinquieme partie €tait une question portant sur le ressenti des
parents/tuteurs vis-a-vis de la qualit¢ de suivi globale de leur
enfant/personne T21 sous tutelle ;

Pour terminer, la derniere partie était une question sur les modalités

d’adressage au CCAD de Sainte Musse.

Ce questionnaire anonyme a €t€¢ remis en mains propres aux parents/tuteurs de

patients T21, par I’infirmiere du service de consultation génétique, lors des

consultations de suivi par le CCAD.

Ils eétaient récupérés en mains propres par la méme infirmiere a la fin de la

consultation. Il avait ét¢ demande a I’'infirmicre de remettre le questionnaire aux

parents/tuteurs, lors de la consultation de suivi annuel, qui le remplissaient de

fagon manuscrite et devait le rendre a la fin de la consultation.

Nous devions stopper la diffusion du questionnaire apres avoir recueilli au moins

30 questionnaires. Mais du fait de la difficulté de recueil, il a ét¢ décidé d’arréter

I’inclusion apres 10 mois. Nous avons recueilli un total de 14 questionnaires.
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6. Avis du comité d’éthique

L’¢tude a éte présentée au comité de réflexion éthique du CHITS, qui a donné un

avis favorable. (Cf. Avis du comité Ethique en annexe)

7. Méthode d’analyse des données

Apres exclusion des patients décédés pendant la période de suivi et des patients
ayant un recul inférieur a 1 an la population étudiée est passée de 60 patients a 50
patients répartis comme suit : 19 patients dans le groupe 1, 15 patients dans le

groupe 2 et 16 patients dans le groupe 3 (Figure 1).

Pour analyser les données, nous les avons reportés sur un tableur Excel et
comparés le nombre de consultation pour chaque patient en fonction de leur durée
de suivi. La durée de suivi est la durée entre la date de premiere consultation et la
date de fin du recueil (31 Décembre 2018).

Afin de comparer les 3 groupes, nous avons réalis€¢ une analyse de covariance
(ANCOVA) avec une covariable (la durée de suivi) et un facteur groupe a 3
modalités a I’aide d’un logiciel de traitements des données statistiques, le logiciel

R téléchargé gratuitement sur internet (Figure 2).

Nous avions le choix entre plusieurs méthodes d’analyse (ANCOVA, ANOVA et
régression lin€aire multiple), notre choix final s’est porté sur I’analyse ANCOVA.
Cette derniere, tout comme I’ANOVA et la régression linéaire, utilise un modele
linéaire. C’est a dire qu’on fait I’hypothese que la variable réponse (ici le nombre
de consultation) varie linéairement avec le facteur étudie (ici la classe d’age).

Ces modeles nécessitent de satisfaire des hypotheses précises pour les utiliser,
sinon cela signifie que les variations entre la variable réponse et les facteurs ne

sont pas linéaires et on ne peut donc pas utiliser ces méthodes d’analyse.

16



Nous avons utilis€ I’ANCOVA plutot que I’ANOVA car cela permet de prendre
en compte une covariable (la durée de suivi), ce qui rend possible la prise en
compte et par la méme occasion I’annulation de I’effet de cette durée de suivi et
de s’intéresser uniquement a 1’effet de I’age sur le nombre de consultation.

La régression linéaire n’a pas été utilisé car on voulait comparer des classes. Or,
cette derniere montre un effet global de I’age mais ne permet pas la comparaison

d’une classe d’age versus une autre.

Une fois la méthode d’analyse choisie, nous avons par la suite vérifié la faisabilite
des tests statistiques afin de satisfaire les hypotheses de validit¢ du modele
linéaire. Pour cela, nous avons réalis¢ une transformation des données par le
logarithme afin d’obtenir des résidus du modele qui suivent une loi normale et de

variance constante (Figure 3).

Apres traitement, 50 patients ont été effectivement analysés, ce qui représente a
posteriori, une puissance de 70 % qui reste acceptable. Nous avons réalisé ce

calcul a I’aide du logiciel G-Power. (Figure 3bis)

Pour la comparaison des 3 groupes nous avons utilisé la méthode de Tukey . Elle
permet des comparaisons multiples et détermine s’il existe une différence
statistiquement significative avec un intervalle de confiance a 95%. En statistique,
le test des étendues de Tukey aussi appelé méthode de Tukey, nommé d'apres
John Tukey, est un test statistique permettant d'effectuer une comparaison
multiple en une seule étape. Il peut étre utilis€ pour évaluer par exemple si des
moyennes sont significativement différentes 1'une de l'autre, ce qui est le cas dans
ce travail. [l compare toutes les paires de moyenne possibles en se basant sur une
loi des étendues studentisées (cette loi est similaire a la lo1 de Student utilisée dans

les tests t). *
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Pour les données secondaires, (c¢’est-a-dire le sexe ; la présence ou non d’un suivi
par un meédecin traitant (médecin geénéraliste, pédiatre) ; les circonstances du
diagnostic (caryotype prénatal, néonatal (de la naissance a 1 mois) ou post natal
(apres 1 mois de vie)) ; le type de trisomie 21 (libre, transloquée, en mosaique...) ;
le terme de grossesse; les pathologies associées; I’insertion scolaire et
professionnelle ; la fréquence du recours aux spécialistes (cardiologue,
ophtalmologue) ; la fréquence du suivi paramédical (orthophoniste,

kinésithérapeute...), nous avons réalisé une simple description des données.

En ce qui concerne le questionnaire, nous avons recueilli les réponses et nous les

avons analysées de maniere descriptive.

8. Méthode de la recherche bibliographique

Lors de cette étude, plusieurs recherches bibliographiques ont été réalisées.
Initialement la recherche a permis de prendre connaissance de la littérature sur le
sujet. Beaucoup de travaux sur le dépistage de la trisomie 21 ont €té réalisés mais
trés peu sur le suivi médical et paramédical d’un patient trisomique 21, que ce soit
en France ou a I’étranger.

Au fur et a mesure de I’avancement de I’étude, d’autres recherches ont complété
la bibliographie pour discuter les résultats de notre travail.

Les bases de données suivantes ont été utilisées pour les recherches : MEDLINE

via Pub Med, MeSH, Pascal, HAS-santé, Google.
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RESULTATS

1. Recueil de données sur dossier de patients

Au total, 60 dossiers de patients ont €té ¢tudiés et apres traitement des données,
50 patients ont été effectivement analysés, apres vérification des criteres
d’exclusion. (Tableau 1a,1b et 1c)

Au sein de cette population analysée, 24 patients soit 48% ¢taient de sexe féminin
et 26 patients soit 52% de sexe masculin. La moyenne d’4ge tout groupe confondu
¢tait de 28,4 ans allant de 18 jours pour le patient le plus jeune a 63,86 ans pour

le patient le plus agé.

Sur 50 patients, 43 (soit 86% de la population analysée) présentent une trisomie
libre réguliere sans translocation ni mosaique, 2 patients (soit 4%) présentent une
trisomie 21 en mosaique [46, XY/47, XY, +21] (les 2 patients font partie du
groupe 3 et sont de sexe féminin, une ayant un pourcentage de 8%/92% et I’autre
de 25%/75% respectivement) et 1 patient présente une trisomie 21 avec
translocation de novo 21/21. Pour les 4 patients restants nous n’avons pas retrouve

I’information dans le dossier médical.

La duré¢e de suivi moyenne était pour les groupes 1, 2 et 3 de respectivement 5,9

ans ; 6,1 ans et 7,5 ans.

Nous avons ¢étudié le nombre de consultation moyen en prenant en compte la
durée de suivi, en utilisant une ANCOVA. Ce modéle a montré une différence
significative entre certains groupes concernant le nombre moyen de consultations.
Les résultats étaient les suivant: le groupe 1 avait une moyenne de 4,7

consultations ; le groupe 2 de 2,5 et le groupe 3 de 3,3 consultations (Tableau 2).
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Lorsque nous rapportons le nombre moyen de consultation au temps moyen de
suivi nous obtenons un nombre moyen de consultation en fonction de la durée de
suivi moyenne respective dans chaque groupe. Ce dernier est de 0,84 pour le

groupe 1, 0,52 pour le groupe 2 et 0,56 pour le groupe 3.

En comparant les moyennes du nombre de consultation rapporté a la durée de

suivi de chaque groupe, on retrouve :

- Une différence statistiquement significative entre le groupe 1 et le groupe
2 (p adj. = 0,009), avec un intervalle de confiance a 95% a [-1.25 ; -0.15]

- Une différence statistiquement significative entre le groupe 1 et le groupe
3 (p adj. =0,016), avec un intervalle de confiance a 95% a [-1.18 ; -0.10]

- Par contre il n’y a pas de différence statistiquement significative entre les
groupes 2 et 3 (p adj. = 0,96), avec un intervalle de confiance a 95% a [-

0.51 ;0.63].

Nous avons ¢également relevé les patients ayant un suivi par un médecin
genéraliste. Tout groupe confondu, 38 patients ont un médecin traitant (soit 76%).
A noter que dans le groupe 1, ceux qui ne sont pas suivi par le médecin généraliste
sont tous suivis par un pédiatre (11 patients soit 22%).

Dans le groupe 2, la totalité des patients déclare avoir un médecin traitant et dans

le groupe 3 quinze patients sur 16 ont un médecin traitant.

En ce qui concerne le diagnostic de trisomie 21 realis€ par un caryotype, on
remarque que seulement 2 patients ont eu un caryotype prénatal (ces 2 patients
¢tant dans le groupe 1 uniquement), 16 patients en période néonatale et 23 patients
a distance de la naissance. Nous n’avons pas trouvé l’information sur les
circonstances du diagnostic pour 9 patients (3 patients dans le groupe 2 et 6

patients dans le groupe 3).
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Dans le groupe 1, deux patients ont eu un caryotype prénatal (soit 4%), 11 patients
ont eu un caryotype en période néonatale (soit 22%) et 6 patients aprés un mois
de vie (soit 12%). Dans le groupe 2, quatre patients ont eu un caryotype en période
néonatale (soit 8%) et 8 patients en période post natale (soit 16%).

Et dans le groupe 3, un patient a eu un caryotype en période néonatal (2%) et 9

patients en période post natale (18%).

Vingt-sept patients sont nés a terme soit 54% (groupe 1 = 12 (24%) ; groupe 2 =
8 (16%) ; groupe 3 = 7 (14%)). Neuf patients soit 18% sont nés prématurés dont
8 en stade de prématurite tardive (groupe 1 =4 (8%) ; groupe 2= 3 (6%) ; groupe
3=1(2%) et 1 prématuré modere (groupe 1). On ne connaissait pas le terme pour
14 patients soit 28 % (groupe 1 = 2 (4%) ; groupe 2 = 4 (8%) ; groupe 3 = 8
(16%)).

Le nombre de spécialistes consultés est en moyenne de 3 pour le groupe 1 et de 2
pour groupe 2 et 3. Les spécialistes les plus consultées €taient les cardiologues,
les ophtalmologues et les ORL, la fréquence de consultation étant annuelle. Le
groupe 1 ¢tait le groupe qui consultaient le plus ces speécialistes (100%
consultaient un cardiologue, 89,5% consultaient un ophtalmologue et 73,7%
consultaient un ORL). Dans le groupe 2 le spécialiste le plus consulté était
I’ophtalmologue (66,7% du groupe 2) et dans le groupe 3 I’ophtalmologue et le

cardiologue au méme niveau (75% du groupe 3) (Figure 4).

Les pathologies associées a la trisomie 21 les plus représenté tout 4ge confondu
sont les dysthyroidies (62%). Dans le groupe 1 les pathologies cardiovasculaires
sont les plus fréquentes (57,9% des patients du groupe 1). Dans le groupe 2, ce
sont au méme niveau les pathologies cardiovasculaires et les dysthyroidies (40%
des patients du groupe 2 pour chacune d’elles). En ce qui concerne le groupe 3, la

pathologie la plus représenté sont €également les dysthyroidies (87,5% des patients
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du groupe 3). A noter également une fréquence ¢élevée des troubles
neurosensoriels (9 patients) et troubles cognitifs (6 patients) chez les patients de

plus de 45 ans (Figure 5).

L’insertion socio-professionnelle dans chaque groupe est représentée comme
suit :

- Pour les moins de 18 ans, le groupe 1 : creche/garderie (1 patient), institut
médico-social (2 patients en IME), non scolarisé (3 patients, a noter que
parmi les non scolarisés 2 patients avaient moins de 3 ans), insertion
scolaire classique (13 patients) (Figure 6a).

- Pour les plus de 18 ans, groupe 2 et 3 : bénévolat (1 patient), Etablissement
d’Hébergement pour Personnes Agées Dépendantes (1 patient), sans
emploi (3 patients), en recherche active d’emploi (4 patients dont 3 en
ESAT et 1 en « centre d’aide au travail »), autres instituts médico-sociaux
(8 patients dont 4 en IME, 3 en FAM et 1 en MAS), foyer occupationnel
(14 patients). (Figure 6b).

Les spécialistes paramédicaux les plus consultés sont les orthophonistes, les
kinésithérapeutes et les psychomotriciens. Au total, 27 patients sont suivis par un
orthophoniste (54%), 16 patients sont suivis par un kinésithérapeute (32%), et 6

patients sont suivis par un psychomotricien (12%) (Figure 7).

En ce qui concerne les consultations spécialisées au CCAD, nous avons relevés
les différentes modalités d’adressage (Figure 8). Pour la majorité des patients nous
n’avions pas l’information (soit 24%). Le principal mode d’adressage ¢tait le
centre de prise en charge du patient, soit 22% (Institut médico spécialise, foyer
d’accueil, SESSAD...). Vingt pour cent des patients ont été adressés par 1’Institut

Jerome Lejeune, 16% par leur médecin traitant, 8% par les autres spécialistes
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meédicaux et 8% par le service de Neonatologie du CHITS. Les patients adressés

par le service de Néonatalogie font tous partie du groupe 1.

2. Résultats du questionnaire :

Sur 30 questionnaires distribués, 14 ont ¢té recueillis. Trois concernaient des
patients de moins de 18 ans, 10 des patients entre 18 et 45 ans et seulement 1
questionnaire rempli correspondait a une personne atteinte de trisomie 21 agée de
plus de 45 ans.

Pour chaque question nous avons relevés les réponses, détaillées ci-dessous :

- Question I : Consultez-vous régulierement un médecin traitant pour vous-

méme ?
Sur 14 réponses, nous avons relevés 11 réponses positives et 3 réponses négatives
(soit 78,5% parents/tuteurs de patients atteints de trisomie 21 consultaient un

médecin généraliste).

- Question 2a : Votre enfant/personne sous tutelle consulte-t-elle un médecin

généraliste ?

A cette question nous avions 11 réponses positives et 3 réponses négatives.

- Question 2b : Si oui, a quelle fréquence ? (Figure QA)
A cette question, 4 propositions €taient données et 1 seule réponse parmi les 4
¢tait a cocher.
Le mode de fréquence majoritairement représenté était les consultations

trimestrielles.
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- Question 2¢c : Pour quels motifs ? Plusieurs réponses possibles (Figure QB)
A cette question, 4 propositions €taient données et une ou plusieurs réponses
parmi les 4 étaient possible.
Sur 11 réponses, 8 avait répondu a au moins 2 questions et 3 avaient choisi qu’une

seule réponse.

- Question 2d : Si non, pour quelles raisons ?
Il s’agissait d’une question ouverte.
Les trois personnes ayant répondu « NON » a la question 2a ont donné ces 2
réponses :

o « D¢ja suivi par pédiatre et CAMPS »

o « On préfere une consultation spécialisé »

La troisiéme n’a pas répondu a cette question.

- Question 3a . Consultez-vous des médecins spécialistes pour votre

enfant/personne sous tutelle ?

Treize personnes ont répondu « OUI » et une personne a répondu « NON ».

- Question 3b : Si oui, a quelle fréquence ? (Figure QC)

A cette question, 4 propositions €taient données et 1 seule réponse parmi les 4

était a cocher.
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- Question 3c : Pour quels motifs ?

Il s’agissait d’une question ouverte. Sur 13 réponses positives a la question 3a,

deux personnes n’ont pas répondu a la question 3c.

Les 11 « Autres » réponses a cette question €taient les suivantes :
o « Evolution, taille, poids »
o « Cardiologue, ORL, dentiste, ophtalmologue, orthopédiste »
o « Cardiologie, psychiatre, endocrinologue »
o « Psychiatre, gériatre »
o « Bilan annuel »
o « Psychiatre »
o « Diabétologue, cardiologue »
o « Cardiologue, ophtalmologue, dentiste »
o « Controle »
o « Cardiologue, généticien, dermatologue »

o « Evolution du vieillissement »

- Question 3d : Si non, pour quelles raisons ?

Une seule personne a répondu a cette question, sa réponse était la suivante : « Pas

besoin ».
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- Question 4 : Que pensez-vous de la qualit¢ du suivi médical de votre

enfant/personne sous tutelle ? (Figure QD)

Une seule réponse était attendue parmi 4 propositions.
Une personne a répondu « Insuffisant », 2 personnes ont répondu « Moyen », 7
personnes ont répondu « Bon», et 4 personnes ont répondu « Excellent ».

(Tableau 3)

- Question 5 : Comment avez connu le Centre de Compétence des Anomalies
du Développement de ['Hopital Sainte Musse ? (Figure QE)

Pour cette derniere question, 7 réponses €taient proposées, la dernicre proposition
¢tant « Autres » et donnait lieu a une réponse libre. Plusieurs réponses étaient
possibles.
Les réponses libres des 5 personnes ayant répondus « Autres » ¢Etaient les
suivantes :

o « Quelqu’un ayant une personne atteinte de T21 dans sa famille »

o « Ma fille en a entendu parler »

o « Les parents d’un enfant atteint de trisomie 21 »

o « Une connaissance »

o « Les parents d’un trisomique 21 »
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DISCUSSION

Notre étude avait pour objectif principal de déterminer si le suivi des patients T21
différait selon I’age de leur premicre consultation. Au début de cette étude, il était
prévu de recueillir les données médicales et de suivi de 3 groupes de 20 patients
dont I’age de premiere consultation au CCAD différait pour chacun des groupes.
Si cela a été aisé de trouver 20 dossiers de patients agés de moins de 18 ans et 20
de patients agés entre 18 et 45 ans, il a été beaucoup plus difficile de se procurer
des dossiers de patients agés de plus de 45 ans. Cela peut €tre dii 2 un manque de
suivi a partir de cet 4ge ou a une diminution du nombre de personnes atteint de

trisomie 21 a partir de 45 ans malgré 1’augmentation de 1’espérance de vie.

Nous avions choisi de ne pas classer les groupes de patients en fonction de leur
age lors du recueil de données mais de les classer en fonction de leur age lors de
la premiere consultation. Ceci nous permettait d’avoir une meilleure appréciation
du suivi des patients au moment de I’enfance, de 1’age adulte ou d’un age
vieillissant. Par exemple, si 2 patients 4gés de 50 ans ayant eu 10 consultations de
suivi sur 10 ans, on pourrait conclure que ces 2 patients ont eu un suivi identique.
Cependant, ces consultations peuvent étre répartis différemment dans le temps
(chez un patient elles peuvent toutes avoir lieu avant 20 ans et chez I’autre apres
40 ans, donc I’un aurait été correctement suivi pendant son enfance puis plus du

tout suivi a I’age adulte et inversement pour le second).
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1. Discussion des résultats

a. Résultats du recueil de données

On remarque que la durée de suivi moyenne est plus importante chez le groupe 3
avec une moyenne de 7,5 ans et inversement le nombre de consultation €tait plus
important chez le groupe 2 avec une moyenne de 4,7 consultations.

La durée de suivi peut étre augmentée si la date de premicre consultation est tres
antérieure a la date de fin de recueil des données, donc la durée de suivi a elle
seule ne permet pas de déterminer si le suivi est meilleur dans un groupe donné.
Le nombre élevé de consultation dans le groupe 1 peut s’expliquer par le fait qu’il
existe un suivi étroit lors de 1’enfance en raison du risque de malformations
pouvant étre parfois fatales pour I’enfant si elles ne sont pas dépistées
précocement.

Le nombre de consultation et la durée de suivi pris séparément ne peuvent donc
pas déterminer si le suivi est meilleur dans un groupe ou un autre.

Pour cela nous avons donc utilisé une méthode d’analyse permettant d’intégrer la
durée de suivi dans le calcul, comme une covariable, permettant donc d’annuler
son effet et de ne s’intéresser uniquement qu’a I’effet de 1’age sur la qualité du
suivi.

On constate qu’il existe une différence significative entre les groupes 1 et 2 et
entre les groupes 1 et 3 avec un p ajusté inférieur a 0,05. De ce résultat nous
pouvons conclure que le suivi est différent entre les groupes 1 et 2, et entre les
groupes 1 et 3. Par contre le suivi n’est pas différent entre les groupes 2 et 3.

Le nombre moyen de consultations en fonction de la durée moyenne de suivi est
plus ¢éleve dans le groupe 1 que dans les groupes 2 et 3 (0,84 versus 0,52 et 0,56
respectivement). Sur la base de ces criteres nous pouvons conclure que le suivi

médical est significativement meilleur dans 1’enfance.
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D’apres les résultats secondaires, on note que dans le groupe 1, 8 patients sur 19
ont déclaré avoir un meédecin traitant et les 11 restants un pédiatre. Dans le groupe
1 et le groupe 2, la totalité des patients possede soit un médecin traitant soit un
pédiatre. Dans le groupe 3, 15 patients sur 16 ont déclaré¢ avoir un médecin
traitant. A noter que chez les enfants, le pédiatre est considéré comme le médecin
traitant de 1’enfant.

Cependant, 1l faut noter que la déclaration d’un médecin traitant ne préjuge pas
du suivi, car cette derniere est une obligation réglementaire en France. Cela ne
signifie pas que le suivi est régulier et de bonne qualité. Depuis janvier 2020, un
PNDS a été ¢laboré a destination du médecin traitant afin d’encadrer au mieux le
suivi des enfants, adultes et personnes agées porteurs de T21 en insistant sur les

spécificités de cette pathologie en fonction des différents stades de la vie. 2

Le caryotype a été realisé en période prénatale chez 2 patients (appartenant au
groupe 1) devant la présence de signes €échographiques évocateurs d’une T21. Il
a ¢té réalisé en période néonatale chez 16 patients (11 dans le groupe 1, 4 dans le
groupe 2 et 1 dans le groupe 3) devant la présence de signes morphologiques
¢vocateurs de T21 lors de la période néonatale. Chez ces derniers patients, le
caryotype n’a pas ¢€té réalis€¢ plus tot car soit il n’y avait pas eu de suivi
échographique, soit les parents ont refusés le diagnostic prénatal, soit les examens
de suivis étaient normaux (pour ce dernier cas de figure, 1 seul patient sur 16 avait
un suivi échographique et un calcul du risque intégré normaux).

Le caryotype a été realise tardivement pour 23 patients au total, (6 dans le groupe
1, 8 dans le groupe 2 et 9 dans le groupe 3). On peut supposer qu’il y ait moins de
patients ayant eu un caryotype tardif dans le groupe 1 par rapport aux autres
groupes car ils étaient suivis précocement, des leur plus jeune age par un centre
de compétence des anomalies du développement contrairement aux patients des

groupe 2 et 3 qui ont €té suivis qu’a partir de 18 et 45 ans.
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Nous avons €galement ¢tudi¢ le taux de prématurité au sein de chaque groupe, il
en ressort que 27 patients sur 50 sont nés a terme (soit 54% de la population
¢tudiée) et 9 patients sont nés prématurés (soit 18% de la population étudiée) dont
5 faisant partie du groupe 1. Pour les 14 patients restants, le terme de grossesse
¢tait inconnu (2 patients dans le groupe 1, 4 dans le groupe 2 et 8 dans le groupe
3). Cela peut étre dii a un biais de mémaoire.

La prématurité a un impact non négligeable sur le devenir et la survie des patients
atteints de trisomie 21, d’autant plus que I’on retrouve de maniere significative un
taux de prématurité plus élevé chez les patients atteints de trisomie 21 par rapport
au reste de la population générale. °

Une ¢tude comparative réalisée sur 720 patients trisomiques 21 montrent que la
présence d’une anomalie cardiovasculaire, d’un poids de naissance < 2500g, d’un
terme < 37 SA réduit de maniére significative leur taux de survie.!® Il serait
intéressant de comparer le taux de survie des 3 groupes apres 65 ans pour
déterminer si la qualité du suivi influe sur ce taux, sachant que dans notre
¢chantillon le groupe 1 a un meilleur suivi mais un nombre de patients nés

prémature plus €leves que les 2 autres groupes.

Le groupe 1 a une moyenne de spécialistes consultés annuellement légerement
superieure aux groupes 2 et 3 (3 spécialistes différents consultés par an versus 2).
Ce résultat prouve que les patients du groupe 1 consultent en moyenne plus de
spécialistes meédicaux que les groupes 2 et 3 mais ne signifie pas forcément un
suivi de meilleure qualité. Effectivement, en raison de la spécificité des
pathologies, des malformations associées a la trisomie 21 et du retard
psychomoteur, un suivi par des cardiologues, ophtalmologues et ORL est
impératif.!! Les spécialistes les plus consultés par les groupes 2 et 3 sont
semblables aux spécialistes consultés par la population générale (ophtalmologue,
cardiologue) mais a un age plus avancé en raison du vieillissement précoce due a

la T21.
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Les pathologies associ¢es les plus fréquemment rencontrées au sein de la
population ¢tudi¢e sont les dysthyroidies (62% de la population totale) d’ou
I’importance du dépistage systématique d’une anomalie biologique chez les
personnes présentant une trisomie 21.!2 Une étude récente a prouvé que la trisomie
21 augmentait le risque de développer une dysthyroidie, aussi bien les
hypothyroidies congénitales, acquises, ou encore asymptomatiques que les
hyperthyroidies.!* La deuxiéme catégorie de pathologies la plus retrouvées au sein
de notre population sont les maladies cardiovasculaires (40% de la population).
Le plus souvent il s’agit de malformations cardiaques telles que la présence d 'un
canal atrioventriculaire ou d’une communication interventriculaire par exemple.'*
Avec I’augmentation de 1’espérance de vie des patients atteints de trisomie 21, on
observe une hausse du nombre de patients adultes atteints de troubles cognitifs
seuls ou associés parfois a des troubles du comportement et un syndrome
dépressif.!> Ces pathologies apparaissent majoritairement a partir de 45 ans, !>
et dans cette ¢tude 12% (6 patients du groupe 3) sont atteint de troubles cognitifs
(maladie d’Alzheimer, troubles de la mémoire non systématisés, régression
cognitive). Au total, 8% (4 patients) ont présenté un syndrome dépressif (dont 1
dans le groupe 3) et 16% (8 patients) avaient des troubles du comportement (repli
autistique, agressivité). Ces pathologies surviennent souvent aprés un facteur
déclenchant (déces d’un parent, de 1’aidant principal, placement dans une

institution...).

Nous nous sommes ¢galement intéressés a l’insertion sociale, scolaire et
professionnelle. Parmi les 19 patients de moins de 18 ans on retrouve une insertion
scolaire et sociale chez 16 d’entre eux, en précisant que 2 patients sur les 3 non
scolarisés avaient moins de 3 ans. Il existe donc une bonne insertion scolaire et
sociale des enfants présentant une T21 (84% des patients dans notre étude) avec
la possibilit¢ d’une scolarisation classique pour certains, parfois avec mise en

place d’une auxiliaire de vie scolaire ou bien la possibilit¢ d’externat en
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¢tablissement spécialis€¢ comme un institut médico spécialis€ permettant
d’accueillir des enfants handicapés.

Il existe a ce jour une meilleure prise en charge scolaire et sociale des enfants
trisomiques 21 contribuant 4 un meilleur épanouissement. !

En ce qui concerne les adultes, I’insertion socioprofessionnelle est plus
compliquée. Dans notre étude, 8 patients sur 31 sont a domicile dont 4 en
recherche active d’emploi et seulement 1 exerce une activité professionnelle non
rémunérée. Les 23 patients restants sont quant a eux soit en foyer de vie
occupationnel '¥, soit en institut médical spécialisé (FAM, MAS), soit en EHPAD.
Devant le vieillissement précoce et 1’augmentation de la durée de vie, des
pathologies qui étaient moins présentes il y a 60 ans et dont le diagnostic reste
difficile a ce jour aggravent I’insertion sociale et le devenir des patients adultes et
vieillissant présentant une T21. Il est donc nécessaire d’anticiper le devenir de ces
patients et d’établir un projet de vie adapté et d’un accompagnement spécialisé et

régulier et ainsi prévenir la désinsertion sociale et professionnelle.>!”

La diversité des pathologies associ¢es et le retard psychomoteur de la T21
nécessitent, en réseau avec les spécialistes médicaux, un suivi paramédical
régulier et adapté en fonction de 1’4ge et des spécificités du patient. Pour se faire,
plusieurs professionnels de santé tels que kinésithérapeute, orthophoniste,
psychomotricien, ergothérapeute, diététicien participent au suivi médical et
permettent ainsi 1’épanouissement et 1’insertion sociale du patient T21,20-21:22
Nous appelons ici « suivi paramédical » les consultations de rééducation et suivi
aupres des professionnels de santé cités ci-dessus, ce suivi est souvent
hebdomadaire voire méme bihebdomadaire. On observe une perte de 1’aspect
rééducatif et médical a I’age adulte malgrée le vieillissement précoce des patients
T21 nécessitant une stimulation au long cours.>

Dans notre étude, on observe aisément un meilleur suivi paramédical au sein du

groupe 1 pour les 3 domaines étudiés (kinésithérapie, orthophonie et
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psychomotricité). On objective un suivi orthophonique pour 89% chez les patients
de moins de 18 ans parallelement au groupe 2 et 3 avec respectivement un suivi
orthophonique chez 46% des patients du groupe 2 et 18% du groupe 3. On peut
cependant noter que l’apprentissage du langage se fait pendant 1’enfance et
qu’ainsi les troubles du langage sont dépistés tot nécessitant la mise en place de
rééducation orthophoniques.?® Cependant, ce suivi devrait a priori se poursuivre
tout au long de la vie afin de ne pas perdre les acquis (d’autant plus du fait de
I’augmentation du nombre de patients présentant une régression cognitive a 1’age
adulte)**. Pour ce qui est de la rééducation par le kinésithérapeute, 63 % du groupe
1 en bénéficie contre un tiers du groupe 2 et 6% du groupe 3. La rééducation par
un psychomotricien est quant a elle peu représente ici, 26% du groupe 1 versus
6% du groupe 3, aucun patient du groupe 2 n’est suivi par un psychomotricien.

Le bilan initial, la rééducation et le suivi par ces professionnels de santé nécessite
une prescription réalisée par le médecin généraliste et les autres spécialistes
médicaux. Une rééducation précoce est indispensable avec la mise en place d’un
projet de vie coordonng, et le maintien d’un accompagnement a 1’age adulte est

nécessaire.

b. Résultats du questionnaire

Ce questionnaire avait pour but d’en savoir plus quant au suivi par le médecin
genéraliste et les autres spécialités médicales. Dans le recueil de données nous
observions si les patients avaient ou non un médecin traitant, devant 1’obligation
de déclarer un médecin traitant nous nous attendions a ce que 100% des patients
aient un médecin traitant. Par contre, nous ne savions si oui ou non le patient
consultait son médecin traitant et si c’€tait régulier ou ponctuel. La population
¢tudiée pour le questionnaire ¢€tait différente de celle pour le recueil de données.

Nous avons releve seulement 14 réponses, ce qui n’est pas assez pour avoir une

portée significative. Cependant, certaines réponses sont intéressantes a analyser,
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notamment le fait que 3 personnes n’étaient pas suivies par le médecin généraliste,
dont un enfant 4gé de 2 ans. Le plus important étant le motif de ce non suivi, ou
nous avons eu que 2 réponses sur les 3. La premiere étant celle concernant I’enfant
agé de 2 ans : « il a déja un pédiatre et est suivi par le CAMSP ». En effet, de
nombreux parents consideérent le pédiatre comme ¢tant le médecin traitant de
I’enfant. Par expérience personnelle, de nombreux parents consultent pour leur
enfant les pediatres et le médecin généraliste ce qui permet a 1’age adulte (voire a
I’age de 16 ans, age de déclaration obligatoire d’'un médecin traitant) que le
médecin généraliste prenne le relais du suivi du patient dans de meilleures
conditions, le suivi ayant débuté tot. Une autre réponse a la question, un peu moins
flatteuse pour les médecins généralistes, « on préfere une consultation
spécialisée ». Il y a a priori, dans ce contexte, un manque d’information chez le
parent/tuteur de la personne concernée (agé de 31 ans) quant aux objectifs de la
consultation spécialisée par le médecin généraliste. La consultation du médecin
traitant étant une consultation spécialisée qui compléte le suivi de la personne
T21, et qui permet une approche globale et complete du patient, de sa maladie,
son handicap et permet de faire les liens entre les autres spécialistes médicaux et
les professionnels effectuant les soins paramédicaux.? Il permet également de
depister des pathologies souvent associées a la trisomie 21 par un examen clinique
complet et la prescription d’examens biologiques.

La fréquence de consultation la plus représentée était la consultation trimestrielle
dont le motif était la renouvellement d’ordonnance.

Les autres motifs de consultation les plus fréquents chez le médecin généraliste

¢taient « un rhume/état grippal » et/ou « la réalisation d’un certificat médical ».

En ce qui concerne le suivi par les autres spécialistes médicaux, 13 patients sur
14 ont déclaré é€tre suivi par au moins un spécialiste. La consultation était
semestrielle ou annuelle pour 10 patients sur 13. Ces chiffres peuvent s’expliquer

par la fréquence ¢élevée de pathologies associées a la trisomie 21 nécessitant des
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consultations par cardiologue, ORL, endocrinologues et autres spécialités

médicales.

Nous nous sommes ¢galement intéress€s au ressenti du parent/tuteur du patient en
ce qui concerne la qualité du suivi des patients suivis au CCAD. Sur les 14
réponses, 11 parents /tuteurs estimaient que le patient T21 concerné avait un bon
ou excellent suivi médical et 8 d’entre eux avaient a la fois un suivi régulier par
leur médecin traitant et par les autres spécialistes médicaux. Deux considéraient
que le suivi était de qualité moyenne malgré un suivi par le médecin généraliste
et les autres spécialités médicales. Seulement 1 personne a répondu
« insuffisant ». Aucun patient n’a répondu meédiocre. Il aurait été intéressant ici
de se pencher sur les motifs qui ont permis de qualifier le suivi d’excellent, bon,
moyen ou insuffisant afin de mieux appré¢hender les attentes quant au suivi
médical des parents/tuteurs des patients T21. D’autres questions auraient pu
compléter cette derni€re pour savoir sur quoi se basaient les parents/tuteurs pour
appreécier la qualité du suivi (fréquence des consultations médicales, suivi ou non

par un médecin généraliste, durée des consultations, suivi social...).

2. Forces de 1’étude

L’originalité de ce travail est sa principale force. A notre connaissance il s’agit de
la premiere étude qui évalue la qualité du suivi des patients T21 en fonction de
leur age. Les études existantes sur la trisomie 21 s’intéressaient principalement au
depistage et au diagnostic prénatal.

Du fait des progres medicaux et donc de ’augmentation de I’espérance de vie a
la naissance des patients T21 faisant émerger de nouvelles pathologies, il est
pertinent de s’intéresser au suivi de ces patients tout au long de leur vie.

L’¢tude du suivi par catégorie d’age nous permet d’apprécier ce suivi a différents

stades de la vie : I’enfance, I’age adulte, et I’adulte vieillissant. Pour étudier au
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mieux le suivi dans chaque tranche d’age nous avons décidé de classer les groupes
en fonction de leur age lors de la premiere consultation de suivi (et non pas de
leur age a la date du recueil de données). Ceci nous a permis d’avoir une meilleure
appréciation du suivi en fonction de I’age. En effet si, par exemple, on s’intéresse
au nombre de consultation de 2 patients agés de 45 ans dont ’un ayant eu 10
consultations de suivi au CCAD avec 8 consultations dans I’enfance et 2 entre 18
et 45 ans et ’autre ayant 3 consultations dans I’enfance et 7 a I’age adulte, on
conclurait que ces 2 patients ont un suivi égal alors que le premier est tres bien
suivi durant son enfance et tres peu suivi a 1’age adulte et inversement pour le

second.

3. Limites de I’étude

a) Recueil de données

Pour limiter le biais de recrutement, nous avons gardé uniquement les patients
ayant un recul minimum de suivi de 1 an. Ce qui nous a contraint a diminuer la
taille de 1’échantillon a analyser. Nous sommes donc passé¢ de 60 dossiers de
patients a 50 dossiers en gardant cependant une puissance acceptable.

Il peut exister un biais de représentativité du fait que les patients atteints de T21
inclus dans I’étude font tous partie d’une file active de patients suivi dans un
centre spécialis€, ce qui n’est pas le cas de la totalité des patients T21 en France.

Ce biais risque de surestimer la qualité du suivi médical et paramédical.
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b) Questionnaire

En ce qui concerne 1’objectif secondaire, nous avons choisi de cibler un
¢chantillon différent du fait la difficulté de recruter un nombre de patient correct.
En effet il semblait plus ais¢ de recruter les patients directement lors des
consultations au CCAD que de joindre I’ensemble des personnes dont les dossiers
ont été consultés en recherchant leurs coordonnées puis éventuellement leur

envoyer le questionnaire par voie postale ou autre.

Des améliorations auraient pu étre ajoutées au questionnaire a I’aide questions
supplémentaires comme 1’age et le sexe ; le type de spécialiste médical visité
(cardiologue, ophtalmologue...) qui ne sont pas consultés a la méme fréquence.
L’age avait été demandé par I’infirmiere de la consultation et ajouté sur le feuillet
de réponse. Nous aurions €galement pu approfondir la question du ressenti sur la
qualit¢ de suivi du patient T21 afin de mieux comprendre pourquoi le

parent/tuteur qualifiait le suivi d’excellent ou insuffisant.
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CONCLUSION

Cette étude a permis de mettre en avant une diminution significative du suivi
médico-social de I’enfance a 1’age adulte pouvant laisser place a une désinsertion
socio-professionnelle et a un vieillissement mal encadré des adultes porteurs de
T21. L’accompagnement d’une personne porteuse de T21 doit se faire
précocement, dés le plus jeune 4ge. 26 La prise en charge d’une personne porteuse
de T21 commence des I’annonce du diagnostic parfois méme avant la naissance.
Cette annonce doit se faire avec humanité et empathie, il est important de créer
une relation de partenariat et non pas d’assistance avec les parents, qui traversent
un moment difficile, pour préparer au mieux la prise en charge future. 2’

Grace aux progres considérables du diagnostic prénatal, se pose la question des
conditions du choix qui s’impose a la femme enceinte aprés 1’annonce du
diagnostic, la poursuite ou I’interruption médicale de grossesse. S’il est proposé
a certains parents en fonction du risque d’avoir un enfant porteur de T21, le choix
ou non de réaliser ce DPN leur revient et chaque famille réagit différemment de
maniere particuliere face a ce choix. Certains parents sont désireux de savoir,
d’autres préférent échapper a un diagnostic fataliste. 2

Les conditions du choix d’interrompre ou non la grossesse dans le cadre d’une
T21, sont en parties déterminées par 1’accueil que notre société réserve a ces
personnes « différentes » et a la possibilité d’une qualité de vie acceptable passant
principalement par leur intégration. Il y a une réelle prise de conscience de cette
insertion sociale, avec notamment le développement de projets politiques (I’école
pour tous, la reconnaissance en qualité de travailleurs handicapés) mais également
par le développement d’outils numériques (applications sur tablette et t€léphone
permettant aux enfants en situation de handicap de mieux appréhender les
consultations médicales et les soins en générales). En effet, on remarque la

nécessité d’améliorer la relation entre a la fois parents et professionnels de santé€,
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mais aussi entre les personnes atteintes de handicap et les professionnels de santé
dans le but d’optimiser le suivi médical et simplifier le parcours de soins. >

Le terme d’inclusion est de plus en plus employé pour parler de 1’égalite des droits
et des chances, de la participation et la citoyenneté des personnes handicapées. 3
On observe aussi le développement de filieres de santé de maladie rares dédices
aux maladies avec anomalie du développement somatique et cognitif. Ces filicres
de santé ont pour vocation d'animer et de coordonner les actions entre les acteurs
impliqués dans la prise en charge de maladies rares, soit proches dans leurs
manifestations, leurs conséquences ou leur prise en charge, soit responsables
d'une atteinte du méme organe ou systéme. 3! L’accompagnement des patients
porteurs de trisomie 21 et plus généralement des personnes en situation de
handicap repose sur une coopération pluridisciplinaire entre les parents et les
différents professionnels médicaux, paramédicaux et sociaux spécialisé¢ dans ce
domaine.

Le vieillissement des patients porteurs de T21, de plus en plus en nombreux ces
dernieres années du fait des progres de la prise en charge médicale des la
naissance et I’émergence de pathologies neurologiques a 1’age adulte telle que la
maladie d’ Alzheimer nous incite a nous interroger sur le devenir des enfants T21,
leur suivi tout au long de la vie, leur condition de vie et leur intégration sociale.
3233 De plus, en vieillissant, ces personnes peuvent se retrouver isolées, du fait par
exemple du vieillissement ou déces des parents qui ne peuvent alors plus s’en
occuper. Ces patients perdent alors leur environnement familial rassurant des
I’age adulte et il s’en suit une perte d’autonomie et un placement contraint en
foyers d’accueil, maisons médicalisées ou encore en EHPAD.

Le devenir des enfants T21, et plus largement des enfants handicapés est une
question que I’on doit se poser précocement afin d’améliorer leur condition de vie
et par conséquent leur qualité de vie.>* Une meilleure insertion des adultes dans le
monde du travail en fonction de leur capacités, leur accueil dans des foyers

occupationnels ou en foyer de vie permettent un épanouissement social limitant
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ainsi leur isolement et leur désinsertion. Cependant, il existe une carence des
structures d’accueil pour les adultes gravement dépendants et nécessitant une
prise en charge en établissement protége et/ou meédicalise.

Le maintien a I'age adulte d'un accompagnement global, y compris rééducatif, est
nécessaire. 3° La santé est un item de base de la qualité de vie, et cette étude
démontre une certaine perte de chance par un suivi médical qui semble insuffisant
des I’age adulte. Des études plus larges et plus poussées seraient nécessaires pour
mieux comprendre ce phénomene de « relachement du parcours de soins », et
mettre en place une transition avec les services d’adultes afin d’éviter

I’interruption du suivi.
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QUESTIONNAIRE

Bonjour,

En tant que future médecin généraliste, je réalise un travail de thése sur le suivi des patients présentant une
trisomie 21. Celle-ci est dirigée par le Dr Collignon, avec l’aide du Dr Frances. Si vous le souhaitez, vous
pouvez vous aussi y contribuer en répondant aux 5 questions suivantes.

Merci d’avance,

1/ Consultez-vous réguliérement votre
médecin traitant pour vous-méme ?
7 Oui

[ Non

2/ a) Votre enfant/personne sous tutelle
consulte-t-elle un médecin généraliste ?
T Oui

[1 Non
b) Si oui, a quelle fréquence ?
[ 1 fois par an
[ 1 fois tous les 6 mois
[ 1 fois tous les 3 mois
]

1 fois par mois

¢) Pour quels motifs ? Plusieurs réponses
possibles.

] Rhume, Etat grippal

[J Renouvellement d’ordonnance

[ Certificat médical

(] Autres (précisez) @ ........c.ceeeennn.

3/ a) Consultez-vous des médecins spécialistes
pour votre enfant/personne sous tutelle ?
7 Oui

[ Non

b) Si oui, a quelle fréquence ?
T 1 fois par an
[ 1 fois tous les 6 mois

Mme Khaldoun

[ 1 fois tous les 3 mois
[ 1 fois par mois

¢) Pour quels motifs ?

4/ Que pensez-vous de la qualité du suivi
meédical de votre enfant/personne sous tutelle ?
[J Médiocre

Insuffisant
Moyen
Bon

0 O B O

Excellent

5/ Comment avez-vous connu le Centre de
Compétences des Anomalies du Développement
de ’Hopital Ste Musse ?
[] Meédecin généraliste
[] Pédiatre
[l Spécialiste (ophtalmologue,
cardiologue...)
[l Personnel paramédical (Infirmier,
Kinésithérapeute, orthophoniste...)
[J Centre de prise en charge (SESSAD, IME,
Foyer occupationnel, EHPAD...)
[ Institut Jérdme Lejeune
[ Autres (PréCiSez) : .ovvvvvviiniiniinniannnnnn.
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60 DOSSIERS DE PATIENTS PRIS AU HASARD AU
SEIN D’UNE FILE ACTIVE DE CONSULTANTS AU
CCAD

/

Répartition des patients en fonction de
leur age lors de la 1°° consultation

GROUPE 1
20 patients < 18 ans

—

GROUPE 2
20 patients entre 18 et
45 ans

\

\

GROUPE 3
20 patients > 45 ans

—

S -

[ Exclusion des patients ayant un recul >

(aucun patient) durant la période de suivi.

1 an (10 patients) et des patients décédés ]

,

50 DOSSIERS DE PATIENTS

_—

GROUPE 1
19 patients < 18 ans

GROUPE 2
15 patients entre 18 et
45 ans

T

GROUPE 3
16 patients > 45 ans

Figure 1 : Répartition des dossiers de patients analysés
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Figure 2 : ANCOVA ou Analyse de variance avec variables concomitantes
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Histogram of residuals
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Figure 3 : Vérification de la faisabilité des tests statistiques
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G*Power 3.1

Central and noncentral distributions Protocol of power analyses

critical F = 3,1996

0,8
0,6 -
0,4
0,2 a
0 T T T T T T T T T T T T T T T T T
1 2 3 4 5 6 7 8
Test family Statistical test
F tests ANCOVA: Fixed effects, main effects and interactions
Type of power analysis
Post hoc: Compute achieved power - given a, sample size, and effect size
Input parameters Output parameters
Determine Effect size f 0,4 Noncentrality parameter A 8,0000000
a err prob 0,05 Critical F 3,1995817
Total sample size 50 Denominator df 46
Numerator df 2 Power (1-B err prob) 0,6871319
Number of groups 3
Number of covariates 1

X-Y plot for a range of values

Figure 3bis : Calcul de la puissance de I’étude
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Ct= COMETIC

CENTRE lAlIB INTERCOMMUNAL Commission de réflexion éthique

TOULON - LA SEYNE SUR MER

CENTRBHOSPITALIER INTERCOMMUNAL

WPrésidente : Dr Dominique ANDREOTTI r;'b%'l‘f Altgflyu"‘rgu muJ;s'EAER
Collign
e TGt RGP S RGNS e 23 AT 2019
Toulon La Seyne-sur-Mer
: DIRECTION DES AFFAIRES MEDICALES
COURRIER "ARRIVEE®

Toulon, le 29 juillet 2019

Projet : Etude portant sur les inégalités de prise en charge des patients atteints de trisomie 21
selon leur age. -~ Projet TRI21

Docteur Collignon,

Le Comité Ethique du Centre Hospitalier Intercommunal de Toulon-La Seyne sur mer a étudié votre
projet de recherche, en comité restreint, constitué de membres disposant de I'expertise pour
évaluer les projets soumis, projet intitulé :

«Etude portant sur les inégalités de prise en charge des patients atteints de trisomie 21 selon leur
dge. — Projet TRI21»

I s"agit d’une recherche sur le parcours de soin des personnes en situation de handicap du fait d’une
trisomie 21, basée sur I'étude des dossiers archivés dans le cadre d’une consultation dédiée du
Centre de Compétence des Anomalies du Développement a I'Hépital Sainte Musse. Cette
consultation qui accueille des enfants, adolescents et adultes, y compris personnes vieillissantes est
assurée depuis plusieurs années par le Dr Anne-Marie FRANCES, spécialiste en génétique médicale.
La file active de cette consultation dédiée n‘a pas d’équivalent en France, en dehors de celle de
I'Institut Jéréme Lejeune & Paris. Limpression d’un suivi médical de qualité a I'age pédiatrique et
d’un relai trés aléatoire a I'Age adulte doit &tre soumis 3 cette étude critique selon une
méthodologie rigoureuse. Ce travail de recherche, particulierement original, ne pose pas de
probleme d’ordre éthique dans la mesure ou le consultant et/ou son tuteur légal sont informés du
recueil de données qui les concernent.

En conclusion, ce projet recoit Iavis favorable du comité car il n’a pas posé de probléme éthique
(n°COMETIC 2019-03).

Docteur Dominique ANDREOTTI
Présidente de la COMETIC

s://messagerie .ch-touIon.fr/owal#vlowmodel=lAltachmentViowModslPopoulFacxory&AﬂachmenlJson-%7B%22_type%22%3A%22FiIaAuach. «: AN
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Groupe 1

1 M 0,005
2 M 0,216
3 | M 0,726
s | ™ 4,855
5 M 0,137
6 F 6,811
7 M 1,241
8 F 0.071
9 M 0,008
10 M 0,888
TR 0,09
12 M 0,058
13 | M 1,081
4 | F 0,079
15 F 3,038
16 M 7,304
a2 | F 10,14
18 F 12,222
19 M 16915
20 | M 0,121

2,74246575

553150685

3,02191781
447671233
7,61369863
3,19178082
7,67945206
0.84383562

2,0739726
3,36438356

5,65753425

9,35890411
8,69041096
1,33150685
6,04931507

9,95616438
9,95616438
9,95616438

5,01369863
5,71506849

3 Non
5 Non
1 Non
1 Oui
5 Oui
4 Oui
4 Oui
1 Non
3 Non
3 Non
8 Non
6 Non
7 Non
1 Non
6 Non
10 Oui
9 Oui
6 Oui
6 Oui
2 Non

Caryotype néonatal
Caryotype prénatal
précoce
Caryotype néonatal

Caryotype postnatal
Caryotype néonatal

Caryotype néonatal
Caryotype postnatal
Caryotype néonatal
Caryotype néonatal
Caryotype néonatal

Caryotype néonatal
Caryotype néonatal

Caryotype néonatal
Caryotype néonatal

Créche

Ecole + AVS

Matemelle
Maternelle + AVS
CLIS
cp
ULIS + AVS au CP
0
0
Ecole + AVS

IME

Maternelle + AVS

Ecole (CE1)
0

M Ile

Caryotype p
Caryotype postnatal
Caryotype prénatal
Caryotype postnatal
Caryotype postnatal
Caryotype néonatal

Lycée professionnel

CLIS
Collége (ULIS)

IME
0

38SA

40SA

41SA
39SA
38SA
36SA
39SA
3784
35SA
36SA

38SA

36SA

40SA

34SA
Inconnu

Inconnu

41SA
38SA

41SA
38SA

Libre réguliére sans
translocation ni
mosaique (LR-T-M)

LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M

LR-T-M

LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M

LR-T-M
LR-T-M

LR-T-M
LR-T-M

Tableau 1a: Caractéristiques de la population étudiée

w

N W S W W W W W

R R S T S

o

_ S W e

L

& oo W

Pédiatre

Néonat CHITS

Gynécologue

Inconnu
SESSAD
MT
Parents
Pédiatre
Néonat CHITS
Inconnu

Centre de prise en
charge

Néonat CHITS
L
Néonat CHITS
Pédiatre
L
SESSAD

Inconnu
L

Inconnu

Pour les tableaux 1a, 1b, et 1c les données en italiques sont les caractéristiques des patients non inclus dans I’analyse de cette étude.
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18,795

33,405
26,403

20,742
25438
21,211
30,296

38,597
43427
42,945

42,326
42,734
42,723

44416

36,362
25,479
28,107
32,863
28,8

45,778

3,38356164

0,69863014
0,69863014

2,27123288
1,24383562
0,96712329

54739726

5.2630137
7,35342466
8,25479452

9,53972603
10,2986301
8,63835616

2,94246575

5,58082192
5,54246575
10,3369863
5,58082192
0,13424658

0,67123288

L R

Caryotype post natal IME
Caryotype post natal MAS
Caryotype post natal CFA
Caryotype post natal IME
Caryotype néonatal ~ Foyer occupationnel
Caryotype I Lycée profe !
Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel
Centre d'aide au
Caryotype néonatal travail
Caryotype postnatal IME
Caryotype néonatal ~ Foyer occupationnel
Caryotype postnatal IME
Caryotype postnatal 0
Caryotype néonatal Bénévolat
Caryotype postnatal Foyer occupationnel
Inconnu Foyer occupationnel
Caryotype postnatal ESAT
Inconnu Foyer occupationnel
Inconnu ESAT
Caryotype postnatal Bénévolat
Caryotype postnatal Inconnu

Aterme

Inconnu LR-T-M

Inconnu

39SA
41SA
3854
38SA

39SA

41SA

41SA

36SA
Inconnu

36 SA

38SA

Inconnu
Inconnu
36SA
41SA
3584

Inconnu

Libre réguliére sans
translocation ni
mosaique (LR-T-M)

Transloction 21, Y

LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
Inconnu

LR-T-M

LR-T-M

Tableau 1b : Caractéristiques de la population étudiée
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IME

MT
SESSAD

MT
MG
L

Foyer
Inconnu

Spécialiste

Centre de prise en
charge

L
L
L

Centre de Prise en
charge

Inconnu
Inconnu
MT
L
Inconnu

Centre de prise en
charge
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NI
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48,299
55,345
59,981

50,337
50,66

55,573
52,493
63,422

51,636
49,263
55,14
47,51
51,512
52,466
46,819
63,858

46,649

58,255

49,789
46,167

1,31232877
1,43835616

- 2,55890411

2,19452055

2,53972603

746849315

0,37260274

087123288
0,31506849

- 6,60547945
- 7,06575343

7,5260274
7,8630137

7,57534247

8,55342466

- 5,52328767
5,63835616

4,37260274

0,3260274
11,7863014

2 Oui Caryotype postnatal EHPAD

1 Oui Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel
2 Oui Inconnu 0

1 Oui Caryotype post natal Fo,ﬁ;?:;;;“;“

2 Non Caryotype postnatal Fonylcél:j(ii:(l:icsuécil

1 Oui Caryotype postnatal Ce"”;emﬁ":fe a

1 Oui Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel
2 Oui Caryotype postnatal Foyer occupati "
1 Qui Caryotype post natal IME

7 Oui Caryotype néonatal ESAT

2 Oui Inconnu Foyer occupationnel
6 Oui Inconnu Foyer occupationnel
4 Oui Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel
1 Oui Inconnu Foyer occupationnel
1 Oui Inconnu 0

2 Oui Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel
1 Oui Inconnu Ma’i‘s’g:i:;?sog: -
4 Oui Caryotype postnatal Fofé:l?:l::;u:il

1 Oui Caryotype postnatal EHPAD

3 Oui Caryotype postnatal ~ Foyer occupationnel

A terme
Aterme

Inconnu

Inconnu

Inconnu

Inconnu

Aterme

Inconnu

A terme
A terme
Aterme
Inconnu
Aterme
Inconnu
Inconnu

36SA

Inconnu

Inconnu

Inconnu

38SA

LR-T-M
LR-T-M
Inconnu

Translocation 21/21
de novo

LR-T-M

LR-T-M
En Mosaique
LR-T-M
LR-T-M
En Mosaique
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
LR-T-M
Inconnu
LR-T-M
Inconnu

LR-T-M

LR-T-M
LR-T-M

Tableau 1c¢ : Caractéristiques de la population étudiée
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Foyer
MT
MG

FAM Maurice
Dujardin

Centre de prise en
charge

Inconnu
L
Foyer
MG
Inconnu
Inconnu
L
Inconnu
Inconnu
MT

Inconnu
L
MT

Inconnu

Foyer



Groupe 1 Groupe 2 Groupe 3

Sexe Féminin 5 9 10
Masculin 14 6 6
) Min 0,005 18,8 46,2
Age lors de la Méd 0.9 36.4 511
1¢¢ consultation 2 : 2
(en années) Moy 3,5 34,4 524
Max 16,9 44 4 63,9
Min 1 1 1
Nombre de Meéd 5 P 2
consultation
Moy 4,7 2,5 2,5
Max 10 6 7
Min 1,3 1,2 1,3
Meéd
Durée de suivi © 5,/ 2,6 6,1
Moy 5,9 6,1 5,6
Max 9,9 10,3 11,8
Nombre de
patients suivis 8 15 15
par un médecin
généraliste
Nombre de Min 1 1 1
pathologies | 3oy | 99 2.2 3.2
associées 2 > >
Max 6 4 9
Nombre de Min 2 0 0
spécialistes Med 3 1 2
médicaux
consultés’ Moy 3,4 2,1 2,1
Max 5 4 4
Nombre de Min 0 0 0
spécialistes Moy 1.9 0.9 0.4
paramédicaux 2 2 2
consultés? Max 4 3 2

Min =Minimum ; Méd = Médiane ; Moy = Moyenne ; Max = Maximum
I ne sont pas comptés les médecins généralistes (cardiologue, ophtalmologue, ...)
2 kinésithérapeute, diététicienne, orthophoniste...

Tableau 2 : Caractéristiques de la population analysée en fonction de leur 4ge lors de la
1ér¢ consultation
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Cardiologues

Ophtalmologues

ORL

o

2 4 6 8 10 12 14 16 18 20

Nombre de patients ®Groupe3  ®mGroupe2  ®Goupe 1

Figure 4 : Spécialistes médicaux les plus consultés : répartition dans chaque groupe
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Figure 5 : Pathologies associées : Nombre de patients atteints au sein de la population étudiée

59

12%

0%0%

6%

2%



Patients de moins de 18 ans

Cr

Non scolarisé
16%

Figure 6a : Insertion scolaire chez les patients mineurs

Patients de plus de 18 ans

Institut médico-social
26%

Figure 6b : Insertion scolaire et professionnelle chez les patients dgés de plus de 18 ans
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Groupe 1

Groupe 2

Groupe 3

(e}
[\S}

4 6 8 10 12 14 16 18

® Orthophoniste = Kinésithérapeute = ® Psychomotricien

Figure 7 : Spécialistes paramédicaux les plus consultés : répartition dans chaque groupe
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Inconnu
24% e de prise en charge

Parent rvice de néonatologie
2% du CHITS
8%

Institut Jérome Lejeu édecin traitant

20% es spécial 16%
médicaux
8%
m Centre de prise en charge m Service de néonatologie du CHITS m Médecin traitant
Autres spécialsites médicaux ® Institut Jérome Lejeune ® Parent

H [nconnu

Figure 8 : Modalités d’adressage au Centre de Compétence des Anomalies du Développement
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RESULTATS — Partie 2
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18%(2)

Figure QA : Fréquence de consultation chez le médecin généraliste

grippal

Certifica

Figure OB : Motifs de consultations chez le médecin généraliste
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Figure OC : Fréquence de consultation chez le spécialiste autre que le médecin
généraliste

4
2
1
o

Qualité du suivi

S = N W B~ NN

m Médiocre mInsuffisant mMoyen mBon mExcellent

Figure QD : Evaluation de la qualité du suivi par les parents/tuteurs des patients T21
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Suivi médical Médiocre | Insuffisant | Moyen | Bon Excellent
Suivipar | OUI; 0 0 2 6 2
un MG ; OUI
Suivi par | NON ; 0 1 0 1 1
un autre OUlI
spécialiste | OUI ; 0 0 0 0 1
NON
NON ; 0 0 0 0 0
NON

Tableau 3 : Nombre de patient suivi par un médecin généraliste et/ou un autre
spécialiste en fonction de la réponse sur ’appréciation de la qualité du suivi médical.

Médecin généraliste
10% (2)

Pédiatre 10%
(2)

Autres 25%
)

Autre
spécialiste
médical 0%

Personnel

Parameédical
5% (1)
Institut
Jérome Centre de
Lejeune30% Prise en
(6) charge 20%
4)

Figure QE : Modalités de découverte du Centre de Compétence des Anomalies du
Développement
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Serment d’Hippocrate

Au moment d’étre admis(e) a exercer la médecine, je promets et je jure
d’étre fidele aux lois de I’honneur et de la probité.

Mon premier souci sera de rétablir, de préserver ou de promouvoir la
santé dans tous ses éléments, physiques et mentaux, individuels et
sociaux.

Je respecterai toutes les personnes, leur autonomie et leur volonté, sans
aucune discrimination selon leur état ou leurs convictions. Jinterviendrai
pour les protéger si elles sont affaiblies, vulnérables ou menacées dans
leur intégrité ou leur dignité. Méme sous la contrainte, je ne ferai pas
usage de mes connaissances contre les lois de I'humanité.

J'informerai les patients des décisions envisagées, de leurs raisons et de
leurs conséquences.

Je ne tromperai jamais leur confiance et n‘exploiterai pas le pouvoir hérité
des circonstances pour forcer les consciences.

Je donnerai mes soins a l'indigent et a quicongue me les demandera. Je
ne me laisserai pas influencer par la soif du gain ou la recherche de la
gloire.

Admis(e) dans l'intimité des personnes, je tairai les secrets qui me seront
confiés. Recu(e) a l'intérieur des maisons, je respecterai les secrets des
foyers et ma conduite ne servira pas a corrompre les moeurs.

Je ferai tout pour soulager les souffrances. Je ne prolongerai pas
abusivement les agonies. Je ne provoquerai jamais la mort délibérément.

Je préserverai l'indépendance nécessaire a I'accomplissement de ma
mission. Je n’entreprendrai rien qui dépasse mes compétences. Je les
entretiendrai et les perfectionnerai pour assurer au mieux les services qui
me seront demandés.

J'apporterai mon aide a mes confreres ainsi qu’a leurs familles dans
I'adversité.

Que les hommes et mes confréres m’accordent leur estime si je suis fidele
a mes promesses ; que je sois déshonoré(e) et méprisé(e) si j'y mangue.






