Syndrome de Down et Alzheimer : Entre Défis et Perspectives Cliniques

Les avancées récentes dans les domaines des soins de santé ont considérablement
amélioré I'espérance de vie des individus atteints du syndrome de Down, passant en moyenne de
45 ans a pres de 60 ans. Toutefois, cette prolongation de la vie s'accompagne d'une augmentation
notable des comorbidités liées au vieillissement, parmi lesquelles la maladie d'Alzheimer (MA)
prédomine. Il est alarmant de constater que le risque a vie de développer la MA chez cette
population atteint plus de 90% (McCarron et al., 2017). Il est estimé que la présence d'une copie
supplémentaire au 21e chromosome entraine une surexpression des genes situés a cet endroit,
conduisant a une surproduction de la protéine béta-amyloide, ce qui pourrait ultimement mener
au développement de la MA (Wiseman et al., 2015). Chez les personnes atteintes du syndrome de
Down, les biomarqueurs associés a la MA et les |ésions cérébrales peuvent faire leur apparition
dés la vingtaine, atteignant un taux de prévalence quasi universel dés la quarantaine (Mann, 1988;
Wiseman et al., 2015).

Les recherches actuelles, bien que limitées sur le trouble cognitif léger (TCL) chez les personnes
atteintes du syndrome de Down, révélent des déficits cognitifs comparables a la population
générale, notamment en mémoire épisodique, des fonctions exécutives, ainsi que des déficits liés
a l'attention sélective et a la mémoire verbale explicite (Ball et al., 2006; Fonseca et al., 2019;
Krinsky-McHal et al., 2008; Krinsky-McHale et al., 2020; Pulsifer et al., 2020; Startin et al., 2019;
Wallace et al., 2021). L'évolution de la maladie vers le stade démentiel se manifeste par des déficits
cognitifs plus sévéres et variés, incluant des altérations au niveau langagier, praxique, et
visuospatial, ainsi que des difficultés s'étendant au plan comportemental et de la personnalité
(Ball et al., 2006; Krinsky-McHale et al., 2008; Startin et al., 2019; Fonseca et al., 2020; Krinsky-
McHale et al., 2020; Pulsifer et al., 2020; Wallace et al., 2021).

Cependant, la préexistence de déficits cognitifs inhérents au syndrome de Down constitue
un défi supplémentaire pour le dépistage de la MA. Les outils traditionnels d'évaluation cognitive
sont souvent inadaptés a des individus présentant une déficience intellectuelle, telle que celle
observée dans le syndrome de Down (Firth et al., 2018). Bien que plusieurs instruments, tels que
le Down Syndrome Mental State Exam, le Severe Impairment Battery, et le Cambridge Cognitive
Examination adapted for individuals with Down Syndrome, soient couramment utilisés aupres de
cette population clinique spécifique, des défis subsistent. Notamment, on observe des effets
plancher pour certains degrés de sévérité de déficience intellectuelle, des sensibilités faibles pour
le stade de TCL, ainsi qu’un manque d’outils validés aupres de patients francophones (Nadeau et
al., 2023). Certaines taches spécifiques, telles que le test de mémorisation sélective et la tache de
rappel indicé, montrent toutefois des signes prometteurs quant a leur utilité dans le dépistage du
TCL et de la MA au sein de cette population (Nadeau et al., 2023).

L'impératif de développer une évaluation plus précise et spécifique, en particulier pour la
détection précoce du TCL chez les personnes atteintes du syndrome de Down, demeure
indéniable. Bien que les outils actuels aient prouvé leur utilité, leurs limites soulignent la nécessité
d'une recherche continue pour trouver des méthodes plus adaptées. Dans cet esprit, un
engagement envers une pratique clinique informée par la recherche demeure crucial. Cette
démarche, associée a une innovation constante dans |'évaluation des troubles cognitifs,
contribuera a mieux répondre aux besoins spécifiques de cette population.
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