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Cas Clinique 

Maladie de Basedow et Trisomie 21 : A Propos d’Un Cas à 

Pointe-Noire 

Graves' Disease and Trisomy 21: A Case Report from Pointe-Noire 

C L Elenga-Bongo¹,², A Bandoho Mombo¹, R L Mayanda², M G Monabeka¹, C C Yidika Moussavou1, 

F Elilié Ongoth², E Bouenizabila², L A Bugova 3, H G Monabeka² 

  
 RÉSUMÉ 

La trisomie 21 ou syndrome de Down (SD) est une aberration chromosomique, 

caractérisée par une déficience intellectuelle. Elle est souvent associée à des 

troubles de la fonction thyroïdienne, avec une prédominance de l’hypothyroïdie. 

Son association à l’hyperthyroïdie est rare. Nous rapportons le cas d’un enfant de 9 

ans, atteint de SD reçu dans un contexte d’amaigrissement, goitre, tachycardie et 

exophtalmie chez qui le bilan hormonal retrouvant une TSH˂ 0,005 µUI/ml (0,27-

4,2 µUI/ml)  et une FT4 : 81,3 pmol/l (12- 22 pmol/l), les TRAb> 68 IU/l  a permis 

de poser le diagnostic d’une hyperthyroïdie (maladie de Basedow). La prise en 

charge a été faite selon les recommandations et l’évolution était favorable. 

 

 ABSTRACT 
Trisomy 21 or Down syndrome (DS) is a chromosomal aberration, characterized 

by intellectual disability. It is often associated with disorders of thyroid function, 

with a predominance of hypothyroidism. Its association with hyperthyroidism is 

rare. We report the case of a 9-year-old child with DS seen in a context of weight 

loss, goiter, tachycardia and exophthalmos in whom the hormonal assessment 

found TSH˂ 0.005 µIU/ml (0.27-4.2 µIU/ml) and FT4: 81.3pmol/l (12-22 pmol/l), 

TRAb > 68 IU/l suggestive of the diagnosis of hyperthyroidism (Graves’ disease). 

The management was carried out according to the recommendations and the 

evolution was favorable. 

 

 

 

INTRODUCTION 

La trisomie 21 ou syndrome de Down (SD) est la 

première cause de déficience intellectuelle d’origine 

génétique et la première aberration chromosomique 

décrite chez l’homme, par Jérôme Lejeune en 1959.[1]  

Sa prévalence varie par naissances vivantes entre 1,5 

pour 1000 (1 nourrisson sur 660) [2] et 1,2 pour 1000 (1 

nourrisson sur 826),[3] sans prédilection pour la race ou 

le groupe socio-économique. En Afrique du Sud, les 

études hospitalières menées auprès des populations 

urbaines et rurales montrent respectivement une 

prévalence de SD de 1,8 et 2,09 pour 1000 naissances 

vivantes. [4,5] 

La prévalence des troubles thyroïdiens chez des 

personnes atteintes de SD varie de 3 à 54 %, leur 

fréquence augmentant avec l’âge. [6,7]. Les 

dysthyroïdies rencontrées au cours de la trisomie 21 

sont : l’hypothyroïdie congénitale, l’hypothyroïdie auto-

immune, l’hypothyroïdie infraclinique et, plus rarement, 

l’hyperthyroïdie.  

La prévalence de l'hypothyroïdie chez les patients SD est 

de 30 à 50 %.[8]. L’hypothyroïdie infraclinique est la 

forme la plus courante de dysfonctionnement thyroïdien 

dans le SD, étant rapportée chez 25 à 32 % des patients. 

[9,10]. L’association fréquente du SD aux pathologies 

thyroïdiennes et à d’autres maladies auto-immunes 

suggère une association étiologique.  

On estime que l’augmentation du stress oxydatif 

principalement causée par une activité excessive de la 

Superoxyde Dismutase-1 (SOD1), une enzyme codée sur 

le chromosome 21 humain (21q22.1), pourrait être un 

facteur majeur. [11–13] 

Cependant, tous les patients atteints du syndrome de 

Down ne développent pas de troubles de la fonction 

thyroïdienne, suggérant l’existence d’autres facteurs 

inconnus qui pourraient être épigénétiques ou 

environnementaux. 
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Le premier cas d’hyperthyroïdie au cours du syndrome 

de Down a été rapporté en 1946.[14]. Nous rapportons 

un rare cas d’hyperthyroïdie (maladie de Basedow) chez 

un enfant trisomique diagnostiqué à Pointe-Noire. 

OBSERVATION 

Enfant âgé de 9 ans, de sexe masculin, avec les traits 

caractéristiques d’un syndrome de Down diagnostiqué 

depuis sa naissance, référé en consultation par un 

pédiatre devant un goitre, une exophtalmie, un 

amaigrissement et une tachycardie. C’était un enfant 

unique de sa mère, né à terme d’une grossesse bien 

suivie, sans bilan génétique prénatal, la mère étant âgée 

de 27 ans à la naissance.  

Cliniquement, on notait une exophtalmie modérée 

bilatérale, un goitre vasculaire, une tachycardie à 128 

bpm et un amaigrissement avec un poids de 26 kg.  

Le bilan hormonal a mis en évidence : TSH˂ 0,005 

µUI/ml (0,27-4,2 µUI/ml) et une FT4 : 81,3pmol/l (12- 

22 pmol/l), les Ac-anti-ReTSH (TRAb) > 68 IU/l 

(positifs). 

L’échographie thyroïdienne a révélé une hypertrophie 

globale et hétérogène de la thyroïde avec signes 

d’hypervascularisation.   

Devant le syndrome de thyrotoxicose, un goitre 

vasculaire et une exophtalmie, le diagnostic 

d’hyperthyroïdie, notamment la maladie de Basedow a 

été retenu.  

L’enfant a reçu un traitement fait de carbimazole 5mg à 

la dose de 0,25- 1 mg/kg, soit 15 mg par jour) et 

propranolol 40 mg (1/2 cp x 2 par jour) pendant 6 

semaines. 

L’évolution fut marquée par une régression des signes de 

thyrotoxicose, une reprise pondérale (+3KG), sans 

fièvre, ni de maux de gorge et une diminution de la FT4- 

25 pmol/l(12- 22 pmol/l). La NFS était normale.  

Devant cette évolution favorable, il a été institué une 

diminution progressive des doses de carbimazole à 10 

mg/jour, puis progressivement (après 3 mois) a été 

associé à la lévothyroxine 25microgrammes/jour 

(schéma block and replace) 

Après 10 mois de traitement, le patient était en 

euthyroïdie, avec amélioration du profil hormonal : FT4 : 

12,10 pmol/l et TSH-0,82 µUI/ml. On notait aussi une 

bonne tolérance et compliance au traitement, sans effets 

secondaires. 

La durée du traitement étant de 18-24 mois avant un 

éventuel arrêt du traitement médical, il faut signaler une 

irrégularité du suivi depuis la rémission pouvant 

occasionner une récidive. 

DISCUSSION 

La fréquence et l’âge de diagnostic 

L’hyperthyroïdie est rarement associée à la trisomie 21. 

Contrairement à l’hypothyroïdie congénitale dont le 

risque de survenue est 28 fois plus élevé chez un 

nouveau-né trisomique 21.[15]   

Les troubles thyroïdiens chez des personnes atteintes de 

SD sont fréquents et augmentent avec l’âge. [6,7]  

Notre cas d’hyperthyroïdie diagnostiqué chez un garçon 

de 9 ans témoigne de sa rareté et d’un début précoce. Les 

signes cliniques prédominants ont orienté le diagnostic. 

Le premier cas d’hyperthyroïdie a été rapporté par 

Gilchrist chez une jeune femme de 22 ans atteinte de SD. 

[14]. Fawzi et al. (Koweït, 1999) ont rapporté un cas 

d’hyperthyroïdie chez un homme atteint de SD de 44 ans. 

[16] 

Dans la cohorte espagnole de 1991 à 2006 sur 1832 

patients SD, on retrouve sur 12 cas (7 filles et 5 garçons), 

soit une prévalence de 6,5 cas /1000. L’âge moyen était 

de 16,8 ans (extrêmes 10,9-28,9 ans).[17] 

Comme dans notre cas, le diagnostic de l’hyperthyroïdie 

était clinique devant les symptômes : intolérance à la 

chaleur, irritabilité, perte de poids, tachycardie, insomnie 

et tremblements.[17] 

Cependant une étude de dépistage de dysthyroïdies 

rapportée par Kasole Lubala et al. (RDC,2020) sur 34 

patients SD d’un âge moyen de 13 ans (extrêmes 3 à 47 

ans) retrouve une prévalence d’hypothyroïdie 

infraclinique de 17,6% (6 cas). Ils n’ont rapporté aucun 

cas d’hyperthyroïdie.[18] 

Une étude similaire réalisée en Afrique du Sud rapportée 

par Moosa et al. (2013) sur 391 enfants dépistés entre 2 

et 12 mois ne retrouve aucun cas d’hyperthyroïdie mais 

une prédominance de l’hypothyroïdie infraclinique 

(28,7%) et une hypothyroïdie patente (2,7%). [19] 

Le diagnostic plus précoce d’hyperthyroïdie a été 

rapporté par F.Kamoun et al. (Tunisie,2014) qui 

retrouvent un cas d’hyperthyroïdie et 19 cas 

d’hypothyroïdie infraclinique sur une série de 20 enfants, 

d’un âge moyen de 3ans 2 mois. [20] 

Un autre cas d’un diagnostic plus précoce 

d’hyperthyroïdie chez un SD par rapport au notre c a été 

rapporté par Bhat et al. (Inde, 2010) chez une fille de 

7ans.[21] 

Les aspects thérapeutiques et évolutifs 

Notre patient était traité par carbimazole à raison de 15 

mg/jour, puis une réduction progressive de la dose et 

ajout de la lévothyroxine 25mg, ce qui a permis une 

rémission.  

Le dosage des TRAb sous traitement n’a pas été effectué. 

La prise en charge chirurgicale n’a pas été indiquée en 

attendant et l’irathérapie est inaccessible. 

Bom Costa et al. (Portugal,2021) ont rapporté un cas 

d’une hyperthyroïdie chez une adolescente SD de 16 ans 

chez qui le traitement par méhimazole induit une 

hypothyroïdie persistante avec le TRAb positifs malgré 

l’arrêt de l’antithyroïdien de synthèse et ajout de 

levothyroxine.[22]. J Sanz (Chili, 1999) rapporte 3 cas 

d’hyperthyroïdie chez des patients SD âgés 

respectivement de 25 ans,19 ans et 18 ans, traités par 

Irathérapie et propythiouracile (PTU).[23] 

L’irathérapie a été aussi utilisée dans le traitement par 

Fawzi et al. (Koweit,1999). [16] 

Cependant Akande et al. (Nigeria, 2016) ont rapporté une 

association hyperthyroïdie, diabète type 1 et SD, chez 

une jeune femme de 22 ans traitée simultanément par 

insuline et par antithyroïdiens de synthèse, avec une 

évolution favorable.[24]  

http://www.hsd-fmsb.org/
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CONCLUSION 

Notre cas, comme ceux rapportés dans la littérature, 

confirme de la rareté de l’hyperthyroïdie chez les patients 

atteints de SD, contrairement à l’hypothyroïdie qui peut 

faire l’objet d’un dépistage systématique. Son diagnostic 

a été précoce. 

La richesse sémiologique de l’hyperthyroïdie, plus 

précisément de la maladie de Basedow dans notre cas a 

permis de poser le diagnostic aisément, comme 

rapportent d’autres auteurs. La prise en charge a été faite 

selon les recommandations et les moyens accessibles, ce 

qui a permis une rémission. 
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