
Trisomie 21 : augmenter le soutien à la recherche et au soin
À l’occasion de la Journée mondiale de la trisomie 21, ce vendredi, une cinquan‐
taine de chercheurs internationaux*, experts dans cette anomalie génétique, ap‐
pellent, entre autres, à renforcer les moyens alloués à la recherche et à garantir
l’inclusion aux essais cliniques des personnes concernées.
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OPINIONS

En ce 21 mars 2025, des initia‐

tives  fleurissent  partout  dans

le  monde  pour  célébrer

l’inclusion  et  la  défense  des

droits des personnes porteuses

de  trisomie  21.  En  tant  que

chercheurs internationaux,  ex‐

perts  dans  cette  anomalie  gé‐

nétique, nous sommes préoccu‐

pés par le fait que les avancées

scientifiques favorisant la san‐

té de ces personnes restent lar‐

gement  méconnues  et  sous-fi‐

nancées.  Pourtant,  ces  décou‐

vertes sont porteuses d’un ave‐

nir meilleur pour cette popula‐

tion marginalisée.

Depuis la découverte de la tri‐

somie 21 - la cause génétique

du syndrome de Down - par Jé‐

rôme Lejeune, Marthe Gautier

et  Raymond  Turpin,  en  1959,

l’inclusion  des  personnes  por‐

teuses de trisomie 21 dans la

société s’est considérablement

améliorée.  Ces  progrès  sont

étroitement liés à une augmen‐

tation remarquable de leur es‐

pérance  de  vie,  passée  de  9

ans en 1930 à 20 ans en 1970,

puis  à  près  de  60  ans  au‐

jourd’hui  dans  certains  pays.

La  clé  de  cette  augmentation

est  la  meilleure  prise  en

charge  des  pathologies  asso‐

ciées  à  la  trisomie  21  grâce

aux progrès continus de la re‐

cherche médicale et des soins

cliniques.

Les  avancées  scientifiques

s’accélèrent.  Plusieurs  essais

cliniques  en  cours  offrent  un

espoir sans précédent pour de

nouveaux traitements  visant  à

améliorer  les  capacités  intel‐

lectuelles.  Les  projets  de  re‐

cherche actuels visent à corri‐

ger  les  dérégulations  géné‐

tiques, en ciblant des protéines

et  des  récepteurs  spécifiques

comme les  récepteurs  aux  in‐

terférons  (NCT04246372,

NCT05662228),  DYRK1A

(NCT06206824) et CBS (phase

préclinique) chez l’adulte, ainsi

qu’à  améliorer  la  mémoire  et

les  fonctions  psychologiques

chez  l’enfant  et  l’adolescent

(NCT06465823). Des combinai‐

sons  thérapeutiques  efficaces

ont  le  potentiel  de révolution‐

ner  le  traitement  de  la  défi‐

cience intellectuelle.

Longtemps  on  a  cru  qu’il

n’existait aucun moyen efficace

de corriger la déficience intel‐

lectuelle.  Des  préoccupations

éthiques - comme le consente‐

ment éclairé, l’intolérance aux

tests  ou l’évaluation complexe

des  résultats  -  excluent  sou‐

vent  les  personnes  porteuses

de trisomie 21 des études cli‐

niques  sur  la  maladie

d’Alzheimer,  malgré  sa  haute

prévalence  dans  cette  popula‐

tion.

Investir dans la recherche pour

développer des stratégies thé‐

rapeutiques plus sûres et adap‐

tées  aux  personnes  porteuses

de  trisomie  21  pourrait  non

seulement leur fournir des op‐

tions de traitement tant atten‐

dues,  mais  aussi  améliorer  la

sécurité  et  l’efficacité  de  ces

thérapies  pour  tous.  C’est

l’objectif  des  études  Abate

(NCT05462106),  Hero

(NCT06673069) et Aladdin, qui

visent à évaluer les effets neu‐

roprotecteurs  des  thérapies

contre  la  maladie  d’Alzheimer

chez  les  personnes  porteuses

de trisomie 21.

Enfin, le désir d’accueillir pour

ce qu’elles sont les personnes

porteuses de trisomie 21 peut

parfois, paradoxalement, ralen‐

tir la recherche. Certains sou‐

tiennent que l’amélioration de

leurs fonctions cognitives équi‐

vaut à la perte de leurs carac‐

téristiques uniques, une forme

de  discrimination.  Nous  espé‐

rons  pour  notre  part  que

l’innovation médicale saura ré‐

véler  les  capacités  cachées

mais  bien  réelles  de  ces  per‐

sonnes, sans altérer leur iden‐

tité fondamentale.

Sur le plan financier, les préju‐

gés inconscients selon lesquels

les personnes porteuses de tri‐

somie 21 ne peuvent être véri‐
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tablement intégrées dans la so‐

ciété contribuent, en Europe, à

un  manque  de  volonté  collec‐

tive  de  financer  la  recherche

sur  la  trisomie  21,  qui

concerne naturellement 1 nais‐

sance sur 700.

Le  financement  de  la  re‐

cherche  dans  ce  secteur  est

marqué par d’importantes dis‐

parités  géographiques  :  aux

États-Unis,  le  National  Insti‐

tutes of Health (NIH) s’est as‐

socié à diverses organisations,

dont la Global Down Syndrome

Foundation,  la  Fondation  Jé‐

rôme  Lejeune,  l’Alzheimer’s

Association  et  la  Trisomy  21

Research  Society  (T21RS),

pour  former  le  Down  Syn‐

drome  Consortium  en  2011.

Les efforts de plaidoyer, emme‐

nés  par  la  Global  Down  Syn‐

drome Foundation, ont soutenu

le lancement en 2018 du projet

Include  du  NIH,  qui  a  alloué

plus de 400 millions de dollars

à la recherche sur la trisomie

21 pour soutenir  de nouvelles

études scientifiques fondamen‐

tales, des études de cohorte de

personnes  porteuses  de  triso‐

mie  21  et  de  nombreux  nou‐

veaux essais cliniques.

Du  côté  de  l’Union  euro‐

péenne, les financements limi‐

tés ralentissent les progrès et

limitent  les  avancées  dans  le

domaine de la recherche sur la

trisomie 21, même s’il faut sa‐

luer  le  soutien  de  12  millions

d’euros sur cinq ans au projet

Icod  (NCT05748405)  et  au

consortium  GO-DS21,  par  le

programme  Horizon  2020.

Pourtant, le financement euro‐

péen de la recherche sur la tri‐

somie  21  provient  principale‐

ment de la générosité de dona‐

teurs privés, notamment via la

Fondation  Jérôme  Lejeune,  fi‐

nanceur  et  incubateur  majeur

de la recherche en Europe. En

Asie et dans les pays du Sud,

ces  financements  sont  quasi‐

ment inexistants.

Comment remédier à cette si‐

tuation ? D’abord en sensibili‐

sant  le  public  aux  bénéfices

que la  recherche  sur  la  triso‐

mie 21 peut et va apporter à la

société dans son ensemble. La

trisomie 21 offre une occasion

unique  de  mieux  comprendre

d’autres pathologies et  de dé‐

velopper  de  nouvelles  théra‐

pies qui pourraient bénéficier à

tous.

Financer  la  recherche  sur  la

trisomie  21  est  la  promesse

d’un  avenir  où  les  personnes

porteuses  de  trisomie  21  se‐

ront  considérées  comme  des

bénéficiaires,  mais  aussi

comme  des  contributeurs  es‐

sentiels au progrès scientifique

et social. Nous appelons les dé‐

cideurs  politiques,  les  orga‐

nismes  de  financement  et  la

communauté  scientifique  à

augmenter  le  financement  dé‐

dié à  la  recherche,  à  garantir

l’inclusion aux essais cliniques

et à favoriser les collaborations

interdisciplinaires.  Il  ne  s’agit

pas  seulement  d’un  impératif

scientifique, mais d’un impéra‐

tif humain.
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