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SIGNES D’ALERTE BUCCO- ET PERI-DENTAIRES DES ANOMALIES
D’ORIGINE GENETIQUE

Introduction

Les anomalies bucco-dentaires sont nombreuses. Il peut s’agir d’anomalies de nombre par
défaut ou par augmentation, d’anomalies morphologiques, d’anomalies de structure,
d’atteintes parodontales et d’ anomalies d’éruption qui peuvent poser des problémes
fonctionnels, esthétiques et psychologiques. Les anomalies buccales atteignent aussi bien les
muscles oraux, la langue, les glandes salivaires, les lévres et le palais. Les anomalies bucco-
dentaires peuvent étre isolées ou associées a un syndrome. Les syndromes ayant des
particularités bucco-dentaires sont listés au nombre de 700 selon Phénodent ; en sachant qu’il
existe plus de 5000 syndromes. Généralement, pour un syndrome précis, nous observons

plusieurs anomalies combinées.

La formation du chirurgien dentiste s’attache précisément a la sphére orale. Cependant, il
semble important d’examiner le patient dans sa globalité pour remarquer des anomalies
morphologiques, dermatologiques, oculaires, capillaires, mentales, auditives pour permettre
de faire une relation entre une anomalie dentaire et un syndrome génétique. En effet, suite a
I’observation globale du patient, le chirurgien dentiste peut détecter des anomalies buccales.
Celles-ci sont essentielles car elles peuvent étre le point de départ dans la détection d’un
syndrome, c’est-a-dire le signe d’alerte. Dans cette thése, nous nous intéresserons aussi a
chercher une corrélation entre une anomalie dentaire et un syndrome génétique en partant de
la bouche (ce qui correspond a notre spécialité), mais en recherchant également des anomalies

péri-dentaires qui peuvent également étre des signes d’appel des maladies génétiques.

Dans une premiere partie, nous définirons les anomalies bucco-dentaires et générales qui sont
a rechercher par le praticien. Celles-ci serviront a la compréhension de la description des
syndromes. Dans la seconde partie, des tableaux sont proposés. En observant un ou plusieurs
signes bucco-dentaires et en y associant certains signes péri-dentaires relevés par le chirurgien
dentiste, nous pouvons édifier un tableau clinique qui évoque un syndrome. En revanche,
seules les manifestations visibles et facilement décelables par le chirurgien dentiste sont
répertoriées. Il semble indispensable de préciser que ceci n’est qu’une aide au diagnostic et
que cela ne remplace en aucun cas la médecine clinique. Le role du chirurgien dentiste est

d’adresser le patient au généticien si celui-ci ne présente pas de syndrome diagnostiqué.
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I[-Signes d’alerte

I-1-Signes d’alerte bucco-dentaires

I-1-1- Signes d’alerte dentaires

Anomalies de nombre :

Réduction du nombre de dents :
- Anodontie : Absence de toutes les dents. C’est une affection rare [90].
- Agénésie ou hypodontie : C’est ’absence d’une ou plusieurs dents, jusqu’a 6
dents manquantes. [89]. C’est ’atteinte la plus courante chez I’homme et son

3 emes

incidence est estimé entre 1,6 % et 9,6 % en excluant les molaires [80].

- Oligodontie : Absence de plus de 6 dents permanentes [90].

Oligodontie (Dr Lopez-

Cazaux)

Augmentation du nombre de dents :
- Dents surnuméraires ou hyperodontie : C’est une affection définie par un
nombre de dents supérieur a la normale qui se manifeste particuliecrement en denture
permanente. C’est une atteinte rare ou le plus souvent les dents surnuméraires sont
dysmorphiques [44].
- Mesiodens : « La dent surnuméraire située entre les incisives centrales supérieures
est dite mesiodens [...] souvent conoide, avec une racine courte. Dans environ 75 %
des cas, elle est enfouie, provoquant retard d’éruption, dilacérations et résorptions
des incisives normales. Elle si¢ge surtout du coté palatin. » [95].
- Odontome : « Les odontomes sont actuellement considérés comme des
malformations de type hamartomeux et non comme des néoplasmes. Le terme
« odontome » est restrictif et désigne spécifiquement une structure en croissance
dans laquelle les cellules épithéliales et mésenchymateuses subissent une

différenciation compléte qui aboutit a la formation d’améloblastes et d’odontoblastes
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fonctionnels qui forment de I’émail et de la dentine ; comme ’organisation des
cellules odontogenes est anormale, la morphodifférenciation normale finale échoue

et la structure formée ressemble a une petite dent anormale. » [95].

Mésiodens [95].

Anomalies morphologiques :

- Macrodontie : «Anomalie constituée par une grandeur excessive des dents. »[46].

Macrodontie (Dr Cuny)

- Microdontie : Dent anormalement petite.

- Fusion : « La fusion est une anomalie de développement constituée par 1’union, le
plus souvent par la dentine, de deux germes normaux au moment de leur formation

(synodontie) ; il est exceptionnel de trouver une fusion de plus de deux dents. » [95].

Fusion [95].

- Gémination : « La gémination constitue une division avortée d’un germe

dentaire. » [95].

- Radiculomégalie : Racine extrémement longue [90].

- Taurodontisme : « Le taurodontisme est caractérisé par des dents dont la chambre
pulpaire s’étend bien au-dela du collet, avec une hauteur apico-occlusale plus grande
que normalement; il n’y a pas de resserrement au niveau de la jonction
amélocémentaire et la division en canaux radiculaires se fait anormalement pres de
I’apex dentaire. Ce sont les molaires qui sont affectées, isolément ou non, uni- ou

bilatéralement, en denture temporaire et surtout en denture définitive; une
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prédominance au niveau des premicres molaires inférieures définitives a été

constatée. » [95].

Taurodontisme [95].

Anomalies de structure :

- Amélogenése imparfaite : C’est une anomalie de structure de 1’émail. L’affection
atteint les dentitions temporaires et définitives. L’expression phénotypique est tres
variable avec des défauts qui peuvent étre qualitatifs et/ou quantitatifs. Il existe 4
types d’amélogenese imparfaite selon la classification de Witkop; le type I
hypoplasique, le type II hypomature, le type III hypominéralisée et le type IV

hypomature-hypoplasique avec taurodontisme [95].

Amélogenese imparfaite (Dr Lopez-Cazaux)

- Dentinogenése imparfaite : C’est une anomalie de structure de la dentine. Les
dents, aussi bien en denture temporaire que permanente, sont typiquement de
couleur ambrée et translucides et peuvent présenter une importante usure. Les
couronnes sont globuleuses. L’émail qui est normal peut se cliver en laissant la
dentine a nu. Les épisodes infectieux sont fréquents. Sur les radiographies, les
couronnes sont bulbeuses avec une constriction cervicale trés marquée ; les racines
sont courtes, minces, et la production anarchique et imparfaite de dentine conduit a
une oblitération pulpaire rapide. Des dents non cariées présentent parfois des
radioclartés périapicales. » D’apres la classification de Shield, il existe 3 types de
dentinogenéses imparfaites. Le type 1 est associé a 1I’ostéogenese imparfaite. Le type

IT et IIT touche uniquement les dents [94].
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Dentinogenese imparfaite (Dr Lopez-Cazaux)

- Dysplasie dentinaire : C’est une affection qui se détermine par une structure
anormale de la dentine. Il en existe 2 types. La dysplasie dentinaire de type 1 a des
dents d’aspect clinique normal, mais a la radiographie, on observe des racines
pointues et courtes voire inexistantes avec une constriction conique apicale. La
dysplasie dentinaire de type 2 est caractérisée par une atteinte de la minéralisation
des dents temporaires seulement. Celles-ci sont opalescentes avec des chambres
pulpaires oblitérées alors que les dents permanentes ont une couleur normale avec

cependant des calcifications intrapulpaires [94].

Dysplasie dentinaire de type 2 (Dr Lopez-Cazaux)
- Hypoplasie de I’émail : Ce sont des I¢ésions localisées ou généralisées a type de
défauts macroscopiques de 1’émail qui atteignent une surface plus ou moins grande

de la dent [44].

Hypoplasie de 1’émail (Dr Lopez-Cazaux)

Anomalie d’éruption [93] :

« L’éruption dentaire est un phénomene physiologique qui permet a une dent de
faire irruption dans la cavité buccale jusqu’a une position fonctionnelle. Elle fait
intervenir notamment des phénomeénes de résorption osseuse. »

- Eruption prématurée : « Pour les dents temporaires, une éruption est précoce
lorsqu’elle survient de 1 mois (incisives) a 6 mois (2™ molaires) avant la date
normale d’éruption. Pour les dents permanentes, le délai est de 1 an ». On peut
observer des dents natales voire néonatales.

- Eruption retardée : « L’éruption est retardée de plus d’un an par rapport a sa date
normale d’éruption pour les dents permanentes et de 6 mois pour les dents
temporaires. »
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I-1-2- Signes d’alerte buccaux

Les signes buccaux regroupent les fentes (malformation de la face provenant d’un défaut de
soudure des bourgeons faciaux ), les anomalies des glandes salivaires (prolapsus,
xérostomie...), des muscles faciaux (paralysie), des leévres(fissures, puits, télangiectasies,

double lévre...) et de la langue. Seules les anomalies de la langue seront ici définies.

Anomalie de la langue [46], [90] :

- Aglossie : « Absence congénitale de la langue.»

- Ankyloglossie : « Adhérence vicieuse de la langue, d’origine acquise ou
congénitale. »

- Glossoptose : « Refoulement en arriere de la langue dont la base fait basculer
1’épiglotte et rétrécit le pharynx, génant 1’alimentation du nourrisson et entrainant
des troubles du développement. »

- Langue framboisée : Langue ayant perdue son enduit saburral de la pointe vers la
base. Elle apparait rouge vif, hérissée de papilles a nu. »

- Langue géographique : « Affection de la muqueuse linguale, de nature non
syphilitique, caractérisée par une desquamation se faisant sous forme de plaques

aberrantes, limitées du c6té ou elles s’étendent par un bourrelet blanc circiné. »

Langue géographique [125]

- Macroglossie : « Augmentation considérable du volume de la langue, entrainant
parfois la procidence de cet organe hors de la bouche. »

- Microglossie : « Petitesse de la langue. »

- Maladie de Riga-Fédé ou subglossite diphtéroide : « Petite tumeur exulcérée

sublinguale siégeant au niveau du frein de la langue. »

[-2-Autres signes d’alerte

Des définitions sont nécessaires pour comprendre les différents signes cliniques qui

peuvent nous alerter.
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Les anomalies morphologiques [46] :

- Acrocéphalie : « Malformation cranienne due a la soudure précoce des sutures
sagittale et coronale et caractérisée par le développement considérable, en hauteur,
de la région occipitale avec aplatissement latéral de la téte. »

- Hirsutisme : « Développement excessif et de topographie masculine de la pilosité

de la face et du corps. Elle dépend des androgenes et correspond au virilisme

pilaire. »

Hirsutisme [46].

- Hypertélorisme : « Malformation cranio-faciale caractérisée par un ¢élargissement
de la petite aile du sphénoide, donc de I’espace inter-orbitaire et de la racine du nez
et par un écartement excessif des yeux. »

- Hypotélorisme : « Malformation cranio-faciale associant un rapprochement
excessif des yeux avec un épicanthus (cf anomalies des yeux), une microcéphalie
avec turricéphalie (« malformation du crane en forme de tour »), et une insuffisance
de développement de la cavité buccale. »

- Macrocéphalie : « Allongement du crane dont la partie postérieure offre un
volume exagéré. »

- Microcéphalie : « Petitesse du crane due a une craniosténose ou consécutive a un
arrét de développement du cerveau. »

- Macrostomie : « Fissure commissurale uni- ou bilatérale augmentant
considérablement la fente de la bouche et due a une anomalie de développement de
la face. »

- Microstomie : « Petitesse congénitale de 1’orifice buccal. »

- Pectus carinatum ou thorax en carene: « Déformation du thorax caractérisée par
la projection antérieure du sternum et 1’aplatissement latéral des cotes. »

- Pectus excavatum ou thorax en entonnoir : « Déformation congénitale ou
acquise caractérisée par une dépression plus ou moins profonde siégeant a la partie
inférieure du sternum. »

- Scaphocéphalie : « Malformation cranienne caractérisée par la forme élevée, tres
allongée d’avant en arricre et tres aplatie latéralement du crane qui présente le type
dolichocéphalie exagéré. »

- Synéchie : C’est une adhérence. Il existe des synéchies utérines, osseuses et

intranasales.
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- Synophyrs : « Convergence des sourcils sur la racine du nez. »

- Tophus (pluriel tophi) goutteux : « Dépdts de substance dure, comme osseuse,
qui se forment chez les goutteux, soit dans l'intérieur des organes, soit aux environs
des articulations ou du pavillon de I'oreille. »

- Trichilemmome : « Tumeur pilaire qui si¢ge au niveau du cou et qui a 1’aspect de

petits nodules verruqueux. »

Les anomalies de la peau [46] :

- Acrogérie : « Variété de progéria (vieillissement) dans laquelle les 1ésions sont
localisées aux extrémités. »

- Dermatite séborrhéique : « Variété¢ d’eczématide du nourisson, généralement de
type psoriasiforme. »

- Dermatose : « Nom générique des affections de la peau. »

- Dermolipome : « C’est un choristome (terme défini p.23) qui se développe au
niveau du fornix du canthus externe. »

- Hyperkératose : « Groupe des dermatoses caractérisées par une hyperplasie de la
couche cornée de I’épiderme. »

- Ichtyose : « Etat particulier de la peau qui est séche et couverte de squames fines a

bords libres, semblables aux écailles des poissons. »

Ichtyose [46].

- Kératose piliaire : « Dermatose caractérisée par un état de sécheresse de la peau et
par de petites élevures seches, cornées, dont le centre est formé par un poil
atrophié. »

- Lentiginose : « Affection cutanée caractérisée par de nombreuses lentigines
(petites taches pigmentaires de la peau) disséminées. »

- Milia (pluriel de milium): « Dégénérescence colloide du derme. Affection tres rare
de la peau, caractérisée par la formation de petites élevures brillantes, translucides,
de la grosseur d’une téte d’épingle, produites par la dégénérescence colloide des
couches superficielles du derme. »

- Pétéchies : « Variété¢ d’hémorragie cutanée, caractérisée par de petites taches d’un

rouge violacé, dont les dimensions varient d’une téte d’épingle a une lentille. »
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- Poikilodermie : « Affection de la peau caractérisée, apreés une phase d’accidents
rappelant une infection légere, par un érythéme télangiectasique formant un réseau a
mailles capillaires, au centre duquel la peau est atrophiée, de couleur blanc nacré en
certains points, rose en certains autres, pigmentée en d’autres. »

- Psoriasis : « Affection de la peau caractérisée par I’apparition, en certains points
d’élection (coudes, genoux, cuir chevelu, région sacrée) et parfois sur tout le corps,
d’éléments arrondis, formés de squames seches, brillantes et nacrées, s’enlevant
aisément par le grattage et laissant au-dessous d’elles une surface rouge, luisante et

saignant facilement. »

Psoriasis [46].
- Purpura : « Lésion élémentaire de la peau caractérisée par I’issue des globules

rouges hors des vaisseaux ; c’est une hémorragie cutanée. »

" Purpura [46].
- Télangiectasie : « Dilatation de petits vaisseaux cutanés formant de fines lignes
rouges, parfois violettes. »
- Vitiligo : « Affection caractérisée par un trouble de la pigmentation de la peau,
consistant en 1’apparition de plaques décolorées d’un blanc mat, a contours précis,

entourées d’une zone ou la peau est plus pigmentée que normalement. »

Vitiligo [46].

Les anomalies de taille [46] :

- Gigantisme : « Affection caractérisée par un accroissement exagéré de la taille. »-
- Macrosomie : « Variété de gigantisme caractérisée par la grosseur excessive de

tout le corps. »
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Les anomalies des cheveux [46] :

- Alopécie : « Chute générale ou partielle des cheveux ou des poils. »

Alopécie [46].
- Hypertrichose : « Anomalie cutanée consistant en un développement anormal du
systeme pileux. »
- Hypotrichose : « Arrét de développement des poils localisé ou s’étendant a toutes
les régions pileuses. »
- Pili torti : « Dysplasie congénitale et presque toujours familiale des cheveux qui,
des leur apparition, souvent tardive, ont une apparence laineuse, moirée, due a la

torsion de chaque cheveu sur lui-méme. »

Pili torti [32]

Les anomalies des yveux [46] :

- Achromatopsie : « Abolition de la perception des couleurs. »

- Alacrymie : « Absence de la sécrétion de larmes. »

- Amblyopie : « Diminution de 1’acuité visuelle en 1’absence de cause oculaire
décelable. »

- Ankyloblépharon : « Soudure partielle ou totale, congénitale ou acquise, des
bords palpébraux. »

- Anophtalmie : « Absence congénitale d’un ceil. Le terme est inexact, on devrait
noter monophtalmie. »

- Blépharite : « Inflammation du bord libre des paupieres, a laquelle peuvent
prendre part tous les éléments qui constituent le rebord palpébral (peau, conjonctive,

cil et glandes). »
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- Blépharochalasis : « Atrophie du derme des paupicres supérieures, accompagnée
de relachement du tissu cellulaire sous-cutané. Il en résulte la formation d’un large
repli cutané qui tombe jusqu’au rebord ciliaire et géne la vision directe en haut. »

- Blépharophimosis : « Insuffisance de la longueur de la fente palpébrale. »

- Canthus : « Angle interne ou externe de I’ceil, extrémité de la fente palpébrale. »

- Choristome : « Malformation d’aspect tumoral pouvant étre considérée comme
des parties d’organe ayant un siége anormal. »

- Colobome : « Malformation consistant en une fissure siégeant au niveau des

paupieres, de I’iris, de la choroide ou de la rétine. » ou « Malformation du

cristallin. »

Colobome de la paupiere [46].

- Corectopie : « Anomalie congénitale ou acquise de la pupille qui se trouve placée
en dehors du centre de ’iris. »

- Cyclopie : « Malformation caractérisée par la fusion des deux orbites et I’existence
d’un seul ceil. »

- Distichiasis : « Déviation en arriere de la rangée postérieure des cils, la rangée
antérieure gardant sa situation normale. »

- Dyschromatopsie : « Nom générique des troubles de la perception des couleurs,
particulierement la difficulté a reconnaitre les nuances. »

- Ectopie irienne : « Anomalie de situation de I’iris. »

- Ectropion : « Renversement en dehors des paupiéres. »

' Ectropion [46].

- Entropion : « Renversement des paupieres en dedans. »

! o

-‘ Entropion [46].
- Epicanthus : « Replis semilunaire que forme parfois la peau au-devant de 1’angle

interne de ’ceil. »
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- Epiphora : « Ecoulement anormal sur les joues de larmes qui ne peuvent pas
passer par les voies naturelles. Le canal reliant les yeux au nez et permettant
I'écoulement des larmes dans les cavités nasales étant obstrué, les larmes débordent
sur les joues. »

- Esotropie ou strabisme convergent : « Déviation en dedans. »

- Glaucome : « Affection de I’ceil caractérisée par une élévation de la pression

oculaire au dessus de 20mm de Hg. »

A

s Glaucome [46].

- Gliome des voies optiques: « Tumeur primitive du systéme nerveux central
développée aux dépens des divers €léments cellulaires de la névrologie. »

- Héméralopie : « Affaiblissement considérable de la vision dés que la lumicre
diminue. »

- Hémianopsie : « Affaiblissement ou perte de la vue dans une moiti¢ du champ
visuel de I’un ou plus souvent, des deux yeux. »

- Kératite : « Inflammation de la cornée. Elle se manifeste par une rougeur de la
conjonctive, une vive douleur, un larmoiement, un clignement et une photophobie. »
- Macrophtalmie : « Augmentation des différents diametres de 1’ceil. »

- Mégalocornée ou kératomégalie : « Dimension excessive de la cornée. »

- Microcornée : « Petitesse anormale de la cornée, de diamétre inférieur a 10mm. »
- Microphtalmie : « Diminution des différents diamétres de I’ceil. »

- Nodules iriens de Lisch : « Hamartomes mélanocytaires faits de mélanocytes qui
contiennent des quantités variables de pigment. »

- Nystagmus : « Mouvements oscillatoires et quelquefois rotatoires du globe
oculaire. Ces mouvements sont involontaires, saccadés, horizontaux, verticaux, ou
quelquefois de circumduction. »

- Opacité cornéenne : « Perte de la transparence de la cornée qui joue un réle dans
la réfraction de I’ceil. »

- Photophobie : « Crainte de la lumiére due le plus souvent a I’impression pénible et
méme douloureuse qu’elle provoque. »

- Polycorie : « Anomalie congénitale ou acquise de I’iris. Existence de deux ou de
plusieurs orifices pupillaires. »

- Proptose ou exophtalmie : « Saillie ou protrusion du globe oculaire hors de

I’orbite. »
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- Ptosis : « Chute de la paupiére supérieure. »

Ptosis [46].

- Rétinite pigmentaire : « Processus dégénératif de la rétine qui aboutit tot ou tard a
la cécité. »

- Rétinopathie : « Toute affection rétinienne. »

- Télécanthus : « Ecartement excessif des angles internes des yeux. »

Les anomalies des doigts, orteils, mains et pieds [46] :

- Arachnodactylie : « Longueur exagérée des doigts et des orteils avec gracilité des
os, sans trouble nerveux ni rétraction tendineuse et rappelant I’aspect des pattes
d’araignée. »

- Brachydactylie : « Malformation des doigts qui n’ont pas leur longueur normale. »
- Brachymétacarpie : « Bri¢veté anormale des métacarpiens. »

- Camptodactylie : « Malformation des doigts caractérisée par la flexion
permanente d’un ou plusieurs doigts de la main, flexion portant particuliérement sur
I’articulation de la deuxiéme avec la premiere phalange. »

- Clinodactylie : « Déviation des doigts ou des orteils vers la face dorsale, la face
palmaire ou plantaire ou latéralement. »

- Dermatoglyphes : « Dessins formés sur les paumes des mains, sur la plante des
pieds et la pulpe des doigts, par les plis cutanés, les crétes et les sillons dermiques et
leur organisation en lignes, boucles et tourbillons. »

- Ectrodactylie ou oligodactylie : « Absence congénitale d’un ou plusieurs

doigts. »

- Hexadactylie : « Présence d’un sixieme doigt. »

- Syndactylie : « Malformation héréditaire, consistant dans la soudure des doigts
entre eux, soudure des plans superficiels ou osseux. »

- Mégalodactylie : « Hypertrophie des doigts et des orteils. »

- Pied bot ou varus équin: « Déformation permanente du pied, congénitale ou
acquise, I’empéchant de prendre contact avec le sol par ses points d’appui

normaux. »
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- Polydactylie préaxiale/postaxiale : « Anomalie héréditaire consistant en
I’existence de doigts surnuméraires. »
- Symphalangisme : « Malformation des doigts consistant en 1’absence de

’articulation entre la phalange et la phalangine. »

Les anomalies des ongles [46] :

- Koilonychie (ou coelonychie ) : « Altération des ongles caractérisée par le
relévement de leurs bords latéraux si bien que la partie médiane est déprimée et
devient concave. »

- Leuconychie : « Décoloration partielle ou totale de 1’ongle apparaissant sous

diverses influences pathologiques. »

Leuconychie [46].
- Ligne de Beau : « Sillon barrant transversalement les ongles et pouvant apparaitre
apres nombre d’affections aigués. »

- Onychogryphose : « Hypertrophie de 1’ongle se faisant de maniére irrégulicre. »

Onychogryphose [46].
- Onycholyse : « Séparation spontanée de I’ongle et de la pulpe unguéale. Elle
commence par le bord libre et s’étend peu a peu parfois jusqu’a la matrice, sans

amener de réaction inflammatoire. »

Les anomalies des glandes sudoripares [46] :

- Anhidrose : « Abolition (ou diminution) de la sécrétion sudorale. »
- Hyperhidrose : « Exagération de la sécrétion sudorale. »

- Hypohidrose : « Diminution de la sécrétion sudorale. »
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Les anomalies mentales [46] :

- Athétose : « Mouvements involontaires, incoordonnés, de grande amplitude,
affectant surtout les extrémités des membres et la face, souvent accompagnés de
mouvements spasmodiques et de débilité intellectuelle. »

- Ballisme : « Mouvements désordonnés consécutifs a une 1ésion du corps de Luys
(noyau gris situ¢ dans le cerveau). »

- Choréathétose : « Qui participe a la fois a la chorée (« manifestions nerveuses
caractérisées essentiellement par des contractions clonique des muscles, tantot lentes
tantot brusques ») et a I’athétose. »

- Hyperkinésie : « Mouvements réflexes observés parfois dans les membres
paralysés des hémiplégiques. »

- Parésie : « Paralysie Iégere consistant dans I’affaiblissement de la contractilité. »

- Tétraparésie : « Atteinte de contraction des muscles des quatre membres qui

provoque une paralysie 1égere. »

Les anomalies articulaires, musculaires et osseuses [46] :

- Acrocéphalie : « Malformation cranienne due a la soudure précoce des sutures
sagittale et coronale et caractérisée par le développement considérable, en hauteur de
la région occipitale avec aplatissement latéral de la téte. »

- Acro-ostéolyse : « Destruction progressive du tissu osseux localisée aux
extrémités. »

- Arthrogrypose : « Raideurs articulaires multiples, plus ou moins symétriques,
généralement en flexion. »

- Ataxie : Incoordination des mouvements volontaires avec conservation de la force
musculaire. »

- Coxa valga : « Se dit d’une hanche ou I’angle céphalo-cervico-diaphysaire est plus
important que normalement ; il en résulte un allongement du membre inférieur. »

- Coxa vara : « Déviation du membre inférieur en adduction et rotation interne, par
suite de la flexion du col fémoral dont 1’angle avec la diaphyse diminue, se
rapproche de 1’angle droit et parfois méme devient aigu. »

- Craniosténose ou craniosynostose: « Soudure prématurée d’une ou plusieurs
sutures craniennes provoquant un arrét de développement et des déformations

variées du crane. »

27



- Cyphoscoliose : « Double déviation de la colonne vertébrale dans le plan frontal et
sagittal. »

- Cyphose : « Angulation de la colonne vertébrale a convexité postérieure.

- Dolichosténomélie : « Déformation congénitale des quatre membres, plus
prononcée aux extrémités, caractérisée par I’allongement et I’amincissement des os
donnant aux membres un aspect gréle et étiré. »

- Dysplasie spondylométaphysaire : « Caractérisée par un nanisme, des
déformations rachidiennes et des modifications plus accentuées du bassin. »

- Genu valgum ou genou cagneux: « Déformation du membre inférieur caractérisé
par I’obliquité de la jambe, qui forme avec la cuisse un angle ouvert en dehors. »

- Genu varum ou jambes arquées. « Déformation du membre inférieur caractérisée
par ce fait que la cuisse et la jambe forment un arc a concavité interne. »

- Ostéomalacie : « Déminéralisation squelettique généralisée, par insuffisance de
fixation phosphocalcique sur la trame protéique de 1’os ou du tissu ostéoide. »

- Ostéomyélite : « Infection simultanée de 1’os et de la moelle osseuse, en principe a
staphylocoques dorés et par voie hématogene. »

- Platybasie : « Crane a base plate et ¢largie. »

- Platyspondylie : « Affection congénitale caractérisée par un aplatissement des
vertebres avec ou sans division du corps vertébral ou de I’arc postérieur, associée
souvent a une scoliose. »

- Phocomélie : « Malformation des mains et des pieds qui semblent s’insérer
directement sur le tronc, comme chez les phoques. »

- Spasticité ou spasmodicité : « Disposition plus ou moins marquée a se
contracturer. »

- Valgus : « Se dit d’'un membre ou d’un segment de membre dévié en dehors de

I’axe du corps. »

Autres anomalies [46] :

- Cryptorchidie : « Absence uni ou bilatérale de testicule dans les bourses, par suite
d’un arrét de migration dans 1’abdomen. »

- Encéphalocele : « Ectopie, a la face externe du crane, d’une partie du cerveau ou
de ses enveloppes. »

- Fibrome hyalin : fibrome : « Tumeur bénigne formée uniquement par du tissu

fibreux, c’est-a-dire par des faisceaux du tissu conjonctif au milieu desquels on

28



observe des cellules également de nature conjonctives ». Hyalin: «qui est
transparent comme le verre. »

- Hamartome : « Nom donné a une malformation, d’aspect tumoral, due a un
mélange anormal des éléments constitutifs normaux. »

- Hyperphagie : « Ingestion d’une quantité excessive d’aliments. »

- Néphrocalcinose : « Production de dépots calcaires dans le parenchyme rénal. »

- Nodule de Schmorl : « Variété d’hernie discale. »

- Sclérose glomérulaire : sclérose : « Induration pathologique d’un organe ou d’un
tissu par suite de I’hypertrophie du tissu conjonctif qui entre dans sa structure ».
Glomérule : « Peloton vasculaire ou nerveux ».

- Tumeur de Koenen : « Petite tumeur pédiculée, rose, ferme, siégeant dans le

sillon périunguéal des doigts et des orteils. »
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II-Tableaux récapitulatifs d’aide au diagnostic d’'une anomalie d’origine génétique

II-1 Syndromes associés aux anomalies de nombre

II-1-1- Agénésies associces a d’autres anomalies

II-1-1-a- Agénésies seules

Dans ces syndromes, au niveau buccal, on retrouve seulement des agénésies. Dans ces
cas, on a remarqué souvent des anomalies des cheveux et des ongles. A moins grande échelle,
une surdité, des anomalies oculaires et des anomalies des mains ont été retrouvées.

Anomalies Morphologie | Cheveux Yeux Ongles Mains, pieds Glandes Ouie

bucco- doigts, orteils | sudoripares

dentaires

Oligodontie | - Palais - Cheveux - Hypo- - Paume - Hyper- Book

(absence des | étroit (un blanc plasie moite hidrose syndrome

PM) cas décrit) - Sourcils (un cas - Pli palmaire [90], [54],
en bataille décrit) transverse [80], [96].
(un cas unilatéral (un
décrit) cas décrit)

- Dermato-
glyphes
anormaux

(un cas décrit)

Oligodontie - Pili torti - Dystro- Syndrome
- Hyper- phie des de
kératose ongles Sabouraud
folliculaire [90], [54].
- Dysplasie
du cuir
chevelu
- Hypo-
trichose

Oligodontie - Ano- - Surdité | Dysplasie

malie non ectodermi-
des précisée | que de
ongles Robinson
non [54], [21].
précisée

Oligodontie - Hypo- - Dystro- - Ectro- Ectodermal
trichose phie dactylie dysplasia-
- Absence maculaire ectrodactyly

. macular
de sourcils dystrophy
syndrome
[90], [54].
II-1-1-b- Agénésies et anomalies des Ievres
Un seul syndrome retrouvé correspond a cette association.

Anomalies bucco-dentaires Morphologie | Taille | Doigts | Peau

Hypodontie (absence | Lévre | - Petite - Petite | - Doigts | - Anomalies Craniomandibular

des incisives molle | bouche taille courts cutanées et dermatodysostosis

centrales - Rétro- subcutanées non | [54].

mandibulaires) gnathie précisées

Au niveau général, on observe aussi des anomalies squelettiques et une sclérose glomérulaire

[54].
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La dysplasie fronto-métaphysaire est aussi caractérisée par des anomalies urologiques,
respiratoires et squelettiques [90], [54].

Le syndrome de Rieger est aussi caractérisé par un encéphalocele et des anomalies des
organes génitaux [54], [62], [131], [21], [129].

Dans le syndrome solitary mediane maxillary central incisor, il existe des anomalies
génitales, endocriniennes, osseuses (scoliose) et rénales (absence d’un rein) [54], [55], [94].

Dans le syndrome de Mohr-Claussen, on remarque une susceptibilité aux infections
respiratoires chez certains patients [90].

Dans le syndrome de Carpenter, on note des anomalies cardiaques, osseuses, un
cryptorchidisme et un hypogonadisme [90], [54], [99].

Dans le syndrome de Kenny, on note une anémie [54], [83].
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Dans le syndrome cervico-oculo-acoustique ou le syndrome de Wildervanck, on observe aussi

une fusion des vertébres [54], [87].

Dans le syndrome de Kabuki, on note des anomalies cardiaques, squelettiques et

endocriniennes [90], [54], [34], [123], [24].

Dans [’Holoprosencéphalie, 1l existe des malformations cérébrales, cardiaques
9 b b

endocriniennes (diabete insipide...), une difficulté d’alimentation et une épilepsie [90], [54].

Dans le syndrome EEC, il faut noter des anomalies rénales (hydronéphrose) et endocriniennes

[90], [54], [80], [124].
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II-1-1-e-Agénésies possibles et autres signes dentaires

Anomalies bucco-dentaires Morphologie Yeux Peau | Squelette
Agénésie | Kystes Malocclusion | - Augmentation du - Globe oculaire tourné - Tumeurs Chéru-
des 2°™* | mandibulaires A volume inférieure de | vers le haut (impression osseuses bisme
et 3me 3 Eruption la face que l'enfant regarde vers multikystiques | °%
molaires | Résorption ectopique et | - Augmentation du le haut) Eil;?::]'e
fréquente | radiculaire retardée volume du palais [90],
- y [54],
Macrodontie Perte précoce [41],
des dents [79],
temporaires (961,
+ 1391,
Inclusion des [39] : (10].
- Exophtalmie

dents
permanentes

On note aussi des anomalies respiratoires [54], [79], [39], [10].
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Dans le syndrome dysplasie occulodento digital ou Dysplasie oculo-dento-osseuse ou
Syndrome de Meyer-Schwickerath, on note des anomalies cardiaques, neurologiques, des
membres et une hypoglycémie [90], [54], [80].

Dans le syndrome lacrymo auriculo radio dental (LARRD), on observe des anomalies
cardiaques, rénales, génitales, pulmonaires et osseuses (aplasie unilatérale radiale et une
synostose radio-cubitale) [90], [54], [53], [74].

Dans le syndrome d'Ellis-Van Creveld, on observe des malformations cardiaques et des cotes
courtes [90], [54], [80].

Dans le syndrome de Williams Beuren, on note des malformations cardiaques, artérielles,
pulmonaires, rénales et une hypercalcémie [90], [54], [80], [68], [122].
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II-1-2- Dents surnuméraires associées a d’autres anomalies

1I-1-2-a- Dents surnuméraires seules

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Taille | Cheveux, Mains, Membres | Ouie
peau yeux doigts,
ongles
Dents surnuméraires - Anoma- | - Membre Syndrome
lie du raccourci Holt-Oram
pouce - Phoco- (dysplasie
(trois mélie atrio-digitale
[1 l4]__9halanges, de type 1) [54],
absents ou [114].
autres)
Dents surnuméraires - Front - Petite | - Rebord - Otites Syndrome de
hirsute taille | supra- provoquant | Melnick-
- Joues orbital parfois une | Needles
bombées proéminent surdité (ostéodysplasie)
- Micro- - Yeux ou syndrome
rétrognathie proéminents fronto-oto
marquée palato-digital
1901, [54], [22].
Dents surnuméraires - Erythéme - Hypo- - Absence Syndrome de
unilatéral, plasie de de Child ou
dermatose et certains certains (Hémidysplasie
ligne de doigts membres congénitale -
démarcation érythrodermie
médiane ichtyosiforme -
stricte a la anomalies des
moitié du membres) [90],
corps [54].
Dents surnuméraires Eruption retardée - Vieil- - Photo- - Hypo- - Petites Progéria ou
4 lissement phobie plasie des | clavicules Syndrome de
Encombrement prématuré - Kératite ongles - Coxa Hutchinson-
dentaire - Peau fine - Alopécie - Ostéo- valga Gilford [54],
+ - Levre fine - Cheveux lyse des [96], [49].
Teinte brun jaune épars phalanges
distales
Dents Kystes Hypercémentose | - Ostéome Syndrome de
surnuméraires | dentigeres + facial Gardner
incluses Eruption - Lésions [54], [41], [96],
retardée kystiques 971, [21].
sébacées
avec des
inclusions
épidermiques
au niveau du
tronc et de la
face

Dans le syndrome d’Holt-Oram, on retrouve des anomalies cardiaques, squelettiques (au
niveau des membres supérieurs) et une hypoplasie des vaisseaux [54], [114].

Dans le syndrome de Melnick-Needles, il existe une dysplasie squelettique et une infection
respiratoire [90], [54], [22].

Dans le syndrome de Child, on observe des anomalies du cerveau et des visceres [90].

Dans le syndrome de Progéria, on note des malformations cérébro-vasculaires, une
athérosclérose, une ostéolyse et une absence de graisse sous cutanée [54], [49].

Dans le syndrome de Gardner, on note aussi une polypose colique et des risques de tumeurs
[54], [41], [21].

42




1974

‘wer] Togl ‘[1z] [¥s] ‘[o6] swsipeuo3odAy un 30 anresAydodAy-oweeyjodAy JUSWIUUONIUOISAP UN dJOU UO ‘17714 -42pD.AJ P dui0ApUAs I Sue(

‘lrerl
‘losl soIreuop
‘196l ‘Lol SopedIe
1zl “Ips] Sop JuSWIAS
‘loel “l1#] -SI02IRY -
s uosstod
—aeyqey un ouIod
-19perd ayonoq
p (o13eydiodAy ‘syuequIo) o[eyuopored | (seirerpwnuins
JWOIpUAS (yuonbaxy aun | oyonoq e op JIpe[eW [QISSOJ Sjuop
no I[IA\ | 93essnuaxdde,p XNolI qwisiq Ied ogsned) | suroo 3o duy &+ SOp [rew, |
-19peagd 2)NOLJIP 12 no puojq) -eng - 215990 - amorpdns sarejuap saue) | op arsedodAy)
p juswoyoduwod Q1wI0)s paid urew | uonejuowdid sopuewe [eInje)s QIAYT - 4+ [rews, |
AWOIPUAS np so[qnoiy, - oruojodAy - -0I9X - | med - | amed - -odAH - o XN - pIeloy - | yomjuorg- | opprejar uondnig Op JIEWOUY | SAITRIQWINUINS S)US(]
XNeseu
snurs
sop 10
QIre[[IXEW
np
‘xneroejy
SO sap
orrented
‘[g9] orserdy -
‘Izel “Iel deuLioue 11T 9sse[)
‘Irel 9Sna3sso Jrejuoyy 4+ (oopaejar
‘legt] uond assoq - SoIreIUAP uondnio oun
‘livl -10S9Y - 91n0A [eaI3o soLe)) juenboaoid
‘I¥s] ‘Lol 9[MDIAR[D siefed - + SIILIOIP
950)S0SAp B[ op QwisLIo[Q) | oyuanbary sarreroduio)
no ojoned -10dAY - aunered Sjuap
QuUIIURIL) no sonbrjqo 219pou oreroey -0[9A NO souty SOp UONULIAI)
-0pRP 9)91dwod SN0 sorerqodied [eImnge)s ouerpou aunered 19 S9}IN0D [Tewp [ op | SeITeImNUINS
aisepdsAq arserdy - s)310( - SQJU,] - pleioy - | arsejdodAy - sy souroey | orsejdodAyq syuaq
JejuWw SQITBAI[ES | S[19}I0 surewt sprod
arewouy | 9yR[enbg QoSN sopue[n | ‘sparg | ‘siS0Qq XNAAJYD) XNo X Qe | o1Sojoydiopy SQITBJUOP-000N( SA[BWOUY

2INONIS OP SOI[RWOUE }0 SAITBIQWINUINS SJUS(] -B-Z-1-[]




144

‘[zl “ILel Zou np sofre
| ”_cm_ sap u«mmﬁao&ﬂ- so[ee]
|87 ._%_ (snerde SoAISIour
) [ps] Q0e) ©] 9P sap nesAm (JuawaIqUIOdUD)
lo6] ‘1zl udkowr d3e)p 30 Npud) | ne axrenqrpuew uonisodjey
wnesd Z3u np aurdel 19 JIN0D | QIIB[OJA[R QJUI - aF
19 939 ‘Quistio]9adAy an3ue| dquanbayy aIre[ouIe
uoydeq ap ‘oreroej op urorg | sterednp ouo- aisejdodAy (soyuasqe
Jwoapuss (seo SOYIUBIDL - SuwAse + (Enmen + SaIrR[NqIpUBW
no | Sap 206) arjkyoepAiod - | (sergrdned sap ‘so[ejuoly QwoMeWeH 2%3%%“@% SaITe[[IXeW QIT[[IXBW | )2 SAIre[[IXeW
ad£y rensip oqissod ankyoepout|) - SOINSSIUWIOD) $9850q Sap 4 oreiqe] mammmu SIAISIOUI ne sanbruoo BB A |
-0108J-0.10 Jrejuow ankyoepAyoerq - nued J1[res) 9[e1oe] SuraIj SOp apyIq “opnasd no Sop Juourwpold | soIreIOWNUINS SOAISIOUT)
QWIOIPUAS Jrewouy - o1jk10epuis - | sop ardoysA( - aydiowsA( - drewouy; on3ue] 9JUd) OpNAsy- wnngur) Slielgf anuopodAHq
J[e1OB] 9QUEIND
arydony -
91019 30
9ney ounered
QMOA -
souLreu
soma( -
aajewpid
‘[€] “IeeT] awodne[n - a1 J0adsy -
‘l9¢6] OQUIOO0IDIA - sojuaredde anrednd
‘l1w] “Ips] snwge)sAN - QUUAIUEBIO uoneINqO
‘los] (582 53p %06 a1oA +
‘loel 1zl © (g suep) ©[ 9P SOUIAA - d[euLIoUT
siodue. 9[eNuPU0d aroadore A1Yyeu30IoNA - 9s03dossojn QIIR[NOIPEI
—Jns (seo sop JjoeIRIR)- 10 (sed sap (9ourd 30 4+ aunueg sojuonbouy InauRjue
uuew %G1 suep) $93090 Sap (se2 sap 9,08 9%08 suep) UIJ) 99 U9 ZOU | SQIIBJUSP SOLIR)) 4 SOIIRIQUUNULINS 1N9393S 9|
-I3[[eH.P [ONIOQ[[AIUT | 1O SOINOTAE[O SIP $01Moo | suep) orwpepyd asoyoLn ‘9)10139 YONOQq + [rews | SO[BJBUOU |  SUEBP dIBIUSP
QWIOIPUAS oy - arsejdodA - soguefeyd - -0IOIA - -odAy - QUnpaI dde] - UuoISN]I00[BIA QIUOPOIOIA ap arsejdodAg Slielgf A1soURTY
SIDJ0O9P
JUIANOS
o[[1e) opueId
P op soqqe1Q) -
snwigejsAu QJue[[Ies J[eseu
[zenl 10 QwIsIqeI)S QUIOBI OUN D9AR SUSPOISIIN
‘l96] “l08] ‘Quuupeyydororu Zou puelr) - 9snanqo[3 urue)) 4+
‘I+s] “loel SBO SOp 99UI000IdTW QwisIy) sQw)seI(q 4 sosnjour
ueIoHq 9%0€ suep J0A® -eugoid - 4 (onbruoo) S1AoUINO) US SAISIOU] s1ojred
-9duBN 9p | 9[[onoa[Iul arkyoepAyoelq - Are)u9Su0o oSuorre SOTE9I0B[ + SQITRIQWINUINS
AWOIPUAS QuINPY - s)S10p soSreT - dpoeIeIR)) - oFesIA - SJUOP SOP QOUBISISIOJ QWISIUOPOINE ], sjuaqg anuopodAH
so[3uo
) alelg uone[nonIE spord surew neod
sreWwIoUy ‘orosnur ‘sQ s[1a110 s1310QQ XNd X XNAAJYD) a13ojoydIojy SQITEJUOP-000N(q SAT[BWOUY

SOI[RWIOUE SONNE P € SOQIO0SSE SAITRIQWINUINS SIUIP 30 SASQUITY ¢-[-[]




9%

oupans aun siopred
juenboaoxd

S)O[9SSO SOp [vo1] oyerd soeq -
UOIRULIOJ[RIA] - [vo1] jusurwpoxd
Salrerpunuins juorq -
as1e) np QuwsLIO[9adAH -
19 odred np sQ - erd
alre[norne VG%NWNE ARIY -
‘Ivorl QEEOE.B&.I - u:w_semch S B!
‘IL6] “[os] o ‘suonemone anbuputjfd ares oryreuSongy - RELLOROY
uas.rer] ap sop o[ENuHBU0o QuLIoJ 3) aae[[IXRW ALIO2P ‘SoIRIWNUINS
QWIOIPUAS uonexnT - op si310Q - -3od - anpeusonony - | stojred sunered ajue QIIUOPOIOIA Slielqf anuopodAH
o9s1091d
uou opueINd
dnewIouy -
Q10IN0o0RI
QUUAIUBIO
AMOA - [99]
nejde ;ndooQ - seo
jner Juory - | Sap 9%0]es suep duneed
owisLIO[9MAdAY - QJuoJ 10 APIJIq AN
neasio p =
99q ud zou seo sop
10 onejde ofeseu %0S SUEp SAIB[IXew
opruek{ - SOIIE[OW SAIQ|
‘[99] “[08] 21M00 amarpdns sap anbrdoyos uondnig
m_em_ QIAJ[ ‘QueqUIO) 4
‘IL6] “le€Tl QINALIPIUI AIAYT - (maLue
“errl “Tevl snwigelsAN - QInoLIjuE QIILIUOP JUIWIGUIOIUD
P . d QUIYXO ouedg - 19 2I1BIUSP
[vs] “los] olEqdos awsiqens swsiyyeugord - Q[NONI., | 9P UOISIOAUT) (somrejowpad
uoznory -oydeos - 10 ojeiqadied ey 10 0N UOISN[O00[BJAL SoWdE S9] Juawtonbaiy)
p arpeydpo UOISN[0O0UT DOAE stefed ‘arrefxewr 4 SOITRIPUINUINS QpNJP dun UO[SS s8I
QWIOIPUAS -Ayoeag - arueyydoxq - arsejdodAy - dopIejar uondnig SNUOPOIORIA suag SOp %€ "7 SUEp AUy
‘[96] ‘[06] saderd
‘Ivs] “losl uo uonejuowsid
9[ed0] -12dAy no odAy -
anbruisp anbroeioy) sa[Buo [oroyiotiad
arsejdodAy) 1LI09p UOTRUION(] - sop aisejdsiq - swoyded
: ~ : - dqissod s[10110 30 ‘a3eld us agueINO 9eoIN anbiSojoydiowr
1q! 1! 1 ? [esonq Loo[oy|
urpI0n siojred 9[B)S090
: : s1310p sop arsejdy - QuwIsIqen)S NO/)0 - aydony - asnonbnu ef drewouy
10 majour 19 SIE[MOIAB[O A1A108pOnoy - SLI | 9p uanbayy ey siefed - | op awoyideg +
no 73109 ap -otjoAsd orsefdodAq - 11A10BpOSIO - ASNAJLUWOQO[0d Q[AIdLIEIID oeroey 4+ Qopiejor SJuap Sop A[Ie) [rews | SOIIRIPWUINUINS
QWIOIPUAS plewy - 9s01]09§ - a1kjoepuAg - arupeyydoIoryl - aroadory - QPWASY - uonisodiejy uondnig B[ 9p uononpy ap arsejdodA anuopodAH
sojSuo
dejuau uone[nonIe spard ‘surew nead
drewiouy ‘orosnur ‘sQ sprono ‘siSloq PUEDE XNoAdYD) | 9[[IeL a13ojoydiopy SOIIE)UAP-009Nq SAI[BUIOUY
ALINS




Dans le syndrome orofaciodigital de type 1, il existe des malformations du cerveau et les
patients déclarent une maladie polykystique des reins [21], [90], [54], [80], [41], [127].

Le syndrome de Goltz est 1étal chez les garcons in utéro. Dans celui-ci, on remarque une
hypoplasie des membres, une atteinte gastro-intestinale, rénale, cardio-vasculaire et nerveuse
[80], [54], [90].

Dans le syndrome de Larsen, il existe des problémes respiratoires [90], [104].

Dans le syndrome de Crouzon au niveau général, il existe des anomalies respiratoires [90],
[54],[117], [133], [66].
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II-2- Syndromes associées aux anomalies de structure

II-2-1-L’odontodysplasie régionale

Anomalies bucco-dentaires Taille

Email Dents petites, Retard ou absence | -Anomalie | Odontodysplasie
hypoplasique hypodéveloppées | d’éruption de régionale ou
(puits et sillons en | et de forme + croissance\ dent

surface; anomalies | atypique Abces ou fistule évanescente ou
de teinte, jaunatre sans carie fantome [90],

ou brunatre)

+
Volume pulpaire
¢largi

+
Denticule

+
Calcification
pulpaire

[54], [75].

Dans [’odontodysplasie régionale, 1l existe des troubles du systéme nerveux et des
malformations vasculaires [54], [75].
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II-2-4- La dentinogenese imparfaite

La dentinogenese imparfaite peut-Etre associée a différents syndromes.

Anomalies bucco-dentaires Morphologie Taille Cheveux, Doigts, Os, Ouie
yeux mains articulation
Dentinogenese | Possible Risque Malocclusion | - Facies - Plus ou - Scléro- - Fragilité des - Surdité Ostéogenese
imparfaite impaction d’agénésie | (70% des cas triangulaire moins tique bleue os variable présénile | imparfaite de
de la 2°™ sont en classe | dans le type 4 petite taille et fine (OI1) types 1,3 et 4
molaire 11I) - Laxité cutanée en fonction (seulement - Déformation [90], [54],
AF du type dans I’OI de des os long et [41], [80],
Risque type 1) de la colonne [133], [97],
d’éruption vertébrale (OI 3 196].
ectopique et4)
4 - Fracture
Retard - Hyperlaxité
d’éruption ligamentaire
Dentinogenése imparfaite - Rac- - Bra- - Hyperlaxité Syndrome de
courcis- chy- ligamentaire Goldblatt
sement de dactylie | - Dysplasie [90].
tous les spondylo-
membres métaphysaire
- Platyspondylie
- Cova valga
Dentinogenése imparfaite - Dysmorphie - Petite - Cheveux - Dysplasie Syndrome de
faciale taille fins spondylo- Schimke ou
- Visage dispro- épiphysaire dysplasie
triangulaire portionnée - Ostéopénie immuno-
- Pont et aréte osseuse
nasaux rétrécis [90].

- Nez bifide
- Macule
hyperpigmentée

Dans le syndrome de Schimke, il existe des anomalies rénales, une entéropathie, une anémie et

un déficit immunitaire sévere avec un risque d’infection important [90].

II-2-5- La dysplasie dentinaire

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Yeux Anomalie | Os Muscle
peau mentale
Dysplasie | Kystes Luette bifide - Hypoplasie - Télé- - Retard Syndrome
dentinaire | dentigeres ou maxillaire canthus mental d’Elsahi-
de type 1 fente palatine - Nez avec Waters
partielle volumineux strabisme (syndrome
+ - Hyper- branchio-
Encombrement | télorisme squeletto-
dentaire - Progna- génital)
thisme [90], [80],
mandibulaire [97], [96].
- Pectus
excavatum
- Bull- dog apparence
Dysplasie dentinaire de type 1 - Ostéo- Syndrome
sclérose de Moris
généralisée [80].
Dysplasie | Hypodontie | Retard - Eruptions - Ostéo- - Faiblesse | Syndrome
dentinaire d’éruption des | cutanées porose musculaire | de
de type 1 dents chroniques de - Acro- Singleton-
temporaires type ostéolyse Merten
psoriasique [90], [80],
[96].

Dans le Syndrome d’Elsahi-Waters, on remarque un hypospadias et des nodules de Schmorl (hernie
verticale des disques intervertébraux dans les plateaux cartilagineux des vertebres) et une fusion des
apophyses épineuses des vertebres cervicales au niveau général [90], [80].
Dans le Syndrome de Singleton-Merten, il existe des calcifications aortiques et une expansion
des cavités médullaires des os de la main [90], [80].
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I1-3-2-Anomalies morphologiques des racines

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, Yeux Poids Doigts, Ouie Anomalie mentale
peau mains,
pieds,
orteils
Radiculomégalie Défaut d’émail Retard - Visage étroit et - Micro- - Syn- - Trouble | - Déficit Syndrome
surtout des d’éruption long phtalmie dactylie | del’audi- | intellectuel et (OFCD)
canines (mais A - Nez a pointe bifide - Cataracte du 2t tion psychomoteur oculo-facio-
aussi des Oligodontie - Racine nasale haute | - Perte et 3% cardio-
incisives et des ou - Pointe du nez large | progressive orteil dental [80],
prémolaires) hyperodontie | avec des cartilages de la vision - Flexion [90], [130].
Racine dilacérée plus rare nasaux séparés - Glaucome en
+ - Sourcils épais avec - Ptosis marteau
Fusion une courbe latérale - Strabisme du 28m
possible - Philtrum long et 4°m
4 - Hypertélorisme orteil
Malocclusion
+
Fente
palatine et/ou
vélaire
[130]
Racines courtes | Oblitération | Anomalie | Dysfonction | - Calcification Calcinose
pulpaire de la de FATM hétérotopiques sous tumorale
muqueuse cutanées [80].
buccale périarticulaires
Dystrophies Oblitération pulpaire par de la - Discrete infiltration - Peu de - Maladie Syndrome
radiculaires en denture dentine irréguliere des traits signes de neurodégénérative | de
temporaire - Epaississement de surcharges progressive Sanfilippo
la voute cranienne - Dégradation (mucopolys
intellectuelle sacharidose
sévere et rapide de type 3)
- Hyperkinésie [90], [41],
- Agressivité [80].
- Trouble du
sommeil

Dans le syndrome OF CD, 1l existe des malformations cardiaques et pulmonaires [80], [90],

[130].

Dans la calcinose tumorale, on note une hyperphosphatémie et un taux élevé de vitamine D

[80].
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11-3-3-Microdontie

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, Taille, Cheveux, Doigts, mains, Anomalie Ouie, Muscle, os,
peau poids yeux orteils, pieds, mentale oreilles articulation
ongles
Micro- Agénésie Retard - Nez bulleux - Retard de - Cheveux | - Epiphyse en - Déficit - Trouble - Hypo- Syndrome
dontie non d’éruption (en forme de croissance clairsemés | cone des intellectuel de tonie de Langer-
spécifique habituel poire) derniéres modéré a laudition | - Exostoses | Giedion
- Philtrum phalanges sévere - Oreilles multiples (Délétion
large décollées 8q24.1
- Lévre et Monosomie
supérieure allongées 8q24.1
fine Syndrome
- Petite tricho-
mandibule rhino-
- Micro- phalangien
céphalie type 2)
- Microgna- [90], [54],
thie [41].
- Fossette
mentonniere
marquée
- Face
allongée
- Peau en
exces
Micro- Calcification | Hypodontie | - Segment - Petite taille - Sympha- Syndrome
dontie pulpaire intermédiaire langie distale de Kanta-
des des membres - Hypoplasie putra
inci- courts et unguéale Dysplasie
sives symétriques - Contractures mésomé-
supé- en flexion lique de
rieures progressives Kanta-
des putra
articulations Dysplasie
inter mésomé-
phalangiennes lique type
proximales Thai
- Pieds en MDK [90],
flexion [80].
plantaire de
sorte que les
patients
marchent sur la
pointe des
pieds
Microdontie Encombrement - Dysmorphie - Retard - Grands - Clinodactylie - Défi- Syndrome
dentaire avec staturo- yeux des 5¢mes cience de Silver-
manifestation pondéral - Scléro- doigts mentale Russel
craniofaciale - Nanisme tiques légére [90], [54],
- Front large dysharmo- bleues [41],
et bombé nieux 1801, [96],
contrastant [97].
avec le visage
petit et
triangulaire
- Bouche
large, aux
coins
tombants
- Levres
minces
- Mandibule et
maxillaire
petits
- Palais haut et
étroit
- Petit menton
point
- Asymétrie
des membres

Dans le syndrome de Langer-Giedon, il existe aussi des infections pulmonaires [90], [54].
Dans le syndrome de Kantaputra, on note des anomalies osseuses [90], [80].

Dans le syndrome de Silver-Russel, il peut exister des anomalies viscérales profondes,
génitales et une puberté précoce [54], [41].
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[1-3-4-Fusion

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Taille Yeux Cheveux | Doigts, orteils Ouie, Anomalie
peau mains, pieds oreilles mentale

Macrodontie Oligodon- Dysplasie - Asymétrie - Retard | - Stra- - Implan- | - Syndactylie - Perte - Retard Syndrome

+ tie (chez amélaire faciale statural | bisme | tation auditive | mental de KBG
Fusion des 38% des (émail - Visage rond parfois | anormale [801],
incisives patients) hypoplasique | - Hypertélo- décrit des [18].
centrales avec puits) risme cheveux
supérieures (chez 18% - Sourcils

des patients) | larges
- Anomalie
du palais

- Long
philtrum

- Levre
supérieure
fine

- Cou court
palmé

Macrodontie Oligodontie Dysplasie - Progna- - Atro- - Polydactylie - Perte Syndrome
+ amélaire thisme phie postaxiale auditive de
Fusion des - Peau pale optique - Picotemement - Dyspla- Rogers
incisives - Ano- ou engourdis- sie des ou
malie sement des pavillons Anémie
de la mains et des méga-
rétine pieds loblas-
tique
thiamine
-dépen-
dante
(901,
[801,
[471,
[69].

Dans le syndrome KGB, il existe des anomalies squelettiques, une anomalie génitale
(cryptorchidisme) et des anomalies cardiaques [18].

Dans le syndrome de Rogers, il existe une fusion des vertebres, des problémes cardiaques, un
diabete et une anémie [80], [47], [69].
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[1-3-5-Taurodontisme

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Taille, | Che- | Os Muscle
peau, poids veux
Taurodontisme | Abces Hypoplasie | Retard - Coxa vara - Peti- - Ostéo- Rachitisme
péri- de I’émail d’éruption | (déformation | te malacie vitamino-résistant
apicaux du bassin) taille - Rachi- [41], [54].
- Dolicho- tisme
céphalie - Incur-
vation
des os
longs
Taurodontisme - Peau - Na- -Che- | - Ostéo- | - Hypo- | Diabéte
dépigmentée nisme veux | malacie | tonie phosphogluco aminé
- Ano- | déco- | - Rachi- ou syndrome de
rexie lorés | tisme Toni-Debre-Fanconi
[54].
Taurodontisme Hypophosphataemic
bone disease [54].
Taurodontisme et résorptions radiculaires - Na- Syndrome de Sauk
nisme ou Sauk Delaney
micro- [54], [96], [95].
cépha-
lique

Dans le syndrome de Toni-Debre-Fanconi, 1l existe des anomalies rénales, digestives, une
glycosurie et de la fievre [54].

I1-3-6-Taurodontisme et autres anomalies morphologiques

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Taille | Cheveux Yeux Doigts Ouie
peau
Taurodontisme Racines pyramidales des molaires - Lévre - Hypo- - Glaucome | - Syn- Syndrome
+ supérieure trichose - Entropion | dactylie d’Ackerman
Fusion des racines surtout des 3™ anormale - Clino- (Molaires
molaires (19 a 38% des cas) - Philtrum dactylie pyramidales -
large et épais du 5™ glaucome - lévre
doigt supérieure
anormale)
1901, [54], [97], [96].
Taurodontisme | Microdontie | Hypodontie Dysplasie - Scapho- - Peti- - Cheveux - Amblyo- - Bra- Syndrome de
Ak amélaire céphalie te clairsemés, | pie chy- Sensenbrenner ou
Fusion - Thorax taille fins & - Rétinite dactylie dysplasie
étroit pousse pigmentaire cranioectodermique
- Dolicho- lente - Hyper- [80], [90], [96].
céphalie - Hypo- métropie
- Microcé- trichose - Epi-
phalie canthus
Taurodontisme Dents Dents Retard - Colobome - Surdité Dysplasie oto-
globuleuses surnuméraires | d’éruption oculaire progressive | dental (ou dysplasie
auniveau des | etagénésies neuro- oto dentaire ou
canines et des sensorielle globontie)
prémolaires [90], [80].

Dans le syndrome de Sensenbrenner, il existe des anomalies rénales et des infections
respiratoires [80], [90].
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Dans le syndrome de Papillon-Lefévre, il existe une susceptibilité aux infections [90], [54],
[71], [100].

Dans le syndrome de Haim-Munk, il existe une susceptibilité accrue aux infections [90], [54],
[91], [37].

Dans le syndrome de Cohen, il existe des anomalies cardiaques, une hernie hiatale [90], [54],
[40].

Dans le syndrome de Shwachman-diamond, il existe une atteinte osseuse, une atteinte
hématologique et une lipomatose du pancréas, une puberté retardée et une susceptibilité aux
infections [90], [54], [26].

Dans 1’agammaglobulinémie, il existe des infections respiratoires et digestives [54], [97],
[25].

Dans /’amylose rénale familiale, on note une atteinte cardiaque, rénale, oculaire et digestive
[54].

Dans la fibromatose de Murray-Puretic-Drescher, il existe une ostéoporose généralisée [90],
[54], [65].

Dans /e syndrome de Laband, 1l existe une hépato-splénomégalie [90], [54], [36].

Dans la fibromatose gingivale et déficience en hormone de croissance, on a donc une
déficience en hormone de croissance [54].

Dans 1’Acatalasie, il existe un diabéte sucré et une athérosclérose [54], [95], [30].

Dans le syndrome de Hajdu-Cheney, on note des anomalies cardiaques, rénales, une

hydrocéphalie et une hépatosplénomégalie [90], [13].
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Dans la Neutropénie cyclique, on note une neutropénie, une susceptibilité aux infections
respiratoires et des douleurs abdominales [90], [54].

Dans la Neurofibromatose de Recklinghausen, on observe des tumeurs du cerveau [90], [54],
[41],[115].

Dans le déficit d’adhésion leucocytaire de type 1, on observe des infections bactériennes
pulmonaires [90], [54].

Dans la maladie de Von Gierke, il existe une ostéoporose, une ostéopénie, une
néphromégalie, une hépatomégalie, un épistaxis, une hypoglycémie et une tendance au
saignement [90], [54], [7].

Dans le syndrome de Danbolt-Closs, on note un déficit d’absorption en zinc et des
perturbations gastro-intestinales [54], [133], [8].

Dans la Neutropénie congénitale sévere, on note une pharyngite et une otite [54], [128].

Dans [’Histiocytose liée a I’X, il y a des atteintes osseuses, hématopoictiques, hépatiques, de
I’hypophyse et pulmonaires [21], [71].

Dans la maladie de Fabry, il existe des anomalies cardiaques, rénales, neurologiques,
digestives et une atteinte cochléo-vestibulaire [54], [9].

Dans le syndrome de Riley-Day, on note des anomalies digestives, cardiovasculaires,
pulmonaires, une cypho-scoliose, une indifférence a la douleur, une instabilité thermique, une
hyperréaction des réflexes tendineux, des difficultés a s’alimenter et des crises
dysautonomiques (dysfonctionnement du systéme nerveux végétatif) [54], [73].

Dans la Dyskératose congénitale, il existe une atteinte urinaire, pulmonaire, squelettique,

digestive, neurologique et génitale [33].
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I1-4-6-Atteinte parodontale et atteinte de ’ATM

Anomalie bucco-dentaires Morphologie, Taille Yeux Pieds, Muscle, Ouie
peau mains articulation,
doigts, 0s
orteils
Gingivite Subluxation de Calcification | - Hyper - Hyper- Syndrome
’ATM pulpaire xtensibilité extension d’Ehlers
utanée articulaire Danlos de
- Cicatrice - Entorse a type 1
atrophique répétition (gravis)
- Ecchymose 2], [41],
modérée 1801, [97],
- Fragilité cutanée [54].
Gingivite Subluxation de | Calcification || - Hyper - Hyper- Syndrome
I’ATM pulpaire extensibilité extension d’Ehlers
cutanée modérée articulaire Danlos de
- Fragilité modérée type 2
tissulaire modérée (mitis)
- Echymose [2], [41],
modérée [80] [97],
[54].
Gingivite Subluxation | Palais ogivall | - Fragilité - Stra- - Faux - Hyperlaxis - Perte de | Syndrome
de ’ATM provoquant tissulaire, bisme pieds articulaire I’audition | d’Ehlers
des Hyperélasticité - Glaucome | plats marquée Danlos de
malposition$ | [cutané - Faiblesse type 3
- Cicatrice musculaire (hyperlaxité
cutanée - Myalgie ligamentaire
atrophique et -Entorse familiale)
déchirement -Luxation [901,121, [41],
- Peau soyeuse 1801, [97], [54]-
Gingivite Subluxation de Hyper- - Petite - Doigts - Hyperlaxité # Syndrome
PATM extensibilité taille longs articulaire d’Ehlers
cutanée Danlos de
- Fragilité des type S
tissus [90], [2], [41],
[97], [54].
Gingivite Subluxation de - Hyper- - Glaucome - Hyperlaxit Syndrome
I’ATM extensibilité congénital articulaire d’Ehlers
cutanée - Fragilité - Hypotonie l Danlos de
sclérotique - Scoliose type 6
2], [41],
[801, [971,
[54].
(2]
Gingivite Subluxation Microdontie - Hyper- - Nanisme - Hyperlaxité Syndrome
de PATM 4 extensibilité ligamentaire d’Ehlers-
+ou— cutanée modérée - Luxation Danlos type
Anomalie - Fragilité cutanée congénitale de vl
dentinaire - Cicatrice la hanche [90], [2],
atrophique - Hypotonie [41], [80],
musculaire [97], [21].

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos de type 1, il existe aussi une atteinte cardiaque [2], [54].

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos de type 2, on note des anévrismes artério-veineux [2], [54].

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos de type 3, des atteintes gastro-intestinales et une fatigue sont a
noter [2], [54].

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos de type 5, il existe une cardiopathie congénitale et une hernie [90],
(2], [54].

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos de type 7, les patients ont une susceptibilité particuliere aux
infections [2], [21].
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II-5-Syndromes associés aux anomalies d’éruption

II-5-1- Eruption retardée

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, Taille Yeux Mains, Anomalie Anomalie Os, Ouie,
peau doigts, abdominale, | mentale articulation, | oreilles
pieds, intestinale muscle
orteils,
ongles
Retard Malocclusion (classe IIT) - Membres courts | - Na- - Mains - Hyper- Achondroplasie
d’éruption - Macrocéphalie nisme courtes lordose [90], [54], [97],
des dents - Ensellure nasale - Genu [21].
temporaires marquée varum
- Front haut - Défor-
- Béance mation
antérieure squelettique
- Prognathie
- Hypoplasie
naso-maxillaire
Retard Agénésie | Malocclusion - Face large - Exorbi- - Syn- - Atteinte - Synostose | - Implan- Syndrome
d’éruption + (inversé - Craniosténose tisme dactylie mentale progressive tation d’Apert (ou acro-
et éruption Dents d’articulé et avec parfois des des basse des céphalo-
ectopique surnumé- | encombrement | acrocéphalie - Canthi et doigts membres et | oreilles syndactylie de
raires dentaire) - Hypertélorisme fissures et de la type 1) [90], [54],
parfois + constant palpébrales orteils, colonne [41], [80], [97],
décrites Fente palatine - Maxillaire large implantés cutanée [133], [58].
(présent dans enVet basses et et
1/3 des cas) hypoplasique latérale- osseuse
+ - Palais marqué ment peuvent
Luette bifide avec des - Atrophie étre
+ renflements optique totale
Hypoplasie latéraux - Strabisme (main
des dents - Prognathisme en
mandibulaire moufle)
- Nez en bec
Retard d’éruption Macroglossie - Facies - Petite - Hernie - Déficit - Hypotonie Hypothyroidisme
symétrique A myxooedemateux | taille ombilicale intellectuel congénitale
Télangiectasie - Fontanelle large - Ictere - Hypo- [90], [54].
- Béance prolongé activité
antérieure avec
sommeil
important
Retard d’éruption symétrique - Na- - Retard Hypopituitarisme
nisme psycho- congénitale
moteur 1901 5 [54].
Retard d’éruption - Peau fine, séche | - Petite - Hypo- - Main - Hernie - Hyperlaxit¢ | - Surdité SHORT
et ridée, aspect taille tension fine et inguinale ligamentaire neuro- syndrome ou
progéroide :ifmrd oculaire, ridée sensorielle | (Anomalie de
- Yisage ) dévelop- | - Hypo- Rieger -
triangulaire pement plasie de Lipodystrophie
- Os de la face I’iris partielle
petits - Anomalie Lipodystrophie -
- Yeux enfoncés de la anomalie de
dans orbite pupille Rieger - diabéte
- Hypoplasie du (corectopie, Syndrome
massif facial fente d'Aarskog-Ose-
médian pupillaire, Pande)
- Ailes du nez polycorie) [90], [54], [19].
[19] fine - Glaucome
- Micrognathie - Mégalo-
cornée

Dans I’achondroplasie, il peut exister des anomalies neurologiques [90], [54], [21].

Les patients atteints du syndrome d’Apert ont un risque d’hypertension intracranienne [90],

[54], [133], [58].

Dans ["hypothyroidisme congénitale, 1l existe une insuffisance thyroidienne et une

constipation [90], [54].
Dans ["hypopituitarisme congénitale, il existe un déficit hormonal antéhypophysaire
(hypoglycémie et hypothermie) et une puberté retardée [90], [54].
Dans le SHORT syndrome, on note un diabete insulinodépendant et des ovaires polykystiques
[90], [54], [19].
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II-5-2- Eruption accélérée

Anomalies bucco-dentaires Morphologie, | Taille | Cheveux | Yeux Doigts Muscle, Glandes Anomalie
peau orteils 0s, sudoripares | mentale
mains, articulation
pieds,
ongles
Eruption prématurée Dents natales ou - Macro- - Gi- - Che- - Fentes - Piedset | - Hypo- - Difficulté Syndrome de
des dents temporaires | néonatales céphalie gan- veux fins | palpébrales | mains tonie d’apprentissage | Sotos ou
a4 - Visage tisme | et obliques larges - Age - Epilepsie gigantisme
Agénésie possible étroit et parsemés | en bas et osseux - Retard du cérébrale
a4 allongé en dehors avancé développement [90], [54], [96],
Fusion de certaines - Dolicho- - Scoliose cognitif et [48].
dents possibles céphalie - Exagéra- moteur
+* - Front large tion des
Talon cuspide des et bombé réflexes
incisives maxillaires - Menton ostéo-
+ pointu tendineux
Malocclusion - Hyper-
télorisme
- Palais étroit
et haut,
ogival
- Mandibule
proéminente
Eruption Dents Leukokératose | - Kyste - Che- - Ongles - Hyper- Pachyonychie
accélérée natales ou (muqueuse cutané veux de \ hidrose congénitale
néonatales buccale - Kératose crépus grande de type 1 (ou
blanchatre) folliculaire taille, syndrome de
du tronc et épais, Jadassohn-
des mauvaise Lewandowsky)
extrémités qualité [90], [54], [96],
parfois - Epaissi- 1971, [133], [35].
- Kyste ssement
sébacé de la
peau sur
la plante
des pieds
et une
sudation
[35] excessive
des pieds
et des [35]
mains
Eruption accélérée symétriquement Syndrome
adrénogénital
[54].
Eruption accélérée Kyste maxillaire - Kyste baso- - Anomalie Gigantisme
symétriquement cellulaire oculo- cérébrale-Kystes
navéoide motrice maxillaires
(syndrome de
Cramer-
Niederdellmann)
1901, [54].
Eruption Microdontie | Perte - Hémi- Hémihypertrophie
accélérée prématurée | hypertrophie hémicorporelle
unilatéralement des dents corporelle (syndrome hémi
3) [54].

Dans le syndrome de Sotos, il existe des malformations cardiaques et des anomalies
urogénitales [90], [54], [48].
Dans le syndrome de Cramer-Niederdellmann, il existe des anomalies neurologiques [90],

[54].
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Dans le syndome OFD de type 6, on note une agénésie du vermis cérebelleux [54], [80].

Dans le syndrome de Beckwith-Wiedemann, il exise des carcinomes surrénaliens, des
néphroblastomes, un omphalocele (hernie ombilicale avec extériorisation des viscéres), une
viscéromégalie, une hypoglycémie, une cardiopathie et les patients ont plus de risques de
développer des tumeurs (tumeurs de Wilms) [90], [54], [41], [21], [1], [85].

Dans le syndrome de Pierre Robin, on note des anomalies cardiaques dans 15 a 25 % des cas
décrits, une cachéxie (altération profonde de 1’état général avec maigreur extréme telle qu’on
observe a la phase terminale des affections chroniques) et une anoxie (diminution de la
quantité¢ d’oxygene distribuée aux tissus par le sang) [54], [41], [133].

Dans le syndrome cérébro-costo-mandibulaire, on note une détresse respiratoire et des
lacunes postérieures des cotes qui induisent des mouvements paradoxaux du thorax lors de la
respiration et une spina bifida parfois [90], [54], [103].

Dans le syndrome de Moebius, 1l existe des anomalies des nerfs craniens [90], [54].

Dans la dystrophie musculaire de Duchenne, il existe une cardiomyopathie et une détresse
respiratoire [90], [54].

Dans le syndrome de Reiter, on note une fievre, une diarrhée et des anomalies uro-génitales
[90], [54].

Dans la maladie de Pompe, il existe une cardiopathie hypertrophique, une myopathie, une
atteinte de muscles respiratoires, une hépatomégalie et une surcharge de glycogene [120].
Dans la gangliosidose de type I, on note une hépatosplénomégalie et une encéphalopathie
[54].

Dans /’angio-oedeme héréditaire, il existe des cedeémes digestifs, scrotaux et laryngés [90],

[54], [20].
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Dans le syndrome campomélique, 1l existe des malformations cardiaques, rénales, cérébrales,
un risque de détresse respiratoire et un pseudohermaphrodisme masculin [90], [54], [51].
Dans la dysplasie spondylo-épiphysaire, il peut exister des anomalies immunitaires, une
lymphopénie et un syndrome néphrotique [90], [54].

Dans le syndrome persistent left superior vena cava, il existe des malformations cardiaques
[54].

Dans le syndrome cranio-fronto-nasal, on observe un hypospadias (malformation de I’urétre
de I’homme avec un orifice anormal situé a une distance variable de I’extrémité du gland),
une hernie diaphragmatique et des osselets anormaux [90], [54].

Dans le syndrome de Klippel-Feil, il existe une myélopathie, une radiculopathie, des

anomalies rénales et cardiaques [90], [54], [80], [31].
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Conclusion

Les syndromes ayant des manifestations générales importantes et visibles sont en général
diagnostiqués de maniere précoce par nos confréres médecins. Cependant, le chirurgien
dentiste peut étre a 'origine de la découverte de certains syndromes dans de trés rares
situations. En effet, des anomalies dentaires sont présentes dans un nombre non négligeable
de syndromes et peuvent constitués un signe d’appel vers un diagnostic. Mais certains signes

péri-dentaires également observables et détectables par le praticien doivent aussi nous alerter.

Notre role est multiple :

1. Lorsqu’un syndrome est déja diagnostiqué le chirurgien dentiste doit faire partie de la
prise en charge pluridisciplinaire du patient. Les anomalies dentaires devront étre
prises en charge. Nous avons donc un role clé pour conserver le capital dentaire, la
fonction et I’esthétique.

2. Lorsque nous observons une anomalie dentaire chez un patient sans pathologie
générale diagnostiquée, il faut se demander si ces anomalies sont isolées ou associées
a un syndrome. Il faut alors examiner le patient et repérer ou non des anomalies péri
dentaires. Si le praticien a noté quelques anomalies ou s’il subsiste un doute, le
chirurgien dentiste pourra adresser le patient a un généticien. Par exemple dans la
dentinogenése imparfaite, il semble intéressant d’orienter le patient vers un conseil
génétique pour ¢liminer ou conforter un diagnostic d’ostéogenese imparfaite.

3. Lorsque I’anomalie dentaire est isolée, sa prise en charge précoce est indispensable.
Le chirurgien dentiste doit savoir détecter ces anomalies dentaires et péri-dentaires.

Les tableaux proposés dans cette these sont seulement un fil conducteur pour les praticiens

afin de les guider vers une éventuelle hypothese diagnostique.
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RESUME :

Les anomalies bucco- et péri-dentaires doivent alerter le chirurgien-dentiste. Il est important
de savoir les reconnaitre. Il faut en effet prendre en charge de manicre précoce les patients
atteints d’anomalies dentaires. De plus, ces atteintes associées ou non a des signes péri-
dentaires peuvent étre lides a la présence d’un syndrome. Des tableaux d’aide au diagnostic

sont proposés afin de savoir orienter le patient vers un conseil génétique.

RUBRIQUE DE CLASSEMENT :

Pédodontie — Pathologie buccale et péri-buccale

MOTS CLES MESH :

Malformation de la bouche - Mouth abnormalities
Diagnostic - Diagnosis

Syndrome - Syndrome

Manifestation buccale - Oral manifestation
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