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Introduction

L'Incontinentia Pigmenti ou syndrome de Bloch-Salger est une génodermatose rare liée a I'X.
Elle touche essentiellement les individus de séxairfin et est Iétale pour les foeetus males dans la
plupart des cas. Elle est due a une mutation de Y&rMO. Sa prévalence est de 1/143000. [65]
L'incontinentia Pigmenti appartient a la famillesd#ysplasies ectodermiques et touche les tissus
dérivés de l'ectoderme, c'est a dire la peau,Hasdres, les dents, les yeux et le systéme nerveux.
Elle se manifeste par des anomalies cutanéo-plamé&s (Eéruptions bulleuses, anomalies
pigmentaires, anomalies ongulaires, alopécie.e3, @homalies dentaires, des lésions oculaires et

neurologiques.[65]

Outre la prise en charge bucco-dentaire strice phients atteints d'Incontinentia Pigmenti sont
confrontés a de nombreux rendez-vous meédicaux.akteoprs de soins se révele tres lourd et peut
s'apparenter a un véritable parcours du combadintde faciliter la prise en charge, des struesur
destinées aux patients comme aux soignants sosesnein place : les centres de référence et de
compétences, les Maisons Départementales des Ressétandicapées (MDPH) ou encore les
Associations de patients... Il semble donc impantexir comprendre ces patients et pour mieux les

prendre en charge, de posséder une meilleure csamaie de leur parcours de sain.

Les anomalies dentaires retrouvées dans I'Incarttmmigmenti sont principalement des anomalies
de forme avec des dents coniques et des anomaie®mbre pouvant aller de I'hypodontie a
I'oligodontie, voire a I'anodontie. Elles entraindes altérations fonctionnelles, esthétiques st de
conséqguences psychologiques.

Il parait donc intéressant d'étudier les handieampgendrés par ces anomalies dentaires afin de
proposer au patient le meilleur traitement buccotaiee possible avec I'arsenal thérapeutique dont

nous disposons.

Dans ce travail de these, nous réaliserons tobbtlaun état des lieux des connaissances actuelles
concernant I'Incontinentia Pigmenti, de ses matafess cliniques et de leurs conséquences bucco-
dentaires.

Ensuite, nous détaillerons la prise en charge hineadentaire des patients atteints d'Incontimenti
Pigmenti.

Enfin, nous nous intéresserons au parcours dalsaies patients. Cette derniére partie sera destr
par une enquéte réalisée auprés des patients entpanembres de l'association Incontinentia

Pigmenti France.
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Partie 1 : Présentation générale de la pathologie
1-1 Généralités

1-1-1 Définition

Selon le portail des maladies rares et des médmmanmphelins qui recense toutes les maladies
géneétiques rares, I'Incontinentia Pigmenti (IP)Sundrome de Bloch-Sulzberger (ORPHA 464,
OMIM #308300) est une génodermatose habituellené¢gie chez les individus de sexe masculin.
Elle engendre des anomalies dermatologiques, @esbophtalmiques et buccodentaires. [65, 68]
L'IP se caractérise par des anomalies des tisslesairganes issus de l'ectoderme et du mésoderme.
[68]

Les atteintes majeures liées a I'lP sont neurolmgicet ophtalmologiques. Elles peuvent étre graves
et perdurent tout au long de la vie. Les patienésgntent aussi des atteintes mineures cutanées qui
peuvent s'estomper avec l'age. [10]

Cette maladie est transmise de maniére monogédigminante liée a I'X. Le locus de I'IP se situe
sur la bande chromosomique Xg28. [10]

Les mutations du gen¢EMO/IKK-y, qui code un composant important du facteur nireléde
signalisation Kappa-B (NkB), sont responsables de I'lP. [10]

La grande variabilité des phénotypes rencontréduiba des difficultés diagnostiques. [10]
1-1-2 Historique

L'Incontinentia Pigmenti a été décrite initialempat Garrod en 1906. [20]

En 1926, Bruno Bloch observe sur une fillette a2 des trainées onduleuses en éclaboussures au
niveau du tronc et des membres inférieurs, quitidéomme étant des fuites de mélanine. [17]

En 1928, Marion Sulzberger rapporte un cas sinaildil7]

Le terme d’Incontinentia Pigmenti est tiré de Ithisgie du stade pigmentaire de la pathologie qui
se présente sous forme de Iésions hyperpigmenédsex d'artifices» ou «jet d'eau» , donnant une
image d'incontinence pigmentaire. [50]

Dans le titre de son article en 1926, Bloch asdile terme d'« Incontinentia Pigmenti ». Ce terme
descriptif fut ensuite celui le plus fréquemmeritiaé pour désigner la pathologie avec celui du
syndrome de Bloch-Sulzberger. [50]
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1-1-3 Epidémiologie

L'IP est une maladie rare qualifiée d'orphelineptévalence de I'lP est estimée a 1/143 000. [65]
700 cas environ ont été rapportés avec une diffusiternationale, plus courante parmi les patients
caucasiens. [55]

Chez les individus sans complications néonatalegfantiles séveres, I'espérance de vie est

considérée comme normale. [73]

1-2 Génétique
1-2-1 Physiopathologie

Historiquement, 2 formes d’IP sont distinguéel: de type | (IP1), et I'lP de type Il (IPIl). [138]
Dans I'IPI, des remaniements chromosomiques imphealiverses régions du chromosome X ont
été identifiés, avec notamment des points de cassuXpll. Cependant, des recherches détaillées
n'ont pas permis de mettre en évidence un phénatgpstant li€ a une mutation du locus Xp11.
Ainsi I'appellation IPI est considérée comme inecte. Actuellement, seul le type Il répond aux
critéres diagnostiques de I'lP. [36, 73]

La forme familiale IPIl, provient d’'une mutation dggne NEMO (NFR<B essential modulator) ou
IKBKG (Inhibitor of KappaB Kinase Gamma). Ce germde pour la protéine IKK sous-unité
régulatrice, qui liée aux protéines Ikt IKKP forme le complexe IKK indispensable a I'activation
de la voie de signalisation Né&B. [20]

Le gene NEMO se situe sur le chromosome X, au nidedocus Xg28. Il permet par l'intermédiaire
du facteur de transcription NEB, la régulation des processus inflammatoire, imitaine et
apoptotique. [76]

La mutation de différents domaines du gene NEM@agme différents effets sur I'activation de NF-
kB en diminuant ou en abolissant sa réponse awultitra mutation la plus fréquente dans I'lP
(70%) est une délétion de I'exon 4 NEMOexon4_10dglDe plus, 53 mutations non-sens, faux-
sens, délétions et insertions affectant le gene NEvit été rapportées. [32]

Aucune corrélation n'a été mise en évidence estnetgpe et phénotype. La majorité des mutations

sont spécifiques a chaque famille et le taux deatiort de novo est de 65%.
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1-2-2 La voie de signalisation NF-kB

NF-kB est un facteur de transcription ubiquitaire igpé dans la réponse immunitaire et le stress
cellulaire. Avant son activation, NEB est séquestré dans le cytoplasme sous formecdnplexe
inactif. Il est associé a une protéine inhibitdicB qui empéche les signaux de localisation nucléaire
et donc la translocation de NdB dans le noyau. [27, 73]

En réponse a de nombreux stimuli comme une inflatimmaune infection bactérienne, virale ou le
stress, le complexe IKK est activé et entrainédntzsphorylation dedB. Cette modification déclenche
son ubiquitination puis sa destruction via le pastéime. Les signaux de localisation nucléaire sont
ainsi démasqueés, permettant I'entrée dexBHtbre dans le noyau des cellules.

NF-xB active alors la transcription des géenes impligadéss les réponses inflammatoire et
immunitaire, I'adhésion, la croissance cellulagtda régulation de l'apoptose. [41]

L'immunodéficience ne concerne pas les patienssnggtd'IP. En effet, les lymphocytes atteints par
la mutation du gene NEMO sont tous détruits bieanava naissance, durant I'organogenése, et
remplacés par des lymphocytes sains fonctionnéigilidu atteint d'IP nait donc avec des cellules

compétentes dans la réponse immunitaire. [41]

\ é@h‘&ﬁ@/

"'ﬂﬁﬁﬁ;ﬁrf

Figure 1 : La voie de signalisation NkB [41]
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1-2-3 La protéine NEMO (IKKY) [10, 27, 35]

Le complexe IKK se compose de 2 sous-unités caals : IKKo et IKKB, et d'une sous-unité
régulatrice IKKy (ou protéine NEMO).

Sans l'action de IKiK le complexe IKK ne peut étre activé. Par consetjid-«B ne peut étre activé

a son tour. Les cellules ne peuvent alors pas pedie réponse immunitaire, ou de réaction a

I'apoptose, notamment celle induite par le TiNH-umour Necrosis Factor).

Le modéle animal permet de mieux comprendre l'icagibn de IKK dans I'Incontinentia Pigmenti.
Les souris males NEMO-, c'est-a-dire présentagéiee NEMO muté, meureint uteropar apoptose
massive des cellules hépatiques, alors que ledlEEmmMREMO(-/+), présentant un géne NEMO muté
et un non muté, vivent relativement normalementgnéaun retard de croissance.

Les souris femelles hétérozygotes développent wmmatose sévere apres la naissance. Cette
dermatose provoque une prolifération kératinocgtaine inflammation cutanée, des lésions
hyperkératosiques et une augmentation de I'apopiasstoire.

Le phénotype de ces souris apparait trés prockeldedes patientes atteintes d'IP.

Lors de I'embryogenese, les cellules somatiqueisserit une inactivation aléatoire du chromosome
X. Les femelles hétérozygotes héritent d'un gen&QEnuté et d'un gene non muté. Les cellules
ayant I'X activé avec le gene NEMO muté présentatmns un défaut dans la voie de signalisation
NF-kB. Ces cellules subissent une hyperprolifératiguide, conduisant a une augmentation de
I'apoptose et de la production de cytokines auivage des cellules saines. Cela entraine une
augmentation du nombre de polynucléaires dansna,ztausant une inflammation retrouvée chez
les patients atteints d'IP. Les cellules mutéesremtuensuite par apoptose, ce qui explique le

caractere transitoire de la dermatose.
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1-2-4 Modes de transmission

L'IP est une pathologie de transmission dominagte d I'X. Les femmes atteintes peuvent avoir

hérité la mutation génétique de leur mére ou Hipeut s’agir d’'une mutatiode novg10, 20]

Lorsque I'lP survient suite a une mutatid® novo cette derniére se produit plus frequemment dans
I'alléle hérité du pére. [73]

Lorsque la mére est atteinte de I'lP, le risquetrdasmettre la mutation au foetus est de 50%.
Cependant, la grande majorité des foetus malesnb’'@ias viables, cela raméne le risque de

transmission a 33%.[73]

L’IP possede une pénétrance de 100%, I'expressgitéependant variable.

La plupart des individus atteints expriment le pitgpe peu de mois aprés leur naissance.[73]

Certains cas de transmission mere-fils ou pere-difit été rapportés.[13]

Généralement, I'lP est |étale chez le garconfeldion est exceptionnelle chez le gargcon, mais son
expression clinigue ne semble pas plus séveretmea fille.[13] Les mécanismes précis engendrant
la mort des cas masculins ne sont pas connus. Gapien’apres Rudolph et coll (2000), les modeles
animaux suggeéreraient qu’un probleme hépatiqueeits l'origine. [73]

La survie de certains cas masculins serait expdigpad trois théories :

— une mutation de I'hnémichromatide : il s'agit d'om&ation au niveau d'une cellule germinale
de la mere, non atteinte par I'lP, pendant la degrphase de réplication de I'ADN, juste avant
la formation des gametes. Le gamete résultantlaumaitation sur un seul brin d'ADN. Apres
fécondation, la division des cellules donnera deopulations différentes : I'une comportant
la mutation, l'autre pas, comme chez les patiesttegntes d'IP. Il en résulte un mosaicisme
chromosomique. [2, 22, 50]

— une mutation post-chromatidienne ou réversion.dre@n hériterait du chromosome X de la
mere dont I'une des deux chromatides perdrait ltaton. Cela aboutit de nouveau a un
mosaicisme chromosomique. [2, 22, 50]

— un syndrome de Klinefelter (47,XXY). Ces garconspnésentent le gene muté que sur un
seul chromosome X, ce qui expliquerait leur suliaprés Pacheo et al (2006), ce syndrome
toucherait 7% des garcons atteints d’IP. [2, 22, 50
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1-3 Signes cliniques non oro-faciaux

1-3-1 Dermatose
1-3-1-1 La peau
Les manifestations cutanées de I'lP apparaisséon s& ordre chronologique, caractérisé par 4
stades.[68] Ces 4 stades ne sont pas séquentalsirée de chaque stade est variable d'un individu
a l'autre et les différents types de |ésions peseexister. [65]

1-3-1-1-a Les lignes de Blaschko

Répartitions des lésions cutanées [20]

Les lignes de Blaschko, décrites en 1901 par Alfigldschko sont des motifs cutanés,
physiologiquement invisibles mais qui peuvent padois visibles, formant alors des marbrures sur
la peau. Elles permettent d’observer des différedeecouleur sur plusieurs parties du corps avec de
motifs, des bandes et des lignes caractéristiqueplupart du temps, ces motifs ressemblent a une
lettre V alignée sur l'axe du dos, a une lettr@iSas poitrine et sont linéaires sur les membress C
lignes ne suivent ni le systéme nerveux, ni lessedux ou le systeme lymphatique. Blaschko avait
eémis I'hypothése que la régularité de ces motifisedes patients laissait supposer la présenced'un
origine embryonnaire.

Ces lignes sont le reflet du mosaicisme fonctiodnethromosome X. Elles signent la production de
deux populations cellulaires qui se produit pendlantbryogénése de la peau. Ce phénoméne est lié

a la théorie de l'inactivation du chromosome X daywte Lyon ou phénomene de Lyonisation.
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Figure 2 : Lignes de Blaschko [37]

Phénomeéne de Lyonisation et lignes de Blaschko

Aux stades initiaux du développement de I'embryorsque deux X sont présents dans une méme
cellule, I'un d'eux est inactivé. Le X inactivé ésen présent, mais la plupart de ses génes ne
s'expriment pas. Le choix de I'X qui reste actif @s phénomene stochastique et irréversible : la
lignée cellulaire obtenue présentera le méme Xiingue la cellule mere. [37, 54, 70]

Le chromosome X inactif se présente sous la foromedstructure compacte, souvent visible dans le
noyau, appelé corpuscule de Barr. [37, 54, 70]

Peu apres la naissance, la phase inflammatoiréPdapparait. Elle correspondrait a la destruction
des cellules présentant I'X atteint activé, d'apgarition de lésions dermatologiques. Lorsque la
phase active de la maladie est terminée, les eslrésentent toutes le méme X actif : le X s&8in, [
54, 70]

Les lignes de Blaschko correspondraient donc aguedies de la pathologie, c'est-a-dire aux zones

ou les cellules porteuses de I'X atteint ont étéudés. [76]
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1-3-1-1-b Evolution des lésions cutanées

Stade 1 ou Stade vésiculo-bulleux

90 a 95% des patients présentent une phase vémeul®ans la plupart des cas, les Iésions
apparaissent des la naissance ou dans les deuiemeremaines de vie, pour disparaitre vers l'age
de 4 mois. L'évolution se fait par poussées susa@ssdonnant une coexistence d'éléments d'age
différents.[68]

Ce stade est caractérisé par le développement pi@lepa vésicules et pustules sur une base
érythémateuse non prurigineuse. Ces lésions suilemlignes de Blaschko. La taille des vésicules
varie de 1 mm a 1 cm.[68] Leur contenu est d'almbad, louche, puis purulent. Ces vésicules

évoluent vers un état crolteux pouvant laisserepdades cicatrices. [50]

Les vésicules intraépidermiques sont riches enmpal¢aires éosinophiles.

Le derme contient des polynucléaires éosinophdes, cellules mononucléées, et le nombre de
mélanosomes contenus dans les mélanocytes comaauggnenter. [50]

A ce stade, une hyperéosinophilie sanguine estestyrésente. [50]

A la fin de ce stade, la phase active de la malkestieerminée. Les stades suivants seront I'express

de la guérison et les séquelles de la patholog@. [

Figure 3 : Stade vésiculo-bulleux [68]
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des images d'apoptose et de nombreux éosinophiteslel derme [1]

Diagnostic différentiel :

Les lésions du stade | peuvent étre confondues@ikxs de I'herpés congénital, de la varicelle, de
impétigo ou encore de I'épidermolyse bulleuse][7

Les atteintes infectieuses sont habituellementrapagnées d’autres signes que les manifestations

cutanées, tels que la fievre. [73]

Stade 2 ou Stade papulo-verruqueux

Chez la plupart des patients, il survient entre@semaines et disparait vers I'age de 6 moifiBar

les Iésions persistent a I'age adulte. [68]

Ce stade est caractérisé par des papules hyperkiérags et des lésions verruqueuses suivant des

lignes de Blaschko. Ces lésions sont rapportées dadb des cas. [68]

A ce stade, les polynucléaires éosinophiles sontplacés par un infiltrat lymphocytaire
périvasculaire. Les mélanocytes sont vacuolairegles en mélanosomes. Des mélanophages sont
présents dans le derme papillaire et leur contem@gand en partie dans le milieu extracellulaize.

mélanine est donc soit phagocytée, soit libre danslieu extracellulaire. [50]

>

Figure 5 : Stade papulo-verruqueux [68]

S|
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Figure 6 : Image histologique du stade verruqueux montrant

une hyperplasie verruqueuse de I'épiderme [1]

Diagnostic différentiel :

Il n'existe pas de réel diagnostic différentiel poa stade. Cependant, des Iésions chez certans ca
d’IP ressemblent a de simples verrues ou infectiongiques. Lorsque les Iésions sont nombreuses
et apparaissent dans des endroits atypiquespttédt I'lP qui est suspectée.

Différencier de simples verrues des lésions d’l&t g&avérer difficile sans biopsie. [73]

Stade 3 ou Stade pigmenté

Ce stade est constant, et est pathognomoniquendalalie.

Il est défini par le développement de Iésions hpigenentées linéaires sur les membres et en aspect
de tourbillons sur le tronc. Ce stade est retrangz 90 a 98% des patients atteints d'IP. Cesgsio
ne se développent pas nécessairement aux mémedende celles des stades 1 et 2. Ces lignes se
développent durant les premiers mois de vie etadpsent progressivement a l'adolescence.
Cependant, des zones d'’hyperpigmentation peuvesis{ge, surtout au niveau des aires axillaires.
[50]

A ce stade, I'épiderme est normal, ou légéremeperaganthosique et contient des mélanophages
chargés de grains de mélanine. Cette dépositioenagee de meélanine dans les mélanophages du
derme supérieur est une image typique de ce statiemhthologie.

De la mélanine est présente dans le milieu extrdagk. [50]
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Figure 7 : Stade pigmenté [68]

Diagnostic différentiel

Les manifestations cutanées du stade Il de I'lBvenat étre confondues avec celles d'autres

pathologies [68] :

Hypermélanose naevoide : il s'agit d'une hyperpidat®n réticulée qui suit des lignes de
Blaschko. Elle n'est pas précédée de |ésions ls@feou verruqueuses et est histologiguement
différente de I'lP.

Syndrome de Goltz : il s'agit d'une pathologie t@t les tissus d'origine ectodermique et
mésodermique. Les lésions cutanées sont caraeepsé des zones linéaires atrophiques.
Hypomélanose de Ito : les |ésions cutanées sompigmentées et suivent des lignes de
Blaschko.

Syndrome de Naegeli-Franceschetti-Jadassohn : dsonk sont hyperpigmentées et

localisées au niveau de la nuque, des creux arlat du tronc.

Stade 4 ou Stade atrophique

Les lésions du stade 4 surviennent habituellemardnd I'adolescence, et disparaissent presque

totalement a I'age adulte. Elles sont observées 3@ 75% des patients. [68]

Ce stade est caractérisé par l'atténuation desugdagigmentées, et l'apparition de zones de

dépigmentation et d'alopécie. Les lésions achroes@e situent le plus souvent a la face postérieure

des membres inférieurs. [68]

A ce stade, toutes les lésions suivent des ligaeBlaischko et forment des « S », « V » ou « U » au

niveau du tronc et des extrémités. [20]

Figure 8 : Stade atrophique [68]
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Diagnostic différentiel :

Les Iésions a ce stade s'apparentent a des oésatnica un vitiligo.

Le vitiligo, contrairement a I'lP n’est pas précdu les autres stades et n'est pas accompagné de
manifestions non cutanées.

Le diagnostic différentiel a ce stade est largerhase sur I'histoire de la pathologie. [68]

Le traitement des Iésions cutanées n'est génémtqras nécessaire. Un traitement symptomatique

devra étre proposé en cas d'inflammation. [65]

1-3-1-2 Les cheveux

Les cheveux peuvent aussi étre affectés. L'alopgsti@lécrite dans un tiers des cas : les patients
présentent une chevelure éparse, notamment awrivezertex.
Une aplasie ou une hypoplasie des sourcils etitdesnt aussi été décrites.[73]

1-3-1-3 Les ongles

Des anomalies ongulaires sont décrites chez lesntaatteints d'IP :

® une koilonychie : il s'agit d'une anomalie de lanfe des ongles caractérisée par un
relevement des bords latéraux et du bord libredguine a I'ongle un aspect concave « en
cuillere»,[73]

@ une dystrophie unguéale : il s’agit d’'une destarctplus ou moins importante de l'ongle.
Celui-ci est aminci ou stri€, [20]

® des tumeurs hyperkératosiques sous unguéalesratgmént lors de la puberté, elles sont
retrouvées plus fréquemment au niveau des doidiess Engendrent des dystrophies des

ongles et peuvent détruire la phalange distale-pmente. [20]
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1-3-2 Anomalies oculaires

Les manifestations oculaires dans I'Incontinentgami@nti ne sont pas les plus fréquentes : plus de
90% des patients atteints d’IP ont une vision néemA l'inverse des symptdmes dermatologiques
qui s'atténuent avec le temps, les manifestabonkires persistent et sont tres invalidanteq. [68
Les atteintes peuvent étre unilatérale (90%) atdmiale, et sont dans ce dernier cas souvent @ssoci

a une atteinte neurologique.[68]

Toutes les parties de l'oeil peuvent étre atteintes elles dérivent de l'ectoderme et du
neurectoderme, tissus embryologiques touchésipafa8]

Les atteintes les plus caractéristiques et les ghases sont celles de la rétine, affectant la
vascularisation et le développement de la rétimardues premiers mois de vie. [13]

Ces atteintes sont, de la plus bénigne a la piérsé

- une anomalie de pigmentation rétinienne (souvettbuvée aussi chez la mere porteuse de la
mutation), [13]

- une rétinopathie vasculaire périphérique. llisdigne ischémie de la rétine : cette ischémieagéme

la production de facteur VEGF servant a la syntlieéseéovaisseaux. Les néovaisseaux produits sont
anormaux : ils sont contractiles et saignent faolet, pouvant entrainer un décollement de rétine.
La rétinopathie vasculaire se traite par photoclzdigun laser au niveau de la rétine ischémique,
empéchant ainsi la production de VEGF et donc deaiéseaux (Wong et coll, 2004). [73]

- un décollement de rétine ou fibroplasie rétraéntUne opération chirurgicale est alors nécessair

Lorsque la néovascularisation rétinienne n'esttpatee, elle peut conduire a un décollement de
rétine, voire a la cécité.

Excepté les atteintes rétiniennes, un strabismeystagmus ou une cataracte sont le plus souvent
observés.[13]

Etant donné la sévérité des lésions, un examemioewhez les enfants atteints d'IP est impératif.
L'importance des lésions ophtalmologiques nécessitsuivi régulier dés le plus jeune age [13]:

- tous les mois jusqu’a I'age de 3 mois,

- tous les 3 mois jusqu'a I'age de 1 an,

- tous les 6 mois jusqu’a 3 ans,

- tous les ans aprés 3 ans. [9]
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1-3-3 Anomalies neurologiques

Les patients atteints d'IP peuvent présenter deimi@s du systeme nerveux central.[68]
La prévalence des symptémes neurologiques est¥%ecB@iron (Minic et coll. 2004). Les hommes

atteints d’'IP présentent plus fréequemment desratteineurologiques que les femmes. [73]

Les symptomes sont divers : une épilepsie, undetaidéveloppement, un déficit intellectuel (16%),
une ataxie, des syndromes pyramidaux (hémiplégapbegie, tétraplégie spastique ou la paralysie
est associée a une raideur musculaire), une miatié, une atrophie cérébrale, une hypoplasie du
corps calleux, un cedeme cérébral périventricutaitesté décrits. [50, 65]

Dans I'lP, I'épilepsie peut aller d’un épisode &al une épilepsie chronique. D’apres Meuwissen et
Mancini (2012) au moins 25% des patients atteirit® @nt connu un épisode de trouble
épileptique.[73]

D’aprés Hennel et coll (2003), un accident ischémigérébral dans la période néonatale semblerait

a l'origine des manifestations neurologiques.[73]

Les atteintes neurologiques sont généralementtdéteau cours de la premiére année de vie.[73]

1-3-4 Autres anomalies

Des anomalies au niveau de la poitrine ont ététdécElles affectent 1% des patients atteints. d'IP
Des mamelons hypoplasiques surnumeéraires, une lage@u aplasie de la poitrine ou encore des

anomalies de pigmentation du mamelon ont été aqéa]

Des déformations squelettiques comme des scoliepe® bifidg syndactilie, nanisme... touchent
20% des patients.[68]

Plus rarement, des malformations cardiaques peaffstter les patients atteints d'IP. [68]
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1-4 Signes cliniques oro-faciaux de la pathologie

Les désordres qui peuvent affecter I'élaboratiotad®erme craniofaciale peuvent survenir a toutes
les étapes du développement (histogénése, orgagsmyéet morphogénese), la précocité de
I'événement étant toujours synonyme de gravité [69

Entre 1906 et 2010, cinquante anomalies oralegténdétectées chez les patients atteints d'IP. Ces
anomalies orales regroupent les anomalies dentéesmalies de forme, hypodontie, retard
d'éruption et anomalies plus rarement retrouvédes@nomalies oro-faciales (fentes labio-palatine
et palais ogival étroit). [55]

Selon les auteurs, le nombre d'anomalies oro-fxiel dentaires par patient parmi celles citées ci-

dessus varierait entre 1,48 et 2,48. [55]

1-4-1 Signes palatins
Contrairement aux anomalies dentaires qui ne switil@s qu'apres un an de vie, les anomalies

palatines sont détectées dés la naissance. [20]
1-4-1-1 Fente labio-palatine

La formation de fentes labio-palatines interviemtasht I'organogénése.

La bouche est le lieu de convergence des cing kousyfaciaux. Elle peut étre I'objet de six

fentes.[69]

La fusion des bourgeons entre eux se fait par desngménes de confluence nommés
mésodermisation du mur épithélial. Ces phénomeéaesont possibles que sous l'action combinée

d’une prolifération mésenchymateuse et d’'une mestakllules épithéliales par apoptose. [26]

A la sixiéme semaine intra utero, le massif nagadian se forme. Il sera a l'origine de [5] :
— la partie médiane de la levre supérieure,
— la partie médiane du nez,
— la partie antérieure de I'arcade maxillaire,
— la partie antérieure du palais.
Entre la septiéme et la neuvieme semaine intra u@formation du palais a lieu. Elle se fait grac
a la fusion du palais primaire issu du bourgeoralha@s des 2 processi palatins issus des bourgeons

maxillaires.
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1: massif nasal

2 : processus palatin

Figure 10 :[5]

Les fentes labiales, labio-alvéolaires, labio-paést et palatines résultent d'un défaut de fusion
entre ces bourgeons.
Deux grand mécanismes peuvent conduire a un dedsfuision [74] :

— un défaut d'apoptose avec persistance du mur égithé

— un défaut de prolifération mésenchymateuse
Comme nous l'avons vu précédemment, les mécanismpéigués dans I'apoptose sont altérés dans
I'lP, ce qui pourrait expliquer la présence dese®ehez les patients atteints.[69]

Les fentes labio-palatines sont les anomalies ipaktles plus retrouvées dans I'IP (30% d'apres
Minic et coll).[69] Elles sont dix fois plus fréguenent rencontrées dans I'lP que dans la population

générale.[55]

Figure 11 : Fente labio-palatine unilatérale [69]
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1-4-1-2 Hypodéveloppement du maxillaire

Afshar et coll ont présenté le cas d'un garcon desbatteint d'IP et d'un syndrome de Klinefelter
(XXY) et présentant un hypodéveloppement du maxdlantrainant un inversé d'articulé total. [2]

Figure 12[2]

1-4-1-3 Palais ogival étroit

Le palais ogival étroit est une caracteéristigueeitaines maladies génétiques comme le syndrome
de I'X fragile. [2]

Il a été décrit pour la premiere fois comme uneci@ristique oro-faciale de I'Incontinentia Pignnent
par Minic et coll. en 2006. [2]

1-4-2 Atteintes dentaires

Le systeme dentaire est défini par des normesandernent le nombre de dents, leur forme, leur
situation sur I'arcade et la constitution histolpge de chacune. L'anomalie constitue une irrégelari
une déviation par rapport a ce qui est habituelansidéré comme tel. [3]

Les anomalies dentaires sont retrouvées chez en6b®o des patients atteints d'IP et affectent
généralement les deux dentitions. [29, 46]

Les signes dentaires ne sont pas pathognomoniguéaabntinentia Pigmenti. En effet, les mémes
anomalies sont présentes dans la dysplasie ectmplernou la syphilis congénitale. Des dents
coniques, une microdontie, des évaginations destain taurodontisme, une hypodontie, des retards
d’éruption ou encore des dents incluses ont ététsl§@9]

Les anomalies dentaires ne peuvent pas étre digguméss avant I'age de 1 an. [54]
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1-4-2-1 Rappels concernant ['odontogéneése.

Les cellules dentaires épithéliales dérivent detdderme. Le développement dentaire est
classiquement divisé en plusieurs stades : lam&idenbourgeon, cupule et cloche. [6, 33]
Les anomalies dentaires sont les conséquencesblemes durant I'odontogénése [6, 33] :
- les anomalies de nombre, de forme et de positisutent de problemes survenant avant la
fin du stade de la cloche.

- les anomalies de structures surviennent apreade ste la cloche.

Lame dentaire

L'épithélium buccal des arcs mandibulaire et max#él présente un épaississement localisé, et
rapidement le mésenchyme sous-jacent se condegstarhes dentaires sont continues, en forme de
fer a cheval. [6, 33]

plan transversal plan horizontal

Lame primitive (épaississement épithélial)

o ﬁb
ﬂﬂ?ﬁ"f lame primitive

‘ c...."
R MR IR

S
ectomésenchyme
Figure 13

Bourgeon
La lame dentaire donne naissance a des renflemmenmsspondants aux ébauches dentaires : les

placodes. L'apparition des bourgeons est due a puokfération de I'épithélium localisée a
I'emplacement des futures dents. L'ectoderme ogentau niveau des placodes dentaires exprime
Pitx2, Barx, Msx, Pax9, et induit l'acquisition g¢hotentiel odontogene de l'ectomésenchyme.

L'ectomesenchyme se condense alors en regard degebas. [6]
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stade du bourgeon

lame dentaire primaire

lame vestibulaire
lame vestibulaire —

germe dentaire /

(au stade du bourgeon)

ectomésenchyme odontogéne

Figure 14

Aspects génétiques [6] :

Au niveau de I'épithélium de part et d'autre desgdles, un signal TNF est transmis par la voie Wnt.
Cela entraine la production d'ectodysplasine paoia de signalisation EDA. L'ectodysplasine va
alors se fixer sur son récepteur EDAR pour iniéfiormation du bourgeon.

TNFsignal

—
Lef1 Whnt

/ y
Ectodysplasine

épithélium

ectomésenchyme

Figure 15 : Induction du bourgeon [6]
La voie de signalisation EDA nécessite I'activatibncomplexe IKK pour synthétiser de

I'ectodysplasine. Dans les cellules ou IKBKG esténla production d'ectodysplasine est donc
impossible. [58]
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Figure 16 : Voie de signalisation EDA [58]

Nous pouvons donc émettre I'hypothése qu'un nomnfgpertant de cellules mutées présent dans
I'épithélium odontogéne empécherait la synthesaedguantité d'ectodysplasine suffisante a la

formation du bourgeon, entrainant ainsi une absdiocgane dentaire.

Cupule
Lors de ce stade se produit une prolifération ieéal des cellules épithéliales de I'extrémité du

bourgeon qui viennent se mouler autour de la cosatean mésenchymateuse. La cupule est
appendue a la lame dentaire.
L'organe de I'émail se constitue, impliqguant laengéh place de I'épithélium dentaire interne en

continuité avec I'épithélium dentaire externeeatéticulum étoilé.

Figure 17
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Cloche
Il s'agit du stade ou la morphologie dentaire sd Bre place : I'organe de I'émail présente

progressivement une morphologie spécifique de ahdeut.

Lame
dentaire I*'®

Mésenchyme cCondensation ectomésenchymateuse

Epithélium Bourgeon Cupule Cloche

Figure 19 : Schéma récapitulatif de la morphogenese dentjre [

1-4-2-2 Anomalies de nhombre
1-4-2-2-a Oligodontie
La formule dentaire chez 'lhomme comporte 20 d&tgporaires et 32 dents permanentes.
L’oligodontie des formes syndromiques est une arierdantaire de nombre d’origine génétique qui
se caractérise par une ageéneésie de plus de 6tdengsraires et/ou permanentes, excepté les dents

de sagesse. Les dents les plus souvent absentdessdants terminales d’une série.[3]

L'oligodontie est I'anomalie dentaire la plus fréqie dans I'Incontinentia Pigmenti touchant 31 a

43% des patients atteints selon les auteurs. %4
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Figure 20 :Aagﬁésies multiples chez un gargon de 5 ans attéih [2]

1-4-2-2-b Dents surnuméraires

Himelhoch et coll. ont décrit une dent surnumérelrez un patient atteint d'IP. [43]

Figure 21[43]

1-4-2-3 Anomalies de forme

Les dysmorphies rassemblent & la fois des anonddidaille et des anomalies de la morphologie
dentaire.

1-4-2-3-a Anomalies de taille
L'anomalie de taille rencontrée dans I'lP est lerodlontie.

Le terme de microdontie concerne des dents anomealepetites, soit pour la totalité de la denture,
soit pour quelques éléments.[3]
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1-4-2-3-b Anomalies morphologiques

® Dents conoides
Les dents coniques sont les anomalies dentair@si fes plus fréquemment rencontrées dans I'lP
(30% des patients).[46]

B
Figure 22 : Photo montrant une 71 et une 82 conoides

chez une patiente de 3 ans atteinte d'IP [46]

® Hypertrophie cingulaire
Une hypertrophie cingulaire (talon cuspidien) ses ohcisives maxillaires a été décrite par Motamedi
et coll. [60]

I -
Figure 23 : Photo montrant des hypertrophies cingulairesesufdces
linguales des incisives maxillaires chez une p#tiele 14 ans atteinte d'IP [60]
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® Taurodontisme
Le taurodontisme est une dysmorphie caractériséengavaste chambre pulpaire des prémolaires et
des molaires.
Dominguez et coll ont décrit un taurodontisme sue?84 chez une fillette de 3 ans. [29]

Figure 24 : Taurodontisme au niveau de la 74 sur une pat@n&ans atteinte d'lIP [29]

® Des encoches ou encore des cuspides surnuménairégatement été décrites.
1-4-2-4 Anomalies de structure

Les anomalies de structure sont des altérationtistess constitutifs de la dent.

L'anomalie de structure la plus retrouvée dansbitR'hypoplasie de I'émail. Elle résulte d’uniciéf
matriciel. Le volume d’émail est réduit, la forméngrale de la dent peut en étre affectée, avee pert
des points de contact. La surface coronaire égjltiere, parfois bosselée avec des stries hoamt

ou verticales, des fissures et des puits danséésge déposent des pigments exogenes. L’émail est

mince et la dentine plus visible par transparefite.|

Figure 25 : Photo montrant un défaut de structure de I'émaleda dentine

sur les dents antérieures, chez une patiente dadl dtteinte d'lIP [60]
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Les amélogénines sont des protéines synthétisétessganéloblastes. Elles participent a la fornmatio
de I'émail et représentent 90% des protéines hailéElles s'assemblent entre elles pour former de
nanospheéres d'amélogénine dont les fonctions soobuktroler I'orientation des cristaux d'émail, et

d'empécher la fusion latérale de ces cristaux @ntereant un espace constant entre eux. [7]

nanosphéres
d'amélogénine

cristaux d'émail

Figure 26 : Organisation de I'émail [7]

Chez I'nomme, I'amélogénine est codée par les gdviEs X porté par le chromosome X et AMELY
porté par le chromosome Y. [7]

Chez les souris déficientes en gene d'amélogéhmeété montré que I'émail est hypoplasique.
Comme pour I'hypothése émise concernant les agéngsdus pourrions supposer que le défaut
d'émail proviendrait de I'apoptose des améloblagiatenant le chromosome X avec le gene NEMO
muté. Cela entrainerait alors une syntheése d'améiog insuffisante, provoquant ainsi une

hypoplasie de I'émail. [7]
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1-4-2-5 Retards d’éruption

Les retards d'éruption chez les patients atteii®ssint fréquents.[68]

L’éruption dentaire englobe tous les phénoméeneacgompagnent le mouvement de la dent, depuis
son site intraosseux jusqu’a sa position fonctitlarsur I'arcade dentaire. Il s’agit d’'un processus
étalé dans le temps dont les étapes se superpesantpliquant différents tissus. [8]

Les retards de I'éruption consistent en le retéagdhrition des dents avec un écart chronologique d

plusieurs mois, voire plusieurs années. [8]

Mécanismes [8]

Pour que I'éruption dentaire ait lieu, I'éliminatidu tissu osseux entre la dent et la muqueusealaucc
est nécessaire. La résorption osseuse est indaiteleg ostéoclastes actives par le systeme
RANK/RANKL.
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Figure 27 : Activation des ostéoclastes [49]
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Figure 28 : Voie de signalisation RANK-RANKL [25]

La transcription des genes de l'ostéoclatogenésemear la voie NkB aprés activation du complexe
IKK. [8]

Comme précédemment, nous pouvons émettre I'nymotjuasn nombre important de cellules mutées
pour le géne IKBKG diminuerait le nombre d'ostéstda activés, ralentissant ainsi la résorption

osseuse. Cela pourrait expliquer les retards diérupencontrés dans I'lP.

1-4-2-6 Lésions carieuses

Trés peu d'études traitent des |ésions carieusesldiacontinentia Pigmenti. C'est pourquoi d'apres
Minic et coll un faible pourcentage de lésions @ases (0,31%) est retrouvé dans I'lP. [55]
Cependant, les lésions carieuses affectant 60 ad@0lb population générale, il ne fait aucun doute
gue les patients atteints d'IP présentent ausdédiems carieuses. [55]

La problématique est peut étre d'autant plus grahde ces patients du fait des anomalies de steuctu

et de forme (évaginations dentaires) favorisadéleloppement carieux. [55, 61]
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Figure 29 : Photo montrant des lésions carieuses

a un stade avancé chez une patiente atteinte5df|P [

1-5 Diagnostic différentiel

Un diagnostic autre que celui de I'lncontinentiggr@énti doit étre envisagé lorsqu'’il y a une
implication squelettique, un déficit neurologiquepiortant, une alopécie sévere, une hyper-
pigmentation ou hypopigmentation importante.

Différentes pathologies sont a distinguer de I'imizeentia Pigmenti.

L'Incontinentia Pigmenti, 'Hypomélanose de Itdeesyndrome de Naegeli-Franceschetti-Jadassohn
sont trois dermatoses pigmentaires qui se difféeabgar de nombreux points. Le diagnostic
différentiel se fait grace a l'observation cliniguestologique en ce qui concerne les troubles
pigmentaires, mais aussi a partir de la prise empte du sexe du patient, du mode de transmission

et de I'age d'apparition des lésions. [73]

1-5-1 Hypomélanose de Ito

L'hypomélanose de Ito ou Incontinentia Pigmenti dohians est une maladie neurocutanée
multisystémique caractérisée par des Iésions cesdmgpopigmentées le long des lignes de Blaschko,
qui se développent, en général, dans les deux @resnannées de la vie. Dans cette pathologie,

l'incontinence pigmentaire comme celle décrite ddiAs'est pas retrouvée. [64]
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L'Hypomélanose de Ito est en général sporadiqueilted d’'un mosaicisme mais les modes de

transmission autosomique dominant, récessif &t Ii& ont parfois été rapportés. Le mosaicisme est
un état dans lequel plusieurs populations de edlavec des génotypes différents coexistent chez un
méme individu. [73]

Les hommes sont 2,5 fois plus touchés par I'Hypanuse de Ito que les femmes, contrairement a

I'lP qui ne touche presque exclusivement que lesrfes. [64]

Des symptémes neurologiques, squelettiques etioesilant été rapportés.

Les anomalies du systeme nerveux central peuvehirenun déficit intellectuel, un retard moteur,
une épilepsie, une microcéphalie ou une macrocipétaline hypotonie. [64]

Souvent, dans I'Hypomélanose de Ito, les anomakesologiques ont une incidence plus élevée sur
le développement intellectuel que dans I'lP. [64]

Les anomalies ophtalmologiques incluent un strabjsome cataracte, un nystagmus et une
dégénérescence rétinienne.

Les malformations squelettiques incluent une péditke, une asymétrie faciale et des membres, des
anomalies dentaires, un pectus carinatum ou urvakga, une scoliose et des anomalies des doigts

des mains. [64]

1-5-2 Syndrome de Naegeli-Franceschetti-Jadassohn

Le syndrome de Naegeli-Franceschetti-Jadassohumesdtysplasie ectodermique rare qui affecte la
peau, les glandes sudoripares, les ongles et tis.dea prévalence est estimée a environ
1 /3 000 000. La maladie est transmise selon lkgenanitosomique dominant et contrairement a I'lP,

elle touche autant les hommes que les femmes. [67]

Les signes cliniques rencontrés sont les suivantgne absence de dermatoglyphes, une
hyperpigmentation cutanée réticulaire, une hypabgelavec intolérance a la chaleur et diminution

de fonction des glandes sudoripares, une dystrapitgaéale, des anomalies de I'émail dentaire, une
hyperkératose modérée des paumes et des plantgs. [6

Contrairement a I'lP, les lésions pigmentaires sangives (elles surviennent vers I'age de 2 ans) e

localisées au niveau de la nuque, des creux ar#laet du tronc.[67] On ne note pas non plus

d’évolution cutanée selon différents stades. [73]
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1-6 Conséquences des anomalies dentaires dues a l'IP

1-6-1 Conséquences occlusales

L'oligodontie et les anomalies de forme présentassd'IP engendrent un dysfonctionnement
occlusal. Ce dernier se caractérise par un affroaé conflictuel des arcades dentaires favorisant
l'altération des éléments constitutifs de l'appar@inducateur et/ou le comportement adaptatif de
I'appareil manducateur. [12, 62]

En 1996, Orthlieb et coll. proposent la trilogieentrage, calage, guidage » qui définit les ragport
occlusaux induisant une position mandibulaire stabbhe stabilisation mandibulaire et dentaire
durable, et une direction des mouvements mandieslasymétrique vers l'avant. Le principal
probleme rencontré dans I'lP, du fait des agénésigsples, est la perte de calage postérieur.eCett
anomalie de calage est responsable de contraiateaiges (migrations, surcharges occlusales) et de
contraintes musculo-articulaires car les systemescaiaires et articulaires doivent compenser cette
instabilité. [12, 62]

Les ageéneésies et les dents de forme conoide esritaime absence de points de contacts
interdentaires. La perte de ces points de conbaapt I'effet de « voldte » des arcades dentairés. El
induit automatiqguement des migrations dentairesdggiorganisent les arcades, perturbent le plan
d'occlusion et générent l'apparition d'interféresneiedonc la déviation de la mandibule en Occlusion
d'Intercuspidie Maximale (OIM). [12, 62]

Il est rare qu'une interférence provoque une r@acthyperactivité musculaire. Elle générerait@ut
un réflexe d'évitement qui a long terme pourraiuine des contraintes musculaires et ligamentaires

au niveau de l'articulation temporo-mandibulaird 4 sur un terrain prédisposé. [12, 62]

La pathogénicité des anomalies de l'occlusion ta®yndrome Algo-Dysfonctionnel de I'Appareil
Manducateur est trés controversée. D'apres Takgrsll. en 2002, le facteur occlusal ne serait pa
un facteur déclenchant, mais prédisposant auxntgteidégénératives de l'articulation temporo-

mandibulaire.[19]
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1-6-2 Conséquences parodontales

Les agénésies multiples entrainent une augmentdéasrforces occlusales sur les dents restantes
générant un traumatisme occlusal. Cela provoquénilaenmation du parodonte, une alvéolyse, et
donc une augmentation de la mobilité dentaire pougans les cas les plus extrémes aller jusqu'a la

chute des dents. [4]

1-6-3 Conséquences orthodontiques

Les agénésies multiples entrainent souvent un dgé&usloppement des maxillaires, ce qui peut
nécessiter une expansion maxillaire. [21]

De plus, I'nypodontie ainsi que les dents cono&tmsyent de petites tailles, entrainent une dirronut

de la longueur d'arcade en denture temporaire,grdiperturber I'évolution des dents permanentes

gu'il faudra remettre en bonne position graceréhtmontie. [68]

1-6-4 Conséquences fonctionnelles

1-6-4-1 Altération de la mastication [18, 31]

La mastication apparait avec la mise en place der#ure temporaire, faisant disparaitre la succion
Chaque agénésie dentaire diminue le coefficienttiozsire de l'enfant, perturbant ainsi ses
habitudes alimentaires.

L'absence de dents peut en effet entrainer uneutnigion sévére chez I'enfant qui va privilégiereun
alimentation liquide ou molle, diminuant ainsi tiaté musculaire, I'amplitude des mouvements, et
la durée des cycles masticatoires.

Une prothese améliorera donc la fonction mastiocatde tonus musculaire, et équilibrera les

habitudes alimentaires.
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1-6-4-2 Altération de la phonation [18, 31]

Lorsque de nombreuses dents sont absentes, laelaregdispose plus des appuis nécessaires a la
prononciation de certains phonemes.

Par exemple, un édentement antérieur entrainekazomotement », alors qu'un édentement bilatéral
postérieur étendu entrainera un chuintement.

L'orthophoniste aura un role prépondérant dangdducation linguale lorsque la prothése sera en

place.

1-6-4-3 Altération de la déglutition [18, 31]

Dans les premieres années de vie, I'enfant dévelope déglutition dite infantile avec interposition
linguale entre les arcades. L'éruption des derdsogue une évolution vers une deéglutition dite
secondaire caractérisée par des arcades dentaicesi®ct, et la pointe de la langue en appuiasur |
partie antérieure du palais dur.

En I'absence de dents, il y a persistance de latitémn infantile. Les conséquences qui en déauiule
peuvent étre squelettiques et dento-alvéolairels @aut par exemple provoquer une hypoplasie du
maxillaire par absence de sollicitation lingualefdit d'une position basse de la langue. De pius, s
des dents sont présentes, la persistance degdtisigon linguale peut provoquer une infraclusion
incisive et/ou molaire.

Dans le cas d'anomalies de la déglutition, I'orttorpe permet aussi une rééducation linguale.

1-6-4-4 Altération de la ventilation [18, 31]

La diminution de la dimension verticale d'occlusairia position basse de la langue entrainent une
propulsion de celle-ci pour dégager le pharynx tada ventilation. L'individu développe alors une
ventilation buccale au détriment de la ventilatiasale, entrainant des troubles de la croissasce na

sinusienne.
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1-6-5 Conséquences esthétiques

Aborder I'esthétique en odontologie est un véritalglfi. En effet, il s'agit d'une notion tres sehjee,
propre a chacun.[16] Les criteres esthétiques sordffet tres différents selon les individus et les
périodes de la vie. [71]

Il est tout de méme admis qu'il existe des critestkétiques objectifs tenant compte des propaition

de I'équilibre des différents étages de la fa¢e6]

Dans I'lP, les agénésies et les anomalies de fetrde structure perturbent I'harmonie du sourire et
du visage. [16]

L'étage inférieur du visage est diminué par rapgoxtautres étages de la face : il y a un effondrém
de la dimension verticale d'occlusion (DVO). Potoreking, la DVO se définit par « les rapports
interarcades verticaux quand il y a intercuspidhatitaximale des dents naturelles, et que l'intensité
de contraction des muscles est maximale ». [16]

Le développement de I'os alvéolaire participe erddssance verticale de la face : « L'os alvéolaire
nait, vit et meurt avec la dent. » Les agénésieRiptas retrouvées dans I'IP altérent donc la
croissance faciale et participent a la perte de D\L6)

Une diminution de la DVO se traduit par des lexmsbantes, amincies, un sillon naso-génien plus
marqué et une avancée mandibulaire, donnant uil poofcave et un aspect vieillissant du visage.
C'est en partie cela qu'il va falloir corriger démraitement de I'lP, afin de rendre au patienprofil

en accord avec son age. [16]

Il s'avere donc nécessaire de réaliser un recuhadique des souhaits et besoins du patient afin d

tenir compte son éventuelle détresse esthétigye.[16
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1-6-6 Conséquences psychologiques et sociales

La perception gu'a l'individu de son apparencesarépercussions sur le développement de I'estime
de soi et la qualité des relations sociales. [16]

Des caractéristiques physiques inhabituelles, ligedontie ou encore des dents conoides peuvent
avoir pour conséquences un isolement social eentinsent de différence se manifestant parfois par

une timidité excessive, une dépression, mais aesscomportements impulsifs. [42]

Les patients présentant une altération du sounimé Souvent moins enclins a entretenir une bonne
hygiéne dentaire, aggravant ainsi leur état. @estquoi une intervention prothétique précoce peut
s'avérer extrémement bénéfique pour le bien-ésgdients. [42]

Des études ont effectivement montré qu'une intéimerprécoce avait un impact positif sur le
bonheur et la productivité : les patients ont sotiwee image plus positive d'eux-mémes apres le
traitement. En effet, leur élocution est améliaeds peuvent a nouveau s'alimenter normalement et

sourire sans subir de moqueries relatives a |edr [@2]
Des tests psychologiques permettent d'évaluenvkanide détresse ressenti, et ainsi mettre en place

une psychothérapie lorsque c'est nécessaire.

L'évaluation psychologique devrait faire partieégrante d'une bonne réhabilitation globale.[42]
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Partie 2 : Prise en charge odontostomatologique

Le visage est la charniere de l'individuel et dciaoll s'offre a la perception d'autrui.

L'adjectif « normal » tend a définir, dans l'incoiesit collectif, le profil physique indispensable a
I'intégration dans le groupe. [78]

La prise en charge odontostomatologique de I'IRe \dsrétablir les fonctions masticatoire et
phonétique, le maintien de la longueur d'arcad#eda dimension verticale d'occlusion, mais aussi

I'esthétique, afin de permettre une bonne intégnate I'individu dans la société.[78]

Les prothéses qui seront réalisées doivent impé@ratnt tenir compte de la croissance de l'enfant et
lui permettre d'atteindre I'age adulte sans probteesthétiques, fonctionnels et parodontaux majeurs
Elles seront donc évolutives selon le stade dessanice de I'enfant et nécessiteront une survesllanc

réguliere. [78]

Il n'existe pas de traitement type pour la priseclearge dentaire de I'lP. Le chirurgien-dentiste,
I'orthodontiste et le chirurgien maxillo-facial gent s'appuyer sur un ensemble de thérapeutiques de
l'arsenal dont ils disposent, en fonction de laatibn initiale et des conséquences inhérentes a la
pathologie. [20]
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2-1 Examen bucco-dentaire du patient

2-1-1 Anamneése [81]

Au cours du premier rendez-vous, le praticien degueillir des informations sur I'état de santé du
patient. Il recherchera :

- les antécédents médicaux,

- les antécédents chirurgicaux,

— les traitements en cours,

— unrisque allergique,

— unrisque infectieux,

— un risque hémorragique.

Lors de la premiére consultation, le patient (@®imrents) expose la (ou les) raison(s) qui l'améne

a consulter.

2-1-2 Examen clinique

2-1-2-1 Examen exobuccal

Le praticien observe la symétrie du visage, |'dlopal des étages de la face pour déceler une
diminution de la DVO, et recherche d'éventuelleglelars musculaires ou articulaires au niveau de
I'articulation temporo-mandibulaire (ATM). [30]

Il recherche aussi des lésions dermatologiquesipelies, bien qu'elles soient extrémement rares au

niveau du visage dans I'lP. [30]

2-1-2-2 Examen endobuccal
Face a un patient atteint d'IP, le praticien shttea particulierement a réaliser minutieusement la
formule dentaire. Il procéde ensuite au bilan dentail s'agit de repérer les différentes anonsalie

dentaires et les dents présentant des Iésionsisase[79]

Enfin, il observe le développement des maxillagestalise un examen de l'occlusion. [79]
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2-1-3 Examens complémentaires

Afin de compléter I'examen clinique, des examemspémentaires peuvent étre réalisés [30] :
— une radiographie panoramique afin d'objectiverdests présentes et les germes des dents
successionnelles présents.
— une téléradiographie de profil pour réaliser unalyser céphalométrique, afin d'étudier la
croissance faciale.
— deshite-wingspour diagnostiquer d'éventuelles Iésions carieuesdentaires sur les dents
postérieures.

— des rétroalvéolaires pour évaluer I'état des damtérieures.

2-2 Prise en charge odontologique de l'IP

2-2-1 Motivation du patient et de ses parents

La motivation du patient et de ses parents sembfaaieur essentiel pour une prise en charge gussi
En effet, les thérapeutiques dans le cadre dedi® souvent longues et colteuses. Aussi, il revien
au praticien de bien expliguer les avantages enwvenients des différentes thérapeutiques proposées
afin de faire adhérer le patient et ses parentsagament.[57]

Lorsque le patient n'est pas coopérant, il estiplesd'avoir recours a la sédation consciente sous

MEOPA pour réaliser les soins dentaires et dansdse®xtrémes a l'anesthésie générale. [61]
2-2-2 Traitement des lésions carieuses

Le nombre réduit de dents temporaires et permasi@nfgique une attention toute particuliere a leur
conservation sur l'arcade afin de préserver l\osoddire, la proprioception, et de préparer largoe
et la stabilisation des futures prothéses. Une dtrygiene bucco-dentaire est donc essentielle. [71]
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Le praticien doit [71] :
— realiser régulierement des motivations a I'hygiéoeco-dentaire et donner des conseils
hygiéno-diététiques,
— mettre en place des mesures de prévention telled'application d'un vernis fluoré ou le
scellement des sillons des molaires permanentes,
— traiter les Iésions carieuses présentes le plu®pegnent possible.

De plus, un traitement orthodontique étant souménessaire, I'hygiéne doit étre irréprochable. [71]

2-2-3 Traitement de I'hypodontie [48]

L'hypodontie provoque chez l'enfant des troublesddueloppement, de la mastication, de la
phonation, une hypoalvéolie et une interpositioguiale dans les secteurs édentés.

Le recours précoce aux protheses amovibles ddariem est essentiel pour restaurer les fonctions
perturbées et stimuler la croissance faciale.

La prise en charge de l'oligodontie s'inscrit dame approche pluridisciplinaire : pédiatrie,

anesthésie, orthodontie, prothéses dentaires rgharat implantologie.

2-2-3-1 Prothése amovible conventionnelle

En premiére intention, la prise en charge prothéticonsiste a réaliser des protheses amovibles en
résine transitoires partielles, totales ou subldstdes I'dge de 3 ans.[38] Le suivi chez ces piatie
doit étre strict et régulier pour adapter ou chamgers prothéses en tenant compte de la croissance
et des évolutions dentaires.[48]

Les prothéses amovibles doivent rétablir l'estluétioet les fonctions orales, et corriger
progressivement la dimension verticale d'occlusémn stimulant la croissance osseuse, et en
permettant une mise en condition progressive maseylarticulaire et phonétique. Ceci permet

d'obtenir une occlusion stable, servant de réfé&@ocir la réhabilitation prothétique future.[48]

Les protheses amovibles chez les enfants en detgumgoraire ou mixte sont réalisées en résine
selon les mémes principes que chez l'adulte. [59]
La plague base doit étre en résine transparema@aftontrbler I'éruption des dents et de réatiser

fenestrations pour I'éruption des dents permanejs@ps
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Les dents artificielles utilisées sont soit destsléemporaires en résinBgmbino Toot) soit des
dents définitives de teinte claire retouchéesut hoter que chez I'enfant, il n'existe ni pentisive,

ni courbe de Spee jusqu'a lI'age de 12 ans : illatenir compte lors du montage des dents. [59]

Les protheses amovibles métalliques sont quatesiréiservées aux adolescents en denture définitive

et aux adultes. [38]

Dans les cas d'hypodontie, la réalisation précogeedprothése amovible présente de nombreux

avantages [38] :

rétablir I'esthétique pour éviter des perturbatipegchologiques et scolaires,

— restaurer la fonction masticatoire pour mainteni alimentation équilibrée, indispensable a
une croissance normale,

— normaliser la déglutition,

— prévenir et corriger les troubles du langage,

— éviter des parafonctions type succion de la lewedes perturbations au niveau du
comportement musculaire pouvant influer sur I'éiuptes dents permanentes,

— maintenir 'espace nécessaire a la réhabilitatrahgtique future,

— prévenir les déplacements dentaires,

— prévenir la perte de I'intégrité de la longueudetia circonférence des arcades.

Malgré les avantages cités ci-dessus, certainsnenfalu fait du caractéere amovible et de
'encombrement important, ne portent pas leursh@greds. Une absence de port durant quelques jours
entraine une perte d'espace et donc un défautptata de I'appareil.

Les appareillages amovibles exigent donc une booopération et un intérét de la part de I'enfant
et de ses parents, ainsi qu’'une bonne hygiéene leudas I'enfant est appareillé de fagon précace e
plus il s’adaptera aisément a sa prothese. [38]

Selon Demars-Fremault et coll, les premiéres pegth@movibles peuvent étre portées jusqu'a I'age
de 6 ans, car la croissance maxillaire est peuiitapte entre 30 mois et 6 ans. Apres 6 ans, la fort
croissance des maxillaires interfere avec l'adaptades appareillages et nécessite de fréquentes
visites chez le praticien. L'utilisation de prothgsavec un vérin est possible pour s'adapter a la
croissance des maxillaires. Cependant, elle augm@éphisseur de la résine et diminue la rétention,

ne facilitant donc pas le port des protheses. [59]
D'une maniére générale, des contréles réguliers s@&cessaires pour vérifier I'hygiéne bucco-

dentaire, I'occlusion, les modifications tissulairet osseuses provoquées par la croissance et les

eruptions, et ainsi pouvoir adapter les prothesgshangements observes.

51



En denture temporaire ou mixte, la prothese ame\abl résine demeure le traitement de premiere
intention. Il s'agit d'une solution d’attente avdetrecourir a une prothese fixée sur dents nésrel
et/ou implanto-portées a la fin de la croissandie. iermet de maintenir I'esthétique et la fonction
[38]

En denture permanente, la prothése amovible coastih traitement de deuxiéme intention quand
pour des raisons médicales, biologiques, topoggaiesiou économiques, la prothése fixée sur dents-

piliers naturelles et/ou sur implants ne peut éirésagée. [38]

2-2-3-2 Protheése fixée

La prothese fixée est indiquée en fin de croissalars les cas d'édentements intercalaires de faible
étendue et si les dents bordant I'édentement stetbretes.
Si les dents adjacentes sont saines, ou danssleeckentements de grande étendue ou d'édentements

terminaux postérieurs, la prothése implanto-pastablera plus indiquée. [38]

La réhabilitation par prothése fixe plurale chez émfants atteints d'IP est a rejeter, le nombre de
piliers dentaires étant souvent insuffisant et fépartition sur I'arcade étant souvent médiocnar po
la réalisation de bridges. De plus, une prothéseefreliant les deux hémi-arcades peut entrainer de

graves perturbations de la croissance transvefdale.

2-2-3-3 Thérapeutiques implanto-prothétiques précoces

Dans le cadre de I'IP, des restaurations pluralesompletes sur implants sont le plus souvent
réalisées. S'il est d'usage d'attendre la fin derdéssance squelettique pour procéder a la pose

d'implants, il est désormais admis que l'implaotatprécoce a partir de 6 ans dans la région
symphysaire est possible sous certaines conditions.
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2-2-3-3-a Indications

Pour bénéficier d'une pose diimplants dans la réggmphysaire, le patient doit selon les
recommandations de 2006 de I'HAS [24] :

présenter une oligodontie ou une anodontie maraiieyl
avoir plus de 6 ans, la chirurgie implantaire neyamt étre envisagée avant I'age de 6 ans
pour des raisons anatomiques et d'immaturité npaychique,

avoir été confronté a un échec ou une intoléraeda grothese conventionnelle.

2-2-3-3-b Avantages de la prothése amovible implanto-portée

Les prothéses amovibles supra-implantaires présedéenombreux avantagef34, 42]

une augmentation de la rétention de la prothésdi@mand le confort du patient,
la conservation de I'os alvéolaire grace aux imgan

la restauration des fonctions buccales,

un codt réduit par rapport a une thérapeutiqueantgire fixe,

un apport esthétigue grace a lI'absence de crochets,

un apport psychologique.

Cependant, la prothese stabilisée sur implantsecoasles inconvénients de la prothése amovible

classique. [34]

2-2-3-3-c Bilan pré-implantaire

Une fois l'indication posée, le praticien réalisebilan pré-implantaire qui comprend [24, 34] :

'anamnése afin de rechercher les contre-indicatiomplantaires dues a I'état de santé du
patient,

un examen clinique rigoureux afin d'enregistrerdesnées physiologiques, parodontales, et
occluso-fonctionnelles du patient,

un examen radiographique pour objectiver les pathes en cours (infections latentes et

patentes), les obstacles anatomiques (foraminaomeiets) et la qualité du support osseux.
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Réalisations de modeles d'étudR4, 34]

Le praticien réalise des modeéles d'étude a paddingreintes a l'alginate. Il les monte ensuite sur
articulateur, afin de confectionner un montageataer.
Le montage directeur permet de simuler le projethg@tique, de visualiser I'espace prothétique

disponible et d'évaluer la position idéale desriutmplants.

Réalisation d'un guide radiologique[14, 34]

Le guide radiologique peut étre réalisé a partinthntage directeur ou des prothéses du patient si
celles-ci offrent une restauration satisfaisante.
Ce guide permet lors de l'analyse radiologiqueiatiter les futurs implants par la présence de

marqueurs radio-opaques. Il pourra par la suiee@&inverti en guide chirurgical.

Bilan radiologique

Les examens radiologiques permettent de collegtarses informations comme la hauteur d'os

résiduel, la qualité de I'os trabéculaire ou latpmsdes structures anatomiques.

La radiographie panoramique permet d'avoir unenigiobale des arcades dentaires, montrant les
obstacles anatomiques a respecter, et le voluneenoskisponible.

La teléradiographie de profil permet d'observerdéralage des bases osseuses maxillaire et
mandibulaire et leurs dimensions. Elle permet égald de percevoir la morphologie de la région

antérieure de la mandibule.

Le scanner ou leone beansont des examens tridimensionnels. Ils permettent d'obtenir des
informations précises quant aux volumes ossewodibjes et aux rapports anatomiques. Couplée
avec un logiciel de simulation implantaire, I'arsslyomodensitométrique permet de choisir le type,

le diametre et la longueur des implants, et degirésur répartition et leur positionnement.[38]
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Figure 30 : Coupes sagittales de scanner montrant la régioplsysaire
chez un patient de 6 ans atteint de dysplasie ectoque [24]

2-2-3-3-d Choix du type d'implants [24]

Il existe une grande variété de diameétres et dgulears adaptés a la pratique pédiatrique. Des
implants dont la longueur est comprise entre 1IBanm et le diamétre 3mm, 3,25mm ou 3,75mm

sont généralement préconisés dans le cadre dep#udiques implantaires précoces.

La longueur implantaire minimale adaptée a l'imtddan symphysaire est de 8 mm, méme dans les
cas ou la qualité du support osseux est médiocre.

Des diametres implantaires de 2,5mm et 2,7Smmemtigtgalement, mais sont plus fragiles et par

conséguent moins recommandes.

2-2-3-3-e Etape chirurgicale
Pour les implantations précoces, le recours adthgsie générale est quasiment systématique. Les
conditions anatomiques étant peu favorables cleedalit atteint d'IP, I'anesthésie générale est

souvent indiquée, en fonction de I'age et la caatp®@r de I'enfant. [24]

Il existe deux techniques pour la pose des implaatsun ou deux temps chirurgicaux. La Haute

Autorité de Santé (HAS) ne donne pas d'indicatoprent a la technique a adopter. [34]
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Cependant la technique en deux temps, qui corgistettre en nourrice I'implant pendant 6 mois
avec sa vis de couverture durant la période d'odigration reste a privilégier dans les cas
d’agénésies multiples d’origine syndromique deyrae meilleure optimisation de la cicatrisation.

La technique en un seul temps chirurgical ne dmir @utant pas étre exclue. Elle semble notamment
plus indiquée en cas de faible coopération dedten{39]

2-2-3-3-f Mise en place des attachements

Il existe deux moyens de liaison des implantsgadéhese amovible : les attachements unitairestype
boule ou Locator, et les barres de conjonction} [24

Ce dernier type d'attachement est a proscriraesdraitements implanto-prothétiques précoces avec
deux implants symphysaires, car il interfere a@ecrbissance squelettique mandibulaire.[24]

Les barres de conjonctions peuvent en revanche éilisées en présence de 4 implants
mandibulaires : deux barres de conjonctions relamsi chacune deux implants. Les deux barres
doivent étre séparées au niveau de la ligne mégianepermettre la croissance transversale de la
mandibule. [39]

Poad

Figure 31 : Attachements boules s;Jr deux implants symphysaires un enfant [24]
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2-2-3-3-g Complications des thérapeutiques implantaires précoces

La complication la plus fréquente de l'implantatrécoce est I'enfouissement.

Ce phénomene est lié a la croissance dento-alvéolaiticale des zones adjacentes, I'implant étant
ankylosé et non influencé par la croissance. Li@sgement est donc moins fréquent lors d'une
anodontie que lors d'un édentement partiel. Unegesiturgical mineur ou I'adaptation du systeme

d’attache supra-implantaire permettent de traiégieccomplication.

La seconde complication majeure rencontrée estefate d'ostéointégration. Il faut alors réaliser
I'ablation de l'implant. [24]

2-2-3-3-h Suivi post-implantaire et maintenance

Le traitement ne prend pas fin lors de la mise lewepde la prothése implanto-portée : le suivi
thérapeutique constitue un des éléments essediielsaitement et prend place aprés la phase
chirurgicale.[34] La maintenance aura lieu tousdesois la premieére année, puis tous les ans. [24]
Des contrbles réguliers radiologiques et clinigeest proposés par le praticien pour vérifier les
parametres suivants [24]:

absence de mobilité implantaire et de pathologieip#lantaire,

— suivi radiologique de l'ostéointégration,

— modification éventuelle des piliers supra-implargsien cas d'enfouissement,

— controle de l'usure des attachements axiaux uestair

— vérification de I'adaptation de la prothése.
Le praticien doit aussi s'assurer de la bonne nggieicco-dentaire du patient et du bon entretisn de
prothéses. En effet, une accumulation de plaqué&teene et de tartre, ainsi que l'absence de

contrbles réguliers, potentialisent le risque déd34]
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2-2-3-4 Phase implantaire chez l'adulte

Une fois la croissance squelettique terminée, baepeutique implanto-prothétique « définitive »
pourra étre envisagée. Il s'agira de prothésesfixémplants ou bien de prothése amovible stabilisé

sur implants. [48]

La thérapeutique implantaire est la seule permettaa restauration fixe dans le cas d'édentements
postérieurs de longue portée.

Dans le cas de restaurations complétes mandibsildéeraticien se doit au minimum de proposer
au patient une prothése amovible compléte stabifisé 2 ou 4 implants. : c'est le consensus de Mc
Gill. [77]

L'hypodontie sévere présente dans I'lP est géméealea I'origine d'un déficit osseux important au
niveau alvéolaire. Les crétes sont alors finesplgpeloppées et dites en « lame de couteau » a la
mandibule. Il est donc souvent nécessaire de recdules greffes osseuses avant implantation. La
plupart du temps, des autogreffes sont réalisester d'os autogene, prélevé directement sur le
patient. La pose des implants intervient envirandis apres les greffes osseuses. [34]

L'étape prothétique est généralement réalisée 6 aes la chirurgie implantaire, pour permettre
une bonne ostéointégration des implants. Dansntetvialle, des prothéses amovibles transitoires

peuvent étre confectionnées et réadaptées seltesems. [48]

Dans le traitement implantaire de I'lP comme déingporte quel traitement implanto-prothétique, il
faut intégrer les doléances du patient, le contdxieco-dentaire, tenir compte des préceptes
biologiques et des contraintes prothétiques inhiésed I'implantologie. [48]

Bien qu'onéreuse et mal prise en charge, la rétaizih implanto-portée semble la meilleure option
en fin de croissance en l'absence de contre-inoircd48]

Ui o 5 ey, -

1 &

xe chez unlgel[59]
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Figure 32 : Réhablitation implanto-prothétique fi
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2-2-3-5 Orthodontie

L'orthodontie vise a maintenir ou a restaurer despmeésio-distal des futures restaurations en ntivra
ou en fermant les espaces, a maintenir la longdewcade, a obtenir des rapports interarcades
satisfaisants, a corriger les axes, et a prépam@neaéventuelle chirurgie orthognathique avant
d'envisager une solution prothétique. [48]

L'orthodontiste doit réaliser le traitement en cbaation avec le chirurgien-dentiste responsable de
la réhabilitation prothétique. [79]

Dans les cas d'hypodontie séveére et d'oligodamtie prise en charge précoce est conseillée. En effe
les sujets atteints d'oligodontie présentant saugles dysmorphoses squelettiques, cela permet la
mise en place d'une thérapeutique orthopédiqugyicgest possible que jusqu'a I'age de 11 ans. Le
traitement orthopédique permet de rétablir lestions oro-faciales et de corriger les dysmorphoses
squelettiques. [79]

Une fois la thérapeutique orthopédique réaliséaésiessaire, un traitement orthodontique preé-
prothétique peut étre envisagé. Il permet la peadpar des arcades aux traitements prothétiques de
transition qui accompagnent I'enfant durant sasseoice, jusqu'a la confection des prothéses d'usage
[15, 23, 79]

Le probleme majeur chez les patients atteints eifPle nombre réduit de dents.[48] En effet, il
complique l'ancrage, alors que les déplacementsredbi généralement étre importants.

L'orthodontiste peut alors avoir recours a desleirds d'ancrage comme les mini-vis.[79]
Lorsque la prise en charge orthodontique n'eseffastuée dans I'enfance, il peut étre réalisé chez

l'adulte des traitements orthodontiques ou chioargirthodontiques en fonction de la présence ou

non de dysmorphose squelettique.[79]
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2-2-3-6 Chirurgie maxillo-faciale

Les patients atteints d’hypodontie sévere présestervent des dysmorphoses squelettiques.

Une chirurgie peut étre effectuée en fin de croissdorsque le patient a été vu trop tardivement po
gue des appareils orthopédiques soient envisageatldorsque I'action de ces derniers n'a pas été
suffisante pour corriger la dysmorphose.[48, 53]

Elle corrige les rapports interarcades en cas dmdgphose et prépare a la phase implantaire.
Selon la dysmorphose, des ostéotomies maxillaieeHart 1 ou 2), mandibulaire ou bimaxillaire
peuvent étre réalisées. [48]

Le chirurgien maxillo-facial réalisera plutét desaacées maxillaires que des reculs mandibulaires,
I'esthétique étant souvent meilleure, et le recahdibulaire augmentant le risque de syndrome
d'apnée-hyopnée du sommeil.[79]

Lors de la chirurgie orthognathique, des greffesenses peuvent étre réalisées en prévision de la
phase implantaire. [48]

Un traitement orthodontique préalable est réalfsédobtenir une position des dents aussi proche
gue la position idéale théorique apres la chirur@eetraitement pré-chirurgical entraine un incanfo

transitoire pour le patient, car l'occlusion neassatisfaisante qu'aprés la chirurgie maxillaBa] [

Conclusion

La prise en charge pluridisciplinaire de I'oligotiersemble bien acceptée et suivie par les patients
malgré sa durée et sa lourdeur. Il parait évidemt ltgmplication du patient et le maintien de sa
motivation durant les nombreuses années de traitiethoévent étre entretenues par des consultations,

durant lesquelles les échanges avec le praticignessentiels.
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2-2-4 Traitement des anomalies de forme et de structure

La prise en charge des anomalies de forme et detste chez les patients atteints d'IP se réféxe au
techniques classiques de restauration coronaide girothése de recouvrement. Cependant, il est

nécessaire de s'adapter a chaque cas clinigua et@issance de I'enfant. [20]

2-2-4-1 Restaurations composites

La réalisation de composites sur les dents conigfilegle leur redonner une forme harmonieuse est
une technigque fréquemment utilisée car peu onérelesetalisation facile, et permettant une gestion
aisée de l'esthétique, notamment grace a la teobniy composite stratifie. Elle permet une
economie tissulaire, contribue a conserver laitéglulpaire, les dents sur I'arcade et par coresgqu

le capital osseux. [20]

Cette technique nécessite cependant une réévalugtiliere tous les trois mois, permettant de

contrdler l'intégrité des composites et de les tatagelon la croissance de I'enfant. [20]

Cas clinique [20]
Au CSD de Nantes, une adolescente de 13 ans attdiiR a été prise en charge pour une

réhabilitation bucco-dentaire.

L'examen clinique révele une diminution de la haufeciale, une endognathie mandibulaire, une
oligodontie avec présence des dents 11, 51, 6 B6Xt 46, des incisives conoides, et une microelont
de la 16.

Dans un premier temps, il a été décidé de réalisgrestaurations composites a partiwdg-upau

niveau des incisives afin de leur redonner une éogunventionnelle, ainsi que des prothéses

amovibles partielles maxillaire et mandibulairerésine.
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Figure 33 : Situation initiale montrant I'oligodontie et lesamalies de forme sur les incisives [20]
Courtoisie du Dr BRAY E.

Figure 34 : Réalisation de composites a partir desc-up[20]
Courtoisie du Dr BRAY E.

Figure 35 : Réalisation de prothéses amovibles partielleggine
rétablissant une bonne occlusion [20]
Courtoisie du Dr BRAY E.
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2-2-4-2 Protheése fixée

Si la prothése fixée permet le traitement des édients partielles de faibles étendues comme vu

précédemment, elle rectifie aussi les anomaliestrdeture et de forme. [59]

Les prothéses fixes unitaires sont possibles etudelactéale afin de corriger une anomalie de éorm

ou de structure. [59]

Le traitement des anomalies de structure compei® ghases [59] :
— Phase initiale en denture lactéale

— Phase transitoire en denture permanente

2-2-4-2-a Phase initiale

En denture temporaire, les dispositifs fixes wgisont les coiffes pédodontiques. Elles permettent
la conservation ou la réhabilitation de l'intégatéatomique et de la dimension verticale d'occtusio
[4]

Pour le secteur molaire, des coiffes préforméesaiffes pédodontiques (par exemple, coiffes 3M
acier inox) sont utilisées. [48]

Elles présentent de nombreux avantages : ellesrapides a réaliser, peu chéres, permettent le
maintien de la vitalité pulpaire, de la hauteurcdlosion, et elles permettent d'éviter les récislive

carieuses. [48]

o [
Figure 36 : Coiffe pédodontique préformée sur la 84 [59]
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Des moules polycarboxylates permettent de restéeigscteur incisivo-canin.

lIs représentent une solution prothétique d'attarteurt terme, permettant le passage de la pimase e
denture mixte a la phase en denture permanente gams problémes esthétiques, fonctionnels et
parodontaux majeurs.

Comme les coiffes pédodontiques, ils contribuenaintien de la vitalité pulpaire, permettent fa fi
de l'apexogenése et le maintien de la dimensidicaks.

Leur réalisation ne nécessite qu'une préparatimmimade la dent. Elle s'effectue a I'aide de moules

polycarboxlates ajustés puis rebasés a I'aide dasiee autopolymeérisable.

Figure 37 : Réalisation de 4 coiffes maxillaires et 2 coiffieandibulaires

et de 2 protheses partielles adjointes maxilldimandibulaire. [59]

La phase initiale s'accompagne de conseils d'hgdieieco-dentaire, hygiéno-diététiques, ainsi que
d'une surveillance parodontale.
Un traitement orthodontique peut étre réalisé duatte phase, les dispositifs orthodontiques

pouvant étre fixés sans probleme sur les coiffé®géntiques et moules carboxylates.

2-2-4-2-b Phase transitoire

A ce stade, un plan de traitement prothétique d¢lebaélaboré, avec parfois une prise en charge
orthodontique, ou chirurgicale, comme vu précédeniniees coiffes et moules polycarboxylates
sont alors remplacés par des protheses fixéedquass(couronnes, bridges ou facettes), suivant le

plan de traitement prévu.
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Cas clinique : [30]

En 2003, Doruk et coll. ont entrepris chez une gefilie de 16 ans atteinte d'IP de repositionnsr le
dents de fagon optimale avant de réaliser la reitotign prothétique.

Elle présente des agénésies multiples sur les aiwaxles, dont les agénésies de toutes les molaires.
L'examen clinique révele aussi une insuffisancestrarsale maxillaire, ainsi qu'une migration des
dents présentes dans les secteurs édentés, rémdamibilitation prothétique difficile.

Figure 38 : Patiente avant la prise en charge orthodontig0k [3

Un dispositif d'expansion maxillaire est rapidemein en place

Figure 39[30]
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Un traitement orthodontique avec appareil mulieties est ensuite réalisé pour remettre les dents

en bonne place et distaler les prémolaires avantather la phase prothétique.

Figure 40 : Résultat apres expansion maxillaire et traiteroethiodontique
et avant réhabilitation prothétique [30]

Figure 41 : Positions des dents maxillaires avant et aprésrmant orthodontique [30]
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Figure 42 : Réalisation de bridges complets en extension aprés

traitement orthodontique sur une patiente de 1@G#esite d'IP [30]

2-2-4-3 Prothése de recouvrement

Parfois, les anomalies de formes ne peuvent étregées par les techniques classiques comme les
composites ou les coiffes pédodontiques du fai dhanque de coopération des patients. C'est
pourquoi il est classique de proposer le recoudesa prothéses totales de recouvrement de type
overdentures. [59]
Ces « overdentures » présentent de nombreux aestz9]:

- elles permettent de conserver les dents préseimézsdes patients ou le nombre de dents est

réduit,

- elles permettent de rétablir I'esthétique en re@nties dents antérieures de formes coniques,

- elles sont simples a réaliser,

- elles sont faciles a modifier ou réparer,

— elles assurent la proprioception grace aux réceptiesmodontaux.
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La techniqgue de réalisation des overdentures esthpr de celle des prothéses amovibles
conventionnelles. La rétention est assurée pdidn@u niveau des dents naturelles. Par conséquent

il n'est généralement pas nécessaire de conceygsiysiemes d'attachements.

Ces prothéses peuvent cependant engendrer dasslésideuses, gingivites ou parodontites en cas

d'hygiene insuffisante.

Figure 43 : Protheses amovibles de type overdenture chezfntede 5 aﬁé [48]
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Partie 3 : Parcours de soins du patient atteint d'IP

3-1 Prise en charge médicale de l'Incontinentia Pigmenti

Lorsque le diagnostic d'Incontinentia Pigmenti esisé, le patient est adressé a différents

professionnels de santé.

3-1-1 Consultation génétique

Si les observations cliniques au niveau cutankseéxamens biologiques constituent les premiéres
étapes incontournables dans I'établissement dmaktig de I'lP, un laboratoire agréé pour analyser
le gene NEMO peut réaliser une analyse génétigee lehpatient pour confirmer ce diagnostic. [54]

Une analyse génétique chez les membres de la éapalirra également étre proposée pour savoir

qui détient la mutation. [54]

Selon Harper, la consultation génétique est unoggasus par lequel les parents ou les proches
présentant un risque de désordre héréditaire sformés en conséquences de ce désordre, de la
probabilité de la transmettre ainsi que de la nrardént il peut étre prévenu ou amélioré ». [54]

Le premier Plan National Maladies Rares (PNMR) pittdans son quatrieme axe la création du
métier de Conseiller en génétique. Ce sont desegsainnels travaillant dans les domaines de la
géneétique et de la médecine prédictive. Leur rétel@valuer et de gérer les risques, de réaleer d
arbres génealogiques, d'informer les familles eegendre a leurs interrogations. [66]

Un Master 2 de « sciences de la santé, mentiorologile humaine, spécialité conseil génétique et
médecine prédictive » donne lieu a l'autorisatiexetcice de cette profession depuis 2008. [66]
Durant la consultation, le généticien commencerafablir un arbre généalogique de la famille, puis
expliquera les manifestations de la pathologie, pesblématiques qu'elle engendre et ses
conséquences pour lindividu. Il devra de méme igupl les conséquences possibles sur les
générations futures. [54]
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Si les consultations génétiques ont lieu lors delasance d'un enfant atteint d'IP, elles peusesti
étre réalisées lorsqu'un couple dont la femmettshte d'IP souhaite avoir un enfant. Il pourna ét
mis en place [54] :

— un diagnostic prénatal (DPN), possible depuis 200deut se faire par amniocentese a 14
semaines de grossesse ou par prelevement de ttapteod 12 semaines de grossesse. Cette
analyse n'est réalisée que si la mutation a eectdét chez la mere. Si I'lP est diagnostiquée,
il est cependant impossible de prévoir le degréeifde chez I'enfant a venir. Il faut noter que
les DPN sont a l'origine de 0,5 a 2% de fausseshasu

— un diagnostic pré-implantatoire (DPI), possibleuwle[2006 pour I'lP. Les demandes de DPI
ne sont acceptées que jusqu'a I'age de 35-36kmisilan de fertilité est effectué au préalable.
Ensuite, une fécondation in vitro (FIV) est réadiséne sont sélectionnés que des embryons
non atteints par la mutation avant d'étre réimgsuchez la mére.

Il existe 4 centres en France réalisant le DPI pgontinentia Pigmenti : Paris, Strasbourg, Nant
et Montpellier. Les délais d'attente sont de laagavant une premiére tentative de FIV ce qui rend

le parcours fastidieux pour les futurs parents.

3-1-2 Consultation dermatologique [73]

La consultation de dermatologie permet d'obsemeatétail les I1ésions cutanées.

Les examens suivants peuvent étre réalises :

— une cytoponction pour analyser le contenu des wkesic Une hyperéosinophilie
caractéristique dans I'lP sera souvent retrouvée.

— une biopsie cutanée. L'histologie confirmera |gdastic de I'lP
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3-1-3 Consultation ophtalmologique

Pour un nouveau-né chez qui le diagnostic d'IRvesté ou fortement suspecté, il est recommandé
de procéder a un examen du fond d’ceil le plus espéaht possible. [44, 73]

En cas de lésion du nerf optique, il faut adredssrfant vers un neurologue, ces atteintes
ophtalmiques étant souvent associées a des asteiateologiques. [73]

Les consultations ophtalmologiques permettront iemsde surveiller les lésions évolutives
éventuellement détectées pour les traiter le plésgeement possible. [73]

Ainsi, la fréquence recommandée des consultatiphtabmologiques est [13] :

- tous les mois jusqu’a I'age de 3 mois

- tous les 3 mois jusqu'a I'age de 1 an

- tous les 6 mois jusqu’a 3 ans

- tous les ans apres 3 ans

3-1-4 Consultation neurologique

Un électroencéphalogramme sera réalisé pour dagadeéventuelle anomalie ou prévenir un risque
convulsif. Si un probleme est détecte, I'examenmpogire complété par un scanner ou une IRM.

Le suivi chez un neurologue doit étre régulier][73

3-2 Politique de santé en France concernant les

maladies rares

3-2-1 Présentation du Plan National Maladies Rares

Les maladies rares ont en commun leur faible peéwa : elle est inférieure a 1/2000 pour chacune
d’entre elles. Environ 7000 maladies rares ontétFites, toutes spécialités médicales confondues.
[56, 63]
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Le nombre trés faible d'individus atteints par rdadaa conduit les associations de malades, les
meédecins et les chercheurs vers un combat commumngrudre visible la problématique des maladies
rares, a savoir :

— un nombre de professionnels compétents limité,

— un parcours souvent difficile pour les maladesfadiude la méconnaissance de leur maladie,

— une faible incitation a la recherche.

La loi relative a la politigue de santé publiquedaodt 2004 place les maladies rares dans ses cing
priorités et établit le premier Plan National MaésdRares (PNMR1). Il voit le jour en 2005 et siéte
sur 4 ans. Son objectif majeur est de rétabljuit® d'acces aux soins pour les individus attelhts
compte dix axes d'actions.[56, 63] Ce plan répolattante des patients et de leur famille, massau
aux exigences de recherche pour les maladies afired'améliorer la prise en charge des patients.
[77]
Globalement, le PNMR1 est un succés avec [56, 63] :
— la création de 131 Centres de Référence MaladieesRERMR) et de 501 Centres de
Compétences,
- le soutien au portail dinformation Orphanet qui & permis d'atteindre une stature
internationale reconnue,
- le développement des associations et de leurs gebavec les CRMR,
- et enfin, un renforcement des moyens alloués @claerche clinique et fondamentale.
Pour la prise en charge dans le cadre de I'IP, ragigndrons le remboursement des implants en cas

d'agénésies dentaires multiples chez I'enfantepeaid le 3 avril 2007. [56, 63]

La décision de mettre en place d'un second Plaadvted Rares (PNMR2) est prise le 10 octobre
2008 a l'occasion d'un congres sur « I'Europeseimaladies rares ». Ce plan s'étend entre 2011 et
2014, et il a été décidé de le prolonger jusquiadé&embre 2016. [56, 63]

Il vise entre autres a améliorer la qualité derlagpen charge des patients, développer la reoherch
sur les maladies rares, et amplifier la coopéragimopéenne et internationale.

Une des mesures phares du PNMR2 est la créatida Bendation Maladies Rares en 2012, qui
fédere les différentes actions engagées dans laidernde la recherche et des sciences humaines et
sociales. [66]

Le 9 janvier 2012, la prise en charge des agéndsies le cadre des maladies rares s'améliore avec

une prise en charge implantaire chez 'adulte. [66]
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3-2-2 Centres de référence et de compétences des

manifestations odontologiques des maladies rares

Le Plan National Maladies Rares a contribué a provoio la prise en charge des patients atteints de
maladies rares grace a la mise en place des Celetré$érence odontologiques des 2006. [77]
Le diagnostic précoce d'une maladie rare nécelesitecours a des Centres de référence. lls sont
désignés dans le cadre d'une procédure de lakielisaationale reposant sur une expertise
indépendante et s'appuyant sur un cahier des chargeis. Le label est attribué par le Ministere de
la Santé pour une durée de cing ans (Arrété dwill2tj2006 portant labellisation de centres de
référence pour une maladie rare ou un groupe dadiesl rares). [40]
A ce jour, il existe deux Centres de référence pear maladies rares ayant une composante
odontologique. lls sont situés a Strasbourg dassieice du Pr Marie-Cécile MANIERE et a Paris
a I'népital Rothschild. [77]
Les missions de ces Centres de référence sontilemses [40] :

— Faciliter le diagnostic,

— Définir et diffuser des protocoles de prise en ghar

— Coordonner les travaux de recherche et participesarveillance épidémiologique,

— Participer a des actions d'information et de foromatles professionnels de santé,

— Animer et coordonner les réseaux de corresponganitaires,

- Etre des interlocuteurs privilégiés pour les asganis de malades.

Les Centres de référence regroupent des équipesatesdhautement spécialisées et couvrent un
champ de compétences pluridisciplinaires hospitgiélls n‘ont pas vocation a prendre en charge
tous les patients atteints de maladies rares, ta@rent en revanche organiser le maillage teratori

avec des structures déja existantes que sont leseSele compétences. [77]

Le dispositif des Centres de référence a ainsicétéplété en 2008 par celui des Centres de
compétences. Ces derniers ont pour vocation daskuprise en charge et le suivi des patients a
proximité de leur domicile, et de participer a $emble des missions des Centres de référence. Les
Centres de compétences odontologiques sont losai8drdeaux, Lille, Lyon, Marseille, Nantes et
Tours. [40]
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Dans le PNMRZ2, le dispositif des Centres de réf&est de compétences est amélioré par la création
des Filieres Maladies Rares dont les réles sorjt:[66
— d'améliorer la lisibilité du parcours de soins, famorisant une prise en charge adaptée a
proximité du domicile des patients afin de limiterrance diagnostique et thérapeutique
— de favoriser la multidisciplinarité de la prise enarge des maladies aux manifestations
complexes.
23 Filieres Maladies Rares ont vu le jour en 2Elkes regroupent en plus des Centres de références
et de compétences, les associations de maladedyldesons Départementales des Personnes
Handicapées (MDPH) et les unités de recherchefibaant ainsi au rapprochement des tous les

partenaires impliqués dans le soin et la rechesich@ur des maladies rares. [66]

3-2-3 Prise en charge du handicap

La matérialisation du handicap s'effectue lorsquéalix d'incapacité permanente est supérieur ou
egal a 80%. L'incapacité est définie comme la rédicésultant d’'une déficience, partielle ou tetal
de la capacité d’accomplir une activité d’'une fagardans les limites considérées comme normales
pour un étre humain. [77]
La loi n°2005-102 du 11 février 2005 pour I'égaligs droits et des chances, la participation et la
citoyenneté des personnes handicapées, déclat®ufeepersonne a droit a une compensation des
conséguences liées a son handicap. [52]
Cette loi crée une structure unique destinée &teades démarches des personnes handicapées et de
leurs familles : les Maisons Départementales desoRaes Handicapées (MDPH). [52]
Il existe différentes prestations allouées auxqrares handicapées [52] :

— l'allocation d'éducation de l'enfant handicapé,

— l'allocation adulte handicapé,

— la prestation de compensation du handicap qui pgeteadinancer des dépenses liées a un

besoin d'aide humaine, ou technique comme par dedaypprothéses dentaires dans le cadre

d'une oligodontie.

Bien qu'lncontinentia Pigmenti ne soit pas synonyleehandicap, les deux peuvent étre liés. Par
exemple, une forme lourde d'IP peut présenter bleda clinigue de polyhandicap du fait d'une
atteinte neurologigue sévére associée a une oligied®ans ce cas, la prise en charge associdea cel

du patient handicapé a celle des agénésies dentairdiples. [77]
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3-2-4 Prise en charge implantaire par I'Assurance Maladie

3-2-4-1 Conditions d'attribution

La réhabilitation implantaire est le premier disgbsemboursé par la Caisse Nationale d'Assurance
Maladie dans le cadre du Plan National Maladieefd4#47, 63]
D'aprés le rapport de I'Haute Autorité de Santé $HAes conditions d'attribution de la prise en
charge implantaire sont les suivantes [39, 47] :
— étre atteint d'oligodontie soit au moins 6 dentseakes dont au moins une rarement absente
— étre atteint d'une maladie rare dont le diagn@stté confirmé par un généticien, un Centre
de référence ou un Centre de compétence de maladéss

— avoir été confronté a un échec ou une intolérarda grothése adjointe.

Sont concernes :

- les enfants depuis le 28 juin 2007 : la HAS défine prise en charge pour la pose de 2 a 4 intgplan
symphysaires dans les cas suivants:

« Chez I'enfant, a partir de 6 ans, et ce jusqa’din de la croissance, en présence d’agénésies
dentaires multiples liées aux dysplasies ectodaresicqpu a d’autres maladies rares, la pose de 2
(voire 4) implants uniquement dans la région aatég mandibulaire permet de stabiliser une
prothése implantoportée. Les bénéfices fonctionesethétiques et psychologiques, considérables par
rapport aux methodes prothétiques traditionneltksyent toutefois étre mis en balance avec
I'existence de possibles complications, particel@ent dans certains cas d’édentation partiellestel
gue la nécessité de changer les piliers, ou lailpbtgs d’avoir a retirer les implants a une date
ultérieure. La prothése implantoportée est le selement alternatif pour remplacer les dents
absentes apres échec ou intolérance de la prah@®éble conventionnelle. » [39, 47]

- les adultes depuis le 9 janvier 2012 : les irdligidont la croissance est terminée et qui présente
une oligodontie avec au moins une des dents s@satisentes :
11, 13, 14, 16, 17, 21, 23, 24, 26, 27, 31, 32338336, 37, 41, 42, 43, 44, 46, 47.

La prise en charge par I'Assurance Maladie concaumaaximum 10 implants. [51, 47]
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3-2-4-2 Procédure

Pour une prise en charge implantaire dans le &P, il est nécessaire de constituer un dossier
qui sera ensuite envoye a la Caisse d'Assurancadidgbour étre examiné. [51]

Il faut tout d'abord réaliser une demande d'ALDOeg@tfon longue durée) hors liste. Cette demande
peut étre établie par le médecin traitant ou parantre de références maladies rares via le prgoco
de soins Cerfa n°11626*03 (annexe 1). Ce documeturiae la prise en charge implantaire du
patient. Il revient donc au chirurgien de demameidocument au patient atteint d'IP lorsque ce
dernier souhaite des implants. [51]

Dans un second temps, le chirurgien-dentiste caemalde formulaire « Aide au remplissage du
protocole de soins pour le traitement des agénélgptaires multiples liées a une maladie rare »
(annexes 2 et 3). Il en existe un pour la prisel@mge des enfants, et un autre pour celle deteadul
[51]

Ces documents sont téléchargeables sur le sitm@ttameli.fr.

Pour finaliser le dossier, il faut joindre a cesxidocuments [51] :

— Une radiographie panoramique. Pour les adultest ibeéférable de joindre la plus ancienne
disponible, de préférence un cliché en fin d'ad@ese, afin que les agénésies dentaires ne
puissent pas étre contestées.

— Une radiographie du poignet pour objectiver I'aggeoix du patient.

— Les courriers des praticiens consultés, notammamdtgcien et dermatologue.

Une fois constitué, le dossier est envoyé au semiédical de la Caisse d'Assurance Maladie du
patient qui le transmet ensuite au Départementofijles lourdes Cellule Maladies Rares de la
Caisse Nationale d'Assurance Maladie des TravadlleBalaries. Le Centre de référence
odontologique des Maladies rares de Strasbourgriesgoeensuite le dossier avant de rendre ses
conclusions a la Caisse Nationale d'Assurance Mal@NAM). Cette derniére notifiera au patient
la décision prise par le médecin conseil. Entrevbe du dossier et la réponse de la CPAM, le délai

est habituellement de 3 mois. [47]
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Diagnostic = Dossier - CAM - CNAMTS Département pathologies lourdes, Cellule maladies rares = Expertise

du centre de référence Odontologie Maladies rares de Strasbourg = Réponse transmise par la CAM.

Figure 44 : Chemin de prise en charge [51]

La cellule nationale « Maladies rares » existeein de la CNAM depuis 2004. Son role est d'assister
les médecins conseils afin de garantir une équitéegn du territoire et de limiter I'appréciation
subjective entre les CPAM. [77]

Une prise en charge est possible uniguement ssileen avis ou une recommandation de la HAS.

En cas d'avis favorable, le volet 3 du protocolsaas, mentionnant I'accord de prise en charga, se
remis au patient. Il pourra alors se rendre chgzdécien de son choix afin de réaliser le tragain
implantaire. L'accord obtenu est alors valable dausc Au-dela de ce délai il faudra le renouveler.
[47, 51]

En cas de refus du protocole de soins ou de la prischarge des actes et traitements a réaliser dan
le cadre des agénésies, le patient peut engagecaours : la Caisse d'Assurance Maladie nomme un

expert qui convoque le patient pour I'examiner, Bl

La prise en charge a 100% ne doit pas faire oulelsaiiépassements d'honoraires, souvent importants,
restant a la charge des patients aprés rembourseeéa part obligatoire par I'Assurance Maladie,

et de la part complémentaire par les mutuelles. deociations de malades et les praticiens
sensibilisés se mobilisent ainsi sans relache faitg évoluer le cadre de la prise en charge des

enfants et adultes atteints d'oligodontie. [77]
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3-3 L'association Incontinentia Pigmenti France [io]

L'association Incontinentia Pigmenti France ack&®e par Pascal Garcia en 2001. Elle compte

aujourd’hui entre 60 et 100 adhérents selon leéean(®4 adhérents en 2014).

L'association qui regroupe des malades et leushpsoa pour objectifs :

de les informer sur la pathologie et les possédsliie traitements,

d'orienter les malades et leurs familles vers gésialistes,

de favoriser I'entraide et I'échange entre leslfasiPour cela, des rencontres sont organisées,
et notamment un week-end des familles tous les d@sx permettant aux familles de se
rencontrer, de rompre leur isolement, et de padica différents ateliers animés par des

meédecins et des chercheurs. Au week-end des far@illl#5, ont notamment participé :

Cécile Zordan, conseillere en génétique au CHU atel@aux ;

Annie Andrieux, Gilles Courtois, Eric Denarier ehda Senegas de l'Institut des Neurosciences et
CEA/Inserm de Grenoble ;

Mathilde Valeria Ursini et Alessandra Pescatoréldituto de Genetica e Biofisica (Naples, Italie)

Elodie Bal, de I'unité Inserm de recherche (HopMNatker, Paris) ;

Dr Charlotte Denier, ophtalmologue, Hopital Neckefants Malades (Paris)

Dr Steve Toupenay, chirurgien-dentiste a I'HodRatschild a Paris,

de fournir une aide financiére lorsque la priselarge des dépenses liées a I'lP est faible ou
inexistante,

d'organiser des manifestations de sensibilisaéibdes collectes de fond,

d'accompagner et de soutenir la recherche sur I'lP,

de faire connaitre I'lP, notamment aux professilsnde santé. Une brochure a ainsi été
diffusée aux dermatologues, pédiatres, gynécologeesologues et ophtalmologistes. 9000
exemplaires ont été distribués entre 2004 et 2008.
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3-4 Enquéte auprés des membres de l'association Incontinentia

Pigmenti France

3-4-1 Objectif de I'enquéte

Aujourd’hui, la situation odontologique des perssnatteintes d'IP est mal connue. Une meilleure
connaissance de I'état bucco-dentaire de ces fsmtamleur parcours de soins et de leur qualité de
vie pourrait permettre d'identifier les difficult§a'ils rencontrent, et d'améliorer leur prise learge.
C'est pourguoi une enquéte a été réalisée.

Cette enquéte comporte deux questionnaires : I'daséination des parents d'enfants atteints d'IP

(annexe 4) et l'autre a destination des patientsefee 5).

3-4-2 Matériels et méthode

3-4-2-1 Population cible

Les deux questionnaires ont été envoyés a 120sadresurriel de familles membres de I'association
Incontinentia Pigmenti France (IPF) sans distincBatre enfants et parents.

3-4-2-2 Reéalisation du questionnaire

Avant la diffusion du questionnaire, un pré-teséta réalisé lors du week-end des familles de
I'association IPF les 26 et 27 septembre 2015.usstipnnaire a ainsi été testé par une dizaine de
personnes (incluant patients et parents). Celarmipale prendre en compte les remarques des
répondants. La formulation de certaines questibiteras a ainsi été modifiée.

Le questionnaire a été realisé via la plate-fornoedke Forms. Le lien permettant de remplir le

guestionnaire en ligne a été diffusé par e-mailraexbres de I'association IPF.
Il a été envoyé le 24 octobre 2015 et la date dirdé@ réponse a été fixée au 29 novembre 2015.
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Les gquestionnaires se composent de deux parties :
— la premiére partie porte sur la prise en chargdcakget dentaire afin de connaitre le parcours
de soins des patients,

— la seconde partie porte sur les conséquencespadhalogie sur leur qualité de vie.

Le temps nécessaire pour répondre aux questiosrestel'environ vingt minutes.
3-4-2-3 Recueil des données

Les questionnaires préparés ont été distribuébasapciation IPF par e-mail a 120 adresses.
Le recueil des données s'est fait de maniere anergtnautomatique par Google Forms, puis les
résulats ont été exploités dans un tableur (MS lEpoair construire des graphiques adaptés.
Dans une méme famille, patients et parents ona guossibilité de remplir chacun le questionnaire
qui lui était adressé. En raison de I'anonymaftpgéside a cette enquéte, on ne peut pas exclure que

plusieurs réponses concernent le méme patientr#eddte incertitude, les résultats ont été exmimé

comme si chaque questionnaire se rapportait a tienpdifférent.

3-4-3 Résultats

Sur les 120 questionnaires envoyés, nous avon28e@ponses au questionnaire destiné aux parents,

et 30 réponses au questionnaire destiné aux pateoient 59 réponses poolées.

Dans les deux questionnaires, la grande majorgéémondants sont des femmes :
— 100% pour le questionnaire patients

— 93% pour le questionnaire parents

S'agissant de petits nombres, la dispersion dainsrtésultats ne permet pas dans tous les cas de

dégager une conclusion probante de leur analyse.
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> Répartition des patients par tranches d'age

La plupart des patients concernés par les deuxiqoeaires ont entre 0 et 34 ans

Répartition des patients par age

<15ans 1524 ans 2534 ans 3544 ans 4554 ans 5564 ans >65ans

Figure 45

> A quel age I'lP a-t-elle été diagnostiquée ?

Le diagnostic de I'IP est précoce : il est réaiggnt 'age de 1 an pour 41 des 55 réponses olstenue
Cependant, on constate des diagnostics tres tafplfis exemple a 54 ans) et des errances
diagnostiques : une meére a en effet été diagn@siq27 ans lors de la naissance de sa fille &tein

d'IP, alors gu'elle avait été traitée pour un hermp@natal.

Age de diagnostic de I'P

Nombre de réponses

1an 2-6 ans 7-15 ans 15-30 ans >30 ans

Figure 46
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» Qui aréalisé le diagnostic ?
Pres de la moitié des diagnostics d'IP ont été ppaé des dermatologues. Viennent ensuite les
pédiatres et les généticiens.
On peut noter qu'un seul médecin généraliste ayoskagnostic d'IP, et aucun chirurgien-dentiste
ne |'a fait.

Prise en charge médicale et dentaire

» Etes-vous pris en charge dans une consultation spaitcsée maladies rares ?
Sur les 57 répondants a la question, 23 sont prihiarge dans une consultation spécialisée maladies
rares.
On note une diminution de la prise en charge audseces consultations aprés 25 ans.
Ceci peut s'expliquer :
— soit parce gu'au-dela d'un certain age, la prisehange dans ce type de structure n'est
plus nécessaire,
— soit parce qu'auparavant, ce type de consultatiexsstait pas (le premier PNMR date de
2005)

Prise en charge dans une consultation spécialisée maladie rare en fonction de I'age
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Figure 47
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» Dans le cadre du parcours de soins, diriez-vous qukes professionnels de santé
connaissaient votre pathologie ?
L'IP est incontestablement méconnue des professiorde santé. Dans 90% des réponses aux
guestionnaires patients et parents, I'lP sembl&fisramment connue, voire pas du tout. Pour les 4
répondants qui jugent la pathologie connue de faabisfaisante, 3 d'entre eux sont suivis dans une
consultation spécialisée maladies rares ou leegsainnels de santé sont mieux informés sur le

sujet.

» Dans le cadre de votre prise en charge vous a-t-gquroposé une prise en charge
psychologique ?
L'étude des deux questionnaires montre que selis des patients se sont vu proposer un Suivi
psychologique et que plus de la moitié d'entre @&aient pris en charge au sein d'une consultation
spécialisée maladies rares. Cela est en cohérgacdeafait que ces structures favorisent une prise
en charge globale et pluridisciplinaire.
Chez les 44 patients qui n‘ont pas disposé de psighologique, 21 auraient jugé cela utile, et 11

sont sans opinion.

Chez les parents, seuls 2 sur 26 répondants ameproposition de suivi psychologique alors que

16 d'entre eux aurait souhaité I'obtenir.

» Nécessitez-vous une prise en charge dentaire spigie dans le cadre de votre
pathologie ?
L'étude des réponses aux deux questionnaires mquaes5% des patients disposent d'un suivi
dentaire spécifique en rapport avec l'IncontineRigmenti. On constate donc que la pris en charge
bucco-dentaire fait partie intégrante du traitentsnt|P.
Chez ceux qui n'en disposent pas, les raisons uaexjsont :
- I'enfant est trop jeune pour 5 patients,
- 'absence de besoin pour 5 patients,
- le handicap mental lourd pour 2 patients,

- le « manque d'argent » pour 1 patient.
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» Depuis quel age avez-vous un suivi dentaire reguli@
Pour 85% des patients, le début du suivi buccoaienést effectué avant I'adge de 12 ans.
Lorsqu'on observe I'age de début de suivi en fondalie I'dge des patients, on constate qu'en régle
générale, plus les patients sont jeunes et plugphese en charge est précoce : sur les 18 patilents
moins de 25 ans, 14 ont été pris en charge avans5
On tend donc progressivement vers une meilleuse jgm charge des anomalies bucco-dentaires dans
le cadre de I'lP.

Age de début de suivi en fonction de I'age des patients
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Figure 48

» Votre chirurgien-dentiste connaissait-il votre pattologie ?
Chez les patients et les parents répondants ati@uesre, trois quarts d'entre eux estiment que le

chirurgien-dentiste ne connaissait pas du toutpetinologie.

Devant le nombre de maladies rares, il semble gtepde former spécifiguement les chirurgiens-
dentistes sur cette maladie. Cependant, les foomsinitiale et continue pourraient étre orientées
vers l'apprentissage de I'utilisation de basesod@ékes comme :

- 'OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) qui répeades syndromes d'origine génétique

et les identifie par un numéro a 6 chiffres,[9]

- Orphanet, le portail des maladies rares et des médicanwept®elins qui répertorie les maladies

par leur nom, leur numéro OMIM et leur numéro OrptaOn y trouve un descriptif des pathologies

et les recommandations de prise en charge. [9]
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- Phénodent qui constitue une aide au diagnostic et a leepischarge des anomalies dentaires. [9]
Des actions d'information en partenariat avec des@ations comme Incontinentia Pigmenti France
pourraient aussi étre imaginées. Par exempleatpuptte d'information diffusée auprés des médecins

pourrait étre reprise et adaptée aux chirurgiemgistes. (annexe 6)

» Quels professionnels de la sphére oro-faciale cort®z-vous ?
On constate que plus de la moitié des patientsuttenplusieurs professionnels parmi lesquels le
chirurgien-dentiste (CD), I'orthodontiste (ODF)eethirurgien maxillo-facial (CMF).

Moins de la moitié des patients consulte uniquemarthirurgien-dentiste.

Professionnels de la sphere oro-faciale consultés par les patients

Nombre de réponses

CD seul CD+ODF CD+ODF+CMF ODF+CMF

Figure 49
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> Quelle est la frequence moyenne de vos rendez-vaiez le chirurgien-dentiste ?
La fréquence des rendez-vous chez le chirurgietisierst majoritairement annuelle ou bisannuelle.

Il ne semble pas y avoir de rapport entre la fr@gaales rendez-vous et I'age des patients.

Fréquence du suivi chez le chirurgien dentiste en fonction de l'age

6 e

5
g M <15 ans
Q4 B 15-24 ans
2 25-34 ans
\9 3
o M 35-44 ans
8 2 W 45-54 ans
S
= 1 >65 ans
2

0

tous les 3 mois tous les ans
tous les mois tous les 6 mois
Figure 50

» De quel(s) type(s) d'anomalie(s) dentaire(s) étesws atteint ?
Les anomalies dentaires les plus fréquentes seaniemalies de nombre et de forme. Elles touchent
respectivement 92% et 79% des patients de notiggsngCes deux anomalies dentaires sont presque
toujours associées.
Seul 1 patient (sur 38 réponses des patients sthidz un chirurgien-dentiste) ne présente aucune

anomalie dentaire.

Répartition des anomalies dentaires
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» De quel(s) dispositif(s) prothétique(s) disposez-us ou avez-vous disposeé ?
On observe que les dispositifs prothétiques les ptésents chez les patients sont les implanéset |

protheses amovibles.

Répartition des dispositifs prothétiques

12
2 1o
14 |‘°°p
g 12 10
c 10 I’
2 - 6
& 8 = .
Q o) o)
g °L
o 4],
o) 2
(S
% 0
couronnes prothése amovible
coiffes pédodontiques facettes implants
Figure 52

Lorsqu'on observe la répartition de ces dispogiigfistranche d'age, on constate que chez les moins
de 15 ans aucun implant n'a été posé et que lésyses amovibles sont trés utilisées.

Les conséquences qui decoulent de l'utilisationlidpositifs amovibles des le plus jeune age par
rapport a une thérapeutique implantaire sont lairditon du coefficient masticatoire, limpact
psychologique et la perte de chance par rapparti@lapeutique implantaire du fait de la diminutio

de la hauteur d'os alvéolaire au fil du temps. [Z&pendant, comme nous l'avons décrit dans les
chapitres précédents, la prothése amovible ested'd#gp HAS, le traitement de premiére intention en

cas d'oligodontie.

Dispositifs prothétiques en fonction de l'age
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» Combien de temps votre traitement a-t-il duré ?
Pour les patients chez qui le traitement prothétigst terminé, les durées de traitement ont &é tre
variables (de 1 a 20 ans) :
- la durée médiane est de 6,5 ans
- la durée moyenne est de 7,8 ans avec un écartelyb,7, ce qui montre que NoUus sommes en
présence de valeurs trés dispersées.
On observe que les traitements sont longs et ném@ssine motivation et un investissement

permanents de la part du patient.

Conséquences de la pathologie

» Vous anomalies dentaires vous posent-elles un preohe esthétique ?
Sur 38 réponses a la question, on constate quatkis considérent l'impact de leurs anomalies
dentaires assez important a trés important.

Le répondant « sans opinion » ne présente aucwreaie dentaire

Impact esthétique des anomalies dentaires

) ] 13

Nombre de réponses

trés important assez important peu important aucun sans opinion

Figure 54
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» Selon vous, les atteintes dentaires ont-elles étéaxigine de troubles psychologiques ?
Sur les 21 personnes ayant répondu a cette quesB@ont ou ont été concernées par des moqueries
dans le cadre scolaire du fait de leurs atteindesaires.
Une prise en charge la plus précoce possible, deatriée a I'école pourrait éviter cela.
Cependant des parents ont précisé qu'a 5 angrieant ne rencontrait pas ce genre de probleme. En
effet 5 ans est I'dge « normal » de la chute deshigres dents temporaires. On peut donc penser
gu'entre 5 et 10 ans, les agénésies lorsqu'ellssmigas trop nombreuses ne posent pas probléeme a
I'enfant qui se retrouve alors dans la « normalité

L'impact esthétique aurait donc plus de conséqueaitadolescence.

Répartition des troubles diis aux anomalies dentaires
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dépression mogqueries troubles du comportement

Figure 55

> A quel niveau de difficulté situez-vous l'investigsment personnel que le traitement
nécessite ?

L'investissement personnel demandé par le traitelmesto-dentaire chez les patients est considéeré
comme assez difficile & tres difficile dans 47% das.
L'étude des réponses au questionnaire parents enguifts évaluent leur investissement personnel
de la méme facon que celui de leur enfant ou achelén en dessous. La prise en charge semble
donc legerement moins lourde pour les parents, nséeée reste difficile pour 50% d'entre eux.
Cette difficulté peut étre notamment expliquéelpdongueur des traitements comme nous l'avons

vu précédemment.
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> A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissment financier que le traitement
nécessite de votre part ?
L'étude des questionnaires parents et patientsrengue l'investissement financier est assez défici
a trés difficile pour 52%. Les réhabilitations baatentaires restent en effet tres colteuses malgré
une meilleure prise en charge par I'Assurance Nklad
Il s'agit d'un réel probléme de santé publique cenenmontrent les réponses précédentes, le colt

des traitements étant un motif de renoncement @ims pour certains patients.

3-4-4 Pistes d'amélioration de prise en charge

Le but de cette enquéte était d'analyser les coeségs des anomalies dentaires des patients sitteint
d'IP sur le parcours de soins et leur qualité de vi
Eurordis est une fédération d'associations de raslad d'individus actifs dans le domaine des
maladies rares. Elle a pour but d'améliorer laitude vie des personnes vivant avec une maladie
rare en Europe. En 2005, Eurordis a listé les tmsteommuns aux maladies rares touchant les
patients et leurs proches. Sont rapportés [77] :

— l'absence ou le retard de diagnostic,

- le manque d'information,

— le manque de connaissance scientifique,

- le manque ou les inégalités d'accés aux soins,

— les conséquences sociales,

— le codt élevé des dispositifs médicaux et médicasnen

Notre enquéte a de méme mis en évidence les fadaivants :

— une méconnaissance de la pathologie par les piofests de santé et en particulier par les
chirurgiens-dentistes,

— des conséquences psychologiques. Dans la plupadade aucun suivi psychologique n'est
proposé alors que des patients souffrent de treupbychologiques inhérents au déficit
esthétique engendré par leurs anomalies dentaires,

— un investissement financier difficile provoquantfps le renoncement aux soins.

Ces facteurs contribuent a faire du parcours dassde ces patients un véritable parcours du
combattant, rendant l'investissement personnepdesnts comme des parents encore plus difficile.
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Pour pallier le manque d'information des professéds de santé, différentes voies pourraient étre
exploitées. La premiére est bien sir l'informatilumant la formation initiale et le développement
professionnel continu (DPC) : le fonctionnementl'etilisation des sites d'information comme
Orphanet, I'OMIM ou Phénodent pourraient étre afgoidis. Par ailleurs, I'existence des Centres de
référence et de compétences pourrait étre rappétéde mieux orienter les patients.

Il faut aussi savoir qu'un congres européen deplBy®es Ectodermiques et des oligodonties a lieu
tous les trois ans. Au cours de celui-ci est menétat des lieux de I'avancement des travaux sur le
sujet. C'est un bon moyen pour se tenir informdasprise en charge bucco-dentaire de I'oligodontie
[77] Mais les chirurgiens-dentistes ne sont pasringés de I'existence de ce congrées. Des actions de
communication relayées par le Conseil de I'Ordremeore les syndicats pourraient étre envisagées.
Les associations de patients ont également unmmdjeur dans l'information des professionnels de
santé. Une brochure d'information sur I'IncontireerRigmenti comme celle réalisée pour les

meédecins en 2004 pourrait étre élaborée a I'abiewlies chirurgiens-dentistes. [77]

On a remarqué dans l'enquéte que le nombre denp@sd@patients comme parents) a qui un suivi
psychologique a été proposé était trés réduit gieedeaucoup auraient souhaité en disposerait ser
intéressant que le médecin généraliste ou le médeoiaire propose systématiquement ce suivi aux
patients atteints d'IP ainsi qu'a leurs parentsddiles accompagner dans leur parcours.

Une prise en charge la plus précoce possible pepmodtablement d'éviter les moqueries dans

I'enfance et les troubles psychologiques qui peusemécouler.

Enfin, nous avons pu constater que le colt detemnaints pouvait étre problématique. En France,
une engquéte menée en 2000 a montré que 46% desceements aux soins pour les prothéses
dentaires et l'orthodontie étaient dus a des raisioanciéres. Steve Toupenay a de méme montré
dans son étude en 2010 que le co(t des traitementaires était un motif de renoncement aux soins,
malgré une bonne couverture sociale. [77]

L'Assurance Maladie prend en charge les traitemergkantaires chez I'enfant depuis 2006 et chez
l'adulte depuis 2012. Malgré cette prise en chdegeste a charge des patients demeure éleve.

La mobilisation des associations pour récolterfdads permet d'aider les plus démunis & acqueérir
les dispositifs médicaux dont ils ont besoin, ce& dait notamment |'association Incontinentia
Pigmenti France. Le développement de ces actianblsepour l'instant, le moyen le plus efficace
pour aider financierement les familles qui en oasdin, la revalorisation du remboursement par

I'Assurance Maladie n'étant pas prévue pour le mbme
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Conclusion

L'Incontinentia Pigmenti touche les tissus dérigdéd'ectoderme, c'est a dire la peau, les phanéres,
les dents, les yeux et le systéme nerveux. Elleag@feste par des anomalies cutanées qui régressent
avec le temps et des dystrophies ongulaires, demalies dentaires, des lésions oculaires et

neurologiques qui pour leur part vont persister.

Comme nous l'avons vu au cours de ce travail,diitinentia Pigmenti souléve une problématique
bucco-dentaire multiple et variable selon la foctieique :
— une problématique fonctionnelle due a la diminuttn coefficient masticatoire et de la
dimension verticale d'occlusion (DVO),
— une problématique esthétique du fait de la morghelmhabituelle des dents et des agénésies
dentaires,
— une problématique psychologique, la pathologie patientrainer une altération de l'image
de soi, des répercussions sur le comportementdfténiet sur les relations sociales, ainsi

gu'une inquiétude au sujet de la durée du traittchemtaire.

La prise en charge bucco-dentaire de I'Incontidiggnenti est pluridisciplinaire et rassemble dans
certains cas : chirurgien-dentiste, orthodontistehgurgien maxillo-facial.

La réhabilitation précoce par des prothéses amewibt des coiffes pédodontiques est essentielle
pour restaurer les fonctions oro-faciales, I'egfuétet prévenir les troubles psychologiques dus au
anomalies dentaires.

La thérapeutique implantaire précoce a partir dastrouve essentiellement son indication dans les
cas d'oligodontie ou d'anodontie mandibulaire. Zdgermettre de pallier les soucis de rétention et
de stabilisation des prothéses amovibles.

La réhabilitation implanto-portée, bien que la poéiteuse, semble la meilleure option thérapeutique

chez I'adulte en fin de croissance.

La mise en place du Plan National Maladies Rammduit a I'amélioration de la prise en charge de
I'Incontinentia Pigmenti. Tout d'abord avec le remnisement implantaire chez I'enfant et I'adulte
atteints d'oligodontie. Ensuite avec la créatios dentres de référence et de compétences qui
permettent de former et d'informer les professitsr\de santé et de prendre en charge ou d'orienter

les patients vers des professionnels de santé ¢enipé
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Si la prise en charge globale et bucco-dentaildrdmntinentia Pigmenti s'est nettement améliorée,
I'enquéte réalisée auprés de l'association Incemtien Pigmenti France réveéle toutefois qu'il serait
utile de développer certains volets de la priseggvanotamment l'information des professionnels de

santé et la prise en charge psychologique et fiaendes patients.

93



Annexes

Annexe 1 : document Cerfa 11626*03

Annexe 2 : Aide au remplissage du protocole desspour le traitement des agénésies dentaires

multiples liées a une maladie rare

Annexe 3 : Aide au remplissage du protocole desspwur le traitement des agénésies dentaires

multiples chez l'adulte, liées a une maadre.
Annexe 4 : Questionnaire a destination des parents
Annexe 5 : Questionnaire a destination des patients

Annexe 6 : Plaquette d'information sur I'lncontiai®igmenti
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Annexe 1

< quelques conseils 4 'usage du médecin traitant
n® S0774402 - .
pour remplir le protocole de soins

artheles L. 324-1, L. 322-3-3% ot 47 ef ). 322-1 do Code de b séeuriné sociale
artheles T1- 4 et T1- 4-1 du Riglement Intériear des Calsses Primalres

(et imprimé est d remplir 51 votre patient est atteint d'une affection de longue durée qui nécessite des soins contimus etfon
un arrit de ravail dune dorée prévisible de six mois oo plus, Cette demande ne doit &tre sdressce qu'en accord avec votre
patient.

L'ensemble des 4 volets est 2 adresser an service medical,

* les denx promiers volets comporient les éléments médicauy do protocole.

* Lorsgu'il v a accord entre le médecin consetl et vous-meéme, vous devez remetin: & voire patient = valet 3 desting a
son information et @ son usage. Ce volet pent étre compléte par toute information portant sur le dingnostic que vous
jugerier nécessaire d'apporter 4 votre paticnt. 11 doit #tre signé par ce dernier.

* Le volet 4 permet be versement de votre remuncration dans bes situstions prevucs an "D de ce volet

comment remplir les volets medicamny

L'avis du service médical est rendu en fonction des eléments médicawx figurant sur ce formulsire, Clest pourquod le
dingnostic précis, confirme par les arguments clinigues détaillés et par les résultats des examens complémentaires
nécessaires, doit v figurer ninsi que les actes et prestations concernant [a maladie. 11 convient donc de décrine de fagon
détnilles le projet thérapeutigue et le smivi que vous envisagez pour voire patienl.

51 le médecm consetl valide vos propositions; il donne son accord en signumt le protocale.

51 le médecin conseil est en desaccord sur tout ou partie de vos propositions ou si des informations supplémentnires sont
nécessaines, il vous renvoic le protocole accompagne dune fiche complémentaire sur laguelle il note se¢s observations.
Cetir fiche complémentuire peut également servar de support & un réfénenticl medicol. Le protocole ainsi gue Ia fiche comple-
mentaire devront étre renvoyes oo service dn contrdle médical le plus epidement possible ofin de permettre 8 celui-ci
demetire un avis dans les délass Impartis,

Uexundration du ticke! modératenr
Yotre patient peut bénéticier de I'exonération du ticket modérateur sl est reconnu atteint ;

‘s d'une des affections, comportam un tratement prolonge et une thémpeutique particuliérement coitense, Mscrites sur
12 liste figuramt 4 Farticle D 323-1 du Code de la sécomte socisle (liste des ALD 30 et répondant anx critéres médicanx
defims aux annexes de cet aniicle,

e d'me affection non inscrite sur cette méme liste. mas comporiant un fritement profongs ef une therapoutigue
particuliérement colteuse (ALD hors lisie),

o de plosicurs affections caracicrisées entrainant un état pathologigue myalidant pour legoel des soins continps d'une
duree previstble supeneure @ six mois sont necessaires (polypathologie iwvalidante).

Pour ces situations, le protocole, périodiquement révisable, notamment en fonction de P'état de santé du patient ef des

avancées therapeutigues, doit définir en outre, comple teno des recommandations éablies par la Houte Autorité de sante,

les actes ot les prestations nécessités par le taitement de P'affection et pour lesgoels [n participation financiére de 'nssuré

peut &tre limitée ou supprimde.

L'exoncration du ticket modémtenr est également pessible (dons ces trois cas, la case "autre”™ doit étre cochée) pour :

# les enfants atteints de surdité (article L, 322-3-67),

s lediagnostic et le rantement de la stérlité (article L. 332-3-12%),

¢ les soins anx mincurs victimes de sevices sexuels (articke L. 322-3-15%,

Sont exclus do bénéfice de l'exonération duo ticket modératenr les éléments cochés par le médecin conseil

les affections de longue durée non exonérantes article L. 324-1

Il s'ngit des affections de longue durce, antres que celles defimes ci-dessus, qu necessient des soms contnus etfoo un
amrrét de trivail dune durée prévisible de six mois ou ples.

53501 ¢!
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Leef nofice a destination du patient
 SOTTSA02 s
= pour l'usage du protocole de soins

artheles L. 324-1, L. 322-3-3% gt 47 e D, 322-1 du Code de la séearité sociale
artheles T1- 4 ot T1- 4-1 do Réglement Intérienr des Calsses Primalres

Vous étes attemntie) d'une affection de longue durée ou voire &at nécessite une intermuption de trrvail oo des soins continus
SUPETIEUTS G SIX M0ls, Volre médecin traitant vous 4 remis cet imprimé pour vous informer sur les conditions de prise en
en charge de votre maladie et vous permetire de le présenter sux medecins que vous étes amend{e) & consulter.

Cet imprime precise, pour ces simbions, le traitement que vons devez suivre, les cxamens complémentaires amsi
iuee le suivi envisngé par votre miedecin.

quelques informations concernant les affections de longue durée

En cas d'affection de fongwe durée e en cas d'interruption de travail ou de soins continus supéneurs @ siX mods. votne
onganisme dassurance maladie doit procéder périodiguement & un cnamen de votre &at de santé. Cet examen est realisé
conjomiement par voire médecin fritant et le médecin conserl en voe de déterminer le troftement et le suvi les plos
appropriés, Il donne lieu & Pémblissement d'un protocole de soins.

Pour continuer 4 bénéficier des prestations vons devez @

» suivre les tratements et les mesures de toute nature presents d'un commun accond par votre medecin tmidant et le
médecin conseil,

® vous soumetire aux visites medicales et différents controles organises par votre organisme d'essurance maladie,

# vous ahstemir de toute activité non autonsee,

» pocomplir les exercices oo travamx prescrits en vue de favoriser votre rééducation oo volre reclassement

professionnels.

En contrepartic. cernines prestations plus favorables que celles qui sont versées habituellement. peuvent vous Ere
atirtbuces.

guelques informations concernant les affections de longue durée exonérantes

Vious avez é¢ reconnuee) atteintie} d'une affection de longne durée exonérante. Pour béneficier de la prise en chorge du
ticket modérateur. vous devez présenter e protocole de soins a chaque miédecin gue vous consulier. Le médecin doit attester
qu'il en o pris connaissance et que ses presoriptions figurant sur 'ordonnance prévue i Farticle B 16145 (ordonnance bizone)
sont conformes au protocole. Seules les prestations en mpport svee Maffection de longue durée. mdiguées dans ce protocole.
sont prises oo charge & 1M % (les actes et les prestations cochés par le médecin conseil sont pris en charge selon les
conditions do droit commun).

A ln suite de i demande &ablie par votre medecin, me notification vous sem sdnessée par votre orpanisme d'sssurance
maladie, vous précisant dans quelles conditions votre maladie sera prise en charge.

Recommandations importantes :

n'oubliez pas de signer le volet du protocole de soins que vient de vous remettre votre médecin traitant,
n'oubliez pas de le présenter & fout médecin consulté.
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cerfa protocole de soins

i enpsErver jmr

o1 | E2a*0 e T - . 4
RN ERE antbeles L. 324=1, L. 322-337 g 4% @ I, 122-1 du Ceelle de la séeurisé soclale IR vt P |

ariickes Tl d o 71l <1 o Bigiement Insérieur des eslses primaires

personne recevant les soins

& pdentiflcation de la personne recevant les soins
o &1 j:lln':ll.-.:u dveatves, 80 v o Mew, ol w0 el
addresse

nurmie o immsriculation

s e muemiere o Tnimiairicilation & eof pas comra, remplisaes la lgne sulvanie

date de nuiszance de la personne recevant les soins

» bdentification de 1"assureie) fa rempdie 5f o persenne recevant les sodas n e poy Ceseedie))
o of prénom de Fassund(e) s, Ul v o i, dy sow o dpoaia)

aumsiro 'immsiriculanion de Fassurdie )

infirmation(s) concernant la maladie
iimgmmstic]s ) de I{des) alfectisnds) de langue dorée mitivant b demande e sa {kewrs) dadefs) prisomeeds) de débuat

|
2
k|

arguments clinigues e résultats des espmens oomplémentaires récents (idans le cas de polypathologie invalidante décrire U'état invalidami)

actes of prestations concernant la maladic o complioer par witee ssddecin traiann

apécialités pharmacentiques oo classes thirapeuligues
o dispositifs médicanx

-—
—

suivt ologigue préva (type doetes)

000 = 000 = 000

recowrs A des spécialistes (préciser la spévialita et le type
Factie spécialisé prévu)

00000000000 =

recours 4 ded professnnnels de sanbé para-médicaus

|
| ]

(1) Sont excins du bénéfice de Pexonération do ficket madérateur, les #éments cochis par le médecin consell,
gl seront pris en charge selon les conditons du drolt commu.

durée privisihle des soins durée prévisible de Fandt de travail, €'l va liew :

roclassement professomne] e : ol ] man [

ALD non exonérante [T ] 4100 30 {listej [ 2] ALY hoes liste polvpahologic imalidsne [J]  aure [5]
seccond s titee de (1) il Al psr | |
acoornd ao ttre de (2) I:I du | | 2w | |]k"l-l-l [ ]
mecond s titre de (2) I:i du | | o | ] | pour | |
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Annexe 2

Aide au remplissage du protocole de soins
pour le traitement des agénésies dentaires multiples liées a une maladie rare

Ce formulaire est utilisé pour la prise en charge, chez I’enfant, du traitement par implants des agénésies dentaires
multiples liées a une maladie rare. Il s’agit d’un document complémentaire qui doit étre rédigé par un chirurgien-
dentiste ou un médecin stomatologiste et, joint au protocole de soins pour affection de longue durée établi par le
médecin qui suit I’enfant.

Un cliché panoramique doit impérativement étre joint 4 la demande, quel que soit I'dge du patient.
Une radiographie de la main et du poignet pour I'appréciation de 1'dge osseux doit étre jointe, si le patient

est un jeune homme 4gé d'au moins 17 ans, ou une jeune fille igée d'au moins 14 ans.

Identification du patient

e NometPrénom : ...

e Date de naissance : ...........o.eiiieiiiiiiiiiie s e Sexe : Masculin Féminin
Informations aladatedu : .. /.. /...

e Diagnostic de la maladie rare :

e Agénésie des dents permanentes :

(Cocher sur le schéma dentaire les dents permanentes absentes pour cause d’agénésie aux 2 arcades)

‘ e Points essentiels du tableau clinique

- Oligodontie mandibulaire (agénésie d’au moins 6 dents permanentes

a I’arcade mandibulaire, non compris les dents de sagesse) oui non
- Echec ou intolérance d’une prothése conventionnelle a la mandibule  oui non
- Croissance non terminée oui non

Actes concernant le traitement envisagé

Schéma thérapeutique envisagé a I’arcade mandibulaire :
- Etape préimplantaire : bilan préimplantaire
- Etape implantaire : 2 a 4 implants dans la région antérieure
Mandibulaire oui non
- Etape prothétique : prothése amovible mandibulaire supra-implantaire
a plaque base résine et sur moyen de liaison unitaire

Examens radiographiques envisagés pour le schéma thérapeutique

- Radiographie intra-buccale oui non
- Radiographie de la main et du poignet pour I’4ge osseux oui non
- Panoramique dentaire oul non
- Scanner dentaire oui non
- Téléradiographie de profil oui non
Autres actes dentaires envisagés a I’arcade maxillaire et/ou mandibulaire
- Soins conservateurs a I’arcade mandibulaire oui non
- Prothé¢se dentaire conjointe a I"arcade mandibulaire oui non
- Soins conservateurs a I’arcade maxillaire oui non
- Prothése dentaire adjointe et/ou conjointe a I’arcade maxillaire oui non
- Soins chirurgicaux oui non
- Traitement orthodontique oui non

Document complété par : DOCLEUT .c.uieiniiiiiiiiiiii i e s s i rasn s rense sasscnsses

Fait 3.viisisaiommmsiiivivmevsissisimnsis L cinssisssvriniisisinvenissnssvmmnvass issvnsavasss

Pour obtenir des informations détaillées sur les *‘actes concernant le traitement envisagé’’ vous pouvez

consulter le site www.ameli. fr espace "professionnels de santé"
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Annexe 3

Aide au remplissage du protocole de soins pour le traitement des agénésies dentaires multiples,
chez ’adulte, liées a4 une maladie rare

Ce formulaire est utilisé pour la prise en charge, chez I’adulte, du traitement par prothése implanto portée des
agénésies dentaires multiples liées a une maladie rare. Il s’agit d’un document complémentaire qui doit étre rédigé
par un chirurgien-dentiste ou un médecin stomatologue et, joint au protocole de soins pour affection de longue
durée établi par le médecin traitant1.

Un cliché panoramique doit étre joint 4 la demande.

Identification du patient
o NometPrénom :..........oooiiiiiiiiiiiiiiiiiin,
o Date de naiSSance I.............ccoiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiainn Sexe : Féminin |/ Masculin|
o NIR s

Informationsaladatedu :../../....

o Diagnostic de maladie rare :

o Agénésies des dents permanentes :

Le patient doit présenter une agénésie d’au moins 6 dents permanentes, non compris les dents de sagesse, dont
I’'une au moins des dents absentes fait partie des dents indiquées dans le tableau ci-dessous :

1716141311 2123242627
47464443 42 41 313233343637

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(Cocher sur le schéma dentaire les dents permanentes absentes pour cause d’'agénesies liées a une maladie rare).

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(Cocher sur le schéma dentaire la totalité des dents permanentes absentes (agénésie + autre cause)

Plan de traitement.
Renseigner les actes programmés : entourer vos choix.

o Etape préimplantaire chez ’adulte
- Enregistrement des rapports maxillomandibulaires en vue de la programmation d'un
articulateur : oui/ non.
- Simulation des objectifs thérapeutiques sur moulages et / ou logiciel des arcades dentaires :
oui / non.
- Pose d'une plaque base résine pour guide radiologique pré implantaire dentaire :
* pour | arcade
* pour 2 arcades

- Pose d'une plaque base résine pour guide chirurgical pré implantaire dentaire :
* pour | arcade

* pour 2 arcades

o Aménagement du site implantaire chez I’adulte

1 Pour obtenir des informations détaillées sur les « actes concernant le traitement envisagé », vous pouvez consulter le site

www.ameli.fr espace « professionnels de santé"
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- Greffe épithélio conjonctive ou conjonctive sur la gencive
* sur un secteur de 1 a 3 dents

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(entourer le ou les secteurs sur le schéma)

* sur un sextant

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(entourer le ou les secteurs sur le schéma)

- Ostéoplastie additive de l'arcade alvéolaire
* sur un secteur de 1 & 3 dents
* sur un secteur de 4 a 6 dents
* sur un secteur de 7 dents ou plus

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(entourer le ou les secteurs sur le schéma)

- Plastie muco gingivale par lambeau déplacé latéralement, coronairement ou apicalement : oui/non
- Comblement préimplantaire sous muqueux du sinus maxillaire : oui/non
Le recours a une anesthésie générale peut étre nécessaire; dans ce cas le code des actes d'anesthésie figure dans
la Classification Commune des Actes Médicaux.
o Etape implantaire chez I’adulte

- Pose d'implants pré prothétiques intra osseux intra buccaux

17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27

47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37

(Localiser la position des implants sur le schéma dentaire. Maximum 10 implants pour les deux arcades)

Le recours a une anesthésie générale peut étre nécessaire; dans ce cas le code des actes d'anesthésie figure dans
la Classification Commune des Actes Médicaux.

o Etape prothétique chez I’adulte

Pose d'une prothése amovible supra-implantaire 4 plaque base résine

moins de 9 dents de 9 a 13 dents compléte unimaxillaire compléte bimaxillaire

Maxillaire | Mandibule | Maxillaire | Mandibule | Maxillaire | Mandibule

Pose d'une prothése amovible supra-implantaire a chiissis métallique

moins de 9 dents de 9 a 13 dents compléte unimaxillaire compléte bimaxillaire

Maxillaire | Mandibule | Maxillaire | Mandibule | Maxillaire | Mandibule

(Entourer la ou les cases concernées)
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Annexe 4

Questionnaire a destination des parents

Madame, Monsieur,

Actuellement en derniére année a la Faculté de Chirurgie Dentaire de Nantes, je
réalise ma thése d'exercice sur I'lncontinentia Pigmenti (IP).

Cette pathologie touche des membres de ma famille, c'est pourquoi j'ai a coeur de
mieux la connaitre. Aussi, je vous propose si vous l'acceptez, de répondre a un
questionnaire dont I'objectif est de mieux connaitre la prise en charge bucco-dentaire
chez les patients atteints d'IP, ceci dans le but de soulever d'éventuelles pistes
d'amélioration.

J'ai congu deux questionnaires : I'un a destination des patients et I'autre a destination
des parents.

Il s'agit d'une enquéte réalisée dans le cadre de ma thése d'exercice pour laquelle je
ne dispose pas d'autorisation du CPP (Comité de Protection des Personnes). Les
données seront traitées de maniére anonymes et les résultats ne seront publiés dans
aucune revue ou ouvrage scientifique.

Je vous remercie par avance pour votre contribution a ce travail.

Trés cordialement,

Marie THOMAS

*Obligatoire

Vous étes : *

© le pére de la personne atteinte

© la meére de la personne atteinte
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Votre enfant est de sexe : *

© masculin

© féminin

Année de naissance de votre enfant : *
(indiquez I'année en 4 chiffres)

A quel age I'lP a-t-elle été diagnostiquée ?

(indiquez un nombre)

Par qui I'lP a-t-elle été diagnostiquée ?
J médecin généraliste

O généticien

O chirurgien dentiste

O dermatologue

O Autre ;| |

D'autres membres de votre famille sont-ils atteints d'IP ? *
© oui
© non

© je ne sais pas

Si oui, lesquels ?

10t



Prise en charge médicale et dentaire

Votre enfant est-il pris en charge dans une consultation spécialisée maladies rares ?
Q oui

© non

Dans le cadre du parcours de soins, diriez-vous que les professionnels de santé
connaissent la pathologie de votre enfant ?

© suffisamment
© insuffisamment
O pas dutout

O jene sais pas

Dans le cadre de la prise en charge, a-t-on proposé un suivi psychologique a votre
enfant ?

© oui
© non

© jene sais pas

A vous-méme ?
O oui
© non

© jene sais pas

Si non, auriez-vous jugé cela utile ?
© oui
© non

© je ne sais pas

Votre enfant dispose-t-il déja d'un suivi dentaire spécifique ?

Q oui
© non

Sinon:
© il est trop jeune

© il ne le souhaite pas
© iln'enn'a pas besoin
© Autre |
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Si votre enfant dispose dun suivi dentaire :

Depuis quel age votre enfant a t-il un suivi dentaire régulier ?
(indiquez un nombre) .

Avez-vous rencontré des difficultés a trouver un chirurgien dentiste qui prenne en
charge votre enfant ?

© oui
© non

© unpeu

Votre chirurgien dentiste connaissait-il I''ncontinentia Pigmenti?
© oui
© non

© je ne sais pas

Votre enfant consulte :

O un chirurgien dentiste
un orthodontiste

()

un chirurgien maxillo-facial

O

aucun des trois

Autre : | ]

O

Quelle est la fréquence moyenne des rendez-vous chez le chirurgien dentiste ?

O tous les mois
O tous les 3 mois
O tous les 6 mois
O tousles ans

O Autre ;|




Quelle est la fréquence des rendez-vous chez l'orthodontiste?

O tous les mois

O tous les 3 mois

O tous les 6 mois

O tous les ans

O Autre :| |

De quel(s) type(s) d'anomalie(s) dentaire(s) votre enfant est-il atteint ?
[ anomalies de forme (dents coniques)

[ anomalies de nombre (absences de dents)

J anomalies de structure (aspect particulier de I'émail)

O retard d'éruption dentaire (apparition des dents sur |'arcade)

J aucune anomalie dentaire

O Autre:| |

De quel(s) dispositif(s) prothétique(s) dispose ou a disposé votre enfant ?

[ coiffes pédodontiques (sur les dents de lait)
O couronnes

O facettes

O prothéses amovibles (appareils)

O implants

O aucun
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Conséquences de la pathologie

Selon vous, les atteintes dentaires chez votre enfant ont été a l'origine de :
O dépression

O troubles du comportement

)

moqueries, notamment dans le cadre scolaire
O Autre ;| ]

Selon vous, les atteintes dentaires de votre enfant lui posent un probléme esthétique

© trésimportant
© assez important
© peuimportant
© aucun

© jene sais pas

A quel age le traitement dentaire de votre enfant a-t-il débuté?
(indiquez un nombre)

A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissement personnel que le traitement
nécessite de la part de votre enfant ?

© tres difficile

© assez difficile

© peu difficile

© pas du tout difficile

© je ne sais pas

A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissement personnel que le traitement
nécessite de votre part ?

© trés difficile

© assez difficile

© peu difficile

© pas du tout difficile

© jene sais pas

A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissement financier que le traitement
nécessite de votre part ?

© tres difficile

© assez difficile

© peu difficile

© pas du tout difficile

© jene sais pas



Annexe 5

Questionnaire a destination des patients

Madame, Monsieur,

Actuellement en derniére année a la Faculté de Chirurgie Dentaire de Nantes, je
réalise ma thése d'exercice sur I'Incontinentia Pigmenti (IP).

Cette pathologie touche des membres de ma famille, c'est pourquoi j'ai a coeur de
mieux la connaitre. Aussi, je vous propose si vous l'acceptez, de répondre a un
questionnaire dont I'objectif est de mieux connaitre la prise en charge bucco-dentaire
chez les patients atteints d'IP, ceci dans le but de soulever d'éventuelles pistes
d'amélioration.

J'ai congu deux questionnaires : I'un a destination des patients et I'autre a destination
des parents.

Il s'agit d'une enquéte réalisée dans le cadre de ma thése d'exercice pour laquelle je
ne dispose pas d'autorisation du CPP (Comité de Protection des Personnes). Les
données seront traitées de maniére anonymes et les résultats ne seront publiés dans
aucune revue ou ouvrage scientifique.

Je vous remercie par avance pour votre contribution a ce travail.

Trés cordialement,

Marie THOMAS

*Obligatoire

Vous étes : *

© unhomme

0 une femme

11C



Année de naissance : *
(indiquez I'année en 4 chiffres)

A quel age I'lP a-t-elle été diagnostiquée ? *

(indiquez un nombre)

Qui a réalisé le diagnostic ? *
J médecin généraliste

O généticien

O chirurgien dentiste

O dermatologue

O Autre :| |

D'autres membres de votre famille sont-ils atteints d'IP ? *

© oui
© non

© Je ne sais pas

Si oui, lesquels ?
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Prise en charge médicale et dentaire

Etes-vous pris en charge dans une consultation spécialisée maladies rares?
© oui

© non

Dans le cadre du parcours de soins, diriez-vous que les professionnels de santé
connaissent votre pathologie ?

© suffisamment

© insuffisamment

© pas du tout

© sans opinion

Dans le cadre de votre prise en charge, vous a-t-on proposé un suivi psychologique ?

s
© oui
® non

© je ne sais pas

Si non, auriez vous jugé cela utile?
© oui
© non

© jene sais pas

Nécessitez-vous une prise en charge dentaire spécifique dans le cadre de votre
pathologie ?

O oui

© non

© je ne sais pas

Sinon:
© vous ne le souhaitez pas

© Vous n'en n'avez pas besoin
© Autre :|




Si vous disposez d'un suivi dentaire

Depuis quel age avez-vous un suivi dentaire régulier ?
(indiquez un nombre) }

Avez-vous rencontré des difficultés a trouver un chirurgien dentiste qui vous prenne
en charge ?

© oui
© non

© unpeu

Votre chirurgien dentiste connaissait-il votre pathologie ?
O oui
© non

© jene sais pas

Vous consultez :

O

un chirurgien dentiste
un orthodontiste

un chirurgien maxillo-facial

0O 00O

aucun des trois
Autre : | ]

O

Quelle est la fréquence moyenne de vos rendez-vous chez le chirurgien dentiste ?
O tous les mois

O tous les 3 mois

O tous les 6 mois

J tousles ans
O Autre :[
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Quelle est la fréquence moyenne de vos rendez-vous chez l'orthodontiste ?
O tous les mois

O tous les 3 mois

O tous les 6 mois

O tousles ans

O Autre :| |

De quel(s) type d'anomalie(s) dentaire(s) étes-vous atteint ?
(0 anomalies de forme (dents coniques)

(J anomalies de nombre (absences de dents)

(J anomalies de structure (aspect particulier de I'émail)

(J retard d'éruption dentaire (apparition des dents sur 'arcade)

@]

aucune anomalie dentaire

O Autre:| |

De quel(s) dispositif(s) prothétique(s) disposez-vous ou avez-vous disposé ?

]

coiffes pédodontiques (sur vos dents de lait)
couronnes

facettes

prothése amovible (appareil)

implants

0000

aucun
O Autre :|

Conséquences de la pathologie

Selon vous, les atteintes dentaires ont été a l'origine de : *

(O dépression

O troubles du comportement

J moqueries, notamment dans le cadre scolaire
O Autre ;| |

Vos atteintes dentaires vous posent-elles un probleme esthétique ? *
© trésimportant

© assez important

© peu important

© aucun

© sans opinion

Votre réhabilitation prothétique est-elle terminée ?
O oui

© non

© je ne sais pas
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Dans le cas ou votre réhabilitation prothétique est
terminée

Combien de temps votre traitement a-t-il duré ?
(indiquez le nombre d'années)

Cela vous a-t-il semblé trop long ?

Q oui
© non

© je ne sais pas

A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissement financier que le traitement
nécessite de votre part ?

© tres difficile

© assez difficile

© peu difficile

© pas du tout difficile

© jene sais pas

A quel niveau de difficulté situez-vous l'investissement personnnel que le traitement
nécessite de votre part ?

© tres difficile

© assez difficile

© peu difficile

© pas du tout difficile

© jene sais pas
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RESUME

L’Incontinentia Pigmenti (ou syndrome de Bloch-Sulzberger) est une génodermatose
rare de transmission dominante liée au chromosome X. Elle touche essentiellement les
individus de sexe féminin et est létale pour les foetus males dans la plupart des cas.
Elle affecte tous les tissus dérivés du neurectoderme : la peau, les cheveux, les dents,
les ongles, les yeux et le systéme nerveux central. Aprés une présentation générale de
la pathologie, nous décrirons ses signes cliniques et leurs conséquences bucco-
dentaires. Par la suite, nous évoquerons sa prise en charge au cabinet dentaire. Enfin,
nous nous intéresserons au parcours de soins des patients atteints d'Incontinentia
Pigmenti que nous illustrerons grace a une enquéte réalisée aupres d'une association de

patients.
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