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ALD Affection Longue Durée

CBCT Cone Beam Computer Tomography

CAD-CAM Computer-aided design and Computer-aided manufacturing
CBCT Cone Beam Computer Tomography

CCMR Centre de Compétence Maladies Rares

CcD Chirurgien-dentiste
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CRMR Centre de Référence Maladies Rares
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HAS Haute Autorité de Santé
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PACSI Prothése Amovible Compléte Supra-Implantaire

PAP Prothése Amovible Partielle

PF Prothése fixe

PFSI Prothése Fixée Supra-Implantaire

PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins

RCP Réunion de Concertation Pluridisciplinaire
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ANB (angles)
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VSl

Variant de Signification Incertaine (VUS: Variant of Uncertain Significance)
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Synthése a destination du chirurgien-dentiste et du médecin
traitant

L'oligodontie est une anomalie rare dentaire de nombre. Il s'agit d'un trouble héréditaire
caractérisé parl'agénésie de plus de 6 dents temporaires/permanentes, a I'exclusion des dents
de sagesse. Non seulement le nombre, mais aussi le type de dents manquantes, doit étre pris
en compte. Les dents les plus fréquemment absentes sont les prémolaires (15 a 32%), les
incisives latérales maxillaires (27%) et les troisiemes molaires (25%) (non considérées dans
les anomalies de nombre). Les canines, les premiéres et deuxiemes molaires (1%) et les
incisives centrales maxillaires (0,05 %), sont rarement absentes mais si c’est le cas, une
attention particuliére doit leur étre accordée. Le type de dents manquantes n'est pas une
coincidence ; il est au contraire directement lié au processus de développement dentaire et a
la chronologie des événements biologiques et embryologiques. Les personnes présentant une
oligodontie associée a un syndrome systémique sont diagnostiquées comme ayant une
oligodontie syndromique (OLS). Enfin, 'anodontie se caractérise par I'absence de toutes les
dents.

Les agénésies dentaires se manifestent principalement en denture permanente. Le diagnostic
se base sur des éléments cliniques et radiographiques de routine, le signe d’appel étant
souvent un retard d'éruption des dents permanentes, entre 6 et 12 ans. Lors du diagnostic,
plusieurs autres symptdomes dentaires et oraux peuvent étre observés, notamment des
anomalies dentaires de taille (microdontie) et/ou de forme, un retard de croissance des procés
alvéolaires, un défaut d'éruption des dents, une persistance des dents temporaires, un
taurodontisme, la présence de diastémes importants et une supraclusion importante. Des
troubles de la phonation et de mastication peuvent également étre présents. Cependant, les
problémes esthétiques et psychologiques retrouvés chez ces patients doivent faire I'objet
d’'une attention particuliére pour ces patients, étant donné qu'ils sont souvent associés a une
faible estime de soi et a des problémes d'acceptation sociale. Ainsi, un diagnostic et un
traitement précoces sont importants pour encourager et améliorer la fonction masticatoire,
I'élocution, l'apparence, la croissance et réduire I'impact psychosocial de cette altération. La
thérapie optimale doit inclure une approche d'équipe interdisciplinaire et reposer sur une
interaction positive entre les chirurgiens-dentistes pédiatriques, les orthodontistes, les
chirurgiens oraux et maxillo-faciaux et d’autres spécialités ou expertises cliniques (prothése,
implantologie, parodontologie, dentisterie restauratrice-endodontie, biologie orale...)

Les deux points clés de ces prises en charge sont la pluridisciplinarité et la coordination entre
les différents professionnels de santé. Les Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) et
de Compétence (CCMR) sont les partenaires privilégiés de cette coordonnation, tout
particulierement a deux étapes de la prise en charge :

1) L’établissement du diagnostic d’agénésie dentaire multiple (oligodontie, anodontie).

2) L’élaboration du projet thérapeutique bucco-dentaire.

Le diagnostic d’'une oligodontie ou d’'une anodontie est confirmé par une analyse génétique
demandée par le CRMR/CCMR et/ou le généticien clinicien, en particulier devant
'association des agénésies dentaires a d’autres signes cliniques. Plus de 50 génes connus a
ce jour sont responsables de formes isolées et/ou syndromiques d’hypodontie, d’oligodontie
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ou d’'anodontie. L’'annonce diagnostique de cette anomalie doit étre organisée dans un centre
spécialisé ou par des professionnels en lien avec un centre spécialisé (cf. chapitre 4).

Les objectifs du traitement sont de conserver les dents présentes, d’améliorer la fonction
masticatoire et phonatoire, l'esthétique, et de favoriser le bien-étre émotionnel et
psychologique du patient. Par conséquent, la prise en charge globale du patient atteint d’'une
oligodontie ou d’'une anodontie et de sa famille repose sur une coopération pluridisciplinaire
entre le chirurgien-dentiste traitant, les chirurgiens-dentistes des centres spécialisés (experts
en odontologie pédiatrique, réhabilitation prothétique, implantologie, parodontologie,
dentisterie restauratrice-endodontie, et des spécialistes en médecine bucco-dentaire,
orthopédie dento-faciale, chirurgie orale), chirurgien maxillo-facial, le médecin traitant et le
généticien. Le patient peut bénéficier, si nécessaire, d’une réunion de concertation
pluridisciplinaire (RCP), réunions qui sont également organisées réguliérement entre les
différents praticiens des CRMR/CCMR du réseau O-Rares et au sein de la Filiere TETECOU.

Roles/missions du chirurgien-dentiste et du médecin traitant :
e S’assurer de la confirmation du diagnostic par un centre de référence ou de compétence,

e Participer a la coordonnation de la prise en charge pluriprofessionnelle et
multidisciplinaire, en lien avec le centre de référence ou de compétence maladies rares,

e Assurer la prise en charge thérapeutique et le suivi bucco-dentaire régulier de proximité,

e Adresser le patient vers un centre de référence ou de compétence maladies rares, pour
un suivi bucco-dentaire et médical pluridisciplinaire, en fonction des besoins.

Pour se procurer des informations complémentaires il est possible de consulter le site
Orphanet (http://www.orpha.net), le site O-Rares (www.o-rares.com) et le site de la Filiére
TETECOU (www.tete-cou.fr).

Date de publication : Novembre 2021
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TEXTE DU PNDS
1 Introduction

L'oligodontie est considérée comme une maladie rare qui consiste en l'absence de six dents
ou plus, a I'exception des troisiemes molaires ('hypodontie désigne I'absence de moins de 6
dents) (1,2). Les personnes présentant un syndrome systémique associé sont diagnostiquées
comme ayant une oligodontie syndromique (OLS). D’autre part, 'anodontie se caractérise par
I'absence congénitale de toutes les dents. Les agénésies dentaires font également partie du
tableau clinique de nombreux syndromes ; le développement dentaire utilisant les mémes
mécanismes que plusieurs autres organes d'origine ectodermique. La plupart de ces
syndromes présentent donc une association de plusieurs manifestions ectodermiques (comme
I'incontinentia pigmenti, I'ectrodactylie avec dysplasie ectodermique et fentes (syndrome EEC)
ou les dysplasies ectodermiques)(3,4).

Le traitement peut inclure la fermeture des espaces par un traitement orthodontique, des
prothéses partielles amovibles partielles ou des prothéses fixes, des implants dentaires ostéo-
intégrés, des mini-vis a ancrages osseux, ou des thérapies combinées. Un traitement optimal
doit inclure une approche multidisciplinaire et reposer sur l'interaction du chirurgien-dentiste,
de l'orthodontiste, et de toute autre spécialiste concerné par les besoins thérapeutiques du
patient (1,5-8).

L'incidence de la population souffrant d’agénésies dentaires (hypodontie, oligodontie et
anodontie) s'éléve a 4,34% (4,7-9) et sans différence entre les sexes (1,4,7,10). L'oligodontie
et I'anodontie sont des affections rares qui touchent 0,14% de la population mais elles
impliquent de lourdes conséquences fonctionnelles, esthétiques et psychologiques pour les
patients touchés (1,3,11).

Les agénésies dentaires se manifestent principalement en denture permanente (3,4,12). Le
diagnostic se base sur des éléments cliniques et radiographiques de routine, le signe d’appel
étant souvent un retard d'éruption des dents permanentes, entre 6 et 12 ans (3,7,13). Lors du
diagnostic, plusieurs autres symptémes dentaires et oraux peuvent étre observés, notamment
des anomalies dentaires de taille (microdontie) et de forme (dents coniques...), un retard de
croissance des proces alvéolaires, un défaut d'éruption des dents, une persistance des dents
temporaires, un taurodontisme, la présence de diastémes importants et une supraclusion
(4,10,14). Des troubles de la phonation et de la mastication peuvent également étre présents
(1,5). Cependant, les problémes esthétiques et psychologiques nécessitent une attention
particuliére chez ces patients, étant donné qu'ils sont souvent associés a une faible estime de
soi et a des problémes d'acceptation sociale. Ainsi, un diagnostic et un traitement précoces
sont importants pour encourager et améliorer la fonction masticatoire, la phonation,
I'apparence et réduire l'impact psychosocial (1,15). La thérapie optimale doit inclure une
approche d'équipe interdisciplinaire et reposer sur une interaction positive entre les
chirurgiens-dentistes pédiatriques, les orthodontistes, les spécialistes en chirurgie buccale et
maxillo-faciale et d’autres spécialités ou expertises cliniques (prothése, implantologie, biologie
orale, parodontologie, dentisterie restauratrice -endodontie...) ou biologiques. Les objectifs du
traitement sont de conserver les dents présentes, de favoriser la fonction masticatoire et
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phonatoire, I'esthétique, de stimuler la croissance et de favoriser le bien-étre émotionnel et
psychologique du patient.

La réhabilitation orale des patients présentant de multiples agénésies est un défi en raison de
la nécessité d'une approche multidisciplinaire. Il faut tenir compte de considérations
supplémentaires telles que I'age du patient, I'état psychologique, son stade de croissance, les
déficiences osseuses et de croissance inhérentes a I'absence des dents, les défauts des tissus
mous, des anomalies d’occlusion, des diastémes (1,3,9). Bien qu'il existe des similitudes entre
les patients présentant une oligodontie, les stratégies de traitement nécessitent de les classer
en sous-groupes en raison du large éventail d’options de traitements prothétiques et
chirurgicaux qui dépendent principalement du nombre de dents a remplacer et de
considérations individuelles, notamment '’dge du patient (1,3,8).

2 Obijectifs du protocole national de diagnostic et de soins

L’objectif de ce Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) est d’expliciter aux
professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale et le
parcours de soins d’un patient atteint d’'une oligodontie ou d’'une anodontie. Il a pour but
d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de cette maladie rare sur 'ensemble
du territoire. Il permet également d’identifier les spécialités, dispositifs, produits ou prestations
nécessaires a la prise en charge des patients et de 'accompagnement financier possible.

Ce PNDS peut servir de référence au chirurgien-dentiste traitant et au médecin traitant
(médecin désigné par le patient auprés de la caisse d’assurance maladie) en concertation
avec le chirurgien-dentiste spécialiste ou le médecin spécialiste, notamment au moment
d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin conseil et le patient, dans le cas
d'une demande d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection longue durée hors
liste.

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les pathologies
associées, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins hospitaliers,
etc... Il ne peut pas revendiquer I'exhaustivité des conduites de prise en charge possibles, ni
se substituer a la responsabilité individuelle du chirurgien-dentiste et du médecin vis-a-vis de
son patient. Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’'un patient atteint
d’agénésies dentaires multiples. Il doit étre mis a jour en fonction des données scientifiques
publiées réguliérement.

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de
diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en
2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).

Ce travail s’appuie sur de nombreuses publications internationales originales, des revues de
la littérature, des études cliniques et des recommandations déja publiées. Il existe peu d’études
avec un haut niveau de preuves permettant d’aboutir a des conclusions scientifiguement
fondées. Il propose donc, dans certains cas, d’adopter des attitudes consensuelles reposant
sur l'expertise des membres des réseaux des Centres de Référence et de Compétences « O-
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Rares » (cf. annexe 4). Il en a été de méme pour le suivi et le rythme de surveillance des
patients.

Un document plus détaillé ayant servi de base a I'élaboration du PNDS et comportant
notamment I'analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) est
disponible sur le site internet de la Haute Autorité de Santé (HAS : https://www.has-sante.fr),
du centre de référence (www.o-rares.com) et de la Filiére de Santé Maladies Rares TETECOU
(www.tete-cou.fr).
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3 Présentation des agénésies dentaires

3.1 Définition des agénésies dentaires (hypodontie, oligodontie,
anodontie)

L’agénésie dentaire correspond a une anomalie dentaire de nombre par défaut en raison de
'absence de développement d'un ou plusieurs germes dentaires. Du point de vue
étymologique « agénésie » est un nom féminin, du grec a « privatif » et genesis « formation
» ; c'est-a-dire absence totale de développement d’un tissu, d’'un organe survenu avant la
naissance. Elle peut concerner la denture temporaire et/ou permanente et étre unilatérale ou
bilatérale. Au-dela de deux organes dentaires manquants on la qualifie de multiple (1,3,4,7).

e L’hypodontie (hypo = en-dessous, odontos = dents) désigne I'absence de moins de 6
dents (c’est-a-dire de 1 a 5 dents manquantes ; agénésies dentaires). Les incisives
latérales maxillaires, les deuxiémes prémolaires mandibulaires et les troisiéemes
molaires sont les plus fréquemment concernées. Les agénésies des incisives
centrales, des canines et des molaires sont plus rares.

 L’oligodontie (oligos = peu nombreux, odontos = dents) est définie par 'absence de
plus de 6 dents. Elle peut étre isolée ou associée a d’autres symptébmes, et dans ce
cas elle est qualifiée de syndromique. Les dents de sagesse ne sont pas prises en
compte dans le calcul du nombre des dents manquantes pour qualifier 'oligodontie.

e L’anodontie (an = sans, odontos = dents) se caractérise par 'absence de toutes les
dents.

L’oligodontie et I’anodontie sont des maladies rares (3,4,16).

Le nombre et le type de dents manquantes doivent étre ajoutés a la description de la pathologie
en utilisant la nomenclature de la Fédération Dentaire Internationale (FDI) (17). Les termes
oligodontie et hypodontie ont été utilisés de maniere interchangeable dans la littérature, mais
ils définissent deux entités cliniques différentes si l'on considére le nombre de dents
manquantes.

o L'incisive latérale maxillaire et la seconde prémolaire mandibulaire sont parmi les
dents plus souvent absentes (4).

. Les secondes prémolaires maxillaires, les incisives mandibulaires, les premiéres
prémolaires maxillaires et mandibulaires, et les secondes molaires maxillaires et
mandibulaires sont moins fréquemment absentes.

. Les canines, les incisives centrales maxillaires et les premieres molaires
maxillaires et mandibulaires sont les dents les plus conservées.
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3.2 Autres anomalies et signes bucco-dentaires associés

L'agénésie d'une dent permanente est souvent associée a la persistance de la dent temporaire
et peut étre associée a d'autres anomalies dentaires ou creaniofaciales telles que :

. Des retards de formation et/ou d’éruption d’autres dents, en particulier des
prémolaires et molaires. Un retard d’éruption des dents temporaires peut
également étre observé, par exemple les canines temporaires chez les patients
présentant une dysplasie ectodermique (18).

. Des anomalies de taille des dents présentes : le plus souvent une microdontie
caractérisée par une diminution de la taille normale des dents ou plus rarement
une macrodontie (accroissement exagére de la taille normale des dents).

. Des anomalies de forme des dents présentes : dents riziformes, conoides,
fusionnées, géminées.

= Des anomalies de morphologie radiculaire et pulpaire :

o les racines des prémolaires et des incisives sont plus fréquemment plus
courtes

) la présence de taurodontisme (anomalie caractérisée par un élargissement
de la chambre pulpaire au détriment de la pulpe radiculaire et de la racine).

. Un encombrement et/ou des anomalies de position des autres dents,
des transpositions entre les canines et les premiéres prémolaires maxillaires,
des inclusions de canine en position vestibulaire ou palatine plus fréquentes, des
infraclusions des molaires temporaires.

" Des anomalies de structure : hypoplasies de I'’émail, amélogenéses imparfaites et
dentinogenése imparfaite.
= Une altération de la croissance cranio-faciale : I'absence de développement de la

hauteur d'os alvéolaire maxillaire et/ou mandibulaire alvéolaire et une réduction de
la hauteur de I'étage inférieur de la face.

Tous ces signes doivent étre évalués et rapportés séparément. A noter que I'absence clinique
d'une dent due a une éruption perturbée ne doit pas étre qualifiée d'agénésie dentaire mais de
dent manquante sur I'arcade.

3.2.1 Syndromes les plus souvent associés

Les agénésies dentaires font également partie du tableau clinique de nombreux syndromes.
Le développement dentaire repose sur les mémes mécanismes biologiques que plusieurs
autres organes d’origine ectodermique (inicitation sous forme de placodes, interactions
épithélio-mésenchymateuses, centres de signalisation...). La plupart de ces syndromes
présentent une association de plusieurs manifestions ectodermiques (comme l'incontinentia
pigmenti, I'ectrodactylie avec dysplasie ectodermique et fentes (syndrome EEC)...) (3,4,18).
Le terme de « dysplasies ectodermiques » (DE) est ainsi utilisé pour désigner un groupe de
plus de 170 entités ayant en commun de présenter des altérations du développement des
tissus d’origine ectodermique, tels que les cheveux, les poils, les cils, les sourcils, les ongles,
les dents, les glandes sudoripares, les glandes salivaires, les glandes mammaires. Elles
concernent 7 naissances sur 10 000 (3,18,19).
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Les dysplasies ectodermiques hidrotiques et hypohidrotiques (ou anhidrotiques (DEA)) sont
des sous-groupes de DE caractérisés par des malformations ou une agénésie des structures
d'origine ectodermique. Les patients présentent de fagon plus ou moins marquée, un défaut
des phanéres (des cheveux fins et clairsemés, des ongles fins et cassants, etc) des
symptdbmes dermatologiques (pigmentation inégale) et des anomalies craniofaciales et
dentaires. Les principales distinctions entre la forme hidrotique, hypohidrotique et la forme
anhidrotique, la plus courante, reposent principalement sur les anomalies constatées dans les
glandes sudoripares, la DEA étant plus sévére (voir PNDS Dysplasies ectodermiques, HAS)
(20).

Ces dysplasies peuvent étre facilement diagnostiquées lorsqu'elles affectent simultanément
les cheveux, la peau et les dents.

D’autres tableaux cliniques souvent associés a des agénésies multiples, tels que des fentes
faciales labiales et/ou palatines unilatérales ou bilatérales ou encore a une susceptibilité a
différentes formes de cancer, font partie des formes syndromiques.

3.3 Prévalence et données épidémiologiques

L’agénésie dentaire est la plus fréquente des anomalies dentaires, sa prévalence est de 1,6%
a 9,6% selon les études, elle concerne aussi bien le maxillaire que la mandibule et peut étre
symeétrique ou non (3,4).

L’hypodontie est plus fréquente en denture permanente (environ 5% selon 'étude de Polder
et al.) gu’en denture temporaire (0,4 a 0,9%) (21). Outre les troisiemes molaires (prévalence
la plus élevée avec 20% de la population), les dents les plus couramment absentes sont les
2¢mes prémolaires (2,91% - 3,22%) suivies par les incisives latérales maxillaires (1,55% -
1,78%) tous génes confondus (4).

L’oligodontie touche 0,14% de la population (12). L'oligodontie peut étre non syndromique
mais elle est le plus souvent associée a un syndrome méme si son expression est faible.
L’anodontie, quant a elle, est toujours associée a un syndrome. Les syndromes les plus
souvent associés sont les dysplasies ectodermiques, I'incontinentia pigmenti, le syndrome
d’Axenfeld-Rieger et les prédispositions aux cancers colorectaux (3,4).

3.4 Etiologie des agénésies dentaires

Les agénésies dentaires sont soit isolées, d’étiologie principalement génétique (ou
environnementale, ou a la suite de certains traitements anti-cancéreux), soit syndromiques
d’étiologie génétique (3,4,7,18).

L'étiologie des oligodonties non syndromiques (ONS) est attribuée a une mutation des génes
impliqués dans le développement cranio-facial et dentaire chez environ 80% des individus
affectés. Pour les 20% restants, I'agénésie dentaire non syndromique est attribuée a des
facteurs environnementaux exogénes (par exemple, la chimiothérapie, la radiothérapie,
l'infection maternelle par le virus de la rubéole, I'exposition & des médicaments tels que la
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thalidomide, des agents antinéoplasiques, traumatismes cranio-faciaux...) au stade
embryologique, alors que les bourgeons des dents permanentes se développent (3,4,22).

Pour comprendre 'origine de ces anomalies, il faut revenir sur la formation de la dent. En effet,
I'odontogenése fait appel a de nombreux génes codant pour des facteurs de transcription, des
facteurs de signalisation et des homéoprotéines... Les génes impliqués dans les séquences
d’initiation et de morphogenése peuvent étre a l'origine d’agénésies dentaires. Parmi eux, on
peut citer PAX9, MSX1, WNT10A, AXIN2, LTBP3, PITX2 et EDA (4).

Le répertoire OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) décrit plus de 60 syndromes
différents incluant I'oligodontie dans leur spectre phénotypique d'anomalies. Ces syndromes
affectent les dents mais aussi fréquemment les autres structures ectodermiques ; la peau, les
cheveux, les ongles et les glandes sudoripares (3,23). Parmi ces syndromes les plus fréquents
sont :

o La Dysplasie Ectodermique Hypohidrotique (DEH) : la forme la plus courante étant
liée au chromosome X, suivie de la DEH autosomique récessive ou dominante
moins séveres, qui associent oligodontie, hypohidrose et hypotrichose (18).

o L’incontinentia pigmenti, qui se manifeste par des lésions cutanées et des
anomalies neurologiques et rétiniennes (24).

o Le syndrome EEC (Ectrodactyly- ectodermal dysplasia clefting syndrome) associe
ectrodactylie (absence d'un ou plusieurs doigts), une anomalie cutanée, un trouble
oculaire et une surdité (25).

. La trisomie 21, qui associe une déficience intellectuelle, une hypotonie musculaire,
des malformations cardiaques et digestives.

o Le syndrome blépharo-cheilo-odontique.

o Le syndrome d’Axenfeld-Rieger.

o Le syndrome de Van der Woude.

J Le syndrome de Johanson- Blizzard.

o Le syndrome cubito-mammaire (ulnar-mammary syndrome).

o Le syndrome de Zlotogora-Ogur (syndrome de fente labiopalatine-dysplasie
ectodermique).

) Le syndrome de Witkop (syndrome d'hypodontie-dysplasie unguéale).

4 Diagnostic et évaluation initiale

4.1 Objectifs

) Evoquer le diagnostic clinique d’agénésie dentaire et différencier une hypodontie
d’'une oligodontie ou d’'une anodontie.

o Assurer un bilan initial : I'examen clinique est complété par un bilan radiologique
et photographique (conf infra chap. 4.7).

o Identifier les autres signes bucco-dentaires et extra-buccaux associés et en
apprécier la sévérité. En questionnant les antécédents et en effectuant 'anamnése
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des signes oraux et extra-oraux, il sera pertinent d’évaluer les potentielles atteintes
morphologiques et fonctionnelles.

) Informer sur le parcours de soins et expliquer les différentes étapes de la prise en
charge buccale.

o Orienter vers une prise en charge adaptée en cas de nécessité :

o Les consultations bucco-dentaires dans les disciplines concernées :
chirurgie orale ou chirurgie maxillo-faciale, biologie orale, orthopédie dento-
faciale, odontologie pédiatrique, odontologie prothétique, parodontologie,
odontologie restauratrice-endodontie pour évaluer par exemple :

= L’état des dents présentes.

= La présence de dysmorphoses et malocclusions.
= Un retard d’éruption dentaire.

= La présence de problémes parodontaux.

o Les consultations médicales spécialisées en fonction des signes associés,
concernant par exemple :

. DE avec atteintes immunitaires et neurologiques : immunodéficience
et ostéopétrose / Incontinentia Pigmenti, DE avec déficit intellectuel.

= DE avec atteintes squelettiques majeures : syndromes liés au géne
TP63 (EEC, ADULT,...), dysplasie cranio-ectrodermique, syndrome
tricho-dento-osseux (TDO), DE avec fente labio-palatine.

= DE avec atteintes cornéennes et surdité.

= DE avec endocrinopathies / dégénérescence rétinienne.

= DE avec terrain atopique.

) Prendre en charge sur le plan psychologique les patients et leur famille (15,26).

o Proposer une prise de contact avec une association de patients (cf. 5.7 Recours
aux associations de patients)

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

Le diagnostic, I'’évaluation initiale et la prise en charge globale du patient sont, le plus souvent,
coordonnés par un chirurgien-dentiste d’'un Centre de Référence/Compétence Maladies rares
(CRMR/CCMR) labéllisé pour les Maladies Rares orales et dentaires (réseau O-Rares) et un
généticien. La variabilité d’expression des agénésies dentaires nécessite I'évaluation par un
chirurgien-dentiste expérimenté pour un meilleur diagnostic et une proposition thérapeutique
optimisée (1).

La prise en charge globale du patient atteint d’agénésies dentaires et de sa famille repose sur
une coopération pluridisciplinaire tout au long de la vie du patient, en veillant notamment a ce
que le relai entre les professionnels prenant en charge le patient a 'age pédiatrique puis a
'age adulte se déroule de maniére optimale.

Le diagnostic, I'évaluation initiale et la prise en charge globale du patient font intervenir selon
les besoins :
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Des professions médicales :

e Chirurgiens-dentistes de différentes compétences et spécialités (biologie orale,
pédiatrie, radiologie, ODF, chirurgie orale, réhabilitation prothétique, parodontologie,
implantologie...) : diagnostic, prise en charge et suivi.

e (Généticien clinicien : diagnostic et suivi.

e Radiologue : diagnostic et suivi.

e Chirurgien maxillo-facial: prise en charge chirurgicale.

e Pédiatre ou médecin généraliste : diagnostic et suivi.

e Spécialités médicales des autres organes ou des systémes affectés pour les formes
syndromiques dermatologue, ORL, ophtalmologue, neurologue, néphrologue,
rhumatologue.

Des professions paramédicales ou sociales :
e Conseiller en génétique : conseil génétique pour le patient et sa famille et suivi de
I'annonce diagnostique.
e Orthophoniste : prise en charge.
¢ Kinésithérapeute : prise en charge.
e Psychologue : prise en charge et suivi
e Assistants sociaux : prise en charge et suivi.

L’ensemble de ces professionnels travaille conjointement avec le chirurgien-dentiste et/ou le
médecin référent du patient, que ce soit a 'dge pédiatrique ou adulte (1,8,20,24).

4.3 Circonstances de découverte / suspicion du diagnostic

Quatre circonstances principales de découverte des agénésies dentaires peuvent étre

décrites :

e L’observation de I'absence d’'une ou plusieurs dents lors de la mise en place de la
denture temporaire ou de la denture permamente. Les parents interpellé et inquiéts
consultent alors spontanément leur chirurgien dentiste ou leur pédiatre.

e La découverte fortuite des agénésies dentaires lors d’'un bilan orthodontique grace a la
radiographie panoramique.

¢ L’identification d’agénésies dentaires au sein d'un tableau clinique syndromique
préalablement identifié ou en cours d’identification. Le patient est alors adressé par le
médecin traitant ou spécialiste pour confirmation des atteintes bucco-dentaires.

e L’existence d’'un antécédent familial d’anomalie dentaire de nombre. Les familles
atteintes consultent généralement précocément avec leur enfant afin de confirmer ou
infirmer I'existence de cette anomalie.

4.4 Confirmation du diagnostic/diagnostic différentiel

4.4.1 Confirmation du diagnostic

Une anomalie de nombre par défaut est en premier lieu évoquée par le diagnostic clinique et
radiographique. La recherche de signes extra-buccaux est indispensable : examen des
phanéres, recherche d’anomalies de la sudation en particulier au niveau des paumes des
mains ou des voutes plantaires, prise en compte des antécédents médicaux.
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Le diagnostic clinique pourra étre confirmé par un diagnostic moléculaire (mise en évidence
de variations pathogénes des génes impliqués dans les agénésies, syndromiques ou non
syndromiques) (27,28).

L’analyse génétique doit étre prescrite en milieu hospitalier par un généticien clinicien ou un
spécialiste d’'organes d'un réseau maladies rares (CRMR ou CCMR), qui pourra en expliquer
impact pour le patient et sa famille.

Le généticien clinicien ou le spécialiste d’'organe évoque le diagnostic cliniquement devant les
circonstances sus-citées et adressent un prélévement (sang ou salive) du patient au
laboratoire de diagnostic moléculaire afin que I'ensemble des événements moléculaires
identifiés permettent de circonscrire une problématique orale et éventuellement d’éclairer
certains signes associés aux ageénésies dentaires identifiées. Ce diagnostic moléculaire
permet également d’alerter sur d’autres atteintes potentielles a explorer si les génes impliqués
sont connus dans des formes syndromiques ou associés a d’autres pathologies (3,4,12).

4.4.2 Diagnostic différentiel :

L’absence d’'une ou de plusieurs dents dans la cavité buccale est une observation clinique
aisée. Le diagnostic d’agénésie(s) peut étre posé si et seulement si, il est confirmé que la/les
dents absentes n’ont jamais existé.

Le clinicien doit donc écarter lors de son anamnése et au travers des examens cliniques et
radiologiques les absences pour causes traumatiques ou infectieuses (avulsions dentaires
multiples ou des pertes précoces de dents).

Il est également important de se poser les bonnes questions :
- D’autres personnes sont-elles atteintes dans la famille ? L’anomalie presente t'elle un
caractére transmisible ?
- L’analyse détaillée des antécédents médicaux du patient montre-t’elle une éventuelle
exposition a des agents toxiques, a des médicaments, a des agents tératogénes qui
auraient pu affecter la formation des dents ?

4.5 Indication des tests génétiques

Les tests génétiques complétent le diagnostic clinique et permettent d’orienter vers les
maladies rares avec des atteintes plus larges. Le généticien et le médecin spécialiste des
CCMR/CRMR associés pourront délivrer une information génétique a la famille et au patient,
notamment si des maladies systémiques ou un syndrome sont associés. (cf chapitre 4.7).
L’annonce de ce diagnostic doit étre préparée.

L’analyse des génes impliqués dans les agénésies dentaires dites isolées ou syndromiques a
été bien documentée dans la littérature. Les laboratoires effectuent la plupart du temps en
premiére intention une analyse ciblée sur un panel de génes dite « par séquengage haut
débit » (next generation sequencing (NGS) - exemple panel GenoDENT) (22). D’autres
approches plus globales par séquengage d’exome ou de génome sont possibles, soit en
seconde intention lorsqu’une analyse ciblée est négative, soit d’emblée lorsque le tableau
clinique est large et n’évoque pas de diagnostic précis aux cliniciens. Ces approches,
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notamment I'analyse de génome, se décident en concertation avec les familles, le réseau O-
Rares et les consultations locales de génétique. Les familles peuvent ainsi accéder au
diagnostic génétique pangénomique dans le cadre du Plan France Médecine Génomique
2025, sous la pré-indication : « Formes syndromiques de maladies rares a expression bucco-
dentaire » (https://pfmg2025.aviesan.fr/) ou sous les pré-indications liées aux syndromes pour
les formes syndromiques (génodermatoses, maladies osseuses constitutionnelles...).

Les variations génétiques retrouvées sont nombreuses et diverses et il n'est pas toujours
possible d’affirmer la pathogénicité génétique d’un variant. Le rendu d’analyse sera alors fait
en mentionnant la notion de « variant de signification incertaine » (VSI ou VUS pour « variant
of unkown significance »). L'interprétation des variations génétiques est un domaine en
évolution trés rapide et les biologistes généticiens peuvent reprendre/revenir sur des analyses
en fonction des avancées techniques ou bioinformatiques notamment (27-31).

Les génes principaux associés aux agénésies dentaires dans un cadre non
syndromique sont : EDA, EDAR, EDARADD, MSX1, PAX9, IRF6, GREM2, AXIN2, LRP6,
SMOC2, LTBP3, FGFR1, IRF6, LRP6, PITX2, WNT10A, WNT10B.

Les génes principaux associés aux agénésies dentaires dans un cadre syndromique
sont : EDA, EDAR et EDARADD, MSX1, PAX9, IRF6, GREM2, AXIN2, LRP6, SMOC2,
LTBP3, IRF6, LRP6, PITX2, WNT10A, WNT10B.

WNT10A est considéré comme le géne majoritairement impliqué (18,19,29).

Ainsi les mémes génes peuvent étre impliqués dans les deux cas d’oligodonties (isolés ou
syndromiques d’ou lI'importance de rechercher des signes cliniques extra-buccaux associés
(pannels GenoDENT et Cochin : cf Annexe 5).

Une fois le diagnostic génétique établi sur le plan moléculaire pour le cas index, une étude des
parents et apparentés est souhaitable pour vérifier la ségrégation des variations pathogénes.
Les analyses s’effectuent généralement d’emblée en trio (parents et enfant).

Par la suite, une étude moléculaire des apparentés symptomatiques ou des apparentés
majeurs a risque de porter une ou deux mutation(s) du géne responsable pourra étre proposée.

Ces analyses s’effectuent dans des Ilaboratoires de génétique médicale agréés
(www.orpha.net).

4.6 Circuit patient des formes syndromiques

Si I'histoire familiale, médicale et 'examen clinique orientent vers une suspicion de maladie
génétique syndromique, le patient et sa famille doivent étre dirigés vers les Centres de
Référence et de Compétence des Maladies Rares orales et dentaires (CRMR/CCMR Réseau
O-Rares) ; ils organisent les parcours régionaux de diagnostic clinique et moléculaire avec un
généticien. Les cliniciens et généticiens orienteront si nécessaire le patient et sa famille vers
les CRMR/CCMR des syndromes /pathologies associés aux agénésies afin d’assurer la prise
en charge globale et multidisciplinaire du tableau clinique.
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4.7 Bilan initial

Selon 'age du patient et le tableau clinique, une consultation pluridisciplinaire entre le
chirurgien-dentiste, I'orthodontiste et le chirurgien maxillo-facial peut étre envisagée. Le bilan
pré-thérapeutique constitue une étape essentielle dans la prise en charge et la mise en place
d’une relation thérapeutique. La relation patient-praticien est d’autant plus importante que le
protocole de prise en charge est long, souvent étalé sur plusieurs années, et nécessite une
coopération et un bon relationnel avec les patients, suivis a long terme. La dimension
psychologique et affective doit étre également prise en compte lors des premiéres
consultations, les oligodonties pouvant étre a l'origine de répercussions esthétiques et
d’altérations de I'intégration psycho-sociale et scolaire.

Le bilan initial doit étre réalisé le plus précocement possible afin d’évaluer I'impact fonctionnel
et esthétique des agénésies dentaires, pour la denture temporaire comme pour la denture
permanente.

Les différents objectifs du bilan initial sont :

o Faire préciser le motif de consultation et le besoin de prise en charge.

e Rassurer le patient (et ses parents s’il s’agit d’'un enfant) et établir la relation de soin.
e Evaluer le parcours de soins aux différentes périodes de la vie.

e Evaluer le degré de motivation du patient et des parents s'il s’agit d’'un enfant.

e Evaluer le degré de maturité neuro-psychique du patient.

e Repérer une dysoralité éventuelle associée.

4.7.1 Bilan bucco-dentaire clinique

4.7.1.1 Examen clinique extra-oral

Les manifestations morphologiques faciales liées a I'oligodontie sont multiples et doivent étre
évaluées afin d’orienter le diagnostic, mais également la future prise en charge thérapeutique.
Les différentes répercussions morphologiques et les anomalies a rechercher lors de 'examen
extra-oral de face et de profil sont :

e Un déséquilibre des différents étages faciaux : hypoplasie du tiers médian de la face
ou une diminution de I'étage inférieur (32,33).

e Des signes de dysmorphose squelettique a type de classe Il ou de classe Ill, une
proéminence frontale (10,34-36).

¢ Des anomalies morphologiques faciales dans le sens transversal.

o Des atteintes cutanéo-phanériennes: sécheresse cutanée au niveau facial,
hypotrichose (signes ectodermiques), absence de la queue des sourcils, dystrophies
unguéales.

4.7.1.2 Examen clinique intra-oral

Lors d’'un examen clinique de la cavité buccale, le chirurgien-dentiste recherche :
Pour les éléments dentaires :
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L’absence de dents: un odontogramme est réalisé. Il est comparé a celui
correspondant a I'dge chronologique du patient.

Les agénésies de prémolaires sont souvent associées a d’autres anomalies du développement

dentaire :

microdontie des incisives latérales maxillaires, inclusion palatine des canines

maxillaires, infraclusion des molaires temporaires (Ref CT2). Pour Peck, ces manifestations
constituent un « schéma d’anomalie dentaire » et apparaissent plus souvent associées que de
maniere isolée de par leur origine génétique commune (Ref CT2).

Des infraclusions : Une classification simple suivant la sévérité a été décrite (REF
CT3):

) légeére : la table occlusale se situe a 1 mm en dessous du plan d’occlusion ;

o modéree : la table occlusale arrive au niveau du point de contact de la dent
adjacente ;

o sévere : la table occlusale est située sous le point de contact, au niveau de
la gencive.

Une molaire temporaire en infraclusion peut engendrer des complications qui
modifient la prise en charge globale (REF CT4) :

. version des dents adjacentes,

o égression des dents antagonistes,

o réduction de la longueur de I'arcade,

o perturbation de I'occlusion postérieure,

o interposition latérale de la langue.

Des dents avec anomalies de forme (conoide) ou de taille (microdontie) ou de
structure. Le clinicien évaluera les conséquences par exemple sur les possibilités
de rétention prothétique (molaires) ou les possibilités de collage pour des
coronoplasties ou pour la mise en place de dispositifs orthodontiques.

Des dents temporaires persistantes.

Des diastemes : une évaluation précise des espaces est indispensable afin
d’apprécier s’ils nécessitent d'étre réhabilités. Cette évaluation permettra
eégalement la planification de la gestion othodontique des espaces, cela en
coordination étroite avec les spécialistes en orthopédie dento-faciale.

Pour les éléments muqueux et osseux (37,38):

Le degré d’hypotrophie de la créte osseuse alvéolaire dans le sens vertical et
sagital.

Une sécheresse buccale.

Un frein court ou hypertrophique.

Pour les rapports inter/intra-arcades (14,38—40):

Une perte de dimension verticale.
Des troubles de I'occlusion.

4.7.1.3 Evaluation de la sévérité clinique de I'oligodontie

La sévérité du phénotype dentaire sera évaluée lors de I'examen clinique intra et inter-arcades,
ainsi que des anomalies dentaires et les troubles occlusaux statiques ou dynamiques

associés.
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4.7.1.3.1 Evaluation de la distribution des agénésies

Le clinicien analysera plus particulierement la distribution topographique des agénésies
dentaires en denture temporaire ou permanente, cela permettra lidentification d'une
éventuelle signature phénotypique de mutations WNT10A, MSX1, PAX9 ou EDA par exemple

(4).

En denture temporaire, les agénésies dentaires les plus prévalentes sont par ordre
décroissant (4,41-43):
Incisives mandibulaires > incisives latérales maxillaires > incisives centrales maxillaires
> molaires mandibulaires > 1¢¢ molaire maxillaire.

Une moyenne de 8 agénésies en denture temporaire est décrite dans la DE liée a I’X (DEX),
avec une atteinte plus sévére au niveau mandibulaire (en moyenne 5,3 agénésies) qu’'au
niveau maxillaire (3,5 agénésies) (42,43).

En denture permanente, les agénésies associées aux mutations EDA correspondent par
ordre décroissant de fréquence aux agénésies suivantes :
Incisives mandibulaires > Incisives latérales maxillaires > 2" Prémolaire mandibulaire
> 2nde prémolaire maxillaire > 2"% molaire.

La moyenne du nombre d’agénésies en denture permanente dans les DEX est de 'ordre de
13,5 agénésies, ce qui correspond a un phénotype sévere d’oligodontie (41-43).

o La signature phénotypique des mutations WNT710A, formes les plus prévalentes sur
le plan de I'épidémiologie génétique des oligodonties, correspond a un tableau
clinique avec agénésies d’incisives-prémolaires en association avec des signes
ectodermiques mineurs.

o Les mutations MSX7 sont caractérisées également par des agénésies incisives-
prémolaires

o Les formes PAX9 sont caractérisées par des agénésies dans les secteurs postérieurs.

4.7.1.3.2 Examens complémentaires

L’examen clinique initial sera complété par la réalisation de radiographies, les seules a pouvoir
confirmer le diagnostic d’agénésie. |l conviendra de s’enquérir au préalable de I'existence de
radiographies antérieures et de la date de réalisation de celles-ci. Des moulages apres prise
d’empreintes conventionnelles ou optiques de la cavité buccale et des photographies
intrabuccales seront réalisées pour documenter I'état initial et permettre d’objectiver I'évolution
lors du suivi (44,45).

¢ Radiographie panoramique dentaire ou orthopantogramme (OPT) : bilan global
dento-alvéolaire objectivant la sévérité du phénotype et la distribution des agénésies
et anomalies dentaires associées, ainsi que les stades de développement et d’éruption
des dents présentes.

e Téléradiographie intrabuccale ou rétroalvéolaires : le bilan intrabuccal permet
'analyse des anomalies dentaires associées a I'oligodontie (dysmorphie coronaire,
taurodontisme, microdontie).
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e Téléradiographie de profil : évaluation des dysmorphoses squelettiques et
alvéolaires associées - analyse céphalométrique.
e Cone Beam (CBCT) : pré-implantaire dans les indications de traitement implantaire.

4.7.1.3.3 Bilan des signes associés

Si I'histoire familiale, médicale et si 'examen clinique orientent vers une suspicion de maladie
génétique syndromique, le patient et sa famille doivent étre dirigés vers un généticien et vers
les Centres de Référence et de Compétence des Maladies Rares orales et dentaires
(CRMR/CCMR Réseau O-Rares). De nombreux syndromes comportent en effet dans leur
tableau clinique une oligodontie (46).

Le bilan des antécédents médico-chirurgicaux chez le patient doit étre rigoureux et
systématique : présence de pathologies infectieuses chroniques, d’atteintes neurologiques,
cardiaques, ophtalmologiques ou squelettiques. L’anamnése médicale contribue au
diagnostic différentiel entre une forme isolée et syndromique d’oligodontie. Toutefois,
ce diagnostic différentiel peut étre rendu complexe par des superpositions phénotypiques
entre les formes isolées et syndromiques, par exemple dans les mutations WNT10A.

Si le patient est atteint d’'une dysplasie ectodermique (DE): Le praticien recherchera
notamment des atteintes ectodermiques et des pathologies extra-ectodermiques
associées :

. DE avec atteintes squelettiques majeures : syndromes TP63 (EEC, ADULT, FLP, ...),
dysplasie cranio-ectrodermique, syndrome TDO, DE avec fente labio-palatine.
. DE avec atteintes cornéennes et surdité.

o DE avec endocrinopathies / dégénérescence rétinienne.
o DE avec terrain atopique.
o DE avec atteintes immunitaires et neurologiques : immunodéficience et ostéopétrose

/ Incontinentia Pigmenti, DE avec déficit intelectual.
. DE avec immunodéficiences associées.

Différents types de DE sont associés a des immunodéficiences, notamment les formes liées a
une mutation des génes NEMO (NF-KB Essential Modulator) et IKB (47,48). Les mutations
hypermorphiques du géne /KB sont associées a des phénotypes et une immunodéficience
séveres, de type combinée. Les mutations hypomorphiques du géne NEMO peuvent
également entrainer des tableaux cliniques séveres de DE avec immunodéficience (49).
Différents mécanismes moléculaires sont décrits, comme I'altération des fonctions du facteur
inhibiteur IKB ou du modulateur NEMO, ainsi qu’'une anomalie de liaison de NEMO a
l'ubiquitine (48). Les DE avec mutation NEMO peuvent associer une immunodéficience, une
ostéopétrose et un lymphoedéme. Les manifestations des anomalies immunologiques
associées sont diverses, a type d’hypogammaglobulinémie, de syndrome hyper-lg-M, de
défauts de la cytotoxicité Natural Killer (NK) ou de pathologies auto-immunes. Des pathologies
infectieuses respiratoires, a type de pneumonie hémorragique, peuvent survenir comme
premiéres manifestations cliniques d’'une DE avec immunodéficience (50).
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Des pathologies infectieuses chroniques et une susceptibilité aux infections
respiratoires, ORL ou cutanéo-muqueuses notamment, sont présentes dans le contexte
des immunodéficiences. Des antécédents d’infections opportunistes multiples ou d’abcés a
mycobactéries seront également recherchés (51). L’identification d’'une immunodéficience
revét un caractére important, car elle nécessitera des précautions particulieres, avec
éventuelle contre-indication aux thérapeutiques implantaires ou aux chirurgies de greffe
osseuse pré-implantaire ou encore, avec une éventuelle antibioprophylaxie a prévoir.

La présence d’'un syndrome malformatif devra étre recherchée dans le contexte d'une
oligodontie avec d’autres atteintes systémiques. Les oligodonties syndromiques peuvent étre
retrouvées dans un syndrome malformatif, citons par exemple, les craniosténoses, les
syndromes oro-faciaux-digitaux ou les anomalies chromosomiques (52). Les syndromes de
Wolf-Hirschorn, de Williams-Beuren, GAPO, Floating-Harbor ou d’Axenfeld Rieger peuvent
également intégrer dans leur spectre phénotypique des formes variables d’oligodontie (53—
56).

Lors du bilan initial, une exploration moléculaire devra également étre considérée et pourra
consister en séquengages directs de génes d’intérét, lorsqu’il y a une suspicion de mutation
d’'un géne précis (signature phénotypique dentaire) ou en analyses génétiques plus larges a
type d’analyse sur puce ADN (exemple : panel Genodent), analyse d’exome voire du
génome, en fonction de la situation clinique et des antécédents familiaux (22).

Dans ce contexte, le bilan diagnostique initial sera multi-disciplinaire, en coordination
avec les différentes spécialités médico-chirurgicales concernées. Par exemple, en cas de
suspicion de troubles de l'acuité visuelle, comme cela est observé dans les DE avec
pathologies cornéennes ou dégénérescence rétinienne, un bilan ophtalmologique exhaustif
devra étre mis en place. Les DE avec surdité ou endocrinopathie nécessiteront également des
investigations ORL et biologiques approfondies. Un risque accru de carcinome colo-rectal est
également décrit dans les formes d’oligodontie AXIN2, de sorte que la présence de pathologies
cancéreuses colo-rectales familiales doit étre recherchée lors de 'anamnése (53).

Les signes associés peuvent étre classés en fonction du systéme ou des organes affectés (cf
tableau |). Ce bilan médical initial doit étre effectué pour rechercher les manifestations et les
complications associées aux oligodonties afin de guider la prise en charge. Il constitue le point
de départ du suivi médical qui doit étre mis en place. Ainsi, par exemple, en cas de suspicion
de dysplasie ectodermique, un bilan dermatologique peut étre demandé. Ces examens
complémentaires peuvent aussi étre réévalués a la lumiére du diagnostic moléculaire.
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Tableau N°1 Synthese des différentes formes d’oligodontie syndromique en fonction des
atteintes systémiques associées.
(Fournier et al. 2018 https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/29879364/)(4)

Plaisancié et al., 2013 DE
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/23401279/

Peau séche,
hypohidrose,
Intolérance a la chaleur,
peu de larme (signes
ectodermiques)
Hyperhydrose palmaire
Ongles dystrophiques
(signes ectodermiques)

OODD-TOODD

Kreigard et al., 2016 (dysplasie odonto-

Syndactylie

Cheveux rares et épars
(hypotrichose) (signes

ectodermiques)
Immunodéficience

Fente labiale et/ou
palatine
Cancer colorectal

Déficience oculaire

Déficience systéme
nerveux central

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/26964878/

Jin et al., 2019
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/31420900/
Ismail et al., 2020
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/31468502/

Courtois et al., 2003
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/14523047/

Lian et al., 2018
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29155098/

Ichimiya et al., 2019
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30982207/

Yuetal., 2019
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30243918/
Slayton et al., 2003
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/12733956/
Lammi et al., 2004
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/15042511/

Sun et al., 2019
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30913450/

onycho-dermique et
tricho-odonto-
onycho-dermique),
syndromes WNT10A4
Syndromes liés au
gene TP63

DE

DEH avec
immunodéficience-
ostéopétrose

Mutations MSX/

oligodontie AXIN?2
associée a un risque
accru de carcinome
colo-rectal
Mutation NEMO
Incontinentia
pigmenti (IP) or
Bloch-Sulzberger
syndrome
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Tableau N°2: Atteintes associées a une oligodontie et correspondance syndromique.
*SSPS : syndrome de Schépf-Schulz-Passarge

Type de signe Signes associés Géne impliqué ou syndrome
associé
Ectodermique Hypohydrose (Peau séche, peu de transpiration, DE, DEH
Intolérance a la chaleur, peu de larme) GREMLIN2
Ectodermique Transpiration augmentée du cuir chevelu, des WNT10A- SSPS
paumes et plantes des pieds.
Ectodermique Hyperpigmentation autour des yeux GREMLIN2
Ectodermique Hypotrichose (Cheveux rares et épars, manque de | DE, DEH
sourcil)

NEMO, Incontinentia pigmenti (IP)
WNT104- OODD

GREMLIN?2
Ectodermique Faible croissance des cheveux WNT10A- SSPS
GREMLIN2
Ectodermique Eczéma DE, DEH
Ectodermique Ongles dystrophiques OODD-TOODD- WNT104
WNTI10A4

MSXI- Witkop syndrome

NEMO, Incontinentia pigmenti (IP)
WNT104- SSPS

Ectodermique Kératodermie palmoplantaire WNTI10A4 - SSPS
WNT104- OODD
Ectodermique Lignes de Blaschko (motifs cutanés) NEMO Incontinentia pigmenti (IP)
Immunitaire Immunodéficience DEH avec immunodéficience-
ostéopétrose
Ophtalmique Déficience oculaire NEMO, Incontinentia pigmenti (IP)
ou syndrome de Bloch-Sulzberger
Ophtalmique Embryotoxon postérieur PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1
Ophtalmique Hypoplasie ou malformation de 1’iris PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1
Ophtalmique Corectopie, polycorie PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1
Ophtalmique Glaucome (risque augment¢) PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1
Malformatif Anomalies cranio-faciales (microcéphalie, MSXI, syndrome de Wolf-
hypoplasie maxillaire, hypertélorisme, insertion Hirschorn
nasale haute (profil de guerrier grec), fentes
orales)
Malformatif Fente labiale et/ou palatine MSXI mutations
Malformatif Syndactylie TP63 syndromes
Malformatif Anomalie du mamelon et des seins NEMO, Incontinentia pigmenti (IP)
Malformatif Synéchie antérieure PITX2, syndrome d’ Axenfeld-

Rieger type 1
Malformatif Prolapsus valvulaire mitral GREMLIN2
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Malformatif Hernie ombilicale PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1

Malformatif Anomalie cardiaque PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1

Malformatif Augmentation densité osseuse LTBP3

Malformatif Petite stature GREMLIN2
LTBP3

Malformatif Platyspondylie LTBP3

Malformatif Amélogénese imparfaite LTBP3

Tumoral Kyste des paupicres WNTI10A- SSPS

Tumoral Cancer colorectal AXIN2

Tumoral Cancer de la peau (risque augmenté) WNTI10A4- SSPS

Tumoral Polypes colorectaux AXIN2

Tumoral Adenome AXIN2

ORL Perte auditive PITX2, syndrome d’ Axenfeld-
Rieger type 1

SNC Déficience Systéme nerveux central NEMO, Incontinentia pigmenti (IP)
ou syndrome de Bloch-Sulzberger

Muqueuse orale | Langue lisse WNTI10A4- SSPS

4.7.2 Bilan radiographique

Les patients porteurs d’'une oligodontie ou anodontie nécessiteront plusieurs phases de
réhabilitations orales souvent associées a des prises de clichés radiographiques.

Dans lintérét de l'enfant (ratio bénéfice/risque) et dans le respect des obligations de
radioprotection, renforcées en age peédiatrique, il conviendra de justifier et optimiser chacune
des expositions aux rayonnements ionisants (1,2).

Le concept bien connu ALARA (aussi bas que raisonnablement possible) a migré vers un
concept dit ALADAIP (aussi bas qu’acceptable d’'un point de vue diagnostique) du fait de
constantes d’expositions parfois trop basses rendant les images difficilement exploitables en
termes de radio-diagnostic (44)

En ce sens, en fonction des signes d’appels, des antécédents familiaux, des retards d’éruption,
des évolutions ectopiques de certains germes il est recommandé :

o En premiére intention de réaliser des clichés radiographiques intra-oraux rétro-
alvéolaires isolés.

o Dans les situations d’anomalies de nombre généralisées, le cliché panoramique
dentaire (ou orthopantomogramme) est la technique de premiére intention. On
privilégiera les séquences permettant de réduire le champ d’exposition aux seules
arcades dentaires.

o Il faudra autant que possible éviter le status (téléradiographie intrabuccale) ou bilan
long céne de 21 clichés intra-oraux particulierement exposant par rapport au cliché
panoramique.

o Le premier cliché panoramique dans une situation d’absence suspectée de germes
de dents permanentes est indiqué dés I'age de 4 a 6 ans.
° Les suivis peuvent étre assurés par des clichés intra-oraux rétro-alvéolaires isolés.
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L’utilisation du CBCT (Cone Beam Computed Tomography ou tomographie volumique a
faisceau conique) n’est pas indiquée en premiére intention (44).

Cette option diagnostique est a privilégier lorsque les phases pré-implantaires sont envisagées
et ce au plus prés du temps chirurgical pour I'’évaluation morphologique des zones a risque
anatomique (position du canal mandibulaire, orientation et disposition des foramina
mentonniers a la mandibule ; morphologie du bas-fond sinusien et planification chirurgicale
pré-implantaire (greffes sous sinusiennes)).

Dans toutes ces situations il faudra privilégier les paramétres d’acquisition permettant
d’assurer I'exposition la plus faible possible. Cela intégre les choix des paramétres de tension
(kV), d’'intensité (mA) et les temps d’exposition correspondant a la morphologie et stature du
patient (protocoles pédiatriques) mais également le choix du champ de vue (FOV pour « field
of view ») le plus ciblé possible (petit ou moyen champ) ainsi que des paramétres de réduction
de dose (ultralow dose, low dose, basse dose etc...) qui optimisent les reconstructions en
diminuant considérablement I'exposition aux rayonnements. Les protocoles haute résolution
n’ont pas lieu d’étre utilisés pour des évaluations morphologiques.

4.7.3 Bilan orthodontique

Il est possible de diagnostiquer les agénésies des dents permanentes chez des enfants agés
de 6 a 8 ans, ceci avec une relative certitude, lors de I'examen clinique et radiologique.
L’examen clinique rapporte des anomalies dentaires notamment de forme, alvéolaires,
squelettiques, exobuccales et fonctionnelles, plus ou moins marquées selon la sévérité de
I'atteinte (7).

4.7.3.1 Les anomalies exobuccales et squelettiques

Dans un contexte d’oligodontie les principales anomalies squelettiques rencontrées sont : une
hauteur faciale antérieure diminuée, une position plus rétruse du maxillaire (réduction des
angles SNA et ANB) signifiant une tendance aux rapports squelettiques de classe lli
généralement liées a une hypomaxillie (souvent le pseudo-prognathisme est lié soit a la
réduction de la dimension verticale, soit au décalage antéro-postérieure) (14,34,39).

Ces observations ne sont pas systématiquement retrouvées selon 'age et I'origine ethnique
(39).

Ces anomalies squelettiques semblent liées, en particulier dans la dimension verticale, au
défaut de croissance notamment des procés alvéolaires, conditionné par les phénoménes
d’éruption dentaire.

4.7.3.2 Caractéristiques des tissus mous

D’un point de vue esthétique, les tissus mous sont impactés par la dysmorphose. En dehors
des formes syndromiques, présentant des atteintes exobuccales particuliéres, les patients
semblent montrer une réduction significative de I'étage antérieur inférieur de la face, de la base
du nez et une ouverture de I'angle naso-labial (37). La plupart des patients présentent ainsi un
profil droit voire bi-rétrusif, un sillon labio-mentonnier marqué avec éversion de la lévre
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inférieure due a la diminution de la dimension verticale. La rétrochéilie est d’autant plus
marquée que l'oligodontie est sévére (10,58,59).

4.7.3.3 Anomalies fontionnelles

L’étude des CBCT des Voies Aéro-Digestives Supérieures (VADS) d’'une cohorte de 9 patients
présentant une dysplasie ectodermique confirme la réduction de SNA, du ANB, de L1-MP et
L1-NB et montre une légére réduction du volume des VADS non significativement différente
du groupe contrdle. Ces patients pourraient étre plus sujets a développer des apnées
obstructives du sommeil obstructives du fait des défauts de développement maxillo-
mandibulaire (38).

4.7.3.4 Anomalies alvéolaires

Comme au niveau des tissus mous et squelettiques, les anomalies alvéolaires sont d’autant
plus marquées que le nombre d’agénésies est élevé ; ces modifications seraient plus liées aux
compensations dentaires et fonctionnelles de I'édentement, qu'a un schéma spécifique de
croissance (7).

Une étude sur 60 patients de Macédoine a montré une palatoversion des incisives maxillaires
et mandibulaires avec ouverture de l'angle inter incisif. Dans le groupe présentant une
oligodontie séveére, les incisives maxillaires ont une orientation plus favorable, qui serait
expliquée par la pulsion et I'étalement de la langue (58).

Les malocclusions fréquemment retrouvées dans les cas cliniques publiés sont
majoritairement des malocclusions de Classe lll (60), puis des occlusions inversées uni- ou
bilatérales dans la dimension transversal, associées ou non a des déviations des milieux inter-
incisifs. Cependant, lorsque I'’équipe de De Stefani en 2021 décrit les classes d’Angle chez
900 patients présentant des agénésies, la prévalence des malocclusions de classe 11/2 est la
plus élevée, en particulier associées a I'agénésie des prémolaires. Les malocclusions de
classe Ill sont aussi fréquentes dans les cas d’agénésies des incisives latérales maxillaires.
(14,61).

Dans la dimension verticale, les supraclusions sont courantes, notamment dues a une éruption
compensatrice de I'édentement, l'infraclusion ou l'usure des dents temporaires antagonistes,
elles peuvent aussi étre aussi liées a la linguoversion des incisives maxillaires et mandibulaires
et a ’hypodivergence, mais les béances antérieures ou latérales ne sont pas rares. Cependant,
il y a certainement un biais important de sélection dans la description de la cohorte des cas
publiés. Le palais est plutét plat, du fait du manque de développement des procés alvéolaires
postérieurs (62).

Les cas cliniques retrouvés dans la littérature reportent en majorité des déficits osseux, avec
une hauteur et une épaisseur réduites de la créte alvéolaire, necessitant dans la grande
majorité des cas une chirurgie pré implantaire.

4.7.3.5 Les anomalies dentaires

a. Anomalies de forme

La microdontie, isolée ou généralisée, est souvent associée au tableau d’oligodontie, de
maniére ponctuelle par la présence d’incisives latérales riziformes, ou de maniére plus
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généralisée par des dents permanentes de largeur réduite. Cette microdontie est de plus
fréquemment corrélée a des défauts d’éruption et de position.

Certains auteurs ont aussi montré une possible association entre la présence d’agénésies
dentaires et des anomalies radiculaires (racines courtes par exemple) des incisives
maxillaires, critére pouvant étre incriminé dans les facteurs de risque de résorption induite par
le traitement orthodontique, toutefois sans faire consensus (63).

b. La Dysharmonie DentoDentaire (DDD) et la Dysharmonie DentoArcade
(DDA)

La DDA par défaut est caractérisée par de nhombreux diastémes et des malpositions (des
rotations et des versions primaires ou compensatoires). L’enjeu du traitement orthodontique
de ces patients réside essentiellement dans I'aménagement des espaces prothétiques
permettant la correction de la DDA et de la DDD.

c. Anomalies d’éruption

Les patients présentant une oligodontie ont souvent des retards d’éruption (en moyenne de
deux ans) (64).

L’infraclusion des molaires temporaires liée a leur ankylose est fréquente. L’absence du germe
de la dent permanente, retarde majoritairement la résorption des racines des dents
temporaires. Celles-ci peuvent alors s’avérer fonctionnelles pendant plusieurs dizaines
d’'années. Cependant, comme vu précédemment, cette persistance peut amener a une
ankylose responsable d’une infraclusion d’autant plus sévére que précoce (65).

Les autres anomalies d’éruption citées sont :

e les inclusions des canines maxillaires et les transpositions,

¢ la disto-version de la seconde prémolaire mandibulaire (33,65).
Une des étiologies avancées pour les inclusions dentaires est le manque de guidage des
germes par les dents temporaires.

Lors de la comparaison des anomalies dentaires entre les patients atteints d’oligodontie isolée
et les patients présentant une dysplasie ectodermique, il semble que ces derniers présentent
des anomalies du développement dentaire plus nombreuses et/ou plus séveres (66)

d. Conséquences

Plus le diagnostic est tardif plus les malocclusions liées aux migrations secondaires des dents
bordant les édentements (67), comme la mésioversion de la seconde molaire mandibulaire
sont sévéres.

4.7.3.6 Les dysfonctions oro-faciales

Peu d’études reportent un examen des fonctions oro-faciales. Les différentes dysfonctions
liées a I'édentement peuvent étre : I'interposition linguale antérieure ou latérale au repos et
pendant la déglutition en lien avec les grands édentements. Les défauts de phonation et de
mastication font partie des motifs de consultation des patients.
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Ces dysfonctions vont rendre plus complexe la réhabilitation. La rééducation oro-faciale sera
primordiale avant toute réhabilitation.

Cet examen clinique doit orienter la prescription des examens complémentaires.

Pour commencer, la réalisation des modéles d’étude doit étre associée a I'enregistrement
reproductible de I'occlusion du patient. Cette occlusion de convenance peut étre trés perturbée
par les malpositions et les migrations secondaires liées a la discontinuité d’arcade. L’occlusion
de convenance du patient peut alors étre trés éloignée de la position articulaire centrée, qui
pourra étre recherchée pour un diagnostic squelettique et radiologique précis, non biaisé par
les interférences dentaires. En ce qui concerne les modeéles, un montage en articulateur
physique ou numérique peut étre un bon moyen de communication entre les différentes
spécialités, et le support d’un set up orthodontico-prothético-chirurgical pour la planification
thérapeutique est recommandé (67).

Le bilan photographique inclut des photographies endo- et exo-buccales.

¢ Les photographies exo-buccales au sourire et au repos, de face et de profil, droite et
gauche, doivent permettre d’estimer 'ELI (Espace Libre d’Inocclusion) et la position
verticale et sagittale des incisives dans le sourire.

e Les photographies endo-buccales de face et de profil, en OIM (Occlusion en
Intercuspidation Maximale), voire ORC (Occlusion en Relation Centrée), et bouche
entre ouverte (surtout en cas de supraclusion sévére).
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5 Prise en charge thérapeutique

5.1 Objectifs

L’objectif principal de la prise en charge est la réhabilitation des fonctions de la cavité buccale
et de la qualité de vie du patient. Afin d’établir la meilleure prise en charge pour ces patients,
il est important de déterminer les problématiques associées a leurs anomalies et de prendre
en compte leurs attentes afin de poser des objectifs de traitement (8,15).

En effet, les anomalies dentaires de ces patients posent des problématiques a la fois
esthétiques (anomalies de forme, édentements antérieurs, diastémes, ...) et fonctionnelles
(mastication, phonation, respiration, ...).

Sur le plan bucco-dentaire, la prise en charge consiste a préserver le capital dentaire et osseux
en vue d’une réhabilitation adaptée aux besoins et a I'age du patient. Elle aura pour objectifs
de:
o Dépister et explorer les agénésies dentaires et la fonctionnalité des dents présentes
e Assurer et coordonner une prise en charge précoce et spécialisée.
o Gérer la prise en charge de la douleur ou des éventuelles infections au quotidien et
lors des soins prodigués.
o Préserver le capital dentaire depuis I'enfance jusqu’a I'dge adulte pour faciliter la
réadaptation prothétique de I'adulte.
e Favoriser une croissance harmonieuse des bases osseuses maxillaire et mandibulaire
e Favoriser 'Education Thérapeutique du Patient (ETP) pour s’assurer de la compliance
et du suivi thérapeutique optimal.
o Dépister les complications potentielles.
o Améliorer la qualité de vie aux ages pédiatrique et adulte.
e Assurer un accompagnement global du patient et de sa famille.

5.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

La prise en charge globale de la maladie du patient repose sur une coopération
pluridisciplinaire, coordonnée par I'un des praticiens d’'un centre de référence ou compétence
(CRMR/CCMR). Elle implique de nombreux professionnels en ville et a I'hépital qui travaillent
conjointement avec le médecin traitant et/ou le pédiatre et le chirurgien-dentiste traitant. Elle
commence dés le plus jeune age (68). En effet, il s’agit souvent d’un traitement long, complexe
et passant par différentes phases : prévention, restauration par la prothése amovible ou fixe,
prothéses implanto-portées (ou implanto-stabilisées), suivi et maintenance.

Les professionnels impliqués sont identiques a ceux impliqués dans le bilan initial.
L’accompagnement des parents et des soignants de proximité par I'’équipe pluridisciplinaire
est indispensable a chaque étape de la prise en charge. Un soutien psychologique doit étre
proposé au patient, a ses parents et, le cas échéant a sa fratrie. Les associations de patients
peuvent jouer un réle important dans cet accompagnement.

Des professionnels médico-sociaux peuvent étre sollicités, car la reconnaissance du handicap
est nécessaire en fonction des conséquences de la maladie sur la vie quotidienne du patient.
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5.3 Prise en charge thérapeutique bucco-dentaire

La prise en charge thérapeutique nécessite la mise en ceuvre tout au long de la vie du patient
de toutes les ressources actuelles de la médecine bucco-dentaire.

L’odontologie pédiatrique intervient dans la prise en charge précoce, notamment le traitement
prothétique initial et le suivi prophylactique des patients atteints d’agénésies dentaires.

Lors d’'une phase ultérieure (adolescence et &ge adulte), une coordination avec les spécialistes
en orthopédie dento-faciale (orthodontie), chirurgie et imagerie maxillo-faciales, chirurgie
implantaire et prothése sera nécessaire pour la mise en place des thérapeutiques implanto-
prothétiques.

L’orthopédie dento-faciale joue un rble central et essentiel dans la prise en charge des patients
atteints d’'une oligodontie ou d’'une anodontie, et ce dés les premiéres phases thérapeutiques.
En effet, des traitements interceptifs et orthopédiques précoces doivent étre mis en place en
période de croissance dés qu’il y a un décalage squelettique transversal ou sagital qui
compliquera la réhabilitation prothétique. Un dépistage et une prise en charge précoce des
parafonctions et des dysfonctions sont également essentiels. Par conséquent, les traitements
orthodontiques interviendront en phase pré-prothétique, pré-chirurgicale, pré ou post-
implantaire (1,67,69,70).

5.3.1 Prise en charge thérapeutique a I’dge pédiatrique

5.3.1.2 Prise en charge des anomalies de nombre et de forme (et de structure) en
dent ure temporaire (6 mois a 6 ans)

Le traitement de choix des anomalies de nombre en denture temporaire est la prothése
pédiatrique amovible partielle, éventuellement en overdenture ou compléte maxillaire et/ou
mandibulaire selon la situation clinique. Elle peut étre réalisée vers I'dge de 2 a 3 ans si la
coopération du patient est suffisante. Elle sera renouvelée au fur et a mesure de la croissance
aussi souvent que nécessaire, afin d’éviter toute interférence notamment avec la croissance
suturaire transversale du maxillaire et les processus d’apposition osseuse tumérositaire. La
fréquence de renouvellement prothétique sera approximativement annuelle, mais comme
indiqué précedemment un suivi prothétique personnalisé et une évaluation au cas par cas est
nécessaire (1,26,62,71-73).

Lorsqu’une réhabilitation fixe est possible, elle est cependant mieux tolérée et plus favorable
au déroulement des fonctions mais ne doit cependant pas entraver la croissance. En effet, en
fonction du nombre et de la situation des dents absentes, des prothéses a pont fixées
antérieures en résine et des prothéses fixées par arc bibague ou par couronnes pédiatriques
peuvent étre proposées (1,11,74-77).

Au niveau de maloclusions, il semblerait que peu de patients présentant une oligodontie
nécessitent un traitement orthopédique a cet age. En revanche, il est difficile de statuer sur la
nature de la maloclusion, cette information n’etant présente que dans 15% des cas rapportés
dans la littérature (cf chapitre 5.4 prise en charge des malocclusions et des dysmorphoses),
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toutefois des hypoplasies maxillaires sont fréquemment associées aux oligodonties et aux
différentes formes de dysplasie ectodermique.

En ce qui concerne I'anodontie, le traitement par des prothéses amovibles complétes (PAC)
maxillo-mandibulaires est souvent le traitement de choix. Plusieurs auteurs indiquent que dans
certains cas, la prothése doit faire 'objet de multiples rebasages au cours de la croissance
(78) ou qu’elle doit étre renouvelée tous les 2 ans apres sa pose (79). La pose d’'implants a
cet age ne peut pas étre envisagée en raison des risques deécrits au niveau des germes
dentaires en développement et de la croissance squelettique.

Les anomalies de forme en denture temporaire touchent principalement les dents antérieures
maxillaires qui sont de forme conique. Afin de normaliser leur forme, la résine composite est
le matériau de choix pour une réhabilitation esthétique. Les coronplasties additives par
matériau composite doivent étre réalisées de fagon précoce, dés I'adge de 2 a 3 ans si la
coopération est suffisante (80,81). Ces anomalies mophologiques peuvent étre associées a
des micodonties des dents antérieures, pouvant également traitées par coronoplastie additive.
L’utilisation de moules (en acétate de cellulose/polyéthyléne) peut faciliter la réalisation de ces
restaurations.

Une autre possiblité de traitement de ces anomalies consiste en la mise en place de couronnes
pédiatriques préformées (notamment en zircone).

5.3.1.3 Prise en charge des anomalies de nombre et de forme (et de structure) en
denture mixte (6 a 12 ans)

Le plan de traitement se fera en accord avec le patient (parents/aidants) pour répondre au
mieux a sa demande et ne pas compromettre sa motivation dans un parcours de soin trop long
et difficile (11,15,26,82).

La mise en place de la denture mixte correspond a I'éruption des premiéres molaires et
incisives permanentes. L’éruption peut étre retardée chez ces patients mais la présence des
molaires permanentes apporte un nouvel ancrage prothétique.

Concernant les anomalies de nombre, aprés I'éruption des 1¢s molaires permanentes et le
début de la denture mixte, la prothése amovible, éventuellement en overdenture, reste un
traitement de choix pour les patients présentant 6 dents ou moins sur I'arcade. Les prothéses
amovibles seront refaites au fur et a mesure de la croissance et de I'éruption des dents,
souvent retardée.

Lorsqu’il y a plus de 6 dents sur I'arcade, une prothése fixée collée pourra étre envisagée, si
nécessaire aprés correction des axes et alignement par orthodontie (83).

Dans certains contextes d’oligodontie et notamment d’anodontie mandibulaire, des
thérapeutiques implantaires précoces peuvent étre indiquées (19,41,73,84,85). Une prothése
adjointe mandibulaire implanto-stabilisée par 2 ou 4 impants symphysaires est une option
thérapeutique a partir de cet &ge, avec des critéres et indications spécifiques qui seront décrits
dans la partie « thérapeutique implantaire précoce ».
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La mise en place d'implants ostéo-intégrés en cours de la croissance dento-squelettique est
généralement contre-indiquée en raison des risques décrits au niveau des germes dentaires
en développement et de la croissance squelettique. Néanmoins, les thérapeutiques
implantaires précoces sont indiquées dans des contextes d’oligodontie ou d’anodontie
mandibulaire, avec échec prothétique antérieur (Avis de la HAS 2006 ; Clauss et al., 2009,
Bergendal et al., 2001). En effet, la prise en charge thérapeutique de premiére intention se fait
préférentiellement par prothése adjointe conventionnelle jusqu’a la fin de la croissance
squelettique (19,41).

La pose de ces implants symphysaires a été évaluée favorablement par le service d’évaluation
des actes professionnels de la HAS en 2004: « Pose d’implants pré-prothétiques dans le
traitement des agénésies dentaires multiples liées aux dysplasies ectodermiques ou a d’autres
maladies rares » et en 2006: « Traitement des agénésies dentaires multiples liées aux
dysplasies ectodermiques ou a d’autres maladies rares chez I'enfant atteint d’oligodontie, avec
pose de 2 implants (voire 4 maximum) uniqguement dans la région antérieure mandibulaire, au-
dela de 6 ans et ce jusqu’a la fin de la croissance, aprés échec ou intolérance de la prothése
conventionnelle » (86) (cf 5.3.3 Mise en place d’implants symphysaires avant la fin de la
croissance. Prothéses stabilisées sur implants).

Les dents présentes, souvent dysmorphiques, seront reconstituées pour améliorer 'ancrage
des prothéses amovibles partielles (PAP) et préserver une hauteur d’occlusion en cas
d’infraclusion.

En denture mixte, la résine composite reste le matériau de choix pour une amélioration de
I'esthétique du sourire. Ce matériau permet par des techniques de stratification de gérer les
anomalies de forme, en particulier la forme conique des dents antérieures. Cela permet
également le maquillage des dents temporaires en dents permanentes ou la transformation
d'un type de dent en un autre (canine en incisive par exemple) ainsi que la réduction d’'un
diastéme antérieur.

La mise en place de couronnes pédiatriques préformées (métalliques ou zircone) peut
également étre indiquée.

Des prothéses sur arc bibague ou des prothéses fixées a pont en résine peuvent étre
proposées si aucune prise en charge orthodontique n’est indiquée ou en I'attente de celle-ci
(87-89).

5.3.1.4 Prise en charge des anomalies de nombre et de forme (et de structure) en
denture permanente (12 ans a 18 ans)

Au niveau esthétique et fonctionnel (transitoire), en présence d’agénésies multiples au
maxillaire ou a la mandibule, plusieurs solutions peuvent étre envisagées, mais le traitement
de choix des anomalies de nombre reste le plus souvent une PAP maxillaire ou mandibulaire,
qui sera renouvelée et rebasée pour s’adapter a la croissance (5,11,67,74,84,90-93).

D’autres possibillités peuvent étre envisagées selon les situations cliniques :

¢ Une PAP ou une PAC en overdenture.
e Une réhabilitation collée dento-portée.
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e Un arc lingual ou de Nance bibague support de dents prothétiques.

e Des transplantations dentaires.

¢ Une solution implantaire, généralement aprés greffe osseuse : une réhabilitation par
une PAP supra-implantaire, une prothése amovible compléte supra-implantaire
(PACSI) ou de la prothése fixée supra-implantaire (couronne(s) unitaire(s) ou bridge(s))
sont indiquées.

En ce qui concerne les patients atteints d’'une anodontie, I'indication la plus récurrente sera la
PAC maxillo-mandibulaire. En cas d’échec ou d'intolérance de la prothése conventionnelle,
celle-ci pourra étre stabilisée par des implants dans la région antérieure mandibulaire a partir
de 6 ans (84,94-96).

Une réhabilitation prothétique transitoire pourra étre proposée durant la prise en charge
orthodontique (dent prothétique collée sur I'arc orthodontique par exemple).

Entre 8 et 18 ans, que se soit pour les PAP ou les PAC en overdenture, les prothéses devront
étre reguliérement ajustées, rebasées ou refaites en fonction de la croissance (réfection
compléte de la base prothétiqgue en méthode indirecte au laboratoire de prothése, ce qui
garantit une meilleure pérennité dans le temps des prothéses et un viellissemnet des matériaux
mieux contdlé).

En ce qui concerne les anomalies de forme, les restaurations esthétiques antérieures
maxillaires ou mandibulaires restent le traitement de choix. Des reconstitutions composites
esthétiques, des facettes composites ou céramiques, des onlays antérieurs a la mandibule ou
des couronnes peuvent également étre indiqués selon la situation clinique. Des techniques
comme les moules en acétate de cellulose, ou des composites injectés aprés une technique
“‘wax-up” sont recommandés pour la réalisation de restaurations esthétiques.

Tous les traitements effectués a ces ages ne sont pas forcément des traitements transitoires.
En effet, ces traitements peuvent étre d’'usage et en particulier les traitements implantaires
symphysaires (41,62).

Pour les oligodonties, un traitement orthodontique, le plus souvent mulitbagues, est a prévoir
vers I'age de 12-14 ans pour les patients présentant une oligodontie. En revanche, il est difficile
de statuer sur la nature de la maloclusion étant donné qu’elle peut étre trés variée et
diagnostiquée dans moins de 50% des cas rapportés dans la littérature (cf chapitre 5.4 prise
en charge des malocclusions et des dysmorphoses).

5.3.2 Prise en charge des anomalies de nombre et de forme (et de structure) en
denture permanente (adulte)

En ce qui concerne les anomalies de nombre, une thérapeutique implanto-prothétique
implantaire est a priviléger. Dans cette phase (fin de I'adolescence et age adulte), une
coordination avec les spécialistes en imagerie et chirurgie maxillo-faciales, chirurgie
implantaire, orthopédie dento-faciale et prothése sera nécessaire lors de la mise en place des
thérapeutiques implanto-prothétiques. Une mise en condition tissulaire, via une ou plusieurs
greffes osseuses et/ou muqueuses, ainsi que toutes les techniques de chirurgies pré-
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implantaire (distraction, lefort I, dérivation nerveuse...), peuvent étre nécessaires, voire
indispensables avant la mise en place des implants maxillaires ou mandibulaires. Cela permet
de modifier favorablement la typologie, la vascularisation et la morphologie volumique osseuse
du le site a implanter (87,97—100).

Difféerentes techniques de greffe osseuse d’apposition en phase pré-implantaire sont
envisageables en fonction de la situation clinique a type de greffe autogéne en onlay,
d’allogreffe (ainsi les différents sites de prélevements osseux : endo ou extra buccaux), de
ROG et de surélévation de plancher sinusien avec comblement par exemple.

En cas d’édentements de grande étendue, d’autres possiblités de réhabilitations implanto-
portées peuvent étre envisagées selon les situations cliniques, telles que :
e Une barre implantaire et une PACSI (101).
¢ Des implants antérieurs, des attachements magnétiques et une PACSI (102).
e Une greffe osseuse, 8 implants et une prothése fixée supra-implantaire (PFSI) (103).
e Deux implants zygomatiques, 3 autres implants entre les 2 premiers et une PFSI (104).

En ce qui concerne les patients atteints d’agénésies multiples au maxillaire ou a la mandibule,
plusieurs solutions peuvent étre envisagées, mais une solution implantaire et une réhabilitation
en premiére intention par PFSI ou par une PACSI reste le traitement de choix. Souvent, ces
patients nécessitent une greffe osseuse (87,101,103). Selon la littérature, certains patients
(environ 20%) ont eu des implants avant I'dge de 18 ans (cf 5.3.3 Mise en place d’implants
symphysaires avant la fin de la croissance).

D’autres solutions prothétiques sont possibles, telles qu'une PAC en overdenture, des
couronnes et/ou bridges, une PAP en overdenture, une PAP ou une gouttiéere avec des
pontiques intégres.

Une réhabilitation provisoire pendant le temps de cicatrisation implantaire est indispensable,
souvent par une PAC, une PAP ou encore une PAC en overdenture.

Lors d’une anodontie mandibulaire, un traitement implantaire avec PFSI est indiqué, mais le
nombre d’'implants a poser reste encore a discuter selon les différents cas présentés dans la
littérature. Certains patients peuvent avoir des résultats satisfaisants au niveau de la
mandibule avec 4 implants (62), 6 implants (105) ou encore 8 implants (106).

En ce qui concerne les anomalies de forme (dents coniques...), des restaurations esthétiques
maxillaires ou mandibulaires sont a prévoir. Des composites antérieurs esthétiques ou des
couronnes antérieures peuvent également étre indiqués. Des facettes au maxillaire et a la
mandibule ou des onlays antérieurs a la mandibule peuvent aussi étre envisagés.

Lors d’'une anodontie chez un patient adulte, les traitements ne sont pas forcément similaires
dans la littérature, mais une solution implantaire fixe avec 6 a 8 implants maxillaires et 4 a 6
implants mandibulaires, avec une augmentation osseuse pour les 2 arcades reste le traitement
de choix. Le traitement consiste ensuite en une prothése fixe maxillaire et mandibulaire aprés
18 ans (en particulier pour de la prothése fixe au maxillaire chez les patients masculins)
(96,107,108).
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Dans les cas d’anodontie maxillaire et mandibulaire, d’autres solutions implantaires et(ou)
prothétiques sont possibles :

¢ Une réhabilitation implantaire amovible avec 8 implants maxillaires et 6 implants
mandibulaires avec une barre prothétique, systéme communément appelé “barre
contre barre” (les patients ne doivent pas présenter de déficit musculaire ou neuro-
musculaires rendant les manipulations de pose/dépose de prothése trés complexe).

o Pour les 2 arcades une augmentation osseuse peut étre nécessaire. Le
traitement consiste alors en une prothése amovible compléte supra-implantaire
maxillaire et mandibulaire.

o Prothéses fixées supra-implantaires avec 2 implants zygomatiques et 4 autres implants
maxillaires et 4 implants a la mandibule (avec ou sans une augmentation osseuse selon
la situation clinique).

¢ Une PAC au maxillaire et 2 implants avec une PACSI mandibulaires.

e Une PAC maxillo-mandibulaire non stabilisés par des implants (muco-portée) en
dernier recours.

Le reste a charge pour le patient ou leur famille est souvent important. En effet, les traitements
par prothéses implanto-portées ne sont pas remboursés complétement. Le renoncement aux
soins bucco-dentaires pour raisons financiéres est un frein majeur rencontré par un nombre
important de patients (Cf chapitre 5.7 Prise en charge médico-sociale).

5.3.3 Mise en place d’implants symphysaires avant la fin de la croissance.
Prothéses stabilisées sur implants

Selons les recommandations actuellement valables, les thérapeutiques implantaires précoces
des oligodonties isolées et syndromiques sont indiquées dans le cadre de phénotypes
mandibulaires sévéres et limitées a la mise en place de 2 a 4 implants symphysaires a partir
de I'age de 6 ans. Les nombreux cas cliniques décrits ne rapportent pas de complications
majeures au niveau local, systémique ou cranio-facial. Le rapport bénéfice/risque de ces
thérapeutiques est donc favorable si les critéres d’inclusion sont respectés et le bilan pré-
implantaire, clinique et d’imagerie réalisé de fagon exhaustive et rigoureuse. Les
reconstructions tridimensionnelles mandibulaires, a partir des examens d’'imagerie volumique
(Tomographie volumique a faisceau conique ou Cone Beam CT CBCT), et les simulations
thérapeutiques implantaires constituent des démarches diagnostiques pré-opératoires
indispensables notamment dans le contexte pathologique de la dysplasie ectodermique
(19,41,86).

5.3.3.1 Indications

Chez des patients atteints d’'une dysplasie ectodermique, des défis trés variés pour la chirurgie
implantaire se relévent. La forte variabilité moléculaire et phénotypique des DEH complique la
démarche du diagnostic génétique, de part les différents exons du locus ED1 et les nombreux
genes impliqués dans les formes liées a I'X, autosomiques ou syndromiques. De ce fait, le
diagnostic moléculaire ne peut étre considéré comme un critére d’éligibilité absolu et
indispensable de la thérapeutique implantaire précoce. Les DEH syndromiques, tout comme
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les oligodonties non syndromiques liées a une mutation d’homéogénes, de type Msx1, Pax 9
ou Axin2, correspondent également aux critéres d’éligibilité des patients pour la thérapeutique
implantaire précoce.

5.3.3.2 Tableau clinique

Les manifestations phénotypiques dentaires sont une oligodontie sévére, soit au moins 6
ageénésies de dents permanentes mandibulaires (sans considérer les dents de sagesse) ou
une anodontie mandibulaire.

5.3.3.3 Age et maturité squelettique

Le recours aux implants symphysaires mandibulaires visant la stabilisation d’'une prothése
adjointe implanto-portée est préconisé a partir de I'age de 6 ans dans la région symphysaire
mandibulaire. Selon Beikler, décrivant I'utilisation d’'implants dans le cadre de pathologies
métaboliques osseuses ou de xérostomie, la thérapeutique implantaire n’est pas contre-
indiquée dans le cadre des DEH (109). La chirurgie implantaire ne saurait &tre envisagée avant
I'age de 6 ans pour des raisons anatomiques et d'immaturité neuro-psychique. La méthode de
détermination de la maturité squelettique de Greulych et Pyle, consistant en la comparaison
d’'une radiographie de face de la main et du poignet gauche avec un atlas de référence, est la
méthode la plus simple et reproductible d’étude de la maturité squelettique. La fusion des
cartilages de croissance épiphysaire, correspondant a la fin de la croissance osseuse
intervient vers 14-15 ans chez les filles et 17-18 ans chez les gargons avec néanmoins une
forte variabilité inter-individuelle. Cette évaluation de la maturation squelettique sera préalable
a la mise en place d'implants endo-osseux mandibulaires et maxillaires lorsqu’un doute existe
concernant la fin de la croissance osseuse du patient.

5.3.3.4 Nombre d’implants et site anatomique

La mise en place d’implants endo-osseux est préconisée dans la région symphysaire
mandibulaire. Le nombre de 2 implants symphysaires semble suffisant dans le cadre d’une
prothése implanto-portée (PACSI). La mise en place de 4 implants symphysaires sous-
prothétiques ne présente pas d’intérét supérieur sur le plan biomécanique. Néanmoins, dans
le cadre d’'une réhabilitation fixée plurale supraimplantaire, 4 implants symphysaires seraient
nécessaires. Il s’agit, dans ce cas, d’un pont scindé au niveau de la ligne médiane avec 2
extensions postérieures ne correspondant pas aux recommandations de la HAS (110).

5.3.3.5 Antécédents prothétiques

Le traitement de premiere intention est la réhabilitation prothétique précoce par prothése
adjointe conventionnelle a base résine. L’échec ou l'intolérance de la prothése pédiatrique
conventionnelle constituent un autre critére d’éligibilité des patients.

5.3.3.6 Anesthésie générale

La chirurgie implantaire chez I'enfant est caractérisée par des conditions anatomiques peu
favorables, I'anesthésie générale est donc indiquée en premiére intention, selon I'age et la
coopération du patient. En effet, selon le rapport de TANAES 2004, le recours a I'anesthésie
générale doit étre envisagé dans le cadre d’une intervention longue et complexe, a coté des
indications liées a une atteinte systémique, ou en rapport avec une déficience intellectuelle
psychomotrice. Toute contre-indication liée au risque d’anesthésie ou au rapport
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bénéfice/risque défavorable sera discutée et remettra en question la thérapeutique implantaire
précoce.

5.3.3.7 Imagerie pré-implantaire

Un orthopantomogramme permet I'analyse du phénotype dentaire avec l'identification des
ageénésies en denture temporaire et permanente, et des anomalies morphologiques, inclusions
dentaires ou malpositions. Une premiére approche qualitative et anatomique de la région
symphysaire est complétée par I'étude des structures anatomiques vasculo-nerveuses
(foramen mentonnier, canal mandibulaire) et dento-alvéolaires. L’hypotrophie osseuse
alvéolaire et basale est évaluée sur mesure lors du bilan volumique (CBCT) qui se substitue
désormais aux anciens examens tomodensitométriques (scanner médical classique) qui ne
sont plus indiqués en implantologie (44,64).
La téléradiographie de profil et 'analyse céphalométrique permettent la réalisation d’'un bilan
des éléments dysmorphiques cranio-faciaux :

- Degré d’hypoplasie maxillaire.

- Hauteur osseuse au niveau de la région symphysaire mandibulaire précédant les

analyses de mesure réalisées a partir du scanner.

- Relations squelettiques dans le plan sagittal.

- Profil musculo-cutané et rapport avec la ligne esthétique.

- Degré d’hypodivergence mandibulaire.

- Hauteur faciale inférieure, hauteur faciale antérieure et postérieure.

Un suivi céphalométrique longitudinal permettra une évaluation des effets de la thérapeutique
implantoprothétique sur la croissance du complexe cranio-facial. Les clichés radiologiques
intra-oraux permettent un bilan des secteurs dentés, une analyse de la structure osseuse
trabéculaire et son suivi longitudinal. Un bilan volumique (CBCT) de la mandibule permet une
évaluation quantitative et qualitative du support osseux de la région symphysaire. L’analyse
de I'ensemble des coupes selon les trois axes permet une appréciation du support osseux et
I'identification du pédicule vasculo-nerveux alvéolaire inférieur. Les coupes perpendiculaires
obliques (cross sections) en CBCT permettent une évaluation de la hauteur osseuse au niveau
de la région symphysaire, mais également de la morphologie osseuse. Un profil sagittal en
« lame de couteau ou goutte d’eau » (au maxillaire) est caractéristique de la DEX et peut
nécessiter une régularisation par ostéoplastie durant la phase chirurgicale. Le type d’'implant,
son diamétre et sa longueur sont déterminés en fonction des examens volumiques (CBCT) et
de la simulation thérapeutique implantaire (41).

5.3.3.8 Etude prothétique pré-implantaire et réalisation du guide radiologique et
chirurgical

5.3.3.8.1 Simulation des objectifs thérapeutiques sur moulages

Les étapes de préparation prothétiques classiques doivent étre réalisées : empreinte primaire
(a 'alginate ou numérique), puis secondaire, réalisation d’'une maquette d'occlusion (en résine
avec des bourrelets de Stent’s par exemple) et enregistrement de la relation inter-maxillaire
(en relation centrée) a dimensién verticale d’occlusion choisie puis mise des modeéles en
articulateur. Un montage de dents prothétiques sur la base en cire précéde I'essayage
esthétique et la vérification de la dimension verticale d’occlusion (DVO).
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La situation du plan d’occlusion doit étre fixée (son rble esthétique lors du sourire, et
fonctionnel lors de la mastication sont essentiels); de méme, la vérification de la DVO met en
évidence I'espace prothéique disponible pour la réhabilitation orale et peut orienter le choix
thérapeutique.

5.3.3.8.2 Réalisation des guides radiologiques et chirurgicaux pré-implantaires

Les guides radiologiques et chirurgicaux sont réalisés selon les protocoles conventionnels
décrits en implantologie. L'utilisation d’un logiciel de simulation implantaire permet la
réalisation assistée par ordinateur du guide chirurgical de pose implantaire et/ou d’ostéoplastie
directement a partir des examens CBCT 3D en format DICOM.

5.3.3.8.3 Choix du type d’implants

Il existe une grande variété de diamétres et de longueurs adaptés a la pratique pédiatrique et
aux différentes situations d’oligodontie. Des longueurs d’'implants comprises entre 10 et 13 mm
sont généralement préconisées dans le cadre des thérapeutiques implantaires précoces, avec
des diamétres implantaires de 3 mm, 3,25 mm ou de 3,75 mm (111).

Des diametres implantaires de 2,5 mm et 2,75 mm sont également disponibles mais les
implants sont plus fragiles et dites temporaires ; il convient de privilégier les implants standards
y compris Narrow (3.0) afin de les utiliser si possible a 'age adulte. Des longueurs implantaires
minimales de 8 mm sont adaptées a I'implantation symphysaire méme dans des situations de
faible support osseux. Il faut privilégier également les plateformes de connexion conique (non
externe) avec des piliers de hauteurs variables (selon les fournisseur).

5.3.3.9 Etape chirurgicale

Un plateau technique adapté et une équipe multidisciplinaire sont indispensables. Les
principaux éléments a considérer durant cette phase et la période post-opératoire sont :

e Le risque infectieux : antibioprophylaxie de rigueur.

e L’anesthésie générale est indiquée dans la plupart des cas en fonction de I'dge du
patient.

e L’os alvéolaire hypotrophique et les faibles dimensions du support osseux dans le sens
vertical et sagittal a évaluer en phase pré- et per-opératoire.

e La vitesse de forage osseux basse et I'irrigation externe durant la phase chirurgicale
minimisant le traumatisme thermique.

e La période initiale d'ostéointégration de 4 mois étant donné les éventuelles altérations
structurales et métaboliques osseuses justifiant un allongement de la période
d’ostéointégration.

e Le seuil de micro-mouvement implantaire inférieur a 100y afin d’optimiser
I'ostéointégration.

L’ensemble des cas cliniques de DEX avec implantation précoce décrits dans la littérature est
caractérisé par un protocole implantaire en 2 temps chirurgicaux.

Les moyens de liaison sphérique unitaire sont a privilégier car il s’agit d’'un systéme plus
flexible permettant des modifications mineures durant la croissance mandibulaire (86).
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5.3.3.10 Complications des thérapeutiques implantaires précoces

La complication la plus fréquente des thérapeutiques implantaires précoces est
'enfouissement (112). Ce phénoméne est lié a la croissance dento-alvéolaire verticale des
zones adjacentes, I'implant étant ankylosé et non influencé par la croissance. Un geste
chirurgical mineur ou I'adaptation du systéme d’attache supra-implantaire permettent de traiter
'enfouissement implantaire. La réintervention ne peut étre considérée comme une
complication étant donné la nécessité de s’adapter a la croissance (86). Une absence
d’ostéointégration méne a I'ablation de I'implant sans résection osseuse.

5.3.3.11 Suivi clinique et radiologique post-implantaire

Le suivi rigoureux sur le plan clinique et radiologique institué en phase post-implantaire
comporte les paramétres suivants:

o Vérification de I'absence de mobilité implantaire, de douleurs ou de pathologie péri-
implantaire.

e Prophylaxie au niveau des tissus mous péri-implantaires.

e Téléradiographie intra-buccale centrée sur les implants tous les 6 mois la premiére
année, puis annuellement : suivi radiologique de l'ostéointégration, vérification de
I'absence d’ostéolyse péri-implantaire.

e Téléradiographie et analyse céphalométrique : suivi longitudinal de la croissance
cranio-faciale.

¢ Modifications éventuelles des piliers supra-implantaires en cas d’enfouissement ou de
variation de I'axe implantaire liée a la croissance rotationnelle mandibulaire.

e Suivi de l'usure des attachements sphériques unitaires.

e Rebasage de lintrados prothétique et renouvellement prothétique visant une
adaptation a la croissance osseuse.

5.4 Prise en charge des malocclusions et des dysmorphoses

Problématiques :

e Correction des éruptions ectopiques ou inclusions.

e Défauts de croissance alvéolaire, et cranio-faciale (ce qui limite des déplacements
dentaires).

e Correction ou maintien de la dimension verticale.

e Détermination de la taille des dents : décision de la prise en charge ou non de la
microdontie et aménagement des espaces pour la réhabilitation prothétique.

e Conservation ou non des dents temporaires (11).

5.4.1 Prise en charge a I’dge pédiatrique en denture temporaire et mixte

Les agénésies en denture temporaire sont plus rares, ainsi le dépistage dentaire est plutét
réalisé en denture mixte.

La réalisation précoce des prothéses pédiatriques permet a lI'enfant un certain confort
fonctionnel qui optimise l'acquisition des fonctions physiologiques (phonation, mastication,
déglutition) et permet de limiter 'impact psychosocial de 'édentement, en particulier chez les
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enfants présentant des oligodonties séveres. Cette réhabilitation prothétique peut étre
précédée de la fermeture de diastémes antérieurs, en particulier en cas de demande de la part
de I'enfant ou de ses parents. Cependant cette intervention nécessite une contention sur le
trés long terme et un suivi de I'enfant. Une rééducation fonctionnelle et la chirurgie des freins
pathologiques peuvent étre nécessaires pour le traitement ODF, la mise en place des
prothéses, qui sont souvent amovibles (56,113,114).

Sur le plan orthodontique, la réalisation des prothéses pédiatriques et des réhabilitations
coronaires évite les migrations dentaires secondaires, permettent le maintien de la dimension
verticale et stimulent la mastication.

Le suivi d'une patiente présentant une anodontie associée a une dysplasie ectodermique
hypohidrotique, par une équipe japonaise, de ses 6 a 18 ans, suggére que la réhabilitation
prothétique précoce et le renouvellement régulier des prothéses complétes maxillo-
mandibulaires permettent de réduire les défauts de développement squelettique et alvéolaire
au cours de la croissance, a condition de maintenir une bonne occlusion et adaptation
prothétique tout au long de la vie (115).

Il faut assurer un suivi de la croissance maxillo-mandibulaire, en particulier de la dimension
transversale et sagittale du maxillaire du fait de la tendance a I'hypomaxillie et au pseudo
prognathisme.

L’intervention orthopédique précoce doit étre la plus simple possible car le suivi du patient se
fait sur le trés long terme et consomme sa coopération, tout en impactant sa qualité de vie.
Lors de dysmorphoses et d’édentements sévéres, I'utilisation d’appareils a ancrage osseux
peut étre envisagée.

5.4.2 Prise en charge a I’adolescence en denture permanente

Pendant le pic pubertaire, la croissance peut encore étre stimulée selon la sévérité de la
dysmorphose et de I'édentement. Lorsque I'atteinte est sévere, l'utilisation d’appareils a
ancrage osseux peut étre envisagée : dysjonction a appui osseux pour une correction dans le
sens transversal et des plaques d’ancrages pour orthopédie de classe Il pour traiter l'inversé
d’articulé antérieur.

A cette période, les traitements d’orthodontie sont entrepris. Cependant, les retards d’éruption
souvent observés, impliquent une prise en charge retardée qui peut étre a l'origine d’une
baisse supplémentaire de I'estime de soi. Cet aspect doit étre abordé avec I'enfant et les
parents au moment du premier traitement afin que ceux-ci ne soient pas surpris. La prise en
charge orthodontique comprend bien évidemment le volet orthodontique mais également le
remplacement provisoire des dents absentes et la modification en volume des dents
présentant une microdontie.

C’est la période pendant laquelle les défauts d’éruption sont corrigés, les espaces prothétiques
sont aménagés. Le suivi des dents temporaires persistantes est primordial pour éviter les
infraclusions sévéres, provoquant des malocclusions complexes et des défauts osseux
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importants. |l est imperatif de plannifier correctement les avulsions de dents temporaires,
notamment en cas de “réinclusion” ou ankylose.

Dés cette période, la collaboration orthodontico-prothétique est indispensable pour un
aménagement des espaces prothétiques optimal. L’équipe pluridisciplinaire doit échanger
concernant le choix de fermer, d’ouvrir ou de répartir les espaces résiduels. Les familles et le
patient doivent comprendre la responsabilit¢ de chaque praticien dans sa discipline,
I'articulation entre les disciplines, les colts présents et futurs.

Dans ces conditions, le plan de traitement doit étre discuté par les équipes hospitalieres et
mise en oeuvre en concertation avec les chirurgiens dentistes traitants. Il a été suggéré de
laisser les canines maxillaires évoluer en mésial (en cas d’agénésie d’incisive latérale) en
réalisant I'avulsion de l'incisive latérale temporaire et de la canine temporaire, ceci permettant
le développement d’os alvéolaire dans cette région. Cette disposition permet ensuite en cas
d’ouverture de bénéficier d’'un pont osseux de bonne qualité pour une réhabilitation
implantaire.

Un des problémes rencontrés chez les patients présentant une oligodontie/hypodontie est celui
de I'ancrage par le manque d’unités dentaires et/ou la diminution de la longeur radiculaire.
On peut alors utiliser des renforts d’ancrage comme les forces extra-orales, les appareils
fonctionnels, les mini-vis a ancrage osseux. On utilise ces unités d’ancrage de maniére directe
ou indirecte. Ces renforts d’ancrage trouvent également une indication dans la dimension
verticale pour la correction d’'une supraclusion incisive (115,116).

Certains auteurs décrivent l'utilisation de l'autotransplantation pour pallier I'absence de
certaines dents, dans les rares cas de présence de germes de troisiemes molaires ou des
deux prémolaires dans un quadrant, mais sans donnée sur le succés a moyen et long terme
de ces procédures (116,117).

En I'absence d’infraclusion sévére, il est quelquefois intéressant de laisser une dent temporaire
“in situ” pour permettre de maintenir une bonne fonction masticatrice et un bon aspect
esthétique. C’est le cas souvent de la deuxiéme molaire temporaire mandibulaire si aucun
espace supplémentaire n’est nécessaire pour corriger I'encombrement et/ou la classe I
molaire. Ces dents qui ne sont pas cariées et qui ont une bonne morphologie peuvent persister
en bouche de nombreuses années. Les facteurs qui influencent la survie de la dent temporaire
sont le degré de résorption, le degré d’infraclusion, les lésions carieuses, I'épaisseur d’émail,
les problémes parodontaux...(118).

Avant de débaguer, le contrble des axes des dents bordant les agénésies doit étre vérifié par
des rétro-alvéolaires prises orthogonalement. La préparation orthodontique doit répondre a la
fois aux exigences occlusales, esthétiques, implantaires et prothétiques de la réhabilitation.
Par exemple, pour une incisive latérale maxillaire, il faut aménager un espace mésio-distal de
6 mm en occlusal et 6 mm au niveau des racines.

Enfin, une attention particuliére doit étre donnée a la période de contention pour maintenir les
espaces réservés aux implants. La temporisation des édentements en attendant I'age
permettant la mise en place des implants est I'enjeu crucial de cette phase. Plusieurs
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alternatives ont été proposées : la réalisation d’onlay sur dents temporaires en infraclusion,
des mainteneurs d’espaces avec dents prothétiques sur bagues ou arc (linguaux ou palatins)
métalliques usinés ou coulés de longue durée, fixes, dento-portés, amovibles ou stabilisé sur
implants. Enfin, des implants provisoires pour prothése implanto-portée fixe peuvent
également étre retenus comme une solution alternative temporaire en attente de la fin de la
croissance. Cette derniére méthode qui présente peu de recul, permettrait non seulement le
maintien de l'os alvéolaire mais aussi la poursuite de la croissance verticale du procés
alvéolaire (62,87).

5.4.3 Prise en charge a I’age adulte

Lors de cette période, une fois que la croissance faciale est majoritairement acquise, les
traitements orthodontiques et/ou chirurgicaux sont entrepris et les implants dentaires sont
posés. La mise en place des implants peut étre anticipée au cours du traitement orthodontique
pour la gestion de I'ancrage et aider les déplacements dentaires.

La prise en charge des patients adultes fait souvent appel a une collaboration orthodontico-
chirurgicale, qu’il y ait eu ou non une premiére prise en charge au cours de I'adolescence
(119). Le calendrier thérapeutique est fixé en coordination avec I'équipe médicale
pluridisciplinaire pour réaliser une planification globale évolutive (11).

Les traitements orthodontico-chirurgicaux sont indiqués chez les patients présentant un
décalage squelettique qui ne peut pas étre compensé par une rehabilitation dentaire. Ces
traitements comprennent une premiére phase de préparation orthodontique visant a
décompenser la malocclusion, puis une phase chirurgicale corrigeant le décalage squelettique,
I'occlusion dentaire, et la morphologie faciale.

Un troisieme interlocuteur est essentiel pour la bonne prise en charge de ces patient(e)s, le
chirurgien-dentiste en charge de la réhabilitation prothétique. lls vont définir ensemble les
objectifs prothétiques, orthodontiques et chirurgicaux:

o (Gérer les espaces prothétiques disponibles mésio-distaux et verticaux.

e Déterminer la quantité nécessaire de surplomb et de recouvrement nécessaires en fin
de phase orthodontico-chirurgicale pour optimiser les réhabilitations prothétiques,
choix de la taille des dents.

¢ Définir la dimension verticale d’occlusion (DVO) et de I'espace prothétique nécessaires
(prise en compte des épaisseurs de matériaux par exemple).

Une réhabilitation provisoire pré-chirurgicale doit étre envisagée, pour prévisualiser et
stabiliser les arcades lors de la chirurgie orthognathique et assurer un calage occlusal
pérennisant les résultats chirurgicaux immédiats. L’anticipation de I'occlusion avant la chirurgie
permettra aussi de s’assurer que les rapports occlusaux et la dimension verticale post-
chirurgicale correspondront a I'occlusion de fin de traitement du patient (67,113,120,121).
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Tableau n° 3. Prise en charge bucco-dentaire

Tranche

d’a

0-6 ans

6-12 ans

12-18 ans

Texte du PNDS

Patient en fin de
croissance

-PAP ou PC
pédiatrique maxillo-
mandibulaire.
-Suivi et
renouvellement
prothétique en
fonction de la
croissance.

-PAP ou PC
pédiatrique maxillo-
mandibulaire.

-PAP mandibulaire
implanto-stabilisée en
cas d’implants
précoces

-Suivi et
renouvellement

-PAP ou PC maxillo-

mandibulaire.

-PAP mandibulaire
implanto-stabilisée
en cas d’implants
précoces

-Suivi et
renouvellement
prothétique fonction
de la croissance.

-Réhabilitation

prothétique fixe définitive:

couronnes céramique

-des facettes au maxillaire
et a la mandibule ou des

onlays antérieurs a la
mandibule

Traitement prothétique fonction
. de la croissance.
prothétique - Des prothéses sur
arc bibague ou des
prothéses fixées a
pont en résine
peuvent étre
proposées si aucune
prise en charge
orthodontique n’est
indiquée ou en
I'attente de celle-ci.
-Mise en place -Indication de 2ou4 | -Implants -Implants maxillaires et
d’'implants contre- implants symphysaires sous- | mandibulaires postérieurs
indiqués jusqu’a symphysaires sous prothétiques si si indications
'age de 6 ans prothétiques en cas indications
: d’intolérance a la -Contre-indications
:Tralteme,nt PAP standard et des implants
implantaire d'instabilité maxillaires et
prothétique implants
mandibulaires
postérieurs jusqu’a
la fin de croissance
-Coronoplasties -Coronoplasties -Des reconstitutions  -Des composites
additives des additives des composites antérieurs esthétiques (ou
incisives-canines incisives-canines esthétiques, des des couronnes
temporaires permanentes facettes composites  antérieures)
conoides conoides ou céramiques, des
Soins -Mise en place de -Mise en place de onlays antérieurs a
couronnes couronnes la mandibule ou des
conservateurs pediatriques pediatriques couronnes
preformées préformées
(notamment en o
zircone). (métalliques ou
zircone)
-Bilan ODF -Suivi ODF -Aménagement -Finition orthodontique-
Traitement orthodontique pré- traitement orthodontique
.. orthopédique prothétique et pré- adulte si indications
Suivi ODF précoce dans les implantaire des
dysmorphoses espaces
sévéres
Prise en -Chirurgie -Chirurgies de greffe
S préimplantaire osseuse et chirurgie
g et/ou orthognathique dans les
Chirurgicale orthognathique. dysmorphoses sévéres

Date de publication : Novembre 2021

46




Texte du PNDS

5.5 Prise en charge et suivi psychologique

La qualité de vie liée a la santé orale des personnes atteintes d’agénésies dentaires étant
affectée en raison des symptémes inesthétiques, des limitations fonctionnelles et de I'inconfort
émotionnel et social, le chirurgien-dentiste doit compléter I'utilisation d'indices dentaires
normatifs par des données subjectives afin d’avoir une évaluation globale de son patient et de
lui proposer un traitement réparateur individualisé (cf PNDS Amélogenése imparfaites).

Les professionnels de santé doivent prendre en compte I'impact social de cette maladie au
début du traitement. Ses répercussions a long terme sur la qualité de vie des patients doivent
étre connues également par les instances gouvernementales et les assurantielles, car ce type
de maladie a d’'importantes répercussions financieres. Comme il a été décrit dans le PNDS
Amélogenéses imparfaites, récemment publié, 'American Academy of Pediatric Dentistry
recommande une évaluation psychologique a chaque étape du traitement ainsi que des
conseils a I'enfant et a ses parents en cas de repérage de difficultés psychologiques lors d’'une
maladie rare avec des manifestations bucco-dentaires (8,15,26,84).

Comme toute maladie génétique, les agénésies dentaires multiples ont un impact important
sur 'ensemble de la famille, aussi bien psychique, organisationnel que financier. Ainsi, un
accompagnement psychologique et médicosocial doit étre proposé a tous les membres de la
famille, aussi bien au moment de I'annonce diagnostique que tout au long du suivi de I'enfant
jusqu’a I'dge adulte.

Au-dela de 'accompagnement psychologique, il est également important de pouvoir orienter
les familles vers des associations de patients afin de pouvoir rencontrer d’autres enfants
atteints et d’autres parents. Les parents d’enfants atteints d’'une oligodontie syndromique ou
non syndromique peuvent en effet ressentir le besoin de partager leurs émotions et leurs
expériences, le besoin d’appartenir a une communauté (15,82,122).

5.6 Education thérapeutique du patient et modification du mode de vie
(au cas par cas)

L’éducation thérapeutique (ETP pour Education Thérapeutique du Patient) fait partie
intégrante de la prise en charge du patient atteint de maladie rare. Selon la définition du rapport
OMS-Europe publié en 1996 (123), 'ETP « vise a aider les patients (et leur entourage) a
acquérir ou maintenir les compétences dont ils ont besoin pour gérer au mieux leur vie avec
une maladie chronique. [...] Ceci a pour but de les aider a comprendre leur maladie et leur
traitement, collaborer et assumer leurs responsabilités dans leur propre prise en charge, dans
le but de les aider a maintenir et améliorer leur qualité de vie ». L'ETP est centrée sur le patient
(et non sur la maladie) et I'aide a mieux vivre au quotidien avec sa maladie chronique. Elle lui
permet d’étre un acteur de sa maladie, d’acquérir de fagon personnalisée des connaissances
et des compétences sur sa maladie et sa prise en charge. L’'ETP permet également d’améliorer
'adhésion du patient aux traitements, souvent longs et complexes dans le cas de I'oligodontie
(124).
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Une séance individuelle d’élaboration du diagnostic éducatif permet d’identifier les besoins et
les attentes du patient, de formuler les compétences a acquérir et d’élaborer un programme
personnalisé. Des séances éducatives individuelles ou collectives dispensées par une équipe
pluridisciplinaire (chirurgien-dentiste, spécialiste en orthopédie dentofaciale, médecin
geénéticien, diététicien, psychologue...), avec la participation éventuelle des associations de
patients, permettent I'acquisition de connaissances sur la pathologie et le parcours de soins,
ainsi que de compétences d’auto-soins et d’adaptation. Il est essentiel de rendre certaines
séances accessibles a I'entourage du patient (parents/aidants) dans la mesure ou l'oligodontie
peut avoir des répercussions sur la famille (mode de transmission, qualité de vie, planification
du parcours de soins ...). Ces séances sont suivies d’'une séance individuelle d’évaluation des
compétences acquises. Cette évaluation peut mener a des séances de renforcement afin de
consolider et actualiser les compétences acquises. En régle générale, les entretiens se
déroulent au sein du centre hospitalier responsable du programme.

L’ETP destinée aux patients atteints d’oligodontie devra notamment porter sur les points
suivants :

e Connaissance de sa maladie rare.

e Adaptation de son hygiéne bucco-dentaire et de son alimentation.

e Compréhension du parcours de soins.

e Identification et conduite a tenir face aux situations cliniques a risque (inflammation
gingivale...) ou aux complications éventuelles (fracture ou décollement d'une
restauration prothétique, décollement d’'une attache orthodontique...).

e Aspects psychologiques liés a I'oligodontie.

Un programme d’'ETP spécifique (programme DentO-RarEduc) destiné aux patients atteints
d’une maladie rare des dents et/ou de la cavité buccale est coordonné par le CRMR Maladies
Rares Orales et Dentaires O-Rares de Strasbourg (www.o-rares.com) (125).

Les listes des programmes d’ETP maladies rares et des programmes d’ETP spécifiques des
malformations rares de la téte, du cou et des dents sont consultables via les liens suivants
respectivement : https://etpmaladiesrares.com (126) et https://www.tete-cou.fr/parcours-de-
soins/education-therapeutique-du-patient-etp (127).

5.7 Recours aux associations de patients

Il existe a ce jour plusieurs associations en France concernant les agénésies dentaires, mais
particulierement, I'Association Francaise des Dysplasies Ectodermiques a une forte activité en
relation directe avec le réseau O-Rares et la Filiere TETECOU :

e L’AFDE, Association Francaise des Dysplasies Ectodermiques, a pour but de rompre
I'isolement des personnes et des familles atteintes par une dysplasie ectodermique, de
les soutenir psychologiquement et matériellement, de réunir toute I'information et de la
diffuser, de fédérer les initiatives médicales et la recherche scientifique. L’adhésion a
I'association est possible via leur page Facebook (un site public et un site privé), via le
site Internet de l'association ou encore en participant aux rencontres annuelles
(organisées 1 fois par an). Site Internet et Facebook : https://afde.net/ ; https:/fr-
fr.facebook.com/afde.net/.
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o |l existe d'autres associations ou groupes de patients pour les agénésies dentaires,
mais toutes ne sont pas directement liées aux centres de référence pour les maladies
rares orales et dentaires ou ne travaillent pas directement avec la Filiére de santé
maladies rares TETECOU, par exemple :

e L’ARAD : Association pour la Reconnaissance de I'Agénésie Dentaire.

5.8 Prise en charge médicosociale

5.8.1 Demande d'ALD hors liste (ALD31) dans le cadre des oligodonties

Certains actes du traitement implanto-prothétique des agénésies dentaires multiples liées a
une maladie rare sont pris en charge par I'Assurance Maladie. Les agénésies dentaires
multiples ("oligodontie") font partie des affections hors liste (ALD 31). L’oligodontie peut étre
isolée ou syndromique.

Les affections longue durée dites « hors liste » (ALD 31) concernent les patients atteints d'une
forme grave d'une maladie ou d'une forme évolutive ou invalidante d'une maladie grave, ne
figurant pas sur la liste des ALD 30. Elles comportent un traitement prolongé d'une durée
prévisible supérieure a six mois et une thérapeutique particulierement colteuse.

Qui peut établir la demande?
e Un praticien hospitalier d'un centre de référence ou de compétence maladies rares (la
demande doit comporter le cachet du CRMR ou CCMR).
e Un chirurgien-dentiste: dans ce cas la demande doit étre également signée par le
médecin traitant.
¢ Un stomatologiste: dans ce cas la demande doit étre également signée par le médecin
traitant.

Quelles sont les piéces administratives nécessaires?
a) Un formulaire de demande d'ALD 31
https.://www.coover.fr/modeles/formulaire/formulaire-ald (Cerfa N° 50774#02 ; Cerfa
N°11626#04)

Extrait du texte: «La pathologie doit étre identifiée par le praticien avec des arguments cliniques
et génétiques. Le diagnostic de maladie rare doit étre confirmé par un généticien ou un
praticien d’un centre de référence ou de compétence des maladies rares.»
Concernant le remplissage du formulaire, les spécialités ou disciplines odontologiques doivent
étre précisées :

e Chirurgien-dentiste : Soins restaurateurs, prothése fixe et/ou amovible, implants

e Orthodontiste

Il est nécessaire de spécifier « Implants ostéointégrés selon CCAM pour le traitement des
agénésies multiples liées a une maladie rare » et si un acte de chirurgie maxillo-faciale est a
envisager. La durée prévisible des soins doit &tre mentionnée.

b) Une fiche d'aide au remplissage
(https://www.ameli.fr/content/aide-au-remplissage-du-protocole-de-soins-pour-le-traitement-des-
agenesies-dentaires-multiples-chez-lenfant
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https://www.ameli.fr/content/aide-au-remplissage-du-protocole-de-soins-pour-le-traitement-des-
agenesies-dentaires-multiples-chez-ladulte)

Le chirurgien-dentiste y précise:
e La formule dentaire avec identification des agénésies mais aussi des autres dents
absentes pour d'autres causes.
e Les examens d'imagerie préconisés.
e Les principales étapes thérapeutiques.

Il existe deux cas de figures:
e Enfant 4gé de plus de 6 ans dont la croissance n’est pas terminée: Aide au remplissage
du protocole de soins pour le traitement des agénésies dentaires multiples chez I'enfant
(RTF).
e Patient dont la croissance est terminée: Aide au remplissage du protocole de soins
pour le traitement des agénésies dentaires multiples chez I'adulte (RTF).

¢) Une radiographie panoramique récente et de bonne qualité (copie papier non
acceptée)

d) Une radiographie de la main et du poignet pour I'appréciation de I'dge osseux si
le patient est un jeune homme agé d'au moins 17 ans, ou une jeune fille dgée
d'au moins 14 ans.

Le patient peut bénéficier d’'une aide aux déplacements soit dans le cadre de 'ALD31 soit sans
ALD:
e Sile patient est hospitalisé ou nécessite d’étre allongé pendant les trajets.
e Sile domicile est éloigné de plus de 150 km du centre de soins ou si la prise en charge
nécessite 4 déplacements d’au moins 50 km en deux mois.

A qui adresser la demande?

Le dossier complet doit étre adressé par le patient/le parent au service médical de la caisse
d’assurance maladie dont reléve le patient, service qui le transmet ensuite a la CNAM, au
département des prestations et des maladies chroniques (DPMC).

Les services administratifs de la caisse d’assurance maladie du patient lui notifie la décision:
En cas d’avis favorable, le volet 3 du protocole de soins, mentionnant I'accord de prise en
charge, est remis au patient. Il peut alors se rendre chez le praticien choisi pour la réalisation
du traitement. En cas de non acceptation du protocole de soins ou de refus de prise en charge
des actes et traitements a réaliser dans le cadre des agénésies dentaires multiples, les voies
de recours possibles sont indiquées sur la notification de décision.

5.8.2 Prise en charge des actes

e Enfants &gés de plus de 6 ans et jusqu’a la fin de croissance.

Depuis le 28 juin 2007, les actes du traitement implanto-prothétique des agénésies dentaires
multiples liés a une maladie rare, chez I'enfant de plus de 6 ans et jusqu'a la fin de la
croissance, sont pris en charge par I'assurance maladie. Ces actes sont inscrits a la CCAM.
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La Décision du 3 avril 2007 de 'UNCAM relative a la liste des actes et prestations pris en
charge par l'assurance maladie (PDF) (Journal officiel du 27 juin 2007) est disponible en
téléchargement.

L’oligodontie mandibulaire est définie comme I'agénésie d’au moins 6 dents permanentes a
I'arcade mandibulaire, non compris les dents de sagesse. Ainsi, chez I'enfant 4gé de plus de
6 ans, et jusqu’a la fin de la croissance, 2 a 4 implants, dans la région antérieure mandibulaire,
peuvent étre pris en charge dans le traitement des agénésies dentaires multiples liées aux
maladies rares, aprés échec ou intolérance d’'une prothése conventionnelle.

e Adultes

Concernant les adultes, depuis le 9 janvier 2012, les actes du traitement implanto-prothétique
des agénésies dentaires multiples liees a une maladie rare sont pris en charge par I'assurance
maladie. Ces actes sont désormais inscrits a la CCAM.

La Décision du 28 septembre 2011 de I'Uncam relative a la liste des actes et prestations pris
en charge par I'assurance maladie (PDF) (Journal officiel du 10 décembre 2011) est disponible
en téléchargement.

Chez rladulte, jusqu'a 10 implants peuvent étre pris en charge dans le traitement des
agénésies dentaires multiples liées aux maladies rares. L'oligodontie doit comporter au moins
6 dents permanentes (non compris les dents de sagesse) et dont 'une au moins des dents
absentes fait partie des dents suivantes :

1716 14 13 11 - 21 23 24 26 27
47 46 44 43 42 41 - 31 32 33 34 36 37

Cette prise en charge s’applique lorsque la croissance est terminée.

Il est important de souligner que certains actes sont opposables et d’autres non opposables.
lls sont définis dans la convention des chirurgiens-dentistes. Il faut également souligner que
certains soins ne bénéficient d’aucune prise en charge comme par exemple un traitement
orthodontique commencé aprés 16 ans.

5.8.3 Difficultés financiéres

La prise en charge des oligodonties de la petite enfance a I'age adulte nécessite des
restaurations prothétiques successives et un traitement orthodontique permettant de limiter le
risque de chirurgie orthognatique a I'dge adulte. Les dépassements d’honoraires liés a ces
différents traitements rendent parfois difficile I'accés aux soins de ces patients. Ainsi,
'amélioration de la prise en charge de certains actes prothétiques et du traitement
orthodontique, quel que soit I'age, pourrait permettre un meilleur accés aux soins pour les
patients. Une concertation avec les différents partenaires sociaux et les associations de
patients maladies rares s’avére donc indispensable.
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Lorsque les ressources du patient ne lui permettent pas de financer le supplément d’honoraires
il peut s’adresser au service des prestations supplémentaires de sa caisse qui, aprés étude de
sa situation, peut décider de vous accorder une aide

6 Suivi

6.1 Objectifs

En raison du caractére évolutif, le bilan bucco-dentaire doit étre répété au moins annuellement
si la maladie est stable, voire plus souvent en fonction des signes associés du patient (11,26).

Les objectifs du suivi des patients sont les suivants :
e Coordonner la prise en charge multidisciplinaire odontologique, médicale et non
médicale.
e Surveiller I'évolution et prendre en charge précocement une éventuelle aggravation.
e Surveiller 'apparition de complications.
e Surveiller régulierement les dispositifs prothétiques.
e Inciter a la prévention et la prise en charge des comorbidités.
¢ Informer les patients sur I'évolution des connaissances.
¢ Informer le médecin et le chirurgien dentiste traitant.
e Dépister d’autres pathologies.
o Dépister d’éventuelles difficultés scolaires, sociales, ou professionnelles.
e Dépister d’éventuels troubles psychologiques en rapport avec la maladie génétique.
e Assurer une transition enfant/adulte.
¢ Donner un conseil génétique (avec le généticien ou le conseiller en génétique).

6.1.1 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

Les professionnels impliqués dans le suivi sont identiques a ceux impliqués dans le bilan initial
et la prise en charge.

Le suivi bucco-dentaire sera le plus souvent coordonné par un des spécialistes du Centre de
Référence ou de Compétence du Réseau O-Rares de la Filiere de Santé Maladies Rares
TETECOU. Le patient sera également suivi de fagon réguliére par un pédiatre et/ou son
médecin traitant ainsi que son chirurgien-dentiste traitant.

En fonction de la nature de la maladie rare éventuellement associée (syndrome), un suivi par
le généticien ou un autre des spécialistes des centres de référence ou de compétence des
Filieres de Santé FIMARAD (maladies rares dermatologiques, https://fimarad.org/), AnDDI-
Rares (Anomalies du Développement de causes Rares, http://anddi-rares.org/), OSCAR
(Maladies rares de I'os du calcium et du cartilage, https://www filiere-oscar.fr/) est nécessaire.
Selon les éventuelles complications associées, pourront intervenir d’autres spécialistes (un
dermatopédiatre puis un dermatologue, un ophtalmologiste, un neuropédiatre puis un
neurologue, un endocrinopédiatre puis un endocrinologue, un médecin spécialiste de la
douleur, un rhumatologue, un angéiologue, un psychiatre...).

Un suivi psychologique du patient et de sa famille est fortement recommandé.

Date de publication : Novembre 2021
52


https://fimarad.org/
http://anddi-rares.org/
https://www.filiere-oscar.fr/

Texte du PNDS

Le généticien clinicien reste un interlocuteur privilégié afin d’optimiser la prise en charge de
cette maladie rare.

Le médecin de PMI et le médecin scolaire participent a la résolution des difficultés médico-
sociales auxquelles peut étre confronté I'enfant atteint des agénésies dentaires. Les assistants
sociaux peuvent intervenir a tout &ge pour I'aide aux démarches administratives, le lien avec
les instances médico-sociales, I'orientation professionnelle et I'information sur la I1égislation par
rapport au handicap.

6.1.2 Rythme et contenu des consultations

Le suivi médical bucco-dentaire fait appel a une équipe pluridisciplinaire dont la composition
peut varier en fonction des besoins.

Une consultation annuelle dans un Centre de Référence/Compétence pour les maladies rares
orales et dentaires (O-Rares) ou dans un Centre de Référence/Compétence des filieres de
sant¢ FIMARAD (maladies rares dermatologiques), AnDDI-Rares (anomalies du
développement) ou OSCAR (maladies rares de l'os, du calcium et du cartilage), pour les
syndromes associés est recommandée pour coordonner les prises en charge.

Elle permet dévaluer de facon globale le développement, la scolarité / lintégration
professionnelle, les génes fonctionnelles liées aux malformations et aux complications
éventuelles du syndrome, I'autonomie, la qualité de vie, la prise en charge du patient.

Elle permet également d’évaluer la connaissance de la maladie par les patients et/ou leur
entourage et de rappeler I'intérét du lien associatif (soutien, échange d’expériences...).

Un suivi régulier par le chirurgien-dentiste traitant est nécessaire et le rythme des consultations
est a adapter a I'’évolution de chaque patient.

Chez I'’enfant de moins de 6 ans, un suivi bi-annuel est recommandé. Chez I'adulte et I'enfant
de plus de 6 ans, une consultation au moins annuelle est nécessaire.

A la fin de I'adolescence, une transition avec équipes de praticiens de prise en charge des
adultes doit étre mise en place afin d’éviter 'interruption du suivi.

Un calendrier pour ce suivi systématisé est proposé ci-dessous (Tableau N°4)
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Tableau n°4 : Proposition d’un suivi systématisé pour les patient(e)s porteurs/porteuses d’oligodontie ou d’anodontie

Objectifs

@ Spécialistes concernés

(e? Actes

Points clés
4,0

Phase de
réhabilitation
transitoire

De la denture
temporaire a la fin
de la denture mixte

Diagnostic fonctionnel

Esthétique

Accompagnement

de la croissance

Préservation des dents temporaires
qui n’ont pas des dents
permanentes successionnelles (de
remplacement)

- Chirurgien-dentiste généraliste /
pédiatrique

- Orthodontiste

- Généticien

Diagnostic bucco-dentaire.
Prévention et contréle de I'hygiéne
bucco-dentaire

Recherche d’anomalies extraorales/

d’antécédents médicaux.
Prothése amovible.

Prothése collée.
Coronoplastie.

Orthopédie.

Suivi de I'éruption dentaire
(intervalle de 6 mois dans les
phases de changement de
dentition et intervalle d’un an
dans les phases de stabilité).
Prévention bucco-dentaire.
Bilan génétique.

Exploration des apparentés et
annonce du diagnostic.

Selon besoin :

- Chirurgien oral

- Psychologue

- Orthophoniste

- Médecin scolaire

- Programme ETP

- Autres spécialités médicales
selon la situation

Exceptionnellement : Implants
symphysaires de stabilisation
dans les édentements de grande
étendue a la mandibule (selon
HAS 2006). Etablissement

d’'une demande d’ALD hors liste
(formulaire « Avant la fin de la
croissance », joindre un
orthopantomogramme).

Coordination par les CRMR/
CCMR.

Tous les traitements ont pour but
d’améliorer les fonctions orales
pour une meilleure qualité de vie.
- Conseils diététiques

- Vernis fluoré

- Scellement des sillons et des fissures
- Mise en place de contréles semestriels
- Conserver les dents
temporaires.

- Maintenir une dimension
verticale correcte.

- Rétablir 'occlusion des molaires
en infraposition (onlays, cales en
matériau composite, ...).

- Rétablir un sourire harmonieux
(coronoplasties des dents
coniques, maquillage de

dents temporaires en dents
permanentes, correction d’'un
diastéme médian...).

- Réaliser la prothése pédiatrique
deés que la coopération de I'enfant
le permet.

- Réaliser un bilan de croissance
faciale nécessaire avant I'age de
11 ans (téléradiographie de profil,
étude céphalométrique).

Elaboration du
projet
prothétique

Le projet thérapeutique proposé doit
tendre vers une correction pérenne
et optimale des malocclusions
squelettiques et des malpositions
dentaires. Une discussion avec le
patient et sa famille est
indispensable pour obtenir leur

- Chirurgien-dentiste généraliste /
pédiatrique

- Orthodontiste

- Chirurgien oral et/ou
maxillo-facial

Bilan clinique et imagerie.
Réunion de concertation
pluridisciplinaire avec tous les
acteurs du parcours de soin
coordonné par un CRMR/CCMR.

La proposition doit se baser sur
les critéres suivants :

- Rétablir des rapports d’arcades
corrects.

- Repositionner les dents
permanentes présentes a leur
position idéale et aménager
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acceptation. Certains compromis, au
détriment de ces objectifs, ne
doivent pas étre envisagés. Il est
dans ce cas préférable de différer le
traitement.

La communication et la coordination
du parcours de soin (CRMR/
CCMR) est necessaire : cette étape
est généralement possible a
I'adolescence.

les espaces pour permettre les
réhabilitations prothétiques.

- Corriger les malocclusions
squelettiques.

- Possibilité de conserver des

dents temporaires en normoposition.

Phase Préparation orthodontique selon - Essentiellement orthodontiste Orthodontie. En cas de traitement chirurgico-
p . le projet prothétique défini et chirurgien- dentiste généraliste / Etablissement de la demande de orthodontique, le traitement
preparatoire a la phase précédente pédiatrique traitement ODF avant I'age de 16 d’orthodontie peut étre réalisé
En denture Information autour du diagnostic ans (méme si le traitement n'est tardivement (juste avant la
adolescente et du projet a I'adolescence pas débuté avant cet age). chirurgie), si la réhabilitation
(programme ETP) fonctionnelle et esthétique est
réalisée. Prendre en compte
les difficultés de déplacement
dentaire et le manque d’ancrage.
Phase de Reéhabilitation fonctionnelle - Chirurgien-dentiste Prothése amovible. Remplacement des dents
réhabilitation et esthétique Généraliste/pédiatrique Prothése collée transitoire. 2‘(1)&:32:1]32;68 en assurant la
transitoire
Phase Préparation de la phase - Chirurgien oral Chirurgie préimplantaire La greffe osseuse ne peut étre
- . implantaire et/ou orthognathique. envisagée que dans un temps
Chlrurglcale proche de la chirurgie implantaire.
Phase de Réhabilitation orale a visée - Chirurgien-dentiste Prothéses dentaires conjointes/ Prendre en compte les demandes
2 R —F fonctionnelle et esthétique - Chirurgien oral adjointes du patient.
rehab!":tatlon Eventuellement implants.
prothétique Etablissement d’une demande
d’usage d’ALD hors liste (HAS 2010).
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Calendrier
spécifique a
I'orthopédie
dento-faciale

ODF

Age recommandé / stade de
denture

6 ans - début de la denture mixte

Phase denture mixte stable

Phase denture mixte stable

Indication(s)

1¢" Bilan initial ODF

Recherche de dysmorphoses, malocclusions et bilan
fonctionnel

Interception des dysfonctions, parafonctions éventuelles

Orienter le patient vers CD traitant ou CCMR/CRMR pour mise
en place des premieres restaurations sur dents permanentes
Premiéres restaurations sur dents permanentes selon
anomalies de forme

Voire sur dents temporaires si infracclusion.

Réalisation si nécessaire de mainteneurs d’espaces ou
protheses transitoires dans les zones d’édentement.

Interception des malocclusions, dysfonctions et parafonctions,
si besoin : phase orthopédique

Prise en charge

Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)

1°" bilan ODF (photographies exo- et endobuccales,
empreintes, réalisation OPT fourni par CD,
éventuellement TRP, voire TRF)

] TO5+15

Par CD traitant ou CRMR/CCMR

Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)

Prise en charge par dispositif fixe ou amovible
Associé éventuellement a une rééducation fonctionnelle
Interception pendant 6 a 12 mois puis phase de
surveillance

[ TO 45 ou 90 ou 180, puis

[ TO 5x2 tous les 6 mois
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ODF

Constitution de la denture
adolescente jusqu’a la phase de
denture adulte jeune (pic de
croissance)

Phase de denture adulte jeune (pic
de croissance)

Suivi de la denture adulte

En fin de prise en charge ODF

Suivi de I'évolution des dents permanentes et temporaires
maintenues

Phase de surveillance de la croissance et des décalages
squelettiques

28me hilan ODF

Evolution de la denture
Evolution de la dysmorphose / malocclusion

Surveiller le développement alvéolaire et la position des
incisives dans les trois dimensions de |'espace.

Bilan des fonctions

Evaluer le besoin d’'une seconde phase de traitement ODF
Phase orthopédique au besoin

Interaction et orienter le patient vers CD traitant ou CC/CR si
besoin de réhabilitations au préalable de la mise en place d’un

dispositif ODF et définir les objectifs d’aménagement des
espaces.
Soins dentaires et parodontaux

Phase de contention

Bilan de fin de traitement

Vérifier la stabilité du résultat fonctionnel et esthétique

CD ou CRMR/CCMR

Intervention ODF si besoin

Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)

28me phase de traitement ODF au besoin en cours de
croissance

[J TO 5+15 (qu’on ne peut pas coter si
préalablement déja réalisé et facturé, exception

transfert selon dentiste-conseil)
] TO 90 tous les 6 mois

Par CD traitant ou CRMR/CCMR
Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)

Phase de contention

O TO 75 1% année
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Age adulte

ODF

Adulte

Adulte
Adulte

Orienter vers CD traitant ou CC/CR pour réhabilitation
définitive

3éme Bilan ODF

Pour primo-consultant n’ayant pas bénéficié de prise en charge
préalable

Pour indications fonctionnelles, esthétique et prothétique

Ou pour patients dont la croissance a été défavorable et
nécessitant prise en charge orthodontico-chirurgicale

Oriente vers chirurgien maxillo-facial

Bilan ODF de fin de traitement

Vérifier la stabilité du résultat fonctionnel et esthétique

Orienter vers CD traitant ou CC/CR pour réhabilitation
définitive

Soins dentaires et parodontaux

Controle
S’assurer de la stabilité des résultats

0 TO 502%™ année

Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)
[J TO 5+15 (méme remarque que précédemment,
en plus, pour les adultes, il n’y a pas de prise en

charge par la Sécurité Sociale actuellement)

[J TO 90 n’existe pas.

Actuellement, les adultes ne bénéficient pas de
prise en charge par la sécurité Sociale

[1 Demande PEC assimilée au FLP (TO 200 a vie)
Par ODF spécialisé (soit libéral soit du CRMR/CCMR)

Phase de contention

[] Actuellement n’est pas pris en charge par
Sécurité Sociale
I
Par CD traitant ou CR/CCMR

1 rdv annuel
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6.2 Transition enfant-adulte

La transition est un processus intentionnel, progressif et coordonné visant le passage du jeune
patient d’'une équipe de praticiens pédiatriques vers une équipe de praticiens de prise en
charge pour adultes. Plus largement ce processus permet aux adolescents et aux jeunes
adultes d’étre préparés a prendre en charge leur vie et leur santé a I'age adulte. Pour cela, le
processus de transition doit aborder les besoins médicaux, psychosociaux et éducatifs des
jeunes tout en tenant compte de I'aspect social, culturel, @économique et environnemental dans
lesquels les adolescents et les jeunes adultes évoluent. Le site internet « Transition Maladies
Rares » : https://transitionmaladiesrares.com/ a vocation a étre un outil d’'information et de
partage de savoirs sur tout ce qui concerne la transition et le transfert des patients atteints de
maladies rares et/ou chroniques. Les familles y retrouveront de nombreuses rubriques, comme
les outils développés par les professionnels pour faciliter la transition, les programmes de
transition développés a I'étranger, les projets de recherche en cours dans les centres de
référence et les Filiéres, etc...

Pour un patient atteint d’agénésies dentaires multiples, la transition de la prise en charge du
patient de la pédiatrie a la médecine adulte estimportante pour assurer une continuité optimale
des soins. Cela implique la collaboration des équipes soignantes afin de prévenir la perte de
suivi et/ou des complications de la maladie qui pourraient apparaitre a 'dge adulte. L’age de
la transition sera a adapter en fonction de chaque patient mais pourra se situer entre 15 et 20
ans. Le caractére évolutif de la maladie et la spécificité de la prise en charge rendent cette
étape fondamentale. Le patient doit étre accompagné et la transmission des informations
médicales doit se faire entre spécialistes avec la rédaction de comptes-rendus détaillés.

Il est important de renouveler auprés du patient lorsqu’il est jeune adulte l'information initiale
donnée a ses parents concernant I'évolution de sa pathologie, la nécessité d’'un suivi a long
terme et le conseil génétique.

Lors de la premiére consultation adulte :
e Reprendre I'histoire de la maladie.
e Effectuer un nouvel examen clinique.
e Souligner I'importance d’un suivi régulier et des situations devant amener a consulter
en urgence.
e Informer le patient sur les conduites déconseillées.
e Informer le patient sur les démarches sociales.
e Evaluer le niveau de compréhension de sa pathologie par le jeune adulte.
e Transmettre les données radiologiques pour éviter la duplication des examens.
e Reéexpliquer le mode de transmission de la maladie avec le patient devenu adulte.
e Evaluer le risque de récurrence lors d’'une grossesse.
o Adapter le plan de traitement.

6.3 Examens complémentaires

Des examens complémentaires peuvent étre réalisés en fonction de la symptomatologie (ex :
imagerie, bilan biologique ...) et discutés avec les spécialistes d’'organe concourant a la prise
en charge du patient.
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6.4 Informations a connaitre en cas d’urgence

Le personnel soignant qui prend en charge la personne en urgence doit étre informé du
diagnostic de la maladie rare, des malformations associées, d’une éventuelle atteinte associée
et des éventuels traitements en cours.

Le carnet de santé ou le carnet de soin numérique sont des outils de liaison privilégiés entre
les professionnels de santé : le présenter aux services d’urgence est essentiel.

Les cartes d'urgence sont des cartes personnelles de soins et d'information destinées
a améliorer la coordination des soins des personnes atteintes de maladies rares en situation
d'urgence vitale. Elles précisent les symptdmes a prendre en compte dans I|'évaluation des
malades, les gestes / actes a éviter ou a recommander en situation d'urgence, les personnes
(proches, médecins) a contacter. Il n’en existe pas a I'’heure actuelle pour I'oligondotie ; il en
existe cépendant pour certaines formes syndromiques (DE, IP...).

Elles sont délivrées aux patients par les médecins spécialisés des Centres de Référence et
Compétence Maladies Rares.
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7 Annexes

7.1 Annexe 1 : Elaboration du PNDS

Ce PNDS sur les agénésies dentaires multiples (oligodontie et anodontie) a été élaboré selon
la « Méthode d’élaboration d’'un protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies
rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide méthodologique disponible sur
le site de la HAS : www.has-sante.fr). L’ensemble des données bibliographiques analysées
pour la rédaction du PNDS se trouve dans I'argumentaire scientifique.

La méthode utilisée pour I'élaboration de ce PNDS est celle des « Recommandations pour la
pratique clinique ». Elle repose, d’'une part, sur I'analyse et la synthése critiques de la littérature
médicale disponible, et, d’autre part, sur I'avis d’un groupe multidisciplinaire de professionnels
concernés par ces maladies rares.

Le groupe de rédaction était constitué principalement par les membres des centres de
référence et de compétence maladies rares orales et dentaires O-Rares (www.o-rares.com).
Aprés analyse et synthése de la littérature médicale et scientifique pertinente, le groupe de
rédaction cordinnateur a rédigé une premiére version du PNDS qui a été soumise a un groupe
de rédacteurs associés constitué de professionnels de santé experts des différentes
pathologies rencontrées dans l'oligodontie et anodontie isolées ou syndromiques. Puis un
groupe de relecture multidisciplinaire et multiprofessionnel, composé de professionnels de
santé, ayant un mode d’exercice public ou privé, d’origine géographique ou d’écoles de pensée
diverses, d’autres professionnels concernés et de représentants de I'association de patients «
AFDE (Association Frangaise des Dysplasies Ectodermiques) » a été sollicité. Ces groupes
ont été consultés par mail, par visioconférence et par téléphone. lls ont donné un avis sur le
fond et la forme du document, en particulier sur la lisibilité et I'applicabilité du PNDS. Les
commentaires du groupe de lecture ont ensuite été analysés et discutés par le groupe de
rédaction, puis une version finale du PNDS et de I'argumentaire scientifique ont été rédigées.

7.2 Annexe 2 : Liste des participants

Ce travail a été coordonné par le Pr Muriel DE LA DURE MOLLA, avec le soutien du Dr Isaac
Maximiliano Bugueno, des Centres de Référence des maladies rares orales et dentaires O-
Rares.

Ont participé a I'élaboration du PNDS :

7.2.1 Rédacteurs

Titre Nom Prénom Affiliation

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR
O-Rares, Service d’'odontologie pédiatrique, Hopital de
La Timone Enfants, Assistance Publique des Hopitaux
de Marseille.

Dr BLANCHET Isabelle

Chirurgien-dentiste, Biologie Orale, CRMR site

Pr BLOCH-ZUPAN Agnes coordonnateur O-Rares, Péle de médecine et chirurgie
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bucco-dentaires, Hopitaux Universitaires de
Strasbourg (HUS).

Dr

BUGUENO Isaac-Maximiliano

Chirurgien-dentiste et chargé de mission de
coordination, CRMR site coordonnateur O-Rares, Pole
de médecine et chirurgie bucco-dentaires, Hopitaux
Universitaires de Strasbourg (HUS).

Pr

CLAUSS Francois

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CRMR
site coordonnateur O-Rares, Pble de médecine et
chirurgie bucco-dentaires, Hopitaux Universitaires de
Strasbourg (HUS).

Pr

de LA DURE MOLLA Muriel

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CRMR
site constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance
Publique des Hbpitaux de Paris.

Dr

FELIZARDO Rufino

Chirurgien-dentiste, Imagerie odontologique, CRMR
site constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance
Publique des Hbpitaux de Paris.

Pr

FOURNIER Benjamin

Chirurgien-dentiste, Biologie Orale, CRMR site
constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance
Publique des Hbpitaux de Paris.

Pr

GARREC Pascal

Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, CRMR
site constitutif O-Rares, Hépital Rothschild, Assistance
Publique des Hbpitaux de Paris.

Pr

GAUCHER Céline

Chirurgien-dentiste, Biologie Orale, CRMR site
constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance
Publique des Hopitaux de Paris.

Pr

GELLE Marie-Paule

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR
O-Rares, Hépital Maison Blanche, Pble de Médecine
Bucco-Dentaire, CHU de Reims.

Dr

JUNG Sophie

Chirurgien-dentiste, Biologie Orale, CRMR site
coordonnateur O-Rares, Péle de médecine et chirurgie
bucco-dentaires, Hopitaux Universitaires de
Strasbourg (HUS).

Dr

LACAULE Camille

Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, CCMR
O-Rares, Hépital Pellegrin — Hopital des Enfants, CHU
de Bordeaux.

Pr

MORRIER Jean Jacques

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR
O-Rares, Centre de soins dentaires, Groupement
Centre Péle d’Activités Médicales d’Odontologie,
Hospices Civils de Lyon.

Pr

MOULIS Estelle

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR O-
Rares, Service dodontologie, Centre de Soins
d’Enseignement et de Recherche Dentaires, CHU de
Montpellier

Pr

TARDIEU Corinne

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR
O-Rares, Service d’odontologie pédiatrique, Hopital de
La Timone Enfants, Assistance Publique des Hbpitaux
de Marseille.

Pr

THIVICHON-PRINCE
Béatrice

Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR
O-Rares, Centre de soins dentaires, Groupement
Centre Péle d’Activités Médicales d’Odontologie,
Hospices Civils de Lyon.
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Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, CRMR

Pr VI-FANE Brigitte site constitutif O-Rares, Hépital Rothschild, Assistance
Publique des Hbpitaux de Paris.
Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, CRMR
Dr WAGNER Delphine site coordonnateur O-Rares, P6le de médecine et

chirurgie bucco-dentaires, Hopitaux Universitaires de
Strasbourg (HUS

7.2.2 Groupe de travail multidisciplinaire — relecteurs

Pr Ariane BERDAL, Chirurgien-dentiste, Biologie Orale, UFR Odontologie, Université
de Paris, CRMR site constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance Publique des
Hépitaux de Paris.

Pr Marie-Violaine BERTERETCHE, Chirurgien-dentiste, Prothéses, CRMR site
constitutif O-Rares, Hopital Rothschild, Assistance Publique des Hbpitaux de Paris.

Pr Marie-José BOILEAU, Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, CCMR O-
Rares, Hopital Pellegrin — Hépital des Enfants CHU de Bordeaux.

Dr Ariane CAMOIN, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR O-Rares,
Service d’odontologie Centre de soins dentaires, Hbpital de La Timone Enfants,
Assistance Publique des Hépitaux de Marseille.

Dr Maurice DAHAN, Chirurgien-dentiste, cabinet libéral, Strasbourg.

Mme Myriam DE CHALENDAR, Cheffe de projet, Filiere de Santé Maladies Rares des
malformations de la téte, du cou et des dents (TETECOU), Hépital Universitaire
Necker-Enfants malades, Assistance Publique des Hopitaux de Paris.

Dr Lisa FRIEDLANDER, Chirurgien-dentiste, Prothéses, CRMR site constitutif O-
Rares, Hépital Rothschild, et CCMR O-Rares, Service d'odontologie, Groupe
Hospitalier Pitié-Salpétriere, Assistance Publique des Hbpitaux de Paris.

Dr Eva GALLIANI, Chirurgien maxillo-facial, CRMR site coordonnateur MAFACE,
Hépital Universitaire Necker-Enfants malades, Assistance Publique des Hépitaux de
Paris.

Dr Bruno GROLLEMUND, Chirurgien-dentiste, Orthopédie Dento-Faciale, cabinet
libéral.

Dr Magali HERNANDEZ, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR O-
Rares, Odontologie Pédiatrique, Hépitaux de Brabois, CHRU de Nancy.

Mme Marzena KAWCZYNSKI, Attachée de Recherche Clinique, CRMR site
coordonnateur O-Rares, Pbdle de médecine et chirurgie bucco-dentaires, Hopitaux
Universitaires de Strasbourg (HUS).

Dr Stéphane KERNER, Chirurgien-dentiste, Parodontologie, CRMR site constitutif O-
Rares, Hopital Rothschild, Assistance Publique des Hopitaux de Paris.
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e Dr. Ludovic LAUWERS, chirurgien-dentiste, Service de Chirurgie Maxillo-Faciale, CHU
de Lille.

e Pr Serena LOPEZ, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR O-Rares,
service d’Odontologie conservatrice et Pédiatrique, Hotel Dieu, CHU de Nantes.

e Pr Marie-Cécile MANIERE, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CRMR site
coordonnateur O-Rares, Péle de médecine et chirurgie bucco-dentaires, Hopitaux
Universitaires de Strasbourg (HUS).

e Dr Emmanuelle NOIRRIT-ESCLASSAN, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique,
CCMR O-Rares, Service d’odontologie et traitement dentaire, Hopital Rangueil, CHU
de Toulouse.

e Dr Luc RAYNALDY, Chirurgien-dentiste, Prothéses, CCMR O-Rares, Service
d’odontologie et traitement dentaire, Hopital Rangueil, CHU de Toulouse.

e Dr Gérard SORNIN, Chirurgien-dentiste Conseil, CNAM, Paris.

e Pr Frédéric VAYSSE, Chirurgien-dentiste, Odontologie pédiatrique, CCMR O-Rares,
Service d’odontologie et traitement dentaire, Hopital Rangueil, CHU de Toulouse.

7.2.3 Groupe de travail multidisciplinaire — Association de Patients

¢ Mme. Virginie Counioux, présidente de I'Association Frangaise Des Dysplasies
Ectodermiques (AFDE).

7.2.4 Déclarations d’intérét

Tous les participants a I'élaboration du PNDS ont rempli une déclaration d’intérét transmise a
la HAS. Les déclarations d’intérét sont en ligne et consultables sur le site Internet du centre de
référence O-Rares (www.o-rares.com) et de la Filiéere TETECOU (www.tete-cou.fr).

7.3 Annexe 3 : Stratégie de recherche documentaire

Une analyse de la littérature sur l'oligodontie et I'anodontie sans prendre en compte
I'hypodontie a été réalisé par les coordinateurs du PNDS et des étudiants en fin d’études de
chirurgie dentaire faisant leur thése d’exercice.

Ce choix d’écarter I'hnypodontie a été fait car ces anomalies entrainent des enjeux de
traitements différents. En effet, le traitement de 'hypodontie est beaucoup plus simple et pose
rarement de difficultés pour une équipe d’omnipraticiens / orthodontistes. Ces traitements se
résument en général a la problématique de fermeture ou ouverture des espaces et de
réhabilitation prothétique de I'édentement. L’'oligodontie nécessite, en revanche, plus
freqquemment des traitements multidisciplinaires, longs et compliqués alliant odontologie
pédiatrique, orthodontie, chirurgie maxillo-faciale, implantologie et prothése.

Pubmed, Livivo, Lilacs, Science Direct et Scopus ont été utilisés comme base de données
électroniques pour effectuer une recherche systématique des articles publiés entre 1984 et
2021.
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La recherche documentaire via PubMed (Medline - https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/) a été
réalisée en utilisant successivement les mots clefs suivants :

¢ OR Oligodontia

¢ OR Anodontia

¢ OR Dental agenesis

e AND Rehabilitation

o AND Therapy prosthetic

o AND Treatment

e AND Therapeutic

e AND Surgery

o AND Genetics

Période de recherche : 1984-2021.

7.3.1 Sites Internet

La recherche documentaire via les bases de données Orphanet, OMIM, Genatlas, Rare
Diseases Databases, a été réalisée en utilisant successivement les méme mots clefs que pour
la recherche documentaire

e https://www.orpha.net/

e https://www.omim.org/

e http://genatlas.medecine.univ-paris5.fr/

e https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/

e http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/GeneTests/review?db=GeneTests

e http://ghr.nim.nih.gov/

e www.rarediseases.org

e www.geneticalliance.org

7.3.2 Autres sources

e http://www.phenodent.org/
e http://www.o-rares.com/

e https://www.tete-cou.fr/

e https://www.has-sante.fr/

e https://www.eurordis.org/

7.3.3 Stratégie de recherche

Une premiére sélection a partir d’environ 1500 articles trouvés a été faite. 700 articles ont été
retenus initialement, dont tous les résumés ont été lus. Puis, une seconde sélection a été
effectuée, retenant environ 350 articles, dont tous les résumés ont été lus et analysés par les
différents rédacteurs. Finalement, 245 articles ont été retenus (EN, FR), lus dans leur
intégralité et analysés. Ces 245 articles ont été consultés pour la réalisation de ce PNDS et ils
ont été cités et classés selon les recommandations de la HAS dans les différents tableaux
présentés dans I'argumentaire scientifique de ce PNDS.
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7.4 Annexe 4 : Coordonnées des centres de référence, de compétence et de
I’association de patients

Centres de référence des maladies rares orales et dentaires
o Centre de Référence des Maladies Rares orales et dentaires (CRMR) site coordonnateur,
UF 8614, Pole de Médecine et Chirurgie Bucco-Dentaires, Hépital Civil 1 place de I'H6pital 67091
Strasbourg Cedex. Téléphone : 03.88.11.67.68 ou 03.88.11.69.10.
o Centre de Référence des Maladies Rares orales et dentaires (CRMR) site constitutif,
Service d’Odontologie, Hopital Rothschild, Assistance Publique des Hopitaux de Paris, 5 Rue
Santerre, 75012 Paris. Téléphone : 01.40.19.39.14.

Centres de compétence des maladies rares orales et dentaires

Région

Ville

Adresse

Responsable

Nouvelle-Aquitaine

Bourgogne-Franche-Comté

Nouvelle-Aquitaine

Bourgogne-Franche-Comté

Auvergne-Rhéne-Alpes

Provence-Alpes-Céte d'Azur

Occitanie

CCMR Angouléme

CCMR Besangon

CCMR Bordeaux

CCMR Dijon

CCMR Lyon

CCMR Marseille

CCMR Montpellier

Centre Hospitalier d’Angouléme
Service d’Odontologie
Rond-point de Girac

CS 55015 Saint-Michel

16959 Angouléme

Hépital Jean Minjoz

Service de Chirurgie Maxillo-
Faciale,

Stomatologie et Odontologie
UF de consultations et soins
dentaires

3 Boulevard Alexandre Fleming,
25030 Besangon

CHU de Bordeaux — Hopital
Pellegrin - Hopital des Enfants
Service d’Odontologie et Santé
Buccale

Place Amélie Raba Léon
33000 Bordeaux

Hopital Frangois Mitterrand
Service d’Odontologie

2 boulevard Maréchal de Lattre de
Tassigny

21079 Dijon Cedex

Groupement Hospitalier Centre
Service de consultations et de
traitements dentaires

Service de soins dentaires et
d’odontologie hospitali¢re
6-8 Place Depéret

69365 Lyon Cedex 07
Hopital La Timone Enfants
Service d’Odontologie

264 Rue Saint-Pierre

13385 Marseille

Centre de Soins d’Enseignement et
de Recherche Dentaires

549 Avenue du Professeur Louis
Viala

34295 Montpellier cedex 5

Dr Frédérique DHALLUIN OLIVE
0545244126

Dr Edouard EUVRARD
03 81 66 82 34

Pr Marie-José BOILEAU
0557623434

Dr Victorin AHOSSI
03 8029 56 06

Pr Jean-Jacques MORRIER
0427 854028

Pr Corinne TARDIEU
0491 38 59 55

Dr. Estelle MOULIS
04 673367 10
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Grand Est

Pays-de-Loire

Ile de France

Ile de France

Grand Est

Bretagne

Normandie

Occitanie

Centre-Val-de-Loire

CCMR Nancy

CCMR Nantes

CCMR Paris Créteil

CCMR Paris Pitié-
Salpétriere

CCMR Reims

CCMR Rennes

CCMR Rouen

CCMR Toulouse

CCMR Tours

CHRU de Nancy - Hopitaux de
Brabois

Batiment principal niveau Entresol
Service d’Odontologie

8 Rue de Morvan

54500 Vandceuvre-l¢s-Nancy

CHU de Nantes — Hotel Dieu
Service d’Odontologie
Conservatrice et Pédiatrique
1 Place Alexis-Ricordeau
44000 Nantes

Hopitaux Universitaires Henri
Mondor

Service de Médecine Bucco-
Dentaire et Chirurgie Orale

51 Avenue du Maréchal de Lattre
de Tassigny, 94010 Créteil Cedex
Groupe Hospitalier Pitié-Salpétricre
Service d’odontologie

47-83 Boulevard de I'Hopital

75013 Paris

Hépital Maison Blanche

Pole : Odontologie

45 rue Cognacq-Jay

51092 Reims Cedex

CHU de Rennes - Hopital
Pontchaillou

Centre de soins dentaires Service
d'odontologie

2 Place Pasteur

35000 Rennes

Hoépital Saint-Julien
Service d’Odontologie
Rue Guillaume Lecointe
76140 Le Petit-Quevilly

CHU de Toulouse — Hopital
Rangueil

Service d’Odontologie et traitement
dentaire

3 Chemin des Maraichers

31400 Toulouse

CHRU de Tours - Hopital
Clocheville

Service de Chirurgie Maxillo
Faciale et Plastique de la Face et
Stomatologie

49 Boulevard Béranger

37044 Tours cedex

Texte du PNDS

Dr Magali HERNANDEZ
03.83.15.42.56

Dr Serena LOPEZ-CAZAUX
02 40 08 37 25

Pr Bruno GOGLY
01 4517 84 05

Pr Vianney DESCROIX

Pr Marie-Paule GELLE

0326 78 77 48

Pr Jean-Louis SIXOU
02.99.28.24.00

Dr Hervé MOIZAN
02.32.88.58.48

Pr Frédéric VAYSSE
0561322030

Pr Boris LAURE
02 47 47 38 21
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» Associations de patients

e Association Frangaise Des Dysplasies Ectodermiques
Présidente : Mme. Virginie Counioux
Site Internet : https://afde.net/
Facebook : https://fr-fr.facebook.com/afde.net/

e Autres:

o L’ARAD : Association pour la Reconnaissance de I'Agénésie Dentaire (ARAD).
Présidente : Mme Christine ROBL
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7.5 Annexe 5 : Liste de génes du panel GenoDENT et du panel Cochin :

Panel GenoDENT

ADAMTS2 EYA1 KDMG6A PVRL1
ANTXR1 FGF10 KMT2D RECQL4
AXIN2 FGFR1 KREMEN1 RSK2
BCOR FGFR2 LEF1 RUNX2
BMP4 FGFR3 LRP6 SATB2
CREBBP FLNB LTBP3 SHH
CTNNB1 FOXC1 MKKS SMOC2
CXORF5 GJAT MSX1 TBX3
DKK1 GLI3 NSD1 TCOF1
DSP GREM?2 OFD1 TFAP2B
DTDST GRHL2 PAX9 TP63
EDA HOXB1 PHGDH TSPEAR
EDAR IKBKG PITX2 UBR1
EDARADD IKKy POLR3A WNT10A
EVC IRF6 POLR3B WNT10B
EVC2 JAGT PORCN

Panel Cochin

ATP6V1B2 GJB6 LRP6 SHH
AXIN2 GREM2 MSX1 TP63
CDH3 GRHL2 NECTIN1(PVRL1) | TSPEAR
DSP IFT122 NECTIN4 (PVRL4) | WDR19
EDA IFT43 PAX3 WDR35
EDAR IKBKG/NEMO PAX9 WNT10A
EDARADD KCTD1 PKP1 WNT10B
FGFR2 KREMEN1 POC1A
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Courtoisie Professeur F. Clauss, base de données D4/phenodent.
CRMR O-Rares de Strasbourg.

Courtoisie Professeur A. Bloch-Zupan, base de données
D4/phenodent. CRMR O-Rares de Strasbourg.

Courtoisie Docteur Bruno Grollemund, base de données
D4/phenodent. CRMR O-Rares de Strasbourg.
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7.7 Annexe 7. Imagerie

Courtoisie Professeur F. Clauss, base de données D4/phenodent. Courtoisie Professeur A. Bloch-Zupan, base de données Courtoisie Docteur Bruno Grollemund, base de données
CRMR O-Rares de Strasbourg. D4/phenodent. CRMR O-Rares de Strasbourg. D4/phenodent. CRMR O-Rares de Strasbourg.
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