Imprimé a partir du serveur de la Société Francophone d’Imagerie Pédiatrique et prénatale 162
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DE LA DYSPLASIE OTOMANDIBULAIRE (D.O.M.) AU SPECTRE OAV

Les Dysplasies Oto-Mandibulaires constituent un cadre de malformations faciales qui efitfen commun des

anomalies sur I’axe oto-mandibulaire regroupées sous le nom de Microsomie Hémii-Faciale, associant une

hypoplasie maxillo-mandibulaire et une hypoplasie de 1'oreille et d’autres anomaliesifaciales,ou extra-faciales. Il

s'agit d'un groupe d'affections trés diverses, parfois héréditaires avec différentsfmodes deytransmission possibles

ou parfois isolées au sein d'une famille. La nature de ’atteinte faciale et ledearaetere symétrique ou asymétrique

vont permettre de classifier ces malformations et reconnaitre certains#isyndromes génétiques bien précis. On

distingue les formes bilatérales symétriques d’une part, et les formesgmilatérales ou bilatérales asymétriques

d’autre part

Parmi les formes bilatérales et symétriques, on individualisc§

Les formes sans anomalies des extrémités, c’est le syndrome de Treacher Collins (Synonyme :
syndrome de Franceschetti, ou dysostdse, mandibulo-faciale) avec atteinte prédominante de 1’étage
moyen de la face (Malaire, zygematique, articulation temporo-mandibulaire) transmission autosomique
dominante, Chromosome 5q32, Géne LEOF1 connu (protéine treacle). Sa fréquence est de 1 pour

50 000 naissances

Les formes avec,anomalies des extrémités ou dysostoses acro-faciales ou acrodysosotoses, ce sont
entre autres lgs syndromes de Miller (anomalie du rayon externe ou préaxiale) et de Nager (anomalie

post-axiale)t

Parmi les formes unilatérales ou bilatérales asymétriques ou Spectre Oculo-Auriculo-Vertébral

On individualige

La Microsomie Hémi-Faciale isolée unilatérale (MHF) qui est I’entité clinique principale de ce
syndrome (50% des cas). Les formes isolées ont été décrites sous les noms divers de syndrome du 1%
arc, syndrome oto-mandibulaire, syndrome des 1" et 2éme arcs, dysostose otomandibulaire, fente n°7

Les formes ou la MHF est associée a d’autres malformations (50% des cas). Elles ont été décrites
sous les noms de syndrome de Goldenhar ou dysplasie oculo-auriculo-vertébrale. On trouve
également dans ce groupe le syndrome de Townes-Brocks (malformations ano-rectales et rénales) et le
syndrome Branchio-Oto-Rénal (B.O.R.). Ce sont ces syndromes qui justifient la demande

d’échographie rénale systématique.
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En 1990, Gorlin et al proposérent de regrouper ces différentes conditions représentant des expressions différentes
d'une méme erreur de la morphogenése, sous le terme de Spectre Oculo-Auriculo-Vertébral (OAVS). Le terme
syndrome de Goldenhar reste parfois employ¢ lors de I’association & des dermoides épibulbaires et des
malformations vertébrales. L'incidence du OAVS est estimée a 1 sur 6000. I1 existe une prédominance de

garcons et une prédominance du coté droit atteint.

LE SPECTRE OCULO-AURICULO-VERTEBRAL

L’anomalie oto-mandibulaire est caractérisée par une asymétrie faciale unilatérale dans 70 % des cas ou
bilatérale asymétrique dans 30%, une hypoplasie mandibulaire et maxillomalaire, une hypoplasie des tissus
mous, une fente commissurale (macrostomie), un hypofonctionnement du nerf facial, une microtie, des fistules
pré-auriculaires et/ou des fibrochondromes souvent complexes et situés sur une ligne allant'du tragus ala
commissure buccale. Il existe une grande variabilité dans la sévérité de 1’atteinte oto-maxille-mandibulaire. 11
n’existe pas de critéres diagnostiques minimaux. L'atteinte faciale est parfois étagée, limitée aun signe :
commissure buccale, microtie, hypoplasie mandibulaire isolée. A 1’inverse ceftaings formes sont extrémes avec
une agénésie mandibulaire, ou de I’hémi-voile, de I’hemi-plancher buccal, deToreille et une asymétrie faciale
majeure. Les conséquences fonctionnelles, morphologiques, esthétiglies etgpSychologiques sont donc trés

variables

Microsomie hémi-faciale

Dans 50% des cas, la microsomie hémifaciale est isolée, [.a‘forfhe typique associe l'atteinte de l'oreille, de la
mandibule, de 1’hémi-maxillaire ; des tissus moushde la joue et de la commissure buccale avec une fente
commissurale ou macrostomie. Sa sévérité est tréshvariable et ses conséquences également. Un examen clinique
complet recherche les anomalies associées. (Le bilanycomplémentaire comprend de maniére systématique un

examen ophtalmologique, un examen OR‘ayec unefaudiométrie, et une radiographie du rachis

Formes associées
Dans 50 % des cas, d'autres anomalies plus ou moins séveres sont associées a l'atteinte oto-mandibulaire et
doivent étre recherehes systematiquement. Elles compliquent le traitement et aggravent le pronostic
*  Au niveausdejla Face
- anomalies octilaires et orbitopalpébrales : dermoides ou lipodermoides épibulbaires surtout du quadrant
mféro-externe, colobome de la paupiére supérieure, blépharoptosis ou étroitesse des fentes palpébrales,

microphtalmie, anophtalmie
- atteinte du nerf facial

- fentes faciales : fentes labio-palatines mais parfois fentes orbito-faciales ou fentes latérales
- oreille : dysplasie discréte du pavillon, microtie, anotie, malformation de 1'oreille moyenne ou interne,
surdité
*  Systéme nerveux central
- atteinte des paires craniennes, malformation du crane (microcéphalie, dolichocéphalie, plagiocéphalie),
encéphalocéles, hydrocéphalie, tumeur cérébrale, holoprosencéphalie, hypoplasie du corps calleux

(10%), retard mental (5 a 15 %).
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*  Systéme viscéral

- coeur : communication interventriculaire, tétralogie de Fallot ou autre cardiopathie (5-58%) ;

- rein : agénésie rénale, duplication urétérale, reflux vésico-urétéral, dysplasie multikystique ;

- digestif : imperforation anale, fistule oesotrachéale.

- pulmonaire : agénésie ou hypoplasie, lobulation incompléte.
*  Systéme squelettique
- fusions vertébrales cervicales (20-35%), occipitalisation de I’atlas, hémivertébres surtout cervicales,
parfois dorsales ou lombaires, spina bifida,
- malformations costales,
- pieds-bots,
- anomalies de 1’axe radial, hypoplasie du pouce et/ou radius, pouce digitalisé ougbifidg (10%).

*  Retard de croissance intra-utérin.

Etiologie du spectre Oculo-Auriculo-Vertébral

L'étiologie du spectre Oculo-Auriculo-Vertébral reste incertaine. Toutefois, il eXiste d'importants arguments en
faveur de l'existence de causes multiples et il semble s'agir d'un groupe hétérogene sur le plan étiologique : un
mécanisme vasculaire a été évoqué, dans certains cas une cause pué€ise est identifiée (tératogene, diabéte
maternel, anomalie chromosomique, syndrome monogénique). Dans la majorité des cas aucune étiologie
évidente n’est identifiée, le caryotype est normal, jameun “t€ratogéne n'est retrouvé et aucun diagnostic
syndromique autre ne peut étre porté. Il existe toutefois des cas familiaux avec des observations compatibles
avec une transmission autosomique dominanteeu-autosemique récessive. Ces formes autosomiques dominantes
représentent 1 a 2 % des cas de OAVS D’autresauteurs retrouvent une fréquence beaucoup plus élevée des
formes familiales : en retenant les ant¢éédents dedfibrochondromes pré-auriculaires et les microties isolées. Ces
observations justifient un examengdclinigue attentif par le chirurgien et le généticien clinicien des parents de

I’enfant atteint.

PRISE EN CHARGETHERAPEUTIQUE
Vu la diversité deS atteintesy, y compris au plan facial, le traitement d’un enfant atteint d’un spectre OAV est
obligatoirement multidisciplinaire et nécessite I’expertise de centres de références ou de centres de compétences.
Il reléve de praticiens spécialisés en pédiatrie et en pathologie malformative : néonatalogistes, pédiatres,
chirurgiens _maxillo-faciaux, orthodontistes, généticiens, ORL, ophtalmologistes, pneumologues, radiologues,
anesthésistes, chirurgiens et pédiatres des disciplines concernées par les malformations associées,
orthophonistes, pédodontistes, prothésistes, etc....
Le degré de gravité s’échelonne d’une hypoplasie modérée a une atteinte sévere pouvant aller jusqu’a I’agénésie
de la branche montante mandibulaire. Plusieurs classifications ont été décrites. Retenons

- Pruzansky (1969) intégrant les 1ésions osseuses et auriculaires en grades I, 11 et I11

- O.M.EN.S (classification alphanumérique décrite par Vento en 1991) : O = orbite, M = mandibule, E =

ear, N = nerf facial, S = soft tissues. Chaque catégorie est cotée de 0 (état normal) a 3 (atteinte séveére)

en fonction de la gravité. L’ensemble permet de documenter chaque cas clinique et de prévoir chaque
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thérapeutique, compte-tenu de la diversité d’expression clinique depuis la période néonatale jusqu’a la

fin de la croissance.

Le traitement initial associe la prise en charge de la détresse respiratoire et des troubles de la déglutition. La
chirurgie primaire concerne la fente commissurale, 1’éxérése des fibrochondromes, la cure et la plastie d’un
colobome palpébral, le traitement d’une fente faciale le plus souvent labio-palatine ou d’une autre malformation.

Dans certaines formes séveres il est nécessaire de reconstruire un hémi-voile

Dans le traitement secondaire on distingue le traitement des anomalies maxillo-faciales et dentairessau fur et a
mesure de la croissance: hypoplasie maxillo-mandibulaire, hypoplasie des tissus mous de la ja@ie, obliquité de
I’occlusion dentaire et de 1’occlusion palbébrale, alignement dentaire de celui dessf@momalies ORL :
reconstruction du pavillon et prise en charge du déficit auditif. La pathologie obstructive’et dufsommeil doit étre

une obsession dans le suivi

La technique qui a révolutionné le traitement de 1’hypoplasie mandibulaire est la distraction chirurgicale ou
allongement osseux mandibulaire, calquée sur le modele d’allongement des“membres. Elle évite toute greffe
osseuse type greffe costale, est pratiquée par voie endo-buccale et peuf €trg pratiquée deés 1’age de 6 ans. Ses
indications sont trés précises et dépendent d’un arbre décisionnel. Dans les’cas ou il existe un syndrome d’apnée
du sommeil, la distraction peut étre pratiquée a un age plushprécoce voire dans les premiers mois de la vie apres
discussion multidisciplinaire avec les pneumologues et ORL pouf une analyse fine de 1’étiologie de I’apnée ou
de la détresse respiratoire. Si la petitesse de la“cavité bugeale et le recul mandibulaire sont en cause, une
distraction est décidée pour allonger la mandiblile. Plusieurs distracteurs ont ainsi ét¢ mis au point dans le
service et valorisés. Lorsque la mandibule est/symétrisée I’oreille peut étre reconstruite en bonne position.

Une autre technique révolutionnaire permiet de.eorriger 1’hypoplasie des tissus mous de la joue et de la
pommette, c’est la lipostructure. JTechnique empruntée a la chirurgie esthétique et évitant toute chirurgie
délabrante elle permet chez I’enfant de redonner du galbe a la joue et & la pommette, elle doit étre répétée jusqu’a
symétrisation. L age de la lipostructute dépend de la sévérité de la malformation et de la demande de I’enfant. Le
traitement orthopédiqué et orthodontique et le suivi multidisciplinaire s’échelonnent jusqu’a la fin de la
croissance

Le traitement dfun enfant ayant une anomalie de la face dans le cadre d’un spectre OAV nécessite une prise en
chargeftres spgcialisée et multidisciplinaire tout au long de la croissance, dans un centre de référence ou un
centte de compétence et peut bénéficier du réseau de soins de ces centres pour la part des traitements qui peut se

faire dudomicile

Nous remercions et associons les Docteurs PA Diner, chirurgien, C Tomat orthodontiste et L Burglen,

généticienne a ce travail.
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