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RESUME

INTRODUCTION : La craniosténose est la fusion prématurée d’une ou plusieurs sutures
craniennes en période anténatale. Ceci entraine une déformation cranienne d’aggravation
progressive, et dans 10 % des cas, une HTIC et des troubles visuels. Le traitement est
chirurgical et doit étre précoce afin d’obtenir des résultats satisfaisants. Nous nous sommes
demandé si les pédiatres et médecins généralistes savent diagnostiquer précocement la
craniosténose.

MATERIEL ET METHODES : Nous avons adressé un questionnaire par mail concernant la
prise en charge diagnostique et thérapeutique des craniosténoses a tous les pédiatres et
médecins de PMI d’Aquitaine. Dans un second temps, nous avons étudié les circonstances
diagnostiques des enfants suivis pour craniosténose au CHU de Bordeaux. Le critére de
jugement principal était le délai diagnostique. L'age au diagnostic était considéré comme
tardif entre 6 et 12 mois, et tres tardif au-dela de 12 mois.

RESULTATS : Nous avons envoyé notre questionnaire a 331 médecins. Le taux de réponses
était de 72,2 %. 80,8 % d’entre eux étaient pédiatres. Les médecins savaient reconnaitre
chaque type de craniosténose dans environ 50 % des cas. Les médecins les plus agés
connaissaient mieux la craniosténose avec une différence significative. Concernant I'étude
des enfants suivis a Bordeaux, nous avons inclus 91 patients opérés dans le service de
neurochirurgie depuis 2010. Notre population était comparable aux descriptions des
craniosténoses dans la littérature. Le diagnostic était précoce chez 70,3 % des patients. La
médiane (extrémes) d’age au diagnostic était de 2 mois (0-58). Le diagnostic était plus
précoce en cas d’antécédent familial, et retardé chez les prématurés et chez les patients
ayant eu une radiographie des os du crane.

CONCLUSION : Les connaissances des médecins concernant la craniosténose doivent étre
améliorées afin de permettre un diagnostic plus précoce, et éviter la réalisation d’examens
complémentaires inutiles.

MOTS CLES : Craniosténose, diagnostic, déformation cranienne.

11



RESUME ANGLAIS

BACKGROUND : Craniosynostosis is the premature merging of one or several cranial sutures
in the antenatal period. This results in progressive cranial deformation, and in 10% of cases
intracranial hypertension and visual disturbances. A surgical and early treatment is necessary
to get satisfactory results. We wondered whether general practitioners and paediatricians
know how to diagnose early craniosynostosis.

MATERIAL AND METHOD : We sent an online questionnaire about craniosynostosis
diagnosis and treatment to all paediatricians and doctors of PMI in Aquitaine (France). Then,
we studied the diagnosis circumstances of children treated for craniosynostosis at Bordeaux
University Hospital. The main criterion was the age at diagnosis. A diagnosis made between
6 and 12 months was considered as late, and very late after 12 months.

RESULTS : We sent our questionnaire to 331 doctors. The response rate was 72.2%. 80.8% of
them were paediatricians. The doctors recognized each type of craniosynostosis in about
50% of cases. The older physicians were more familiar with craniosynostosis with a
significant difference. Regarding the study of children followed in Bordeaux, we embraced
91 patients followed in the neurosurgery department since 2010. Our population was similar
to descriptions of craniosynostosis in the literature. The diagnosis was early for 70.3% of
patients. The median of age at diagnosis was 2 months old (0-58). The diagnosis was earlier
in case of family history, and delayed in premature infants and in patients who have had an
X-ray of the skull bones.

CONCLUSION : The knowledge of doctors about craniosynostosis should be improved to
enable earlier diagnosis and avoid unnecessary investigations.

TITRE ANGLAIS : Diagnostics circumstances of children nonsyndromic craniosynostosis.

MOTS CLES : Craniosynostosis, diagnosis, cranial deformation.
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1. INTRODUCTION

1.1 RAPPELS ANATOMIQUES ET EMBRYOLOGIE

Le crane est formé de la calvaria ou volte cranienne, et de la base du crane. Le

squelette du crane est formé de huit os soudés entre eux : latéralement deux os pariétaux et

deux os temporaux, l'os frontal en avant, I'os occipital en arriere, I'os sphénoide et

I’ethmoide (Figures 1 et 2). Le crane du nouveau-né présente des zones non ossifiées,

membraneuses, permettant sa croissance au fur et a mesure de la croissance encéphalique :

ce sont les sutures. Les sutures se réunissent au niveau des fontanelles.

Pariétal

Frontal

Sphénoide
Ethmoide

~__—Nasal

Lacrymal
Makxillaire

Mandibule

Figure 1 : Anatomie du crane, vue latérale. (1)
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Figure 2 : Anatomie des os du crane : vues latérale et endocranienne. (2)

Les différentes sutures sont :
- La suture sagittale entre les os pariétaux,
- La suture métopique ou frontale entre les deux ébauches frontales,
- Lasuture coronale entre |'os frontal et les os pariétaux,
- Lasuture lambdoide entre les os pariétaux et I’os occipital,
- Les sutures pariéto-squameuses entre les os temporaux et pariétaux,
- Les sutures sphéno-squameuses entre les os temporaux et sphénoides,
- Les sutures pétro-squameuses entre les parties pétreuses et squameuses des os
temporaux.

Les fontanelles sont :

- La fontanelle antérieure (bregmatique) a I'union des sutures sagittale, métopique, et
coronales,

- Lafontanelle postérieure (lambdatique) a I'union des sutures sagittale et lambdoides,

- Les fontanelles sphénoidales a I'union des sutures sphéno-squameuses et pariéto-
squameuses,

- Les fontanelles mastoidiennes a l'union des sutures pariéto-squameuses et
lambdoides.
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La fontanelle antérieure se ferme entre I'age de 3 et 18 mois, les autres se ferment autour
de I'age de 6 mois. De petits os surnuméraires peuvent exister entre les sutures, les os
suturaux (os Wormiens).

sutlure
sagittale

sutlure
lambdoxde

Figure 3 : Description des sutures craniennes. (3)

Durant la 3éme semaine de gestation, 'embryon est formé de 3 feuillets:
endoblaste, mésoblaste et ectoblaste. La plaque neurale se forme a partir de I'ectoblaste,
puis s’invagine en tube neural. Des amas de cellules s’en détachent pour former les crétes
neurales. L’origine embryonnaire des os du crane est mixte :

- Les os pariétaux, I'os occipital, et ceux de la base du crane dérivent du mésoderme
para axial,
- Les os temporaux, I'os frontal, et ceux de la face dérivent des crétes neurales. (4)

Le crane est initialement membraneux, son ossification primaire est progressive et
incompléte a la naissance. La base du crane passe par une étape cartilagineuse : I'ossification
endochondrale. Par contre, la calvaria comme la face s’ossifient directement par ossification
membraneuse : les cellules mésenchymateuses se différencient en ostéoblastes, qui
synthétisent la matrice ostéoide qui deviendra la matrice osseuse. Les centres d’ossification
apparaissent et deviendront les différents os du crane. lls grandissent et se rapprochent
mais ne fusionnent pas : c’est I'apparition des sutures craniennes. Ces sutures sont formées
par un mésenchyme sutural qui empéche la fusion des os du crane pendant la croissance.
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La croissance du crane est d’abord mécanique par la croissance encéphalique, qui double
son volume dans les 6 premiers mois de vie, et le triple avant 2 ans. On sait actuellement
gue la croissance de la volte cranienne et la morphogénése suturale dépendent également
de différentes voies de signalisation. La dure-mére constitue la partie la plus externe des
méninges. Elle a un role de protection encéphalique, mais également d’émission de signaux
ostéogéniques (TGF B, BMP, FGF, FGFR) (5) (6) (7). Les signaux inhibiteurs sont Msx-2 et
TWIST, ils empéchent I'ossification du mésenchyme sutural. Un déséquilibre entre signal
activateur (FGFR) et inhibiteur (TWIST) de I'ostéogénése sera responsable d’une
craniosténose. La morphogénéese suturale et la craniosténose sont donc des processus
dynamiques.

1.2 DEFINITION ET PHYSIOPATHOLOGIE

La craniosténose est la fusion prématurée d’une ou plusieurs sutures craniennes
pendant la vie foetale. Ses causes sont encore mal connues. Les sutures craniennes ont deux
réles principaux : d’une part, permettre la déformation cranienne a la naissance lors du
passage a travers la filiere génitale ; d’autre part, permettre la croissance cranienne.

La suture métopique se ferme normalement entre 9 et 12 mois, les autres sutures se
ferment autour de I'dge de 40 ans (8). La fusion prématurée d’une suture entraine une
déformation du crane, par stagnation de sa taille perpendiculairement a la suture atteinte,
et d’'une augmentation trop rapide parallélement aux sutures normales restantes (loi de
Virchow) (9). Cependant, de récentes études expliquent que la déformation cranienne
résulte de phénomenes plus complexes (10). Il s’agit d’'un phénomeéne uniquement osseux,
avec une croissance encéphaligue normale. Les différents types de craniosténose sont
définis selon la ou les sutures atteintes et la déformation cranienne associée, comme le

montre la Figure n°4.
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Figure 4 : Schéma des sutures craniennes et des principaux types de craniosténose. (11)
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Les craniosténoses peuvent étre monosuturaires (> 80 % des cas), dites simples, ou
multisuturaires, dites complexes. Les formes syndromiques sont associées a d’autres
malformations, souvent de transmission génétique autosomique dominante, avec un
pronostic fonctionnel parfois péjoratif. Les syndromes les plus connus sont le syndrome de
Crouzon, le syndrome d’Apert, le syndrome de Pfeiffer (12).

Notre travail concerne les craniosténoses non syndromiques.

Le mécanisme physiopathologique de fusion prématurée d’une suture cranienne est
plurifactoriel et encore mal connu. Les hypotheses sont une compression locale, une
anomalie du signal biochimique avec les tissus sous jacents, impliquant la dure-mere (5) (13).
Il a aussi été montré une accélération de la maturation des ostéoblastes dans la suture
impliquée (14). Enfin, les génes des récepteurs aux facteurs de croissance des fibroblastes
(FGFR 1, 2, 3) et TWIST sont connus pour leur implication dans les facio-craniosténoses
syndromiques (15) (16). Une cause génétique est également évoquée dans les formes
familiales de craniosténose non syndromique, avec une prédominance de la brachycéphalie
et de la plagiocéphalie antérieure (17) (18) (19).
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1.3 EPIDEMIOLOGIE ET CLASSIFICATION

La prévalence des craniosténoses est d’environ 1 pour 2 100 naissances en France
(11) (20) (18). Les craniosténoses monosuturaires les plus fréquentes sont la scaphocéphalie,
la trigonocéphalie et la plagiocéphalie antérieure. Les craniosténoses multisuturaires les plus
fréquentes sont la brachycéphalie et I'oxycéphalie.

1.3.1 La scaphocéphalie

La scaphocéphalie correspond a la fermeture prématurée de la suture sagittale. Elle
représente 50 % des craniosténoses non syndromiques (9), avec une prévalence de 1/5 000
enfants (21). Le crane est rétréci en largeur et allongé dans le sens antéropostérieur. On
parle de dolichocéphalie. L'allongement se fait vers I'avant, bombant le front avec deux
volumineuses bosses frontales, et/ou vers I'arriére, exagérant la bosse occipitale et créant ce
gue I'on appelle le chignon occipital (Figure 5). Les garcons sont plus souvent touchés avec
un sex ratio de 3,5:1 (21), ainsi que les jumeaux dizygotes, ce qui laisse évoquer une
étiologie mécanique par compression in utero. Parfois, on note un cintre bi-pariétal qui va
d’un tragus a I'autre et donne une forme de crane évoquant une cacahuéte.

Figure 5 : Aspects tomodensitométriques aprés reconstruction 3D d’une scaphocéphalie.

(Pr Chateil, Dr Bessou, Dr Gimbert, CHU de Bordeaux)
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1.3.2 La trigonocéphalie

La trigonocéphalie est la fusion prématurée de la suture métopique. Sa prévalence
est de 1/15 000 enfants, ce qui correspond a 20 % des craniosténoses non syndromiques
(23). Le front rétréci est triangulaire, en forme de proue de bateau. La suture métopique est
remplacée par une créte descendant jusqu’a la racine du nez. Les arcades sourcilieres sont
effacées, avec un hypotélorisme, et souvent des bosses pariétales compensatrices (Figure 6).
On retrouve comme dans la scaphocéphalie la prédominance masculine, et des jumeaux
dizygotes (23).

Figure 6 : Aspects tomodensitométriques d’une trigonocéphalie.

(Pr Chateil, Dr Bessou, Dr Gimbert, CHU de Bordeaux)
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1.3.3 La plagiocéphalie antérieure

La plagiocéphalie antérieure est une grande asymétrie fronto-faciale avec synostose
d’une suture coronale. Du c6té atteint, la bosse frontale est effacée et le front reculé,
I'orbite est reculée et surélevée, avec un bombement temporal. Il y a une désaxation faciale,
avec un déplacement du nez du c6té atteint (12) (Figure 7). On parle de scoliose de la face. Il
s’agit de 15 % des craniosténoses non syndromiques (11). Dans la série de Lajeunie, on note
une prédominance féminine (sex ratio 1:2), et une large représentation des formes
familiales (14,4 %) (18).

Figure 7 : Schéma de la déformation cranio-faciale de la plagiocéphalie antérieure par
synostose coronale droite. (22)
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1.3.4 La brachycéphalie

La brachycéphalie correspond a une atteinte bilatérale de la suture coronale (Figure
8). Il existe un raccourcissement antéro-postérieur et un élargissement du crane. Les arcades
sourcilieres sont reculées, et la partie inférieure du front est reculée et aplatie. La partie
supérieure du front tend a bomber vers I'avant en surplomb de la face. Il existe un
bombement temporal bilatéral (9). La brachycéphalie représente 5,3 % des craniosténoses
non syndromiques. La fréquence de I'hypertension intracranienne (HTIC) dans ce cas est
élevée (31,3 %).

Figure 8 : Vue schématique d’une brachycéphalie. (24)
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1.3.5 L'oxycéphalie

L’oxycéphalie n’est pas congénitale, elle apparait vers 2-3 ans, avec une atteinte
progressive des deux sutures coronales et de la suture sagittale. Elle est plus fréquente en
Afrique du Nord, souvent associée a un rachitisme. Il s’agit d’'une atteinte bicoronale,
associée a une atteinte de la suture sagittale dans la moitié des cas, et a la fusion d’au moins
deux autres sutures dans les autres cas. Les arcades sourcilieres sont reculées, et le front,
aplati, s’incline anormalement vers I'arriére. Les parois latérales s’inclinent également vers le
centre, le tout culmine en une pointe bregmatique. On parle de crane « en poire » (Figure 9).
Il y a souvent un exorbitisme. L’HTIC y est fréquente et sévere (9). L'oxycéphalie est rare : 1,2
a 6 % de la totalité des craniosténoses (25). Son diagnostic est souvent tardif (entre 1 et 4
ans) du fait d’'une déformation cranienne qui reste longtemps modeste.

Figure 9 : Vue schématique d’une oxycéphalie. (24)
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1.4 COMPLICATIONS

La conséquence commune a toutes les craniosténoses est esthétique. La déformation
cranienne et I'asymétrie faciale s’accentuent avec la croissance cranienne. |l s’agit d’un
processus dynamique.

Le retentissement psychologique peut étre important durant I'enfance et a I’dge adulte (26).
Le pronostic esthétique est meilleur si la prise en charge chirurgicale est précoce.

La complication la plus grave est I’hypertension intracranienne, qui survient environ dans
10% des cas. Elle est plus fréquente dans la scaphocéphalie et la plagiocéphalie que dans la
trigonocéphalie (27). Le risque augmente en cas de craniosténose multisuturaire (28). L'HTIC
se manifeste entre I'dge de 3 et 8 ans. La corrélation avec la présence d’un cedéme papillaire
au fond d’ceil est médiocre. De méme, les impressions digitiformes a la radiographie ne
signent pas une HTIC de facon formelle.

Le retentissement cognitif est corrélé a I'HTIC (29). Chez les enfants opérés, le seul facteur
prédictif de déficit cognitif a long terme est I'évaluation des capacités cognitives de I'enfant
en pré opératoire. Ceci laisse supposer que la chirurgie prévient une aggravation du retard
cognitif, sans améliorer les capacités pré opératoires (30).

Les conséquences ophtalmologiques peuvent étre un trouble de la réfraction, un strabisme
par trouble du parallélisme oculaire. Plus tard peuvent survenir un cedeme papillaire, et sa
conséquence ultime, I'atrophie optique, avec a I'extréme, une cécité (27).

1.5 PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE

Le traitement est chirurgical, avec une dépose de toutes les zones anormales du
squelette cranien, et leur reconstruction a I'aide de volets osseux de taille et courbure
sélectionnées (12). La prise en charge chirurgicale est habituellement réalisée entre 6 et 12
mois (31). Pour la scaphocéphalie, la technique endoscopique doit étre réalisée
précocement, soit entre 2 et 4 mois de vie et ne nécessite pas la repose d’os (32) (33) (34).

Les résultats fonctionnels sont bons, avec une disparition de I'HTIC et des troubles visuels
(35). Les résultats sur le développement cognitif de I'enfant dépendent du niveau mental pré
opératoire et sont d’autant meilleurs que la prise en charge chirurgicale est précoce (36).

Les résultats morphologiques sont trés bons, notamment en cas d’intervention précoce (37).
Le principal risque chirurgical est hémorragique (transfusion, bas débit, désamorgage) (11),
mais également des défects de réossification, des retards de cicatrisation, des infections,
une irrégularité de la voQte.

Un suivi clinique et ophtalmologique est nécessaire a long terme jusqu’a I’dge de 15 ans (38).
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1.6 FACTEURS DE RISQUE

Les facteurs de risque ne sont pas clairement établis. Les formes familiales
représentent 5 a 15% des craniosténoses selon le type de suture atteinte (17). Un
antécédent de craniosténose chez un parent du premier degré peut étre considéré comme
le premier facteur de risque.

On note un pourcentage de présentations par le siege et de grossesses gémellaires plus
important en cas de craniosténose longitudinale (scaphocéphalie, trigonocéphalie) que dans
la population générale (14).

Les autres facteurs identifiés sont les grossesses multiples (probablement par cause
mécanique) (39) (40), et un traitement maternel par Valproate de Sodium durant la
grossesse (41).

En somme, il nexiste pas véritablement de population a risque permettant de cibler le
dépistage de craniosténose.

1.7 DIAGNOSTIC

Le diagnostic de craniosténose est principalement clinique. Il faut I'évoquer devant
une déformation cranienne, une asymétrie faciale ou la présence d’'une créte osseuse en
regard d’une suture. L'asymétrie faciale peut étre repérée par observation dans différents
plans de 'espace (frontal, sagittal, axial) ou grace a des photographies (42).

Contrairement a la plagiocéphalie positionnelle, la déformation s’aggrave progressivement
avec la croissance cranienne. Ainsi, si une plagiocéphalie postérieure ne s’améliore pas grace
aux conseils de positionnement et a la kinésithérapie en cas de rotation limitée de la téte, il
faut savoir évoquer une craniosténose. Suite a la campagne « Back to Sleep », la prévalence
de la plagiocéphalie positionnelle a augmenté de maniere exponentielle pour atteindre
actuellement 1 nourrisson sur 4. Il est donc important de savoir distinguer de maniére
précoce ces deux diagnostics. La prévalence de la plagiocéphalie lambdatique est
extrémement faible, de I'ordre de 1/100 000 enfants. Les différences cliniques distinguant
ces deux diagnostics sont illustrées dans les Figures 10 et 11.
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Formes de tétes

Trapeze Parallélogramme

Figure 10 : Vue supérieure d’une synostose lambdoide postérieure droite (a gauche) et
d’une plagiocéphalie postérieure positionnelle (a droite) (43)

Caractéristiques de la plagiocéphalie positionnelle et de la craniosynostose unilatérale de lalambdoide

A. Plagiocéphalie B. Craniosynostose unilatérale
positionnelle de la lambdoide

Saillie

Déplacement
postérieur ipsilatéral
de P'oreille

}
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Figure 11 : Description des caractéristiques anatomiques différenciant la plagiocéphalie
postérieure positionnelle et la craniosténose lambdoide. (43)
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Les signes ophtalmologiques et d’HTIC sont des signes tardifs. Le diagnostic devrait donc étre
établi avant leur apparition.

Le périmétre cranien (PC) peut étre augmenté (scaphocéphalie) ou diminué
(brachycéphalie), mais est le plus souvent normal. Il ne s’agit donc pas d’un critere
diagnostique.

Le diagnostic échographique anténatal est possible, mais reste difficile (44). Probablement
qgue les progres de I'échographie anténatale permettront dans les années a venir un plus
grand nombre de diagnostics anténatals. Toutefois, le dépistage anténatal de craniosténose
ne rend pas une interruption médicale de grossesse recevable, car une opération « simple »
est disponible et efficace avec un excellent potentiel de qualité de vie.

Aucun examen complémentaire n’est indispensable. La radiographie des os du crane est
historiguement le premier examen réalisé (45), mais elle s’avére d’interprétation difficile. Sa
« normalité » n’élimine pas le diagnostic. Il faut donc éviter de la réaliser, car elle risque de
retarder le diagnostic en rassurant faussement le prescripteur.

L’'examen de choix est la tomodensitométrie (TDM) avec reconstructions 3D. Il confirme le
diagnostic en cas de doute, et est toujours nécessaire en pré-opératoire, pour réaliser le
planning pré-opératoire et s’assurer de la liberté des sinus veineux, notamment en cas de
scaphocéphalie (22).

Plus récemment, I'’échographie des sutures semble étre utile pour le dépistage postnatal de
craniosténose, avec une bonne spécificité et valeur prédictive positive (46). Cependant,
I'opérateur (radiologue) doit étre formé et entrainé a cette technique.

1.8 OBJECTIF DE L’'ETUDE

Pour une prise en charge optimale, le diagnostic de craniosténose doit étre porté tot,
et I'’enfant doit rapidement étre orienté vers un spécialiste (neurochirurgien).

Nous nous sommes demandé si les médecins assurant le suivi des nourrissons connaissent
les grands principes de prise en charge de la craniosténose. Le diagnostic de craniosténose
est-il posé de maniere précoce ?

Pour répondre a ces questions, nous avons interrogé les pédiatres et médecins des services
de Protection Maternelle et Infantile (PMI) de I’Aquitaine. D’autre part, nous avons étudié
de maniére rétrospective les circonstances de diagnostic de 91 enfants suivis pour
craniosténose a Bordeaux entre 2010 et 2015.
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2. MATERIEL ET METHODES

2.1 ENQUETE AUPRES DES MEDECINS
2.1.1 Objectif et type d’étude

L'objectif de cette enquéte était d’évaluer les connaissances des médecins
d’Aquitaine (impliqués dans le suivi des enfants) concernant la prise en charge diagnostique
de la craniosténose non syndromique.

Il s’agit d’'une étude transversale descriptive.

2.1.2 Population concernée

Le questionnaire était destiné a tous les pédiatres et tous les médecins de PMI de
I’Aquitaine.

La liste exhaustive des pédiatres d’Aquitaine a été obtenue grace a la liste des pédiatres
inscrits au Conseil de I'Ordre des médecins de chaque département. Cette liste est
disponible sur le site internet du Conseil national de I'Ordre des médecins a I'adresse ci-
dessous :

http://www.conseil-national.medecin.fr/annuaire

L'adresse mail de chaque pédiatre a été obtenue par internet ou en contactant le médecin
concerné par téléphone.

Les médecins non pédiatres ayant cessé leur activité, ou pour lesquels aucune adresse mail
n’était disponible ont été exclus.

Les médecins de PMI ont été contactés par le biais du Conseil Général de chaque
département d’Aquitaine.

2.1.3 Questionnaire

L’'enquéte a été réalisée grace a un questionnaire en ligne, accessible grace au lien ci-
dessous :

https://docs.google.com/forms/d/1490g7w4tbEgiGiM2r5FGgBL1rhMf2gl)7gZttMag9cCO/vie
wform?usp=send form

Ce lien a été envoyé par mail a tous les médecins concernés, accompagné d’une note
explicative concernant notre étude.
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Le questionnaire comportait huit questions fermées. Il est disponible en annexe (Annexe 1).

Les trois premieres questions permettaient de recueillir les données démographiques des
participants :

- la spécialité exercée,
- le lieu d’exercice (hopital, clinique privée, ville, PMI),
- latranche d’age du médecin.

La quatrieme question concernait la suture impliquée dans les trois types les plus fréquents
de craniosténose (trigonocéphalie, scaphocéphalie, plagiocéphalie antérieure). Pour chaque
type de craniosténose, il fallait choisir la suture impliquée parmi quatre choix possibles
(métopique, sagittale, coronale, lambdatique).

Les quatre derniéres questions évoquaient les circonstances de diagnostic avec :

- les signes cliniques évocateurs de la présence d’une craniosténose,

- les examens radiologiques a réaliser,

- le médecin spécialiste vers qui adresser un enfant suspect de craniosténose,
- I’age idéal de prise en charge thérapeutique.

Les questions 5 et 6 étaient des questions a choix multiples. Pour toutes les autres
guestions, une seule réponse était possible.

Il fallait obligatoirement répondre a toutes les questions pour envoyer le questionnaire. Les
réponses étaient anonymes.

2.1.4 Fiche d’information (Annexe 2)

En piece jointe, nous avons envoyé une fiche d’information expliquant ce qu’est la
craniosténose et résumant les éléments anatomiques, diagnostiques et thérapeutiques a
connaitre.

Nous avions bien précisé dans la note explicative de ne consulter la fiche d’information
gu’une fois le questionnaire rempli et envoyé.

Cette fiche d’information avait deux objectifs. Le 1°" était d’apporter une plus-value au
médecin participant a I’étude. Nous avons pensé que la participation serait ainsi accrue,
grace a une motivation plus importante des médecins concernés. En effet, les médecins
recoivent un nombre conséquent de questionnaires et de sollicitations pour diverses études.
Le fait de délivrer une information, et pas seulement d’évaluer les pratiques, nous a semblé
un bon moyen pour sensibiliser les médecins.
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Le 2°™e objectif était d’améliorer les connaissances des médecins impliqués dans le suivi des
enfants, en leur délivrant une information claire, simple et concise sur la craniosténose.
Cette sensibilisation a pour but une prise en charge meilleure et plus précoce des patients
porteurs de craniosténose.

2.1.5 Période de recueil de données

Le questionnaire a été envoyé aux médecins de la Gironde le 14 avril 2015, puis deux
relances ont été envoyées le 03 mai et le 21 juin 2015.

Les médecins des Pyrénées-Atlantiques, de Dordogne, des Landes et du Lot-et-Garonne ont
été contactés le 25 mai 2015. Deux relances par mail ont été envoyées le 11 juin et 26 juin
2015.

Les réponses ont été recueillies du 14 avril au 11 juillet 2015.

2.1.6 Analyse des résultats

Nous avons exprimé les résultats en pourcentage de chaque type de réponse.

Pour la question 4, nous avons exprimé les résultats en pourcentage de réponses correctes,
pourcentage de réponses incorrectes, et pourcentage de réponses « je ne sais pas ».

Nous avons ensuite comparé les pourcentages de chaque réponse selon la spécialité
exercée, selon le lieu d’exercice et la tranche d’age du médecin, grace au test de Chi? de
Pearson. La différence était considérée comme significative si p < 0,05.
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2.2. ETUDE RETROSPECTIVE DES CIRCONSTANCES DE DIAGNOSTIC DE
CRANIOSTENOSE

2.2.1 Objectif

Nous avons souhaité établir I'état des lieux des circonstances de diagnostic de
craniosténose.

L’objectif principal était de savoir si le diagnostic de craniosténose était réalisé de maniére
suffisamment précoce. Les objectifs secondaires étaient de savoir si le délai diagnostique
était influencé par les données socio-démographiques, les antécédents familiaux et
personnels, la présence d’un torticolis, ou par la réalisation d’examens complémentaires.
Nous nous sommes ainsi demandé si I'on pouvait définir une population a risque.

2.2.2 Type d’étude

Cette étude descriptive rétrospective est une évaluation des pratiques.

2.2.3 Population

Nous avons inclus les patients suivis pour craniosténose non syndromique par
I’équipe de neurochirurgie pédiatrique du Centre Hospitalier Universitaire (CHU) de
Bordeaux.

Nous avons exclu les cas de craniosténose syndromique, et les patients pour lesquels nous
n’avons pas pu récupérer les données principales. Ainsi nous avons inclus 91 cas opérés
entre septembre 2010 et juin 2015.

2.2.4 Méthodes de recueil

Les données ont été recueillies a partir du dossier médical informatisé et du dossier
papier. Puis une enquéte téléphonique a été menée auprées des parents des patients, grace
au numéro de téléphone noté dans le dossier médical, afin d’obtenir les données
mangquantes. Les patients vivants a I'étranger ont été contactés par mail. Le recueil de
données a été réalisé de février a juillet 2015.
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2.2.5 Données mesurées

Nous avons recueilli les données démographiques suivantes :

- date de naissance,
- rang de naissance dans la fratrie,
- age des parents a la naissance du patient.

Nous avons recherché les antécédents familiaux de craniosténose, chez les parents du 1* ou
2°™¢ degré.

Nous avons étudié la période anté et périnatale :

- le caractére unique ou multiple de la grossesse, avec la chorionicité et la zygocité en
cas de grossesse multiple,

- la présence d’anomalie échographique (concernant la volte cranienne, une autre
malformation, ou une autre anomalie échographique),

- la présentation foetale (céphalique, siege),

- une pathologie obstétricale (diabete gestationnel, hypertension artérielle (HTA),
traumatisme pendant la grossesse),

- le terme de naissance (prématurité si terme inférieur a 36 semaines d’aménorrhée
(SA)),

- la prise de traitement durant la grossesse,

- le mode d’accouchement (voie basse non instrumentale, voie basse instrumentale,
césarienne programmeée ou césarienne en urgence).

Nous avons recherché la présence ou l'absence de torticolis congénital, c'est-a-dire la
rotation limitée de la téte d’un c6té par rapport a 'autre.

La courbe de périmetre cranien a été analysée et classée en trois groupes : croissance
harmonieuse, augmentation rapide, stagnation.

En ce qui concerne le diagnostic, nous avons demandé aux parents s’ils s’étaient rendu
compte de I'anomalie de la volte cranienne. En cas de réponse positive, nous avons
demandé quels signes présentait I'enfant et a partir de quel age. Les signes d’appel ont été
classés ainsi: déformation cranienne, asymétrie faciale, créte osseuse en regard d’'une
suture, périmetre cranien trop petit, périmeétre cranien augmenté, signe clinique
d’hypertension intracranienne.

Nous avons noté le type de craniosténose, I'dge de I'enfant au diagnostic et I'age de I'enfant
lors du premier contact avec le neurochirurgien.

Le médecin ayant fait le diagnostic a été défini comme celui ayant adressé I'enfant pour
suspicion de craniosténose.
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Les différents examens complémentaires réalisés ont été étudiés (radiographies des os du
crane, tomodensitométrie cérébrale, imagerie par résonnance magnétique (IRM) cérébrale,
échographie trans-fontanellaire (ETF)), ainsi que I'adge de I'’enfant lors de I'examen, le résultat
de I'’examen, et son prescripteur.

Il a été précisé si le patient a bénéficié d’un traitement chirurgical, et a quel age.
Enfin, nous avons étudié la présence de comorbidités :

- le développement psychomoteur (normal, retard léger, retard important)
- la présence d’'une pathologie associée (malformation associée, pathologie
chronique).

2.2.6 Critére de jugement principal

Le critere de jugement principal était le délai diagnostique, composé de I'dge au
diagnostic, le délai entre les premiers signes cliniques observés et le diagnostic, le délai entre
les premiers signes cliniques observés et le premier contact avec le neurochirurgien.

L'age au diagnostic était considéré comme tardif si supérieur a 6 mois, et trés tardif si
supérieur a 12 mois.

2.2.7 Critéres de jugement secondaires

Nous avons évalué si le délai diagnostique était influencé par le type de
craniosténose, les données socio-démographiques, les antécédents familiaux, les anomalies
au cours de la grossesse, |'association a un torticolis, les résultats des examens
complémentaires.

2.2.8 Analyses statistiques

Les ages sont exprimés en mois. Les parametres du délai diagnostique ont été
exprimés en médiane et extrémes.

Pour comparer le délai diagnostique dans les différentes catégories de la population, nous
avons utilisé le test de Mann Withney.

Nous avons également calculé le pourcentage d’enfants ayant eu un diagnostic tardif, et
I’avons comparé selon les différentes catégories de population grace au test du Chi? de
Pearson. La différence était considérée comme significative si p < 0,05.

32



3. RESULTATS

3.1. ENQUETE AUPRES DES MEDECINS

3.1.1 Population

Selon la liste du Conseil de I'Ordre, 323 pédiatres sont répertoriés en Aquitaine. Nous
avons exclu 10 médecins qui exercaient ailleurs, pratiquaient une autre spécialité (cardio-

pédiatrie, biochimie, pédopsychiatrie), ou avaient pris leur retraite. Nous n’avons pas pu

récupérer d’adresse mail valide pour 32 médecins.

Nous avons donc envoyé notre questionnaire a 281 pédiatres. Concernant les médecins de

PMI, nous avons envoyé notre questionnaire a 50 médecins généralistes.

Apres I'envoi du questionnaire puis les deux relances, 239 médecins nous ont répondu. Le

taux de réponse était donc de 72,2 %.

3.1.2 Données démographiques

Les réponses aux questions 1 a 3 sont présentées dans le tableau 1.

80,8 % des médecins ayant répondu étaient pédiatres. La répartition dans

tranches d’age était équilibrée.

les différentes

QUESTION REPONSE EFFECTIF POURCENTAGE
1 Pédiatre 193 80,8
Médecin généraliste 41 17,2

Autre 5 2,1

2 Hopital 93 38,9
Clinique privée 13 5,4

Ville 78 32,6

PMI 55 23

3 25-35 ans 48 20,1
36-45 ans 67 28

46-55 ans 56 23,4

> 55 ans 68 28,4

Tableau 1 : Réponses aux questions 1 a 3 du questionnaire aux médecins
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Les médecins les plus jeunes travaillaient plus souvent a I’hdpital et les plus agés en ville. En
effet, parmi les médecins agés de 25 a 35 ans, 64,6 % travaillaient a I’hopital, versus 20,8 %
en ville. A l'inverse, 52,9 % des médecins agés de plus de 55 ans pratiquaient en ville, versus
13,2 % a I'hopital.

3.1.3 Réponses a la question 4

Pour répondre a la question 4, il fallait sélectionner la suture impliquée dans les trois
principaux types de craniosténose. Environ 50 % des médecins ont répondu de maniere
correcte, et 30% ont répondu « je ne sais pas ». La craniosténose la plus connue était la
scaphocéphalie, avec 59,8 % de bonnes réponses. Les résultats sont présentés ci-dessous
(Figures 12, 13, 14).

28,9 %

B métopique

H coronale

M sagittale
lambdatique

je ne sais pas

Figure 12 : Réponses a la question 4a : « Connaissez-vous la suture pathologique impliquée
dans la trigonocéphalie ? »
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M sagittale

B métopique

M coronale
lambdatique

je ne sais pas

Figure 13 : Réponses a la question 4b : « Connaissez-vous la suture pathologique impliquée

dans la scaphocéphalie ? »

36,8 %

‘=,3 a

M coronale

B métopique

M sagittale
lambdatique

je ne sais pas

Figure 14 : Réponses a la question 4c : « Connaissez-vous la suture pathologique impliquée

dans la plagiocéphalie antérieure ? »

35



3.1.4 Réponses a la question 5

Les trois signes principaux devant lesquels il faut évoquer une craniosténose sont une
déformation cranienne, une créte en regard d’une suture, et pour la plagiocéphalie coronale
une asymeétrie faciale. Le périmetre cranien peut étre normal, augmenté ou diminué. Il n'a
donc pas de valeur diagnostique. Les signes d’hypertension intracranienne et les troubles
visuels sont tardifs. Le diagnostic devrait étre posé avant leur apparition. Les signes
anténatals devraient étre plus souvent évoqués dans le futur, grace aux progres de

I'imagerie anténatale. Ainsi, une dolichocéphalie a I’échographie du 3°™® trimestre de
grossesse devrait faire évoquer une scaphocéphalie, avec une attention particuliéere lors de

I’examen des sutures craniennes a la naissance de I’enfant.

Une grande majorité des médecins interrogés connaissaient les trois signes principaux de
craniosténose, et la quasi-totalité (94,6 %) évoquaient ce diagnostic devant une déformation
cranienne.

Cependant, le quatrieme item le plus fréquemment cité était un périmeétre cranien trop petit
(56 %). Il s’agit d’'une fausse idée, car la croissance du PC n’est pas forcément freinée en cas
de craniosténose. Le crane se déforme du fait d'une stagnation de sa taille
perpendiculairement a la suture atteinte, et d’'une augmentation trop rapide parallelement
aux sutures normales restantes (loi de Virchow). A l'inverse, seulement 15,5 % des médecins
évoquaient une craniosténose devant un PC augmenté. En réalité, le PC est le plus souvent
augmenté dans les cas de scaphocéphalie, normal en cas de trigonocéphalie et
plagiocéphalie, et diminué en cas de brachy et oxycéphalie.

Enfin, plus d’un tiers des médecins citaient I'HTIC et les troubles visuels comme signes de
craniosténose, ce qui est vrai. Cependant, comme dit précédemment, ces symptdmes sont
d’apparition tardive (en général entre trois et huit ans), toujours précédés des premiers
signes cités.

L'ensemble des résultats a cette question sont présentés dans la Figure 15.
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m déformation cranienne
M créte en regard d'une suture
m déformation faciale
B PC trop petit
HTIC
M troubles visuels
B antécédents familiaux
M signes anténatals
B PC augmenté
W autre

H je ne sais pas

Figure 15 : Réponses a la question 11 : « Devant quel(s) signe(s) évoquez-vous une

craniosténose ? »
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3.1.5 Réponses a la question 6

Concernant les examens complémentaires a réaliser en cas de suspicion de
craniosténose, 'examen le plus fréquemment réalisé était la radiographie des os du crane
(60,7 %). 1l s’agit historiquement de I'examen de premiere intention. Or, son interprétation
est difficile, et peut faire éliminer a tort le diagnostic de craniosténose. On observe
cependant que cet examen est encore trés communément prescrit. Comme nous le verrons
dans la discussion, la sensibilité et la spécificité de cet examen sont mauvaises.

Le deuxieme examen le plus fréquemment cité était le scanner cérébral (53,6 %). En effet, il
s’agit de I'examen de choix, toujours nécessaire en pré opératoire. Sa sensibilité et sa
spécificité sont excellentes.

Seulement 12,1 % des médecins ne prescrivaient aucun examen. Pourtant, en cas de doute
diagnostique, il est préférable d’adresser I’enfant vers un spécialiste qui déterminera les
examens indiqués.

L'ETF et I'IRM cérébrale n’ont pas d’indication. Il s’agissait en effet des examens les moins
fréquemment cités.

L'ensemble des réponses est présenté dans la Figure 16.
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Figure 16 : Réponses a la question 6 : « Devant une suspicion de craniosténose, quel(s)

examen(s) prescrivez-vous ? »
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3.1.6 Réponses aux questions 7 et 8

La grande majorité des médecins interrogés savaient adresser correctement un

enfant suspect de craniosténose vers un neurochirurgien pédiatre (85,8 %) (Figure 17).

Ils connaissaient également le délai approprié pour la prise en charge chirurgicale : en

période néonatale (12,1 %), ou entre 6 et 12 mois (78,7 %)(Figure 18).

3,3%

B neurochirurgien
pédiatre

neuropédiatre

M pédiatre

Figure 17 : Réponses a la question 7 : « Devant une suspicion de craniosténose, vers qui

adressez-vous I'enfant ? »

2,1%

M en période néonatale
M 6-12 mois

1-2 ans
M 2-3 ans

H>3ans

Figure 18 : Réponses a la question 8 : « Selon vous, quel est I’dge optimal pour opérer une

craniosténose ? »
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3.1.7 Comparaison des résultats selon la spécialité exercée

Comme le montrent les Figures 19, 20, 21, concernant la question 4, les pédiatres
connaissaient mieux la suture impliquée dans chaque type de craniosténose.

Les différences entre pourcentages de bonnes réponses, mauvaises réponses, et réponses
« je ne sais pas » ont été comparées grace au test du Chi?> de Pearson. Les différences
observées étaient significatives. Les valeurs de p sont présentées sous chaque figure.

Concernant la question 7, les médecins généralistes orientaient les enfants vers un pédiatre
ou un neuropédiatre dans 34,8 % des cas, et vers un neurochirurgien dans 65,2 % des cas.

Les réponses aux autres questions étaient similaires quelle que soit la spécialité exercée.

%
70

60 -

40 A

M Pédiatres
30 A

W Autres

10 -

métopique je ne sais pas mauvaises
réponses

Figure 19 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4a

selon la spécialité exercée.

(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la trigonocéphalie ? »)

Pearson’s Chi-squared test: p-value < 0,01 (4,1.10™)
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Figure 20 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4b

selon la spécialité exercée.
(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la scaphocéphalie ? »)

Pearson’s Chi-squared test: p-value < 0,01 (3,2.10%)
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M Pédiatre

30 1 W Autre

coronale je ne sais pas mauvaises
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Figure 21 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4c

selon la spécialité exercée.

(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la plagiocéphalie antérieure ? »)
Pearson’s Chi-squared test: p-value < 0,01 (9,7.10'9)
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3.1.8 Comparaison des résultats selon I'age

Concernant les réponses a la question 4, les médecins les plus agés répondaient plus

souvent de maniere correcte. Cette différence était statistiquement significative (Figures 22,

23, 24).
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je ne sais pas

B mauvaises réponses

25-35ans 36-45ans 46-55ans >55ans

Figure 22 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4a

(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la trigonocéphalie ? »)

selon I’age.

Pearson's Chi-squared test: p-value < 0,01 (0,0059)
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60 -+~

M sagittale

je ne sais pas

H mauvaises réponses

25-35ans 36-45ans 46-55ans >55ans

Figure 23 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4b

(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la scaphocéphalie ? »)

selon I'age.

Pearson's Chi-squared test: p-value < 0,05 (0,0157)
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Figure 24 : Comparaison des pourcentages de chaque type de réponse a la question 4c
selon I'age.
(« Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans la plagiocéphalie antérieure ? »)
Pearson's Chi-squared test: p-value < 0,01 (0,0039)

Concernant les réponses a la question 6, les médecins les plus agés prescrivaient plus
souvent des radiographies des os du crane, et moins souvent des TDM cérébrales.
Cependant, cette différence n’était pas significative (Figure 25). Il n’y avait pas de différence
significative pour les réponses aux autres questions quelle que soit I’age du médecin.
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M radiographie des os du
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Figure 25 : Comparaison des réponses a la question 6 selon I'age.

(« Devant une suspicion de craniosténose, quel(s) examen(s) prescrivez-vous ? »)
Pearson's Chi-squared test: p-value > 0,05 (0,1689)
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3.2. ETUDE RETROSPECTIVE DES CIRCONSTANCES DE DIAGNOSTIC DE
CRANIOSTENOSE

3.2.1 Description de la population (Tableau 2)

Nous avons inclus 104 patients suivis a Bordeaux en neurochirurgie. Nous avons exclu
13 patients. Un patient avait été adressé pour suspicion de craniosténose mais le diagnostic
a été infirmé. Les 12 autres patients ont été exclus par manque d’information.

Au total, notre étude a donc porté sur 91 patients suivis dans le service de neurochirurgie de
Bordeaux pour craniosténose non syndromique. Les enfants concernés étaient nés entre juin
2002 et janvier 2015. lls avaient consulté pour la premiéere fois dans le service entre
septembre 2007 et mai 2015 (opérés entre 2010 et 2015). 82 % des patients ont été vus
dans le service dans les 12 derniers mois. Il y avait une majorité de gargons (64,8 %). On
répertorie un antécédent familial de craniosténose dans 16,5 % des cas.

Nous avons étudié I'association entre craniosténose et torticolis congénital dans I’hypothése
d’un diagnostic de craniosténose retardé par une attribution de la déformation cranienne a
une cause positionnelle. Dans notre population, 23,1 % des patients avaient un torticolis a la
naissance.

Concernant la courbe de périmétre cranien, la majorité des enfants avaient une courbe
harmonieuse (61,5 %). Les PC ont été reportés sur les courbes de I'Organisation Mondiale de
la Santé (OMS) et classés selon la Déviation Standard (DS) correspondante. On note que 15,7
% des patients avaient un PC au dessus de + 2 DS au moment du diagnostic, versus 2 % en
dessous de — 2 DS.

Le type de craniosténose le plus fréquent dans notre population était la scaphocéphalie
(64,8 %), suivie de la trigonocéphalie (20,9 %), puis de la plagiocéphalie antérieure (7,7 %). |l
y avait quelques cas de craniosténose multisuturaire (6,6 %): trigonocéphalie et synostose
lambdatique, scaphocéphalie et synostose lambdatique, scaphocéphalie et plagiocéphalie
antérieure.

Le développement psychomoteur a été évalué selon I'age de tenue de téte, I'age de tenue
assise, 'age de la marche, et pour les plus agés le niveau scolaire a 6 ans. Au total, 9,9 % des
patients présentaient un retard psychomoteur.

Une malformation associée était présente chez 12,1 % des cas. Il s’agissait de signes
dysmorphiques, d’anomalies mineures des extrémités, de malformations rénales,
cardiaques, de hernies inguinales, et dans un cas, d’'une malformation d’Arnold-Chiari. Les
pathologies médicales associées étaient, dans la moitié des cas, des pathologies
ophtalmologiques. Les autres pathologies étaient respiratoires ou digestives. A noter un cas
de craniosténose secondaire a une pathologie de McCune-Albright ou ostéodystrophie
héréditaire.
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EFFECTIF POURCENTAGE
Sexe fille 32 35,2
gargon 59 64,8
Age du pére (années) médiane 32
extrémes 22-57
Age de la mére (années) médiane 30
extrémes 19 -45
Rang de naissance 1 41 45
2 36 39,6
3 14 15,4
aucun 75 82,4
Antécédents familiaux de craniosténose parent du ler degré 13 14,3
parent du 2nd degré 2 2,2
NSP (Ne sait pas) 1
Torticolis oui 21 23,1
non 62 68,1
NSP 8 8,8
Courbe de périmétre cranien normale 56 61,5
augmentation 21 23
stagnation 5 5,5
NSP 9 9,9
e s A . . <-2 1 2
Périmetre cranien au diagnostic (DS) 5 1 5
-1 8 15,7
0 13 25,5
1 11 21,6
2 9 17,6
>2 8 15,7
NSP 40
Type de craniosténose scaphocéphalie 59 64,8
trigonocéphalie 19 20,9
plagiocéphalie antérieure 7 7,7
multisuturaire 6 6,6
Chirurgie oui 90 98,9
non 1 1,1
Age a la chirurgie (mois) médiane 6,5
extrémes 2- 106
normal 82 90,1
Développement psychomoteur retard léger 7 7,7
retard important 2 2,2
Pathologie associée non 65 71,4
autre malformation 11 12,1
autre pathologie 15 16,5

Tableau 2 : Description de la population étudiée

45




3.2.2 Données anténatales (Tableau 3)

Concernant la grossesse, on dénombre 5,5 % de grossesses gémellaires dans notre
population. Toutes les grossesses gémellaires étaient bichoriales.

Une anomalie cranienne avait été signalée lors des échographies anténatales dans
seulement 8,8 % des cas. Il s’agissait le plus souvent d’une dolichocéphalie. La craniosténose
a été diagnostiquée en anténatal par échographie puis TDM fcetale chez un seul patient. Il
s’agissait d’une craniosténose multisuturaire.

Concernant le mode d’extraction, on note un grand nombre d’extractions par voie basse
instrumentale (20,9 %), et de césariennes en urgence (13,2 %).

Enfin, on recense un cas de traitement par Valproate de Sodium et par Béta bloquant par la
meére durant la grossesse. Une autre meére recevait pendant la grossesse une
supplémentation en hormones thyroidiennes. Les autres traitements cités étaient non fceto-
toxiques (supplémentation martiale, corticothérapie, anticoagulants).

EFFECTIF POURCENTAGE
Grossesse Unique 86 94,5
Gémellaire 5 5,5
Echographies Normale 75 82,4
anténatales Anomalie cranienne 8 8,8
Autre malformation 2 2,2
Autre anomalie 6 6,6
Pathologie Non 67 73,6
obstétricale Traumatisme 1 1,1
Diabéte 4 4,4
Prématurité < 36 SA 7 7,7
Siege 8 8,8
HTA 5 5,5
Accouchement Voie basse non instrumentale 48 52,7
Voie basse instrumentale 19 20,9
Césarienne programmée 11 12,1
Césarienne en urgence 12 13,2
NSP 1 1,1
Traitement Oui 20 22
Non 65 71,4
NSP 6 6,6

Tableau 3 : Description des données obstétricales
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3.2.3 Description de la population selon le type de craniosténose

Comme dit précédemment, la scaphocéphalie était la craniosténose la plus fréquente
dans notre population, suivie de la trigonocéphalie puis de la plagiocéphalie antérieure. Il y
avait également six cas de craniosténose multisuturaire non syndromique. (Figure 26)

m scaphocéphalie

M trigonocéphalie

B plagocéphalie
antérieure

synostoses
multisuturaires

Figure 26 : Répartition de chaque type de craniosténose.

Le tableau 4 décrit les différences observées entre chaque type de craniosténose dans notre
population. On note une prédominance masculine dans la scaphocéphalie (sex ratio 2,5 : 1)
et la trigonocéphalie (sex ratio 1,5 : 1), et une prédominance féminine dans la plagiocéphalie
antérieure (sex ratio 2 : 3,5). La différence n’était pas significative (p > 0,05).

Parmi les patients atteints de craniosténose multisuturaire, on recensait des antécédents
familiaux dans 50 % des cas. Concernant les craniosténoses monosuturaires, il y avait
significativement plus d’antécédents familiaux en cas de plagiocéphalie antérieure et de
scaphocéphalie (p < 0,05, p-value : 0,0301).

Plus d’un tiers des patients atteints de craniosténose multisuturaire était issu de grossesse
gémellaire, ainsi que plus d’'un quart des enfants atteints de plagiocéphalie antérieure (p <
0,01, p-value : 0,0093).

Concernant la courbe de périmeétre cranien, en cas de scaphocéphalie, 32,8 % des patients
avaient une croissance accélérée du PC (p < 0,01, p-value : 0,0028). Parmi ceux pour qui le
PC au diagnostic était connu, 44,4 % avaient un PC égal ou supérieur a +2 DS. Pour les autres
types de craniosténose, les courbes de PC étaient harmonieuses chez la majorité des
patients.

Il n’y avait pas de différence concernant le développement psychomoteur. L’association a
une autre pathologie était plus fréquente en cas de plagiocéphalie antérieure et de
craniosténose multisuturaire (p < 0,05, p-value : 0,0149).
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TYPE DE CRANIOSTENOSE SCAPHOCEPHALIE TRIGONOCEPHALIE PLAGIOCEPHALIE MULTISUTURAIRE
ANTERIEURE
Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage
Sexe fille 18 28,1 8 40 7 63,6 1 16,7
garcon 46 71,9 12 60 4 36,4 5 83,3
Antécédents non 49 76,6 20 100 8 72,7 3 50
familiaux oui 14 21,8 0 0 27,3 50
Grossesse unique 60 93,7 20 100 72,7 4 66,7
gémellaire 4 6,2 0 0 3 27,3 2 33,3
Courbe de PC harmonieuse 33 51,6 17 85 9 81,8 4 66,7
augmentation 21 32,8 0 0 0 0 0
stagnation 3,1 15 0 0 0 0
NSP 8 12,5 0 2 18,2 2 33,3
PCau <-2 0 0 1 7,7 0 0
diagnostic (DS) -2 1 28 0 0 0 0
-1 2 5,5 5 38,5 2 1
0 6 16,7 6 46,1 1 0
1 11 30,5 0 0 0 0
2 9 25 0 0 0 0
>2 19,4 1 7,7 0 1
NSP 28 43,7 7 35 8 4
Développement normal 57 89,1 18 90 10 90,9 4 66,7
psychomoteur retard léger 6 9,4 1 5 1 9,1 33,3
retard
important 1 1,6 1 5 0 0 0 0
non 48 75 13 65 5 45,4 2 33,3
Pathologie
associée malformation 8 12,5 3 15 1 9,1 1 16,7
autre
pathologie 8 12,5 4 20 5 45,4 3 50

Tableau 4 : Description de chaque type de craniosténose.
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3.2.4 Evaluation du délai diagnostique

Pour évaluer la précocité du diagnostic de craniosténose, nous avons d’abord
interrogé les parents pour savoir s’ils s’étaient rendu compte des signes de craniosténose
avant que le diagnostic ne soit porté. Environ deux tiers des parents ont répondu de maniére
affirmative (Figure 27).

M oui

H non

Figure 27 : Réponses des parents a la question « Vous étes-vous rendu compte de la
craniosténose avant que le diagnostic ne soit posé ? »

Dans les cas ou les parents s’étaient rendu compte de la craniosténose, ils avaient observé
les premiers signes cliniques de maniére précoce. La médiane et extrémes de I'dage des
premiers signes cliniques en mois était 0 (0-30).

L’age au diagnostic était défini comme I’dge en mois auquel le diagnostic de craniosténose a
été évoqué, et le patient orienté vers un neurochirurgien. La médiane et extrémes de I'age
au diagnostic était de 2 mois (0-58). La Figure 28 compare |'age des lers signes cliniques et
I’age au diagnostic.

mois

 Age des lers signes

B Age au diagnostic

médiane moyenne

Figure 28 : Comparaison de I’dge des premiers signes cliniques et de I’age au diagnostic

(mois).
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La répartition de I'dge au diagnostic était non Gaussienne. Nous avons donc défini trois
catégories d’age au diagnostic, « précoce » entre la naissance et 6 mois, « tardif » entre 6 et
12 mois, et « trés tardif » au-dela de 12 mois. La répartition dans ces groupes est présentée
dans la Figure 29. Au total, pour 27,5 % des patients, le diagnostic était porté au-dela de
I’age de 6 mois.

H < 6 mois
tardif (6-12 mois)

M tres tardif (>12 mois)

Figure 29 : Age au diagnostic de craniosténose dans notre population.

Enfin, nous avons étudié I'dge au premier contact avec le neurochirurgien pédiatre : la
médiane et extrémes étaient de 3 mois (0-59). Le délai entre diagnostic et 1°" contact avec le
neurochirurgien était court, avec une médiane de 1 mois (0-5) (Figure 30).

H Age au diagnostic

B Age au ler contact avec
le neurochirurgien

médiane moyenne

Figure 30 : Comparaison de I’Age au diagnostic et I’dge au 1° contact avec le

neurochirurgien (mois).
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3.2.5 Evaluation des circonstances du diagnostic

Nous avons étudié devant quel signe clinique avait été évoqué le diagnostic de
craniosténose. Le signe clinique le plus fréquent était une déformation cranienne (68,1 %).
Les autres signes les plus fréquents étaient la présence d’une créte osseuse en regard d’une
suture et une asymétrie faciale (Figure 31).
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Figure 31 : Signe clinigue prédominant.
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Dans la grande majorité des cas, le médecin ayant diagnostiqué la craniosténose était le
pédiatre. L'obstétricien avait posé le diagnostic grace aux échographies anténatales dans un
cas. Dans trois cas, un paramédical avait porté le diagnostic (kinésithérapeute, sage-femme).
Dans deux cas, le neurochirurgien avait posé le diagnostic, les parents ayant pris rendez-vous
eux-mémes, ou leur enfant ayant été adressé pour déformation cranienne. Dans un cas,
I’'ophtalmologue avait évoqué le diagnostic chez un enfant adressé pour épicanthus. Enfin,
dans un cas, le radiologue a posé le diagnostic chez un enfant adressé pour un autre motif
(Figure 32).

M pédiatre

B médecin généraliste

B médecin de PMI

M obstétricien
paramédical

M neurochirurgien

H autre

m NSP

Figure 32 : Médecin ayant posé le diagnostic de craniosténose.
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Pour confirmer le diagnostic, des examens complémentaires ont été réalisés chez 98,9 % des

patients. 92,2 % des patients ont subi une TDM cérébrale, et une radiographie des os du

crane était prescrite chez 70 % des patients (Figure 33). L'ETF était prescrite en période

néonatale, souvent chez les enfants prématurés, nécessaire pour leur suivi systématique

indépendamment de la suspicion de craniosténose. L'IRM cérébrale était I’'examen le moins

prescrit, car en effet, peu utile pour le diagnostic de craniosténose.

100
90
80
70
60
50
40
30
20
10

%

m TDM cérébrale
B Radiographie des os du
crane

ETF

B IRM cérébrale

Figure 33 : Examens complémentaires réalisés chez les enfants suspects de craniosténose.
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La radiographie des os du crane était le plus souvent prescrite par le pédiatre (Figure 34).
Dans un cas, elle avait été prescrite par un neurochirurgien. Il s’agissait d’'un enfant suivi
initialement par I'équipe de neurochirurgie d’un autre centre.

1,6 %

M pédiatre
B médecin généraliste

neurochirurgien

Figure 34 : Médecin ayant prescrit la radiographie des os du crane.

A l'inverse, le scanner cérébral était prescrit en majorité par le neurochirurgien (67,5 %)
(Figure 35). Dans un cas, le radiologue a lui-méme réalisé le scanner cérébral devant une
radiographie des os du crane d’interprétation difficile.

1,2%

M pédiatre
neurochirurgien

W autre

Figure 35 : Médecin ayant prescrit le scanner cérébral.
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Nous avons enfin étudié I'interprétation initiale (avant consultation du neurochirurgien) des
examens réalisés. Le scanner cérébral était interprété faussement normal dans un seul cas
(1,2 %), alors que la radiographie des os du crane était interprétée normale ou douteuse
dans 10 cas (15,8 %) (Figure 36). L'IRM cérébrale était normale dans 50 % des cas, et 'ETF
dans 88,9 % des cas.

N’ayant pas de cas contréle, nous n’avons pas pu calculer les valeurs de sensibilité,
spécificité, et valeurs prédictives positive et négative de chaque examen.
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Figure 36 : Résultats des examens complémentaires réalisés.
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3.2.6 Comparaison du délai diagnostique avec différents parametres
3.2.6.1 Comparaison selon le type de craniosténose

Nous avons comparé les pourcentages de diagnostic précoce, tardif et tres tardif avec
chaque type de craniosténose.

Il y avait moins de diagnostic précoce chez les enfants atteints de trigonocéphalie (57,9 %),
par rapport aux autres types de craniosténose (76,3%, 71,4 %, 83,3 % respectivement pour la
scaphocéphalie, plagiocéphalie antérieure et synostose multisuturaire) (Figure 37).
Cependant, cette différence n’était pas significative (p > 0,05, p-value : 0.4214).

%
90 ~

80 -

50 -

40 -
B < 6 mois

W 6-12 mois

> 12 mois
10 -

Figure 37 : Délai diagnostique selon le type de craniosténose.
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Nous nous sommes également intéressés aux circonstances du diagnostic selon le type de
craniosténose. Nous avons étudié si les parents avaient vu les signes de craniosténose avant
gue le diagnostic ne soit posé.

Il apparaissait que les parents avaient vu les signes de craniosténose plus souvent en cas de
plagiocéphalie antérieure (81,8 %) par rapport aux autres types de craniosténose (68,7 %, 65
% et 66,7 % respectivement pour la scaphocéphalie, trigonocéphalie, et synostose
multisuturaire) (Figure 38). Cette différence n’était pas statistiquement significative (p> 0,05,
p-value : 0.7981).

%
90 -
80 -
70 A
60 -/
>0 _/ oui
40 —/ Hnon
30 -/
201
10 -/
0 T . T .

scaphocéphalie trigonocéphalie plagiocéphalie  multisuturaire
antérieure

Figure 38 : Réponses des parents a la question « Vous étes-vous rendu compte de la

craniosténose avant que le diagnostic ne soit posé ? »
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Concernant le signe clinique prédominant, pour la scaphocéphalie, trigonocéphalie et
synostose multisuturaire, il s’agissait de la déformation cranienne (75 %, 70 %, et 66,7 %
respectivement). A l'inverse, pour la plagiocéphalie antérieure, le signe clinique d’appel était
I’'asymétrie faciale dans 81,8 % des cas (Figure 39). La différence était significative (p < 0,01,
p-value : 2.107).
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Figure 39 : Signe cliniqgue prédominant selon le type de craniosténose.
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3.2.6.2 Comparaison selon les antécédents familiaux

Nous nous sommes demandé si le diagnostic était plus précoce en cas d’antécédent
familial de craniosténose. En effet, les parents pourraient étre sensibilisés et voir les signes
cliniques de maniére plus précoce.

Dans notre population, le pourcentage de diagnostic précoce était plus important en cas
d’antécédent familial de craniosténose: 93,3 % versus 68 % chez les patients sans
antécédent familial (Figure 40). La différence était significative (p < 0,05, p-value : 0.0469).

%
100 -~
90 -~
80 -
70 -
60 - H < 6 mois
50 -
40 A
30 -
20 -
10 -

6-12 mois

H > 12 mois

Pas d'antécédent Antécédent familial
familial

Figure 40 : Comparaison du délai diagnostique selon les antécédents familiaux de

craniosténose.
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3.2.6.3 Comparaison selon les données démographiques

(p > 0,05, p-value : 0.6971).

Nous n’avons pas observé de différence d’age au diagnostic selon le sexe de I'enfant

Nous avons regardé si le fait d’étre le premier enfant du couple pouvait retarder le

diagnostic. Dans notre population, il n’y avait pas de différence d’age au diagnostic selon le

rang de naissance dans la fratrie (p > 0,05, p-value : 0.5508) (Tableau 5).

DELAI DIAGNOSTIQUE < 6 mois 6 -12 mois > 12 mois
Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage
Sexe Fille 24 75 6 18,7 6,2
Gargon 42 71,2 10 16,9 11,9
Rang de 31 75,6 6 14,6 9,7
naissance 25 69,4 8 22,2 8,3
10 71,4 2 14,3 14,3

Tableau 5 : Comparaison du délai diagnostique selon le sexe et le rang de naissance dans la

fratrie.
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3.2.6.4 Comparaison selon I'histoire anténatale (Tableau 6)

Chez sept patients, une anomalie cranienne a été observée lors des échographies
anténatales. Il s’agissait le plus souvent d’une dolichocéphalie. Chez ces patients, le
diagnostic de craniosténose était précoce dans 87,5 % des cas, versus 70,7 % si les
échographies anténatales étaient normales, et 75 % si une autre anomalie avait été vue en
anténatal. Cette différence n’était pas statistiquement significative (p > 0,05, p-value :
0.3119).

La craniosténose avait été diagnostiquée en anténatal dans un seul cas. Pour les autres
enfants chez qui une anomalie cranienne avait été observée en anténatal, il n’y a pas eu
d’examen complémentaire ou d’orientation vers un neurochirurgien des la naissance.

Chez les enfants issus de grossesse gémellaire, le diagnostic était précoce dans 80 % des cas,
versus 72,1 % chez les enfants issus de grossesse unique. Cette différence n’était pas non
plus significative (p > 0,05, p-value : 0.4372).

Dans notre population, on comptait sept prématurés nés avant 36 SA. Chez ces enfants, le
diagnostic était plus souvent tardif (28,6 % versus 16,7 %) ou tres tardif (14,3 % versus 9,5
%). Cette différence n’était pas significative statistiquement (p > 0,05, p-value : 0.3425).

12
0
0

10,5

14,3

DELAI DIAGNOSTIQUE < 6 mois 6 -12 mois > 12 mois
Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage
Echographie normale 53 70,7 13 17,3 9
anténatale  53nomalie cranienne 7 87,5 1 12,5 0
autre anomalie 6 75 2 25 0
Grossesse unique 62 72,1 15 17,4 9
gémellaire 4 80 1 20
Terme de <36 SA 4 57,1 2 28,6 1
naissance 36 SA 62 73,8 14 16,7 8

9,5

Tableau 6 : Comparaison du délai diagnostigue selon les données anténatales.
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3.2.6.5 Comparaison selon les comorbidités (Tableau 7)

Parmi les enfants chez qui une autre malformation était connue, le diagnostic de
craniosténose était posé précocement dans 100 % des cas. Cependant, il n'y a pas de
différence significative de I'age au diagnostic selon la présence ou l'absence de
malformation ou de pathologie associée (p > 0,05, p-value : 0.0848).

D’autre part, la présence ou l'absence de torticolis congénital ne modifiait pas I'age au
diagnostic (p > 0,05, p-value : 0.9678).

DELAI DIAGNOSTIQUE < 6 mois 6-12 mois > 12 mois
Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage
Pathologie non 44 67,7 14 21,5 7 10,8
associée autre malformation 11 100 0 0 0 0
autre pathologie 11 73,3 2 13,3 2 13,3
Torticolis oui 15 71,4 5 23,8 1 4,8
non 44 71 10 16,1 8 12,9

Tableau 7 : Comparaison du délai diagnostique selon les comorbidités.
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3.2.6.6 Comparaison selon les circonstances diagnostiques

Le fait que les parents aient vu ou pas les signes de craniosténose ne modifiait pas
I’age au diagnostic (Figure 41).

%

80 -
70 A L
Délai
60 - diagnostique :
50 A B < 6 mois
40 - 6-12 mois
30 - W > 12 mois
20 A
Les parents ont-ils
10 vu les signes de
0 craniosténose ?

oui non

Figure 41 : Comparaison du délai diagnostigue selon si les parents ont vu les signes de

craniosténose.
Pearson's Chi-squared test, p-value > 0,05 (0.4661)

La radiographie des os du crane n’est pas recommandée. Chez les enfants ayant eu une
radiographie des os du crane, le diagnostic était précoce dans 66,7 % des cas, et tardif chez
33,3 % des cas.

A l'inverse, 84,6 % des patients n’ayant pas eu de radiographie étaient diagnostiqués
précocement, et 15,3 % tardivement.

Cependant, cette différence n’était pas significative (p > 0,05, p-value : 0.0866). (Figure 42)
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Figure 42 : Comparaison du délai diagnostic selon la réalisation de radiographie des os du

crane.

Chez trois enfants, la radiographie des os du crane avait été interprétée normale

initialement. Parmi eux, deux enfants ont eu un diagnostic tardif. On ne peut pas réaliser de

test statistique a partir de ces faibles effectifs.

Il n'y avait pas de différence d’age au diagnostic entre les patients chez qui la radiographie

était interprétée « douteuse » et ceux chez qui elle confirmait la craniosténose (Tableau 8).

DELAI DIAGNOSTIQUE < 6 mois 6-12 mois > 12 mois
Effectif Pourcentage | Effectif Pourcentage Effectif = Pourcentage
Résultat de la Normal 1 33,3 2 66,7 0 0
radiographie des ) 10y 4 57,1 2 28,6 1 14,3
os du crane
Craniosténose 37 69,8 9 17 7 13,2

Tableau 8 : Comparaison du délai diagnostique selon I'interprétation initiale de la

radiographie des os du crane.
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3.2.7 Description des cas d’errance diagnostique

Chez vingt-deux patients de notre population, le diagnostic a été posé lors d’une
consultation avec un médecin différent du médecin habituel (24,2 %). Dans 11 cas, il
s’agissait d’une consultation d’urgence en ville ou a I’hdpital pour une pathologie aigue
indépendante de la craniosténose (12,1 %).

D’autre part, cing patients ont eu un diagnostic retardé du fait d’examens complémentaires
faussement rassurants (une IRM cérébrale, une TDM cérébrale, quatre radiographies des os
du crane).

Parmi les patients suivis par un ostéopathe, dans trois cas, |'ostéopathe a adressé I'enfant
vers un pédiatre devant I'absence d’amélioration de la déformation cranienne. A l'inverse,
chez six patients, les parents avaient été rassurés par 'ostéopathe sur une origine non
pathologique de la déformation cranienne : cing d’entre eux ont eu un diagnostic tardif (3)
ou tres tardif (2), et un seul a eu un diagnostic précoce.

A noter que le diagnostic a été évoqué devant des signes d’HTIC chez deux patients. Dans un
cas, personne n’avait vu de signe clinique auparavant. Dans 'autre cas, les parents avaient
vu une déformation cranienne, mais tardivement.

Dans notre population, les parents déclaraient avoir vu un signe de craniosténose (le plus
souvent une déformation cranienne) des la naissance chez 52 patients, soit 57,1 %. Parmi
eux, le diagnostic avait été posé des la naissance chez seulement 18 patients (34,6 %). A
I'inverse, le diagnostic avait été tardif ou tres tardif chez 13 patients (25 %), les parents ayant
été rassurés a la maternité.

Nous nous sommes intéressés aux patients chez qui le délai entre age des premiers signes
cliniques et age du diagnostic était supérieur a trois mois. Il y avait dans ce groupe 17
patients. Parmi eux, on dénombre sept enfants chez qui le diagnostic a été posé a I'occasion
de la rencontre avec un nouveau médecin. Chez deux enfants, le diagnostic a été retardé par
des examens faussement rassurants (une IRM cérébrale et une radiographie des os du
crane). Les six patients dont les parents avaient été rassurés par I'ostéopathe faisaient partie
de ce groupe. Un patient de ce groupe avait une craniosténose secondaire a une pathologie
médicale (ostéodystrophie héréditaire ou pathologie de McCune-Albright), chez qui le
diagnostic a été évoqué par le pédiatre de ville. Enfin, un enfant de ce groupe avait été
adressé chez l'ophtalmologue pour épicanthus, qui avait alors posé le diagnostic de
craniosténose.
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4. DISCUSSION

4.1. ENQUETE AUPRES DES MEDECINS

4.1.1 Population

Notre enquéte concernait les pédiatres et les médecins de PMI d’Aquitaine. Nous
avons obtenu un taux de réponse de 72,2 %, ce qui est tres satisfaisant. Le fait d’apporter un
intérét pédagogique a la participation a I'enquéte, grace a la fiche d’information envoyée, a
probablement contribué a la motivation des médecins pour qu’une telle proportion réponde
au questionnaire. On peut imaginer que les médecins n’ayant pas participé a I’étude ne se
sentaient pas concernés par manque de connaissances sur le sujet, ou car ils n’avaient
jamais été confrontés a un cas de craniosténose. Ainsi, il est possible qu’avec un taux de
réponse supérieur, la part des réponses correctes aurait été moins importante.

Nous n’avons pas envoyé notre questionnaire aux médecins généralistes ne travaillant pas
en PMI. Cependant, ils assurent en grande partie le suivi médical des enfants. Les pédiatres
interviennent souvent en deuxiéme ligne, avec un avis d’expert. Il est donc primordial que
les pédiatres soient formés au diagnostic de craniosténose. Il serait par ailleurs intéressant
d’inclure les médecins généralistes libéraux dans une étude plus large. Le Conseil de I'Ordre
départemental des Médecins a refusé de nous communiquer la liste mail des médecins
généralistes.

4.1.2 Reconnaissance de chaque type de craniosténose

Pour répondre a la question 4, il fallait sélectionner la suture impliquée dans les trois
principaux types de craniosténose. Les médecins répondaient correctement dans environ la
moitié des cas (Figures 12, 13, 14). Ce taux de bonnes réponses est insuffisant, et témoigne
d’un manque de connaissances des médecins impliqués dans le suivi des jeunes enfants dans
ce domaine. En effet, si les neurochirurgiens connaissent trés bien I'anatomie normale et
pathologique du crane, il s’agit d’'un sujet peu abordé dans la formation de pédiatre et de
médecin généraliste.

La craniosténose la plus connue dans notre population était la scaphocéphalie (59,8 % de
bonnes réponses, Figure 13). Il s’agit de la craniosténose la plus fréguente, représentant
environ 50 % des craniosténoses non syndromiques (9). Les nouvelles études
épidémiologiques montrent cependant une augmentation de la prévalence de la
trigonocéphalie (25).
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4.1.3 Comparaison des réponses selon la spécialité et I’age du médecin

Dans notre population, les pédiatres connaissaient mieux les différents types de
craniosténose que les médecins généralistes (Figures 19, 20, 21).

On observait également que les médecins plus agés savaient mieux identifier chaque type de
craniosténose (Figures 22, 23, 24). On peut imaginer que du fait de la prévalence de la
craniosténose (1/2 000 a 2 500 enfants), une grande partie des médecins les plus agés avait
pu étre confrontée a cette pathologie au moins une fois dans leur carriere.

A l'inverse, les plus jeunes ne la connaissaient pas, par manque d’expérience, mais surtout
par I'absence de formation initiale dans ce domaine. Durant le cursus de pédiatrie a
Bordeaux, il n’y a pas d’enseignement sur la craniosténose. Ceci semble également étre le
cas dans d’autres régions, car une part non définie des médecins concernés par notre étude
avait été formée ailleurs. Il serait donc intéressant d’inclure cet enseignement du diagnostic
d’une déformation cranienne ou asymétrie faciale dans la formation initiale de pédiatre et
médecin généraliste.

Une autre hypotheése expliquant la méconnaissance de la craniosténose par les médecins les
plus jeunes est l'augmentation exponentielle de la prévalence de la plagiocéphalie
postérieure. En effet, depuis la campagne « Back to Sleep », les recommandations de
couchage des nourrissons sur le dos ont permis une importante diminution de la prévalence
de la mort inattendue du nourrisson. Cependant, 'incidence de la plagiocéphalie postérieure
positionnelle a fortement augmenté (47), et est donc devenue un motif de consultation
fréquent en pédiatrie et médecine générale. Il peut étre difficile pour un praticien non
sensibilisé de différencier déformation cranienne positionnelle et craniosténose. On peut
ainsi se demander si les médecins attribuent plus vite une déformation cranienne a une
cause positionnelle par argument de fréquence.

L'article de Branch Leslie semble expliquer que le diagnostic de craniosténose et de
plagiocéphalie positionnelle est au contraire plus précoce (47).

4.1.4 Signes évocateurs de craniosténose

Les principaux signes devant lesquels il faut savoir évoquer le diagnostic de
craniosténose sont bien connus des médecins. Comme le montrent les réponses a la
guestion 5, la majorité des médecins évoquaient ce diagnostic devant une déformation
cranienne (94,6 %), une créte osseuse en regard d’une suture (83,7 %), et une asymétrie
faciale (63,6 %) (Figure 15).

Dans le cas de la fermeture prématurée de la suture métopique, une créte osseuse peut étre
le seul signe clinique, sans déformation cranienne ou faciale associée. Dans ce cas, le
traitement chirurgical n’est pas systématique. La technique chirurgicale de correction d’'une
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trigonocéphalie varie selon le degré de déformation cranienne associée (48). La these de
F.Jalbert définit un index de sévérité de trigonocéphalie selon le degré de déformation
cranienne (10). Lorsque les orbites ne sont pas déformées et qu’il n’y a pas d’hypotélorisme,
on parle de simple créte métopique qui ne nécessite pas de correction chirurgicale.

Dans le cas de la plagiocéphalie antérieure, I'asymétrie faciale est le signe clinique principal.
L'article d’E.Arnaud expliqgue comment diagnostiquer une asymétrie faciale et cranio-faciale
(42). Il faut observer I'enfant dans les différents plans de I'espace : frontal (de part et d’autre
du plan sagittal, de face), axial (vue de haut). L’analyse a partir de photographies peut étre
utile.

Dans notre étude, le quatriéme signe évocateur de craniosténose le plus fréquemment cité
était un périmetre cranien trop petit (56 %). Il s’agit d’'une fausse idée, trés répandue. En
effet, en cas de craniosténose, la croissance cranienne est limitée perpendiculairement a la
suture atteinte, et augmentée parallelement aux sutures normales restantes. Le crane est
donc déformé, mais le PC n’est pas diminué, sauf en cas de brachycéphalie et oxycéphalie. A
I'inverse, le PC est souvent augmenté dans la scaphocéphalie, par allongement antéro-
postérieur du crane. Pourtant, seulement 15,5 % des médecins interrogés ont cité
I’augmentation du PC comme signe évocateur.

Les signes cliniques tardifs sont I'HTIC et les troubles visuels. La craniosténose n’est pas le
premier diagnostic a évoquer devant I'apparition de ces signes chez un enfant, mais il faut
savoir y penser. Cependant, ces symptomes apparaissent en général entre trois et huit ans,
et sont toujours précédés des signes précédemment décris. Le pronostic esthétique et
cognitif est moins bon en cas de correction chirurgicale tardive. Il est donc important de
connaitre les signes précoces afin d’éviter I'apparition d’HTIC et de troubles visuels.

Chez un enfant déja opéré, I'apparition de signes d’HTIC peut révéler une récidive de
craniosténose (38). Le suivi clinique et ophtalmologique a long terme est donc recommandé
(16).

Enfin, le diagnostic est possible en anténatal, mais peu répandu en France. Les signes
anténatals évocateurs sont décrits dans I'article de Bernard (44) : modification de la forme
du crane, perte de l'aspect anéchogene de la suture pathologique, élargissement de la
suture orthogonale a la suture atteinte. Les techniques diagnostiques en échographie 2D
sont peu performantes et d’apprentissage difficile. Les techniques 3D sont plus
performantes et d’apprentissage plus facile, ce qui donnera un essor au diagnostic anténatal
de craniosténose.
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4.1.5 Examens prescrits devant une suspicion de craniosténose

Le diagnostic de craniosténose est avant tout clinique (49) (45), et I'indication des
examens complémentaires devrait étre discutée avec le neurochirurgien. Dans notre série,
seulement 12,1 % des médecins disaient ne réaliser aucun examen complémentaire.

La radiographie des os du crane n’est plus I'examen de choix, le gold standard est a présent
le scanner cérébral avec reconstructions 3D. On estime la spécificité et sensibilité de la
radiographie a 90 % (50). Ces valeurs sont inférieures si le médecin qui interprete la
radiographie n’est pas un expert. Ainsi, 'étude de Linard montre une importante variation
entre l'interprétation initiale des radiographies des os du crane, et I'interprétation par le
spécialiste (environ 20 % des cas), avec comme conséquence un retard au diagnostic (22).
Dans notre série, 60,7 % des médecins prescrivaient des radiographies des os du crane. Il
faut considérer cet examen comme peu utile, et n’éliminant pas le diagnostic en cas de
normalité. Les médecins doivent donc étre informés du faible bénéfice attendu de cet
examen, qui reste irradiant pour I’enfant.

Le scanner cérébral est I'examen de référence, avec des reconstructions 3D. Dans notre
étude, seulement 53,6 % des médecins citaient cet examen. Il est nécessaire en pré
opératoire, et peut donc étre prescrit par le neurochirurgien et réalisé dans le centre de
neurochirurgie pédiatrique, avec des conditions techniques adéquates. Selon I'étude de
Linard, le scanner cérébral a une sensibilité et une spécificité de 100 % pour le diagnostic de
craniosténose (33). La revue de Helen M.Branson explique la technique de reconstructions
3D qui permet le diagnostic précis de chaque type de craniosténose et la planification de la
technique chirurgicale (51). Cependant, le scanner reste un examen trés irradiant, il faut
donc bien mesurer son indication et la balance bénéfice-risque. Les patients concernés étant
trés jeunes, il est important de réduire les doses utilisées (52). L'article de Caroline W.Ernst
compare |'efficacité du scanner standard et du scanner 3D a faibles doses. Il montre qu’un
scanner avec reconstructions 3D a faible dose (0,1 mSv) permet des images de bonne qualité
pour le diagnostic de craniosténose (53). On peut toutefois noter que dans notre étude, sur
91 cas dont 83 avaient eu un scanner, un cas d’authentique craniosténose avait eu un
scanner interprété comme normal. Il existe effectivement des rares synostoses qui ne
concernent que la portion interne de la suture. Cette derniére est donc non fonctionnelle
avec une vraie craniosténose, mais la reconstruction surfacique osseuse en 3D donne
I'impression d’une suture normale.

L'échographie des sutures craniennes est une technique peu répandue en France,
permettant le diagnostic de craniosténose sans irradiation. Un article de 1998 décrit les
éléments échographiques permettant ce diagnostic: perte de la structure anéchogéne
suturaire, suture fine et irréguliere, perte de la découpe en oblique de la suture, fontanelle
antérieure asymétrique (54). L'étude de Houman Alizadeh compare cette technique au
scanner cérébral (Gold standard), avec une spécificité et une valeur prédictive positive de
100 % (46). Par contre, la sensibilité était de 96,9 %. Une échographie normale devrait donc
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étre confirmée par une TDM cérébrale afin de ne pas méconnaitre le diagnostic. Les études
de Natalia Simanovsky et de Raymond W. Sze retrouvent les mémes résultats (55) (56).

L'ETF et I'IRM cérébrale ne permettent pas I'étude des sutures craniennes. En cas de
craniosténose syndromique, ces examens permettent la recherche de malformation associée
(57).

Un suivi ophtalmologique est nécessaire en pré-opératoire, puis en post-opératoire a long
terme, a la recherche de signes d’HTIC, de troubles de la réfraction, de strabisme (16).
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4.1.6 Arbre décisionnel devant une déformation cranienne

Devant une déformation cranienne, il faut distinguer deux diagnostics principaux :
craniosténose et plagiocéphalie postérieure positionnelle. En cas de doute, il faut adresser
précocement I'enfant a un neurochirurgien pédiatre. Le seul examen indiqué en pré-
opératoire est le scanner cérébral avec reconstructions 3D. Ces différents éléments sont

illustrés par la Figure 43.
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Figure 43 : Arbre décisionnel devant une déformation cranienne.
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4.1.7 Formation des pédiatres et médecins généralistes.

Pour informer les médecins concernés par notre étude, nous leur avons envoyé une
fiche expliquant les grandes lignes de la prise en charge diagnostique et thérapeutique de la
craniosténose (Annexe 2). Depuis le début de I'étude, plusieurs médecins nous ont dit avoir
utilisé les informations délivrées.

Cette fiche pourrait étre complétée par des schémas et photos de chacun des grands types
de craniosténose, comme cela est fait dans la fiche d’information disponible en Annexe 4.
Cela rendrait la description de craniosténose plus concréte, et pourrait améliorer la
reconnaissance de cette pathologie. Ce type de fiche d’information pourrait étre envoyé a
tous les médecins généralistes et pédiatres.

Pour sensibiliser les médecins aux informations délivrées par écrit, il serait intéressant
d’organiser des sessions de formation médicale continue sur le diagnostic d’une déformation
cranienne. Ceci permettrait d’aborder a la fois la craniosténose et la plagiocéphalie
positionnelle.

Les pédiatres de maternité constituent une population particulierement importante a
former. En effet, ces médecins peuvent diagnostiquer la déformation cranienne
précocement, et sensibiliser les parents a la surveillance d’'une croissance cranienne
harmonieuse de leur nouveau né.
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4.2 ETUDE RETROSPECTIVE DES CIRCONSTANCES DE DIAGNOSTIC DE
CRANIOSTENOSE

4.2.1 Comparaison de notre population a la population générale

Dans notre population, I'age moyen des parents a la naissance de I'enfant était de 30
ans pour la mére et de 32 ans pour le pére. Ceci correspond aux données de I'INSEE datant
de 2010 dans la population générale (58). Un article d’Alderman datant de 1988 évoquait
I’age maternel avancé comme facteur de risque de craniosténose, ce qui n’est pas le cas
dans notre population (40).

Dans notre population, on recensait cing enfants issus de grossesse gémellaire, ce qui
correspond a 5,5 % des enfants inclus. Ceci est supérieur au taux de gémellité en France, qui
est de 1/40 naissances, soit 2,5 % (41). Cependant, tous les jumeaux de notre population
étaient hétérozygotes, ce qui n’évoque donc pas une craniosténose de cause génétique,
mais plutét une cause mécanique par compression in utero. Une forte proportion de
jumeaux a également été retrouvée dans d’autres séries (32).

Le taux de prématurité dans notre série était de 7,7 % (naissances avant 36 SA). Ce taux est
concordant avec celui de la population générale en France : 6,3 % des naissances vivantes
(naissances avant 37 SA) selon les données HAS de 2012 (59).

Concernant le mode d’accouchement, on recensait plus de naissances par césarienne dans
notre population que dans la population générale (25,3 % versus 21 %). Il y avait également
un plus grand nombre d’extractions instrumentales (forceps, spatules ou ventouse) dans
notre série (20,9 %) que dans la population générale (12,1 %) selon les données de I'HAS de
2010 (59). On peut expliquer cette part importante d’accouchements instrumentaux par une
absence d’adaptation de la forme du crane du nouveau-né en cas de craniosténose. Les
sutures craniennes permettent en effet une déformation cranienne physiologique a la
naissance lors du passage de la téte de I'’enfant dans la filiere génitale. La craniosténose est
un phénomeéne anténatal qui empéche |'adaptation de la forme cranienne lors de
I'accouchement, ce qui peut entrainer un défaut de progression ou une dystocie.

Suite a une extraction instrumentale, le crane peut étre déformé de maniere transitoire. Les
médecins rassurent habituellement les parents sur I'évolution favorable de cette
déformation, qui est considérée comme la conséquence de la position in utero du nouveau-
né ou des manceuvres obstétricales. Il faut rester vigilant face a ces conclusions hatives : la
déformation cranienne peut aussi étre la cause d’un accouchement difficile. Dans ce cas,
cette déformation ne s’améliorera pas et il faudra savoir évoquer le diagnostic de
craniosténose.

Dans notre série, 23,1 % des enfants avaient dans les premiers mois de vie un torticolis ou
une position préférentielle de la téte. Cette proportion semble élevée, méme s’il n’y a pas de
référence dans la littérature décrivant la prévalence du torticolis chez les nourrissons dans la
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population générale. La premiére hypothese est celle d’une cause mécanique commune au
torticolis et a la craniosténose par compression in utero. La seconde hypothese est une
position préférentielle de la téte du fait de la déformation cranienne. La derniére hypothése
est une surestimation de cette prévalence du torticolis par les parents de notre population,
qui pourraient confondre un positionnement préférentiel avec une asymétrie cranio-faciale.

Dans notre série, 9,9 % des enfants avaient un retard psychomoteur léger a sévere, versus 1
a 3 % des enfants dans la population générale (60). Une publication récente concernant la
trigonocéphalie retrouve des résultats similaires (61). Certaines séries décrivent une
prévalence plus élevée (30) (27). Un article de Renier évoque un pronostic mental plus
sombre en cas de chirurgie tardive (36). Une revue de la littérature de 2004 décrit une part
plus importante de difficultés d’apprentissage en cas de craniosténose, mais pas davantage
de retard mental (29).

Cette part importante de retard de développement parmi les enfants suivis pour
craniosténose est plurifactorielle. L’hypertension intracranienne est probablement une des
causes, mais ne concernait que deux enfants dans notre population. Cette hypothése est
également décrite dans l'article de Renier (18). D’autres publications suggérent qu’il n’y a
pas de corrélation entre retard mental et HTIC (36). Le retard de développement semble plus
fréquent en cas de cause génétique identifiée (18). Les troubles sensoriels associés a la
craniosténose, notamment les troubles visuels, sont un facteur aggravant du pronostic
cognitif de I'enfant. Une autre hypothese est celle d’un défaut de stimulation de I'enfant
suite a la prise en charge chirurgicale, par appréhension de la chute et du traumatisme
cranien.

4.2.2 Comparaison de notre population aux descriptions des craniosténoses
dans la littérature

Dans notre série comme dans la littérature, la craniosténose la plus représentée était
la scaphocéphalie, suivie de la trigonocéphalie puis de la plagiocéphalie antérieure.
Cependant, la part des scaphocéphalies était plus importante dans notre population (64,8%),
par rapport a la description de Renier (50 %) (9). Les derniéres études épidémiologiques
montrent une augmentation de la prévalence de la trigonocéphalie (27,1 %) (25).

Concernant la scaphocéphalie, on notait dans notre population une prédominance
masculine (sex ratio 2,5: 1). La proportion d’enfants issus de grossesse gémellaire était de
6,2 %. Ceci correspond aux données de la littérature (21). On retrouvait un nombre de
formes familiales plus élevé que dans la littérature (21,8 %).

Parmi les enfants atteints de trigonocéphalie, il y avait, comme dans la scaphocéphalie et
comme dans la littérature, une prédominance masculine (sex ratio 1,5 : 1). Par contre, il n’y
avait pas de jumeau, contrairement aux données épidémiologiques de la littérature (62).
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Concernant la plagiocéphalie antérieure, on retrouvait, comme dans la littérature, la
prédominance féminine (sex ratio 2 : 3,5), et la grande part de formes familiales (27,3 %). Par
contre, il y avait plus de jumeaux dans notre série que dans les données épidémiologiques
(18).

4.2.3 Reconnaissance précoce du diagnostic par les parents

Dans notre population, les parents déclaraient avoir vu les signes cliniques de
craniosténose avant les médecins dans 70,3 % des cas. La trés grande majorité d’entre eux
rapportaient que les signes cliniques étaient présents deés la naissance. Il s’agissait le plus
souvent d’'une déformation cranienne (Figure 31). Ces données ont été recueillies par
guestionnaire téléphonique. Il y a probablement un biais de mémoire : la part des parents
ayant vu les signes cliniques précocement est certainement surestimée.

On notait que les parents avaient vu les signes de craniosténose plus souvent en cas de
plagiocéphalie antérieure par rapport aux autres types de craniosténose, mais cette
différence n’était pas significative (Figure 38). Dans ce cas, le signe clinique prédominant
était I'asymétrie faciale. Cette différence était tres significative (Figure 39). L'asymétrie
faciale est interprétée comme pathologique de maniere plus évidente que la déformation
cranienne. En effet, la déformation cranienne peut étre considérée a tort comme
positionnelle.

Nous n’avons pas mis en évidence de différence dans la reconnaissance du diagnostic par les
parents selon le rang de naissance de I'enfant (Tableau 5). Pourtant, le fait de connaitre
I'anatomie du nouveau-né et les étapes de sa croissance pourrait permettre de voir les
signes cliniques anormaux précocement.

Enfin, il n’y avait pas de différence significative quant au délai diagnostique entre les patients
chez qui les parents avaient vu les signes cliniques et les autres (Figure 41).

Nous avons étudié les cas oU les parents n’avaient pas vu d’anomalie avant que le diagnostic
ne soit évoqué par le médecin. Le type de craniosténose le plus fréguent dans ce groupe
était la trigonocéphalie. En effet, dans ce type de craniosténose, la déformation cranienne
peut étre trés variable. En cas de déformation trés modérée, I'indication et la technique
chirurgicale doivent étre discutées (48).

La plupart des parents ayant vu une déformation cranienne a la naissance ont été rassurés a
la maternité. En effet, les déformations craniennes par compression in utero, ou suite a
I’'accouchement sont fréquentes. Les médecins et paramédicaux doivent donc expliquer aux
parents de surveiller I’évolution dans les semaines suivant la naissance, et en cas d’évolution
défavorable, en parler a leur médecin. Ainsi, au moment d’expliquer les recommandations
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de couchage, il serait utile de délivrer une information sur la prévention de la plagiocéphalie
postérieure et la surveillance d’une croissance cranienne harmonieuse (63).

Un autre écueil pour les parents inquiets d’'une déformation cranienne est la consultation
d’un ostéopathe qui les rassurera sans conseiller d’en parler au médecin habituel. Les
ostéopathes ne connaissent pas toujours cette pathologie, et se prononcent parfois sur la
perméabilité des sutures. Dans notre étude, I'ostéopathe avait rassuré les parents a tort
dans six cas. A l'inverse, trois patients avaient été réorientés vers leur médecin par
I'ostéopathe. Il faut donc se méfier de I’avis des intervenants extérieurs, et en cas de doute,
toujours se tourner vers un médecin sensibilisé au diagnostic de craniosténose. On peut
également rappeler que la responsabilité juridique reste intégralement celle du pédiatre,
méme lorsque celui-ci référe le nourrisson a I'ostéopathe.

4.2.4 Recommandations pour les médecins

Dans notre population, 72,5 % des patients ont été diagnostiqués avant I'dge de 6
mois, ce qui est satisfaisant (Figure 29). En étudiant les cas de diagnostic tardif, nous
essaierons de définir des recommandations pour les médecins. Pour I'ensemble des
patients, le délai entre diagnostic et premier contact avec le neurochirurgien était trés court
(Figure 30). Ceci permettait dans les cas de diagnostic tardif une intervention dans les
meilleurs délais.

Nous avons étudié les facteurs corrélés au délai diagnostique. Concernant le type de
craniosténose, le diagnostic était plus tardif en cas de trigonocéphalie, mais sans différence
statistiquement significative (Figure 37). Comme vu précédemment, cette craniosténose ne
s’accompagne pas toujours d’une déformation cranienne évidente, ce qui peut rendre le
diagnostic plus délicat.

D’autre part, dans notre série, le diagnostic était plus tardif en cas de prématurité (Tableau
6). En effet, ces enfants sont particulierement sujets aux déformations craniennes
positionnelles, par hypotonie, et par un positionnement en décubitus prolongé. Une
déformation cranienne chez un prématuré est donc souvent attribuée a une cause
positionnelle. D’autre part, il est plus difficile pour les parents d’observer une déformation
cranienne si le nouveau né est le plus souvent allongé, d’autant plus s’il est entouré de
matériel de soutien respiratoire ou nutritionnel.

Concernant les examens complémentaires, le diagnostic était plus tardif chez les enfants
chez qui une radiographie des os du crane avait été réalisée (Figure 42). Cette différence
n’était pas significative. La radiographie était faussement rassurante dans 15,8 % des cas, car
interprétée comme normale ou douteuse. Nous n’avons pas relu les radiographies des os du
crane réalisées avant la consultation du neurochirurgien. En effet, dans un grand nombre de
cas, ces radiographies avaient été réalisées hors centre, et les clichés ne figuraient pas dans
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le dossier médical. Nous avons donc comparé l'interprétation initiale donnée aux parents, et
I'interprétation du neurochirurgien lorsque celui-ci disposait des clichés lors de la
consultation. Il serait cependant intéressant de relire en aveugle les radiographies des os du
crane et les TDM cérébrales des enfants inclus. De maniére générale faut éviter de réaliser
une radiographie des os du crane qui n’aidera pas au diagnostic. D’autre part, en cas de
doute diagnostique, il faut savoir ne pas tenir compte d’une radiographie interprétée
comme normale et adresser I'enfant vers un spécialiste ou réaliser un scanner cérébral avec
reconstructions en 3D. Comme expliqué précédemment, le scanner cérébral a une trés
bonne sensibilité et spécificité. Cependant, il d’agit d’un examen irradiant. Son indication
doit donc étre tres réfléchie. D’autre part, si I'enfant est agité, il est parfois nécessaire
d’avoir recours a une sédation pour sa réalisation. Enfin, les reconstructions 3D sont
indispensables. Devant ces contraintes, en cas de doute, il est préférable de discuter
I'indication avec un spécialiste, et de réaliser cet examen dans un centre accoutumé a cette
technique chez I'enfant. La radiographie des os du crdne est moins irradiante et de
réalisation facile, ne nécessitant pas de sédation. C'est pourquoi cet examen semble
attrayant en premiére intention. Cependant, le risque d’éliminer a tort le diagnostic ou de le
retarder est trop important pour considérer qu’il s’agit d’'un examen utile.

Enfin, dans notre série, le seul élément corrélé a un diagnostic plus précoce était la présence
d’un antécédent familial de craniosténose (Figure 40). En effet, dans ce cas, les parents

prétent plus d’attention a une déformation cranienne et savent évoquer ce diagnostic
facilement, ce qui oriente le médecin.

Concernant les circonstances du diagnostic, les signes d’appels étaient tres homogenes avec
en premier lieu la déformation cranienne, suivie de la présence d’une créte osseuse en
regard d’une suture. Pour la plagiocéphalie antérieure, le signe prédominant tres largement
était I'asymétrie faciale. Comme expliqué dans la premiére partie de la discussion, les
anomalies de périmétre cranien ne sont pas un signe d’appel de craniosténose. Le médecin
ne doit donc pas éliminer le diagnostic devant une courbe de PC normale.

Nous n’avons pas mis en évidence de corrélation entre anomalies échographiques
anténatales et délai diagnostique (Tableau 6). En effet, une dolichocéphalie a été observée
au 3éme trimestre de grossesse chez six patients. Cependant, cela n’a pas abouti a une
conduite diagnostique particuliere a la naissance de I’enfant. Le diagnostic avait été réalisé
en anténatal chez seulement un enfant. Grace aux progreés de I'échographie anténatale, le
diagnostic anténatal de craniosténose devrait devenir plus fréquent. Cela permettrait une
prise en charge thérapeutique précoce. Cependant, une demande d’interruption médicale
de grossesse devant un diagnostic anténatal de craniosténose non syndromique ne
semblerait pas recevable. En effet, la technique chirurgicale de traitement est maintenant
bien maitrisée, disponible dans plusieurs centres en France, avec des résultats trés
satisfaisants, et des risques connus et facilement contrélés. Concernant les craniosténoses
syndromiques, le pronostic est plus sombre. La demande d’interruption médicale de
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grossesse serait donc a discuter selon le type de craniosténose et les malformations
associées.

Enfin chez les patients avec un délai diagnostique trop long, le diagnostic avait été posé a
I’occasion d’une visite chez un nouveau médecin. Ceci peut étre expliqué de deux maniéres.
La premiére est la méconnaissance de cette pathologie par le médecin habituel. La seconde
pourrait étre la banalisation de la déformation cranienne par le médecin qui voit I'enfant
régulierement, et peut ne plus voir le caractére pathologique de la forme du crane. Un
nouveau médecin n’ayant jamais vu l'enfant porte un regard nouveau et peut
éventuellement mieux se rendre compte d’une anomalie cranienne.

Les recommandations que I'on peut donc établir sont de former les médecins a cette
pathologie, grace aux fiches d’informations décrites auparavant par exemple. Ce diagnostic
doit avant tout étre évoqué en cas d’anomalie cranio-faciale ne s’améliorant pas avec le
temps. Cette évolution défavorable s’oppose a I'évolution d’une plagiocéphalie d’origine
positionnelle. Il faut savoir ne pas faire confiance a des radiographies dites normales, et a
des professionnels médicaux ou paramédicaux ayant rassuré les parents. En cas de doute, il
faut adresser rapidement I'enfant vers un neurochirurgien pédiatre. Le seul examen utile,
mais irradiant, serait le scanner cérébral.

4.2.5 Définition d’une population a risque de craniosténose

Grace aux observations précédentes, nous pouvons définir une population chez qui le
diagnostic de craniosténose doit étre évoqué tout particulierement. Le facteur de risque le
mieux établi dans notre population et dans la littérature est la présence d’un antécédent
familial de craniosténose.

Le deuxiéme critére est la présence d’'une anomalie crdnienne anténatale échographique,
notamment une dolichocéphalie. L'échographie étant une technique de plus en plus
efficace, ce type d’anomalie ou méme le diagnostic de craniosténose pourront étre évoqués
en anténatal. Dans ce cas, il faut préter une attention particuliére a I'examen du crane du
nouveau né, en surveiller I'’évolution, et au moindre doute, prendre un avis neurochirurgical
vers un a deux mois de vie.

Les causes de compression in utero seront également des facteurs de risque de
craniosténose. Ainsi, en cas de gémellité et de position en siege, il faudra rester vigilant a
I’examen des sutures au méme titre que pour la recherche de luxation congénitale de
hanche, ou d’anomalie des extrémités par malposition.

Enfin, une attention particuliére sera portée chez les enfants issus d’accouchement difficile,
par stagnation ou dystocie. La déformation cranienne est fréquente chez ces nouveaux nés,
souvent comme conséquence de la position in utero ou de l'utilisation d’instruments pour
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I’extraction. Cependant, comme expliqué précédemment, la craniosténose peut empécher la
déformation cranienne physiologique nécessaire pour le passage a travers la filiere génitale,
et étre ainsi responsable d’'un accouchement dystocique.

Un facteur de risque de craniosténose évoqué dans la littérature et retrouvé chez un de nos
patients est I'exposition in utero a I'acide valproique (64).

D’autres facteurs de risque sont controversés, et n‘ont pas été retrouvés dans notre
population : I'origine ethnique (65) (66), I’age maternel avancé, un traitement pour infertilité
(67) (68), le tabagisme maternel (69) (70), un diabéte gestationnel (39), une dysthyroidie
maternelle (71) (41) (40).
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5. CONCLUSION

5.3 POINTS FORTS DE L'ETUDE

Il ny a pas dans la littérature d’étude similaire étudiant les circonstances de
diagnostic de la craniosténose non syndromique. Du fait de I'augmentation exponentielle de
la plagiocéphalie postérieure suite a la campagne « Back to Sleep », le diagnostic de
craniosténose peut étre facilement méconnu.

Notre étude montre d’une part le manque de connaissance de cette pathologie par les
médecins impliqués dans le suivi des nourrissons. Ceci est particulierement vrai pour les
jeunes médecins. Il faut donc améliorer la formation de ces médecins et les sensibiliser aux
signes d’appel devant faire évoquer le diagnostic. D’autre part, on observe que les enfants
sont diagnostiqués dans un délai précoce dans environ deux tiers des cas. Certains facteurs
retardent le diagnostic, notamment la réalisation d’examens inutiles et faussement
rassurants tels que la radiographie des os du crane.

Enfin, notre travail a un intérét pédagogique, par information des médecins interrogés grace
a la fiche d’information élaborée.

5.4 LIMITES DE L'ETUDE

Concernant le questionnaire aux médecins, le fait d’avoir envoyé la fiche
d’information dés le premier contact peut étre a I'origine d’un biais si les médecins I'ont lue
avant de répondre aux questions. Les réponses seraient donc meilleures que celles que I'on
aurait obtenues sans information préalable. Ceci confirmerait donc le fait que les médecins
ne connaissent pas bien la craniosténose.

Il serait intéressant d’envoyer notre questionnaire a 'ensemble des médecins généralistes,
qui réalisent pour une grande part le suivi des nourrissons.

Concernant I’'étude des circonstances de diagnostic chez les enfants suivis a Bordeaux, le
principal biais est celui de mémoire. En effet, une part du recueil a été effectué a partir du
dossier médical informatisé et papier, mais beaucoup d’informations manquaient et ont
donc été recueillies par questionnaire téléphonique avec les parents.

Enfin, il serait intéressant de réaliser un suivi plus long afin d’étudier si le retard diagnostique
est corrélé a un pronostic cognitif et esthétique moins bon, comme le montrent certaines
études de la littérature.
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ANNEXES

Annexe 1 : Questionnaire aux médecins

Merci de votre participation a cette étude dont on se propose de vous rapporter les résultats une fois le
travail terminé si vous le souhaitez. Les réponses sont anonymes. Le temps de réponse est de I’ordre de 5
minutes.

*Obligatoire

1. Etes-vous ? *
o () médecin généraliste
o () pédiatre
o () autre

2. Ou travaillez-vous majoritairement ? *

o () hopital

o () clinique privée
o () ville

o () MDsI

3. Quel age avez-vous ? *
o () 25-35ans
o () 36-45ans
o () 46-55ans
o ()>55ans

4. Connaissez-vous la suture pathologique impliquée dans les craniosténoses suivantes :
al trigonocéphalie *

o () métopique

o () sagittale

o () coronale

o () lambdatique
o () Je ne sais pas

4. b/ scaphocéphalie : *
o () métopique

() sagittale

() coronale

() lambdatique

() Je ne sais pas

o O O O

4. c/ plagiocéphalie antérieure : *
o () métopique
o () sagittale
o () coronale



o () lambdatique
o () Je ne sais pas

5. Devant quel(s) signe(s) évoquez-vous une craniosténose ? *
o [] Périmétre cranien augmenté

[ ] Périmétre cranien trop petit

[ ] Créte en regard d'une suture

[ ] Déformation cranienne

[ ] Déformation faciale

[ 1 Antécédents familiaux

[ ] Signes anténatals

[ 1 Hypertension intracranienne

[ 1 Troubles visuels

[1Autre

o []Je nesais pas

o O O O O O O O

o

6. Devant une suspicion de craniosténose, quel(s) examen(s) prescrivez-vous ? *
o []Aucun

[ 1 Radiographie des os du crane

[1ETF

[ 1 TDM cérébrale

[1IRM cérébrale

[ 1 Autre

[ 1 Je ne sais pas

o O O O O O

7. Devant une suspicion de craniosténose, vers qui adressez-vous I’enfant ? *
o () Pédiatre
o () Neuropédiatre
o () Neurochirurgien pédiatre

8. Selon vous, quel est I’Age optimal pour opérer une craniosténose ? *
o () En période néonatale
o () Entre 6 et 12 mois
o ()Entrelet2ans
o () Entre2et3ans
o () Aprés3ans



Annexe 2 : Fiche d’information délivrée

FICHE D'INFORMATION

Les craniosténoses sont des déformations du squelette cranien par fusion prématurée d’une
ou de plusieurs sutures craniennes. Leur physiopathologie et leur étiologie restent pour une large
part inconnues.

Elles posent un double probleme morphologique et fonctionnel : d'une part, elles
comportent une dysmorphie cranienne d’aggravation progressive, d'autre part le conflit de
croissance entre crane et encéphale peut provoquer une hypertension intracranienne entre I'age de
3 et 8 ans. La fréquence de celle-ci varie selon le type de craniosténose. Elle peut avoir un
retentissement mental et visuel si le traitement chirurgical n'est pas suffisamment précoce.

Les craniosténoses peuvent étre isolées, ou s’intégrer dans un syndrome dont les plus connus

sont le syndrome de Crouzon, de Pfeiffer ou d’Apert.

Voici la suture impliquée dans chaque type de craniosténose :

Scaphocéphalie : Trigonocéphalie : Plagiocéphalie antérieure :

Suture sagittale suture métopique suture coronale unilatérale

Il faut évoquer une craniosténose devant une déformation crinienne +/- faciale
d’aggravation progressive dans les premiéres semaines de vie, avec en général une créte osseuse

palpable en regard d’une suture.

88



Le PC peut étre normal, augmenté (scaphocéphalie), ou diminué (brachycéphalie). Il ne s’agit pas

d’un critére diagnostique.

Le diagnostic différentiel est la plagiocéphalie positionnelle, qui va en s’améliorant avec
ot . , . - .
I'amélioration du tonus de I'enfant et les conseils de positionnement, +/- une prise en charge en

kinésithérapie en cas de rotation limitée de la téte.

"
/

Le diagnostic est avant tout clinique. Aucun examen complémentaire n’est indispensable. Les
radiographies osseuses sont peu utiles, car leur interprétation est difficile, et leur « normalité »

n’élimine pas le diagnostic.

En cas de doute, I'examen de choix est le scanner cérébral avec reconstructions en 3D. Cet examen

est toujours nécessaire en pré opératoire.

Devant une suspicion de craniosténose ou en cas de doute, il faut adresser I'enfant

précocement vers un neurochirurgien pédiatre (Dr Edouard Gimbert, edouard.gimbert@chu-

bordeaux.fr ou 05.56.79.55.43), qui confirmera le diagnostic et posera I'indication opératoire.

La prise en charge chirurgicale de la craniosténose est optimale autour de 6 mois, et toujours avant 1
an, pour obtenir un résultat esthétique satisfaisant. A noter que lorsque le diagnostic est posé
précocement, on peut faire la chirurgie de la scaphocéphalie entre 2 et 4 mois de vie selon la

méthode endoscopique qui est moins agressive.
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Annexe 3 : Arbre décisionnel devant une déformation cranienne

EXAMEN CLINIQUE

/
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craniosténose

T

Doute diagnostique

déformation positionnelle

Clinique typique de

l
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Avis Conseils de positionnement +/- kiné

neurochirurgical

Pas d’examen complémentaire

Surveillance de I’évolution

/ Pas d’amélioration

O\

Evolution favorable

CRANIOSTENOSE

!

PLAGIOCEPHALIE
POSITIONNELLE
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Annexe 4 : Fiche d’information Info Radio 2013

Dr 4. BERTIN-DOERMANN
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Dr M.C REY

Dr € SARAENE FEUEA
Dr ¢ SOUSSOTTE

Dr N. WAKIM

IMAGERIE
MEDICALE

rive droite

INFO
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3 rue du Castera LATRESNE

Décembre 2013

1 rue Teulouse Lautrec CENON

17 rue Copernic CREON
2 rue & Negrevergne MERIGNAC

CRANIOSTENOSES NON SYNDROMIQUES

Une craniosténose est une fermeture prématurée d'une ou plusieurs suture(s) crdnienne(s). Il n'y a pas de
pathologies des fc lles. Les craniosténoses concerneraient 1 naissance / 2000. Cest un phénoméne
dynamique qui commence pendant la vie utérine et se poursuit aprés la naissance. Il existe plusieurs types de
crdniosténoses : monosuturaires ou mulfisuturaires mais toutes ont une sémiologie commune :

- la déformation du crdne est présente dés la naissance a l'inspection et s'accentue avec le femps sous l'effet
de la poussée cérébrale,

- on constate d la palpation du crdne que la suture atteinte a une perte de mobilité et quelle se présente
comme un bourrelet au lieu d'une dépression.

- la déformation se situe sur la région frontale et faciale presque exclusivement : déformation antérieure ++

Quelle imagerie devant une suspi de crdniosté ?
Les radiographies standards du crdne sont utiles en premiére intention et I' i ique
doit &tre réalisé lors du bilan pré-opératoire.

SCAPHOCEPHALIE :

Fermeture prématurée de la suture sagittale

On observe une condensation de la suture sogittale et un
alongement antéro-postérieur du crdne.

TRIGONOCEPHALIE : Fermeture prématurée de la suture métopique
Le crdne est triangulaire en « proue de bateau» avec une créte médiane
La suture métopique présente des bords denses et linéaires.

PLAGIOCEPHALIE : Fermeture prématurée d'une suture coronale
L'orbite est attirée vers 'arriére le haut et l'extérieur, le visage

« s'enroule » autour d'un axe fixe crée par la suture fermée, le nez
est orienté en sens inverse.

La suture coronale fermée apparait condensée et se prolonge dans
l'axe du toit orbitaire. La petite aile du sphéncide n'est plus visible
au milieu de I'orbite mais se superpose au toit orbitaire.

BRACHYCEPHALIE : Fermeture prématurée des 2 sutures coronales
Il existe un raccourcissement antéro-postérieur du crdne.

Elle évolue vers une microcrdnie et une HTIC a long terme.

On observe une condensation des deux sufures coronales. Les deux
petites ailes des sphéndides sont superposées sur les toits

orbitaires.

Diagnostic différentiel :
Créne positionnel oblique ou « plagiocép » postérieure positionnelle

La déformation est postérieure, par aplatissement asymétrique. Le bébé dort en décubitus dorsal, avec la
téte toujours tournée dans le méme sens. Le front et les orbites restent symétriques +++ Cependant dans les
formes évoluées, l'oreille peut &tre déplacée vers I'avant avec apparition d'une asymétrie frontale (mais sans
asymétrie orbitaire).

hali

La radiegraphie du criine est indiquée pour la recherche de craniosténose
mais sa réalisation et sa lecture sont délicates.
et/ou radiologique : Dr E.GIMBERT (Neurochirurgie CHU Pellegrin) 05-56-79-55-43

- |

Si doute clini

1
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Au moment d’étre admise a exercer la médecine, je promets et je jure d’étre fidele
aux lois de I’honneur et de la probité.

Mon premier souci sera de rétablir, de préserver ou de promouvoir la santé dans tous ses
éléments, physiques et mentaux, individuels et sociaux.

Je respecterai toutes les personnes, leur autonomie et leur volonté, sans aucune
discrimination selon leur état ou leurs convictions. Jinterviendrai pour les protéger si elles
sont affaiblies, vulnérables ou menacées dans leur intégrité ou leur dignité. Méme sous la
contrainte, je ne ferai pas usage de mes connaissances contre les lois de I’"humanité.

Jinformerai les patients des décisions envisagées, de leurs raisons et de leurs conséquences.

Je ne tromperai jamais leur confiance et n’exploiterai pas le pouvoir hérité des circonstances
pour forcer les consciences.

Je donnerai mes soins a l'indigent et a quiconque me les demandera. Je ne me laisserai pas
influencer par la soif du gain ou la recherche de la gloire.

Admise dans l'intimité des personnes, je tairai les secrets qui me seront confiés. Recue a
I'intérieur des maisons, je respecterai les secrets des foyers et ma conduite ne servira pas a
corrompre les meeurs.

Je ferai tout pour soulager les souffrances. Je ne prolongerai pas abusivement les agonies. Je
ne provoquerai jamais la mort délibérément.

Je préserverai l'indépendance nécessaire a l'accomplissement de ma mission. Je
n‘entreprendrai rien qui dépasse mes compétences. Je les entretiendrai et les
perfectionnerai pour assurer au mieux les services qui me seront demandés.

Japporterai mon aide a mes confréres ainsi qu’a leurs familles dans I'adversité.

Que les hommes et mes confréres m’accordent leur estime si je suis fidele a mes promesses
; que je sois déshonorée et méprisée si j'y manque.
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RESUME ANGLAIS

BACKGROUND : Craniosynostosis is the premature merging of one or several cranial sutures
in the antenatal period. This results in progressive cranial deformation, and in 10% of cases
intracranial hypertension and visual disturbances. A surgical and early treatment is necessary
to get satisfactory results. We wondered whether general practitioners and paediatricians
know how to diagnose early craniosynostosis.

MATERIAL AND METHOD : We sent an online questionnaire about craniosynostosis
diagnosis and treatment to all paediatricians and doctors of PMI in Aquitaine (France). Then,
we studied the diagnosis circumstances of children treated for craniosynostosis at Bordeaux
University Hospital. The main criterion was the age at diagnosis. A diagnosis made between
6 and 12 months was considered as late, and very late after 12 months.

RESULTS : We sent our questionnaire to 331 doctors. The response rate was 72.2%. 80.8% of
them were paediatricians. The doctors recognized each type of craniosynostosis in about
50% of cases. The older physicians were more familiar with craniosynostosis with a
significant difference. Regarding the study of children followed in Bordeaux, we embraced
91 patients followed in the neurosurgery department since 2010. Our population was similar
to descriptions of craniosynostosis in the literature. The diagnosis was early for 70.3% of
patients. The median of age at diagnosis was 2 months old (0-58). The diagnosis was earlier
in case of family history, and delayed in premature infants and in patients who have had an
X-ray of the skull bones.

CONCLUSION : The knowledge of doctors about craniosynostosis should be improved to
enable earlier diagnosis and avoid unnecessary investigations.

TITRE ANGLAIS : Diagnostics circumstances of children nonsyndromic craniosynostosis.

MOTS CLES : Craniosynostosis, diagnosis, cranial deformation.
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