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Introduction

L’Amélogenese Imparfaite Héréditaire (AlH) est une maladie génétique rare, regroupant un ensemble
d’anomalies de structure de I’émail, pouvant aussi bien affecter la denture temporaire que définitive.
Toutes les anomalies de I'AIH n’ont pas le méme mécanisme, mais elles présentent la méme
conséquence : un émail fragilisé. Ainsi, les patients atteints d’AlH sont plus susceptibles a la maladie
carieuse et aux fractures amélaires, et rapportent une sensibilité dentaire et un préjudice esthétique.
De plus, cette atteinte peut étre poly-syndromique, c’est-a-dire associée a des maladies de santé
générale (notamment rénale). Ainsi le diagnostic précoce et la prise en charge rapide de I'AlH

permettent d’améliorer la qualité de vie des patients.

En nous appuyant sur le cas de deux patientes respectivement 4gées de 16 et 18 ans, issues de la méme
fratrie, et soignées au sein du service médecine bucco-dentaire de I’'hépital Louis Mourier (APHP de
Colombes), cette thése a pour objectif de mettre en avant la complexité de la prise en charge médicale
et administrative de cette maladie. En effet, il faut soigner voire restaurer chaque dent en alliant la
demande esthétique et les moyens financiers du patient. De plus, il faut mettre en place un traitement
global et pluridisciplinaire impliquant I'odontologie conservatrice, endodontique, prothétique et

pédiatrique.

Dans un premier temps, nous allons définir 'amélogenése imparfaite héréditaire, ses différentes
formes, et se concentrer sur celle dont sont atteintes les patientes.

Puis dans un second temps, nous allons présenter les deux cas cliniques et nous allons développer
I’option thérapeutique qui répond le plus aux attentes des patientes.

Enfin, la derniére partie sera consacrée a l'aspect administratif complexe et aux solutions

envisageables, pour pallier au probléme financier.



1 : Amélogenéese imparfaite héréditaire

1.1 Définition et prévalence!

L'amélogenese imparfaite héréditaire (AIH) constitue un groupe d'altérations du développement de
I’émail. Elle affecte la structure et I'apparence clinique de I'’émail au niveau des dentures temporaire
et/ou définitive, de fagon plus ou moins identique. Ces anomalies ont une origine héréditaire et ne
sont pas associées a une maladie systémique, méme s'il existe une association avec d'autres anomalies
morphologiques ou biochimiques. De méme, il existe aussi une association entre AIH et maladie

syndromique, dont la plus connue est la néphrocalcinose, qui est une atteinte rénale.

Cette maladie se situe parmi les maladies rares car sa prévalence varie de 1/700 a 1/4000 selon les

populations étudiées.

1.2 Aspects génétiques
1.2.1 Les génes impliqués 2

L’AlH est due a des mutations au niveau des génes responsables du codage des protéines matricielles
de I'’émail et de sa maturation. L'identification de ces genes, via un test génétique, permet d’améliorer
nos connaissances sur les mécanismes moléculaires impliqués, et d’avoir une approche personnalisée

du patient.
1.2.1.1. Génes initialement mis en évidence

- Le géne AMELX3 code pour "amélogénine, une protéine majoritaire de la matrice amélaire, et qui
intervient dans la régulation de la croissance des prismes amélaires.

- Le géne ENAM* code pour I'énaméline, ayant un rdle dans la minéralisation de I'émail et dans la
croissance des cristaux d’émail.

- Le géne MIMP-20° code pour I'énamélysine, qui clive les amélogénines.

1 Aldred, Bloch-Zupan, et Crawford, « Amélogenése imparfaite ».

2 Sceosole, « Prise en charge et réhabilitation prothétique d’un enfant atteint d’amélogenése imparfaite ».
3 U.S. National Library of Medecine, « AMELX gene ».

4 U.S. National Library of Medecine, « ENAM gene ».

5 U.S. National Library of Medecine, « MMP20 gene ».



- Le géne KLKL4® codant pour la kallikréine, qui est une sérine protéase, joue un réle dans la maturation
des améloblastes.
- Le géne DLX3’ codant pour un facteur de transmission de protéine de régulation, a un rdle dans la

morphogenese craniofaciale.

1.2.1.2. Les autres génes

- Le g&ne FAMS83H code pour une protéine intracellulaire®.

- Le géne SLC24A4° code pour une protéine permettant le transport membranaire d’ions.

- Le géne LAMB3° code pour la sous unité Béta de la laminine 5, ayant plusieurs rdles cellulaires.

- Le gene WDR27 code pour une protéine, qui permet de maintenir la cohésion épithélio-
mésenchymateuse.

- Le géne ITGB6™ code pour une intégrine.

- Le géne C4orf26 code pour une phosphoprotéine de la matice extracellulaire, ayant un réle dans la
minéralisation de I'émail durant 'amélogenése.

- Le géne AMBN??, il code pour I'améloblastine, assurant 'adhésion des améloblastes sécréteurs a la

matrice amélaire.

1.2.2 Les modes de transmission 13

Chacun des genes précédemment cités ont un mode de transmission différent. Nous allons donc faire

un rappel des modes de transmission impliqués dans I’AIH

1.2.2.1. Autosomique dominant

La transmission se fait par les chromosomes non sexuels. La présence d’un allele morbide suffit pour

étre atteint.

6 U.S. National Library of Medecine, « KLK4 gene ».

7 U.S. National Library of Medecine, « DLX3 gene ».

8 Xin et al., « Novel FAM83H mutations in patients with amelogenesis imperfecta ».

9 U.S. National Library of Medecine, « SLC24A4 gene ».

10U.S. National Library of Medecine, « LAMB3 gene ».

11 U.S. National Library of Medecine, « ITGB6 gene ».

12 U.S. National Library of Medecine, « AMBN gene ».

13 Quandalle, « Evaluation parodontale des patients atteints d’amélogenése imparfaite héréditaire : une étude
rétrospective ».



1.2.2.2. Autosomique récessif

La transmission se fait par les chromosomes non sexuels. Ce mode de transmission nécessite la
présence de deux alleles atteints pour étre malade, ce qui implique I'existence de porteurs sains. Ce
mode de transmission présente quelques caractéristiques :

- Toutes les générations ne sont pas touchées.

- La probabilité d’étre concerné est identique pour les deux sexes.

- Les deux parents doivent étre porteurs pour que I’enfant soit atteint.
1.2.2.3. Récessif lie¢ a I'X

La transmission se fait par les chromosomes sexuels, en I'occurence X. Il faut deux alléles mutés pour
qgue la maladie s’exprime, donc il existe des porteurs sains, qui sont obligatoirement les méres des
enfants atteints. En effet les hommes étant homozygotes pour le chromosome X, les péres des enfants
atteints sont obligatoirement eux aussi touchés par I’AIH. Ce mode de transmission présente quelques
caractéristiques :

- Les hommes sont donc plus atteints que les femmes.

- Un pére atteint ne transmettra I'allele morbide qu’a ses filles, de plus la fille d’un pére atteint

sera forcément porteuse.

1.3. Caractéristiques histologiques

1.3.1 La composition minérale

La composition minérale de I'émail dans certaines formes de I’AlIH est inférieure a celle de I'émail sain,
voire méme équivalente a celle de la dentine’* . Cette réduction quantitative de minéraux explique la
diminution de radiodensité de I’émail, et une susceptibilité augmentée aux fractures.

De plus, la structure prismatique est perturbée par la présence anormale de matrice protéique
sécrétée par les améloblastes. En effet, au sein de I'émail sain, cette matrice protéique est réduite en
volume et en taille, permettant ainsi la croissance des cristaux d’hydroxyapatite lors de I'amélogeneése.

Mais au sein d’un émail atteint de I’AlH, la rétention de la matrice organique inhibe cette maturation.

14 Backman et Angmar-Mansson, « Mineral distribution in the enamel of teeth with amelogenesis imperfecta as
determined by quantitative microradiography ».



1.3.2 La dentine

L’exposition au milieu buccal de la dentine entraine une stimulation des odontoblastes, aboutissant a

une apposition de dentine réactionnelle, et ainsi a I'oblitération partielle des tubuli dentinaires®.

La dentine sous jacente a un émail atteint d’AlH présente un taux élevé de minéraux (Cf Annexe n° 1),

afin de compenser I'alteration minérale de I’émail, donnant ainsi un aspect sclérotique a la dentine.

1.4. La classification

De nombreuses classifications ont été proposées au cours des quarante derniéres années pour décrire

I’AlH. Différents critéres ont été pris en compte dans le diagnostic : le mode de transmission, les

manifestations cliniques, I'étiologie®. Aldred et al. ont proposé en 2003 une nouvelle classification?’.

En effet, ils ont suggéré d’aborder en premier lieu le mode de transmission, avant de décrire le

phénotype, contrairement aux classifications qui avaient été proposées avant.

Tableau 1 : Classification reliant le génotype au phénotype

Mode de transmission

Bases moléculaires

(quand elles sont connues)

Résultats biochimiques

Phénotype

Autosomique dominant
Ou
Autosomique récessif
Ou
Liéal'X
Ou

Cas isolé

Chromosome concerné
Locus

Mutation

Conséquences des mutations

(quand elles sont connues)

Description des caractéristiques
clinique
Et/ou
Caractéristiques radiographiques
Et/ou

Autres signes cliniques

Source : Foucault, « Prise en charge thérapeutique de I'amélogenese imparfaite héréditaire chez I'enfant »,

2007, d’apres Adred et al, « Amelogenesis imperfecta : a classification and catalogue for the 21st century »,

2003.

15 Sanchez-Quevedo et al., « Dentine structure and mineralization in hypocalcified amelogenesis imperfecta : a
guantitative X-ray histochemical study ».
16 Smith et al., « Amelogenesis imperfecta ; genes, proteins, and pathways ».
17 Aldred, Savarirayan, et Crawford, « Amelogenesis imperfecta : a classification and catalogue for the 21st

century ».




Toutefois, la classification de Wiktop (1988) reste la référence quand aucune information génétique
n’est connue. Cette classifiation se base sur les phénotypes cliniques des patients atteints d’AlH, et les
relie aux modes de transmission. Elle regroupe quinze sous phénotypes, sous quatre formes d’AlH :

Hypoplasique, Hypomature, Hypominéralisée et la forme mixte?8,

1.4.1 Type | : forme hypoplasique

Cette forme d’AlH présente un défaut quantitatif de I'émail, et touche souvent les deux dentures.
L'émail est dur, et translucide, mais son épaisseur est réduite. La morphologie des dents atteintes est
anormale avec des puits et des rainures. Les dents ont souvent une couleur jaune- blanc ou jaune-
brun.

Radiologiquement, I’émail présente une radio-opacité normale, le distinguant de la dentine.

1.4.2 Type Il : forme hypomature

L’émail a une épaisseur normale, le défaut amélaire dans cette forme est donc qualitatif. L'émail est
plus ou moins dur, et présente une apparence tachetée. Quand la surface de I’émail est molle, la dent
est plus vulnérable a I'usure. Les dents ont une couleur jaunatre.

Radiologiqguement, I’émail a une radio-opacité similaire a celle de la dentine.

1.4.3 Type lll : forme hypocalcifiée

Cette forme correspond aussi a un défaut qualitatif de I’émail, survenant durant sa minéralisation.
L'émail présente une épaisseur normale, mais est vulnérable a l'usure a cause de la fragilité de
structure. Il présente également un aspect crayeux et se colore rapidement. En effet, il prend une
couleur jaune-brun ou orange pour devenir brinatre.

Radiologiquement, il y a peu de contraste entre I’émail et la dentine.

1.4.4 Type IV : forme mixte hypoplasique et hypomature avec taurodontisme

Ce type d’AlH présente un mélange de caractéristiques entre les formes hypomature et hypoplasique,
en étant associé au taurodontisme. L'émail a une épaisseur normale, voire un peu plus fine que la
normale, avec des marbrures jaune-brun, et des anomalies de surfaces telles que des puits.

Radiologiquement, il y a peu de contraste entre émail et dentine, et le taurodontisme est visible :

18 Gadhia et al., « Amelogenesis imperfecta: an introduction »; Charriére, « Prise en charge d’un cas
d’amélogenése imparfaite par CFAO directe. Volume 1, Physiopathologie et plan de traitement »; Foucault,
« Prise en charge thérapeutique de I'amélogenése imparfaite héréditaire chez I'enfant ».
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élongation de la chambre pulpaire, d(ie a une apicalisation de la furcation, dépassant ainsi la moitié de

la hauteur corono-apicale.



2 : Présentations cliniques

2.1. Présentation des patientes

Z.A et Z.K sont deux adolescentes, respectivement dagées de 18 et de 16 ans. Elles sont les dernieres
d’une fratrie, composée de quatre enfants. Quand elles ont consulté en 2018, Z.A était encore

mineure.
2.1.1. Entretien clinique

- Lors de l'interrogatoire médical, les deux patientes présentent aucun probléme de santé, mais ont
des antécédents de soins dentaires, et une appréhension vis-a-vis des séances.

- Leur motif de consultation est une prise en charge orthodontique. En effet, Z.A a été adressée par un
confrere du service de chirurgie maxillo-faciale et de stomatologie, qui a constaté « une dysharmonie
dento-maxillaire avec des canines ectopiques et en plus une qualité hypoplasique de I'émail. »

- Situation familiale : la meére nous explique gu’elle est séparée de son conjoint et qu’elle est seule a
financer les soins de ses enfants.

- Antécédent familial : les parents, ainsi que les deux autres enfants de la fratrie ne présentent pas
d’anomalie de I'émail d’apres la mére.

- Les deux adolescentes ont arrété leurs études apres le college, et sont a la recherche d’un cursus.
Elles sont esthétiquement génées de leur sourire, et rapportent des sensibilités lors de la mastication.
- Habitudes de brossage : brossage deux fois par jour avec une brosse a dent manuelle médium,

absence de brossage interdentaire

2.2. Examen clinique

2.2.1 Examen exo-buccal

Z.A n’a pas eu de photos exobuccales, elle présente :

- de face : un visage ovalaire, asymétrique et non équilibré ;

- de profil : un profil cisfrontal, une dolicocéphalie ;

- de face avec le sourire: pas de décalage de la ligne interincisive, ne découvre pas les dents

mandibulaires, corridor plus large a gauche qu’a droite, et une ligne du sourire harmonieuse.

Nous allons donc décrire les photos exobuccales de Z.K.

10



Figure 1 : Photos exobuccales de Z.K

Source : Dr Alchalabi, 2018.

Z.K présente :

- de face : un visage ovalaire, asymétrique, non équilibré ;

- de profil : un profil cis-frontal, une prochéilie de la levre inférieure, une éversion de la léevre
inférieure ;

- de face avec le sourire : décalage a droite de la ligne interincisive supérieure, elle ne découvre pas les

dents antérieures mandibulaires, un corridor large, ligne du sourire dysharmonieuse.
2.2.2 Examen endo-buccal

Figure 2 : Photos intra-orales de Z.A

Source : Auteur, 2019.
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Figure 3 : Photos intra-orales de Z.K

Source : Dr Alchalabi, 2018.

Tableau 2 : Résumé des examens cliniques endo-buccaux

Z.A

ZK

Examen ostéo-muqueux

- rien a signaler

- rien a signaler

Examen parodontal

- gingivite modérée caractérisée par une
inflammation gingivale marginale et
papillaire modérée, die a la présence de
plague et de restaurations proximales

inadaptées

- gingivite modérée caractérisée par une
inflammation ginigivale marginale et papillaire

modérée, dle a la présence de plaque

Examen dentaire

- aspect amélaire atypique: de teinte
normale a jaune brlnatre, lisse et brillant,
s’effritant sur certaines dents au passage de
la sonde.

- restaurations résines avec reprises

carieuses ou inadaptées.

- aspect amélaire atypique : émail de teinte
normale a jaune brlnatre et des taches brunes,
et des puits, I’émail semble lisse et brillant.

- 47 sous capuchon muqueusx, et cuspide MV de
37 en occlusion -> retard d’éruption

- reprise carieuse sous restaurations.

- |[ésions carieuses actives.

12




Examen

fonctionnel

occluso-

Statique : classe Il 2, proalvéolie supérieure,
position ectopique de 13 et 23.
Encombrement  dans les  secteurs

antérieurs.

Statique : classe Il 2, avec position ectopique
de 13, 15 et 43. Encombrement dans les

secteurs antérieurs.

Source : Auteur, 2018.

2.3. Examen radiologique

L'examen radiologique réalisé en premiere intention est la radio panoramique, et pour plus

d’informations les rétrocoronaires et rétro-alvéolaires sont ensuite réalisés. L'examen radiologique

reste un examen complémentaire a 'examen clinique, et va nous apporter les éléments nécessaires

pour confirmer le diagnostic.

2.3.1 La panoramique

Figure 4 : Panoramique de Z.A

Source : Auteur, 2018.

La radiographie panoramique de Z.A met en évidence :

- la présence de toutes les dents de la denture d’adulte et I'absence des dents de sagesse ;

- la présence de chambre pulpaire avec une forme normale, donc pas de taurodontisme ;

- des dents dévitalisées : 25, 27, 46 ;

- de nombreuses restaurations dentaires ;

- les structures anatomiques environnantes semblent présenter aucun défaut.
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Figure 5 : Panoramique de Z.K

DROIT

Source : Dr Alchalabi, 2018.

La radiographie panoramique de Z.K met en évidence :

- la présence de toutes dents de la denture d’adulte, sauf 37 et 47 qui ont un retard d’éruption avec
une apexogenese quasi terminée mais leur couronnes ne sont pas encore dans le plan d’occlusion ;
- les germes de 18, 28, 38 et 48 ;

- les limites de la racine de 43 ne sont pas distinguables, et superposition de 14 et 15 ;

- la présence de chambre pulpaire avec une forme normale, donc pas de taurodontisme ;

- de nombreuses restaurations dentaires ;

- les structures anatomiques environnantes semblent présenter aucun défaut.
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2.3.2 Les rétrocoronaires et les rétroalvéolaires

Figure 6 : Rétrocoronaires de Z.A

Source : Auteur, 2018.

Les rétrocoronaires ou rétroalvéolaires de Z.A ont permis de mettre en évidence :

- du tartre : des spicules sont visibles en mésial de 16, en mésial de 46 ;

- des |ésions carieuses : en mésial de 17, en distal de 25 ;

- des restaurations inadaptées, défectueuses ou nocives avec des reprises carieuses : 47, 17, 25, 27, 36
et37;

- la présence d’une couche fine peu radio-opaque sur toutes les dents, qui correspond a I'émail ;

- le peu, voire absence, de différence de radio-opacité entre I'émail et la dentine.

2.4. Diagnostic

Les éléments cliniques et radiologiques nous permettent d’émettre une hypothése de diagnostic
clinique de cette forme d’AlH. Il s’agit selon les critéres de la classification de Wiktop (1988), d’une
amélogénése imparfaite de type Il hypomature de sous-type A'°,

En effet, en reprenant les éléments cités au dessus, les deux patientes présentent :

- cliniguement : des hypersensibilités, un émail lisse, de teinte normale a jaune brlnatre, qui se décolle
de I'’émail au passage de la sonde.

- radiologiquement : une épaisseur d’émail fine, avec une radio-opacité, qui la distingue peu ou pas de

la dentine sous-jacente.

19 Charriére, « Prise en charge d’un cas d’amélogenése imparfaite par CFAO directe. Volume 1, Physiopathologie
et plan de traitement ».
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2.4.1 Aspects histologiques

L'amélogenese imparfaite hypomature est un défaut qualitatif de I’'émail, d0 a une anomalie de
maturation de I'émail lors de I'amélogeneése. En effet, la rétention de la matrice protéique amélaire,
au sein de I'émail atteint d’AIH hypomature, inhibe la croissance des cristaux d’hydroxyapatite. Wright
et al. ont mis en évidence la présence anormale de matiére organique (5 % dans I'émail atteint d’AlH
contre 0,1 % dans I’émail sain) qui obstrue les cristaux. Par conséquent, les cristaux ont une taille (plus
large) et une morphologie (en forme d’assiette, ou d’aiguille) altérées, engendrant une altération de

la morphologie des prismes.

2.4.2 Composition protéique

La rétention de matiére organique peut étre expliquée par un défaut dans le clivage des protéines
matricielles, ou bien par une activité anormale des protéinases de la matrice amélaire. J.T Wright et
al?®, ont caractérisé les protéines de I’émail atteint d’AIlH hypomature, et ont montré une quantité
augmentée de protéines, avec pour la majorité d’entre elles une composition en acides aminés
typiques des amélogénines (notamment composées de proline et d’histidine). Le profil des protéines
retrouvées dans cette étude souligne I'arrét de la maturation au début de la minéralisation de I'’émail

hypomature.

2.4.3 Les mutations et leurs modes de transmission 2!

Lié au chromosome X :

- mutation de I'amélogénine (géne AMELX) dans le site de clivage de MMP20.

Autosomique récessif (mutation a I'état homozygote) :

- mutation de I’énamélysine (géne MMP20), ayant pour réle de dégrader les amélogénines ;

- mutation de kallikréine (géne KLK4), responsable de la dégradation de la matrice organique ;

- mutation d’une protéine cytoplasmique codée par WDR72, dont la fonction au sein de 'améloblaste
estinconnue;

- mutation dans un transporteur membranaire de calcium, potassium dépendant (gene SLC24A4).

20 Wright et Butler, « Alteration of enamel proteins in hypomaturation amelogenesis imperfecta ».
21 Seymen et al., « Exonal deletion of SLC24A4 causes hypomaturation amelogenesis imperfecta »; Molla et
Berdal, « Odontogénétique : cytodifférenciation dentaire et maladies rares associées ».
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= La structure anormale des prismes explique I'adhésion diminuée lors du collage sur I’émail atteint
d’AIH hypomature. La présence de carbonates augmente la susceptibilité de I'hydroxyapatite aux
attaques acides et sa solubilité?2. Ainsi le risque carieux, et I’évolution d’une |ésion carieuse sont plus
élevé et plus rapide chez les sujets atteints?® que les sujets sains, augmentant les sensibilités dentaires
et compliquant I’hygiéne. Ainsi, la prévalence de carie est plus élevée chez les patients atteints
d’amélogenese imparfaite qu’un patient non atteint. Méme s’il n’y a pas d’étude reliant I'AlH a la

prévalence de la carie, le lien est aujourd’hui avéré.

22 Kammoun et al., « Mineral features of connective dental hard tissues in hypoplastic amelogenesis
imperfecta ».
23 Markovic, Petrovic, et Peric, « Clinical findings and oral rehabilitation of patients with amelogenesis
imperfecta ».
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3 : Prise en charge thérapeutique

3.1. Plan de traitement

Les plans de traitement ont été établis en fonction des besoins, des demandes des patientes, en
prenant en considération leur motif de consultation. En effet, Z.K a d’abord consulté I'ortodontiste du
service de médecine bucco-dentaire de Louis Mourier (APHP de Colombes), Dr Alchalabi, qui I'a
adressé en consultation d’odontologie pour une prise en charge globale. A I'inverse, Z.A a consulté en
consultation d’odontologie, en précisant que par la suite elle souhaiterait faire un traitement

orthodontique.

3.1.1. Urgence et temporisation

Cette phase consiste a prendre en charge la douleur, traiter les lésions carieuses actives et profondes.
En effet, les patientes présentaient des hypersensibilités plus prononcées sur certaines dents, ce qui a
nécessité de temporiser en restaurant a I'aide de Ciment Verre lonomeére Modifié par Addition de
Résine (CVIMAR), selon la taille et les limites de la cavité, afin de protéger ces dents le temps de
convenir d’une restauration de longue durée.

Le CVIMAR est un matériau a base de Fluoro-Amino-Silicate, d’acide polyacrylique, de résine telle que
HEMA ou BisGMA, et d’eau. Ce matériau n’est pas hydrophobe, ce qui facilite sa manipulation et en
fait une solution de temporisation adéquate dans certaines situations. |l présente plusieurs propriétés,
qui permettent son usage en attendant de mettre une solution définitive?* :

- adhésion chimique et micromécanique a I’émail et a la dentine ;

- relarguage de fluor;

- biocompatibilité ;

- esthétiquement acceptable ;

- étanchéité immédiate ;

- prise rapide facilitant son utilisation.

24 Markovic, Petrovic, et Peric.
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Tableau 3 : Les soins d’urgence

Z.A ZK
Dents a soigner d’urgence, avec | - 37: reprise carieuse sous | - secteur 1: 14 16: lésions
douleurs au quotidien composite carieuses

- 36: reprise carieuse sous | -secteur2:24 252627 étaient
composite cariées
- 46 : lésion carieuse

- 36 : lésion carieuse

Soins de temporisation Dans un premier temps : Mise | Mise en place de CVIMAR
en place de CVIMAR sur les
deux dents.

Dans wun second temps:

composite.

Source : Auteur, 2018.
3.1.2. Enseignement a I’'Hygiéne Orale (EHO) et Education thérapeutique

Les patientes présentaient une gingivite modérée, et constataient une gingivorragie provoquée lors du
brossage, ce qui a d’abord nécessité un Enseignement a I’'Hygiéne Oral (EHO). Les techniques de
brossage ont été revues, et le matériel de brossage adapté (brosse a dents souple, fil dentaire...) a été
prescrit afin d’améliorer I’hygiéne, diminuer I'indice de plaque, et donc I'inflammation gingivale. La
prise de conscience de cette gingivite et la mise en place de bonnes habitudes de brossage a permis
de diminuer ces caractéristiques, méme si le chevauchement des dents antérieures et les restaurations

inadaptées ne facilitent pas I'hygiene.

3.2. Phase d’élimination des foyers infectieux

L’élimination des foyers infectieux comprend le traitement des Iésions carieuses, et des complications

endodontiques, et de potentiels foyers infectieux.
3.2.1. Restaurations directes

Les restaurations directes consistent a soigner les caries, et de remplacer la perte de structure par des
composites. Les patientes ont un risque carieux élevé, et présentent des lésions carieuses amélo-
dentinaires avec étendue et sévérité « superficielle », qui peuvent étre traitées par des restaurations

directes.
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3.2.1.1. Les échecs

La longévité des restaurations directes est inférieure chez les sujets souffrant d’AlH que chez les
patients sains. Leur taux de survie a 5 ans est de 50 % chez les patients atteints contre 80 % chez les
patients non atteints?. Parmi les raisons de I'échec des soins restaurateurs mises en avant dans cette
étude rétrospective, certaines sont retrouvées chez nos patientes :

- la perte ou la fracture du composite ;

- la reprise carieuse ;

- les sensibilités post-soin : dents ayant nécessité une temporisation en urgence ;

- probléme esthétique : sur les dents antérieures.

Les auteurs de cette méme étude ont remarqué que la longévité des restaurations composites
dépendait de la sévérité de I'atteinte : plus I'atteinte amélaire était importante, moins la restauration

avait de chance de durer dans le temps.

3.2.1.2. Une thérapeutique a minima

Chez Z.A et Z.K, certaines restaurations directes a reprendre pouvaient étre remplacées par d’autres
composites car leur étendue et leur sévérité n’étaient pas trés importantes. En effet, méme si la
longévité des restaurations directes est remise en question dans I'étude rétrospective, les auteurs
défendent tout de méme la thérapeutique a minina et la conservation tissulaire quand cela est possible
pour éviter les problemes endodontiques. Ainsi nous avons réalisé les soins suivants :
-Z.A:17,16,24,26,45;

-Z.K:21,11,12, 36.

%5 pousette Lundgren et Dahlléf, « Outcome of restorative treatment in young patients with amelogenesis
imperfecta : a cross-sectional, retrospective study ».
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Figure 7 : Photos intrabuccales de soins composites refaits sur 26 et 45 chez Z.A

e ‘“_"

Source : Auteur, 2019.

3.2.2. Retraitements endodontiques

Z.A présentait des dents dévitalisées : 25, 27 et 46, qui ont nécessité un retraitement endodontique
(RTE) en raison :

- d’une symptomatologie a la mastication et a la palpation sur 27, dont le diagnostic d’abcés apical aigu
a été posé ;

- d’'une oburation coronaire non étanche, avec reprise carieuse, sur 25, 27 et 46 ;

- d’'une image radio-claire apicale sur 25;

- des traitements canalaires non satisfaisants : aussi bien en longueur qu’en intensité.

Figure 8 : Rétroalvéolaires avant (a gauche) et apres (a droite) retraitement endodontique

Octobre 2018 Juillet 2019
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Octobre 2018 Septembre 2019

Source : Auteur.

3.3. Phase prothétique

Le plan de traitement de Z.A a nécessité une phase prothétique, car les pertes de substances

importantes, et les dents fragilisées devaient étre restaurées, voire recouvertes.
3.3.1. Les restaurations indirectes

Les restaurations indirectes consistent a remplacer une perte de substance par une piéce prothétique,
en composite ou en céramique, par le biais d’une colle. Cette thérapeutique se divise au minimum en
deux séances, avec la premiére qui correspond a la préparation de la dent, a 'empreinte et a la prise
de teinte, et la deuxiéme a la pose de la piece. Cette solution thérapeutique est indiquée lorsqu’il est
possible de réaliser un collage dans des parfaites de conditions d’étanchéité pour assurer la meilleure
adhésion chimique et micromécanique de la piece a la dent. De ce fait, les dents a restaurer doivent
avoir des limites supra- voire juxta-gingivales, les parois résiduelles de la dent doivent étre solides, et

la conservation de I’émail est importante.

Aprés le curetage des lésions carieuses, la réalisation d’un Scellement Dentinaire Immédiat (IDS), et la
remontée de marge sous un champs opératoire, nous avons décidé de réaliser chez Z.A :
- des Overlays en céramique sur : 27, 37, 46 et 47

- un Onlay en céramique sur 36
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Figure 9 : Photos intrabuccales de préparation + IDS sur 36 et 37 (a gauche) et de pose de I'onlay sur

36 et de I'overlay sur 37 (a droite)

Source : Auteur, 2019.

3.3.2. Le collage

L'adhésion aux tissus dentaires atteints d’AlH est amoindrie comparée a I'adhésion obtenue sur des
dents saines. En effet, la dureté réduite de I'émail atteint d’AlH (a cause de sa composition minérale
diminuée) et les transformations de composition et de morphologie de la dentine ont un impact sur
I’adhésion lors du collage. Des solutions ont été proposées afin d’améliorer le collage sur les tissus

atteints d’AlH :

- l"augmentation de la durée du mordangage : n’a pas d’effet significatif sur I'augmentation de

I’adhésion?®

- 'usage de NaOCl a 5 %, agent déprotéinisant : I'’étude ménée par Faria-e-Silva et al, sur des molaires
permanentes saines et atteintes de AlH, analysant I'effet I'usage de NaOClI, préalable au mordancage,
sur I'adhésion des deux groupes de dents, montre aucun effet du NaoCl, voire un effet non voulu sur

la dentine?’.

3.3.3. Recul clinique

La prevalence de I'AlH étant faible, peu d’études ont été réalisées sur les cas d’AlH et leur traitement.

Nous avons donc peu de recul clinique sur les traitements effectués, et possédons ce jour aucune

26 Epasinghe et Yiu, « Effect of etching on bonding of a self-etch adhesive to dentine affected by amelogenesis
imperfecta ».

27 Faria-e-Silva et al., « Hardness and microshear bond strength to enamel and dentin of permanent teeth with
hypocalcified amelogenesis imperfecta ».
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recommandation clinique guidant la thérapeutique a suivre chez les patients atteints de AlH.
Cependant certains auteurs se sont intéressés a cette question, et ont réalisé une revue des articles
disponibles sur le sujet afin de proposer quelques « guidelines »%:

- lalongévité et le taux de succes des restaurations indirectes sont meilleurs que ceux des restaurations
directes chez les patients atteints de AlH

- la longévité et la qualité des restaurations en céramique étaient importantes

- il est suffisant de retirer juste I'émail affecté, et que cela engendrait peu de complications
endodontiques

- les restaurations indirectes permettaient une meilleure hygiéne

- la satisfaction des patients relevant de I'amélioration esthétique, et de la diminution de sensibilités

suite aux restaurations indirectes

3.3.4. Les facettes

Afin d’améliorer son sourire, nous avons proposé a Z.A des facettes collées en céramique dans le
secteur antérieur maxillaire, qui est plus visible que le secteur antérieur mandibulaire. Les facettes en
céramiques sont couramment proposées lorsque le patient a une géne esthétique, et lorsque les dents
sont vitales et ont déja eu plusieurs restaurations composites. Elles respectent ainsi le gradient
thérapeutique grace a une préparation a minima, évitant ainsi la couronne. Cette thérapeutique est
aussi proposée en cas d’AlH, mais il faut prendre en considération I'atteinte amélaire des dents et la

préservation de la jonction amélo-dentinaire®®.

La réalisation du plan de traitement n’étant pas terminée, nous n’avons pas de photos intrabuccales

ce jour de cette étape.

3.4. Maintenance

La maintenance est une étape essentielle dans un plan de traitement car elle permet de suivre les
traitements réalisés, et de permettre leur maintien dans le temps. Cette étape permet aussi au
praticien de suivre I"’évolution en bouche des soins réalisés, et d’améliorer ses pratiques.

Souvent elle correspond a :

- une_maintenance parodontale : contréle de I’hygiéne orale, de I'indice de plaque et remotivation du

patient

28 Strauch et Hahnel, « Restorative treatment in patients with amelogenesis imperfecta : a review ».
2% Chauvin, « Les facettes céramiques par CFAO en méthode directe et indirecte : indications et protocoles ».
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- une maintenance prothétigue : réévaluation des restaurations réalisées afin de voir si elles sont

toujours adaptées

- suivi du patient : le patient pourra aussi faire part de ses génes, et de ses nouvelles demandes
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4 : L’aspect financier

4.1. Affection de Longue Durée (ALD) 3°

L’Affection de Longue Durée (ALD) a été mise en place par la sécurité sociale afin de permettre la prise
en charge des patients atteints d’'une maladie chronique, nécessitant un traitement prolongé et une
thérapeutique particulierement colteuse. Elle concerne une liste établie de maladies, et permet
d’obtenir une exonération du ticket modérateur pour les soins et les traitements liés a cette

pathologie.
4.1.1. Les modalités de demande

Pour faire une demande de prise en charge de I'ALD, le médecin traitant doit établir un protocole de
soins, en concertation avec les autres médecins suivant I’ALD. Ce protocole reprend tous les actes et
prestations nécessaires au traitement de I’ALD, et permet une meilleure circulation de 'information
et une meilleure coordination entre le médecin traitant et les spécialistes.

Ce protocole de soins doit étre envoyé a la Caisse Primaire d’Assurance Maladie (CPAM), et sera par la

suite examinée par un médecin conseil de la CPAM, pour qu’il donne son accord.
4.1.2. Les pathologies concernées par I’ALD

Toutes les pathologies, considérées comme des ALD, ne bénéficient pas d’'une exonération du ticket
modérateur. En effet, certaines ALD sont dites exonérantes, c’est-a-dire que le ticket modérateur est
supprimé ; et d’autres sont dites non-exonérantes, elles n’ouvrent donc pas droit a I'exonération du
ticket modérateur.

Tableau 4 : Pathologies concernées par ALD

ALD exonérantes ALD non exonérantes
Affections inscrites sur la liste ALD 30 Affections nécessitant une interruption de
Affection dite hors liste ALD 31 travail ou des soins continus d’une durée
Polypathologie prévisible égale ou supérieure a six mois

Source : Auteur, d’aprés Caisse nationale de I'assurance maladie, « Qu’est-ce qu’une affection de longue

durée ? », 2019.

30 Institut national de la statistique et des études économiques, « Affections de longue durée / ALD »; Caisse
nationale de I'assurance maladie, « Qu’est-ce qu’une affection de longue durée ? »
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4.1.3. AlH et ALD

Pour des pathologies dentaires chroniques, comme I'AlH, la demande d’ALD peut étre effectuée par le
chirurgien-dentiste, mais elle doit étre faite avec I'accord du médecin traitant. Bien que I'AlH soit
chronique et peut impliquer des soins onéreux, sa prise en charge comme une ALD n’est pas
sysytématique. En effet, les CPAM étant indépendantes les unes des autres, les demandes d’ALD ne
semblent pas étre traitées selon les mémes criteres. La littérature n’apporte pas plus de réponse a ce
sujet.

Cependant, nous avons proposé aux patiens d’intégrer le registre D[4] Phenodent et le projet
hospitalier de recherche clinique.. Ce projet comprend des analyses génétiques, qui pemettent de
confirmer le diagnostic d’AlIH, de mettre en avant le gene impliqué et de mieux renseigner les patients
et leur famille sur I'atteinte®2. Cela pourrait aussi permettre une meilleure reconnaissance de la
pathologie par I’Assurance Maladie. Mais les parents des patients n’ont pas souhaité intégrer ce

registre.

4.2. Aide financiére individuelle®3

Afin de permettre la réalisation de la phase prothétique onéreuse de son plan de traitement, la
patiente Z.A, aidée de sa mére ont déposé une demande d’aide financiere individuelle, aupres de leur

caisse d’Assurance Maladie.
4.2.1. Les modalités

L'aide financiére individuelle peut étre exceptionnellement accordée au patient par le service d’action
sanitaire et sociale de I’Assurance Maladie, pour lui venir en aide a des dépenses imprévues, liées a
une situation matérielle rendue difficile par son état de santé. Plusieurs types d’aides financiéres sont
possibles, tels que I'aide a I'accés aux soins ou bien I'obtention d’'une mutuelle. Cette aide est
ponctuelle, et en complément des prestations habituellement versées. Dans le cas de notre patiente,
cette aide a été accordée pour permettre des soins médicalements justifiés, et des dépenses non
remboursées comme les prothéses dentaires. Elle a été accordée pour une durée de soins précise, de
début avril 2019 a fin juillet 2019 et pour les actes prothétiques (onlay, overlays, facettes) et les
retraitements endodontiques de 25, 27 et 46. Ce délai ayant été insuffisant, nous avons demandé une

prolongation du délai auprés de I’Assurance Maladie.

31 Cufiat, « L’amélogenése imparfaite : stratégie de prise en charge ».
32 Conseil de I'Europe, « Les tests génétiques a des fins médicales ».
33 Caisse nationale de I'assurance maladie, « Aides financiéres individuelles, les modalités pour en bénéficier ».
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4.2.2. La demande

Pour effectuer une demande, il faut constituer un dossier et I’adresser a sa caisse d’Assurance Maladie.
Le dossier est par la suite examiné par une commission. Cette aide étant facultative, un refus ne peut
étre contesté mais une nouvelle demande peut étre effectuée. Le formulaire de demande regroupe
plusieurs informations de I'ordre de la situation financiere (Cf Annexe n° 2) :

- les différents revenus percus par la famille

- les charges financieres des personnes vivant dans le méme foyer

- présence ou non d’un organisme complémentaire

- autres financeurs

Il faut évidemment joindre les devis de tous les actes figurant sur le plan de traitement établi, pas ou

peu pris en charge par I’Assurance Maladie, avec le dossier de demande.

4.3. Nouvelle convention nationale des chirurgiens-dentistes de 2018-20233*

La nouvelle convention, effective depuis le premier avril 2019, prévoit une revalorisation de certains
soins conservateurs, la prise en charge de nouveaux actes par I’Assurance Maladie et fixe des plafonds
sur certains actes, notamment les soins prothétiques. Concernant notre patiente Z.A, le plan de
traitement avait été établi fin 2018, et comprenait une phase prothétique importante (Cf partie 3.3

Phase prothétique p. 20-22).
4.3.1. Complexité de cette nouvelle convention

La nouvelle convention est assez complexe a mettre en place car elle propose 3 paniers de soins :

- Panier a reste a charge 0 (RACO) : actes prothétiques plafonnés et intégralement remboursés comme
la couronne métallique

- Panier aux tarifs maitrisés : actes plafonnés mais sans obligation de remboursement intégral par les
complémentaires, comme la couronne céramique monolithique en zircone

- Panier aux tarifs libres : sans plafonnement, comme la couronne céramo-céramique

La difficulté regne aussi dans la répartition des actes remboursés, dans les 3 paniers selon 2 critéres :
- la localisation dentaire

- les matériaux utilisés : métallique, céramique monolithique zircone ou hors zircone...

34 Fédération nationale des centres de santé, « 2019-2023 : une nouvelle convention dentaire mise en oeuvre ».
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4.3.2. l’amélioration de I’accés aux soins

L'un des objectifs de cette nouvelle convention est de permettre aux Francgais un meilleur acces aux
soins dentaires. En effet, beaucoup de Francais renoncent aux soins dentaires en raison de leurs co(ts.
En revalorisant certains actes et en plafonnant d’autres, les patients seront moins freinés par I'aspect
financier des soins dentaires. Dans le cas de I’AlH, toutes les dents peuvent étre concernées par des
soins. Cette nouvelle convention valorisant les soins conservateurs, comme les composites, et les
inlays/ onlays collés, elle permet une préservation tissulaire de la dent respectant le gradient

thérapeutique.

4.3.3. La prévention bucco-dentaire

De plus, la prévention bucco-dentaire via les examens bucco-dentaires (M'T dents) est élargie aux
enfants de 3 ans et aux jeunes de 24 ans, et devrait permettre de :

- dépister précocement (deés les premiéres dents temporaires) les anomalies bucco-dentaires, comme
I’AlH,

- assurer un suivi des patients atteints de maladies rares, comme I'AIH

- adresser les patients atteints de maladies rares orales et dentaires dans des Centres de Compétence
Maladies Rares (CCMR) (Cf Annexe n° 3),

- réaliser des soins conservateurs précocement afin de préserver le capital dentaire

- sensibiliser les patients et les parents a la santé bucco-dentaire et les pathologies associées.
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Conclusion

L'Amélogenese Imparfaite Héréditaire reste une maladie rare, ayant de nombreux impacts sur le

patient : fonctionnel, esthétique et psychologique.

Les différentes formes cliniques rendent le diagnostic difficile, et ralentissent la prise en charge. Des
moyens (ex : CCMR) sont mis en place pour améliorer la prise en charge car le praticien doit avoir une
approche conservatrice et pluridisciplinaire, et doit adapter le traitement selon les particularités de la
forme.

La mise en place de moyens de dépistage est nécessaire afin de prendre en charge précocemment les
patients atteints d’AlH, et des syndromes associés. Pour chaque patient, un test génétique diagnostic
serait d’une grande aide afin de mieux comprendre les mécanismes moléculaires impliqués dans sa
forme.

L'accompagnement du patient est primordial, et il faut s’assurer qu’il ait bien compris sa pathologie et

les conséquences.

Mais, l'absence de guidelines quant aux thérapeutiques d’un patient atteint d’AlH et Ia
méconnaissance de cette pathologie par I’Assurance Maladie sont des difficultés supplémentaires, et

parfois des causes de I'abandon des soins par le patient.

Les différentes difficutés rencontrées nous interpellent sur le manque d’information, tant au niveau
du praticien qu’au niveau du patient et compliquent la prise en charge thérapeutique. Des études plus
poussées seraient donc nécessaires pour mettre en place des critéres précis et universels, afin

d’obtenir une meilleure prise en charge financiére de I’Assurance Maladie.
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Annexes

Table 2 Mean + SD of calcium weight
Enamel Dentine percentages in enamel and dentine of control
and Al teeth

Control Al Caontrol Al
Incisors 299 + 1.87 (50) 33.1 + 4.3 (150) 23.6 £ L.7%F (50) 33.3 = 3.6% (150)
Canines 30.2 + 1.4 (50) 326 = 3.3 (120) 249 + L4%7 (50) 32.5 £ 3.5% (120)
Premolars 3.2 £ 2.2 (50) 32.7 £ 3.2 (140) 24.8 £ 1.9%F (50) 33.7 = 4.0* (140)
Molars 34.0 = 3.07 (50) 34.3 £ 4.4 (50) 27.9 £ L.8%F (50) 33.2 = 3.6% (50)

The number of analysis appears in parenthesis.
Results of the comparison in each type of tooth: *P < 0.001, P < 0.01.

Annexe 1: Mean of calcium weight percentages in enamel and dentine of control and Al teeth
Source : Sanchez-Quevedo et al., « Dentine structure and mineralization in hypocalcified

amelogenesis imperfecta : a quantitative X-ray histochemical study ».
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Annexe 2 : Demande d’aide financiére individuelle
Source : Caisse nationale de I'assurance maladie, « Aides financieres individuelles : les modalités pour

en bénéficier », 2019.
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CRMR et CCMR

Présentation

CRMR Coordonnateur Strasbourg
CRMR Constitutif Paris Rothschild
CCMR Angouléme

CCMR Besangon

CCMR Bordeaux

CCMR Dijon

CCMR Lyon

CCMR Marseille

CCMR Montpellier

CCMR Nancy

CCMR Nantes

CCMR Paris Créteil

CCMR Paris Pitié Salpétrigre
CCMR Reims

CCMR Rennes

CCMR Rouen

CCMR Toulouse

CCMR Tours

Annexe 3 : Liste des CRMR et des CCMR en France
Source : Centre de référence des maladies rares orales et dentaires, « Réseau O-Rares :

présentation ».
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Prise en charge de I'amélogenése imparfaite : considérations

thérapeutiques et administratives

Résumé :

L’amélogenese imparfaite (Al) est une maladie génétique, correspondant a une anomalie de structure
de I'’émail, pouvant toucher tous les membres d’une méme famille. Ce défaut fragilise I'’émail de toutes
les dents des dentures temporaires et/ou définitive, et augmente donc la susceptibilité aux lésions
carieuses par rapport aux sujets sains. La prise en charge des patients atteints d’Al est assez complexe,
car il faut soigner ou restaurer chaque dent en alliant la demande esthétique et les moyens financiers
du patient. De plus, les patients sont souvent jeunes, et nécessitent un traitement global et
pluridisciplinaire impliquant I'odontologie conservatrice, endodontique, prothétique et pédiatrique.
Ainsi, deux adolescentes ont été suivies au sein du service d’odontologie de Louis-Mourier, et font
I'objet de ce sujet de these. Aprés avoir développé I'amélogenése imparfaite et ses différentes formes,
nous analyserons ensemble les deux cas cliniques et les thérapeutiques choisies. Enfin, nous
étudierons les différentes solutions financieres proposées par I’Assurance Maladie, pour aider les
patients. Les difficultés rencontrées lors de ces traitements nous ont permis de comprendre la

nécessité d’améliorer le dépistage et la prévention des maladies génétiques bucco-dentaires.
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