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Introduction

Le chérubisme est une pathologie rare (OMIM#118400), pédiatrique et maxillo-faciale
touchant les machoires des enfants et des adolescents. Il existe dans la littérature 513 cas
répertoriés des années 1950 a aujourd’hui. Le chérubisme peut provoquer de volumineuses
déformations des maxillaires qui peuvent mettre en péril la vie des patients. Les patients
présentent un élargissement symétrique, progressif et indolore des machoires, lié¢ a l'apparition
de granulomes intraosseux maxillaires et mandibulaires. Le tissu osseux est remplacé par un
tissu conjonctif principalement compos¢ de fibroblastes et de cellules géantes multinucléées
dites osteoclast-like. Au niveau du développement bucco-dentaire, 1'évolution de ses tumeurs

peut entrainer des retards d'éruption, des agénésies ou des déplacements dentaires.

Le développement des granulomes entraine une déformation de la face des enfants atteints.
C’est ce faciés aux joues rebondies qui a rappelé a Jones les chérubins de la Chapelle Sixtine
qui le premier a donné ce nom a cette pathologie. Derriére cette anecdote charmante se cache
une réalité plus difficile pour les enfants atteints. Le curettage des granulomes par les
chirurgiens entraine souvent 1’élimination de germes dentaires entrainant des agénésies

dentaires iatrogenes parfois nombreuses.

Il existe dans la littérature des questionnaires évaluant la qualité de vie en se basant sur plusieurs
criteres notamment 1'état physique, les sensations somatiques, 1'état psychosocial et le statut
social (comme le définit 'OMS). Ainsi le chérubisme pourrait nuire a la qualité de vie d'une
part a cause des symptomes cliniques et physiques et d'autre part a cause de la détresse

psychologique rapportée pour un certain nombre de patients.

Bien qu'un questionnaire évaluant la qualité¢ de vie des patients adultes ayant été atteints de
chérubisme ait déja été rapporté¢ dans la littérature, il semble pertinent de se pencher sur la

qualité de vie des enfants et adolescents touchés par cette maladie rare.

L’objectif de cette thése est donc d'établir un questionnaire évaluant la qualité de vie des jeunes
patients atteints de chérubisme afin qu'il soit intégré dans la prise en charge du patient par les

spécialistes du chérubisme et ainsi améliorer la prise en charge globale du patient.



1 Le chérubisme : une maladie rare

Williams A. Jones décrit en 1933 pour la premiere fois dans la littérature la maladie du
chérubsime en faisant référence aux facies de chérubins retrouvés notamment dans le tableau
Les Chérubins de Raffaello Sanzio (Figure 1). Ce visage joufflu est caractéristique de la maladie
bien que son diagnostic soit plus complexe. L'incidence de cette maladie rare est mal connue
encore aujourd’hui mais elle est estimée a moins de 1 cas pour 10 000 naissances (Papadaki et

al. 2012).

Figure 1 : Les chérubins - Détails de la chapelle Sixtine - Raffaello Sanzio

1.1 Diagnostics

Le diagnostic du chérubisme est multiple : il repose tout d’abord sur un diagnostic clinique.
Celui-ci est confirmé par un diagnostic radiologique lui-méme soutenu par un diagnostic
anatomopathologique. Enfin un diagnostic génétique est réalis¢, quand cela est possible, pour

confirmer la maladie rare.

1.1.1 Diagnostic clinique




L'examen clinique met en évidence un gonflement des machoires qui peut apparaitre des les
premiers stades de la maladie (Figure 2). Ces gonflements touchent préférentiellement la
mandibule et dans les cas les plus séveres les maxillaires. La palpation des aires ganglionnaires

met en évidence des adénopathies submandibulaires et cervicales bilatérales (Papadaki et al.

2012).

Figure 2 : Photo exobuccale d’une patiente de 15 ans atteinte de cherubisme (Hauret-Clos et
al. 2016)

Les formes séveres de la maladie entrainent un gonflement des maxillaires et donc du plancher
orbitaire. Cela provoque la déviation de I'eeil vers le haut exposant la sclérotique sous l'iris

(Figure 3).



Figure 3 : Photo exobuccale d’un patient atteint d 'une forme sévere de chérubsime avec un

basculement en haut et en arriere des yeux (Allal et al. 2016)

Les patients peuvent présenter des symptdmes dentaires a savoir des malformations dentaires,
des agénésies multiples ou bien des éruptions dentaires ectopiques a cause d’un soutient osseux

déficient (Papadaki et al. 2012).(Figure 4).

Figure 4 : Photo endobuccale d’un patient atteint de chérubsime montrant les anomalies

dentaires de positions et de nombre (Brix et al 2009).

1.1.2 Diagnostic radiologique

Lorsque l'examen clinique oriente vers le diagnostic de chérubisme, un examen radiologique
est réalisé pour mettre en évidence les 1ésions radio-claires multiples, bilatérales et symétriques

caractéristiques de la maladie. En fonction de la sévérité, ces 1ésions peuvent étre uniquement



localisées dans les angles mandibulaires ou au contraire étendues jusqu’aux condyles, aux
maxillaires voire jusqu’aux arcs zygomatiques (Papadaki et al. 2012).

A la radiographie panoramique ou au scanner, les os des maxillaires ont un aspect en bulles de
savon. Les 1ésions osseuses sont multiples, supracentimértiques, mal limitées, multi-loculées et
leur contenu est radioclaire (Figure 5). La corticale osseuse est soufflée en raison de la taille de
ces lésions volumineuses intra-osseuses.

Une classification radiographique de gravité en fonction de 1'étendue a été proposée par
Motamedi et al. (Kalantar Motamedi et al. 1998). Celle-ci est composée de 6 stades.

Le premier grade implique seulement la mandibule et ne montre aucun signe de résorption
radiculaire. Le grade 2 inclut les 1ésions localisées au niveau des maxillaires toujours sans signe
de résorption radiculaire. Le grade 3 regroupe les I¢€sions agressives de la mandibule qui
entrainent des résorptions radiculaires. Le grade 4 regroupe les 1ésions agressives du maxillaire
et de la mandibule entrainant une résorption radiculaire. Le grade 5 est rare, incluant les 1ésions
expansives et croissantes du maxillaire et de la mandibule pouvant méme aller jusqu’a une
atteinte du condyle voire du processus coronoide. Enfin le grade 6 encore plus rare se distingue

par une atteinte des orbites (Kalantar Motamedi et al. 1998).



Grades ________________dses

Grade | :
Lésions de la mandibule mais sans signe de résorption de
racines

Garde Il :
Lésions implant la mandibule et le maxillaire sans signe de
résorption de racine

Grade Il
Lésions agressives de la mandibule avec des signes de
résorption des racines

Grade IV:
Lésions agressives de la mandibule et du maxillaire avec des
signes visibles de résorption des racines

Grade V:

Classe 1 : Lésion solitaire du corps de la mandibule

Classe 2 : Lésions multiples du corps de la mandibule
Classe 3 : Lésion solitaire du ramus
Classe 4 : Lésions multiples du ramus

Classe 5 : Lésions impliquant le corps de la mandibule et le
ramus

Classe 1 : Lésions impliquant la mandibule et les
tubérosités maxillaires

Classe 2 : Lésions impliquant la mandibule et le maxillaire
antérieur

Classe 3 : Lésions impliquant la mandibule et le maxillaire
entier

Classe 1 : Lésion solitaire du corps de la mandibule
Classe 2 : Lésions multiples du corps de la mandibule
Classe 3 : Lésion solitaire du ramus

Classe 4 : Lésions multiples du ramus

Classe 5 : Lésions impliquant le corps de la mandibule et le
ramus

Classe 1 : Lésions impliquant la mandibule et les
tubérosités maxillaires

Classe 2 : Lésions impliquant la mandibule et le maxillaire
antérieur

Classe 3 : Lésions impliquant la mandibule et le maxillaire
entier

Les cas juvéniles rares, grandissant massivement, agressifs et déformant extensivement, impliquant le maxillaire et la

mandibule, et pouvant inclure le coronoide et les condyles
Grade VI :

Les lésions rares, grandissant massivement, agressifs et déformant extensivement, impliquant le maxillaire et la

mandibule et les orbites

Tableau 1 : Classification en grade et en classe des lésions du chérubisme selon Motamedi et

al. (Kalantar Motamedi et al. 1998).
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Figure 5 : Radiographie panoramique montrant l'aspect en bulle de savon des lésions
ostéolytiques du chérubsime (a). Coupe scanner de la mandibule (b) et reconstitution 3D d’un

patient atteint de chérubsime (c) (Allal et al. 2016).

Ces examens radiographiques permettent d’apprécier l'entendue de la maladie, et de déterminer

la sévérité de la maladie en fonction des différents os touchés et des caractéristiques des lésions.

1.1.3 Diagnostic anatomopathologique

Pour poser un diagnostic de chérubisme, les Iésions sont biopsiées et analysées
anatomopathologiquement. Cette analyse met en évidence essentiellement des cellules géantes
multinucléées, des monocytes ainsi que des cellules du tissu interstitiel notamment les
fibroblastes (Kadlub et al. 2018) (Figure 6).

Chomette et al. ont décrit en 1988, 3 stades différents de la maladie. Ils se sont appuyés sur des
données histologiques, immunhistochimiques et ultra-structurelles pour établir cette

classification.



La premiére phase est dite « ostéolytique » ou sont présentes de multiples cellules géantes
multinucléées et rondes. Ces cellules géantes sont dites osteoclast-like du fait de leur
ressemblance histologique avec les cellules ostéoclastiques. La 1ésion est bien vascularisée avec
de multiples fibroblastes en périphérie. Cette importante vascularisation explique pourquoi des
traces d’hémosidérine (produits de dégradation de I'hémoglobine) sont observées dans les
cellules endothéliales. La deuxiéme étape de « réparation » est associée a une prolifération de
cellules fusiformes. Au centre de la lésion des vaisseaux sanguins entourés de cellules
fibroblastique associée a un début d’ostéogénese sont observés. Une matrice osseuse
nouvellement formée est observable. La troisiéme et derniere étape, correspond a la phase de
« maturation osseuse » ou le tissus ostéoide devient majoritairement composé de fibres de
collagéne notamment grace aux activités des ATPase et des phosphatases alcalines (Chomette

et al. 1988).

Figure 6 : Coupe histologique montrant les cellules géantes multinucléées (fleches) entourées
de stroma a proximité du tissu osseux (Papadaki et al. 2012).

Des travaux récents ont permis de mettre en évidence des marqueurs moléculaires de sévérité

de la maladie. En effet, une étude s’est intéressée a deux marqueurs histologiques témoins de

l'activité ostéoclastqiue a savoir la localisation cellulaire de NFATcl (nuclear factor of

activated T cell) et ’activit¢ TRAP (Tartrate-resistant acid phosphatase) (Figure 7). L'étude a

montré que parmi les 2 groupes dont le grade de la maladie est faible et modérée, ces deux

indicateurs étaient faiblement exprimés voire pas exprimés. A contrario, dans le troisiéme



groupe de patient dont le grade de la maladie est sévere, les deux indicateurs étaient positifs. I1
en a été¢ déduit une corrélation entre la localisation nucléaire de NFATc1 ainsi que 1'activité de
TRAP avec le grade de la maladie. Il est donc intéressant d’utiliser ces deux marqueurs comme

test pronostique de sévérité du chérubsime (Kadlub et al. 2016).

Grade B

DR e : e L
Figure 7 : Localisation de NFATcl et activité TRAP chez des patients atteint de chérubisme
de forme légere (grade A) de forme modérée (grade B) et de forme sévere (grade C) (Kadlub
etal 2016)

1.1.4 Diagnostic génétique

Enfin pour confirmer le diagnostic de chérubsime, il est nécessaire d’identifier la mutation
impliquée par séquengage d’ADN. La maladie se transmet sur le mode autosomique dominant
(Uekietal 2001). En 2001, Ueki et al. identifient la mutation responsable du chérubisme. Cette
mutation se trouve dans le géne SH3BP2 (SH3 domain biding protein 2) sur le chromosome 4
(locus 4p16.3). Les mutations de ce géne entrainent une suractivation des ostéoclastes (Ueki

2007).

1.1.5 Diagnostics différentiels

Le chérubisme est une maladie rare dont le diagnostic est délicat et nécessite la conjonction de

ces diagnostics clinique, radiologique et histologique pour étre sir de poser le bon diagnostic.
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En effet, il existe des diagnostics différentiels du chérubsime qui impliquent eux aussi un
gonflement des machoires avec ou sans Iésions osseuses associées.

Parmi ceux-ci, il est possible de citer le syndrome de Noonan. C’est une maladie génétique
caractérisée par un gonflement du visage ainsi que d’autres comorbidités associées

(insuffisance cardiaque, petite taille etc.) (Romano et a/. 2010) (Figure 8).

Figure 8 : Photo exobuccale et radiographie scanner de la téte d’une patiente de 15 ans
atteinte du syndrome de Noonan (Papadaki et al. 2012).

Sur ces images, les signes cliniques et radiologiques sont trés évocateurs du chérubisme.
Cependant apres séquengage génétique, la mutation SH3BP2 n’a pas été retrouvée chez cette
patiente et le diagnostic de syndrome de Noonan a ensuite été pos¢ apres des analyses plus
poussées.

De méme, en se basant exclusivement sur les signes radiologiques, la plupart des 1ésions radio

claires multi-loculées pourraient faire penser a un chérubisme. Il est possible de citer comme
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exemple I'améloblastome ou encore la dysplasie fibreuse comme diagnostics différentiels.
Ceux-ci sont donc a éliminer, entre autres, par un examen clinique approfondi.

Parallélement, en se basant exclusivement sur le diagnostic histologique, une Iésion de
chérubisme serait trés similaire a une lésion de granulome a cellules géantes. En effet,
histologiquement, le méme type de cellules au sein des 1ésions ostéolytiques des machoires est
observé (Kadlub et al. 2016).

A cette liste de diagnostics différentiels vient s’ajouter l'hyperparathyroidisme qui peut
entrainer une lyse osseuse similaire a celle observée dans les cas de chérubsime.

Il est donc primordial de réaliser la totalité des examens complémentaires nécessaires au
diagnostic du chérubsime pour éliminer ces diagnostics différentiels. Il est important de noter
qu’un des caracteres tres spécifique du chérubisme est l'atteinte symétrique et bilatérale des
Iésions qui permet d’¢éliminer un bon nombres de diagnostics différentiels (excepté le syndrome

de Noonan).

1.2 Evolution

Le chérubisme est une maladie pédiatrique. Les enfants porteurs d’une mutation de SH3BP2
qui viennent de naitre ne présentent pas de symptomes. En revanche, les premiers symptomes
apparaissent entre 2 et 4 ans : le gonflement des machoires qui s’intensifie jusqu’a I'dge de 7-8
ans. Les déformations se stabilisent pendant la puberté puis régressent et sont la plupart du
temps, indétectables aprés 30 ans (Ueki et al. 2001).

La majorité des cas recensés dans la littérature (environ 500 (Romano et a/. 2010)) s’intéressent
aux patients jeunes présentant encore des symptomes. Peu d’études ont été menées dans le but
de suivre 1'évolution des patients adultes atteints de chérubisme mais avec une forme qui a
régress¢. Ainsi, récemment, une étude a montré un cas d’une patiente de 46 ans chez qui le
chérubsime s’est réactivée 20 ans aprés son dernier suivi (Figure 9). La patiente présentait des
cas de chérubisme dans sa famille proche, et elle avait été suivie pour un gonflement des

machoires pendant son adolescence (Balaji et al. 2019).
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Figure 9 : Photo endobuccale et radiographie type cone beam de la réactivation locale d’un

cas de chérubisme chez une patiente de 46 ans (Laroche et al. 2020).

Cet exemple met en évidence le besoin d’un suivi sur le long terme des patients atteints de
chérubisme d’une part pour prévenir ce genre de réactivations (qui restent certes
exceptionnelles) mais aussi pour mieux surveiller les cas familiaux de chérubisme puisque c’est

une maladie génétique a transmission dominante.

1.3 Traitement

Il existe aujourd’hui peu de traitement efficace contre le chérubisme, bien que beaucoup aient
été testés. Cependant, en l'absence de signes cliniques €voquant une forme sévere, il est
recommandé de s’abstenir de tout traitement, et laisser la maladie régresser d’elle-méme apres
l'adolescence (Papadaki et al. 2012).

En présence de signes fonctionnels graves (atteinte oculaire ou ventilatoire) ou inesthétiques
séveres, une chirurgie résectrice peut étre réalisée. Cette chirurgie consiste en un curetage des

granulomes. Cette solution entraine souvent une perte précoces des germes dentaires. Apres
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quoi, il est souvent nécessaire d’avoir recours a une ré¢habilitation dentaire a 1'aide de prothéses,

de mainteneurs d’espace voire d’appareils orthopédiques (Papadaki et al. 2012).

Une étude clinique basée sur un protocole chirurgical en 2 étapes a 6 mois d’intervalles plus un

suivi sur 18 ans a montré que la résection chirurgicale des granulomes et un remodelage osseux

chirurgical permettrait non seulement de remodeler le visage joufflu mais surtout de stopper le

développement du tissu tumoral (Van Wowern et al. 2000).

Molécule Mode d’action Conclusion clinique Références
Les biphosphonates | L'utilisation de Hart et al
sont absorbés par biphosphonates a
les ostéoclastes lors | montré une production
de la résorption de tissu osseux au
Biphosphonates | osseuse, et niveau des machoires
provoquent ainsi la
perte de fonction et
l'apoptose des
ostéoclastes.
La calcitonine est Résultats et protocoles | Hart et al
une hormone qui tres diversifiés sans Lannon and Earley
inhibe l'activité des | réelle efficacité clinique | De Lange et al
Calcitonine
ostéoclastes. significative. Etoz et al
Komerik et al
Mazhar et al
Bien que leur Pas efficaces contre le | Machado et a/
activité soit mal chérubisme.
connue, les
Corticostéroides | corticostéroides
inhibent la
résorption osseuse
des ostéoclastes.
Cet anticorps Augmentation de la Kugushev et al
Denosumab
monoclonal se lie densité osseuse des Bar Droma et al

14



RANK-L et
empéche la
maturation des

ostéoclastes

machoires ainsi qu’une
réduction de la taille

des lésions osseuses

Imatinib

Imatinib est un
inhibiteur des
tyrosines kinases
qui jouent un role
dans les cascades
d’activation
enzymatique mais
dont I'utilisation
dans le chérubsime

est spéculative

Réduction significative
des lésions osseuses
jusqu’a laisser du tissu
de prolifération résiduel
a la place des
granulomes. Cet
inhibiteur a également
permis de corriger la
majorité des

symptomes dentaires

Eiden et al
Ricalde et al

Inhibiteurs du

TNF

L'inhibiteur du TNF
permet de réduire la
réaction

inflammatoire.

Pas résultat significatif
dans le ralentissement

des lésions osseuse.

Hero et al

Stoor et al

Tableau 2 : Les différents traitements du chérubisme
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1.4 Handicap

Le chérubsime est une maladie dont les complications sont essentiellement maxilo-faciales. En
effet, selon la sévérité de l'atteinte, il peut y avoir des déformations faciales trés importantes.

Ces déformations ont des impacts multiples sur les patients a différents moments de leur vie.

1.4.1 Court terme

Premierement, I'impact a court terme est esthétique. Le visage est gonflé, déformé par rapport
aux autres enfants de cet age. Bien que cet impact esthétique ne soit que transitoire et régresse
spontanément a la fin de la croissance, la période de l'enfance n’en reste pas moins difficile a
vivre.

Deuxi¢mement, l'impact immédiat est dentaire. En cas d’atteinte sévére, une résection
chirurgicale est recommandée. Celle-ci induit une perte des germes dentaires (primaires et
secondaires) aboutissant a des édentements multiples dés les premiéres années de vie de
l'enfant. Ces édentements multiples requicrent trés souvent un appareillage fixe ou amovible

(Figure 10) (Papadaki et al. 2012).

Figure 10 : Photo endobuccale d’une prothese pédiatrique fixe remplacant les incisives

permanentes mandibulaires (Boulé-Montpezat et al. 2015)

De ces deux impacts en découle un troisiéme : un impact psychologique. Il est facilement
imaginable que les jeunes patients atteints de chérubisme subissent des remarques ou des

moqueries dans leur entourage. Cet aspect psychologique fait partie des critéres de sévérité de
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la maladie pouvant indiquer une chirurgie résectrice tout comme le décrivent Chrcanovic ef al.

(Romano et al. 2010) ainsi que Fernandes Gomes ef al.

1.4.2 Moyen terme

Sur le moyen terme, I'impact est toujours dentaire. En effet, I'éruption des germes secondaires
se fait normalement entre 6 et 14 ans. Or les 1ésions osseuses constituent des obstacles a
1'éruption de ces germes lorsqu’ils se trouvent sur le trajet d’éruption pouvant causer plusieurs
anomalies d’éruption. Ces anomalies nécessitent le plus souvent une prise en charge

orthodontique complexe (figure 11).

Figure 11 : Photo endobuccale de la traction orthodontique d’une 27 a l'aide d’une chainette
élastique dans le but de remplacer la 26 (Boulé-Montpezat et al. 2015).

1.4.3 Long terme

La maladie régresse spontanément apres la puberté chez la majorité des patients. Malgré cette
régression, les patients présentent toujours des séquelles dentaires et psychologiques. D’une
part, d’un point de vue dentaire, il a fallu remplacer les dents absentes ou déplacer les dents
malpositionnées. Les différentes prothéses implanto-portées, dento-portées ou amovibles
doivent étre entretenue et refaites lorsqu’elles ne sont plus adaptées. D’autre part, d’un point de
vue psychologique, Papadaki et al. rapportent chez les patients adultes de l'anxiété lie a la
crainte de transmettre la maladie a leur descendance puisque c’est une maladie génétique de

transmission autosomique dominante (Papadaki et al. 2012).
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Les complications physiques, esthétiques et psychologiques restent certes un enjeu majeur dans
la prise en charge du chérubisme, mais les complications a I'échelle bucco-dentaire sont un vrai
défi pour les chirurgiens-dentistes dans le but de rétablir une denture normale, fonctionnelle,
esthétique et durable sur le long terme et d’assurer un continuum dans la prise en charge

psychologique de I'enfant.
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2 La qualité de vie

Le vieillissement de la population mondiale (Figure 12) peut s’expliquer par l'avancée de la
médecine et des traitements. Ce vieillissement de la population augmente d’une part I'espérance
de vie et d’autre part, I'incidence des maladies chroniques ou évolutives.

L'efficacité des traitements pour ces maladies qui sont parfois sans guérison possible, peut étre
mesurée grace a l'évaluation de la qualité de vie des patients. Qu’est-ce que la qualité de vie et

comment peut-elle étre mesurée ?

Population de 65 ans et plus (milliers)

3 000 000
1 500 000
0

o © A 0 < o

n N~ o (8} Y] (<)

(o)} D o o o o

— = N Al (o} (o}

Figure 12 : Evolution et projection de la population de + de 65 ans dans le monde de 1950 &

2100 selon I'Institut National d’Etudes Démographiques (31).

2.1 Définition de la qualité de vie

2.1.1 Définition générale

L'OMS définit la qualité de vie comme étant « la perception qu’a un individu de sa place
dans l'existence, dans le contexte de la culture et du systéme de valeurs dans lequel il vit, en

relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes, ses inquiétudes. Il s’agit d’un large champ
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conceptuel, englobant de manieére complexe la santé physique de la personne, son état
psychologique, son niveau d’indépendance, ses relations sociales, ses croyances personnelles
et sa relation avec les spécificités de son environnement. » (The WHO 2021).

Par rapport a la définition de la santé donnée par 'OMS en 1948, la notion de qualité de vie fait
intervenir une dimension subjective. Ce n’est plus la santé pour tous qui prime, mais bien la
qualité de vie de chacun.

La définition de la santé intégre, toujours selon 'OMS, la dimension physique, mentale et
sociale. Grace a la définition de la qualit¢ de vie, il faut ajouter a cela une dimension

environnementale, un niveau d’indépendance et les croyances spirituelles ou religieuses.

2.1.2 Cas particulier de l'enfant

Les enfants de moins de 20 ans représentent, en 2015, 32% de la population (UNICEF 2015).
Ceux-ci jouissent de libertés et de droits comme par exemple le droit a 'éducation, aux soins, a
une alimentation correcte, au développement de leur capacité physique et intellectuelles, et la
liberté contre les abus, la violence et I'exploitation. Tous ces droits et libertés sont regroupés au
sein de la charte de la Convention Internationale des Droits de I'Enfant (CIDE). Les enfants
sont a distinguer des adultes pour plusieurs raisons. Tout d’abord, I'enfant est vulnérable. Il est
dépendant d’un adulte qui identifie pour lui ses besoins et prend les responsabilités de ses
actions. Ensuite, la période de I'enfance est unique, c’est un développement spécifique tres
différent des autres périodes de la vie (Wallander et al. 2016).

La jeunesse représente 1'avenir direct d’une société. Il est donc important d’étudier la qualité de
vie de cette partie de la population sans passer par une transgression directe avec les études sur
les adultes. L’UNICEF précise que l'attention portée a cette partie de la population a
principalement pour but d’assurer le bien-étre des enfants. Ces études ne peuvent se réduire a

des investissements pour le futur de la société.

2.1.3 Qualité de vie liée a la santé bucco-dentaire

La santé bucco-dentaire est définir par 'OMS comme « 'absence de douleur chronique buccale
ou faciale, de cancer buccal ou pharyngé, d’infection ou de Iésion buccale, d’anomalie
congénitale, de parodontopathie (affection touchant les gencives) de carie et de déchaussement

des dents ainsi que d’autres pathologies et troubles affectant la bouche et la cavité buccale » .
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Cependant, la mission de santé publique du chirurgien-dentiste ne consiste pas seulement a
soulager ou guérir les patients atteints de maladie bucco-dentaire. Il a pour but de prévenir
toutes ces maladies en réalisant des contrdles de routine et des actes de prévention pour
favoriser la santé. Il existe de nombreuses autres définitions de la santé bucco-dentaire qui ne
sont pas réductrices a 'absence de maladies. Mais celle-ci reste aujourd’hui la définition de
référence éditée par 'OMS.

De nombreuses études ont montré I'impact inaliénable de la santé bucco-dentaire sur la santé
générale comme I'a montré Reissman ef al ou encore comme le dit Van Der Putten.

Une mauvaise santé orale peut avoir un impact physique et psychologique, mais aussi sur la
manicre dont les individus grandissent, dont ils profitent de la vie et dont ils se sociabilisent

(Friedlander et al. 2019).

2.2 Outils de mesure de qualité de vie

L'évaluation de la qualité de vie se fait a l'aide d’indicateurs recourant a des questionnaires a
items multiples. Plusieurs questionnaires existent afin d’évaluer la qualité de vie générale des
patients qu’ils appartiennent a une population générale ou a une population spécifique.

L'un des plus rependus est le « Medical Outcome Study (MOS)-36 items Short form » aussi
appelé le SF 36 introduit en 1992 par Ware et Sherbourne. Celui-ci permet d’évaluer 8
dimensions a savoir l'activité physique, les limites liées a l'activité physique, les douleurs
physiques, la santé percue, la vitalité, la vie et relations avec les autres, la santé psychique et
les limites liées a 1'état psychique (Ware et al. 1992).

L'OMS a également établi son questionnaire WHOQOL 100 « World Health Organization
Quality Of Life ». Il regroupe 6 domaines principaux a savoir la santé psychique, la santé
physique, le niveau d’autonomie, les relations sociales, 1'environnement et la spiritualité. Ce
questionnaire a ensuite été réduit a 26 items devenant le WHOQOL-bref, afin de faciliter son

utilisation. (The WHO, 1998)

C’est ainsi que se sont développés les questionnaires de qualité de vie liée a la santé bucco-
dentaire : ils permettent de mieux comprendre les conséquences psycho-sociales des maladies
rares bucco dentaires et de compléter les informations obtenues a travers les analyses cliniques

classiques.
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Nom du questionnaire

Population testée

Domaines abordés

Social Impact of Dental

Echantillon aléatoire de

travailleurs manuels et de

-restrictions alimentaires

-restriction sociale

Disease (SIDD) -inconfort
leur épouses. . . o
-image de soi et esthétique
Testé au début sur une
General Oral Health population agée 65 ans et + -dimension fonctionnelle

Assessment Index

(GOHAI)

mais validé sur les
populations adultes d’age

variés

-dimension psycho-sociale

-douleur et inconfort

Oral Health-Related

-activités quotidiennes

-activités sociales

) _ Anciens combattants -conversation
Quality of Life ) .
masculins de plus de 45 ans -inconfort buccal
(OHRQoL) . . .
-difficultés alimentaires
-douleurs dentaires
-capacité masticatoire
Subjectif Oral Health -capacité a parler correctement

Statut Indicators

Population générale de plus

-douleur oro-faciale

de 18 ans '
(SOHSI) -symptome bucco-dentaire
-impact psycho social
) -symptdmes bucco dentaires
Child Oral Health- Enfant de 6 a 4 ans en les o )
-limitation fonctionnelle
Related Quality of Life interrogeant sur les 4 ) )
_ ‘ -bien-étre émotionnel
(COHRQoL) derniéres semaines

-bien-étre social

Family Impact Scale

Méme population que le

-émotions parentale

-activité familiale

(FIS) COHRQoL -conflits familiaux
-poids financier
Echantillon d’enfants -parler
Child Oral Impact on

Daily Performances

thailandais scolarisés de 11

al2ans

-s’alimenter

-sourire
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-hygiéne bucco-dentaire
-sommeil
-bien étre émotionnel
-environnement scolaire

-contact social

Tableau 3 : Liste non exhaustive de questionnaires de qualité de vie, des domaines abordeés et

de la population soumise a ces questionnaires.

A travers ces différents questionnaires, plusieurs domaines ressortent fréquemment et semblent
étre au ceeur de 1'évaluation de la qualité de vie liée a la santé bucco-dentaire. C’est le cas des
fonctions (alimentation, sommeil), de la dimension socio-économique (poids financier,
environnement scolaire, relations sociales, relation familiale) et des symptdomes dentaires

(douleurs dentaires, douleurs oro-faciales, inconfort buccal).

2.3 Impact des maladies maxillo-faciales sur la qualité de vie

Les fonctions oro-faciales telles que la ventilation, la mastication et la phonation sont des
besoins physiologiques primaires chez un individu. Or ces besoins essentiels au bien-étre
quotidien et a I'épanouissement personnel sont trés souvent altérés de différentes maniéres chez
les patients atteints de maladies rares maxillo-faciales, ce qui est d’autant plus le cas chez les

patients jeunes atteints de chérubisme.

Les thérapies engagées nécessitent trés souvent une équipe pluridisciplinaire (équipe

chirurgicale, dentiste, orthodontiste et accompagnateur psychologique)

Une étude a déja montré 1'impact du chérubisme entre la qualité de vie et le stress psychologique

engendré, chez des patients adultes.

Une étude sur 24 patients atteints de chérubsime en Norveége a montré que 1'impact de la maladie
sur la qualité de vie ne différait pas significativement avec le groupe de patient test. Il faut noter
que dans cette étude la moyenne d’age des patients est de 35 ans. En sachant qu’a partir de 30
ans, les déformations du visages causées par la maladie ont le plus souvent régressées d’elles-

mémes (Prescott et al. 2013).
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3 Etablissement du protocole

3.1 Contexte de I'étude

Alors que de nombreuses études tentent de mettre en place un traitement efficace pour limiter
le gonflement des machoires des patients atteints de chérubsime, il n’existe a 1'heure actuelle
pas de traitement gold standard validé scientifiquement. Les traitements actuels se basent
essentiellement soit sur une abstention thérapeutique, soit une résection chirurgicale suivie
d’une surveillance jusqu’a la régression spontanée des symptdmes a la fin de 1'adolescence
(Papadaki et al. 2012) et dans de rares cas sur un traitement médicamenteux (cf Tableau 2 p13-
14). Ainsi de nombreux jeunes patients atteints par le chérubisme doivent vivre un quotidien
particulier avec leur déformation faciale, leur perte de dents et tous les inconforts qui en

découlent.

L'objectif de cette étude est d’évaluer l'impact des différents symptomes évoqués
précédemment sur la qualit¢ de vie des patients atteints de chérubisme pendant la phase
symptomatique de leur maladie a savoir dés 'apparition des premiers symptomes (vers 2-3 ans)

jusqu'a la régression spontanée apres la puberté.

Comme pour la plupart des maladies chroniques encore incurables de nos jours, le meilleur
moyen d’évaluer une prise en charge globale d’un patient atteint d’'une maladie rare est
d’évaluer sa qualité de vie. D’aprés I'OMS, une maladie chronique est une maladie qui évolue
lentement et qui dure longtemps. Selon cette définition, le chérubisme peut tout a fait étre
qualifié de chronique d’une part par son évolution lente et d’autre part par sa durée dans le
temps (jusqu’a sa régression a la fin de la croissance, soit une vingtaine d’année). Dans ce cas
du chérubisme qui est en plus une maladie rare maxilo faciale pédiatrique, il serait pertinent de
se pencher sur la qualité de vie liée a la santé bucco-dentaire puisque les symptomes touchent

trés majoritairement la cavité buccale et les fonctions orales.
A travers une évaluation de la qualité de vie liée a la santé bucco-dentaire, cette étude a pour

but de définir les domaines de qualité de vie impactés par la maladie et sa prise en charge

actuelle dans le but d’optimiser cette prise en charge globale du patient.
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3.2 Matériels et méthodes

3.2.1 Population

La population étudiée est une population pédiatrique d’au moins 9 patients (5 garcons et 4 filles)
agés entre 12 et 25 ans en 2021 (cette population est susceptible de s’agrandir si de nouveaux
patients répondent aux critéres de sélection). Ils présentent en moyenne 3,2 dents manquantes
avant chirurgie résectrice et 4,7 dont I'éruption semble compromise sans prendre en compte les
3%me molaires. L'étendue des lésions est décrite dans le tableau 4. Ce tableau n’inclut pas les

patients qui pourraient &tre ajoutés en cours d’étude.

Patient n° 1 2 3 4 5 6
Genre F M M M M M F F F
Age en 2021 16 25 22 14 13 14 11 11| 12
Age du diagnostic 6 12 15 8 2 6 3 5 8
Mutation de novo (DN)

DN DN F F F F F F | DN
ou Familiale (F)

Nombres de dents

manquantes (dents dont 0 4 0 0 18 4 0 3 0
1'éruption est peu 3) (1) 21 @ | @ 0213016 @
probable)
Grade selon la
classification de 1.5 L5 L5 L5 | IV3 | V VI | VI | 14
Motamedi en 2017

Tableau 4 : Tableau regroupant les caractéristiques principales de la population étudiée

3.2.2 Critéres d’inclusion et d’excluions

Tous les protocoles de recherche biomédicale définissent le profil des personnes pouvant
participer a 1'étude. Ils utilisent pour cela des critéres d’inclusion et d’exclusion. Ces criteres
sont primordiaux car ils permettent de définir la population ciblée et d’étendre les résultats de

1'étude a cette population cible et pas seulement a la population testée. Les critéres d’inclusion
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sont ceux qui permettent d’entrer dans 1'étude tandis que les critéres d’exclusion sont ceux qui
empéchent de rentrer dans cette méme étude. Ils varient en fonction de I'étude et de la
population étudice.

Dans le cas de I'évaluation de la qualité de vie des enfants atteints de chérubisme, 1'étude inclura
les jeunes patients (25 ans maximum), avec un diagnostic de chérubisme (diagnostic clinique,
radiologique, histologique et génétique) suivis dans le service de chirurgie Maxillo-Faciale de
I’Hopital Necker — Enfants Malades et le centre de référence des Maladies Rares MAFACE.
Les patients exclus de cette étude seront ceux qui ne présentent plus de symptdme du
chérubisme, dont le diagnostic de chérubisme n’est pas confirmé par les 4 diagnostics (clinique,
radiologique, histologique et génétique) qui ne sont pas accompagnés ou dans l'incapacité de
répondre a un questionnaire de qualité de vie en francais. L'étude exclura les patients en cours
de traitement pour d’autres maladies ou atteints d’une autre maladie chronique susceptible

d’interférer sur sa qualité de vie indépendamment du chérubsime.

3.2.3 Questionnaire

La qualité de vie est une notion subjective qui a une variabilité inter individuelle : que ce soit
en fonction du grade de la maladie, ou du ressentis, deux patients auront systématiquement une
¢évaluation différente de la qualité de vie. D’autre part, il existe une variabilité intra individuelle
de la qualité de vie. En effet, celle-ci peut évoluer en fonction de I'avancée de la maladie ou des
traitements. Cette notion subtile a évaluer a été¢ définie par Calman et a/ comme étant la
différence entre les attentes d’un patient par rapport a ses expériences personnelles. A partir de
cette définition, il considere intéressant de mesurer ces « attentes » via un formulaire de qualité

de vie.

e Alimentation

= J’arrive a mastiquer tous les types de nourritures
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent
o Toujours

= Je profite de chacun de mes repas

o Jamais
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o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

e Social
= Je profite de mes relations avec mes amis en dehors de 1'école
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

= Je profite de mes relations avec mes camarades de classe
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

= Mes relations avec mes parents/ fréres et sceurs sont agréables
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

e Douleur/inconfort

= Mes dents me font mal lorsque j’effectue des activités du quotidien (manger,
boire, dormir, respirer...)
o Jamais
o Rarement

o Parfois
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o Souvent

o Toujours

* Le manque de dent me géne/ me font mal dans mes activités du quotidien
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

e Image de soi/esthétique

= Je peux montrer mes dents quand je souris sans complexe
o Jamais

o Rarement

o Parfois
o Souvent
o Toujours

= Je suis a l'aise quand je parle en public
o Jamais

o Rarement

o Parfois
o Souvent
o Toujours

e Fonctionnel
= Je peux parler sans probléme d’¢locution
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours



= Je peux respirer avec le nez sans étre essoufflé
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

= Je m’endors facilement et ne suis pas réveillé la nuit
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

e Hygiéne bucco-dentaire

= J’arrive a me brosser les dents au moins deux fois par jour
o Jamais
o Rarement
o Parfois
o Souvent

o Toujours

e Bien-étre social/ émotionnel

= Je suis capable de maintenir un équilibre émotionnel sans m’énerver
o Jamais

o Rarement

o Parfois
o Souvent
o Toujours

= Je suis heureux
o Jamais

o Rarement



o Parfois
o Souvent

o Toujours

Les réponses a ce questionnaire sont unidirectionnelles car elles évoquent des situations dans
la vie courante. Ce mode de réponse est appelé « échelle de réponse de Likert » et associe a
chaque réponse une valeur numérique (jamais = 0, rarement = 1, parfois = 2, souvent = 3,
toujours = 4)

Ces résultats pourront ensuite étre classés puis analysés a l'aide d’un diagramme radar en
classifiant les réponses en fonction des domaines des questions.

Le questionnaire spécifique au chérubsime comporte donc 15 questions a choix multiples. Il a
¢été considéré important de regrouper les questions le plus possible afin de limiter le temps de
réponse du patient. L'objectif est de minimiser le temps de réponse au questionnaire afin de

garder la concentration du patient au maximum pendant 1'évaluation de la qualité de vie.

Biology

Physics Music

Maths Programm

Sport Art

English Geography

Figure 13 : Exemple de diagramme radar des notes sur 20 d’un éléeve, montrant la répartition
des valeurs en fonction des matieres (Datanovia, 2021).
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3.3 Résultats attendus

Les patients inclus dans cette étude sont tous atteints d’une maladie rare pédiatrique
responsable, entre autre, de la déformation du visage. L'objectif de cette étude est de mettre en
¢vidence l'impact de ces symptomes rares dans la vie de tous les jours d’un enfant dont la vie a
été¢ bouleversée. Une qualité de vie générale dégradée et sans doute de manicre inégale en
fonction des domaines peut donc étre anticipée a la fin de cette étude. Aujourd’hui les
traitements du chérubisme visent a réduire les déformations faciales et compenser les pertes
dentaires induites par le chérubisme en attendant que cela régresse. Il semblerait logique que
les domaines de qualité de vie les plus touchés chez la population étudiée soient les domaines
qui touchent a I'image de soi et I'estime de soi. Alors que l'enfance est la période pendant
laquelle il est important de s’identifier a des modeles, a des figures (qu’elles soient fictives,
comme un super héros, réelles comme un chanteur, ou encore familiale comme un parent) les
patients se sentent différents des autres a cause de leur maladie rare d’une part et a cause de
leur physique tres spécifique qui les distingue de tous ceux qu’ils peuvent croiser.

A contrario, des domaines plus fonctionnels comme l'alimentation ou la douleur qui font
intervenir des professionnels de santé dans la prise en charge multi disciplinaire, sont sans doute
moins impactés dans la qualité de vie grace aux prises en charge qui existent déja a savoir des
traitements orthodontiques ou prothétiques pour pallier aux édentements multiples et aux
encombrements inesthétiques et non fonctionnels. Ces traitements peuvent tout de méme
impacter psychologiquement le bien-étre du patient dans le sens ou ce sont des thérapeutiques
lourdes rarement adaptées aux jeunes patients qui nécessitent un suivi spécifique.

Ces attentes de résultats sont a confirmer ou infirmer par les résultats des questionnaires remplis
par les patients dans le but de perfectionner la prise en charge pluridisciplinaire afin d’améliorer

la qualité de vie des jeunes patients.
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4 Discussion

4.1 Objectif de I'étude

Le chérubisme est une maladie rare pédiatrique maxillo-faciale qui touche principalement les
os des machoires qui sont lysés Cette ostéolyse entraine le remplacement de I’os par un tissu
fibreux qui croit et souffle les corticale et entraine un gonflement des joues des patients. Les
patients présentent alors un faciés plus ou moins déformé en fonction de la sévérit¢ de la
maladie, pendant toute leur enfance.

La qualité de vie est la représentation que se fait un individu de sa place dans I'existence. Cette
interrogation est primordiale dans des maladies rares comme le chérubisme qui touche moins
d’une naissance sur 10 000, puisque ces malades rares ont une représentation tres différente de
leur place dans I'existence du fait de leurs symptomes peu commun et dont les traitements ne
sont pas toujours efficaces dans la majorité des maladies rares.

L'évaluation de la qualité¢ de vie reste aujourd’hui le meilleur outil d’évaluation de la qualité
des traitements et de la qualité de la prise en charge pluridisciplinaire face a une maladie rare.
Dans le cas du chérubisme, les traitements en cours de test ont pour but de limiter les symptomes
a savoir 1’ostéolyse des machoires, sans réel objectif de soigner la maladie elle-méme. Ainsi il
est complexe d’évaluer un traitement par rapport a un autre puisque dans aucun cas la maladie
ne sera vraiment guérie, elle sera plus atténuée dans un traitement que dans un autre et
I'évaluation de cet impact passe par 1'évaluation de la qualité de vie.

En 2013, T Prescott et al. ont réalisé une étude sur 24 patients atteints de chérubisme dans le
but d’évaluer leur qualité de vie a l'aide du questionnaire SF-36, en comparant les résultats de
la population atteinte de chérubisme par rapport a un groupe de référence compos¢ par un
¢chantillon de Norvégiens interrogés en 2002. Les auteurs ont préféré utiliser un questionnaire
universel de qualité de vie (le SF-36) non spécifique des symptdmes bucco-dentaires du
chérubsime. Leur étude a montré qu’il n’y avait pas de différence significative de qualité de vie
entre les patients atteints de chérubisme et les patients du groupe de référence alors que les
domaines évalués (fonctionnement physique, douleur corporelle, sant¢ générale,
fonctionnement social, composante émotionnelle et la santé mentale) inclus la majorité des
complications du chérubisme. Cependant, la population étudiée a un age moyen de 35 ans et un
age médian de 33 ans. Or, en sachant que le chérubisme est une maladie qui régresse

spontanément sans traitement dans la plupart des cas a la fin de la croissance, les évaluations
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de la qualité de vie des patients dont les symptdmes ont régressé constituent un biais majeur
aux résultats de cette étude (Prescott et al. 2013).

Le questionnaire ¢laboré ici a pour but de centrer la question de la qualité de vie sur les activités
du quotidien des enfants touchés par le chérubisme, ceux dont les symptomes n’ont pas encore
régressé. C’est pourquoi les patients de plus de 25 ans sont exclus de 1'étude. Cette évaluation
est réalisable a différentes périodes de la maladie, ce qui permettrait de souligner une évolution,
dans un sens ou dans l'autre, de la qualit¢ de vie en rapport avec la progression et/ou la
régression de la maladie. Il est concevable de réaliser cette étude dans un premier temps lorsque
le diagnostic de chérubisme est confirmé, puis avant et aprés une éventuelle intervention
chirurgicale et/ou avant tout traitement médicamenteux du chérubisme, et enfin avant et apres
tout traitement dentaire prothétique et orthodontique.

Le résultat de cette étude permettra de construire une courbe représentant I'évolution de la
qualité de vie en fonction du temps et donc des symptodmes de la maladie. Il sera possible de
construire une courbe spécifique de chaque domaine de qualité de vie cité précédemment. Ces
résultats auront pour but une amélioration de la prise en charge clinique aussi bien au niveau

de la douleur, de la réhabilitation dentaire qu’a la prise en charge psycho-sociale du patient.

4.2 Justificatif du questionnaire

Il existe plusieurs types de questionnaires qui ont déja été validés scientifiquement (cf tableau
3 p.21-22). Ceux-ci auraient pu étre utilisés pour évaluer la qualité de vie des jeunes patients
atteints de chérubsime. Cependant, il a été montré plusieurs fois que ces questionnaires restent
trés généraux et qu’un questionnaire plus spécifique de la maladie étudiée puisse étre mieux
adapté dans certaines situations (44, 45, 46). C’est pourquoi il a été décidé dans cette étude de
réaliser un questionnaire spécifique centré sur les domaines de qualité de vie impactés par le
chérubsime.

Tout d’abord I'impact qui parait le plus évident est I'impact esthétique dii aux déformations
causées par le gonflement des machoires (cf figure 2 p.5). De cet impact esthétique découle un
impact sur la qualité des relations sociales du patient, étre différent malgré soi créer une distance
entre le patient et les autres qui peuvent nuire a ses relations sociales. Ensuite les conséquences
liées a la perte des dents nécessitent une évaluation sur le domaine de 1'alimentation. De ce
domaine alimentaire découle le domaine fonctionnel : est-ce que les fonctions oro-faciales du
patient (ventilation, déglutition, phonation, mastication) sont impactées par la maladie ? Est-ce

que la prise en charge actuelle permet de palier a ces dysfonctions ? Il convient également
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d’évaluer la capacité du patient & maintenir une hygiéne correcte aussi bien alimentaire qu’une
hygieéne bucco-dentaire (adaptée a son age mais aussi a ses appareils s’il y en a). Enfin il est
nécessaire d’évaluer la douleur ressentie par le patient ainsi que son bien étre émotionnel dans

sa globalité.

4.3 Limites du questionnaire

La premiére limite a cette évaluation est le nombre de participants. Dans le cadre de cette
maladie rare, les patients inclus dans cette étude sont peu nombreux et proviennent
d’environnements trés différents les uns des autres. Dans I'objectif de comparer les qualités de
vie de tous les patients, il est important de caractériser la population de I'étude (et le milieu dont
ils sont issus) a 'aide des indices sociodémographiques.

Par ailleurs, il existe d’autres parameétres capables de biaiser 1'évaluation de la qualité de vie,
notamment 1'origine socio-économique. Pour limiter 1'impact de ce biais, une mesure du niveau
socio-économique de chaque patient devra étre faite en parallele de I'évaluation de la qualité de
vie afin d’évaluer si ce parameétre peut avoir un impact que la qualité de vie des jeunes patients
atteints de chérubisme. Cela se traduit par un recueil aupres des patient et de leur parents
d’indicateurs socio-économiques qui permettront de classer les patients en différents groupes.
Le questionnaire établi ne prévoit pas de prendre en considération le point de vue des parents
ou des proches de maniere plus globale. Or comme le mentionnent Berrocoso et a/ dans leur
étude, l'impact psychologique sur les parents et les soignants est de plus en plus important au
cours des années de la maladie. Les auteurs ont rapporté des troubles du sommeil, des
sentiments de culpabilité et de solitude croissants chez les parents dont un enfant est atteint de
maladie rare. Il serait donc pertinent, en marge de ce questionnaire, d’interroger les individus
qui vivent proches du patient au quotidien sur leur qualité de vie et sur la manic¢re dont le

chérubsime qui a atteint leur proche, les affecte eux personnellement.
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Conclusion

La prise en charge multidisciplinaire du chérubisme est aujourd’hui composée en majeure partie
d’un chirurgien maxillo-facial, d’un pédodontiste et d’un orthodontiste. La prise en charge
actuelle n’a pas pour but de soigner la maladie mais bien de réduire au maximum les symptomes
de cette maladie rare et les complications qui l'accompagnent. Pour mesurer 1'efficacité de cette
prise en charge, il est nécessaire de réaliser un questionnaire de qualité de vie afin de se rendre
compte si subjectivement, le patient ressent une amélioration grace a la prise en charge.
Actuellement la prise en charge est globalement la méme pour tous les patients, or la qualité de
vie est subjective, et nécessite de surcroit une prise en charge individualisée en incluant d’autres
professionnels de santé responsables des autres domaines de qualité de vie impactés par le
chérubisme.

Cette prise en charge personnalisée doit faire intervenir différents acteurs en fonction des
résultats de 1'évaluation réalisée. Ces acteurs peuvent étre des nutritionnistes pour gérer les
difficultés alimentaires des patients, des orthophonistes pour aider le développement de la
langue, ou encore des psychologues pour accompagner le patient dans les troubles de I'image

de soi et de la confiance en soi.
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Résumé :

Le chérubisme est une pathologie rare, pédiatrique et maxillo-faciale touchant les machoires
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aujourd’hui. Le chérubisme peut provoquer de volumineuses déformations des maxillaires qui
peuvent mettre en péril la vie des patients. Les patients présentent un élargissement symétrique,
progressif et indolore des machoires, li¢ a 'apparition de granulomes intraosseux maxillaires et
mandibulaires. Au niveau du développement bucco-dentaire, 1'évolution de ces tumeurs peut
entrainer des retards d'éruption, des agénésies ou des déplacements dentaires. Il existe dans la
littérature des questionnaires évaluant la qualité¢ de vie en se basant sur plusieurs criteres
notamment 1'état physique, les sensations somatiques, 1'état psychosocial et le statut social
(comme le définit 'OMS). Ainsi le chérubisme pourrait nuire a la qualité de vie d'une part a
cause des symptdmes cliniques et physiques et d'autre part a cause de la détresse psychologique
rapportée pour un certain nombre de patients. L’objectif de cette thése est donc d'établir un
questionnaire évaluant la qualité de vie des jeunes patients atteints de chérubisme afin qu'il soit
intégré dans la prise en charge du patient par les spécialistes du chérubisme et ainsi améliorer
la prise en charge globale du patient. L'éventualité d'étendre ce questionnaire aux proches de
l'enfant atteint sera envisagée.
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