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Tableau V : Score du Peds QL Rapport enfant selon les tranches d’âges. 

 

Tableau VI : Score du Peds QL en comparaison à une population normale. 

 

 

 

Annexes 

 

 
Echelle d’auto-évaluation du bien-être actuel, PedsQL TM 4.0 

 

Questionnaire Peds QL TM 4.0 Module Impact Familial 

 

Questionnaires Peds QL TM 4.0 Qualité de vie en Pédiatrie 
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Liste des abréviations 

 

ACS : Acro-céphalo-syndactylie 

CHU : Centre hospitalier universitaire 

CNIL : Commission Nationale de l'Informatique et des Libertés 

COMAP : Comité d'Accompagnement des Projets de recherche clinique  

CS : Craniosténose 

CSS : Craniosténose syndromique 

CSNS : Craniosténose non syndromique 

DIM : Direction des informations médicales 

FGF :  Fibroblast growth factor (facteur de croissance des fibroblastes) 

FGFR:  Fibroblast growth factor receptor (récepteur au facteur de croissance des fibroblastes) 

HRQOL : Health-Related Quality of Life 

OMS : Organisation Mondiale de la Santé 

PedsQL : Pediatric Quality of Life Inventory 

QI : Quotient intellectuel 

QoL : Quality of life (qualité de vie) 

QVS : qualité de vie liée à la santé 

Shh : sonic hedgehog 

SSO : synchondrose sphéno-occipitale  
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1. INTRODUCTION 

 

La seule appréciation d’indicateurs classiques tels que l’évaluation de la morbidité et 

de la mortalité ne suffit plus, ni aux organismes de santé ni aux professionnels pour 

décrire le paysage épidémiologique des pathologies qu’ils prennent en charge (1). 

D’autres approches se focalisant sur la douleur, la fin de vie, la qualité de vie sont 

plébiscitées par ces acteurs. Le concept de qualité de vie est récent puisqu’il est né dans 

les années soixante aux Etats-Unis ainsi qu’en France (2). La seule influence matérielle 

n’est pas la condition exclusive pour bien vivre. L’absence de maladie ou d’infirmité 

qui définissait la santé ne suffit maintenant plus. Le concept de qualité de vie est 

complexe et multifactoriel. L’OMS l’a défini, en 1993, comme “la perception qu’a un 

individu de sa place dans l’existence, dans le contexte de la culture et du système de 

valeurs dans lequel il vit, en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et ses 

inquiétudes. Il s’agit d’un large champ conceptuel, englobant de manière 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” (1). A la notion de qualité de vie peuvent correspondre, tour à tour, 

des champs d’interprétation somatiques, physiques, psychologiques, émotionnels, 

sociaux, professionnels et économiques.  

La qualité de vie est un concept qui doit s’apprécier, nécessairement, en fonction de 

l’âge. La qualité de vie d’un enfant ne sera pas similaire à celle d’un adulte. C’est un 

concept, toujours multidimensionnel mais qui devra intégrer les champs dimensionnels 

spécifiques aux populations pédiatriques comme les activités scolaires, les loisirs, les 

relations sociales et familiales, la santé physique, la santé émotionnelle, etc (3). La 

mesure de la qualité de vie infantile devient importante pour évaluer l’impact sur 

l’enfant de sa santé et des soins qu’il doit subir (4). Les outils qui mesurent la qualité 
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de vie doivent être adaptés à l’âge de l’enfant, à ses capacités de langage, de 

compréhension et à son développement cognitif (5). 

Les indicateurs de qualité de vie peuvent être utilisés à des fins de recherche, à la fois 

épidémiologiques et cliniques ou pour évaluer les résultats de programmes de soins. Ils 

permettent de comprendre quelles sont les dimensions les plus affectées par telle ou 

telle maladie chronique et également d'évaluer l'impact des conditions socio-

économiques défavorables dans cette population. 

Différents outils et questionnaires existent pour mesurer la qualité de vie des patients 

pédiatriques: le Peds QL 4.0, l’outil Kidscreen, le Child health questionnaire (6–9). 

J’ai pu observer, à l’occasion de suivis pédiatriques systématiques, que certains enfants 

qui avait été opérés d’une facio-craniosténose étaient privés de certaines activités et 

étaient parfois surprotégés au dépend de leur loisirs, vie sociale, relationnelle… 

L’évaluation de la qualité de vie pour les enfants opérés d’une craniosténose non 

syndromique au CHU de Clermont-Ferrand s’est naturellement imposée comme sujet 

de ce travail de thèse d’exercice. 

 

L’objectif principal sera l’évaluation de la qualité de vie des enfants opérés d’une 

craniosténose non syndromique à Clermont-Ferrand ainsi que la préparation d’un outil 

de suivi prospectif utilisant la qualité de vie comme indicateur principal. 

 

Les objectifs secondaires seront la description de la population opérée d’une 

craniosténose non syndromique à Clermont-Ferrand et l’évaluation des complications 

opératoires per et post procédure, l’évaluation des durées d’hospitalisations, ainsi que 

le recours à la transfusion. 
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Nous avons également réalisé une maquette de livret destinée à être distribuée aux 

parents lors du diagnostic. 

 

2. RAPPELS PHYSIOLOGIQUES ET PHYSIOPATHOLOGIQUES 

 

2.1. OSSIFICATION CRANIOENCEPHALIQUE 

 

Chez l’être humain, tous les os de la tête se forment à partir de plus d’une centaine de 

centres d'ossification, qui vont se consolider pour former les quarante-cinq os du crâne 

d’un nouveau-né. A l'âge adulte, on en comptera plus que vingt-deux à la suite de fusions 

osseuses. 

Le neurocrâne est composé des os qui entourent l'encéphale et les organes des sens : les 

os de la base du crâne, des organes sensoriels, et de la voûte du crâne. 

On rencontre dans la tête deux types d'os :  

- les os endochondraux : formés par l'ossification d'un cartilage intermédiaire  

- et les os membraneux ou os dermiques : formés par l'ossification directe du 

mésenchyme. Les os dermiques ne se rencontrent quasi exclusivement dans 

la tête 

Les os du chondrocrâne sont formés initialement de cartilage, et se développent en partie 

à partir de trois paires d'ébauches cartilagineuses (Figure 1) : 

- les cartilages préchordaux (trabécules crâniennes),  

- les cartilages hypophysaires 

- et les cartilages parachordaux (dérivés du mésoderme paraxial non segmenté, 

fusionnent sur la ligne médiane pour former la base de l’os occipital) 

 

Ces cartilages, avec le cartilage des somites occipitaux et les capsules cartilagineuses 

développés autour des yeux, des cupules optiques et nasales, vont former le 
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chondrocrâne qui protège l’encéphale et les organes des sens. Lors de la croissance du 

cerveau, le chondrocrâne cesse d'entourer celui-ci pour ne plus former que la base du 

crâne. Les somites occipitaux formeront l’os occipital (qui est donc un élément vertébral 

dérivé du mésoderme paraxial segmenté). Les capsules périotiques issues d’ossification 

de la capsule optique primitive, formeront les régions pétreuses et mastoïdienne de l’os 

temporal. L’os occipital définitif sera formé par le basioccipital, l’exo occipital et les 

dérivés de la capsule périotique. 

  

Figure 1 : A : Origines du crâne humain ; B : Base du crâne. Embryologie humaine de Larsen 

 

Les cartilages hypophysaires fusionnent entre eux pour former le corps de l'os sphénoïde 

et la région postérieure des cartilages préchordaux forme l'os présphénoïde. Ces os vont 

s'unir à trois cartilages autour de l'œil : l' alisphénoïde (ala temporalis), le cartilage 

hypochiasmatique, et l'orbitosphénoide (ala orbitalis). L'alisphénoïde participera à la 

formation de la grande aile de l'os sphénoïde, alors que l'orbitosphénoïde et les cartilages 

hypochiasmatiques participent à la formation de la petite aile de l'os sphénoïde. Les 

cartilages préchordaux donnent naissance à l'os ethmoïde. Ce dernier entoure les cavités 

nasales avec les os nasaux et les cornets. 

Les os dermiques, eux, vont former la voute crânienne. (Figure 2) 
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Le viscérocrâne comprend les os de la face et des arcs pharyngiens. Il va former les 

cartilages du larynx et les os de l'oreille moyenne.  

 
Figure 2 : Embryon humain de 12 semaines. Origines phylogénétiques du crâne humain ; le 

chondrocrâne (violet) forme la base du crâne, les os dermiques (bleu) constituent la voûte. Embryologie 

humaine de Larsen 
 

A la naissance, la majeure partie de la base du crâne est ossifiée, mais deux zones 

cartilagineuses persistent et jouent un rôle essentiel dans la croissance postnatale : le 

septum nasal et la synchondrose sphéno-occipitale (SSO) (plaque de croissance 

épiphysaire qui croit dans deux directions). 

Le septum nasal permet la croissance de la partie supérieure de la face, et ce jusqu’à 

l’âge de 7 ans. La SSO permet la croissance de la base du crâne en antéro-postérieur, 

jusqu’à l’âge de 13-14 ans chez les filles et 15-17 ans chez les garçons. 

Une mutation survenant dans un facteur qui contrôle la formation de l'os enchondral 

affectera aussi le développement de la base du crâne.  La base du crâne étant fixée au 

maxillaire supérieur, cette dernière sera également touchée avec pour conséquence une 

malocclusion des molaires supérieures. Les os dermiques du crâne comprennent les os 

plats de la voûte du crâne ou calvaria ainsi que de nombreux os de la face. Ils dérivent 
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de cellules des crêtes neurales et du mésoderme. La croissance des os de la voûte du 

crâne ne sera pas achevée à la naissance. 

 

La voûte crânienne est schématiquement formée de huit os soudés entre eux : deux os 

pariétaux, deux os temporaux, un os frontal, un os occipital, un os sphénoïde et un os 

ethmoïde. Les sutures qui réunissent les os de la voûte crânienne d’un nouveau-né sont 

molles et fibreuses, elles permettent au crâne de se déformer lorsqu'il franchit le défilé 

pelvien et permettent aussi la croissance de la voûte crânienne tout au long de la petite 

enfance et de l'enfance. Ces sutures ou fontanelles séparent les os de la voûte crânienne. 

(Figure 3) 

On décrit : 

- la suture métopique entre les 2 parties de l’os frontal,  

- la suture sagittale entre les os pariétaux,  

- la suture coronale entre l’os frontal et les os pariétaux,  

- la suture lambdoïde entre les os pariétaux et l’os occipital, 

- les sutures sphéno-squameuses entre les os temporaux et sphénoïde, pariéto-

squameuses entre les os temporaux et pariétaux, et les sutures pétro-

squameuses entre les parties pétreuses et squameuses des os temporaux.  

Les fontanelles réunissent les sutures. On observe : 

- la fontanelle antérieure ou bregmatique (qui se ferme au cours de la 2ème 

année de vie), 

- la fontanelle postérieure ou lambdatique (se fermant vers l’âge de 3 à 6 mois), 

- les fontanelles sphénoïdales ou antéro latérales (se fermant entre 3 et 6 mois 

de vie) et les fontanelles mastoïdiennes ou postéro latérales (se fermant dans 

la 2ème année de vie). 



24 

 

 

Figure 3 : Os du crâne, sutures et fontanelles. Embryologie humaine de Larsen 

 

La palpation de la fontanelle antérieure permet de déceler une élévation de la pression 

intracrânienne ou une fermeture prématurée des sutures crâniennes. 

La voûte crânienne résulterait de structures dérivées de cellules de crêtes neurales et du 

mésoderme. L’os frontal et une partie des os interpariétaux sont formés à partir de 

cellules provenant des crêtes neurales. Les os occipitaux et la partie latérale des os 

interpariétaux sont formés par le mésoderme. Nous retrouvons deux sutures (coronale 

et sagittale) à l’interface des crêtes neurales et du mésoderme. Des mutations affectant 

donc la formation de ces limites engendrent une craniosynostose.  

La notochondre, qui exprime Shh (sonic hedgehog), joue un rôle essentiel dans la 

formation du squelette axial. La partie antérieure de la base du crâne se forme en réponse 

à de tels signaux, tout comme les structures médianes de la base du crâne qui nécessitent 

une signalisation Shh provenant de l’encéphale et/ou de l’ectoderme pour se développer. 

Les signaux FGF (facteur de croissance des fibroblastes) provenant de l’épithélium 

otique et nasal induisent la formation des capsules otique et nasale. Il semble donc que 

l'encéphale et l'ectoderme induisent la formation de la base du crâne, et que le 
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développement du tronc et des structures crâniales axiales est contrôlé par des réseaux 

de signalisation semblables. De multiples voies moléculaires (Figure 4) sont impliquées 

dans la croissance des sutures crâniennes avec la mise en jeu de multiples facteurs de 

croissance et de transcription, de récepteurs et composants de la matrice extracellulaire 

qui sont exprimés ou identifiés lors des différents stades de développement de la suture. 

Ces derniers sont TGF : transforming growth factor ; FGFR : fibroblast growth factor 

receptor; BMP : bone morphogenic protein ; FGF : fibroblast growth factor ; IGF : 

insulin-like growth factor ; BSP : test de la bromesulfonephtaléine (10). 

Toute altération de la croissance craniofaciale et atteinte des sutures de la convexité ou 

des synchondroses de la base du crâne peuvent constituer une craniosténose. 

 

Figure 4 : Composants et acteurs moléculaires d’une suture céphalique en croissance et au cours de la 

fermeture. Encyclopédie Médico-Chirurgicale : “Croissance craniofaciale du  foetus et du jeune 

enfant”, G Couly 

 

 

2.2. LES CRANIOSTENOSES 

 

2.2.1.  Généralité, épidémiologie 

 

Les craniosténoses, craniosynostoses ou faciocraniosynostoses, sont des déformations 

touchant le squelette crânien. Elles sont des malformations congénitales rares puisque 

leur prévalence toutes formes confondues est estimée à 1 sur 2000 à 2500 naissances 
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vivantes (11). Dans 85% des cas elles sont non syndromiques (ou isolées, sans autre 

anomalie) (12), sinon elles s’intègrent au sein d’un syndrome qui est la traduction d’une 

anomalie génétique. Plus de 180 syndromes sont rapportés (11). Si certaines formes 

syndromiques ont été décrites au début du XXème siècle (13,14), les atteintes 

anatomiques et leur résultantes morphologiques ont été explorées par Virchow. En 1851, 

Virchow fut le premier à associer ces anomalies morphologiques à la fusion prématurée 

de sutures crâniennes (13). Ces déformations sont dues à un défaut d’ossification dans 

la croissance primitive du squelette crânien, la croissance encéphalique est normale. Ce 

défaut étant la fermeture précoce des sutures du crâne. La craniosténose résulte donc de 

la fusion prématurée des os du crâne entre eux. En fonction de la suture atteinte, la 

déformation n’est pas la même. Les craniosténoses peuvent concerner une seule suture 

ou bien plusieurs simultanément. Plus il y a de sutures atteintes, plus le risque 

fonctionnel est grand (15). Lors d’une atteinte d’une des sutures de la convexité, la 

déformation crânienne ou cranio-faciale sera la résultante d’une diminution de la 

croissance osseuse perpendiculairement à cette suture atteinte. (Figure 5) En effet, la 

croissance n’a d’autre choix que se faire parallèlement aux sutures normales, non 

soudées (16).  

 

Figure 5 : Croissance du crâne en fonction de la synostose . Kajdic, N. et al. (2017). Craniosynostosis – 

Recognition, clinical characteristics, and treatment. Bosnian Journal of Basic Medical Sciences. 
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Le risque lié à ces défauts d’ossification est celui d’une inadéquation entre le volume 

endocrânien, qui serait trop petit, et le volume de l’encéphale qui continuerai de croitre 

(15). Une hypertension intra crânienne pourrait alors apparaître et entrainer des 

complications neurologiques ou visuelles (12). Outre l’impact neurologique qui est le 

plus grave sur le plan du développement psychomoteur et neurologique de l’enfant, se 

pose la question de la problématique esthétique. En effet, les craniosténoses posent un 

souci morphologique avec des déformations crânio faciales parfois très importantes. 

 

Si la physiopathologie de certaines craniosténoses, tels que les syndromes de Crouzon, 

Pfeiffer, Apert et Saethre-Chotzen, est très connue et leurs bases moléculaires clarifiées 

dans les années 90 et au début des années 2000, montrant ainsi le rôle majeur des 

récepteurs FGF et des voies de signalisation TWIST dans l’étiologie de ces pathologies 

(17), les bases moléculaires d’autres atteintes demeurent incomprises. La disponibilité 

récente d'outils moléculaires puissants pour le diagnostic génétique, tels que le 

séquençage de l'exome entier ou du génome entier, a conduit à la caractérisation des 

bases moléculaires d'un nombre croissant de CS (craniosténose), soulignant ainsi 

l'importante hétérogénéité génétique de ces conditions, et brouillant la limite entre CSS 

(craniosténose syndromique) et CSNS (craniosténose non syndromique). Il est donc 

indispensable de comprendre la nosographie des craniosténoses pour appréhender leur 

physiopathologie et les subtilités de leur prise en charge. 

 

2.2.2. Nosographie 

 

Connaître la nosographie des craniosténoses est essentielle et constituera un prélude à 

notre étude. En effet, si la nosologie étudie les principes généraux de classification des 

maladies, la nosographie constitue son application clinique, puisqu’elle permet 
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d’organiser les maladies dans un système particulier de classification. Ainsi, la 

connaissance de la nosographie des facio craniosténoses permet de comprendre 

pourquoi une craniosténose simple peut être syndromique mais aussi pourquoi une 

craniosténose isolée peut avoir une origine génétique. Comprendre la nosographie des 

craniosténoses permet aussi  

- de comprendre les stratégies chirurgicales en connaissant la classification 

anatomique ; 

- de favoriser les prises en charges globales en connaissant les classifications 

syndromiques ; 

- de proposer un conseil génétique en connaissant leurs classifications 

génétiques ; 

- de savoir dépister les situations à risque de craniosténoses induites en 

connaissant les craniosténoses primaires et secondaires. 

 

2.2.3. Classification anatomique 

 

La classification anatomique est corrélée au nombre de sutures atteintes. Il peut donc 

être, schématiquement, décrit des craniosténoses mono suturaires, simples, et des 

craniosténoses polysuturaires ou complexes. 

 

2.2.3.1. Craniosténoses monosuturaires-simples 

La scaphocéphalie  

C’est la malformation la plus fréquente des craniosynostoses non syndromiques 

(50% de tous les cas). Elle a une incidence de 1/5000 naissances et les garçons 

sont plus souvent atteints (sex-ratio à 3.5/1) (18). Elle est la conséquence de la 
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synostose de la suture sagittale (interpariétale). La croissance ne peut se faire 

perpendiculairement à cette suture. Par conséquent, la croissance se fait dans le 

sens antéro-postérieur. Le crâne est rétréci en largeur et le diamètre bifrontal est 

supérieur au diamètre bi pariétal. (Figure 6) 

  

Figure 6 : Scaphocéphalie. Vue pré et per opératoire. 

 

La trigonocéphalie 

L’incidence annuelle est estimée à 1/15 000 naissances. Les garçons sont plus 

souvent atteints que les filles avec un sex-ratio à 2/1 (19). La suture métopique est 

la suture qui sépare les deux parties du futur os frontal. Le crâne prend la forme 

d’une proue de bateau, avec une crête médiane verticale sur le front. (Figure 7) Au 

niveau de la face, on peut observer une diminution de la distance entre les orbites. 

   

Figure 7 : Trigonocéphalie. Vue scanographique, pré et per opératoire. 
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La plagiocéphalie 

La fusion prématurée d’une suture coronale, engendre une asymétrie fronto-

faciale, (Figure 8) avec perte de la verticalité de l’axe nasal et de l’horizontalité de 

l’axe orbitaire. Le front ainsi que l’orbite sont reculés du côté de l’atteinte 

Sa fréquence est de 1/10 000 naissances (20). 

  

Figure 8 : Plagiocéphalie coronale. Vue scanographique et pré opératoire. 

Lambdatique 

La craniosténose de la suture lambdoïde est rare. Elle peut être facilement 

confondue avec un aplatissement occipital positionnel qui est assez fréquent. 

(Figure 9) Elle est rarement isolée, et est souvent le début d’une craniosténose 

multisuturaire. Elle s’associe en particulier à la fermeture de la suture sagittale. 

Lorsque les coronales et la métopique sont également touchées, il s’agit d’un crâne 

en trèfle (21). 

   

Figure 9 : Craniosténose lambdoïde. Vue scanographique, pré et per opératoire. 
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2.2.3.2. Craniosténoses polysuturaires-complexes 

 

La brachycéphalie 

Les deux sutures coronales sont atteintes. Le crâne ne s’expand plus en région 

frontale. Les orbites et le front sont reculés. La croissance du crâne se fait en 

largeur. L’incidence annuelle est d’environ 1/20 000 (22). 

L’oxycéphalie 

Cette anomalie est différente des précédentes sur le fait qu’elle n’est pas 

congénitale et n’est pas présente dès la naissance. C’est une forme de craniosténose 

tardive. La fermeture prématurée concerne les sutures coronales, sagittale et 

parfois lambdoïde. La croissance du crâne se fait dans la région de la fontanelle 

antérieure, il en résulte un crâne en forme de cône (23). 

Pachycéphalie 

La synostose des sutures lambdoïdes est plus rare et une atteinte bilambdatique 

entraine un aplatissement pariéto-occipitale du côté atteint. 

Association 2 formes simples 

Par exemple la dyssynostose se caractérisant par la fusion prématurée de la suture 

lambdoïde et de la partie postérieure de la suture sagittale. Cela entraine alors une 

dolichocéphalie. Elle a une prévalence < 1/1 000 000. 

 

2.2.4. Classification syndromique 

 

Il est opportun de concevoir les craniosténoses sous l’angle suivant : sommes-nous en 

présence d’une atteinte isolée ou la craniosténose constatée cliniquement est-elle l’une 

des nombreuses expressions cliniques d’un même syndrome ? 
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2.2.4.1. Craniosténoses isolées 

 

Pour la majeure partie des craniosténoses simples, il n’existe aucune anomalie associée. 

Mais il a été décrit des formes familiales isolées de plagiocéphalie coronale, 

autosomique dominante et à pénétrance réduite. Ces craniosténoses étaient liées à 

l’atteinte du gène codant pour FGFR (Fibroblast Growth Factor Receptor) (signal 

activateur) ou pour TWIST (signal inhibiteur). Ainsi, pour certaines plagiocéphalies 

coronales isolées, 4 individus sur 37 possédaient une mutation FGFR3 (24,25). 

 

2.2.4.2. Craniosténoses syndromiques 

 

Une craniosténose peut être présente dans plus de 180 syndromes, et une liste 

exhaustive de ces derniers n’aurait aucune pertinence et se bornerait à être un 

recensement fastidieux et indigeste. Nous développerons uniquement les principaux. 

Il est important de souligner que certains syndromes possèdent des caractéristiques 

communes. Ainsi une craniosténose peut se retrouver dans différents syndromes et dans 

un même syndrome nous pouvons retrouver différentes craniosténoses. 

 

Le syndrome de Crouzon ou encore dysostose craniofaciale de Crouzon est une maladie 

génétique autosomique dominante, pour laquelle on trouve une mutation du gène 

FGFR2 chez 60% des malades testés. En Europe, l’incidence est estimée à 1/50 000 

naissances vivantes.  Elle associe une craniosténose, touchant souvent plusieurs sutures 

et une hypoplasie faciale. La craniosténose apparaît souvent dans la petite enfance, vers 

2 ans, et est évolutive. Une atteinte bi coronale est le plus souvent observée. La 

dysmorphie faciale est caractéristique ; il existe un hypertélorisme orbital, un 

exorbitisme constant et une inversion de l’articulé dentaire (14). Aucune anomalie aux 
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membres n’est rapportée. Des formes congénitales plus précoces et plus sévères 

existent. Des complications telles que l’hydrocéphalie et l’engagement des amygdales 

cérébelleuses peuvent survenir et nécessitent des thérapeutiques en urgence. De même 

que l’exorbitisme peut entrainer conjonctivite, kératite, troubles visuels voire hernie du 

globe (26). 

 

Le syndrome d’Apert ou Acro-céphalo-syndactylie de type 1 (ACS1), est également 

une maladie génétique autosomique dominante. La grande majorité des patients (98%) 

présente une mutation du gène FGFR2. Son incidence est de 1/50 000 naissances 

vivantes (27,28). La craniosténose est bi coronale, avec turribrachycéphalie et présente 

dès la naissance. Elle s’associe à des syndactylies osseuses et membranaires des quatre 

extrémités. La face est large, l’articulé dentaire inversé, le nez en bec et on retrouve un 

hypertélorisme orbital et un exorbitisme parfois important. L’atteinte mentale est très 

fréquente et souvent sévère. Des malformations cérébrales sont la plupart du temps 

associées. Le risque d’hypertension intracrânienne est très élevé et nécessite une prise 

en charge précoce (13,27). 

   

Figure 10 : Syndrome d’Apert. Turribrachycéphalie, exorbitisme, malformations dentaires, 

syndactylies des quatre membres. 
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Le syndrome de Pfeiffer, ou Acro-céphalo-syndactylie de type 5 (ACS5) est une 

maladie autosomique dominante. La majorité des cas est causée par mutation de novo 

du gène FGFR2 (29). De rares cas de type 1 sont dus à des mutations du gène FGFR1. 

Dans 21% des cas où le syndrome clinique est présent, on ne retrouve aucune mutation 

de FGFR. L’incidence est de 1/100 000 naissances vivantes. Il affecte les sujets 

masculins et féminins de la même manière (30,31). La classification de Cohen parue 

en 1993 (32) décrit 3 formes de syndrome de Pfeiffer : 

- Type 1 : forme la moins sévère, associe une craniosténose uni ou bicoronale 

et au niveau facial un hypertélorisme, un prognathisme, une rétrusion faciale, 

un exorbitisme, un nez en bec de perroquet, une calvitie ainsi que des 

malformations mineures des extrémités (brachydactylies). On retrouve 

parfois une hydrocéphalie. Il possède une intelligence habituellement 

normale.  

- Type 2 : associe une craniosténose formant un crâne en trèfle. Au niveau 

facial on retrouve un hypertélorisme, prognathisme, une rétrusion faciale 

extrême, un exorbitisme majeur. Il y a un retard mental (anomalies du 

développement cérébral, hydrocéphalie, convulsions). On retrouve d’autres 

manifestations, entre autres des brachydactylies. 

- Type 3 : présente une craniosténose bicoronale avec turribrachycéphalie 

majeure, rétrusion faciale extrême, exorbitisme majeur et un retard mental est 

constaté. On retrouve également des brachydactylies, une sténose des 

choanes, une hydrocéphalie, …(33). 

 

Le syndrome de Beare Stevenson ou cutis gyrata - acanthosis nigricans - 

craniosynostose est caractérisé par des anomalies cranio-faciales, des oreilles 
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malformées, des anomalies cutanées telles que cutis gyrata, acanthosis nigricans et 

appendices cutanés, des anomalies ano-génitales et un cordon proéminent. Il a été décrit 

chez 6 patients seulement. Les sillons cutanés sont disposés en rangs et répartis sur tout 

le corps. Le cutis gyrata affecte le cuir chevelu, le front, la face, la zone préauriculaire, 

le cou, le tronc, les paumes et les plantes des pieds, et dans un cas une partie des grandes 

lèvres. Quatre des 6 patients atteints avaient une craniosténose. Les 6 cas décrits étaient 

sporadiques, et des mutations du gène FGFR2 ont été identifiées chez 3 patients 

(34,35). 

 

Le syndrome de Jackson-Weiss associe une craniosynostose de degré variable, des 

anomalies faciales, des fusions du tarse ou métatarse, ainsi qu’un élargissement des 

gros orteils. Une mutation de FGFR2 a été décrit, avec une transmission autosomique 

dominante (36,37). 

 

Le syndrome de Muenke est à transmission autosomique dominante et il a été mis en 

évidence une mutation de FGFR3 de type pro250-arg dans ce syndrome (38). On y 

retrouve une craniosynostose uni ou bi coronale associée à des anomalies diverses ; 

squelettiques (entre autres les mains), faciale, troubles neurologiques, etc. Sa 

prévalence est d’environ 0,8-1 / 10 000 naissances vivantes. Dans 60% des cas, il est 

sporadique (39). 

 

L’analyse nosographique nous permet de constater que les 6 syndromes précédents 

possèdent des caractéristiques communes : craniosténoses uni ou bi coronales, 

anomalies faciales avec hypertélorisme, prognathisme et rétrusion faciale, exorbitisme 

et atteinte variable des extrémités, supposant un dénominateur génétique commun. 
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Le syndrome de Saethre-Chotzen, de transmission génétique autosomique dominante 

(Figure 11), survient chez 1 sur 25 000 à 50 000 naissances. Ses présentations cliniques 

sont très variables, avec de nombreux phénotypes, de sévérité différente (26,40). On 

retrouve une brachycéphalie par synostose bi coronale, souvent asymétrique, entrainant 

par conséquent une asymétrie faciale. Une ptose des paupières bilatérale est 

caractéristique. On peut également retrouver une syndactylie des deuxième et troisième 

orteils et doigts (26). 

 

Figure 11 : Photo de famille, syndrome de Saethre-Chotzen (marqué d’une *). 

 

L’analyse des documents historiques permet, tout comme les caractéristiques 

communes à certains syndromes, de supposer une origine génétique, un dénominateur 

génétique commun à certaines formes syndromiques. La fin du XXème siècle et 

l’apparition du séquençage génétique a permis d’élaborer une classification génétique 

qui permet de décrire et d’individualiser les syndromes.  

En effet, rien ne permettrait de différencier un syndrome de Crouzon d’un Pfeiffer de 

type 1 si ce n’est la mise en évidence de la mutation. Ainsi, de nombreuses erreurs ont 

eu lieu avant l’avènement du séquençage (41). 
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Dans les craniosténoses syndromiques, la plupart du temps des mutations génétiques 

sont décrites (FGFR1, FGFR2, FGFR3, EFNB) (42,43). 

On retrouve dans la grande majorité des cas la mutation du gène FGFR2. Lorsque c’est 

FGFR1 qui est muté, le phénotype est moins sévère (44,45). 

 

2.2.5. Classification génétique 

 

Il n’y a pas d’adéquation totale entre le génotype et le phénotype des différents 

syndromes. Une même mutation génétique peut se retrouver dans différents syndromes, 

et inversement un syndrome peut être lié à une mutation de différents gènes. 

Ainsi : 

- Une mutation sur FGFR1 peut se retrouver dans le syndrome de Pfeiffer mais 

aussi de Jackson Weiss, et le syndrome de Jackson Weiss peut également être 

lié à une mutation de FGFR2. 

- Dans les syndromes d’Apert, de Crouzon, de Pfeiffer, de Beare Stevenson, de 

Jackson Weiss et de Muenke, ce sont les gènes FGFR 1, 2 ou 3 qui sont mutés. 

- Dans le syndrome de Saethre Chotzen, c’est le gène TWIST qui est muté.  

- Dans les craniosténoses de type 2 ou syndrome de Boston ou foramen pariétal 

( forman pariétal ) avec dysplasie cleido crânienne, on retrouve la mutation 

de MSX 2 (46). 

Ou au contraire, il peut y avoir une adéquation entre phénotype et génotype comme pour 

la dysplasie cranio fronto nasale, c’est le gène Ephrine B1 qui est muté (47). 

 

2.2.6. Craniosténoses primaires et secondaires 
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Si les craniosténoses primaires sont la conséquence d’un défaut dans la voie 

d’ossification membraneuse ou endochondrale d’une ou de plusieurs sutures ou 

synchondroses, il existe des craniosténoses secondaires qui sont la conséquence 

d’affections tierces : 

Métaboliques (48) : 

- Rachitisme carentiel 

- Rachitisme vitamino résistant hypophosphatémique familial 

- Hypophosphatasie 

- Hyperthyroïdie néonatale 

- Muccopholysaccharidose (hurmler Scheie) 

 

Hématologiques : 

- Thalassémies 

- Drépanocytose 

 

Défaut d’expansion cérébrale : 

- Post shunt ventriculo péritonéal (49) 

 

3. QUALITE DE VIE DES PATIENTS 

 

Les changements épidémiologiques survenus au cours des dernières décennies, comme 

la diminution de la mortalité due aux maladies aiguës, dans certains cas avec des 

séquelles ou des effets tardifs du traitement chez les survivants et une plus grande 

reconnaissance d'autres maladies, ont permis la prise en charge des patients atteints de 

maladies chroniques. Cette prise en charge occupe une place de plus en plus importante 

à la fois dans l'agenda de ceux qui se consacrent à la santé publique et également de 
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ceux qui se consacrent à la santé (50). La difficulté, en pédiatrie, soulevée par la 

chronicité d’une affection demeure sa complexité. En effet, cette dernière est liée, 

premièrement, à la fréquence élevée de la multiplicité des atteintes organiques et, 

deuxièmement, à ses répercussions sur la croissance et le développement des enfants 

et des adolescents. Ces particularités orientent vers une priorisation, lors de la prise en 

charge des pathologies chroniques, pour des approches orientées globales des 

problèmes communs à plusieurs affections chroniques, plutôt que pour une approche 

ciblée et indépendante de chacun de ces problèmes. Fort de cette constatation, le 

“Maternal and Child Bureau’s Division of Services for Children with Special Health 

Care Needs” proposa, en 1995, le concept d’enfants ayant des besoins particuliers en 

matière de soins de santé et défini comme tels ces enfants qui ont ou qui sont à haut 

risque d'avoir une maladie chronique physique, émotionnelle, développementale et / ou 

comportementale. Ils définirent aussi que ces enfants avaient besoin de services de 

santé et de services tiers, en quantité et qualité différentes et supérieures à ce dont les 

enfants ont généralement besoin (51). 

 

Il semble donc exister un consensus sur le fait que la prise en charge de ces enfants 

nécessite un nouveau modèle de soins centré sur le patient et sa famille. Ce modèle 

nécessite des indicateurs autres que ceux des maladies aiguës, qui facilitent à la fois la 

recherche et l'évaluation des programmes de soins. Ainsi, des indicateurs de santé 

émergent, dans lesquels la personne et ses soignants (généralement appelés « 

mandataires ») rapportent leur état de santé, pour lequel ils ont été appelés indicateurs 

de « résultats rapportés par le patient » (en anglais, « patientreported - results»). Des 

exemples sont les indicateurs de l'état de santé autoévalué, de la capacité fonctionnelle 

et de la qualité de vie liée à la santé (QVS) (52). 
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3.1. La définition de la qualité de vie et sa mesure  

 

La qualité de vie liée à la santé doit être comprise comme une “construction”, c'est-à-

dire un objet idéal et multidimensionnel, au sein d'un concept plus large, celui de la 

qualité de vie. Il existe différentes définitions de la qualité de vie. L'Organisation 

mondiale de la santé (OMS) la définit comme «la perception qu'ont les individus de leur 

position dans la vie par rapport à leurs objectifs, attentes, normes et intérêts, dans le 

contexte culturel et le système de valeurs dans lequel ils vivent ». L'indicateur de QVS 

est alors une mesure de l'impact de l’état de santé et / ou des traitements qu'ils reçoivent 

(53).  C'est le patient ou son mandataire qui fournit les informations pour son évaluation, 

mais il y a en sus une fonction évaluative à cette fonction informative : le patient exprime 

ce qu'il ressent et ce qu’il peut ou ne peut pas faire, mais aussi quelle valeur cette 

possibilité ou limitation a pour lui. Le fait que le patient mette ses valeurs en jeu lors de 

la déclaration de sa QVS donne à ces informations un caractère subjectif extrêmement 

précieux, mais en même temps, crée un défi pour l'instrument qui cherche à capturer ces 

informations. Comment maintenir cette subjectivité de l'information et, en même temps, 

la considérer comme fiable, avec une certaine stabilité à court terme et comparable aux 

informations fournies par d'autres sujets ?  La réponse est double. 

Premièrement, la psychologie s'est penchée sur la construction d'instruments qui 

utilisent et doivent répondre à certaines propriétés psychométriques pour tenter de 

concilier subjectivité et objectivité lors de la mesure de la QVS. Surtout, ils visent à 

utiliser la capacité des individus à distinguer différents niveaux d'intensité ou de 

fréquence (54). 

Deuxièmement, la nécessité d’évaluation médico-économique a motivé le 

développement d’instruments, en utilisant des éléments de la théorie des jeux, qui 

offrent au patient la possibilité de choisir entre différents états de santé et de les qualifier 
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entre des extrêmes (santé parfaite ou situations qualifiées d’équivalentes ou pires 

comme la mort). Cette théorie a servi de base à l'ajustement des années de vie gagnées 

avec un traitement déterminé par la qualité de vie attendue ou imaginée, dont la mesure 

du résultat est le fameux « QUALY» de la littérature anglaise. Ce type d’instrument a 

été peu utilisé jusqu'à présent en pédiatrie (55). 

 

3.2. Les outils pour mesurer la qualité de vie  

 

La plupart d'entre eux sont des questionnaires qui contiennent un nombre variable de 

questions ou d'items, qui recueillent des informations sur diverses dimensions de la 

santé. Un instrument de mesure de QVS devrait idéalement être multidimensionnel, 

mais le nombre de dimensions peut être très variable. Les plus fréquemment explorées 

en pédiatrie sont d'ordre physique, psychologique ou émotionnel et social, ce qui inclut 

la relation avec les pairs et la scolarité. Chaque question ou item présente différentes 

options de réponse (entre 3 et 5) parmi lesquelles la personne interrogée doit choisir. 

Les réponses sont prises à une valeur numérique (avec des opérations mathématiques 

qui varient selon l'instrument utilisé), qui montre une valeur qui peut être globale ou 

multidimensionnelle et / ou une valeur correspondant à chaque dimension. Ces valeurs 

calculées sont appelées scores (en anglais) ou scores sommaires et sont celles utilisées 

pour effectuer des analyses et tirer des conclusions en relation avec d'autres variables 

dans les différentes études où l'indicateur QVS est appliqué. La plupart des instruments 

sont conçus pour être auto-délivrés, c'est-à-dire que les enfants et / ou les parents 

peuvent y répondre sans l'aide d'un tiers, à l'exception de certains groupes qui doivent 

être assistés (âge, difficultés de lecture, etc..). Les instruments peuvent être sous forme 

papier, mais ils peuvent également être délivrés par téléphone ou par des moyens 

électroniques (56).  
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3.3. La construction des outils pour mesurer la qualité de vie  

 

Les instruments de mesure de QVS, lorsqu'ils sont lus, peuvent paraître simples, mais 

leur construction est le fruit d’un processus complexe. Ils sont initiés depuis un modèle 

conceptuel avant de recourir aux experts de la pathologie et aux groupes représentatifs 

de la population auxquels l'instrument doit être appliqué. Ces derniers sont consultés 

afin qu'ils apportent les éléments qu'ils jugent pertinents pour leur QSV. De ces 

interrogations, de très nombreuses listes d'items émergent, qui sont affinées et 

regroupées dans les différents domaines ou dimensions que l'instrument explorera. Une 

fois qu'une première version de l’outil a été construite, elle est testée dans des groupes 

différents de ceux qui ont participé à l'étape initiale, et non seulement la compréhension 

et la faisabilité de l'utilisation, mais aussi ses propriétés psychométriques, telles que la 

fiabilité, la validité et la sensibilité au changement et aux variations. Les résultats de ces 

évaluations doivent être conformes aux normes préalablement définies pour considérer 

que l’outil peut enfin être utilisé dans la recherche ou dans la pratique de la santé. Ce 

processus est connu sous le nom de validation d'outil (57).  

 

Une fois qu'un outil a été construit et validé, son incorporation dans un contexte différent 

de celui de son origine nécessite certaines conditions pour lesquelles il est nécessaire de 

passer par l'étape de l'adaptation interculturelle, dont le but est d'obtenir une équivalence 

conceptuelle entre la version originale d'un outil et une version traduite ou adaptée de 

celui-ci, comprenant en tant que telle l'absence de différence dans sa signification et son 

contenu. Le processus comprend la traduction dans le nouvel idiome et les modifications 

liées à la culture, la langue et le contexte. Il est possible d’effectuer des changements 

complets de certains éléments, si nécessaire, pour maintenir un même concept. La 
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réalisation des tests de compréhension, avec des personnes de la population cible et une 

nouvelle étape de validation locale pourront être nécessaires (57,58).  

Malgré ces difficultés, il est préférable, si possible, d'adapter un instrument existant 

plutôt que d'en construire un nouveau, à la fois pour profiter des efforts déjà consentis 

et pour pouvoir faire des comparaisons entre différentes populations. 

 

3.4. Le type d’outils de mesure de qualité de vie à disposition 

 

Une classification de base des outils de mesure de la QVS les divise en outils génériques 

et en outils spécifiques. Les premiers sont conçus pour mesurer la QVS à la fois dans la 

population saine et chez les patients présentant des pathologies différentes, en tenant 

compte des intérêts communs de tous ces groupes. Sa force est de pouvoir comparer 

sains et malades, ainsi que des groupes aux pathologies différentes. Sa faiblesse est qu'ils 

peuvent ne pas considérer des éléments très importants pour certains groupes de patients 

et manquer de sensibilité pour détecter des changements importants ou des différences 

dans ces aspects. Des outils spécifiques sont conçus pour capturer ces éléments 

particuliers, par exemple, les symptômes spécifiques d'une maladie ou les effets 

indésirables des traitements, mais ne peuvent pas être utilisés en dehors du contexte pour 

lequel ils ont été conçus. Il n’existe pas d’outil supérieur à un autre, le choix dépendra 

de la question que l’on cherche à explorer. L'utilisation combinée des deux types d’outils 

est fréquente (59). 

 

3.5. Qualité de vie liée à la santé et pédiatrie 

 

La mesure de la QVS en pédiatrie constitue une difficulté supplémentaire, qui tient 

compte du développement neurocognitif. Jusqu'à 7-8 ans, le degré de maturité atteint 

par l'enfant peut lui rendre difficile l'évaluation et la déclaration de sa qualité de vie ; 
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dans ces cas, ce sont les parents qui remplacent les informateurs. Après cet âge, les 

parents peuvent fournir des informations complémentaires très utiles, mais le principal 

informateur doit être l'enfant, avec des instruments qui doivent être adaptés à son 

développement (60,61). 

De plus, au-delà des aspects liés au niveau de compréhension lié à l'âge, certains aspects 

ou dimensions importants peuvent évoluer avec l'âge et sont nettement différents de 

ceux pris en compte pour les adultes. 

 

4. PATIENTS ET METHODES 

 

Afin de satisfaire les objectifs principaux et secondaires, nous avons constitué dans un 

premier temps une cohorte rétrospective d’enfants opérés au CHU de Clermont-Ferrand 

d’une craniosténose non syndromique (étude quantitative observationnelle et 

descriptive). Pour répondre à l’objectif principal, une démarche prospective a été 

réalisée via la soumission d’un questionnaire de qualité de vie aux parents d’enfants 

opérés ainsi qu’aux enfants lorsque l’âge le permettait. 

Une partie qualitative a également été réalisée par le biais d’interview de parents et 

d’enfants. 

 

4.1. Constitution de la cohorte patient 

 

Les données patients ont été extraites via les départements d’information médicale 

(DIM) du CHU de Clermont-Ferrand. Ont été inclus les enfants opérés d’une 

craniosténose non syndromique, dont la chirurgie a été réalisée entre le 01/01/2012 et le 

15/07/2020 au CHU de Clermont-Ferrand. Ont été exclus les patients dont le diagnostic 

a été fait avant 2012 (enfants non opérés par le chirurgien en exercice actuellement) et 

après le 15/07/2020 (date de fin d’inclusion), les patients atteints de craniosténose 
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syndromique, ceux avec une autre pathologie sévère pouvant altérer la qualité de vie, et 

ceux avec un déficit psychomoteur sévère expliqué par une souffrance néonatale. 

Une base de données patients anonymisée (déclaration à la Commission Nationale de 

l'Informatique et des Libertés (CNIL) numéro M201202) a été réalisée avec les données 

socio-démographiques et cliniques suivantes : 

- sexe, 

- date de naissance, 

- date du diagnostic, 

- âge au diagnostic, 

- âge actuel, 

- type de craniosténose, 

- poids lors de la chirurgie, 

- complications per opératoires, 

- complications post opératoires, 

- transfusion ou non, 

- reprise de l’alimentation, 

- durée d’hospitalisation,  

- comorbidités, 

- développement psychomoteur. 

Nous avons également recueilli via le logiciel RedCap les données des questionnaires 

envoyés aux 41 patients contactés (sur 51 patients inclus dans l’étude). Un deuxième 

temps consistait à l'interprétation des résultats de ces questionnaires PedsQL.  
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4.2. Constitution de l’outil prospectif pour l’évaluation de la qualité de vie 

 

Le logiciel RedCap du CHU de Clermont Ferrand fut utilisé pour transmettre aux 

parents (des enfants de la cohorte précédente), de manière informatique et anonymisée 

les questionnaires évaluant la qualité de vie. Les réponses aux questionnaires sur 

RedCap furent enregistrées entre le 16/11/2020 et le 20/03/2021. Les parents avaient été 

au préalable contactés par voie téléphonique afin d’obtenir leur consentement et leur 

adresse électronique.  

Le questionnaire de qualité de vie utilisé fut le Pediatric Quality of Life Inventory 

Version 4.0 (PedsQL TM 4.0) (9). Une autorisation de l’auteur pour l’exploitation de 

son questionnaire fut obtenue via une requête sur informatique ePROVIDE.  

Nous avons également réalisé quatre entretiens, avec les parents d’enfants de notre 

cohorte. Les entretiens furent tous enregistrés et retranscrits ensuite par écrit. L’entretien 

fut semi dirigé, selon une liste de questions dans un ordre prédéfini, avec des réponses 

ouvertes.  

 

Un livret d’accompagnement fut également conçu, sur la base d’interrogations que se 

posent les parents d’enfants atteints d’une craniosténose. Ce livret serait destiné à être 

donné aux parents lors de la consultation avec le chirurgien ayant pour but de poser le 

diagnostic. Il vise à répondre aux inquiétudes et aux questions les plus fréquentes. 

L’illustration de ce livret fut réalisée par mes soins. 

 

4.3. Analyses statistiques 

 

Les analyses statistiques furent réalisées avec le logiciel Stata (version 13, Stata 

Corporation, College Station, TX, USA). Les variables quantitatives furent décrites par 

des moyennes (avec écart-type associé) ou des médianes (avec étendue) au regard de la 
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distribution statistique (normalité étudiée par test de Shapiro-Wilk). Les analyses 

concernant la comparaison de proportions (variables catégorielles) considérèrent le test 

du Chi2 ou le test exact de Fisher. Les données quantitatives furent comparées avec le 

test non paramétrique de Mann-Whitney ou le test paramétrique t de Student. Tous les 

tests statistiques furent réalisés pour un risque d’erreur de première espèce bilatéral de 

5%. 

 

4.4. Considérations éthiques et règlementaires 

 

L’étude fut présentée le 19 novembre 2019 au Comité́ d'Accompagnement des Projets 

de recherche clinique (COMAP) du Centre Hospitalier Régional Universitaire de 

Clermont-Ferrand. L'étude a ensuite fait l'objet d'une déclaration simplifiée à la CNIL 

(numéro M201202). 

 

5. RESULTATS 

 

5.1. Données épidémiologiques 

 

Furent inclus 51 patients âgés de 1 à 14 ans, dont 76.5 % de garçons (n=39) et 23.5 % 

de filles (n=12). Le sex-ratio était masculin à 3,3.  

Etaient recensés 47 enfants (92.2%) souffrant d’une craniosténose simple : 29 enfants 

(56.86%) souffraient d’une scaphocéphalie, 10 (19.61%) d’une trigonocéphalie, 7 

(13.73%) d’une plagiocéphalie coronale et 1 (1.96%) d’une synostose lambdoïde. 

Concernant les formes complexes, 4 enfants (7.8%) étaient recensés ; avec 2 patients 

jumeaux (3.92%) atteint d’une scaphocéphalie associée à une synostose lambdoïde et 1 

enfant (1.96%) qui souffrait respectivement d’une synostose coronale associée à une 
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trigonocéphalie, ou bien d’une synostose coronale associée à une scaphocéphalie. 

(Figure 12)  

 

Figure 12 : Répartition des différents types de craniosténoses. 

 

Il existait un sex-ratio masculin pour les scaphocéphalies et les trigonocéphalies avec 

respectivement 86.21% et 80% de garçons. Pour les plagiocéphalies coronales, le sex-

ratio était féminin avec 85.71% de filles atteintes. La corrélation entre le sexe et le type 

de craniosténose était statistiquement significative (Fisher, p=0.001). (Tableau I) 

 

L’âge moyen au diagnostic était de 7.3 mois [0 ;67] et l’âge médian de 3 mois [1 ;9]. Le 

diagnostic le plus précoce fut à la naissance, et le plus tardif à 67 mois, soit 5 ans ½.  

L’âge moyen lors de la chirurgie était de 11.2 mois [3 ;70] et l’âge médian de 7 mois 

[4 ;11]. Les plus jeunes furent opérés à 3 mois et les plus âgés à 70 mois soit presque 6 

ans. 

Le délai moyen entre l’annonce diagnostique et la chirurgie était de 3.6 mois [0 ;20] et 

le délai médian de 2 mois [1 ;5]. 

Le poids moyen des enfants opérés était de 8.7 kgs [5;17] et le poids médian de 8.2 kgs 

[7.3 ;10]. Le nourrisson le plus petit fut opéré à 5.5 kgs. (Tableau I) 

Type de craniosténoses

scaphocéphalie trigonocéphalie plagiocéphalie coronale

lambdoïde scaphocéphalie + lambdoïde coronale + trigonocéphalie

coronale + scaphocéphalie
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5.2. Complications per opératoires, transfusions  

 

Concernant les complications per opératoires, 5 enfants (9.8%) ont présenté une ou des 

complications. (Tableau I) Ces complications furent pour un enfant une intubation 

difficile, deux enfants ont fait une hémorragie, un a présenté un choc hypovolémique et 

le dernier a fait un arrêt cardiorespiratoire. Les complications per opératoires n’étaient 

pas statistiquement corrélées au poids des enfants (Mann-Whitney, p=0.60). Il n’existait 

pas de corrélation significative entre les complications per opératoires et l’âge des 

enfants lors de la chirurgie (Mann-Whitney, p=0.39). 

 

Concernant les transfusions sanguines, 33 enfants (64.7%) reçurent une transfusion de 

culots érythrocytaires pendant ou dans les suites immédiates de la chirurgie. (Tableau I) 

Il n’existait aucune relation statistiquement significative entre le poids de l’enfant et le 

recours ou non à la transfusion (Mann-Withney, p=0.55). (Tableau I) 

 

5.3. Complications post opératoires précoces et tardives, reprise de l'alimentation et 

durée d’hospitalisation  

 

Une complication post opératoire immédiate fut recensée chez 8 enfants (15.7%). Ces 

complications étaient : deux infections (un sepsis et une pyélonéphrite), un hématome 

du site opératoire, une mauvaise tolérance à la morphine, deux détresses respiratoires 

sur œdème laryngé, une acidose métabolique et un enfant très algique. 

Deux complications tardives furent recensées avec deux escarres occipitaux (3.9%). 

(Tableau I) Les complications post opératoires n’étaient statistiquement ni corrélées au 

poids des enfants (p=0.86), ni corrélées à leur âge (p=0.71). 
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La reprise d’une alimentation par voie orale se faisait dans 10% des cas le jour de la 

chirurgie, dans 88% des cas à un jour et dans 2% au deuxième jour. 

Pour la durée d’hospitalisation, la moyenne était de 8.1 jours [3 ;12] et la médiane de 8 

jours [8 ;9]. (Tableau I) Elle comprend le séjour en réanimation post opératoire 

immédiat et le séjour de suite en service de pédiatrie générale. Il n’existait aucune 

relation statistiquement significative entre la durée d’hospitalisation et le poids 

(p=0.71), entre la durée d’hospitalisation et l’âge lors de la chirurgie (p=0.43), la durée 

d’hospitalisation et les complications pré opératoires (p=0.06) ou la durée 

d’hospitalisation et les complications post opératoires (p=0.08). 

 

5.4. Développement psychomoteur de l'enfant  

 

Sur les 51 patients de notre étude, 47 (92.16%) avaient un développement psychomoteur 

strictement normal. 4 (7.84%) avaient un léger retard de développement psychomoteur 

(1 enfant présentait une hypertension intracrânienne chronique, et chez les 3 autres 

enfants, aucune étiologie potentielle n’a été retrouvée). Aucun enfant de notre étude 

présentait un retard jugé important. Les anomalies du développement psychomoteur 

n’étaient pas statistiquement associées au type de craniosténose (Fisher, p=0.17). 

 

5.5. Qualité de vie liée à la santé 

 

Parmi les 51 patients recensés, 41 furent contactés par voie téléphonique avant l’envoi 

des questionnaires via RedCap, et 37 réponses furent obtenues. Parmi ces 37 réponses, 

33 questionnaires sur l’impact familial ont été analysés ainsi que 32 questionnaires sur 

la qualité de vie (un ne fut pas complété pour la partie réservée aux parents). Les 4 autres 

furent ininterprétables car trop de données étaient manquantes. Concernant les 

questionnaires « enfant », 20 réponses furent recensées.   
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La répartition selon les classes d’âges pour les 33 questionnaires analysés était la 

suivante : 1 concernait un enfant de 13-24 mois (3%), 12 des enfants de 2 à 4 ans 

(36.4%), 15 des enfants de 5 à 7 ans (45.5%), 4 des enfants de 8 à 12 ans (12.1%) et 1 

de 13-18 ans (3%). (Tableau II) 

 

5.5.1. PedsQL impact familial  

 

Dans notre population, tout âge confondu, la chirurgie de craniosténose n’avait 

globalement pas d’impact majeur sur la vie familiale. Le score d’impact familial était 

en moyenne de 90.74% (+/- 15.46 [40.28 ;100]) tout âge confondu (plus le score est 

proche de 100%, moins la pathologie impacte le patient et sa famille). Vingt et un 

patients (63.63%) possédaient un score de qualité de vie ≥ 95.14% dont douze (36.36%) 

possédaient un score de 100%. Etaient recensés des scores inférieurs à 45% pour deux 

enfants : 44.44% pour le patient de 13-24 mois et 40.28% pour un patient de 2-4 ans. 

(Figure 13) (Tableau III) 

 

Figure 13 : Scores d’impact familial selon le PedsQL dans la population étudiée. 
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Les dimensions les plus altérées étaient : l’état émotionnel (altéré chez 12 patients), 

l’inquiétude (16 patients), les relations familiales (10 patients), le fonctionnement 

cognitif et la communication avec les autres (9 patients respectivement). (cf 

questionnaires en annexe)  

Les difficultés les plus récurrentes recensées pour l’état émotionnel étaient l’anxiété 

dans 27.3% des cas (n=9), la colère et la tristesse dans 15.2% des cas (n=5) chacun. 

Concernant l’inquiétude, étaient à déplorer la crainte pour l’avenir de l’enfant dans 

27.3% des cas (n=9), dans 15.2% (n=5) les parents s’inquiétaient de savoir si le 

traitement agissait et dans 9.1% (n=3) ils s’inquiétaient des effets secondaires du 

traitement. Dans 12.1% (n=4) ils avaient peur de la réaction des autres vis-à-vis de 

l’état de santé de leur enfant.  

Dans 9.1% des cas (n=3) il y avait du stress et des tensions entre les membres de la 

famille ainsi que des conflits entre les membres de la famille pour le même 

pourcentage.  

Concernant le fonctionnement cognitif, 12.1% (n=4) rapportaient de la fatigue dans la 

journée et 15.2% (n=5) des maux de tête. 

Concernant les relations avec les autres, dans 12.1% des cas (n=4) les parents avaient 

l’impression que l’entourage ne comprenait pas la situation familiale, et dans 9.1% 

(n=3) ils avaient du mal à dire au personnel soignant leur ressenti. (Figure 14)  

Pour comptabiliser les cas, les réponses « parfois », « souvent » et « presque toujours » 

ont été prise en compte et les réponses « jamais » et « presque jamais » ont été exclues.  

L’analyse de la moyenne des scores par classe d’âge objectivait que plus l’âge était 

élevé, plus le score augmentait : 44.44% pour le 13-24 mois, 89.59% (+/- 18.39 

[40.28 ;100]) pour les 2-4 ans, 92.5% (+/- 10.16 [66.67 ;100]) pour les 5-7 ans, 96.88% 

(+/- 3.78 [91.67 ;100]) pour les 8-12 ans et 100% pour le 13-18 ans.     
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Figure 14 : Représentation des difficultés les plus fréquentes selon le PedsQL dans la population 

étudiée. 

 

5.5.2. PedsQL qualité de vie questionnaire parents  

 

Furent complétés 32 questionnaires « parent » avec un score moyen toutes dimensions 

confondues de 87.36 % (+/-12.22). 

Les dimensions les plus impactées étaient l’état émotionnel avec un score de 79.87% 

(+/-21.37) et la dimension scolaire avec un score de 79.83% (+/-22.60). Les capacités 

physiques et les relations sociales étaient globalement préservées avec respectivement 

un score de 93.74% (+/-11.27) et de 92.19% (+/-14.97). (Tableau IV) 

 

5.5.3. PedsQL qualité de vie questionnaire enfant  

 

Les enfants purent compléter 20 questionnaires sur la qualité de vie. Le score moyen 

toutes dimensions confondues était de 87.93 % (+/-11.90). 
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Les scores de qualité de vie étaient globalement similaires pour les différentes 

dimensions. Concernant les capacités physiques, le score était de 91.56% (+/-12.67), il 

était de 88% (+/-14.36) pour les relations sociales et de 87% (+/-11.85) pour la 

dimension scolaire. Le score relatif à l’état émotionnel, 83% (+/-23.47), était inférieur 

aux autres dimensions. (Tableau V) 

 

5.5.4. Comparaison à la population normale  

 

Les enfants ayant participé estimaient leur qualité de vie supérieure à la population 

normale pour toutes les dimensions étudiées. Les parents de ces mêmes enfants 

estimaient que ces derniers possédaient une qualité de vie inférieure à la population 

normale pour les dimensions émotionnelle et scolaire, supérieure pour la dimension 

physique, et similaire pour la dimension sociale. Toutes dimensions confondues, les 

enfants opérés d’une craniosténose non syndromique estimaient leur qualité de vie 

supérieure (87.93% vs 83%, p=0.0792) à la population normale, mais sans différence 

statistiquement significative, lorsque leurs parents l’estimaient similaire (87.36% vs 

87.61%, p=0.9096). 

La qualité de vie de notre population était significativement supérieure à la population 

normale pour les dimensions physique (p=0.0206) et scolaire (p=0.0052) du 

questionnaire enfant, et la dimension physique (0.0340) du questionnaire parent.  

(Figure 15 et 16) (Tableau VI) 
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Figure 15 : Qualité de vie des enfants opérés d’une craniosténose non syndromique selon le PedsQL rapport 

enfant. 

 

 

Figure 16 : Qualité de vie des enfants opérés d’une craniosténose non syndromique selon le PedsQL rapport 

parent. 
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5.5.5. PedsQL échelle d'évaluation du bien-être actuel  

 

Concernant l’auto-évaluation du bien-être actuel par l’enfant (cf annexe), 20 échelles 

furent collectées (15 enfants de 5-7 ans, 4 de 8-12 ans et 1 de 13-18 ans). Elles 

évaluaient la peur, la tristesse, la colère, l’inquiétude, la fatigue et la douleur.  

L’échelle fut placée à 0 pour les 6 questions chez 6 enfants. (cf échelle en annexe) 

Parmi les autres, 2 enfants cotaient la peur au-delà de 50%, 1 enfant évaluait la tristesse 

à 75%, 2 évaluaient la colère au-delà de 25% et 3 cotaient l’inquiétude de ce qui allait 

leur arriver au-delà de 20% (dont un à 100%). La fatigue était présente au-delà de 20% 

chez 4 patients dont un à 97% et un à 100%. La douleur était côté à 21% pour un enfant. 

Pour tous les autres, ils cotaient les différents sentiments entre 1 et 20%. 

 

5.5.6. Entretiens individuels  

 

Quatre entretiens individuels furent réalisés (1 en présentiel, 3 en visioconférence), 

avec des parents d’enfants opérés de craniosténose. Ces enfants étaient âgés d’un peu 

moins de 2 ans, 5 ans, 6 ans et 8 ans. Un témoignage audio d’un enfant, âgé de 6 ans 

½, fut enregistré et recueilli après proposition de la mère. Un autre des enfants, âgé de 

8 ans, participa au début de l’entretien avec ses parents. Les entretiens furent enregistrés 

et retranscrits par écrit. 

Ces entretiens nous ont montré qu’une même pathologie pouvait être vécue très 

différemment par les familles, pour diverses raisons. Les quatre patients concernés par 

les interviews furent opérés par le même chirurgien, dans le même centre de 

compétence qu’était Clermont-Ferrand, en 2014,2015,2016 et 2019, aux âges de 18 

mois, 10 mois, 4 mois et 3 mois. Ils étaient atteints d’une scaphocéphalie pour deux 

d’entre eux, d’une trigonocéphalie pour l’un et d’une craniosténose de la suture 
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lambdoïde pour le dernier. Trois d’entre eux n’eurent aucune complication per ou post 

opératoire, le quatrième fit un arrêt cardiorespiratoire sur collapsus en per opératoire, 

il avait par ailleurs bien récupéré en post opératoire. Parmi les parents, une maman était 

interne en pharmacie et une autre eut été infirmière en service de neurochirurgie 

infantile. Ces deux parcours pouvaient changer fortement le vécue de la maladie. Dans 

ces deux familles, la maladie fut vite reconnue et le parcours de soins fut rapide, peut-

être dû à leurs professions respectives. Dans un cas la maman vit par elle-même la 

déformation crânienne et s’était dirigée vers les spécialistes, dans l’autre le diagnostic 

fut suspecté dès la naissance par le pédiatre. Pour une autre des familles, le diagnostic 

fut également soulevé par les pédiatres lors d’une hospitalisation à environ 3sem-1mois 

de vie. Pour le 4ème, le diagnostic fut évoqué tardivement à 9 mois de vie par un médecin 

autre que leur pédiatre. 

L’attente de la chirurgie fut globalement angoissante pour tous les parents. L’objectif 

de poids à atteindre pour la chirurgie fut aussi une source d’inquiétude. Trois des quatre 

chirurgies s’étaient bien déroulées. Pour deux des enfants, les parents avaient hâte de 

quitter rapidement les services d’hospitalisation après l’opération. Pour les mamans 

travaillant dans le domaine médical et paramédical, l’aspect physique de l’enfant après 

la chirurgie n’était pas choquant. Pour les deux autres familles, les enfants n’avaient 

pas présenté d’œdème du visage. Leurs marques prises après avoir regagné leur 

domicile, les parents nous rapportaient qu’ils n’ont globalement pas pris de précautions 

particulières, par rapport à leurs autres enfants. Ils faisaient tout de même plus attention 

aux chutes et lors des jeux, mais sans pour autant empêcher l’enfant de s’épanouir et 

de faire ce dont il avait envie.  
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Pour une des mamans, l’attachement affectif à son enfant fut compliqué pendant les 

deux premiers mois de vie, elle évoquait pour cause la craniosténose et la culpabilité 

qu’elle avait eu vis-à-vis de son enfant. 

Une mère rapportait une potentielle douleur à la tête chez son enfant avant la chirurgie 

(se tapait les tempes). La craniosténose devait normalement être indolore chez cet 

enfant au vu du stade. Nous nous posons donc la question de la douleur au cours des 

craniosténose simple non compliquée.  

On retrouvait quelques tensions familiales dans un des couples. Pour un autre, le 

parcours de soins de leur enfant, qui était le premier, et qui présentait une autre 

malformation en sus, les avait tout de même perturbés puisqu’ils m’avouaient avoir 

attendu 5 ans pour envisager le deuxième enfant, par peur de revivre ce parcours 

difficile (hospitalisation, chirurgie, suivis nombreux, …). Nous remarquons donc une 

conséquence indirecte mais importante de la pathologie et du parcours de soins dans 

cette famille. 

6. DISCUSSION 

 

6.1. Méthodologie 

 

Le questionnaire de qualité de vie utilisé est le Pediatric Quality of Life Inventory 

Version 4.0 (PedsQL TM 4.0). Cette échelle a été créée par J.W Varni en 1998 (9). Le 

PedsQL TM 4.0 est un instrument internationalement reconnu, destiné à évaluer la 

qualité de vie liée à la santé chez l’enfant dans quatre dimensions (physique, 

émotionnelle, sociale, scolaire/collectivité). Le PedsQL TM s’adresse aux enfants, 

adolescents et jeunes adultes, de 0 à 25 ans, en bonne santé ou ayant une problématique 

de santé aigüe ou chronique, ainsi qu’à leurs parents. Le questionnaire destiné aux 

parents permet d’évaluer les perceptions des parents par rapport à la qualité de vie lié à 
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l’état de santé de leur enfant. Il tient compte également des perceptions de l’enfant quand 

l’âge le permet. Il existe différentes versions de l’échelle adaptées à l’âge et au 

développement cognitif des enfants, adolescents et des jeunes adultes. Pour chacune des 

versions, un questionnaire est destiné aux parents. L’échelle de base générique 

multidimensionnelle PedsQL a 23 items qui englobent 4 sous-dimensions : la santé 

physique (8 items), le fonctionnement émotionnel (5 items), le fonctionnement social (5 

items) et le fonctionnement scolaire (5 items). On répond selon une échelle de type 

Likert (chaque question a 5 options de réponse et la personne qui répond doit choisir 

celui qui le représente le mieux), ce qui permet d'obtenir un résultat global récapitulatif 

pour chaque dimension sur une échelle ordinale. Les éléments sont inversés (0-4 en 0-

100) et transformés linéairement sur une échelle de 0 à 100, de sorte que des scores plus 

élevés indiquent une meilleure HRQOL (Health-Related Quality of Life). Cet 

instrument a des versions pour enfants et parents, adaptées en fonction de l'âge de 

l'enfant ou de l'adolescent.  

Concernant la fiabilité de cette échelle, la cohérence interne est de modérée à excellente. 

Le coefficient alpha de Cronbach se situant entre 0,68 et 0,88 pour le questionnaire 

enfant (auto‐administré) et de 0,75 à 0,90 pour le questionnaire destiné aux parents et 

aux proches. Une analyse de variance a permis de valider ce questionnaire. Les résultats 

sont statistiquement significatifs p-values obtenuent (p<0.001). Le questionnaire 

PedsQL TM 4.0 est donc un instrument vérifié et adéquat pour mesurer la qualité de vie 

en pédiatrie (9). 

Le choix de l’utilisation de l’outil informatique Redcap et l’utilisation du Web pour 

le questionnaire se sont imposées comme des options qui facilitent la distribution de 

questionnaires et le calcul de mesures de synthèse (62). Une des limitations de notre 

étude pourrait être la taille de la population étudiée. Cependant, nous avons utilisé des 
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tests statistiques restrictifs (test de la somme des rangs de Mann-Whitney-Wilcoxon) 

qui réduisent le risque de conclure à des différences statistiques significatives 

faussement positives. A contrario, nous pourrions sous-estimer certaines différences 

existantes en surestimant les valeurs de p. Une autre de nos limitations est l’évaluation 

monocentrique. 

 

6.2. Homogénéité et originalité de notre étude 

 

Notre étude objective une répartition épidémiologique des craniosténoses similaire aux 

données publiées dans la littérature internationale, avec une majorité de synostoses 

sagittales, suivie par des synostoses métopiques puis coronales. Le sex-ratio masculin 

est également décrit dans la littérature (63,64). 

Le recours aux transfusions sanguines est fréquent au cours de la prise en charge 

chirurgicale des craniosténoses. Il est le pendant des faibles volémies de ces enfants qui 

sont la conséquence de leur faible poids. En effet, les populations pédiatriques de 

craniosténoses non syndromiques sont opérées le plus souvent dans leur première année 

de vie et dès 3 mois ou 6 kgs, pour obtenir le meilleur résultat fonctionnel et esthétique 

(65,66). Nous n’avons cependant pas pu mettre en évidence de lien statistique entre le 

poids de l’enfant lors de la chirurgie et le recours à la transfusion. Ceci est probablement 

la conséquence de l’utilisation de tests statistiques restrictifs pour une population limitée 

comme souligné au premier paragraphe de la discussion. 

Si nous comparons nos durées d’hospitalisation aux données publiées, cet intervalle 

temporel demeure constant avec une durée de séjour moyen de 8.1 jours. Cette durée 

qui contraste avec celles publiées dans la littérature et qui sont comprises entre 2.96 et 

4.1 jours (67) est la conséquence d’un choix institutionnel. En effet, les enfants ne sont 

autorisés à sortir qu’une fois les parents familiarisés avec les soins de cicatrice à réaliser. 
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Si cette durée de séjour pouvait parfois être jugée longue par les parents, elle permet de 

constater qu’il existe, pour notre série, un faible volume de complications post 

opératoires tardives. En effet, seuls 2 enfants ont souffert de telles complications. 

 

Etudier la qualité de vie en pédiatrie suppose généralement des séries d’enfants 

présentant soit des pathologies chroniques (68), soit des pathologies avec un lourd 

retentissement fonctionnel (69). Dans le domaine des pathologies cranio faciales, peu 

de séries se sont attachées à apprécier la qualité de vie liée à la santé des enfants et 

adolescents atteints de craniosténose non syndromique et de leurs familles (70). En effet, 

la plupart des études évaluent des adultes (71), et concernent souvent la réussite 

chirurgicale ou bien concernent des patients atteints de craniosténose syndromique 

(72,73). Il nous a donc semblé pertinent de nous intéresser à la qualité de vie des patients 

opérés d’une craniosténose non syndromique, pour lesquels il aurait pu trop souvent être 

considéré, à tort, qu’ils souffraient d’une pathologie « légère ». Il parait donc primordial 

d’estimer l’impact des craniosténoses non syndromiques quant à la qualité de vie des 

patients et de leurs familles. Certaines études ont tenté d’aborder la problématique du 

bien-être des enfants souffrant de pathologie cranio faciale en estimant la fréquence des 

problèmes de comportement et la conception de soi en demandant aux mères de 

compléter des mesures d’auto-évaluation du bien-être émotionnel, de la satisfaction 

conjugale voire du soutien social (74). D’autres ont démontrées qu’il était impossible 

de discerner des différences tant pour le développement psychologique que 

comportemental et social, entre une population normale d’enfants et des populations 

d’enfants souffrant d’anomalies cranio faciales lorsque les tests statistiques étaient 

ajustés sur des variables standardisées comme l’environnement socio-économique, le 

soutien familial et le quotient intellectuel (75–79). 
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Notre étude apparaît comme originale et princeps puisqu’elle s’intéresse directement à 

l’évaluation de la qualité de vie pour les populations pédiatriques opérées d’une 

craniosténose non syndromique. Il nous semble également opportun de ne plus 

envisager la seule réussite de la prise en charge chirurgicale sous le seul angle du taux 

des complications, de transfusion, ou de la durée moyenne de séjour mais sous le prisme 

des scores de qualité de vie. 

 

6.3. Qualité de vie et développement psychomoteur  

 

Dans son étude de 2010, Bannink évalue la qualité de vie des enfants et des adolescents 

atteints de craniosténoses syndromiques et évalue également l’impact sur les parents 

(80). La qualité de vie était mesurée à l’aide de questionnaires normalisés 

internationaux : le Infant Toddler Quality of Life Questionnaire (ITQoL), le Child 

Health Questionnaire, Parent Form (CHQ-PF50) et Child Form (CHQ-CF87), ainsi que 

le questionnaire de santé SF-36. Les scores de qualité de vie des patients atteints de 

craniosténoses syndromiques et de leurs parents étaient significativement plus faibles 

que ceux de la population témoin, non atteinte. Les items les plus retrouvés étaient 

l’impact physique, la vie sociale, l’émotionnel, le développement psychomoteur ainsi 

que les activités familiales. Les enfants souffrant d’un syndrome d’Apert présentaient 

la qualité de vie la plus détériorée (80). Cela est la probable conséquence des troubles 

et retards dans le développement psychomoteur de ces enfants (28,72). Cette qualité de 

vie pour les patients souffrant d’une craniosténose syndromique, globalement inférieure 

à celle de la population générale a été confirmée par une série publiée en 2012 qui s’est 

intéressé à décrire ce concept chez 111 enfants souffrant des syndromes d’Apert, 

Crouzon, Muenke, Saethre Chotzen ou bien de craniosynostose complexe (80). 
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Le bon développement psychomoteur semble un facteur clé pour l’appréciation d’une 

qualité de vie non détériorée puisque une série étudiant des patients possédant un état 

cognitif similaire à la population normale, ne mettait pas en exergue une qualité de vie 

interprétée comme inférieure (73). Ces considérations entre développement cognitif et 

qualité de vie sont précieuses et légitiment la prise en charge précoce des craniosténoses 

pour éviter les complications neurologiques qui grèveraient le pronostic cognitif de ces 

enfants. 

Le seul angle du développement neurologique ne suffit cependant pas à expliquer toutes 

les différences entre la qualité de vie d’une population témoins et celle souffrant d’une 

craniosténose. En effet une étude parue en 2021 objectivait une qualité de vie jugée 

extrêmement faible pour une population souffrant d’un syndrome de Crouzon alors que 

l’intelligence est le plus souvent conservé pour ses patients. (72). L’analyse détaillée 

des items altérés était celle d’une moindre participation à la vie en société pour les 

patients Crouzon   La raison en était une difficulté émotionnelle et un manque de soutien 

psychologique pour ces patients, confrontés à la vie en société « classique » du fait de 

l’absence de retard mental ou de malformation des extrémités dans leur syndrome (72). 

Des résultats contradictoires ont été soulignés par Lloyd en 2016 (73). Des patients 

adultes atteints de craniosténoses syndromiques avaient répondu à un questionnaire de 

qualité de vie et jugeaient que cette dernière était meilleure sur le plan physique, 

psychologique et environnementale par rapport à la population « normale ». 

Il faudra cependant souligner que notre base de données n’a recensé ni le QI (quotient 

intellectuel) des enfants ni celui des parents alors qu’il a été démontré qu’un score de 

QI faible augmentait les problèmes comportementaux et émotionnels chez les enfants 

(81). 
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Nos résultats peuvent valider indirectement le bon développement psychomoteur 

comme un indéniable item favorisant une bonne qualité de vie puisqu’aucun des enfants 

de notre série ne souffrait d’un retard important des acquisitions. 

 

6.4. Qualité de vie et population contrôle 

 

L’interprétation de la qualité de vie pour notre série suppose indiscutablement sa 

comparaison avec une population témoin. Se posait la question de la création d’une 

cohorte témoin standardisée sur l’âge issue par exemple de données pédiatriques de 

médecine de ville (enfants sains vus dans le cadre du calendrier vaccinal et des visites 

systématiques par exemple). La constitution méthodologique pour une cohorte d’enfants 

souffrant d’une craniosténose ayant été complexe (COMVAL COMAP), il nous a été 

impossible de créer cette cohorte témoin. Nous avons donc réalisé des tests de 

comparaison de moyenne afin de comparer nos scores de qualité de vie à une population 

saine qui est celle d’une population américaine de 2 à 18 ans suivi en pédiatrie de ville 

(9,82). Ceci constitue une autre de nos limitations puisque nous comparons les données 

d’une série monocentrique française à une population nationale étrangère normée. Un 

biais de vérification est donc possible compte tenu de l’impossibilité de l’exhaustivité 

dans le contrôle du statut socioéconomique, de l’accès aux soins médicaux et d’autres 

variables démographiques pour nos données. 

 

6.5. Qualité de vie et craniosténose 

 

Dans notre étude, les enfants opérés d’une craniosténose non syndromique estimaient 

leur qualité de vie globale supérieure à la population normale. Cette notion peut paraître 

de prime abord, surprenante et on s’attendrait à ce qu’elle soit inférieure à la population 
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normale comme dans la série de Cloonan publiée en 2013 (76). Il avait été ainsi avancé 

qu’il existait un sur-risque de difficultés psychosociales pour les enfants opérés d’une 

craniosténose non syndromique. Au contraire, nos résultats corroborent ceux publiés 

pour les populations évaluées à l’âge adulte mais opérées de craniosténose non 

syndromique dans l’enfance. En effet, dans une série publiée en 2018, Mazzaferro a 

démontré que les adultes atteints de craniosténose non syndromique estimaient leur 

qualité de vie supérieure à la population saine, dans les domaines physiques, 

psychologique, social et environnemental (71). 

La qualité de vie de notre population était significativement supérieure à la population 

normale pour les dimensions physique (p=0.0206) et scolaire (p=0.0052) du 

questionnaire enfant, et la dimension physique (p=0.0340) du questionnaire parent. 

L’explication avancée par Mazzaferro était que la plupart des patients atteints de 

craniosynostose non syndromique étaient traités dans leur première année de vie et 

grandissaient ensuite sans besoin d’intervention supplémentaire. C’est donc l’histoire 

clinique du patient et de sa famille qui était celle du souvenir entretenu d’une chirurgie 

dangereuse dans la petite enfance qui augmentait leur résilience, jouant potentiellement 

un rôle dans la perception de la qualité de vie. En d’autres termes, l’appréciation de la 

qualité de vie était définitivement modifiée chez ces patients et leurs familles par leur 

histoire chirurgicale. Notre analyse de la qualité de vie par classe d’âge pour notre série 

corrobore cette conception. En effet, lorsque l’on classe les scores de qualité de vie par 

tranches d’âges, on remarque que les scores augmentent avec l’âge. Il semblerait que la 

qualité de vie soit donc plus altérée lorsque l’on est proche de la chirurgie. 

Il faut également conserver à l’esprit la possibilité d’un biais liée à la mesure même de 

la qualité de vie, par un questionnaire et pour une population. Les questionnaires 

auxquels les enfants et leurs familles répondent lors de la validation des outils de mesure 
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de la QoL reflètent généralement la satisfaction d'être interrogés sur des questions qu'ils 

jugent pertinentes et, parfois, reléguées lors de l'entretien médical (83,84). Des séries 

mesurant l'impact de l'utilisation de tels questionnaires rapportent même des 

améliorations des scores de qualité de vie des patients (62). 

 

6.6. Les différences dans l’appréciation de la qualité de vie entre parents et enfants 

 

Dans notre étude, les enfants opérés d’une craniosténose non syndromique estimaient 

leur qualité de vie globale supérieure à la population normale, lorsque leurs parents 

l’estimaient similaire et seuls les parents ont déclaré des scores de qualité de vie 

inférieurs à la population normale pour les domaines émotionnel et scolaire. La 

concordance imparfaite que nous objectivons, dans notre série, entre les points de vue 

de l’enfant et des parents sur l’ampleur de la déficience ne constitue donc pas une 

découverte inattendue (85,86). 

 

6.7. Les perspectives de l’étude de qualité de vie pour les enfants souffrant d’une 

craniosténose non syndromique 

 

L’utilisation des outils de mesure de la QoL est donc pertinente dans le suivi des enfants 

souffrant d’une craniosténose non syndromique, mais encore trop peu réalisée. Les 

informations collectées par ces questionnaires, à la fois génériques et spécifiques, loin 

de gêner la relation médecin-patient, facilitent l'approche des problèmes psychosociaux, 

qui parfois ne surviennent pas lors de la consultation en raison de la modestie du patient 

ou de sa famille et peuvent alerter le praticien sur certains problèmes (observance du 

patient, de suivi, divergences entre l’enfant et sa famille).  Il faudra cependant garder à 

l’esprit que, pour utiliser les scores individuels d'un enfant pour le suivi, l’outil de 

mesure à utiliser doit remplir, au moment de sa validation, des conditions plus strictes 
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que celles nécessaires à la comparaison entre groupes. Cependant, même les outils qui 

ne répondent pas à ces exigences peuvent être utiles dans le suivi clinique en observant 

les réponses aux différents items Il serait pertinent de pouvoir réaliser une évaluation de 

la qualité de vie systématique pour les enfants opérés de craniosténose non 

syndromique. Cette évaluation revêt toute son importance, comme nous l’avons vu, tant 

pour le suivi clinique de l’enfant que pour l’appréciation scientifique des prises en 

charge de cette pathologie. Cette évaluation, idéalement multicentrique, permettrait 

premièrement de s’affranchir du biais que constitue l’analyse des seules données d’un 

centre, deuxièmement d’améliorer les pratiques et troisièmement de proposer un outil 

d’évaluation des différents centres de compétences pour la chirurgie de craniosténose. 

Outil au moins tout aussi pertinent que la seule étude d’indicateurs épidémiologiques 

standards comme la durée de séjour, le taux de complications ou le taux de transfusions.  

 

Un livret d’accompagnement a également été créé sur la base des interrogations que se 

posent aussi bien les parents que les enfants atteints d’une craniosténose non 

syndromique. Ce support pédagogique pour l’éducation et la compréhension de la 

pathologie pourrait, après validation, être remis aux parents lors de la consultation 

d’annonce diagnostique. Une expérimentation Clermontoise serait les prémices d’une 

plus large utilisation nationale.  
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7. CONCLUSION 

 

Si les séries de la littérature internationale concernant les craniosténoses se bornent à décrire 

les complications ou les taux de succès chirurgicaux, peu de séries étudient la qualité de vie liée 

à la santé des enfants souffrant de cette pathologie. C’est donc sous un angle pédiatrique et non 

neurochirurgical que nous nous sommes intéressés à la qualité de vie des patients opérés d’une 

craniosténose. En effet, au sein du paysage neurochirurgical il pourrait être considéré à tort que 

cette pathologie, comparée aux pathologies tumorales du système nerveux central, soit 

« légère » et n’impacte pas ou peu la qualité de vie des patients et de leur famille. Ainsi, nous 

avons pu démontrer, en utilisant l’outil de mesure internationalement validé qu’est le Pediatric 

Quality of Life Inventory Version 4.0 (PedsQL TM 4.0) que les enfants opérés d’une 

craniosténose au CHU de Clermont-Ferrand indiquaient des scores de qualité de vie supérieurs 

à la population normale sur le plan des répercussions physiques et scolaires. L’appréciation de 

la qualité de vie de la part des parents était également statistiquement supérieure à la population 

témoin sur le plan physique. Les enfants opérés estimaient, d’un point de vue global, leur qualité 

de vie supérieure à la population normale, et leurs parents, eux, l’estimaient similaire. Nous 

pouvons donc affirmer, que la qualité de vie liée à la santé chez les enfants opérés d’une 

craniosténose au CHU de Clermont-Ferrand ne semble pas modifiée par la pathologie puisque 

leurs scores sont similaires, voire supérieurs à ceux de la population normale. Cette étude 

monocentrique exploratoire constitue le prélude à une évaluation multicentrique confirmatoire 

qui demeure indispensable. Cette future étude sera basée sur le réseau des centres de référence 

et compétences des maladies rares constitué en 2017 à l’issue du second plan national des 

maladies rares. Elle s’articulera notamment via le réseau CRANIOST (Centre de référence 

maladie rares craniosténoses et malformations craniofaciales) au sein duquel le CHU de 

Clermont Ferrand, labélisé centre de compétence joue un rôle important tant sur le plan clinique 

que scientifique. 
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9. ANNEXES 

 

Tableau I : Caractéristiques des patients selon le type de craniosténose. 

 

  

Total 

 

sagittate 

 

métopique 

 

coronale 

 

lambdoïde 

 

multiples 

 

Nombre de 

patients (%) 

 

51 

 

29 (57%) 

 

10 (20%) 

 

7 (14%) 

 

1 (2%) 

 

4 (8%) 

 

Sexe ratio (H/F) 

39/12 

(3.3) 

25/4  

(6.3) 

8/2 

(4) 

1/6  

(0.2) 

1/0  4/0 

Age médian au 

diagnostic en mois 

 

3  

 

 

2 

 

2 

 

6 

 

11 

 

41 

Complication per 

opératoire 

5  

(9.8%) 

2 

(6.9%) 

2 

(20%) 

0 1 

(100%) 

0 

Complication post 

opératoire 

10 

(19.6%) 

8 

(27.6%) 

2 

(20%) 

0 0 0 

 

Transfusions 

 

33 

(64.7%) 

18 

(62.1%) 

8  

(80%) 

5 

(71.4%) 

1 

(100%) 

1 

(25%) 

Durée moyenne 

d’hospitalisation 

en jours 

[min;max] 

8.1 

[3;12] 

8.2 

[5;12] 

8.5 

[3;10] 

8.1 

[7;9] 

8 

[8;8] 

8.1 

[6;9] 
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Tableau II:  Score de qualité de vie des patients opérés d’une craniosténose et leur famille, à 

l’aide du questionnaire Peds QL. 

*PedsQL: Pediatric Quality of Life Inventory 

** dimension sociale : comprend l’aspect cognitif + la communication avec les autres + les activités journalières 

+ les relations familiales 

  

 Tout âge 13-24 mois 2-4 ans 5-7 ans 8-12 ans 13-18 ans 

Nombre de patient (n) n=33 n=1 n=12 n=15 n=4 n=1 

Impact familial 90.74% 44.44% 89.59% 92.5% 96.88% 100% 

Dimension physique 91.04% 41.67% 88.54% 93.89% 97.92% 100% 

Dimension émotionnelle 87.88% 50% 88.33% 89% 88.75% 100% 

Dimension relationnelle 94.44% 56.25% 92.71% 96.52% 100% 100% 

Dimension sociale ** 90.70% 41.67% 88.86% 92.91% 97.92% 100% 

PedsQL* parent 87.36% 80.22% 86.61% 89.98% 81.25% 91.30% 

Dimension physique 93.74% 77.75% 94.79% 95.76% 85.94% 100% 

Dimension émotionnelle 79.87% 70.80% 80% 81.79% 70% 100% 

Dimension relationnelle 92.19% 85% 92.5% 97.14% 76.25% 90% 

Dimension scolaire 79.83% 88.80% 74.23% 81.79% 90% 70% 

PedsQL* enfant 87.93% / / 88.89% 82.88% 92.39% 

Dimension physique 91.56% / / 92.92% 85.16% 96.88% 

Dimension émotionnelle 83% / / 84.67% 72.5% 100% 

Dimension relationnelle 88% / / 88.67% 82.5% 100% 

Dimension scolaire 87% / / 87.33% 90% 70% 
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Tableau III: Score du Peds QL Module Impact Familial selon l’âge. 

 

  N Moyenne Ecart-type Médiane Min Max 

Total 33 90.74 15.46 98.61 40.28 100 

13-24 mois 1 44.44 - 44.44 44.44 44.44 

2-4 ans 12 89.59 18.36 98.61 40.28 100.00 

5-7 ans 15 92.50 10.16 97.92 66.67 100.00 

8-12 ans 4 96.88 3.78 97.92 91.67 100.00 

13-18 ans 1 100.00 - 100.00 100.00 100.00 
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Tableau IV: Score du Peds QL Rapport parent selon les tranches d’âges. 

 

 N Moyenne Ecart-type Médiane Min Max 

Total 32 87.36 12.22 90.76 46.74 100.00 

13-24 mois 1 80.22 - 80.22 80.22 80.22 

2-4 ans 12 86.61 14.10 91.30 56.52 100.00 

5-7 ans 14 89.98 6.22 90.22 76.09 98.91 

8-12 ans  4 81.25 23.25 91.30 46.74 95.65 

13-18 ans 1 91.30 - 91.30 91.30 91.30 

       

Physique 32 93,74 11,27 100,00 50,00 100,00 

13-24 mois 1 77,75 - 77,75 77,75 77,75 

2-4 ans 12 94,79 10,00 100,00 71,88 100,00 

5-7 ans 14 95,76 6,20 100,00 81,25 100,00 

8-12 ans  4 85,94 24,00 96,88 50,00 100,00 

13-18 ans 1 100,00 - 100,00 100,00 100,00 

       

Emotionnel 32 79,87 21,37 82,50 0,00 100,00 

13-24 mois 1 70,80 - 70,80 70,80 70,80 

2-4 ans 12 80,00 21,11 85,00 50,00 100,00 

5-7 ans 14 81,79 11,54 80,00 60,00 100,00 

8-12 ans  4 70,00 46,90 90,00 0,00 100,00 

13-18 ans 1 100,00 - 100,00 100,00 100,00 

       

Social 32 92,19 14,97 100,00 40,00 100,00 

13-24 mois 1 85,00 - 85,00 85,00 85,00 

2-4 ans 12 92,50 15,45 100,00 50,00 100,00 

5-7 ans 14 97,14 8,02 100,00 70,00 100,00 

8-12 ans  4 76,25 26,26 82,50 40,00 100,00 

13-18 ans 1 90,00 - 90,00 90,00 90,00 

       

Scolaire 32 79,83 22,60 89,40 10,00 100,00 

13-24 mois 1 88,80 - 88,80 88,80 88,80 

2-4 ans 12 74,23 25,56 71,60 35,00 100,00 

5-7 ans 14 81,79 24,15 90,00 10,00 100,00 

8-12 ans  4 90,00 4,08 90,00 85,00 95,00 

13-18 ans 1 70,00 - 70,00 70,00 70,00 
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Tableau V: Score du Peds QL Rapport enfant selon les tranches d’âges. 

 

 N Moyenne Ecart-type Médiane Min Max 

Total 20 87.93 11.90 91.30 48.91 100.00 

13-24 mois 0 - - - - - 

2-4 ans 0 - - - - - 

5-7 ans 15 88.89 8.44 89.13 67.39 100.00 

8-12 ans  4 82.88 22.75 92.93 48.91 96.74 

13-18 ans 1 92.39 - 92.39 92.39 92.39 

       

Physique 20 91.56 12.67 93.75 46.88 100.00 

13-24 mois 0 - - - - - 

2-4 ans 0 - - - - - 

5-7 ans 15 92.92 7.79 93.75 75.00 100.00 

8-12 ans  4 85.16 25.69 96.88 46.88 100.00 

13-18 ans 1 96.88 - 96.88 96.88 96.88 

       

Emotionnel 20 83.00 23.47 90.00 5.00 100.00 

13-24 mois 0 - - - - - 

2-4 ans 0 - - - - - 

5-7 ans 15 84.67 15.98 90.00 50.00 100.00 

8-12 ans  4 72.50 45.18 92.50 5.00 100.00 

13-18 ans 1 100.00 - 100.00 100.00 100.00 

       

Social 20 88.00 14.36 90.00 50.00 100.00 

13-24 mois 0 - - - - - 

2-4 ans 0 - - - - - 

5-7 ans 15 88.67 12.46 90.00 60.00 100.00 

8-12 ans  4 82.50 22.17 90.00 50.00 100.00 

13-18 ans 1 100.00 - 100.00 100.00 100.00 

       

Scolaire 20 87.00 11.85 90.00 60.00 100.00 

13-24 mois 0 - - - - - 

2-4 ans 0 - - - - - 

5-7 ans 15 87.33 12.80 90.00 60.00 100.00 

8-12 ans  4 90.00 4.08 90.00 85.00 95.00 

13-18 ans 1 70.00 - 70.00 70.00 70.00 
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Tableau VI: Score du Peds QL en comparaison à une population normale. 

 

  
Enfants 

atteints 

Enfants 

sains 
P-value 

Parents 

d’enfants 

atteints 

Parents 

d’enfants 

sains 

P-value 

Total 87.93% 
83.00%  

(n=401) 
0,0792 87.36% 

87.61%  

(n=717) 
0,9096 

Physique 91.56% 

 

84.41%  

(n=400) 

0,0206* 93.74% 

 

89.32%  

(n=717) 

0,0340* 

Emotionnel 83% 

 

80.86%  

(n=400) 

0,6881 79.87% 

 

82.64% 

 (n=717) 

0,4688 

Social 88% 

 

87.42%  

(n=399) 

0,8586 92.19% 

 

91.56%  

(n=716) 

0,8141 

Scolaire 87% 

 

78.63%  

(n=386) 

0,0052* 79.83% 

 

85.47%  

(n=611) 

0,1681 
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Echelle d’auto-évaluation du bien-être actuel, PedsQL 
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Questionnaire Peds QL TM 4.0 Module Impact Familial 
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Questionnaires Peds QL TM 4.0 Qualité de vie en Pédiatrie 
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RESUME 

 

Introduction : Les enfants opérés de craniosténose non syndromique peuvent souffrir d’une 

qualité de vie réduite consécutive à une limitation de leurs activités, à des difficultés 

relationnelles familiales et/ou sociales, ainsi qu’à des difficultés émotionnelles. L’appréciation 

de la qualité de vie comme indicateur épidémiologique pour la prise en charge de ces enfants 

paraît pertinent.  

Méthode : Une étude prospective a été réalisée sur 37 patients (âgés de 1 à 14 ans) opérés d’une 

craniosténose non syndromique. Le questionnaire de qualité de vie globale Pediatric Quality of 

Life Inventory Version 4.0 (PedsQL TM 4.0) a été transmis aux parents via le logiciel RedCap. 

Les scores de qualité de vie ont été comparés à une série d’enfants en population normale 

précédemment publiée. 

Résultats : Les enfants opérés d’une craniosténose non syndromique ainsi que leur famille ont 

dans notre étude des scores de qualité de vie significativement supérieurs à la population 

normale dans les dimensions physique (p=0.0206) et scolaire (p=0.0052) du questionnaire 

enfant, et la dimension physique (0.0340) du questionnaire parent. Globalement, on remarque 

que les enfants opérés estiment leur qualité de vie supérieure à la population normale, et leurs 

parents, eux, l’estiment similaire. 

Conclusion : La qualité de vie liée à la santé chez les enfants opérés d’une craniosténose non 

syndromique ne semble pas être modifiée par la pathologie. Leurs scores sont globalement 

similaires, voire supérieurs à ceux de la population normale. 

 

Mots clés : qualité de vie, enfant, pédiatrie, craniosténose 


