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Résumé et indexation en francgais et anglais

Résumé :

Le syndrome de Marfan est une maladie génetique rare a transmission autosomique dominante. |l est
responsable de mutation du géne de la fibrilline-1, un composant majeur du tissu conjonctif. Par
conséquent, ce syndrome impacte les systémes squelettique, cardiovasculaire, pulmonaire, oculaire,
dentaire, et éventuellement les téguments. Au vu de la difficulté a déceler le syndrome de Marfan chez
un patient, les critéres diagnostiques de Gand peuvent aider a poser le diagnostic positif. Par ailleurs,
parmi les manifestations orofaciales chez un patient Marfan, on trouve un aspect évocateur « en profil
d’oiseau », une malocclusion squelettique de classe Il, une voute palatine haute et étroite et des
troubles articulaires. Sur le plan dentaire, il est important de noter que des pulpolithes, oblitérations
pulpaires, et anomalies de structures amélaires et dentinaires sont fréquemment retrouvés chez ce
type de patient. Par conséquent, la prise en charge sur plan dentaire nécessite la connaissance des
caractéristiques majeurs de cette maladie, des risques, et donc des précautions a prendre, en
particulier vis a vis du risque d’endocardite infectieuse chez certains patients. Une prise en charge
pluridisciplinaire reste toutefois indispensable notamment sur le plan psychologique afin d’améliorer

autant que possible la qualité de vie chez les patients atteint du syndrome de Marfan.

Discipline ou spécialité :

Médecine buccale

Mots clés francgais (fMeSH et Rameau) :

fMeSH : Syndrome de Marfan ; Prise en charge personnalisée du patient

Rameau : Maladies héréditaires ; Manifestations buccales des maladies
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fMeSH : Dissertation universitaire
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Abstract :

Marfan syndrome is a rare genetic disorder with autosomal dominant inheritance. It is responsible for
mutating the fibrillin-1 gene, a major component of connective tissue. Therefore, this syndrome
impacts the skeletal, cardiovascular, pulmonary, ocular, dental, and possibly integuments. Given the
difficulty in detecting Marfan syndrome in a patient, Ghent's diagnostic criteria can help make the
positive diagnosis. In addition, orofacial manifestations in a Marfan patient include an evocative "bird
profile" appearance, class Il skeletal malocclusion, high and narrow palatine vault and joint disorders.
On the dental side, it is important to note that pulpoliths, pulp obliterations, and abnormalities of stall
and dentinal structures are frequently found in this type of patient. Therefore, dental management
requires knowledge of the major characteristics of this disease, the risks, and therefore the precautions
to be taken, especially with regard to the risk of infective endocarditis in some patients. However,
multidisciplinary care remains essential, especially on the psychological level in order to improve the

quality of life as much as possible in patients with Marfan syndrome.

Branch or specialty :

Oral Medicine

English keywords (MeSH) :

Marfan Syndrome ; Case Management
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AD : Dysplasie acromicrique

ATM : Articulation temporo-mandibulaire

FBN1 : Code une protéine appelée fibrilline 1

GD : Dysplasie géléophysique

HAS : Haute autorité de santé

MASS : Myopie, prolapsus de la valve mitrale, dilatation aortique légeére,
caractéristiques squelettiques, stries cutanées

MEFS : Syndrome de Marfan

OCT : Tomographie en cohérence optique

OHIP : Oral health impact profile

OHRQol : Oral health related quality of Life

PNDS : Protocole national de diagnostic et de soins
SAOQS : Syndrome d’apnées obstructives du sommeil
SSkS : Syndrome de la peau raide

TGFBR1 : Transforming growth factor-8 receptor 1
WMS : Syndrome de Weill-Marchesani






Table des matieres

INTRODUCGTION ...ccuuuiiiiiiiiiieeeiiiiiiiietasssissiiirssassssssstrsssssssssssssisssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssanes 3
1: EVALUATION ET DIAGNOSTIC DU SYNDROME DE MARFAN......ccceueueeertrssaeseessssssssesssssssssssssssssssssssssssensanns 4
1.1 GENERALITES .euveeuteeureeurenurenieesteesseesseessteneeemeeemeesbeenseeasesasesanesaaesbeesbe e st e et e ae e eaeeebe e b e easeeaseeanesanesanesbeesreenneenneanneans 4
O 10 e g [ [V =SOSR POPOUPIPPTIR 4
1.1.2 EDIABIMIOIOGIE ...ttt v s ae et et et s s as et e s s s s s e se s et et ersasasananaas 5
T3 EHIOIOGIC ..ottt ettt et ettt ettt nn et et ettt e e anas 5

1.2 EVALUATION INITIALE ET DIAGNOSTIC. c..v.veveverersesesesesesssssssssssesesesessssssssesesesessssssssssssesesesasasassssesesesessssassssssesesesessas 8
1.2.7 ArQUMENLS CHINIGUES ..ottt ettt ettt ettt et e ettt e s ateenateesateeane s 9
1.2.2 EXAMENS COMPIEMENTGIIES ......ccc..eeeeeiiie et e ettt e e ettt e e ettt e e e s ea e e sttt a e e s tsaaeatsasasassssesssssssessssnans 16
OBl D] o o [ Lo Xy (ol o Yo X 11} SRS 16
1.2.4 DiagnoOStiC AIffErENtIel .........cocueeeieeieieeeeee ettt ettt 19

2 : MANIFESTATIONS OROFACIALES ......ccoiieuiiiiieieiiiietiiisseessssstesssasessssssesssssssesssssesssssssesssssssesessanessessasanes 23
2.0 LESIONS CRANIOFACIALES «..cuvvetteueeseeseeueeneesueesseesseeseensesasesssesseesseesseenseensesnesaseenseensesnsesssesssesseesseesseensesnsesnesans 23
2.1 T ASPECE FOCIA ..ottt ettt ettt e e et e st s e et e s bt e st e teesnee e 23
2.1.2 TroubIes de I'OCCIUSION. ..........ccocueeeiiieeeeeteeeee ettt ettt sttt e st e s e e snee e 25
2.1.3 Forme et @nNOMQIIeS AU PAIQIS. ..............cccveeeeceeeeeeiiie e ecee e et ee et e e e st e e e ettt e e eetaaaeestseaasessseaensses 26
2.1.4 TroubIes QrtiCUIQIIeS ..........ccceeevueeriiieieieieiee ettt sttt sttt sbe ettt esinee e 28
2.1.5TrOUDIES AENTAIIES ...ttt st sttt ettt 29
2.1.6 Troubles squelettiques et ANALOMUIGUES...........cccc.uuveeeieeeeeeiiiieeteeeeeescteee e e e eeestteateeeeessstsasaaaesessssseeees 30

2.2 LESIONS DES TISSUS MOUS ...vvteiiuiiiieiiiriesiiatessiirtteseire e smssesssibe e e sebas s e saaseessabasessbbe s e smbaeessabaeessbaasesnbaeessabanesns 30
A N = [ L= Lo [ o [o T e - 30
2.2.2 AttEINTE S MUGUEUSES ......oeeeeeieeeiieeeeeeeeeteeeestte e e e ataa e sttt e e esatteesasteassassesesassasesssteessasseasssnsseesasees 32

2.3 LESIONS DENTAIRES c..uvtteiiuttteeiirteesiirttessbat e s s sibe e s ebat e sbas e e s sabe e e s eab b e e e saba b e e s bt e e e s e abb et e s bba e e s sab e s e s s baesesbbaeessraeeeeas 32
2.3.1 Augmentation du FISQUE COTIEUX ..........cccueeeeeuieeeeeiiieeeeiieeeseieaeesstsessisteassassesessssssesssssnesssssessssssesssnasses 32
2.3.2 ODIIEIAtION PUIDGUIE ..ot et e et e et e ettt e e ettt e e et e e s asttaesastaeesastnassasseasssnssaesannees 33
2.3.3 Anomalies des structures amélaires et dentinQires ..............cccocueeceereeseeseesensieiieseeseese e 35
2.3.4 Anomalies dentaires du NOMDBIe...............c.ccoceeriieimiiiiiiiieieseeee ettt saee e 35

3 1 PRISE EN CHARGE .....cceiiiitiiiiitttiiiieteiisineeiissnesssssstessssnessesssnesssssssesessssessesssnesssssssesesssnessssssnesssssnessessanesse 36
3.1 SUR LE PLAN DENTAIRE ..cettuutttetiutteeiiitttesitatesssibttesesreeesmatesssabe s e sebaeeesmabeessabasesebbe s e smbaeessabaeessbbaeesnbaeessanaeeesas 37
3.1.1 Réle de dépistage du syndrome de MQAIfAN................ccueeeeeceeeeeeiieeeiieee et eeeee e et e e sreaeeesaraaee s 38
I B o) (=B L= o1 AV =T L Lo ) DS 38
3.1.3 Spécificité de la prise en charge chez le chirurgien-dentiSte ..............ccocueeevueeeeecvvveescieeeesrieeesieressenens 38



I Yo Y[R3 =T 1 o T =X SRR 39

3.1.5 500N OFtNOAONTIQUES ........eeeeeieieeieee ettt ettt st e et e st e st e st e snee e 41
3.1.6 TraitemMent iMPIANTAITE .........c..veeeeeeeee e eeee et e et e e et e e et e e ettt a e ettt e e e staaeessstasesssesasasssseenanees 41

3.2 SUR LE PLAN PSYCHOLOGIQUE ....veeuuvieirieiiteesirtesrtesireesse e st e saneesareesmteesireesaneesaneesaneeseneesnneesaneesaneesaneesaneesaneesnneess 44
3.2.1 Adaptation PSYCROSOCIAIE...............c.eeevueeeiiieiieieieee ettt sttt e snee e 44
3.2.2IMPACE FAMUIIQL. ...ttt ettt e et s e s e st esanee e 45

BL3 OHRQOL. .ttt et et e e e s r et st e s bt s r e e s a e sereeeanee s 45
(000 1 Lo LU 1 [ N 47
205 0 T 2.1 o] o | 1 =N 48
TABLE DES FIGURES .....uuuuiiiiiiiiiiiinntiteiiiiiiiineeteettisiissssseeesisessssssseeesssssssssssseessssssssssssssessssssssssssssesssssssssssssnees 51
TABLE DES TABLEAUX....cuuttiiiiiiiiietttetiiiiiisiesteetsiiiisssssseeesisssssssssseeessssssssssssessssssssssssssesssssssssssssseesssssssssssssnees 52



Introduction

Le syndrome de Marfan (MFS) est une maladie génétique du tissu conjonctif a transmission
autosomique dominante. Elle est responsable de manifestations variables impliquant les systémes

cardio-vasculaire, musculo-squelettique, pulmonaire, oculaire, dentaire, ainsi que d’autres organes.

C’est une maladie rare dont le diagnostic n’est pas toujours évident et est souvent tardif. En effet, il
peut s’écouler de nombreuses années entre I'apparition des premiers symptémes et la confirmation
du diagnostic. Or, sa prise en charge précoce est essentielle et pourrait modifier significativement

I’espérance et la qualité de vie des patients atteints de ce syndrome.

Etant donné les nombreuses manifestations buccales de ce syndrome, les chirurgiens-dentistes ainsi
que les orthodontistes pourraient étre les premiers professionnels de santé a suspecter la présence de
la maladie.

Ainsi, par une meilleure connaissance des symptomes et des manifestations buccales et dentaires du
syndrome, les chirurgiens-dentistes pourraient contribuer au diagnostic précoce de la maladie de

Marfan.

Dans un premier temps, nous nous intéresserons aux caractéristiques générales du syndrome de
Marfan, I'approche multidisciplinaire étant essentielle pour établir un diagnostic correct.

Puis, nous aborderons dans un second temps les répercussions orofaciales qu’elle implique.

Enfin, nous traiterons la prise en charge du syndrome de Marfan sur le plan dentaire et psychologique

également.



1 : Evaluation et diagnostic du syndrome de Marfan

1.1 Généralités

« Le syndrome de Marfan est une maladie autosomique dominante du tissu conjonctif caractérisée
principalement par des anomalies affectant le systeme musculo-squelettique, le systéme

cardiovasculaire et les yeux (1) ».

Les personnes atteintes du syndrome de Marfan sont généralement trés grandes avec de longs
membres, un long visage et de longs doigts et orteils, une hypo-musculature et des déformations de
la poitrine, de la colonne vertébrale, des hanches et des pieds. Un composant cardinal et
potentiellement mortel du syndrome de Marfan est I'anévrisme de la racine aortique avec dissection
et rupture ultérieures. D'autres caractéristiques cliniques importantes comprennent le prolapsus de la
valve mitrale, le pneumothorax, I'ectasie durale et la myopie. Les tissus affectés dans le syndrome de
Marfan (l'aorte, les tissus musculo-squelettiques, la dure-mére, les poumons et la cornée) sont riches

en fibrilline (2).
1.1.1 Historique

C’est en 1896 que Antonin Bernard-Jean Marfan, pédiatre a I’hdpital Necker, a décrit le cas d’'une petite
fille de 5 ans avec le phénotype typique (dolichosténomélie) que nous associons aujourd’hui a cette
maladie (3,4). En réalité, ce « premier » cas correspond probablement a un syndrome proche mais
différent de la maladie de Marfan (4). En 1912, Salle décrit des anomalies de la valve mitrale et une
dilatation cardiaque chez un nourrisson souffrant d'insuffisance cardiaque, mais ce n'est qu'en 1943
qgue les anomalies cardiaques typiques (dilatation et dissection aortique) sont liées au phénotype
Marfan. Apreés sa retraite en 1938, Marfan publie un mémoire sur 150 observations de

dolichosténomélie, définissant alors le « syndrome de Marfan » (4).

Mais ce n’est qu’au début des années 1980, lorsque la découverte des protéines bat son plein, que la
technologie des anticorps, développée par Kéhler et Milstein en 1975, a permis d’identifier la fibrilline
et son réseau microfibrillaire. A partir de 1990, la présence de fibrilline anormale est observée, puis le

géne FBN1 est identifié ainsi que les mutations de la fibrilline a I'origine du syndrome (5).



En 1994, I'’étude, a I’h6pital Ambroise Paré, d’'une grande famille atteinte de la maladie de Marfan dont
les sujets atteints ne présentaient pas de mutation dans le geéne FBN1, a permis d’identifier un autre
géne, le TGFBR2 (sur le chromosome 3). Depuis plusieurs familles ont présenté une anomalie sur ce

géne (6).
1.1.2 Epidémiologie

La prévalence du syndrome de Marfan classique est d'environ 2 a 3 pour 10 000 individus (soit 12 000
patients en France (7)), bien que cette estimation dépende de la reconnaissance compléete de tous les
individus affectés et génétiquement prédisposés. La maladie sévit dans le monde entier, sans
prédilection pour I'un ou l'autre sexe. Une grande taille avec dolichosténomélie (excroissance des os
longs) entraine une incidence accrue chez certains athlétes, dont les joueurs de basket-ball et de

volley-ball, ce qui conduit parfois a recommander un dépistage par échocardiographie (8,9).
1.1.3 Etiologie

Le syndrome de Marfan est une anomalie du tissu conjonctif provoquée par une mutation du géne de
la fibrilline-1 (FBN1) sur le chromosome 15, qui détermine la structure de la fibrilline. Plus de 550
mutations du géne de la fibrilline-1 ont été identifiées dans le monde entier. La mutation n’est pas
toujours totalement pénétrante, c’est a dire qu’un individu peut présenter un génotype a risque mais
pour autant ne pas étre atteint de la maladie. De plus, des patients peuvent ne pas étre diagnostiqués

jusqu’a un age avancé (3).

Le gene FBN1, codant la fibrilline 1, est localisé sur le chromosome 15g21. La fibrilline 1 est un
composant majeur des microfibrilles de la matrice extracellulaire, ces microfibrilles contribuant a la
stabilité mécanique des organes et participant a I'homéostasie tissulaire en régulant des facteurs de
croissance (cf. figure 1) (4,9). Il existe également une hétérogénéité génétique significative du fait que
certains sujets avec un phénotype marfanoide ont des mutations des genes de TGFBR1 (Transforming

growth factor-p receptor 1) ou TGFBR2 (3).



Figure 1 : Mutation du géne de la fibrilline 1 (FBN1)
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Source : Centre de référence national Marfan et apparentés, « La découverte du gene « Marfan », 2022.

Plus d'un millier de mutations individuelles dans FBN1 sont associées au syndrome de Marfan, ce qui
rend les corrélations génotype-phénotype difficiles. De plus, des mutations dans des régions
spécifiques de FBN1 peut entrainer les caractéristiques opposées telles que la petite taille et la
brachydactylie, caractéristiques du syndrome de Weill-Marchesani et d'autres dysplasies

acroméliques (2).

FBN1 code la fibrilline-1. Chez I'nomme, il existe trois génes différents (FBN1, FBN2 et FBN3) codant
pour les fibrillines. Les fibrillines sont de grandes macromolécules structurelles qui contribuent a
I'intégrité et a la fonction de tous les tissus conjonctifs. Elles sont considérées comme des
« macromolécules structurales » car, comme les collagenes, les fibrillines forment des fibres visibles
en micrographie électronique a transmission. Contrairement aux collagenes, les fibrillines forment des
« microfibrilles » de diamétres uniformes (10-12 nm) qui ne sont pas périodiquement striées ou « en
bandes ». Une représentation de molécules de fibrilline dans la microfibrille montre les domaines dans

lesquels les mutations provoquent certains syndromes, dont celui de Marfan (cf. figure 2).



Figure 2 : Représentation de molécules de fibrilline dans la microfibrille
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Source : Sakai et al, « FBN1 : the disease-causing gene for Marfan syndrome and other genetic disorders »,

2016.

Commentaires de la figure 2

A. Dans ce schéma, des molécules de fibrilline uniques s'étendent sur deux longueurs de billes et
sont décalées. Les extrémités N et C sont marquées pour 4 molécules avec des domaines
colorés (jaune = domaines de type EGF liant le calcium ; rouge = domaines de type 8-cystéine ;
bleu = domaines hybrides ; vert = domaines de type EGF générique ; violet = proline- domaine
riche). Les ovales vert foncé représentent les perles observées dans les microfibrilles de fil
perlé.

B. Les domaines dans lesquels les mutations provoquent le syndrome de Weill-Marchesani
(WMS), la dysplasie géléophysique (GD), la dysplasie acromicrique (AD) et le syndrome de la
peau raide (SSkS) sont encadrés. Ces domaines sont censés étre proches les uns des autres au

sein de la microfibrille et peuvent former un microenvironnement spécial. La région contenant



les mutations conduisant au syndrome de Marfan néonatal est également encadrée
(Neonatal MFS).
C. Les complexes pro-BMP (BMP), les grands complexes TGFB latents (LTBP) et le perlécan avec

un complexe pro-GDF-8 associé (myostatine) sont liés a la fibrilline.

1.2 Evaluation initiale et diagnostic

Le diagnostic de syndrome de Marfan se construit sur un faisceau d’arguments cliniques et
paracliniques dont les principaux sont la mise en évidence d’une dilatation aortique, de signes
ophtalmologiques et du phénotype typique (déterminé grace a un score systémique standardisé), ainsi
que sur la détection d’'une mutation du gene FBN1 associée a la maladie ou d’une anamneése familiale

positive (10).

La Haute autorité de santé (HAS) publie sur son site le Protocole national de diagnostic et de soins
(PNDS), Syndrome de Marfan et apparentés. Le PNDS comprend un arbre décisionnel en vue du

diagnostic biologique/génétique (cf. figure 3) (7).



Figure 3 : Arbre décisionnel en vue du diagnostic biologique/génétique
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1.2.1 Arguments cliniques

Les principales manifestations cliniques sont :
e Les altérations squelettiques ;
e Les manifestations cardiaques avec dilatation de I'aorte et prolapsus de la valve mitrale ;
e Les affections ophtalmologiques avec subluxation du cristallin (environ 60 % des cas) ;

e Les défauts orofaciaux.

Sakai et al. soulignent qu’en plus de la variabilité clinique interfamiliale et intrafamiliale connue dans
le syndrome de Marfan, il existe une grande variabilité clinique chez les individus porteurs de
mutations du géne FBN1 qui ne provoquent pas le syndrome de Marfan. Pour le syndrome de Marfan,
le spectre clinique va d'une forme légére (syndrome de Marfan incomplet) a une maladie grave
(syndrome de Marfan néonatal mortel). Pour d'autres troubles, des mutations du FBN1 ont été

signalées chez des patients présentant des phénotypes Iégers ou isolés liés a Marfan, notamment le



phénotype MASS (myopie, prolapsus de la valve mitrale, dilatation aortique légere, caractéristiques
squelettiques, stries cutanées), ectopie cristallinienne familiale, cyphoscoliose familiale, scoliose

idiopathique de I'adolescent, et dans les anévrismes familiaux de I'aorte thoracique (2).

1.2.1.1 Squelettiques

Le phénotype squelettique des patients atteints du syndrome de Marfan est caractérisé par une taille
élevée, une hypermobilité articulaire, une laxité ligamentaire, une protrusion acétabulaire, des bras
longs, des jambes et des doigts disproportionnés (arachnodactylie), une dolichocéphalie, un palais
profond, une scoliose (cf. figure 4), une protrusion (pectus carinatus) ou une dépression (pectus

excavatum) du sternum, spondylolisthésis, hypoplasie molaire, rétrognathie et pieds plats (11).

Le PNDS recommande systématiquement « des radiographies du rachis en entier de face et de profil
avec visualisation des tétes fémorales (de préférence avec le systéme EQS) a la recherche d’une
scoliose (mesure de I'angle de Cobb), d’une anomalie du profil rachidien et d’une protrusion

acétabulaire (7) ».
De plus, le PNDS suggere également des « radiographies du poignet pour évaluer |’age osseux en cas

de grande taille afin de tenter de prévoir la taille adulte et la nécessité d’un traitement freinateur de

la croissance (7) ».
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Figure 4 : Scoliose et thorax plat liés au syndrome de Marfan

Source : Jost et al., « Syndrome de Marfan », 2015.

Une arachnodactylie avec des signes positifs au poignet (Walker) et au pouce (Steinberg) peuvent étre

également notés (cf. figure 5) (12).

Figure 5 : Arachnodactylie liée au syndrome de Marfan

A : arachnodactylie (doigts d'araignée)
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B : signe de Walker positif, avec les phalanges distales des premier et cinquieme doigts d'une main
qui se chevauchent lorsqu'elles sont placées autour du poignet opposé

C : signe de Steinberg positif, avec le pouce s'étendant au-dela du bord ulnaire lorsqu'il est
complétement opposé dans la main fermée

Source : Bilodeau, « Retreatment of a patient with Marfan syndrome and severe root resorption », 2010.

1.2.1.2 Cardiovasculaires

La maladie cardiaque est une caractéristique prédominante du syndrome de Marfan et comprend la
dilatation de I'aorte ascendante proximale, la dilatation de I'artére pulmonaire principale proximale,
I’épaississement et le prolapsus de I'une ou des deux valves auriculo-ventriculaires, la calcification de
I’'anneau mitral et (rarement) la cardiomyopathie dilatée en I'absence de dysfonctionnement valvulaire

sévere (cf. figure 6) (13).
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Le PNDS recommande les examens suivants :

« Une échocardiographie doit étre réalisée a la recherche d’une dilatation aortique en
mesurant les diametres a des zones standards (sinus de valsalva, jonction sino-tubulaire, aorte
ascendante, crosse aortique, aorte thoracique descendante, et aorte abdominale) ;

La recherche d’une bicuspidie aortique (qui peut étre associée a une dilatation aortique) et
d’un prolapsus valvulaire mitral doit étre systématique, ainsi que la recherche de la persistance
du canal artériel, d’'une CIA ;

Un scanner ou IRM de I’'ensemble de I'aorte en cas d’anévrysme de I'aorte découvert a I'age
adulte, quelque soit le niveau de I'anévrysme, pour une évaluation anatomique compléte et
recherche d’autres localisations d’anévrysme ;

Un électrocardiogramme doit étre réalisé pour la recherche d’anomalies de la repolarisation
qui peuvent étre associées a un risque d’événement rythmique (anomalies associées au

prolapsus valvulaire mitral, QT long) (7) ».

Figure 6 : Prolapsus de la valve mitrale
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Source : Jost et al., « Syndrome de Marfan », 2015 Source : Keane et Pyeritz, « Medical management of

Marfan syndrome », 2008

De plus, le PNDS suggere, « dans les formes familiales d’anévrysmes aortiques et dans les syndromes

apparentés Marfan en dehors du syndrome de Marfan classique, une imagerie des vaisseaux cérébraux

réalisée a I'dge adulte. Elle peut retrouver une tortuosité artérielle (valeur pronostique) ou un

anévrysme cérébral (7) ».

En outre, la présence d’un syndrome d’apnées obstructives du sommeil (SAOS) pourrait influencer les

complications cardiovasculaires de la maladie de Marfan et contribuer a la progression de la dilatation
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aortique. En effet, les patients ayant un SAOS avaient un diametre moyen de la racine de l'aorte
significativement plus grand que les patients sans SAQOS (différence moyenne + 0,8 cm, 95 % IC 0,4 a

1,2 cm, p < 0,05). (4).

Jondeau mentionne que « la dilatation aortique prédomine au niveau des sinus de Valsalva. Elle
progresse en moyenne de 0,5 mm/an dans I'ensemble de la population Marfan et peut se révéler tout
au long de la vie. Ceci justifie une surveillance des diameétres aortiques tous les ans, tout au long de la

vie, méme lorsque les diameétres sont dans les valeurs normales » (14).

Autrefois, les personnes atteintes du syndrome de Marfan étaient confrontées a une situation
pratiguement sans espoir en raison d'une régurgitation mitrale et aortique chronique, d'une
insuffisance cardiaque et d'une dissection aortique aigué et chronique (13). L'espérance de vie de ces
patients a pratiquement rejoint celle de la population générale, grace a une amélioration notable du
diagnostic et de la prise en charge de I'atteinte cardiovasculaire. On considére que I'espérance de vie

des patients atteints de MFS a augmenté de 30 ans depuis les années 1980 (4).

Stuart et Williams (15) ont dressé un tableau des manifestations cardiovasculaires du syndrome de

Marfan dont les plus fréquentes sont la dilation de I'aorte et la régurgitation mitrale (cf. tableau 1).

Tableau 1 : Manifestation cardiovasculaires du syndrome de Marfan

Lésions Symptomes Fréquence Complications Observations
Dilatation de la Aucun 60a80% Dissection de Dissection rare
racine aortique I'aorte chez les enfants

<10 ans
Dilatation de Aucun 76 % Dissection rare Caractéristique
I'artere pulmonaire diagnostique chez
les <40 ans
Régurgitation Palpitations 52-68 % Arythmies La régurgitation
mitrale/prolapsus/c peut étre
alcification intermittente
annulaire Dyspnée douleur Endocardite
thoracique Dysfonction
ventriculaire
Dilatation de I'aorte | Aucun Dissection de Rare dans I'enfance
descendante I'aorte
Dysfonction Aucun 8023100 % Rigidité vasculaire Peut contribuer au
endothéliale/élastic accrue risque de dissection
ité anormale de
I'aorte
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Lésions Symptomes Fréguence Complications Observations
Prolapsus de la Aucun sauf grave 4% Peut progresser Maladie grave rare
valve tricuspide 36 % de type nécessitant une sauf dans le type

infantile réparation infantile
Dysfonction Dyspnée Jusqu'a 100% Diastolique. Peut Peut survenir
ventriculaire évoluer vers un malgré des valves
gauche dysfonctionnement | normales
systolique

Tolérance a La gravité varie

I'exercice réduite
Arythmies Palpitations Jusqu'a 20-30 % Peut causer la mort | Associé a une

Perte de subite dilatation

connaissance
Douleur thoracique

ventriculaire

Anévrisme de Infarctus du <1% Seulement décrit
I'artére coronaire myocarde chez I'adulte
Communication Aucun 4% Peut nécessiter une | Plus fréquent que

interauriculaire

réparation
chirurgicale

dans la population
normale

Source : Stuart et Williams, « Marfan's syndrome and the heart », 2007.

1.2.1.3 Ectopie du cristallin

L'ectopie du cristallin est une autre caractéristique cardinale du syndrome de Marfan, présente chez
environ 60 % des patients. Elle est causée par une faiblesse de la zonule ciliaire (ligament suspenseur
du cristallin). L'immuno-localisation de la fibrilline dans la zonule ciliaire a suscité I'intérét pour la

fibrilline en tant que géne candidat du syndrome de Marfan (cf. figure 7) (2).

Figure 7 : Ectopie du cristallin

A : Ectopie cristallinienne inférieure avec zonule rompus et subluxation cristallinienne postérieure
B : Ectopie cristallinienne supéro-nasal avec large rupture zonulaire et colobome irien temporal
C : Ectopie cristallinienne supéro-temporale avec large rupture zonulaire et colobome irien inféro-
nasal

Source : Moustaine et al., « Analyse de la prise en charge des ectopies cristalliniennes dans le service

d’ophtalmologie pédiatrique de CHU Ibn Rochd de Casablanca », 2018.
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Le PNDS recommande un examen ophtalmologique complet (lampe a fente et fond d’ceil) et ajoute
que la recherche systématique d’une ectopie du cristallin peut étre accompagnée d’une échographie
oculaire avec mesure de la longueur axiale (augmentée). |l préconise également, « dans le syndrome
de Marfan classique, un OCT (tomographie en cohérence optique) du segment antérieur et des
photographies du segment antérieur en cas de subluxation du cristallin pour surveiller son

évolution (7) ».

1.2.1.4 Peau et téguments

Concernant la peau et les téguments, De Coster et al., dans une étude de 2002, mentionnent qu’aucun
critére majeur ne se distingue, toutefois quelques critéres mineurs sont parfois impliqués comme

striae atrophicae (vergetures rouges ou violacées) et hernies récurrentes (16).

1.2.2 Examens complémentaires

Il faut tenir compte que des critéres mineurs sont présents dans le syndrome et sont souvent observés
dans la population générale, incluant hypermobilité articulaire, palais haut, dolichocéphalie,
rétrognathie, cornée plate, prolapsus valvulaire mitral, dilatation ou dissection de |'aorte thoracique,

pneumothorax spontané et hernies récidivantes (11).

Une étude génétique en biologie moléculaire peut étre proposée en présence d’une suspicion clinique

basée au minimum sur I'atteinte aortique ou ophtalmologique et d’un autre systeme (7).

1.2.3 Diagnostic positif

Le Centre de Référence National Marfan et Apparentés indique que « le diagnostic de syndrome de
Marfan ne peut étre posé ou éliminé qu’aprés une consultation multidisciplinaire dans un centre de

référence ou de compétence (7) ».

Le PNDS souligne « qu’il est important de savoir évoquer le diagnostic devant des signes squelettiques
(scoliose, pectus excavatum ou carinatum, grande taille avec morphotype longiligne et
arachnodactylie...), une dilatation aortique ou une dissection aortique a un jeune age, une ectopie du
cristallin, une histoire familiale de dissection aortique voire de mort subite, et de rechercher alors les

autres signes de la maladie (7) ».

En 1996, la publication des critéres diagnostiques de Gand (ou Ghent), qui comprenaient une

association de criteres mineurs et majeurs et concernaient principalement les atteintes
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cardiovasculaires, oculaires et squelettiques, avait permis d’affiner la classification des maladies
héréditaires du tissu conjonctif. Ces critéres ont été révisés en 2010 (cf. tableau 2) pour permettre de
différencier encore davantage la maladie de Marfan, associée le plus souvent a la mutation du gene

FBN1, des autres pathologies présentant des similitudes cliniques (4).

Tableau 2 : Critéres Gand révisés en 2010

Sans anamnése familiale positive pour le syndrome de Marfan :

1. Dilatation de la racine aortique (Z-score >2,0) ou dissection aortique et (sub)luxation du cristallin
= syndrome de Marfan

2. Dilatation de la racine aortique (Z-score 22,0) ou dissection aortique et mutation de FBN1 =
syndrome de Marfan

3. Dilatation de la racine aortique (Z-score 22,0) ou dissection aortique et score systémique 27 points
= syndrome de Marfan*

4. (Sub)luxation du cristallin et mutation de FBN1 avec dilatation de la racine aortique connue ou

dissection aortique connue = syndrome de Marfan

Avec anamneése familiale positive pour le syndrome de Marfan :

5. (Sub)luxation du cristallin et anamnese familiale positive pour le syndrome de Marfan = syndrome
de Marfan

6. Score systémique 27 points et anamnese familiale positive pour le syndrome de Marfan =
syndrome de Marfan*

7. Dilatation de la racine aortique (Z-score 22,0 en cas d’age supérieur a 20 ans, Z-score 23,0 en cas
d’age inférieur a 20 ans) ou dissection aortique et anamneése familiale positive pour le syndrome de

Marfan = syndrome de Marfan*

Pas de syndrome de Marfan :

e (Sub)luxation du cristallin avec score systémique =1 point sans mutation de FBN1 connue
provoquant une dilatation de la racine aortique ou une dissection aortique = syndrome d’ectopie du
cristallin

 Sans dilatation de la racine aortique (Z-score <2,0), sans dissection aortique et score systémique
>5 points (avec au minimum 1 anomalie squelettique) sans (sub)luxation du cristallin = MASS

¢ Prolapsus de la valve mitrale sans dilatation de la racine aortique (Z-score <2,0), sans dissection
aortique et score systémique <5 points sans (sub)luxation du cristallin = syndrome de prolapsus de

la valve mitrale
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* Il convient d’exclure des diagnostics différentiels tels que I"homocystinurie, le syndrome de Shprintzen-
Goldberg, le syndrome de Loeys-Dietz, le syndrome d’ostéoarthrite-anévrisme et la forme vasculaire du
syndrome d’Ehlers-Danlos (type 1V). A cet effet, la réalisation d’analyses biochimiques et/ou moléculaires-
génétiques correspondantes des genes SKI, TGFBR1, TGFBR2, TGFB2, TGFB3, SMAD3 et COL3A1 (liste non

exhaustive) est indiquée.

Source : Jost et al., « Syndrome de Marfan », 2015.

La révision des critéres diagnostiques de la maladie a accordé une place majeure a la dilatation ou la
dissection de I'aorte ascendante et a I'ectopie lenticulaire, qui constituent les signes cardinaux du
syndrome de Marfan. L’association de ces deux anomalies peut suffire au diagnostic, en I'absence de
signe évocateur d’une autre pathologie du tissu conjonctif telle que la maladie d’Ehlers-Danlos ou les
syndromes de Shprintzen Goldberg et Loeys-Dietz. Toutes les autres manifestations, détaillées dans le
tableau 2, constituent un score d’atteinte systémique (cf. tableau 3) qui, associé a des antécédents
familiaux ou a une atteinte aortique, peut conduire au diagnostic de syndrome de Marfan lorsqu’il est

supérieur a 7 (4).

Tableau 3 : Score systémique pour le syndrome de Marfan

Atteinte systémique

Signe du poignet et du pouce 3 (chacun seulement 1 point)
Thorax en caréne 2 (thorax en entonnoir ou asymétrie

thoracique, chacun 1 point)

Pied plat valgus 2 (uniquement pied plat seulement 1
point)
Pneumothorax 2

Ectasie de la dure-mere (lombo-sacrée) 2
Protrusion acétabulaire 2
Rapport segment supérieur / segment inférieur bas 1
ET rapport envergure / taille élevé ET absence de

scoliose sévere

Scoliose ou cyphose thoraco-lombaire 1
Extension maximale des coudes limitée 1
Altérations faciales (3 sur 5) (dolichocéphalie, 1

énophtalmie, obliquité antimongoloide des fentes

palpébrales, hypoplasie malaire, rétrognathie)
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Vergetures (striae) 1
Myopie >3 dioptries 1

Prolapsus de la valve mitrale 1

Source : Jost et al., « Syndrome de Marfan », 2015.

Environ un quart des malades n’ont pas d’antécédent familial et sont atteints d’une mutation de novo.
La sévérité de I'expression clinique de la maladie est trés variable. A ce jour, aucune corrélation
génotype/phénotype n’a été retrouvée en dehors des formes néonatales (exon 24—32) (4).

Pour les patients présentant des antécédents familiaux de syndrome de Marfan, on préconise
maintenant que le diagnostic précoce, un suivi tomodensitométrique/ (CT) méticuleux, et I’évaluation

multidisciplinaire sont essentiels afin d’empécher les complications cardio-vasculaires.

Aujourd'hui, l'identification d'une mutation dans FBN1 n'est pas obligatoire pour le diagnostic du
syndrome de Marfan, mais une mutation peut étre tres utile en cas de phénotypes incomplets et pour
le dépistage ultérieur des membres de la famille. La variabilité interfamiliale et intrafamiliale est bien
appréciée dans le syndrome de Marfan, de sorte que la variabilité phénotypique marquée établie chez
les individus porteurs de la méme mutation tend a brouiller les distinctions entre les différentes
mutations. D'autres facteurs expliquant la grande variabilité clinique du syndrome de Marfan
comprennent le niveau d'expression de I'allele FBN1 normal et le role de I'hyperhomocystéinémie. I
est probable que des modificateurs génétiques ou des facteurs épigénétiques et environnementaux

jouent également un réle important dans la variabilité clinique du syndrome de Marfan. (2).
1.2.4 Diagnostic différentiel

Selon Jost et al. « Le diagnostic différentiel du syndrome de Marfan inclut plusieurs maladies du tissu
conjonctif apparentées. Une analyse génétique est utile pour faire la distinction entre ces maladies et
poser le diagnostic et elle a donc une influence directe sur la prise en charge clinique des patients

concernés (10) ».

Le PNDS souligne que : « En fonction de la présentation de la maladie, d’autres maladies doivent étre
différenciées d’'un syndrome de Marfan classique, notamment une dilatation aortique familiale ou
non, une dilatation aortique en rapport avec une bicuspidie aortique (laquelle peut s’associer a un
syndrome de Marfan ou apparenté), un anévrysme dégénératif, d’autres causes de scoliose ou

d’ectopie du cristallin (dont 'homocystinurie) et les syndromes apparentés (7) ».
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Le diagnostic différentiel du syndrome de Marfan est étendu (cf. tableau 4) :

Tableau 4 : Principaux diagnostics différentiels du syndrome de Marfan

Héréditd  Prévalence  Andwrisime  Dissection sor-  Autres anomalies  Génétigue
aorligua tiqua prdcece  cardiovazeulaira
Syndraome de Marfan AD 1:5000 -t + ASLA, PV FENI
Syndrome de Losys-Dietz de types 1612 AD Inconnue -t +t+e VAR, ASLA, PYM TGFER1, TGFBRZ
Syndrome de Loeys-Dietz de type 3 AD Ineonnue -t e+ VAR, ASLA, PN SMADS
Syndrome de Loeys-Dietz de type 4 AD Ineonnue i+t - VAR, Py TGFBZ
Syndrome de Loeys-Dietz de type 5 AD Ineonnue -t - Py TGFBE
Andyrisme familial de 'aorie thoracigue  AD Ineonnue i+t T+ VAR, PV ACTAZ, MATZA, MEAFE,
et dissection aartigue |TAAD) BYH11, MYLK, PRKGT, SMADI,
TGFB2, TGFERT, TGFERZ
Syndrome de Shprintzen-Goldberg AD Ineonnue -t - Py SK
Syndrome d'Ehlers-Oanlos, AD 1:50000 % ++ ASLA, PYM CaLm
lorme vasculaine {type V]
Valvulopathie acrtigue AD 7 % + VAR WNATCHI
Cutis laxa lide & une mutation du géne ELY AD <l millions  + - - ELM

Tableau madifié d'apres Attenhiofer Jost CH, Greutmann M, et al. [33].
Al = autosomigue dominante; VAR = valve aartique bicuspide; ASIA = anévrisme du septum interauriculaire; PYM = pralapsus de la valve mitrale

Source : Jost et al., « Syndrome de Marfan », 2015.

1.2.4.1 Syndromes associés a une mutation de FBN1

Les symptomes cardinaux de la MFS, y compris I'anévrisme/dissection thoracique, I'ectopie du cristallin

et les caractéristiques squelettiques (parfois appelées construction marfanoide) montrent un degré

élevé de chevauchement avec diverses autres maladies qui doivent étre prises en compte pour le

diagnostic différentiel. Les caractéristiques discriminantes des troubles respectifs sont résumées dans

le schéma ci-dessous (cf. figure 8) (17).
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Figure 8 : Diagnostic différentiel du syndrome de Marfan et des phénotypes qui se chevauchent
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Source : Hoffjan, « Genetic dissection of marfan syndrome and related connective tissue disorders : an update

2012 », 2012.

Parmi les autres syndromes proches de la MFS, on retrouve notamment les suivants :

Syndrome MASS

Jost et al. soulignent que « outre le prolapsus de la valve mitrale, le phénotype MASS (myopie,
prolapsus de la valve mitrale, dilatation aortique légere, caractéristiques squelettiques, stries
cutanées) peut également se traduire par une aorte de taille limite (Z-score <2,0), par des vergetures
et par au minimum un critere squelettique plus un score systémique d’au moins 5 et une myopie sans

(sub)luxation du cristallin (10) ».

Syndrome de Shprintzen-Goldberg

Le dictionnaire de I'académie de médecine mentionne que ce syndrome, étudié en 1982 par
Shprintzen, otorhinolaryngologiste et Goldberg, pédiatre, tous deux américains, présente des troubles
morphologiques associant une craniosténose, des malformations cardiaques, une hyperlaxité
articulaire, une hypotonie, une maigreur, ainsi qu’une arachnodactylie évoquant une maladie de
Marfan. Ce syndrome est lié a une mutation du gene FBN1, locus en 15¢g21.1, codant pour la

fibrilline 1 (18).
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Pour ce syndrome, Hoffjan indique: caractéristiques squelettiques marfanoides, déficience

intellectuelle légére a modérée, craniosténose, anomalies cérébrales (17).
Apres I'évaluation et le diagnostic du MFS de cette premiére partie, nous allons nous intéresser aux

répercussions orofaciales qu’il engendre et plus particulierement aux aspects bucco-dentaires de ces

patients.
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2 : Manifestations orofaciales

2.1 Lésions craniofaciales

Bauss et al., dans leur étude de 2008 (19), ont noté que: les caractéristiques craniofaciales
comprennent une vo(te palatine haute et étroite ainsi qu'une rétrognathie maxillaire et mandibulaire
avec encombrement. L'hypermobilité articulaire est une constatation courante et le
dysfonctionnement de I'articulation temporo-mandibulaire semble étre un aspect important du

syndrome de Marfan.

Dans I'étude de Kohler et al., en 2009, il ressort que les anomalies cranio-faciales favorisant le SAOS
(rétrognathie, circonférence du cou, score de Mallampati) ne sont pas plus fréquentes chez les patients

atteints de la maladie de Marfan (4,20).

2.1.1 Aspect facial

Curien et al., en 2008 (21), notent que les patients atteints de la maladie de Marfan ont souvent « un
aspect facial trés évocateur en « profil d’oiseau » (cf. figure 9) et également d’autres criteres :
e Apparence faciale avec hypoplasie malaires, face haute et étroite, énophtalmie et fente
palpébrales inclinées vers I'arriere ;
e Vodlte palatine profonde et ogivale, avec encombrement dentaire ;

e Rétrognathie mandibulaire et parfois maxillaire.
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Figure 9 : Déformation squelettique de type classe Il avec exceés vertical du patient atteint du

syndrome de Marfan

Source : Rodrigues et al., « Orthodontic-surgical treatment of a patient with Marfan syndrome and obstructive

sleep apnea syndrome », 2019.

Commentaires des photos ci-dessus

Dans le service de chirurgie buccale et maxillo-faciale, I'examen physique a montré ce qui suit : biotype
longiligne, avec cyphose et scoliose modérées et épaules propulsées, excés makxillaire vertical, 4,5 mm
d'exposition gingivale dans le sourire spontané et 9 mm dans le sourire forcé, schéma hyperdivergent
avec tendance a une béance antérieure, augmentation du tiers inférieur du visage, incompétence
labiale), rétrognathisme et hypoplasie mandibulaire, caractérisant une Classe Il squelettique, profil
convexe avec une distance menton-cou réduite, trouble de I'articulation temporo-mandibulaire
(TMD), avec déclic bilatéral et déplacement antérieur du disque, sans réduction, du c6té gauche, avec
déviation conséquente lors de l'ouverture de la bouche, léger encombrement dentaire inférieur

antérieur et déviation de la ligne médiane dentaire supérieure vers la droite.
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2.1.2 Troubles de I'occlusion

Alam et al., dans leur méta-analyse de 2022, ont mis en évidence une malocclusion squelettique de

classe Il avec rétrognathisme mandibulaire et encombrement des dents (cf. figure 10) (22).

Rodrigues et al. soulignent que les indications de traitement orthodontique sont plus fréquentes dans
la population atteinte du syndrome que chez les sujets non syndromiques, car les altérations
intrabuccales, telles que I'atrésie maxillaire associée a I'occlusion croisée postérieure, 'encombrement
dentaire sévere, la béance antérieure squelettique et le sourire gingival, sont étroitement liées a la

maladie de Marfan (23).

Figure 10 : Encombrement dentaire et palais étroit et arqué

Source : Jain et Pandey : « Marfan syndrome », 2013.
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Cervino et al. indiquent des occlusions croisées postérieurs et une malocclusion générale relatées dans

plusieurs études (24).

2.1.3 Forme et anomalies du palais

Lagana et al. (25) ont réalisé une évaluation 3D de la morphologie maxillaire chez 31 patients en
croissance Marfan afin d’étudier la variabilité de la forme palatine. Les 31 sujets atteints étaient
répartis en deux sous-groupes dont un de 16 individus en denture mixte et un de 15 en dentition
permanente. Un gabarit de 240 repéres et semi-reperes a été utilisé pour étudier la forme palatine

(cf. figure 11).

Figure 11 : Gabarit d’étude de la forme palatine

Source : Lagana et al., « 3D evaluation of maxillary morphology in Marfan growing subjects : a controlled

clinical study », 2019.

Cette évaluation a permis d’établir que les sujets Marfan ont une morphologie palatine spécifique avec
une constriction maxillaire et une vo(te palatine plus profonde par rapport au groupe témoin de sujets
sains. De plus, la constriction et la profondeur de la vo(te palatine chez les patients Marfan s'aggravent
de la dentition mixte a la dentition permanente plus que chez les sujets non syndromiques

(cf. figure 12).
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Figure 12 : Comparaison entre le groupe Marfan et le groupe témoin
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clinical study », 2019.
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De plus, I'’étude de Lagana et al. a révélé que la constriction du maxillaire ainsi que la profondeur du
palais sont plus importantes dans le groupe Marfan en denture permanent que chez les patients

Marfan en denture mixte (cf. figure 13) (25).

Figure 13 : Gabarit d’étude de la forme palatine

Source : Lagana et al., « 3D evaluation of maxillary morphology in Marfan growing subjects : a controlled

clinical study », 2019.

Enfin, les sujets Marfan ont une morphologie palatine spécifique avec plusieurs altérations dans les

trois dimensions de I'espace par rapport aux sujets sains (25).

2.1.4 Troubles articulaires

Une étude de Bauss et al. en 2004 (26), portant sur 281 personnes évaluées par examen clinique et
IRM de I’ATM, a mis en évidence une prévalence accrue de subluxation de I’ATM (24,2 %) et des signes
et symptémes de dysfonctionnement de I'ATM (51,6 %) chez les patients atteints du syndrome de
Marfan. Chez 4 patients se plaignant de douleurs dans la région pré-auriculaire, I'ouverture buccale
était nettement limitée avec une déviation de la machoire inférieure vers le c6té atteint. L'IRM a
confirmé le diagnostic clinique de déplacement discal unilatéral pour 3 patients et bilatéral pour 1

patient sans réduction (cf. figure 14).
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Figure 14 : Déplacement discal antérieur bilatéral sans réduction et déformation discale

A=Bouche fermée. B=bouche ouverte.
C=condyle ; D=disque.

Source : Bauss et al., « Temporomandibular joint dysfunction in Marfan syndrome », 2004.

Jain et Pandey ont confirmé que des défauts temporo-mandibulaires peuvent étre présents en raison
d’une déformation articulaire et d’une hyperlaxité ligamentaire, évidente sous la forme d'une

subluxation de I’ATM, de claquements et de douleurs pendant la mastication (27).
2.1.5 Troubles dentaires

En ce qui concerne les tissus durs dentaires chez un patient atteint de MFS, des absences congénitales,
des anomalies de taille et de forme des unités dentaires, des déformations radiculaires, une hypoplasie

de I'émail et une dentinogenése imparfaite ont été rapportées dans la littérature (19).

De Coster et al., en 2002, ont étudié les manifestations orales des patients atteints du syndrome de

Marfan. lls ont noté le niveau de traitement et le niveau de soins et conclu que 41 % de la dentition
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moyenne était cariée et nécessitait un traitement dentaire. lls soulignent toutefois qu’il n’y avait

aucune différence significative avec le groupe témoin (16).

2.1.6 Troubles squelettiques et anatomiques

Shiga et al. (28), dans une étude de 2017, ont analysé I'évolution a long terme d’un patient atteint du
syndrome de Marfan. La période d’observation a commencé sur un patient alors agé de 11 ans et 6
mois sur une durée de prés de 4 ans et 7 mois. Les auteurs ont mentionné que les caractéristiques
orales et craniofaciales habituellement rapportées pour ces patients, comme dolichocéphalie,
rétrognathie, visage allongé, vo(te palatine haute et étroite, avaient été observées chez leur patient
mais il présentait un prognathisme mandibulaire. Shiga et al., aprés étude, ont conclu que le long
visage caractéristique pouvait étre un produit de cette croissance faciale exagérée et ont indiqué qu’il
est nécessaire de tenir compte de ces modeles de croissance caractéristiques pendant un traitement

orthodontique.

2.2 Lésions des tissus mous

L'étude de De Coster et al. n"a démontré aucune anomalie muco-dermique sauf de rares stries et

pigmentations.

2.2.1 Atteinte parodontale

De Coster et al. ont montré un aspect clinique typique de la denture permanente dans le syndrome de

Marfan, avec un encombrement patent des deux arcades et un mauvais état parodontal (cf. figure 15).

Figure 15 : Aspect clinique typique de la denture dans le syndrome de Marfan

Source : De Coster, « Oral manifestations of patients with Marfan syndrome », 2002.
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Staufenbiel et al., en 2013 (29), ont réalisé un examen parodontal complet sur 51 patients atteints de
la maladie de Marfan et 31 témoins. L’analyse des données n’a révélé aucune prévalence de
parodontite par rapport au groupe témoin. Cependant, les patients Marfan ont présenté une tendance
a davantage de signes d’inflammation, ce qui peut s’expliquer par I'encombrement dentaire

(cf. figure 16).

En effet, la gingivite et la parodontite sont des maladies inflammatoires chroniques du parodonte
causées par des bactéries de la cavité buccale qui s'accumulent sur les dents formant ainsi un
biofilm (30).

Par conséquent, Staufenbiel et al. recommandent un nettoyage professionnel (détartrage et polissage)
régulier des dents, tous les 6 mois, afin de réduire le biofilm bactérien dans la cavité buccale et ainsi

entrainer une diminution du risque de maladies systémiques, en particulier I'endocardite (29).

En outre, I'étude de Staufenbiel et al. a conclu que la mutation associée a la maladie de Marfan ne

prédispose pas le ligament parodontal a une susceptibilité plus élevée a la parodontite (29).

Figure 16 : Palais haut et dents encombrées sans anomalies parodontales

Source : Staufenbiel et al., « Periodontal conditions in patients with Marfan syndrome : a multicenter case

control study », 2013.

Rahman et al. mentionnent que I'incidence accrue de la maladie parodontale controversée, dans la
littérature, n’a pas pu étre confirmée par leur groupe de recherche. Les auteurs soulignent que la

denture des patients atteint du syndrome présente souvent des dents encombrées, ce qui rend plus
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difficile une hygiéne bucco-dentaire efficace et donc implique une prévalence de caries plus

élevée (31).

Une méta-analyse de Galletti et al. a tiré les mémes conclusions : la MFS n'est pas associée a une
détérioration de I'état de santé bucco-dentaire. Cependant, en raison du nombre élevé de patients
MFS porteurs de prothéses valvulaires cardiaques, une surveillance dentaire adéquate ainsi qu'un
programme de traitement d'entretien strict doivent étre mis en place afin de prévenir I'apparition ou

d'atténuer la gravité des maladies bucco-dentaires (32).

2.2.2 Atteinte des muqueuses

Selon I'étude de De Coster et al. aucun défaut de cicatrisation aprés extraction dentaire n’est a signaler,
ni aucun signe d’irritation ou d’ulcération des muqueuses dans le cadre de prothéses amovibles
partielles (16).

Cette méme étude indique que 17,4% des individus examinés présentaient des stries et des

pigmentations sur les tissus mous buccaux. Aucune autre étude n’a rapporté d’éléments sur ce sujet.

2.3 Lésions dentaires

Une plus grande fragilité est constatée sur le plan bucco-dentaire, notamment le risque carieux, une
plus grande susceptibilité parodontale, des malformations radiculaires et pulpaires et une hyperlaxité

ligamentaire entrainant des luxations des articulations temporo-mandibulaires (21).

2.3.1 Augmentation du risque carieux

Comme nous l'avons souligné plus haut, le risque carieux pourrait étre augmenté a cause des
encombrements dentaires de ces patients. Or, Rahman et al. ont évalué un total de 62 enfants et
adolescents dont 31 atteints du syndrome de Marfan et 31 en bonne santé pour le groupe témoin.
Dans I'ensemble, les résultats démontrent que les enfants et les adolescents atteints du syndrome de
Marfan ne présentent pas de |ésions carieuses supérieures au groupe témoin. Toutefois, il convient de
mentionner que la faible expérience des caries dans ce groupe est probablement liée d’une part a la
mise en ceuvre de mesures prophylactiques appropriées (alimentation, gestion du biofilm, fluorure,
visite réguliére chez le dentiste) et d’autre part au fait qu’une grande partie des familles touchées par

ce syndrome ont participé aux activités du groupe d’entraide (31).
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2.3.2 Oblitération pulpaire

Une étude de Bauss et al. en 2008 (19) a pu déterminer que les pulpolithes et I'oblitération pulpaire
sont fréquemment retrouvés chez les jeunes adultes atteints du syndrome de Marfan. Les auteurs
soulignent que ceci doit étre pris en considération lors de la réalisation d’un traitement endodontique
ou orthodontique. Dans cette étude, suivant les criteres radiographiques, les calcifications pulpaires
ont été classées en deux types, les pulpolithes ont été identifiés comme des masses radio-opaques
définies dans les chambres pulpaires et I'oblitération pulpaire était diagnostiquée si les contours de
I’espace pulpaire étaient peu ou pas du tout discernables en raison de structures radio-opaques

diffuses dans la pulpe (cf. figure 17).

Figure 17 : Classification des calcifications pulpaires

Des pulpolithes sont présents dans les deux molaires mandibulaires et les deux molaires maxillaires
présentent une oblitération pulpaire.

Source : Bauss et al., « Prevalence of pulp calcifications in patients with Marfan syndrome », 2008.

Une radiographie panoramique tronquée de la denture permanente chez un autre patient montre des

corps calcifiés distincts dans la chambre pulpaire prés de la jonction émail-cément (cf. figure 18) (16)
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Figure 18 : Corps calcifiés dans la chambre pulpaire

Source : De Coster, « Oral manifestations of patients with Marfan syndrome », 2002.

L’étude de De Coster et al. montre une radiographie des incisives permanentes mandibulaires chez un
patient atteint du syndrome de Marfan, présentant des racines courtes et une oblitération

considérable du canal pulpaire (cf. figure 19) (16)

Figure 19 : Racines courtes et oblitération du canal pulpaire

Source : De Coster, « Oral manifestations of patients with Marfan syndrome », 2002.
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2.3.3 Anomalies des structures amélaires et dentinaires

L’étude de De Coster et al. a indiqué des défauts structurels de I’émail non liés au processus carieux,
variant cliniqguement d’une zone hypocalcifiées ou hypominéralisée circonscrite a des défauts
structurels confluents ou généralisés de I'émail chez 34,78 % des patients de I'étude atteints de la
maladie de Marfan. Des taches hypoplasiques locales dans les incisives supérieures permanentes et

les prémolaires des deux arcades étaient fréquemment observées (cf. figure 20) (16).

Figure 20 : Défauts locaux hypoplasiques de I'émail

Les défauts locaux hypoplasiques de I'émail #14, #15 et #45, probablement du a une infection
antérieure des molaires temporaires.

Source : De Coster, « Oral manifestations of patients with Marfan syndrome », 2002.

2.3.4 Anomalies dentaires du nombre

L'étude de De Coster et al. a procédé a I'examen des tissus dentaires durs pour détecter un nombre
anormal de dents : hypodontie, hyperdontie ou agénésie mais aucune différence significative n’a été
trouvée entre le groupe Marfan et le groupe témoin (16). Aucune des autres études que nous avons

pu analyser n’a signalé d’anomalie dentaire du nombre.

Comme nous avons pu le constater dans cette deuxieme parties, les répercussions sont nombreuses
sur le plan bucco-dentaire des patients atteints de MFS. Nous allons maintenant découvrir quels sont
les différents modes de prise en charge qui leur sont proposés a la fois sur le plan dentaire mais

également sur le plan psychologique.
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3 : Prise en charge

Une prise en charge est nécessaire afin de prévenir les complications et traiter les symptomes
existants. Le PNDS souligne que « les objectifs sont : soutenir, accompagner et offrir une éducation

thérapeutique et une prise en charge médicosociale au patient et a son entourage (7) ».

Von Kodolitsch et al.,, en 2016 (33), ont axé leur étude sur la nécessaire prise en charge
multidisciplinaire des patients atteints du syndrome de Marfan. En effet, selon les auteurs I'atteinte
multiviscérale nécessite cette approche optimale pour normaliser a la fois le pronostic et la qualité de
vie. Cette équipe de soins de santé pluridisciplinaire est basée au centre Marfan de Hambourg ou
chacun rend compte personnellement de sa contribution dans cette prise en charge. Les auteurs
soulignent que cette structure organisationnelle permet de créer un sens commun et ainsi de

maximiser le succés thérapeutique (cf. figure 21).

Figure 21 : Maximiser le succés thérapeutique
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Source : Von Kodolitsch et al., « The role of the multidisciplinary health care team in the management of

patients with Marfan syndrome », 2016.
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Commentaires du schéma ci-dessus : Maximiser le succés thérapeutique nécessite de maximiser le

succes dans trois dimensions comprenant :

e |a biologie de la maladie et la constitution physique du patient ;

e |es normes avec la conformité de la thérapie avec I'autonomie du patient, avec les directives
médicales et les lois ;

e |es émotions, y compris le soutien motivationnel du patient thérapie. La mesure dans laquelle la
thérapie est maximisée chez un patient individuel correspond aux zones des triangles rouges et
noirs dans le graphique.

« Habituellement, la thérapie selon la norme est incapable de maximiser le succes thérapeutique parce

gu'elle ne tient pas compte de l'individualité biologique telle que la comorbidité, ou de I'autonomie du
patient en négligeant sa volonté, ou parce qu'elle ne parvient pas a obtenir le soutien motivationnel

du patient. Informations provenant d'études antérieures (33) ».

Curien et al. mentionnent que la plus grande susceptibilité bucco-dentaire et les particularités
orthodontiques liées au syndrome de Marfan rendent le suivi odontologique essentiel. De plus, les
pathologies valvulaires fréquentes et la plus grande fragilité cardio-vasculaire incitent a une prise en

charge spécifique et protocolisée (21).

3.1 Sur le plan dentaire

Le MFS est un trouble complexe avec de multiples manifestations affectant divers systémes. Une prise
en charge pluridisciplinaire s’avere souvent indispensable.

Selon Kutkut et al., en raison des constatations intrabuccales, les patients atteints du syndrome de
Marfan devraient étre référés a une clinique d’orthodontie en priorité par rapport aux individus en

bonne santé (34).

Rahman et al. ont conclu leur évaluation du risque carieux aupres d’enfants et d’adolescents en
soulignant que les patients atteints du syndrome de Marfan ont un risque accru d’endocardite et
occupent donc une place particuliére dans la pratique dentaire. Afin d'éviter des traitements dentaires

inutiles, la prévention des caries pendant la denture temporaire et définitive joue un role décisif (31).
Rodrigues et al. ajoutent que les objectifs du traitement chez les personnes atteintes du syndrome ne

différent pas de ceux des patients en bonne santé. Pour le chirurgien buccal et maxillo-facial, le défi

de la pratique de la chirurgie orthognathique réside principalement dans les limites imposées par les
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différentes manifestation systémiques du syndrome, notamment cardiovasculaires, en plus des taux

de récidive (23).

Mais alors que le PNDS indique que « pour prévenir I'endocardite infectieuse en cas de prothése
valvulaire et d’antécédent d’endocardite, un état dentaire satisfaisant doit é&tre maintenu », il n’est
guasiment pas fait mention de la prise en charge sur le plan dentaire ou, a fortiori, du réle de dépistage

que le praticien dentaire pourrait utilement exercer.

3.1.1 Role de dépistage du syndrome de Marfan

Devant la variabilité des caractéristiques cliniques, les praticiens dentaires peuvent étre les premiers
professionnels de santé a observer ces patients et a les adresser pour un diagnostic initial. En
particulier, les chirurgiens-dentistes doivent savoir identifier les signes associés au syndrome de
Marfan, tels que la malocclusion squelettique de classe Il, I'hypermobilité articulaire, I'inflammation
parodontale, I'incompétence labiale et les déformations craniofaciales, ainsi que I'apnée obstructive

du sommeil (34).

3.1.2 Role de prévention

Le maintien rigoureux de I’hygiéne bucco-dentaire revét une importance particuliere pour minimiser
le besoin de détartrage et de surfacage radiculaire. Par conséquent, le patient doit étre motivé par des
mesures préventives a domicile, notamment des brosses a dents électriques et adaptées, une

application topique de fluorure et des bains de bouche antibactériens (27).

3.1.3 Spécificité de la prise en charge chez le chirurgien-dentiste

Utreja et Evans, en 2009 (35), remarquent que les personnes touchées par le syndrome recherchent
systématiquement un traitement orthodontique pour corriger les manifestations dento-faciales. Ceci
montre bien que, si les praticiens reconnaissent les caractéristiques de la maladie, ils jouent alors un

role majeur pour faire établir un diagnostic et mettre en place un traitement précoce.

3.1.3.1 Prévention de I'endocardite infectieuse

Le patient atteint du syndrome doit de préférence étre prémédiqué avec des antibiotiques afin de

limiter les risques d’endocardite bactérienne (12).
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3.1.3.2 Planification des séances de soins

Utreja et Evans soulignent que la chirurgie orthognathique est parfois nécessaire pour corriger les
anomalies orofaciales graves et que les praticiens doivent alors travailler en étroite collaboration avec

les cardiologues lors de la planification du traitement (35).

3.1.3.3 Antibioprophylaxie

Une antibioprophylaxie peut étre nécessaires avant une avulsion dentaire, afin de réduire les risques
de bactériémie et d’endocardite ultérieure (35).
En outre, Shiga et al. recommandent de consulter le médecin du patient pour déterminer si la

prophylaxie est justifiée (28).

3.1.4 Soins dentaires

Les soins dentaires pour les patients atteints du syndrome de Marfan sont importants pour minimiser
le besoin de traitement qui pourrait augmenter le risque de bactériémie. Par conséquent, un examen

oral périodique doit étre effectué (1).

Jain et Pandey indiquent que les dentistes doivent également bien connaitre les moyens
pharmacologiques pour retarder la dilatation aortique, notamment les B-bloquants, les inhibiteurs de

I’ECA et les inhibiteurs calciques (27).

Shiga et al. soulignent qu’il est essentiel de comprendre le phénotype caractéristique des patients
atteints de la maladie de Marfan, car leurs problemes bucco-dentaires spécifiques et leur schéma de
croissance faciale sont pertinent pour tout traitement orthodontique proposé. Cependant il convient
de prendre en compte leur risque accru de développer des comorbidités systémiques en vieillissant,

en veillant a une observation attentive au fil du temps (28).

3.1.4.1 Anesthésie

Pour Jain et Pandey, si le patient a besoin de soins dentaires importants, il peut étre conseillé de
recourir a la sédation ou a I'anesthésie générale pour éviter de soigner le patient en plusieurs fois (27).
Shiga et al. suggerent également que la chirurgie soit réalisée sous sédation intraveineuse pour
minimiser les variations de la pression artérielle. De plus, dans le cas rapporté, les auteurs ont utilisé

une anesthésie locale sans vasoconstricteurs (28).
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3.1.4.2 Soins parodontaux

Les problemes parodontaux peuvent étre liés a la difficulté d'un brossage efficace en raison de
I’encombrement dentaire lui-méme causé par un périmétre d’arcade étroit. A cela, est rajoutée une
incompétence labiale caractéristique du syndrome, empéchant la salive de jouer son rdle de
nettoyage, responsable d’'une accumulation de plaque sur le secteur antérieur et de ce fait, une
inflammation gingivale persistante.

Une gestion préventive peuvent aider a éviter d'avoir des traitements complexes et invasifs (1). Pour
cela, des visites dentaires régulieres sont nécessaires, une motivation a I'hygiene bucco-dentaire,
prescription de brossettes, détartrage si besoin, afin d’éviter le passage de la gingivite a la parodontite.
Le traitement orthodontique joue un réle primordial dans ce syndrome, car il permet I'alignement
dentaire et par ce fait, la réduction de plaque dentaire générale.

La sensibilisation des parents et leur connaissance des besoins particuliers du patient sont trés

importantes.
3.1.4.3 Odontologie conservatrice

En premiére intention, 'odontologie conservatrice est privilégiée. En effet, il est utile de réaliser des
visites de contrbles régulieres et d’encourager le patient a observer des mesures de prévention
classiques. Les visites régulieres permettent de réaliser les soins pendant les premiers stades de la
pathologie carieuse chaque fois que cela est possible. Par ailleurs, chez les patients présentant des
défauts de minéralisation de I'émail, I'application de fluoration topique ainsi que le scellement de

sillons des molaires peuvent étre réalisés en prévention des Iésions carieuses.
3.1.4.4 Endodontie

Les anomalies de la dentine peuvent étre confondues avec des processus de déminéralisation carieuse
et nécessitent par conséquent une vigilance accrue dans l'interprétation des radiographies (16). Pour
la cavité d’acces lors d’un traitement endodontique chez un patient Marfan, il est conseillé, voire
indispensable, d’utiliser des aides optiques (microscope) afin de visualiser les colorations dentinaires,
les minéralisations et la cartographie du plancher pulpaire. Afin d’éliminer les pulpolithes, I'utilisation
de fraise long col et/ou d’inserts ultrasonores spécifiques peut s’avérer efficace. Eventuellement,
rechercher les entrées canalaires a I'aide de colorant afin d’éviter une fausse route ou perforation, et
utiliser un localisateur d’apex. Les séances doivent étre courtes pour amoindrir |a fatigabilité articulaire

et limiter le risque de luxation de 'ATM.
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3.1.4.5 Prothese

Kutkut et al., en 2020 (34), soulignent que pour les patients atteints du syndrome de Marfan, les
prothéses implanto-portées sont une option de traitement viable pour remplacer un ou plusieurs
édentements. Le recours aux implants dentaires est contre-indiqué chez les patients ayant un risque

d’endocardite infectieuse.

3.1.4.6 Avulsions dentaires

Les avulsions dentaires sont de préférence réalisées sous antibioprophylaxie. Devant les déformations
fréquentes des racines, et pour éviter tout risque, I'utilisation de fraise zekrya chirurgicale sur contre-

angle bague rouge est recommandée afin de faciliter les extractions.

3.1.5 Soins orthodontiques

L’enfant atteint du syndrome de Marfan nécessite souvent un traitement orthodontique pour corriger
la malocclusion et les anomalies orofaciales associées, parfois méme la chirurgie orthognathique est
indiquée.

Le défi pour I'orthodontiste est d’établir une relation maxillo-mandibulaire correcte stable dans le
temps. Utreja et Evans mentionnent que les patients présentant une vo(te palatine haute et une
arachnodactylie, caractéristiques de ce syndrome, recherchent généralement des soins

orthodontiques pour encombrement et surplomb excessif (35).

3.1.6 Traitement implantaire

Les études de cas discutant sur le traitement implantaire de patients atteints de MFS sont rares. Nous
avons choisi de nous appuyer sur I’étude de Kutkut et al. de 2020 (34) qui cite une étude de cas clinique

et réalise une revue de littérature.

3.1.6.1 Facteurs généraux

Le rapport de cas concerne une femme de 56 ans atteinte de MFS qui est suivie depuis 1999 dans une
clinique parodontale. Au cours des 20 années précédentes, elle a subi de nombreux traitements
dentaires dans le but de restaurer et de maintenir sa denture le plus longtemps possible. Au fil des ans,
la quantité de perte osseuse et la malocclusion I'ont conduite a la volonté de réaliser une prothése
implanto-portée afin de remplacer les dents absentes et ainsi rétablir I'esthétique et la fonction

(cf. figure 22).
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Figure 22 : Rapport de cas pour une prothése implanto-portée

(a) Radiographie panoramique préopératoire. (b) Vue occlusale de I'arcade maxillaire. (c) Vue frontale
de I'arcade mandibulaire

Source : Kutkut et al., « Full-mouth rehabilitation with implant-prosthesis in Marfan syndrome patient : clinical

report and literature review », 2020.

Dans cette étude de cas, les facteurs généraux sont ceux de tout traitement d’'implantologie classique.

3.1.6.2 Facteurs locaux liés aux facteurs généraux

Plusieurs options de traitement ont été discutées avec la patiente ainsi que le type de prothése (fixe
ou amovible) et de support (tissu ou implant). Le patient a choisi des prothéses amovibles implanto-
portées en raison de la facilité d'hygiéne de I'implant, de I'avantage esthétique (meilleur support des
levres et des joues) et du colt réduit par rapport aux restaurations implanto-portées complétes
fixes (34).

Les protheses amovibles implanto-portées augmentent la stabilité et la rétention des prothéses dans
les cas de résorption osseuse avancée. Le plan de traitement a débuté par des greffes osseuses et sinus

lift sous sédation intraveineuse (34).

3.1.6.3 Facteurs locaux liés aux patients

Des protheses complétes immédiates maxillaires et mandibulaires ont été posées en attendant
|'ostéointégration compléte des implants dentaires. La patiente a été régulierement suivie pour

s'assurer du maintien d'une stabilité de I'implant et d'une hygiéne suffisante. Aprés 4 mois de
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cicatrisation, les implants dentaires ont été ostéointégrés avec succes et les piliers Locator ont été

insérés.

Figure 23 : Réalisation des implants dentaires

(a) Piliers Locator placés pour retenir la prothése compléte maxillaire a palais ouvert. (b) Piliers
Locator placés pour retenir la prothése compléte mandibulaire. (c) Prothése compléte maxillaire avec
attachements. (d) Prothese compléte mandibulaire avec attachements. (e) Prothéses maxillo-
mandibulaires en place. (f) Vue postopératoire du sourire du patient.

Source : Kutkut et al., « Full-mouth rehabilitation with implant-prosthesis in Marfan syndrome patient : clinical

report and literature review », 2020.

Trois années apres, I'ostéointégration des implants reste convenable et la chirurgie de soulevé du sinus
a été un succes. Les auteurs ont souligné que les implants posés n’ont montré aucun signe de maladie
péri-implantaire et aucun échec d’implant ne s’est produit. Kutkut et al. ont conclu que, apres le sinus
lift, la pose de l'implant et des prothéses implanto-portées, la patiente ne présente aucune
complication majeure. Pour les patients atteints de MFS, les protheses implanto-portées s’averent étre

une option de traitement tres efficace (34).
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3.2 Sur le plan psychologique

Un dépistage systématique des symptomes psychopathologiques fréquents, principalement I'anxiété

et la dépression, est recommandé.

Le PNDS donne les recommandations suivantes: « I’éducation thérapeutique doit contribuer a
I'implication active du patient et de son entourage. Elle commence dés I'annonce du diagnostic et tient
compte de I'état psychologique, du projet de vie et de I'’environnement du patient. Elle va ensuite se
poursuivre tout au long du parcours du patient, a I'égard duquel accompagnement et soutien

psychologique jouent un role essentiel dans la qualité de la prise en charge (7) ».

Von Kodolitsch et al. citent que les patients atteints de maladies chroniques sont souvent sujets a une
détresse psychologique. Les problémes peuvent soit se manifester de maniére aigué a la suite d'un
événement spécifique lié a la maladie, soit se développer parallélement a la maladie chronique en tant

gue psychopathologie comorbide (33).

De plus, plusieurs études démontrent une qualité de vie inférieure et un niveau de psychopathologie
plus élevé, surtout anxiété et dépression, comparativement a des sujets sains. Des expériences
traumatiques de traitements ou interventions chirurgicales peuvent constituer des troubles de stress

et d’adaptation.

Von Kodolitsch et al. mettent en avant le réle majeur du psychologue. Le but de la prise en charge sur
le plan psychologique peut étre améliorée en renforcant la confiance en soi des patients. Il doit
permettre de réduire le fardeau de I'anxiété, des traumatismes et du sentiment de stigmatisation. Pour
atteindre ces objectifs, il faut, d’une part, établir une alliance patient-thérapeute solide et basée sur la
confiance. D’autre part, cette prise en charge nécessite d’identifier les troubles de I'image corporelle,

les conflits familiaux, les comportement a risque accidentels et les aspects sexospécifiques (33).
3.2.1 Adaptation psychosociale

Les patients atteints du syndrome se sentent souvent stigmatisés par leur apparence, en particulier les

jeunes adultes, notamment a cause des différentes malformations liées a la maladie.

Von Kodolitsch et al. préconisent un spécialiste de la réadaptation dont I'objectif est d’atteindre le

meilleur soutien possible des capacités du patients en ce qui concerne les aspects biologiques,
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psychologiques et sociaux. Ce spécialiste établit un plan de réadaptation avec la formulation d’objectifs
individuels du patient. Ce plan comporte une éducation spécialisée, des exercices physiques quotidiens
(vélo ergométrique, gymnastique, marche nordique...) pour que le patient puisse surmonter son
incertitude sur ses capacités physiques, conseils psychologiques, entrainement a la relaxation, conseils
pour les problemes liés au travail et conseils diététiques. Les auteurs soulignent que les objectifs de
soins doivent inclure la personne dans sa globalité, c’est-a-dire comporter cing dimensions : physique,

psychologique, socioculturelle, développementale et spirituelle (33).

3.2.2 Impact familial

Von Kodolitsch et al. mettent I'accent sur la situation familiale car la majorité des patients atteints du
syndrome ont également des parents touchés par la maladie. Les auteurs notent que des situations
conflictuelles surviennent souvent a propos de la génétique et de la responsabilité parentale pour avoir

choisi, en connaissance de cause, d’avoir un enfant (33).

L'identification des besoins psychologiques des patients et de leurs proches est majeure, offrant des
conseils et des orientations afin de renforcer leur capacité « d’auto-entretien » (33). Il est
particulierement important de développer I'autonomie du patient que ce soit par rapport a sa famille
ou par rapport a la gestion de sa maladie. Von Kodolitsch et al. soulignent que, d’un point de vue,

médical, I'enfant doit étre impliqué dans la gestion de la maladie le plus tot possible (33).

3.3 OHRQolL

Apres I'étude des manifestations orofaciales et bucco-dentaires, nous ne pouvons conclure sans faire
le point sur la qualité de vie liée a la santé bucco-dentaire (OHRQoL, Oral Health Related Quality of

Life) des personnes atteintes du syndrome de Marfan.

L’étude de Hanisch et al. en 2018 (36), sur I’'OHRQoL nous a permis d’obtenir ces informations. C’est a
ce jour l'unique étude OHRQoL pour les personnes atteintes de MFS. Cette étude a utilisé le
questionnaire OHIP-14 standardisé et a pu analyser 51 répondants (dont 66,67 % de femmes). La
conclusion générale est que les personnes atteintes du syndrome ont une OHRQoL plus mauvaise que
la population générale, surtout chez le sexe féminin.

Cette étude était en méme temps I'occasion d’obtenir des informations sur la période de diagnostic et
les symptoémes buccaux. L’échantillon était composé de toute personne en Allemagne agée d’au moins

16 ans et touchée par le syndrome de Marfan.
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Voici un résumé des symptémes bucco-dentaires : 84 % ont décrit des symptome et 16 % n’en ont
signalé aucun. En ce qui concerne les symptomes buccaux, 38 des répondants ont cité diverses formes
d'anomalies squelettiques et dentaires, notamment la dysgnathie (n = 34), la malocclusion (n = 21), le
palais haut (n = 14), I'encombrement (n = 14), I'nypodontie (n = 6), troubles de la minéralisation des
dents (n = 4), microdontie (n = 3) et dysfonctions temporo-mandibulaires (n = 6). Au total 68,75 %

avaient regu un traitement orthodontique (36).

Concernant les valeur de 'OHIP-14, en divisant les groupes entre « sans traitement orthodontique »
et « traités avec orthodontie », les valeurs de I'OHIP étaient de 10,15 + 9,11 pour les patients qui
n'étaient pas traités et de 15,03 + 14,81 pour ceux qui étaient traités. Les valeurs de I'OHIP n'ont
montré aucune différence statistiquement significative entre les sexes (p = 0,693). De méme, le
traitement orthodontique n'a pas semblé affecter les valeurs de I'OHIP, car aucune différence
statistique n'a été trouvée entre les participants « traités par orthodontie » et « non traités par

orthodontie » (p = 0,29) (36).

Dans ce syndrome, de nombreuses années (12,01 + 11,61) s’écoulent entre I'apparition des premiers
symptoémes et le diagnostic correct de la maladie. Ces résultats ont confirmé que les personnes
atteintes du syndrome de Marfan sont affectées par des retards dans le diagnostic correct de leur
maladie rare. En moyenne, sept ans peuvent s'écouler avant le diagnostic correct d'une maladie rare.
En raison de sa rareté, il existe souvent des retards importants pour diagnostiquer correctement le
syndrome de Marfan aprés |'apparition des premiers symptdémes, ce qui, d'une part, est stressant pour
les personnes concernées et, d'autre part, entraine des colts élevés dus a des erreurs ou d’inutiles

traitements (36).

Hanisch et al. ont conclu, comme bon nombre d’études sur le syndrome de Marfan, que les chirurgiens-
dentistes pourraient étre les premiers professionnels de la santé a étre consultés par des patients
présentant des manifestations buccales. Ainsi, les dentistes pourraient aider au diagnostic précoce du

syndrome de Marfan (36).
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Conclusion

Cette maladie rare et chronique avec tant d'aspects phénotypiques différents et sans traitement
standardisé, nécessite des soins infirmiers trés centrés sur le patient avec une excellente connaissance
des impacts de cette maladie rare et des thérapies correspondantes ; ainsi que la prévention et la
détection précoce des symptomes et des complications. Une meilleure mise en réseau entre les
services spécialisés afin de fournir les meilleurs soins individualisés est nécessaire. L'éducation des

patients afin qu’ils soient experts de leur propre maladie est essentielle (33).

La prise en charge dentaire du syndrome de Marfan nécessite I'utilisation de plans de traitement
personnalisés qui se concentrent sur les besoins particuliers des patients. Le traitement peut méme ne
pas étre nécessaire pour certaines personnes atteintes du syndrome, mais tous les patients doivent
étre invités a se rendre régulierement chez le dentiste. Le diagnostic précoce et la prise en charge
médicale du syndrome augmentent considérablement la qualité de vie du patient. Les pédodontistes
doivent étre conscients de cette affection et de son diagnostic différentiel, étant donné que les signes
bucco-faciaux caractéristiques du syndrome de Marfan et l'incidence élevée des caries peuvent

amener les patients a suivre un traitement spécialisé (1).
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