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Manifestations orales et maxillo-faciales de la Pycnodysostose : une synthèse des 
critères diagnostiques cliniques, radiologiques et céphalométriques. 

 
Une méta-analyse 

Marine Bovis, Brotons Adèle AHU, David Antunes, AHU, Jean-Hugues Catherine, MCU, 
et Joël Ferri, PU 

 

RÉSUMÉ 

Contexte : la Pycnodysostose (PYCD) est un syndrome squelettique rare, à l’origine de 
malformations du crâne et de la face. Jusqu'à ce jour, aucune étude systématique portant 
sur ces anomalies morphologiques n'a été réalisée. Notre étude vise ainsi à identifier et 
analyser toutes les caractéristiques maxillo-faciales, cliniques, radiographiques et 
céphalométriques afin d’établir des critères diagnostiques de certitude de cette pathologie. 

 
Méthodes : Notre synthèse de la littérature a été enregistrée dans la base de données 
PROSPERO et menée selon les directives PRISMA et AMSTAR. Les recherches 
documentaires ont été effectuées dans les bases de données Pubmed, Web of Science 
et Cochrane Library. Aucune restriction quant à la date de publication n’a été imposée et 
seuls des filtres linguistiques ont été appliqués. Les articles devaient se focaliser sur les 
manifestations maxillo-faciales de patients atteints par la PYCD. La qualité des études 
incluses a été évaluée par les directives CARE. Les critères diagnostiques portaient sur 
l’aspect clinique et radiologique de la voûte crânienne, de la face et de la cavité buccale, 
ainsi que sur les mesures céphalométriques. L’association entre variables qualitatives a 
été explorée à l’aide du test d'indépendance du Chi-carré et les variables quantitatives ont 
été analysées par les tests de Shapiro-Wilk, tests de Student et Wilcoxon. 

 
Résultats : Les auteurs ont identifié 345 articles, parmi-eux 174 articles ont été éliminés 
après examen du titre et du résumé, ainsi que 102 doublons (n=69). Après lecture du texte 
intégral, 20 articles supplémentaires ont été exclus. Au total, 49 études ont été retenues 
et 9 d’entre elles ont contribué à l’analyse céphalométrique. La prévalence de chaque 
critère diagnostique (57) a été évaluée sur un total de 69 patients. La synthèse des 
mesures céphalométriques sur 17 patients a permis d’établir un profil caractéristique. La 
significativité des résultats a été évaluée avec un seuil (alpha) prédéfini à 5%. 

 
Conclusion : Les principaux critères diagnostiques étaient : la bosse frontale, l’absence 
de fermeture des fontanelles et des sutures crâniennes, l’ossification sclérotique, 
l’hypoplasie médiofaciale, l’exorbitisme, l’absence des sinus faciaux, l’hypoplasie 
mandibulaire avec un angle sévèrement obtu et un condyle grêle, un palais étroit et 
rainuré, un encombrement dentaire sévère et une occlusion inversée. L’analyse 
céphalométrique a révélé une bi-rétromaxillie, sans prédominance d’une classe 
squelettique et une hyperdivergence faciale liée à une hypoplasie du ramus ; ainsi qu’une 
morphologie basi-crânienne contributive à ces dysmorphies. 

Mots-clés : Pycnodysostose, manifestations orales et maxillo-faciales, critères 
diagnostiques cliniques, radiologiques et céphalométriques. 
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I. INTRODUCTION 

La pycnodysostose (PYCD) est une maladie squelettique rare, individualisée pour la 
première fois par Lamy et Maroteaux en 1962, lors de leurs recherches sur les 
symptômes et le phénotype clinique distinct qui ont marqué la vie et l’œuvre du peintre 
Toulouse Lautrec, après des années de conjectures médicales infructueuses (1,2). Ce 
n’est qu’en 1996, que le gène défectueux responsable a été identifié : il s’agit du gène 
codant pour la Cathepsine K (CTSK), localisé sur le chromosome 1q21 (3) 

 
La CTSK, est une protéine à cystéine lysosomale fortement exprimée par les 
ostéoclastes et qui leur est essentielle pour résorber la matrice organique osseuse 
(collagène de type I, ostéonectine et ostéopontine). Sa dysfonction est ainsi à l’origine 
d’un trouble de la résorption et du remodelage osseux (4,5). Cependant, des études 
récentes ont rapporté que la CTSK s’exprimait également dans d’autres cellules, telles 
que les macrophages, les cellules dendritiques et les fibroblastes, jouant un rôle 
important dans le remodelage de la matrice extracellulaire de nombreux organes dont le 
développement de la face et du crâne (6). 

 
La PYCD se manifeste par des fractures fréquentes, une petite taille voire un nanisme, 
des membres courts, une dysplasie des clavicules, une acro-ostéolyse des phalanges 
distales, des anomalies ongulaires (7). Elle s’inclut ainsi dans le spectre des 
ostéochondrodysplasies et plus spécifiquement des ostéoprétroses (8). Ses 
manifestations maxillo-faciales sont très spécifiques et sont une aide précieuse au 
diagnostic. Ainsi, tout chirurgien oro-maxillo-facial recevant un patient avec des signes 
d’exorbitisme, bosse frontale, hypoplasie des maxillaires avec un angle mandibulaire 
obtu doit pouvoir évoquer ce diagnostic (6,9). Un bilan radiographique (panoramique et 
téléradiographies) est indispensable pour détecter les anomalies osseuses sous- 
jacentes, comme la persistance de fontanelles ou de sutures crâniennes ouvertes ou 
l’absence de sinus faciaux. Les bilans biochimiques et endocriniens sont moins 
spécifiques : NFS, Calcium, phosphate, vitamine D et phosphatase alcaline sérique sont 
normaux, il est possible d’observer un déficit en hormone de croissance, ainsi qu’une 
IGF-1 faible, sans anomalie des autres hormones hypophysaires (10). 

La PYCD se distingue également par sa transmission autosomique récessive (11), ainsi 
la présence de fratries atteintes ou d'une consanguinité parentale peut suggérer ce mode 
de transmission. Toutefois, l'absence d'antécédents familiaux connus n'exclut pas le 
diagnostic (12). Actuellement, sa prévalence est estimée à environ 1 cas pour 1,7 
million d’individus (13) et un peu plus de 60 variants pathogènes du gène CTSK, ont été 
identifiés, pouvant permettre de réaliser un diagnostic génétique. L’ensemble des 
variants pathogènes sont détectables par des séquençages de l’exome ou du génome 
complet. L’utilisation de tests monogéniques ou tests d’un panel multigénique est 
également réalisable mais impose au clinicien de préciser les gènes potentiellement 
impliqués et à évaluer (12,14). Cependant, malgré les avancées en génétique, des 
mutations continuent d’être découvertes chaque année (13,15), et l’identification de 
certains variants CTSK de signification incertaine ne permet pas d’établir ou d’exclure le 
diagnostic. 

 
Ainsi, la distinction entre la PYCD d’autres formes d’ostéoprétroses, peut s’avérer 
complexe. 
Parmi elles, nous pouvons évoquer la dysplasie cléido-crânienne (CDD), où une petite 
stature, une hypoplasie des clavicules, une brachydactylie, une persistance des 
fontanelles ouvertes et une atrophie des maxillaires sont également observées (16). 
Cependant certains critères comme la bosse frontale, l’ossification sclérotique et l’angle 
mandibulaire sévèrement obtu n’y sont pas retrouvés. De plus, les patients atteints de 
CCD sont sujets à une hyperdontie, ce qui est plutôt rare (5%) chez les sujets atteints 
de PYCD. 
Il en est de même pour l'ostéoprétrose autosomale récessive ou maligne, qui présente 
comme similitude une petite taille, un élargissement du périmètre crânien avec une 
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proéminence frontale et des sinus maxillaires sous-développés ((8),(7)).Cependant, 
dans cette pathologie, l’ostéosclérose conduit à une compression médullaire pouvant 
entraîner une lésion des nerfs crâniens avec trouble visuel et oculomoteur (nystagmus), 
surdité ou paralysie faciale, et ces manifestations ne sont pas remarquées dans la PYCD. 
Ces observations mettent en évidence la spécificité des critères maxillo-faciaux pour ces 
pathologies syndromiques et leur importance pour le diagnostic. 

Jusqu’à ce jour, aucune revue systématique portant sur les manifestations oro-maxillo- 
faciales, permettant d’établir un diagnostic de certitude sur la base d’éléments cliniques 
et radiologiques, n’a été réalisée. Dans cette perspective, notre synthèse a pour objectif 
de recenser toutes les manifestations maxillo-faciales associées à la PYCD et de 
déterminer la prévalence de chacune d’entre elles. En complément, une analyse 
céphalométrique devait être réalisée pour évaluer la sévérité de dysmorphies osseuses 
et leur impact sur l’aspect facial des patients atteints. 

 

 

II. MATÉRIELS ET MÉTHODES 

II.1. Élaboration du protocole 

Cette revue systématique de la littérature a été menée conformément aux principes 
énoncés dans la déclaration PRISMA (17), en suivant les directives de la collaboration 
Cochrane et en respectant les critères de qualité méthodologique définis par AMSTAR. 
Pour garantir l’intégrité de la recherche, le travail a préalablement été enregistré dans la 
base de données PROSPERO. 

L’étude sera structurée selon le schéma PICO : 
Population : Individu atteint par la Pycnodysostose 
Intervention : aucune, il s’agit d’une étude observationnelle 
Comparaison : normes de référence en céphalométrie 
Résultats : ensemble des symptômes maxillo-faciaux, cliniques et radiologiques, 
observés chez les patients et leur fréquence d’apparition 

 
II.2. Types d’études et critères de sélection 

Les critères d'inclusion appliqués lors de la recherche sont les suivants : 

- Études portant sur des patients atteints de PYCD, focalisées sur la sphère orale 
et maxillo-faciale, sans restriction lié à l’âge, au sexe, à l’origine ethnique et à la 
durée du suivi. 

- Études rapportant des données cliniques, radiographiques et thérapeutiques 
(chirurgie des maxillaires, réhabilitation prothétique ou traitement orthodontique). 

- Études publiées en anglais ou en français. 
- Articles originaux, études observationnelles ou interventionnelles, séries de cas 

et rapports de cas, tous issus de revues scientifiques à comité de lecture. 
- Les articles devaient fournir au moins 15 caractéristiques cliniques ou 

radiologiques pertinentes. 
- Les études axées sur la gestion des complications secondaires, comme 

l'ostéomyélite, les fractures de la mâchoire et le syndrome d’apnées-hypopnées 
obstructives du sommeil (SAHOS), n'ont pas été incluses en raison de leur 
contenu trop spécifique. 

- Les études dont les titres semblaient non pertinents, tels que "Pycnodysostose" 
ou "PYCD, rapport de cas", et celles dont les résumés étaient insuffisamment 
détaillés ou manquants, ont tout de même été évaluées sur la base du texte 
intégral pour éviter d’omettre des articles potentiellement importants. 
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Les critères d'exclusion sont définis comme suit : 

- Articles ne se concentrant pas spécifiquement sur la PYCD ou ses manifestations
maxillo-faciales.

- Études avec des titres imprécis tels que "Pycnodysostose", qui, après examen
ne se focalisent pas sur les manifestations maxillo-faciales, et sont par
conséquent exclues.

- Recherches basées sur des cultures cellulaires en laboratoire, des modèles
animaux, ou des études à caractère génétique.

- Revues de la littérature, dont les sources citées ont été évaluées individuellement
et sélectionnées pour inclusion ultérieure si elles rencontraient les critères
d'inclusion.

- Études dont l’accès au texte intégral n’a pas été possible malgré une tentative
de prêt inter-bibliothèque, ou celles disponibles uniquement dans une autre
langue.

Pour illustrer le processus d’identification et d’inclusion des études, un diagramme de 
flux a été élaboré en accord avec les directives de la déclaration PRISMA. 

II.3. Stratégie de recherche documentaire

La recherche systématique a été conduite au sein de trois bases de données 
électroniques majeures : Pubmed, Web of Science et la bibliothèque Cochrane. 

Cette démarche a inclus l'examen d’études publiées en anglais et en français, sans 
imposer de limite quant à la date de publication, et ce jusqu'à la fin avril 2023. 
La stratégie de recherche informatisée s’est appuyée sur une combinaison de termes 
médicaux standardisés (MeSH Terms) et de termes libres, le tout orchestré via 
l’opérateur de recherche HeTOP pour une optimisation des résultats pertinents. 

L’équation de recherche a été définie et mise en œuvre dans la section "Tous les 
champs", en utilisant des filtres linguistiques pour inclure les documents en français et 
en anglais (français* et anglais*). 

La requête a été structurée comme suit : 
((pycnodysostosis) OR (PYCD) OR (pyknodysostosis)) AND ((oral) OR (craniofacial) OR 
(maxillofacial) OR (dentofacial) OR (malocclusions) OR (teeth) OR (crowded teeth) OR 
(surgery) OR (maxillary) OR (mandible) OR (cephalometry) OR (orthodontics) OR 
(osteitis) OR (tooth enamel) OR (periodontal disease) OR (clinical features) OR 
(radiographic features)) 

II.4. Collecte des données

La sélection des articles pour l’étude a été effectuée par deux évaluateurs indépendants, 
qui ont examiné les titres et les résumés des publications identifiées lors de la recherche 
électronique. Ils ont par la suite comparé et discuté leurs sélections pour parvenir à un 
consensus. En cas de divergence d’opinions, un troisième évaluateur, a été consulté 
pour aboutir à une décision unanime. 

Les articles répondant aux critères d’inclusion préétablis, ainsi que ceux dont les 
informations fournies dans le titre et le résumé étaient insuffisantes pour statuer de leur 
éligibilité, ont fait l’objet d’une récupération de leur texte intégral. Lorsqu’une réédition 
d’un article était disponible, c’est cette dernière version qui était prise en compte. 

II.5. Extraction des données

L’extraction des données s’est concentrée sur les éléments suivants : les auteurs et 
l’année de publication pour identifier les études ; la conception de l'étude, le nombre de 
cas, le sexe et l’âge des patients, le diagnostic génétique s’il était réalisé et la présence 
de consanguinité parentale. 
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Les caractéristiques cliniques incluaient : bosse frontale, bosse pariétale et bosse 
occipitale, dolichocéphalie, brachycéphalie, hypoplasie médiofaciale, nez proéminent, 
face courte et des plis faciaux marqués. L’examen intra-buccal notifiait : forme du palais, 
rapports occlusaux et caractéristique de la denture. Les indicateurs radiologiques 
comprenaient : la persistance de fontanelles et/ou de sutures ouvertes, la présence d’os 
wormiens, l’ossification sclérotique et la présence de synostose suturale, les volume 
maxillaire et mandibulaire, l’absence de sinus frontaux et maxillaires, l’aspect des voies 
aériennes, la morphologie du condyle mandibulaire et un angle mandibulaire obtu. 

Pour chaque cas rapporté, un critère clinique ou radiologique était considéré comme 
présent s'il était explicitement mentionné dans le texte de l’étude ou si un examen 
(photographie ou radiologie) confirmait sa présence. 
À l’inverse, un critère était jugé absent si aucune mention n’était faite et qu'un examen 
clinique ou radiologique l'évaluait comme tel. 
Si aucun examen n’était disponible pour évaluer un critère spécifique, la donnée était 
classée comme indisponible et était exclue du calcul du pourcentage final. 
Cette méthodologie assurait une uniformité dans le traitement des données, qu’elles 
soient issues d’un rapport de cas isolé ou d’une série de cas et a contribué à minimiser 
l’impact des données manquantes. Le rapport entre le nombre de critère positifs et le 
nombre de critères évaluables a été utilisé pour calculer un pourcentage final qui 
représentait la prévalence du critère étudié. 

 
Concernant l’analyse céphalométrique, l’objectif était de définir la croissance et la 
position du maxillaire et de la mandibule, la classe d'angle squelettique, la morphologie 
de la base du crâne et les hauteurs faciales (antérieure et postérieure). Pour cela, toutes 
les mesures et les valeurs d’angles qui figuraient dans les descriptions devaient être 
recueillies. Pour chaque mesure linéaire, les références utilisées étaient celles obtenues 
à partir de la base de données de l’atlas de la croissance craniofacial (61). Les 
références des mesures angulaires et des Index étaient issues des analyses de Tweed, 
Steiner, Ricketts, McNamara et Wendel-Wylie (62,63). 

 
Dans le cas où les données pertinentes étaient incomplètes ou manquantes dans une 
publication, un évaluateur devait solliciter les auteurs (jusqu’à deux tentatives) afin 
d’obtenir des clarifications ou des données brutes. Malheureusement, ces tentatives de 
communication n’ont pas permis d’obtenir des informations supplémentaires. 

 
II.6. Analyse statistique 

 
Le travail statistique était mené avec RStudio (Version 2023.12.0+369), au 

niveau de signification alpha fixé à 5%. 
 

Pour les variables qualitatives, telles que les sutures, la normalité a été vérifiée 
par test de Shapiro-Wilk. Les associations entre les variables ont été explorées à travers 
le test d'indépendance du chi-carré, utilisant le test de chi-carré de Pearson avec 
correction de continuité de Yates. Les études de corrélation ont été conduites à l'aide du 
test d'indépendance du chi-carré, des modèles de régression logistique, et le coefficient 
de contingence de Cramer a été calculé pour évaluer la force des associations. 
L’homogénéité entre les sexes a été examinée avec le test de Wilcoxon. 

 
Pour les variables quantitatives, la normalité de l'échantillon a été évaluée à l'aide 

du test de Shapiro-Wilk. Pour les comparaisons de moyennes, le test t pour un 
échantillon (One sample t-test) a été utilisé pour les échantillons appariés suivant une 
loi normale, tandis que le test t à deux échantillons (Two-sample t test) a été employé 
pour des échantillons indépendants présentant une normalité. En cas de distribution non 
normale, le test de somme des rangs de Wilcoxon avec correction de continuité a été 
appliqué. 
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II.7. Évaluation de la qualité des études incluses 
 

L'appréciation du risque de biais inhérent aux cas rapportés a été conduite en s’appuyant 
sur la grille de contrôle CARE, qui est un ensemble de lignes directrices reconnues et 
approuvées par le réseau Equator. 
Cette approche a été jugée adéquate étant donné que notre revue n’avait pas retrouvé 
d’étude cas-témoin, ni d’étude de cohorte, ni d’étude interventionnelle. 
Chacun des 29 critères énoncés par la grille de vérification CARE, a été évalué pour 
chaque article. En outre, un score moyen reflétant la « rigueur scientifique » a été calculé 
pour l’ensemble des articles retenus, fournissant ainsi une mesure globale de la qualité 
méthodologique de notre corpus. 
Les études qui rapportaient plus de 2 cas cliniques ont été évaluées selon la grille 
d’évaluation de l’institut Joanna Briggs. 

 

 

III. RÉSULTATS 

III.1. Résultats de la recherche et caractéristiques des études 

L'équation de recherche a permis d’identifier 207 références sur Pubmed et 138 dans Web 
of Science (n = 345). Aucune étude n'a été trouvée dans la base de données Cochrane. 
Dans l’ensemble des articles identifiés, 102 étaient des doublons et ont été éliminés. 
Un criblage initial basé sur les titres et les résumés, a permis de retenir 69 articles pour 
une évaluation complète du texte intégral. 
Parmi ceux-ci, 23 ont été éliminés : 8 articles ont été exclus en raison de leur 
indisponibilité, malgré une tentative de les obtenir via le prêt inter-bibliothèque, 3 articles, 
étaient des revues de la littérature, 1 manquaient de traduction en anglais ou en français, 
et 11 autres dépourvus de données cliniques et radiologiques pertinentes, avaient 
également été écartés. 
Une recherche complémentaire dans les références des articles sélectionnés a révélé 
2 études supplémentaires, qui n’ont pas été retenues après analyse car elles ne 
fournissaient pas d’informations suffisantes. 
Au terme de ce processus, 46 études ont été incluses dans la revue systématique, parmi 
lesquelles 9 ont contribué à réaliser une analyse céphalométrique. Les cas et séries de 
cas rapportés ont permis d’analyser ces données sur une cohorte de 69 patients. 
Parmi ces 46 articles, 11 abordaient les traitements de la sphère oro-faciale : 4 articles 
ont traité les options chirurgicales, 8 ont décrit les approches orthodontiques, et 2 ont 
étudié les réhabilitations prothétiques. 
De plus, 5 autres articles étaient plus spécifiques et portaient sur les craniosténoses 
chez les patients atteints de PYCD. 
Une méta-analyse a pu être réalisée, l’ensemble des données recueillies étant des 
données brutes. Le processus de recherche et de sélection a été illustré par un 
organigramme (figure 1). 

 
III.2. Evaluation de la qualité des articles inclus 

 
L’analyse qualitative de 41 rapports de cas a été menée conformément aux directives 
du protocole CARE (tableau A1, A2). 
En moyenne, un score correspondant à la présence de 16 critères sur 30 a été 
enregistré, reflétant une qualité modeste des rapports de cas examinés (figure 2). 
Parmi les critères évalués, 6 n’étaient pas pertinents pour des études observationnelles 
(tel que le type d’intervention, les modalités, les changements et les résultats de celle- 
ci) et ont été jugés non applicables pour 23 études. Cette situation contribue en partie à 
la moyenne relativement basse des scores observées. 
Les critères : Description de l’examen physique ciblé et Méthodes diagnostiques se sont 
avérées être les plus fréquemment respectées dans les études. 
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Les travaux de Thomas et al. (2019) ainsi que ceux de Berenguer et al. (2012) ont obtenu 
les scores les plus élevés. 
Cinq études supplémentaires étaient des séries de cas et ont été évaluées à l’aide de la 
grille de l’institut Joanna Briggs. Dans l’ensemble, une qualité moyenne satisfaisante a 
été constatée (tableau A3). 

 
III.3. Description de la population 

 
L’étude a analysé un total de 69 patients (tableau 1), avec une répartition équilibrée entre 
les sexes, soit 58% de femmes et 42% d’hommes. L’âge moyen des patients était de 20 
ans, avec des variations importantes allant de 5 à 55 ans. L’évaluation de la répartition 
des âges selon le sexe a été réalisée sous forme de box-plot (figure 3). Celui- ci a montré 
une répartition homogène des âges au sein de la population masculine. Cependant, chez 
les femmes, il est à noter que la moitié étaient âgés de moins de 14 ans. 

En ce qui concerne les antécédents familiaux, une consanguinité parentale a été 
rapportée dans 25 cas, ce qui représente 36% de l’échantillon étudié. En ce qui concerne 
les moyens diagnostics : 28 patients avaient un diagnostic clinico-radiographique, 16 
autres patients avaient en plus les antécédents qui confortaient le diagnostic d’une 
pathologie génétique transmise selon un mode autosomique récessif, et 25 autres 
avaient bénéficié d’une confirmation génétique. 

 
Les manifestations maxillo-faciales cliniques et radiographies de chaque patient, étaient 
considérées comme données qualitatives (14,18–21,21–60) et ont été évaluées comme 
présente, absente ou non disponible (tableau A4). Une analyse céphalométrique 
(données quantitatives) a été spécifiquement réalisée grâce aux mesures recueillies 
chez 17 patients (18,21,24,26,36,37,39,42,49) de la cohorte (synthèse des données 
quantitatives, tableaux A5 et A6). 

 
III.4. Résultats cliniques et radiologiques 

 
III.4.1.  Aspect de la face (figure 4) 

L’exorbitisme a été fréquemment observé au sein de notre cohorte, avec une prévalence 
de 83%. L’aspect bleutée des sclérotiques a été remarqué chez 16 patients sur 40, ce 
qui lui vaut une fréquence d’association avec la PYCD de 40%. L’hypoplasie du 1/3 
moyen a été retrouvée constamment présente dans les cas rapportés (100%). 
Une morphologie nasale saillante et courbée a également été fréquemment constatée 
(56%), souvent en corrélation avec une ensellure nasale prononcée et une columelle 
élargie. 64% des sujets présentaient une face courte, et 53% avaient une occlusion 
labiale exagérée et des plis faciaux péri-labiaux marqués. 

 
III.4.2.  Aspect et forme de la voûte crânienne (figure 5) 

La morphologie de la voûte crânienne, basée sur le calcul de l’indice crânien, a pu être 
évaluée chez 36 patients, les patients étaient soit brachycéphales, soit mésocéphales, 
soit dolichocéphales. 
Au sein de cet échantillon, 33% ont été classifiés comme dolichocéphales et 14% comme 
brachycéphales, tandis que la majorité (53%) restante présentait une morphologie 
mésocéphale. 
Ces résultats indiquent une prévalence plus élevée de la mésocéphalie et de la 
dolichocéphalie par rapport à la brachycéphalie dans notre cohorte de patients. Il 
convient de souligner également que chez 3 des patients brachycéphales, la présence 
d’une sténose de la suture coronale a été constatée. 
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Par ailleurs, il a été observé que la bosse frontale était la déformation crânienne la plus 
courante, avec une fréquence de 92%. Les bosses pariétales et occipitales ont été 
décelées avec une fréquence presque similaire, respectivement 34% et 32%. 
De plus, une association significative entre bosses pariétales et occipitales a été 
retrouvée (avec p-value < 0.05%). Cela suggère que ces excroissances osseuses 
tendent à se présenter conjointement. En revanche, les bosses frontales, n’étaient pas 
significativement associées aux autres. 

III.4.3.  Critères radiologiques 

Analyse de la voûte et de la base crânienne (figures 6-7-8) 

L’analyse radiologique de la voûte crânienne a révélé une persistance d’au moins une 
des sutures ouvertes dans 97% des cas. Parmi les sutures concernées, la suture 
lambdoïde était impliquée dans 94% des cas, tandis que les sutures coronales et 
sagittales l’étaient dans 61% et 54% des cas, respectivement. L’analyse statistique a 
mis en évidence une corrélation significative entre la présence des sutures lambdoïdes 
et coronales, ainsi que les sutures lambdoïdes et sagittales, avec une p-value < 0,05%, 
cela suggère que ces plages d’ostéolyses osseuses tendent à se présenter 
conjointement. En revanche, il semble que les sutures coronales et sagittales béantes 
n’aient pas été retrouvées associées les unes aux autres. La persistance d’une ou des 
fontanelles ouvertes étaient également observées à des fréquences élevées, la 
fontanelle antérieure a été détectée chez 73% des cas, tandis que la fontanelle 
postérieure était présente chez 68% des cas. La présence d’os wormiens au sein des 
sutures et fontanelles a été retrouvée chez 37% des sujets. 

Les os de de la face, de la voûte et de la base du crâne, sont concernés par 
l’ostéosclérose ; cette augmentation de la densité osseuse a été observée chez 90% des 
cas. Les os apparaissant sclérotiques sur téléradiographie ont été relevés pour chaque 
cas : os frontal, pariétal, occipital, sphénoïde, maxillaire et mandibulaire. Parmi-eux, les 
os de la base du crâne (os frontal, sphénoïde et occipital) étaient les plus concernés par 
la sclérose. 

Bien que cela paraisse paradoxal avec la persistance de sutures ouvertes, les 
craniosténoses semblaient être significativement associées à la PYCD, avec une 
prévalence de 20%. Cette association est particulièrement notable dans le cas de la 
synostose coronale, observée chez 10 des 12 patients ; 2 autres avaient une synostose 
combinée de la suture coronale et de la suture sagittale. 
L’Impact de ces sténoses coronales sur la morphologie crânienne restait limité : 9 patients 
avaient un index crânien dans les normes, tandis que 3 patients ont été identifiés comme 
brachycéphales. Aucun patient dolichocéphale n’a été retrouvé malgré la synostose de 
la suture sagittale présente dans 2 cas. 

La faible épaisseur de la voûte présente chez 46% des sujets, était le plus souvent 
visualisée au niveau pariétal, du fait des bosses frontales et occipitales. 

Analyse des os de la face et mise en relation des caractéristiques phénotypiques et des 
aspects anatomiques sous-jacents (figures 9 et 10) 

Analyse radiologique de l’os Maxillaire (figure 9) 

Dans 94% et 97% des cas étudiés, respectivement, on a constaté une absence de 
développement des sinus frontaux et maxillaires. 
Une réduction de la longueur du palais dur, a été relevée chez 91% des patients. 
Le volume du palais mou était plus difficile à déterminer sur les examens 
radiographiques (téléradiographie de profil), en particulier dans un contexte de 
dysmorphie faciale. Néanmoins, son augmentation a été identifiée chez 83% des 
patients pour lesquels son volume a été rapporté ou mesuré (23 patients). 
La réduction des voies aériennes a pu être évaluée chez 32 patients pour qui au moins 
une valeur (SPAS/MAS/IAS) était abordée, et a été observée à une fréquence de 84%. 
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Analyse radiologique de la mandibule (figure 10) 

Un condyle mandibulaire atypique avec une forme grêle et allongée, accompagné d’une 
échancrure marquée, a été identifié chez 66% des sujets. 
L’angle goniaque était sévèrement obtu, voire absent chez la totalité des individus 
examinés. Concernant l’hypoplasie mandibulaire, la réduction du ramus était la 
manifestation la plus remarquable, affectant 83% des sujets. Elle était suivie de près par 
le raccourcissement du corps mandibulaire, observé dans 81% des cas. L’épaisseur 
réduite du corps mandibulaire était significative également (73%). 

III.4.4.  Examen intra-buccal 
 

Evaluation de l’occlusion (figures 11-12) 

Tous les patients de l’échantillon avaient une occlusion perturbée, les 42 patients 
évalués avaient une denture mixte ou permanente. Les rapports dentaires ont été 
évalués dans les 3 sens de l’espace. Dans le plan sagittal : 30 patients présentaient soit 
une occlusion incisives inversée, caractérisée par des incisives mandibulaires 
surplombant les incisives maxillaires et 12 autres, une occlusion bout-à-bout des 
incisives. Dans le sens transversal, 88% des patients avaient une occlusion inversée des 
secteurs postérieurs. En associant les dimensions sagittale et transversale, 28 patients 
(66%) présentaient à la fois une occlusion inversée antérieure et latérale, où la 
mandibule circonscrivait totalement le maxillaire. Concernant le sens vertical, 50% 
patients présentaient une béance postérieure. Lorsqu’un calage postérieur était présent, 
une béance antérieure était observée dans 29% des cas. Les 21% restants avaient un 
recouvrement correct antérieur et postérieur. 

Evaluation de la forme du palais (figure 13) 

Tous les patients inclus dans l’étude présentaient un palais étroit. Un palais qualifié de 
« rainuré » a été constaté positif chez 73% des patients. Cependant, aucune fente 
palatine osseuse n’y était associée. Les seuls cas de communication bucco-sinusienne 
retrouvés étaient associés à une ostéite maxillaire avancée. 

Evaluation de la denture (figure 14-15) 

L’encombrement dentaire et les malpositions étaient observés chez 98% et 91% des cas 
étudiés, respectivement. La rétention des dents matures était observée chez 64% des 
cas et la persistance de dents temporaires chez 32%. Les anomalies de nombre étaient 
principalement des agénésies dentaires, concernant 55% des cas, touchant en 
particulier les 3ème molaires, 2ème prémolaires et les incisives latérales. Aucun cas 
d’oligodontie n’a été détectée dans la cohorte. Dans une moindre mesure, la présence 
de dents surnuméraires a été constatée pour 3 patients (7%). 

 
Evaluation de l’anatomie dentaire (figure 16) 

Les altérations de la structure dentaire, telle que l’hypoplasie amélaire, étaient plus 
répandues (54%) que les anomalies morphologiques (36%). 
Des chambres pulpaires oblitérées ont été observées chez 30% des patients. La 
disparition de la lamina dura et l’hypercémentose ont été observées à une fréquence de 
67% et 36% et ont été retrouvées significativement corrélées avec l’avancée dans l’âge 
(p- value < 0.05) ; Cependant une association entre disparition de la lamina et 
hypercémentose n’a pas été retrouvée. 
Le critère racine hypoplasique était observé chez 45% des cas et était aussi bien 
retrouvé chez les patients jeunes que chez les patients âgés (ni le test d’indépendance 
ni le modèle de régression logistique n’ont permis de montrer une association entre la 
présence de racine hypoplasique et l’âge) ; l’hypoplasie radiculaire était également 
indépendante de l’aspect de la lamina et de l’hypercémentose. 
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Maladie parodontale, hygiène et atteinte carieuse (figure 17) 

Les maladies parodontales et atteintes carieuses sévères étaient observées dans 80% 
et 86% des cas. Les maladies parodontales étaient associées à une hygiène défaillante 
(p-value<0,05%), observée chez 86% des sujets. 

III.4.5.  Analyse céphalométrique 
 

Dans le cadre de cette étude, qui a inclus un total de 69 patients, 17 d’entre eux ont fait 
l’objet d’analyses céphalométriques approfondies. La répartition de l’échantillon était de 
11 filles et 7 garçons, avec un âge moyen de 18 ans. L’intervalle des âges entre filles et 
garçons était quasi-similaire, avec un intervalle commun de 6 à 39 ans (tableau 2). 

 
La cohorte comportait 83 patients caucasiens, âgés de 6 à 16 ans. L’homogénéité de 
l’échantillon a été confirmée par test des rangs signés de Wilcoxon ; il n’y avait pas de 
distribution d’âge différente entre hommes et femmes (illustré par le box plot figure 18). 
Le recueil des données est illustré par les tableaux A5 et A6. Les points et tracés 
céphalométriques ont été illustrés sur notre cas clinique (figures 19-20) 

Analyse de la dimension antéro-postérieure (tableaux 3 et 4). 

Valeurs des angles SNA, SNB, ANB : L’analyse des mesures sur un échantillon de 16 
patients a révélé que la valeur moyenne de l’angle SNA était de 75°, ce qui est 
significativement inférieur à la norme idéale de 82° décrite par l’analyse de Steiner (64) 
(p = 9.17e-06). 
De même, la valeur moyenne de l’angle SNB était de 75°, ce qui est également 
nettement en dessous de la valeur standard à 80° (p = 7,64e-05). Le test utilisé était le 
test de Student univarié (tableau 3). 

 
La valeur de l’angle ANB était variable selon les patients : 5 patients avaient un angle 
dans les limites de la normale (0 à 4°) et présentaient une classe I ; 6 patients étaient en 
classe II, avec un angle ANB significativement augmenté à 6° et enfin 6 patients étaient 
en classe III, où l’angle ANB moyen était réduit à -5°. En revanche, en combinant les 
classes II et III, nous avons constaté que 12 patients avaient une relation maxillo- 
mandibulaire pathologique, soit 68% des patients de l’échantillon (tableau 4). 

 
Les longueurs du maxillaire et de la mandibule ont été évaluées et comparées aux 
normes définies selon l’âge et le sexe (tableaux 5, 6, 7, 8). La longueur du maxillaire a 
été évaluée pour 6 patients : ΔCo-A =-15,8 mm, p = 0.008127 et celle du palais dur pour 
5 patients : ΔENA-ENP = -8,8 mm, p = 0,01193, ainsi que la longueur du corps 
mandibulaire ΔGo-me = -22,6 mm, p = 0,0004 chez 9 patients ; celles-ci ont toutes 
montré des réductions significatives par rapport aux témoins. 

Les participations de la morphologie basicrânienne ont été également évaluées : les 
longueurs crâniennes antérieures ont été retrouvées significativement diminuées pour 8 
patients de notre cohorte : ΔS-Na = - 13,3 mm, p= 0,000931. 

 
L’angle basicrânien (Ba-S-Na°) reflète l’ouverture de la base du crâne et une valeur 
considérée comme normale est comprise entre 130° et 135°. L’observation d’une valeur 
de 141° dans notre analyse, bien qu’elle ne reposait que sur un cas, s’alignait avec des 
constatations antérieures où une augmentation de cet angle était très souvent observée 
sur les téléradiographies de profil. 

 
Inclinaison du plan mandibulaire (tableau 9) 

L’angle SN – GoGn est normalement égale à 32° avec variation admise de ± 5° selon 
l’analyse de Steiner (65). Dans cette étude, la moyenne calculée sur un échantillon de 
16 sujets avait une valeur de 51°, ce qui est significativement supérieur à la norme de 
cet angle (p-value = 1.523e-12). L’angle FMA est habituellement de 25° avec une 
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tolérance de ± 3° selon l’analyse de Tweed. La moyenne calculée sur 6 sujets était de 
38°, ce qui est également significativement supérieur à la norme (p-value = 0.047). 
L’ouverture de l’angle goniaque était mesuré par l’angle Condylion-Gonion-Gnathion, et 
une valeur moyenne de 150° a été retrouvé. 

 
Analyse du sens vertical (tableau 10) 

La valeur de référence pour le coefficient de Wendel-Wylie est de 55%, ce qui signifie 
que la hauteur de l’étage inférieur devrait représenter 55% de la hauteur totale de la 
face. Dans notre étude sur 9 patients, nous avons observé une moyenne de 53,5%, avec 
un écart-type de 3%. Bien que cette moyenne soit légèrement inférieure à la norme, elle 
ne s’écartait pas significativement des valeurs attendues (p-value = 0.08). 

L’Index Facial de Horn est défini par le rapport entre la hauteur faciale postérieure 
(distance Ar-Go) et la hauteur faciale antéro- inférieure (distance ANS-me) et sa valeur 
normale se situe entre 0,65 à 0,75 selon l’étude de J. Horn 1992. Ce critère a été évalué 
sur 5 patients, et une moyenne de 0,72 a été retrouvée. 

De plus, un autre rapport entre la distance S-Go/ N-Me ou HFP/HFA était plus souvent 
relaté au sein des cases report et une moyenne de 57% a été calculée sur 12 patients. 

 

 

IV. DISCUSSION 

Les résultats de notre étude systématique sur la pycnodysostose offrent des insights 
précieux pour mieux caractériser cette maladie squelettique rare. En déterminant la 
prévalence de diverses anomalies crâniennes et faciales, notre recherche établit un lien 
direct entre les anomalies morphologiques spécifiques et la pathogénie génétique sous- 
jacente de la PYCD. 

Parmi les critères diagnostiques majeurs, l’ossification sclérotique a été observée chez 
90% des patients de notre cohorte, affectant principalement les os de la base du crâne 
ainsi que les maxillaires. En effet, la CTSK, majoritairement synthétisée par les 
ostéoclastes, s’avère indispensable pour moduler leur activité, en induisant leurs 
sénescences et apoptoses. Un dysfonctionnement de la CTSK pourrait ainsi perturber 
cet équilibre, menant à une prolifération ostéoclastique anormale. Cela conduirait à une 
sécrétion accrue de molécules de signalisation, dont la spingosine-1-Phosphate (S1P), 
qui intensifie l’activité des ostéoblastes, se traduisant par une ostéosclérose marquée 
(4,66,67). 

Cependant, en plus d’une ostéoprétrose globale, la PYCD implique également une 
ostéolyse locale, en particulier de l’os membraneux du calvarium (59). En effet, lorsque 
la CSTK est défectueuse, l’ostéoclaste perd son activité collagénolytique et ne résorbe 
plus correctement la matrice organique, cependant cette dysfonction n’entrave pas les 
mécanismes d’acidification et de déminéralisation que l’ostéoclaste induit habituellement 
(68). Par ailleurs, la composition de la matrice extracellulaire du calvarium diffère de celle 
des os longs en contenant beaucoup moins de collagène réticulé et n’implique pas les 
phénotypes des ostéoclastes. Les ostéoclastes des os longs montrent une activité plus 
élevée de la CTSK que ceux du calvarium, qui dépendent davantage de la 
métalloprotéinase matricielle pour la réabsorption osseuse. Bien que la contribution 
exacte des ostéoclastes dans l’ossification du calvaire ne soit pas clairement établie, on 
peut supposer que le déficit en CTSK qui mène à une prolifération accrue des 
ostéoclastes ne serait pas compensée par une diminution de la réabsorption osseuse, 
puisque cette dernière ne dépend principalement pas de la collgénolyse par la CTSK 
(59). Ainsi l’ostéolyse, plutôt que l’ostéosclérose, peut s’ensuivre et ces mécanismes 
pourraient également expliquer la faible épaisseur de la voûte crânienne, retrouvée chez 
46% des patients de cette cohorte. 
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Il en résulte également des fontanelles ouvertes persistantes, retrouvées dans notre 
étude dans 73% des cas pour la fontanelle antérieure et 68% des cas, pour la fontanelle 
postérieure. La persistance d’une fontanelle ouverte est généralement considérée 
comme pathologique au-delà 2 mois pour la fontanelle postérieure et de 24 mois pour 
la fontanelle antérieure (69). Dans cette étude tous les sujets étaient âgés d’au moins 5 
ans, ce qui rendait chaque fontanelle observée pathologique. 

Cette ostéolyse se manifeste aussi par des sutures crâniennes largement séparées, et 
97% des patients atteints de PYCD présentaient au moins une suture ouverte, 
établissant ce critère comme prédominant pour le diagnostic. Les sutures étaient 
retrouvées béantes sur les examens radiologiques et étaient donc considérées comme 
pathologiques, par conséquent une analyse approfondie de leur fermeture selon l’âge 
n’a pas été nécessaire. La suture lambdoïde était la plus fréquemment touchée dans 
notre cohorte, avec une prévalence de 94%. Les sutures coronales et sagittales étaient 
atteintes de façon quasi similaire, avec des fréquences de 61% et 54%, respectivement. 
Il est important de souligner que les sutures sagittales étaient plus complexes à évaluer 
du fait des superpositions sur les téléradiographies de profil. Et la systématisation de la 
téléradiographie de face dans le bilan radiologique pourrait apporter une perspective 
complémentaire dans le diagnostic. La présence d’os wormiens, était retrouvée chez un 
peu plus d’un tiers des sujets (37%) et ils étaient essentiellement présents au sein des 
sutures ouvertes, ou au niveau des fontanelles ouvertes. 

Bien que cela apparaisse paradoxal avec la persistance de sutures ouvertes, les 
craniosténoses semblent être également significativement associées à la PYCD, avec 
une prévalence de 20% au sein de notre cohorte. De plus, ces cas de craniosténoses 
n’étaient pas corrélés à d’autres altérations génétiques spécifiques et renforçaient 
l’hypothèse selon laquelle la mutation du gène CTSK était bien responsable des 
craniosténoses observées chez ces individus (14,58–60,70). 

Cette association est particulièrement notable dans le cas de la synostose coronale, 
observée chez 10 des 12 patients, et 2 autres qui avaient une synostose combinée de 
la suture coronale et de la suture sagittale. Thomas et al. (2019) suggère que la 
vulnérabilité de la suture coronale pourrait être attribuée à des particularités de son 
développement embryonnaire, distinct des autres sutures calvariales majeures. 
Contrairement aux sutures sagittales, métopiques et lambdoïdes, qui se forment par la 
fermeture d’un espace membranaire entre des plaques osseuses initialement largement 
séparées, la suture coronale voit les os étroitement apposés très tôt au cours du 
développement, l’os pariétal recouvrant l’os frontal. Les synostoses métopiques sont 
également concernées par les synostoses dans la PYCD (58,60). Cependant du fait de 
sa fusion physiologique précoce (8 mois) et de l’absence d’une morphologie de voûte 
anormale (trigonocéphalie) ou de crête métopique retrouvée sur les images, il est plus 
difficile d’attribuer une cause pathologique à ces fusions métopiques observées (59). 

 
Selon Oostra et al. 2005, la présence d’une synostose coronale, pourrait entraîner une 
compensation de la croissance au niveau de la suture sagittale, résultant en un crâne 
qui est plus large que long, et donc une morphologie brachycéphale (2,71). Dans notre 
cohorte, l’impact des synostoses sur la morphologie crânienne était limité avec 
seulement 3 des 12 patients atteints de synostoses présentant une brachycéphalie (les 
9 autres étaient mésocéphales). En dehors de ces cas de craniosynostoses, 2 autres 
cas ont présenté une morphologie crânienne brachycéphale. Nous pouvons en déduire 
que, dans notre cohorte de patients atteints par la PYCD, la brachycéphalie était 
davantage attribuable à une anomalie de suture plutôt qu’à une caractéristique 
morphologique liée à la pathologie. La dolichocéphalie a été bien plus fréquemment 
observée, en affectant 12 patients de la cohorte, et sans être associée à une synostose 
suturale. Néanmoins, il est difficile d'établir une association entre une morphologie 
crânienne spécifique et la PYCD, car la prévalence de la mésocéphalie, avec un indice 
crânien dans les normes, reste majoritaire (53%). 
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Des cas de patients présentant une augmentation du volume crânien ont également été 
notifiés, mais en raison de la rareté des rapports sur ce critère (31,53), il n’a pas été 
évalué dans notre revue. Toutefois, Il serait pertinent de l’évaluer spécifiquement et de 
distinguer la possibilité d’une macrocrânie relative caractérisée par des excroissances 
frontales (92%), pariétales (32%) et occipitales (34%), d’un réel élargissement du 
périmètre crânien. 

L’analyse statistique avec le test du Chi2 d’indépendance, a mis en évidence une 
corrélation significative entre la présence de bosses pariétales et occipitales, avec une 
p-value<0,05%, cela suggère que ces excroissances osseuses tendent à se présenter 
conjointement. En revanche, il semble que les bosses frontales n’ont pas été retrouvées 
associées aux autres. Cela peut être attribué au fait qu’une bosse frontale était toujours 
présente lorsque les bosses pariétales et occipitales étaient observées, indiquant une 
possible dépendance des occurrences de bosses pariétales et occipitales à la présence 
préalable de bosses frontales. Cependant, des recherches supplémentaires pourraient 
être nécessaires pour explorer la causalité et déterminer si d'autres facteurs peuvent 
influencer ces associations. 

Concernant l’analyse céphalométrique, les résultats ont montré une diminution 
significative des valeurs SNA SNB à 75°, indiquant une position trop reculée des deux 
maxillaires, soit une bi-rétromaxillie chez les 16 patients étudiés. L’échantillon n’a pas 
montré de prédominance d’une classe squelettique mais un décalage maxillo- 
mandibulaire pathologique (classe II et III) a été constaté sur 68% patients. Ainsi, nous 
pouvons établir que la PYCD est à l’origine de dysmorphies squelettiques. De plus, 
chacune des classes pathologiques, était imputable à une rétromaxillie (SNA réduit à 
73° dans les classe III) ou une rétromandibulie (SNB réduit à 72° dans les classes II), 
confortant notre diagnostic de bi-rétromaxillie. 

Étant donné que les angles SNA et SNB ne permettent pas de distinguer la contribution 
de la taille des maxillaires à la position globale des maxillaires, les longueurs des 
maxillaires (Co-A, ENA-ENP et Go-Me) ont également été mesurées (72). En accord 
avec un angle SNA réduit, un maxillaire significativement plus court a été montré chez 
les patients PYCD par rapport aux témoins (ΔCo-A = -15,8 mm et ΔENA-ENP = -8,8 
mm) (73). En ce qui concerne la mandibule, la présente étude a montré une valeur 
moyenne de la distance Go-Me = 52,4 mm, qui était significativement plus réduite que 
celle des témoins (+22,6 mm). Ainsi les composantes atrophiques ont bien été 
confirmées. Les longueurs Go-Me ont été utilisées à défaut des distances Co-Gn du fait 
d’un nombre trop faible de données (2), visibles dans le tableau A5. L’ensemble de ces 
résultats étaient cohérents avec l’étude de Ferlias et al. 2020, qui ont également montré 
par ces mesures transversales et verticales, l’atrophie maxillaire et mandibulaire chez 
les patients atteints par la PYCD. 

La morphologie de la base crânienne a également été analysée afin d’évaluer la 
contribution positionnelle. Celle-ci a relevé une augmentation de l’angle de la base 
crânienne, observée sur les téléradiographies de profil, et mesurée à 141° chez un 
patient de notre cohorte. Cette ouverture de l’angle basi-crânien, pourrait favoriser une 
rétrusion mandibulaire par rétro- et supero-position du condyle (74). Cette modification 
positionnelle associée à l’atrophie mandibulaire expliquerait les faibles valeurs de l’angle 
SNB° retrouvées. De plus, elle pourrait induire une rotation postérieure du condyle 
mandibulaire et favoriser une croissance par hyperdivergence. 

Concernant la longueur crânienne antérieure, une réduction importante de sa longueur 
a été constatée par des mesures céphalométriques sur 8 patients de notre cohorte. Cette 
faible distance Selle-Nasion pourrait contribuer à une projection insuffisante du maxillaire 
et participerait à cet aspect rétrusif de l’étage moyen de la face (72,75), observé chez 
tous les patients de notre cohorte. Cette réduction est fréquemment accompagnée d’une 
hypoplasie des sinus frontaux, retrouvée chez 94% des sujets. 

Cette position rétruse du maxillaire pourrait contribuer à la réduction des voies 
aériennes, observée chez 84% des individus. Selon les travaux de Testani et al. 2014 



25  

sur la PYCD, celle-ci serait associée à une obstruction respiratoire sévère nécessitant 
un traitement chirurgical (76). La prévalence élevée du palais mou hypertrophique 
(83%), ainsi que de l’angle mandibulaire obtu (100%) pourrait également contribuer à 
cette réduction des voies respiratoires. 

Cette hypotrophie du 1/3 moyen se manifeste également par une absence de 
développement des sinus paranasaux, identifiée chez 97% des cas, ainsi qu’une 
longueur et une largeur réduites du palais dur, constatées chez 91% et 100% des sujets. 
Le palais dur avait une forme atypique ou « rainuré » caractérisé par une voûte peu 
profonde (25), des ailes palatines bombées et un sillon médian pouvant remplacer le 
raphé palatin. Seulement si ces trois éléments étaient présents, le palais était considéré 
comme rainuré et il a été constaté positif chez 73% des patients. Malgré le sillon 
muqueux médian, les patients ne présentaient pas de communication bucco-sinusienne, 
du fait qu’aucune fente osseuse n’était associée. 

Cette atrophie maxillaire pouvait également participer à la projection antérieure des 
structures orbitaires vers l’avant (77), expliquant ainsi que l’exorbitisme soit retrouvé 
chez 83% des patients de notre étude. Toutefois, aucun trouble de la vision n’a été 
retrouvé (78). 

L’hypoplasie du 1/3 moyen, l’absence de développement des sinus maxillaires et 
frontaux, la réduction des longueurs et largeurs palatines et l’exorbitisme ont montré des 
fréquences très importantes au sein de notre cohorte et peuvent être considérés comme 
des critères diagnostiques majeurs. De plus, ces observations sont en accord avec les 
descriptions antérieures de la pathologie (6,9,79), et renforcent la fiabilité de ces 
indicateurs diagnostiques. 

Au sein de notre échantillon, 64% des patients présentaient une face courte, tandis que 
53% ont montré une occlusion labiale et plis faciaux exagérés. Ces 2 critères indiquent 
un manque de soutien des tissus mous par les structures osseuses sous-jacentes 
(atrophiques) et peuvent être liés à un raccourcissement de l’étage inférieur de la face. 
Cependant ces pourcentages semblent en contradiction avec l’atrophie des maxillaires, 
qui laisserait présager une prévalence de 100% de face raccourcie. Afin de mieux 
comprendre l’impact de cette pathologie sur la dimension verticale de la face, nous 
pouvons revenir sur l’étude céphalométrique. 

Les résultats (tableau 9) indiquent une augmentation significative des angles SN-GoGn 
et angle FMA (p-value=1.523e-12 et 0.047). Ces 2 derniers critères permettent d’établir 
le diagnostic squelettique d’hyperdivergence (62). Afin de le compléter, les hauteurs 
faciales antérieures et postérieures ont été évaluées. 

L’index facial de Horn a été retrouvé dans les normes hautes, ce qui ne contredit pas 
nécessairement l’hypoplasie du ramus, qui a été retrouvée chez 83% des patients, dans 
la mesure où toutes les distances sont diminuées, mais laisserait présager que la 
hauteur faciale postérieure serait moins impactée par l’atrophie que la hauteur faciale 
antérieure (80). Cependant une contradiction persiste avec la moyenne du coefficient de 
Wendel-Wylie, q u i  é t a i t  retrouvée dans les limites de la normales (p-
value=0.08%) p o u r  9 patients, mais restait inférieure à 55%. Un autre rapport entre 
la distance S-Go/ Na-Me (ou HFP/HFA) était plus souvent relaté au sein des cases reports 
et une moyenne de 57% a été calculée sur 12 patients. Cette valeur semble renforcer 
l’hypothèse que les hauteurs faciales postérieures sont les plus impactées par les 
atrophies mais aucune étude n’a jusqu’à lors établie de normes concernant ce 
coefficient. 

Notre hypothèse diagnostique suggère que l’hyperdivergence constatée chez ces 
patients est principalement due à une insuffisance de croissance du ramus mandibulaire 
(83%), entraînant une réduction marquée de la hauteur de l’étage postérieur de la face. 
Cette hyperdivergence faciale, semble compenser les atrophies osseuses dans le plan 
vertical de la face, et peut conduire à des proportions normales de l’étage inférieur du 
visage. Toutefois, lorsque cette compensation n’est pas suffisante, l’étage inférieur se 
retrouve diminué et explique la prévalence du diagnostic de « face courte » et « plis 
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faciaux » exagérés, retrouvé chez 64 et 53% des patients. D’autres études seraient 
nécessaires pour ré-évaluer l’index facial avec un échantillon de patient plus important 
et rendre les résultats de ce coefficient cohérents avec cette hypothèse diagnostique. 

L’hyperdivergence retrouvée chez ces sujets est attribuable à un angle mandibulaire 
sévèrement obtu (voir absent). Celui-ci a été identifié chez la totalité des individus 
examinés, et peut-être établi comme constante diagnostique. De plus, la sévérité de son 
ouverture facilite son évaluation, laquelle a été possible pour 67 patients de l’échantillon. 
L’analyse céphalométrique de l’angle Co-Go-Gn chez 6 patients a retrouvé une valeur 
moyenne à 150°. Ce critère est un trait distinctif (9,20) de la pycnodysostose, mais il peut 
également être retrouvé dans d’autres pathologies syndromiques comme le syndrome 
de Pierre-Robin (81), le syndrome de Treacher Collins (82) et la dysostose acrofaciale 
de Nager. Cependant, dans la PYCD, un condyle mandibulaire grêle et allongé avec une 
échancrure marquée, y est fréquemment associé (66%) et contribue à cette morphologie 
mandibulaire distincte. 

Notre étude des critères qualitatifs a également mis en évidence l’hypoplasie 
mandibulaire, avec une hauteur réduite du ramus chez 83% des sujets, un 
raccourcissement du corps mandibulaire (81%) et une épaisseur réduite du corps (73%). 
Ces 3 derniers critères étaient plus difficiles à évaluer selon les examens 
radiographiques qui avaient été réalisés (radiographie panoramique ou téléradiographie 
de profil). Ce qui peut expliquer le plus petit nombre de patients évaluables, 
respectivement 46, 43 et 40 patients. L’épaisseur du corps réduite associée à la sclérose 
osseuse, contribue à la fragilité mandibulaire et la rend vulnérable au risque de fracture. 

Des troubles occlusaux ont été retrouvés chez tous les patients atteints et étaient liés à 
des compensations alvéolo-dentaires des dysmorphies squelettiques. L’occlusion 
incisive inversée (71%) et donc une relation de classe III dentaire était la plus observée. 
Cependant, celle-ci n’était pas systématiquement associée à une classe III squelettique, 
d’où le terme de prognathisme relatif souvent retrouvé dans les descriptions. 
Pour 28 patients (66%) la mandibule circonscrivait totalement le maxillaire, où les 
rapports occlusaux incisives et molaires étaient inversés, de plus ces rapports étaient 
associés dans 50% des cas à une béance postérieure. Pour Ferlias et al., cette occlusion 
avec un contact incisif privilégié, serait due à l’hyperdivergence ainsi qu’à l’absence de 
croissance et de rotation du maxillaire (83,84). 

L’évaluation de la denture a montré un encombrement dentaire et des malpositions quasi 
systématiques (98% et 91%), qui pouvaient être expliqués par l’étroitesse des arcades 
et le manque d’espace disponible. La rétention des dents matures (64%) pouvait 
également résulter d’un trouble de l’éruption dentaire, la CTSK étant impliquée dans le 
remodelage de l’os alvéolaire (6). Il est toutefois à noter que la persistance des dents 
temporaires n’y était pas systématiquement associée et se manifestaient dans 32% des 
cas. 

Les altérations de l’odontogenèse ont été mises en évidence par des anomalies de 
nombre, de forme et de structure. Les agénésies étaient fréquentes (55%), et 
concernaient principalement les 3ème molaires, 2ème prémolaires et les incisives latérales. 
Cependant, aucun cas d’oligodontie ou anodontie n’a été retrouvé. Parmi les anomalies 
de forme (36%), nous retrouvions principalement des microdonties ou des dents à 
morphologie conique. Cependant, L’hypoplasie amélaire (54%) était plus répandue que 
ces anomalies morphologiques. L’émail pouvait présenter des signes d’hypoplasie par 
des taches brunes ou des signes d’hypominéralisation avec un aspect opaque, jauni. 
Ces troubles de l’amélogénèse peuvent s’expliquer par le fait que la CTSK est exprimée 
par les améloblastes au stade de sécrétion et de maturation (85). Celle-ci est impliquée 
dans la dégradation de la matrice organique ou (protéine de la matrice de l’émail, EMP) 
et permet la minération amélaire. Jiang et al. ont également démontré l’implication de la 
CTSK dans la dentinogénèse, suggérant que sa dysfonction pourrait entraîner une 
altération de la dégradation de la matrice dentinaire et expliquer les chambres pulpaires 
oblitérées, retrouvées chez 30% des patients de notre cohorte. 
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L’étude histologie de Xue et al. en 2015, a révélé que l’activité réduite des odontoclastes 
et cémentoclastes due à une mutation de la CTSK, empêchait la dégradation de la 
matrice cémentaire nouvellement formée, et entraînait une augmentation de l’épaisseur 
cémentaire et une hypominéralisation de celle-ci. Ces mécanismes permettent 
d’expliquer la disparition de la lamina dura (67%) ainsi que l'hypercémentose (36%), 
fréquemment retrouvée au sein de notre cohorte et au sein d’études antérieures 
(15)(16)(17). Il est de plus cohérent que ces manifestations soient corrélées avec 
l’avancée dans l’âge. Cependant, notre étude n’a pas permis de mettre en évidence 
l’association entre disparition de la lamina et hypercémentose, qui aurait dû être 
retrouvée (20). Des racines hypoplasiques étaient observées chez 45% des cas et 
étaient aussi bien retrouvées chez les patients jeunes qu’âgés. Cette absence de lien 
avec l’âge et avec l’hypercémentose serait en faveur d’un défaut d’édification radiculaire 
primaire. 

Des études récentes ont révélé la présence de CTSK dans le fluide créviculaire gingival 
et son association avec l’apparition et développement de la parodontite (6,86). Ceci 
laisserait supposer qu’un dysfonctionnement de la CTSK, en réduisant l’activité des 
ostéoclastes pourrait être un facteur protecteur contre la parodontite. Cependant, nos 
résultats montrent que 80% de nos patients présentaient des atteintes parodontales, et 
que celles-ci étaient bien associées à une hygiène orale défaillante (p-value < 0,05%). 
Ces constatations semblent contredire cette hypothèse. De plus, l’étude de Liu et al 
(2017), a montré que la CTSK pourrait jouer un rôle dans la différenciation des cellules 
souches du ligament parodontal et participerait à la régénération de l’os alvéolaire et du 
cément, elle serait donc un facteur contribuant à cicatrisation du parodonte (98). D’autres 
facteurs comme les malpositions dentaires et l’encombrement, les anomalies 
morphologiques et amélaires sont des facteurs contribuant au mauvais contrôle de la 
plaque dentaire (80%), aux maladies parodontales ainsi qu’aux atteintes carieuses 
sévères (89%). (9) 

Les anomalies dentaires et crâniofaciales constatées dans la PYCD sont en effet 
responsables des troubles de la phonation, de la mastication, de la déglutition et de la 
respiration. De plus, ces dysmorphies faciales peuvent avoir un impact psychologique 
important. L'objectif du traitement est donc d'assurer le bon fonctionnement masticatoire 
et d'améliorer l'apparence. Il implique une prise en charge orthodontique précoce du fait 
de déplacement dentaires limités (6,24) (orthopédie, extractions pilotées), des chirurgies 
maxillo faciales incluant distraction palatine, chirurgie d’avancée bimaxillaire, greffe 
osseuse, implantologie (19,22,26,68,87–90) et des réhabilitations prothétiques, avec 
prise en compte pour chaque chirurgie du risque de surinfection (91–97) (péri- implantite, 
ostéomyélite). La prise en charge de ces manifestations implique des équipes 
spécialisées, composées de chirurgiens oro-maxillo faciaux, d'orthodontistes, 
d'implantologues et de prothésistes qui ont une bonne expérience de la maladie. 

Comparaison avec les données existantes : 

L’étude menée par Alves et al, (2014), a confirmé la prévalence élevée des bosses 
frontales et des angles mandibulaires obtus à 80% et 94%, respectivement, avec des 
observations proches de 92% et 100% dans notre étude. De plus, la présence de dents 
surnuméraires observée à 5% et à 7% dans notre échantillon, concordait. Toutefois, des 
divergences ont été remarquées : l’hypoplasie du 1/3 moyen était présente chez 100% 
de nos patients, contre 60% pour Alves et al. ; l’absence de développement des sinus 
maxillaires était notée chez 97% de nos patients, contre seulement 42% dans l’étude 
antérieure et l’élongation du condyle, observée dans 14% de leurs cas, était retrouvée 
chez 66% patients de notre cohorte. Des divergences ont également été constatées avec 
l’étude de, Xue et al. (2011). Celles-ci concernaient la présence d’un nez proéminent et 
l’absence de sinus pneumatisé, qui étaient respectivement relevées chez seulement 
16,5% et 17% des patients, contre 56% et 97% dans notre échantillon. De même, cette 
étude rapportait une fréquence du palais rainuré entre 21-29%, notablement inférieur à 
la prévalence de 73% observée dans notre cohorte. 
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Les écarts observés dans nos résultats par rapport à ceux d’Alves et al. peuvent 
s’expliquer par notre méthodologie qui a pris en compte toutes les données disponibles 
sur photographie ou radiographie, contrairement à leur approche basée principalement 
des descriptions textuelles. Cela a probablement conduit à une détection accrue de 
critères positifs. De plus, notre étude distinguait clairement les données non disponibles 
des critères absents, une approche différente de celle d’Alves et al., où cette distinction 
n'était pas faite. En revanche, bien que Xue et al. aient réalisé cette distinction, ils n’ont 
signalé aucun critère absent, ce qui a pu biaiser les fréquences des critères en raison 
du volume élevé (71-84%) de données manquantes. Cette variation dans la disponibilité 
des données s’explique en partie par l’hétérogénéité des études incluses dans leur 
revue, couvrant des domaines divers comme la génétique, l’endocrinologie et la prise en 
charge des fractures, ostéomyélite et SAOHS. 

Dans l'étude de Biazoui et al., des données moléculaires et cliniques ont été recueillies 
auprès de 27 patients (79). Leurs résultats, proches des nôtres, incluent la prévalence 
des bosses frontales (84% vs 92%), des nez proéminents (60% vs 56%), des 
sclérotiques bleues (40% dans les deux études), des sinus non développés (80% vs 97) 
et de l’hypoplasie amélaire (53% vs 54%). Les variations dans la persistance des 
fontanelles ouvertes (81% vs 70%), des sutures ouvertes (67% vs 97%) et des os 
wormiens (18% vs 30%) étaient mineures. L'exorbitisme était moins fréquent chez eux 
(60% contre 80%). Il est également intéressant de noter que 2 cas de leur cohorte (11%) 
ont présenté une fente palatine osseuse. Malgré un effectif plus réduit, cette étude avait 
au moins 2/3 des patients évaluables pour chaque critère, permettant de limiter le biais 
des données non disponibles. La fréquence de chaque critère a été calculée en 
déterminant le nombre de critères positifs par rapport au nombre de critères évaluables, 
comme dans notre étude, ce qui peut expliquer la similarité des résultats rapportés. 

 
Limitations et points forts, Recommandations pour la recherche future 

La rareté de ce syndrome a favorisé une publication exhaustive de chaque cas 
diagnostiqué jusqu’à récemment, chaque observation pouvant contribuer de manière 
significative à la compréhension de la pathologie. La sélection des patients qui ont 
contribué à l’analyse céphalométrique était indépendante des résultats de mesure, étant 
basé le besoin et la difficulté de prise en charge orthodontique lié à la PYCD. Cette 
approche atténue le biais de publication lié à la sélection des cas. De plus, l’adoption 
d’une approche qualitative pour les critères cliniques et radiologiques a également 
contribué à réduire le risque d’exclusion des résultats atypiques ou moins remarquables. 

 
Dans ce contexte de pathologie syndromique, la participation de la morphologie 
basicrânienne dont la déflexion crânienne, la distance porion-apophyse ptérygoïde, la 
longueur crânienne antérieure et postérieure et l’ouverture de l’angle basicrânien Ba-S- 
Na, doivent être évaluée. Dans notre étude, les valeurs obtenues étaient uniquement 
des valeurs décrites dans les cas, ce qui nous a limités dans l’évaluation de la 
morphologie de la base crânienne, où seules les longueurs crâniennes antérieures et 
l’angle basicrânien ont été analysés. D’autres paramètres tels que la déflexion crânienne, 
la distance Porion- apophyse ptérygoïde et la longueur crânienne postérieure seraient 
également intéressants à analyser. 

D’autres études seraient nécessaires pour ré-évaluer l’index facial avec un échantillon 
de patients plus important et rendre les résultats de ce coefficient cohérents avec cette 
hypothèse diagnostique.
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V. CONCLUSION 

L’analyse des critères qualitatifs a permis de mettre en évidence des signes 
pathognomoniques de la PYCD, comme la bosse frontale (92%), l’hypoplasie maxillaire 
(100%) avec un exorbitisme (83%) et absence des sinus faciaux (97%), une hypoplasie 
mandibulaire (73-83%) avec un angle obtu (100%) et un condyle grêle (66%). Le palais 
était étroit, rainuré (73%) et associé à un encombrement dentaire sévère (91%). 
L’occlusion la plus fréquemment observée était une occlusion inversée des incisives 
(71%) et des molaires (88%), elle était associée à une béance au niveau des secteurs 
postérieurs (50%). Des altérations morphologiques (36%) et structurales (54%) des dents 
étaient également présentes. 
L’analyse céphalométrique a permis d’établir un profil caractéristique du patient souffrant 
de PYCD, caractérisé par une bi-rétromaxillie, le plus souvent accompagnée d’un 
décalage maxillo-mandibulaire pathologique (classe II ou III d’Angle), sans 
prédominance d’une classe squelettique. Cette bi-rétromaxillie était due aux atrophies 
des maxillaires ainsi qu’à une morphologie basi-crânienne participative, avec des LCA 
réduites et un angle basicrânien ouvert. L’hyperdivergence faciale observée était liée à 
une insuffisance de l’étage postérieur de la face, et donc à une hypoplasie du ramus. 
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VII. TABLEAUX

Tableau A1 
Tableau A2 
Tableau A3 f. IX. Annexes
Tableau A4 
Tableau A5 

n (%) Age

x ± sd Interval

Female 40 (58%) 17 ± 12 [5 ; 55] 

Male 29 (42%) 22 ± 15 [5 ; 47] 

Total 69 20 ± 13 [5 ; 55] 

Tableau 1. Description de la population de l’échantillon : répartition homme-femme, âge 
moyen et intervalle selon le genre 

n (%) Age 
x ± sd [Intervalle] 

Female 11 (64.7%) 18.27 ± 9.61 [6 ; 39] 
Male 6 (35,3%) 18.83 ± 9.91 [11 ; 38] 
Total 17 18.47 ± 9.41 [6 ; 39]

Tableau 2. Evaluation de la distribution du genre et de l’âge au sein de l’échantillon ayant 
bénéficié d’une analyse céphalométrique : ratio homme / Femme ; âges moyens ; âges 
extrêmes 

n Moyenne ± E.C Norme p-value

SNA (°) 16 75° ± 4° 82° ± 2° 9.17e-06* 

SNB (°) 16 75° ± 4° 80° ± 2° 7.646e-05* 

ANB (°) 16 0.7° ± 5° 2° ± 2° 0.1491 

Tableau 3. Evaluation des angles SNA, SNB et ANB chez 16 patients atteints de PYCD 
*Moyennes significativement différentes de la valeur théorique (test de Student univarié).

n SNA SNB ANB 
Classe I 5 76° ± 2 74° ± 2 2° ± 0.8* 
Classe II 6 78° ± 6 72° ± 5 6° ± 1.1* 
Classe III 6 73° ± 3 77° ± 4 -5° ± 1.9*

Tableau 4. Evaluation des classes squelettiques d’Angle, calcul des moyennes SNA 
SNB ANB et des écart-types selon la classe. 
*Moyennes significativement différentes de la valeur théorique (test de Student univarié).
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 n Moyenne ± E.C Norme p-value 
SN-PM (°) 16 51° ± 9° 32° ± 5° 1.523e-12* 
FMA (°) 6 38° ± 4° 25° ± 3° 0.047* 
Co-Go-Gn (°) 6 150° ± 7° 126° ± 5° 0.9998 

Tableau 9. Évaluation du plan mandibulaire (PM), de l’angle FMA et de l’angle goniaque 
(Co Go Gn). 
*Moyennes significativement différentes (très forte différence ; test de Student univarié). 

 

 
 n Moyenne ± E.C Normes p-value 
S Go / N Me (%) 12 57 ± 4 % 65 - 75 % 3.182e-07* 
Wendel-Wylie (%) 9 53.5 ± 3 % 55 % 0.08982 
Index facial (%) 5 72 ± 0,07 % 65 - 75 % 0.0625 

Tableau 10. Comparaison des hauteurs antérieures et postérieures de la face et des 
hauteurs antérieures entre elles. 
*Moyennes significativement différentes (très forte différence ; test de Student univarié). 

 
 
 

 

VIII. LÉGENDES DES FIGURES 
 

Figure 1 : flow-chart de l’étude : illustration du processus de recherche et de sélection 

par un organigramme 
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Figure 2. Illustration de la qualité globale des études par les directives CARE 

 
 

 

 
*Genre féminin illustré par la colonne rose 
*Genre Masculin illustré par la colonne bleu 

 
Figure 3. Evaluation de la répartition des âges selon les genres 
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Figure 4. Critères cliniques liés à l'aspect de la face 
 
 
 
 
 
 

 

Figure 5. Critères cliniques liés à l'aspect de la voûte crânienne 
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Figure 6. Image C. Téléradiographie de profil d’un patient atteint par la PYCD. 
 
 

 

 
Figure 7. Critères radiologiques liés à l'aspect de la voûte crânienne 
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Figure 8. Critères radiologiques liés à l'aspect de la voûte crânienne 

 
 

Figure 9. Critères radiologiques liés au maxillaire 
 

Figure 10. Critères radiologiques liés à la mandibule 
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Figure 11. Image D. Rapport occlusaux d’un patient atteint par la PYCD. 

 

 

Figure 12. Critères cliniques évaluant les rapports occlusaux 
 
 

Figure 13. Critères cliniques évaluant la morphologie palatine 
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Figure 14. Radiographie panoramique du cas. 

 

Figure 15. Critères cliniques évaluant l'aspect de la denture 
 
 

Figure 16. Critères cliniques évaluant l'anatomie dentaire 
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Figure 17. Critères cliniques évaluant l'hygiène, état parodontale et atteinte carieuse 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

Figure 18. Box plot illustrant la répartition des âges selon le genre au sein de l’échantillon 
ayant bénéficié́ d’une analyse céphalométrique 
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Figure 19. Image A. Point de repère et tracé sur téléradiographie de profil du cas. 
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Figure 20. Image B. Tracé céphalométrique du cas 

 
 

 

IX. ANNEXES 

 
Tableau A1. Évaluation de la qualité des cases-reports selon la check-list CARE 

Tableau A2. Traduction française de la grille de contrôle CARE 

Tableau A3. Évaluation des séries de cas à l’aide de la grille d’évaluation de l’institut 
Joanna Briggs. 

 
Tableau A4. Extraction des données qualitatives 

Tableau A5. Extraction des données quantitatives 

Tableau A6. Identification des points anatomiques utilisés dans l'analyse 
céphalométrique 
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SERMENT MEDICAL 

 
En présence des Maîtres de cette Faculté, de mes chers condisciples, devant 
l’effigie d’HIPPOCRATE. 

Je promets et je jure, d’être fidèle aux lois de l’honneur et de la probité dans 
l’exercice de la Médecine Dentaire. 

Je donnerai mes soins à l’indigent et n’exigerai jamais un salaire au-dessus de mon 
travail, je ne participerai à aucun partage clandestin d’honoraires. 

Je ne me laisserai pas influencer par la soif du gain ou la recherche de la gloire. 

Admis dans l’intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui s’y passe, ma 
langue taira les secrets qui me seront confiés et mon état ne servira pas à corrompre les 
mœurs ni à favoriser le crime. 

Je ne permettrai pas que des considérations de religion, de nation, de race, de parti 
ou de classe sociale viennent s’interposer entre mon devoir et mon patient. 

Même sous la menace, je n’admettrai pas de faire usage de mes connaissances 
médicales contre les lois de l’humanité. 

J'informerai mes patients des décisions envisagées, de leurs raisons et de leurs 
conséquences. Je ne tromperai jamais leur confiance et n'exploiterai pas le pouvoir 
hérité des connaissances pour forcer les consciences. 

Je préserverai l'indépendance nécessaire à l'accomplissement de ma mission. 

Je n'entreprendrai rien qui dépasse mes compétences. Je les entretiendrai et les 
perfectionnerai pour assurer au mieux les services qui me seront demandés. 

Respectueux et reconnaissant envers mes Maîtres, je rendrai à leurs enfants 
l’instruction que j’ai reçue de leur père. 

Que les hommes m’accordent leur estime si je suis fidèle à mes promesses. 

Que je sois déshonoré et méprisé de mes confrères si j’y manque. 





Thèse d’exercice : Chir. Dent. : Lille : 2024 

Manifestations orales et maxillo-faciales de la Pycnodysostose : une 
synthèse des critères diagnostiques cliniques, radiologiques et 
céphalométriques : une méta-analyse / Marine BOVIS - 46 p. : 17 ill. ; 98 réf. 

Domaines : chirurgie buccale, chirurgie maxillo-faciale, pathologie générale 

Mots-clés Libres : Pycnodysostose ; manifestations orales et maxillo-faciales ; 
critères diagnostiques cliniques ; radiologiques et céphalométriques. 

Contexte : la Pycnodysostose (PYCD) est un syndrome squelettique rare, à l’origine de 
malformations du crâne et de la face. Jusqu'à ce jour, aucune étude systématique portant sur 
ces anomalies morphologiques n'a été réalisée. Notre étude vise ainsi à identifier et rassembler 
toutes les caractéristiques maxillo-faciales, cliniques, radiographiques et céphalométriques afin 
d’établir des critères diagnostiques de certitude de cette pathologie. 

Méthodes : Notre synthèse de la littérature a été enregistrée dans la base de données 
PROSPERO et menée selon les directives PRISMA et AMSTAR. Les recherches 
documentaires ont été effectuées dans les bases de données Pubmed, Web of Science et 
Cochrane Library. Aucune restriction quant à la date de publication n’a été imposée et seuls 
des filtres linguistiques ont été appliqués. Les articles devaient se focaliser sur les 
manifestations maxillo-faciales de patients atteints par la PYCD. La qualité des études incluses 
a été évaluée par les directives CARE. Les critères diagnostiques portaient sur l’aspect clinique 
et radiologique de la voûte crânienne, de la face et de la cavité buccale, ainsi que sur les 
mesures céphalométriques. L’association entre variables qualitatives a été explorée à l’aide du 
test d'indépendance du Chi-carré et les variables quantitatives ont été analysées par les tests 
de Shapiro-Wilk, tests de Student et Wilcoxon. 

Résultats : Les auteurs ont identifié 345 articles, parmi-eux 174 articles ont été éliminés après 
examen du titre et du résumé, ainsi que 102 doublons (n=69). Après lecture du texte intégral, 
20 articles supplémentaires ont été exclus. Au total, 49 études ont été retenues et 9 d’entre 
elles ont contribué à l’analyse céphalométrique. La prévalence de chaque critère diagnostique 
(57) a été évalués sur un total de 69 patients. La synthèse des mesures céphalométriques sur
17 patients a permis d’établir un profil caractéristique. La significativité des résultats a été
évaluée avec un seuil (alpha) prédéfini à 5%.

Conclusion : Les principaux critères diagnostiques étaient : la bosse frontale, l’absence de 
fermeture des fontanelles et des sutures crâniennes, l’ossification sclérotique, l’hypoplasie 
médiofaciale, l’exorbitisme, l’absence des sinus faciaux, l’hypoplasie mandibulaire avec un 
angle sévèrement obtu et un condyle grêle, un palais étroit et rainuré, un encombrement 
dentaire sévère et une occlusion inversée. L’analyse céphalométrique a révélé une bi- 
rétromaxillie, sans prédominance d’une classe squelettique et une hyperdivergence faciale liée 
à une hypoplasie du ramus ; ainsi qu’une morphologie basi-crânienne contributive à ces 
dysmorphies. 

JURY : 

Président : Professeur Thomas COLARD 
Assesseurs : 

Professeur Joël FERRI 
Professeur Camille PHILIP-ALLIEZ 
Docteur Marie DUBAR 

Membres invités : Dr Adèle BROTONS 
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