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Accueil� Ͳ� DŽƚ� Ě͛ŝŶƚƌŽĚƵĐƟŽŶ� ƉĂƌ� ůĞƐ� Pr Nicolas >��Êç½�Ä¦�Ù� Ğƚ� Ariane ��Ù��½ - Coordonnateur et 
représentante de la Recherche de la Filière TETECOU

<ĞǇŶŽƚĞ�͗�dĂƌŐĞƟŶŐ�ƉǇƌŽƉŚŽƐƉŚĂƚĞ�ĚǇƐƌĞŐƵůĂƟŽŶ�ƚŽ�ƚƌĞĂƚ�ƐŽŌ�ďŽŶĞƐ�ĂŶĚ�ƐŽŌͲƟƐƐƵĞ�ĐĂůĐŝĮĐĂƟŽŶ�
ĚŝƐŽƌĚĞƌƐ
Pr Jose Luis D®½½�Ä - ,ƵŵĂŶ�'ĞŶĞƟĐƐ�WƌŽŐƌĂŵ�Ͳ�^ĂŶĨŽƌĚ��ŚŝůĚƌĞŶ͛Ɛ�,ĞĂůƚŚ�ZĞƐĞĂƌĐŚ��ĞŶƚĞƌ

^ǇŶĚƌŽŵĞ�ĚĞ�<ĞƵƚĞů�Ğƚ�ĐĂůĐŝĮĐĂƟŽŶ�ƚƌĂĐŚĠĂůĞ
�ƌ�,ĞƌǀĠ�<�ÃÖ¥�Ͳ�hDZ�ϳϯϲϱ��EZ^͕�hŶŝǀĞƌƐŝƚĠ�ĚĞ�>ŽƌƌĂŝŶĞ

&'&Zϯ͕�ƵŶ�ŐĂƌĚŝĞŶ�ĚĞ�ů͛ŝŶƚĠŐƌŝƚĠ�ĚĞ�ů͛ŚŽŵĠŽƐƚĂƐŝĞ�ĚĞƐ�ƐƵƚƵƌĞƐ�ĐƌąŶŝĞŶŶĞƐ�͗�ĠƚƵĚĞ�Ě͛ƵŶ�ŵŽĚğůĞ�
ƉŽŝƐƐŽŶ�ǌğďƌĞ��ƉĞƌƚĞ�ĚĞ�ĨŽŶĐƟŽŶ�ĚĞ�ĨŐĨƌϯĨŐĨƌϯ  
�ƌ��ŵŝůŝĞ���Ã�ÙÊ®Ý� Ͳ�hDZ�ϭϭϲϯ͕�/ŶƐƟƚƵƚ�/ŵĂŐŝŶĞ

>Ğ�ƐǇŶĚƌŽŵĞ�ĠŵĂŝůͲƌĞŝŶ
DŵĞ�ZǇŵ��«�½¦«ÊçÃ®�Ͳ�hDZͺ^�ϭϭϯϴ͕��ĞŶƚƌĞ�ĚĞ�ZĞĐŚĞƌĐŚĞ�ĚĞƐ��ŽƌĚĞůŝĞƌƐ͕�hŶŝǀĞƌƐŝƚĠ�WĂƌŝƐ��ŝƚĠ

DĂŶŝĨĞƐƚĂƟŽŶƐ��ĂŶĂƚŽŵŝƋƵĞƐ�Ğƚ�ĨŽŶĐƟŽŶŶĞůůĞƐ�ďƵĐĐŽͲĚĞŶƚĂŝƌĞƐ�ĚĞ�ůĂ�ƚƌŝƐŽŵŝĞ�Ϯϭ�Ğƚ�ƐƚĂďŝůŝƚĠ�ŵĂŶĚŝďƵůĂŝƌĞ
Dr Rose D�����E¦��DòÊÄ�Ê Ͳ�&ĂĐƵůƚĠ�ĚĞ�DĠĚĞĐŝŶĞ�Ğƚ�ĚĞƐ�^ĐŝĞŶĐĞƐ��ŝŽŵĠĚŝĐĂůĞƐ͕�hŶŝǀĞƌƐŝƚĠ�ĚĞ�zĂŽƵŶĚĠ͕�
/ŶĨŽ�DĂůĂĚŝĞ�ZĂƌĞ

�ŽƌƌĠůĂƟŽŶƐ�ŵŽƌƉŚŽůŽŐŝƋƵĞƐ�ĞŶƚƌĞ�ůĂ�ďĂƐĞ�ĚƵ�ĐƌąŶĞ�Ğƚ�ůĞƐ�ŽƌďŝƚĞƐ�ĚĂŶƐ�ůĂ�ƉůĂŐŝŽĐĠƉŚĂůŝĞ�ĂŶƚĠƌŝĞƵƌĞ
Dr Hanna >®¥ Ͳ��ŚŝƌƵƌŐŝĞ�ƉůĂƐƟƋƵĞ�Ğƚ�ŵĂǆŝůůŽͲĨĂĐŝĂůĞ͕�,ƀƉŝƚĂů�ĂĐĂĚĠŵŝƋƵĞ�Ě͛hƉƉƐĂůĂ͕�hŶŝǀĞƌƐŝƚĠ�Ě͛hƉƉƐĂůĂ

Programme / 9h - 12h



Programme / 14h - 17h30

Keynote
Wƌ�'ƵŝůůĂƵŵĞ���Ä�ç� - Hôpital Necker-Enfants malades, APHP, Université de Paris

YƵĞůƐ� ůŝĞŶƐ� ĂŶĂƚŽŵŝƋƵĞƐ� ĞŶƚƌĞ� ůĞƐ� ĐƌĂŶŝŽƐǇŶŽƐƚŽƐĞƐ� ƐǇŶĚƌŽŵŝƋƵĞƐ� Ğƚ� ů͛ŽďƐƚƌƵĐƟŽŶ� ĚĞƐ� ǀŽŝĞƐ�
ĂĠƌŝĞŶŶĞƐ�ƐƵƉĠƌŝĞƵƌĞƐ�͍
�ƌ�&ůŽƌŝĂŶĞ�Z�Ãù- CNRS, MC, PACEA, UMR 5199, Université de Bordeaux

�ĂƌĂĐƚĠƌŝƐĂƟŽŶ�ŵŽƌƉŚŽůŽŐŝƋƵĞ� ĚĞ� ůĂ� ĚĞŶƟŶĞ� ĐŚĞǌ� ƵŶ� ƉĂƟĞŶƚ� ƉƌĠƐĞŶƚĂŶƚ� ƵŶĞ� ĚĞŶƟŶŽŐĞŶğƐĞ�
ŝŵƉĂƌĨĂŝƚĞ�ĂƐƐŽĐŝĠĞ�ă�ƵŶĞ�ŽƐƚĠŽŐĞŶğƐĞ�ŝŵƉĂƌĨĂŝƚĞ
�ƌ�DĂƌŐŽƚ�Z®Êç - CRMR O-Rares, Hôpital Rothschild, APHP, INSERM UMR S_1138, Centre de Recherche des 
Cordeliers, Sorbonne Université, Université Paris Cité

>ĞƐ�ŵƵƚĂƟŽŶƐ�ĂĐƟǀĂƚƌŝĐĞƐ�ĚĂŶƐ�ůĞ�ŐğŶĞ�&'&ZϮ�ƐŽŶƚ�ă�ů͛ŽƌŝŐŝŶĞ�Ě͛ĂŶŽŵĂůŝĞƐ�ĚĞ�ĨŽƌŵĂƟŽŶ�Ğƚ�ĚĞ�
ƌĠƉĂƌĂƟŽŶ�ŽƐƐĞƵƐĞ�
Dr Anne DÊÙ®��, UMR 1163, /ŶƐƟƚƵƚ�/ŵĂŐŝŶĞ

�ŶŶŽŶĐĞ� ĚŝĂŐŶŽƐƟƋƵĞ� Ě͛ƵŶĞ� ŽůŝŐŽĚŽŶƟĞ� ĂƵ� ĐĂďŝŶĞƚ� ĚĞŶƚĂŝƌĞ� ͗� ƋƵĞůůĞƐ� ĚŝĸĐƵůƚĠƐ� ƉŽƵƌ� ůĞƐ�
ĐŚŝƌƵƌŐŝĞŶƐͲĚĞŶƟƐƚĞƐ�Ğƚ�ŽƌƚŚŽĚŽŶƟƐƚĞƐ�͍
�ƌ�/ƐĂďĞůůĞ��½�Ä�«�ã - CCMR O-Rares, AP-HM Timone, ADES UMR 7268, CNRS, EFS, Aix-Marseille Université

<ĞǇŶŽƚĞ�͗��ĞǀĞůŽƉŵĞŶƚĂů�ĐƵĞƐ�ĂƐ�Ă�ĨŽƵŶĚĂƟŽŶ�ĨŽƌ�ƚŚĞƌĂƉŝĞƐ�ĨŽƌ�ƌĂƌĞ�ĚŝƐĞĂƐĞƐ
Wƌ�KƉŚŝƌ�<½�®Ä�Ͳ��ǆĞĐƵƟǀĞ��ŝƌĞĐƚŽƌ�ŽĨ��ĞĚĂƌƐͲ^ŝŶĂŝ�'ƵĞƌŝŶ��ŚŝůĚƌĞŶ͛Ɛ͕�sŝĐĞ��ĞĂŶ�ĨŽƌ��ŚŝůĚƌĞŶ͛Ɛ�^ĞƌǀŝĐĞƐ͕
dŚĞ��ĂǀŝĚ�ĂŶĚ�DĞƌĞĚŝƚŚ�<ĂƉůĂŶ��ŝƐƟŶŐƵŝƐŚĞĚ��ŚĂŝƌ�ŝŶ��ŚŝůĚƌĞŶ͛Ɛ�,ĞĂůƚŚ
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TargeTing pyrophosphaTe dysregulaTion To TreaT sofT bones and sofT-Tissue 
calcificaTion disorders

Depuis plus de 30 ans, le Pr José Luis Millán et son équipe se consacrent à 
la compréhension des mécanismes contrôlant la minéralisation osseuse et 
dentaire normale, et leur dérégulation conduisant à des maladies osseuses 
HW�GHV�FDOFL¿FDWLRQV�WLVVXODLUHV�
Leurs efforts se sont notamment consacrés à élucider le rôle des phosphatases 
alcalines (PA) dans les différents tissus dans lesquelles elles s’expriment, au 
moyen de techniques immunologiques (cartographie tissulaire), biophysiques 
(structure 3D des différentes isoenzymes), de biologie moléculaire (clonage 
des gènes humains et murins), cellulaire et développementale (création 
HW� FDUDFWpULVDWLRQ� GH�PRGqOHV�PXULQV��� ,OV� RQW� DLQVL� pWp� j�PrPH�GH� Gp¿QLU�
l’expression de chaque type de PA et les conséquences in vivo de leurs 
Gp¿FLWV�RX�VXUH[SUHVVLRQV��PLPDQW�GHV�PDODGLHV�UDUHV�RX�SOXV�IUpTXHQWHV�
/HXUV�WUDYDX[�RQW�SHUPLV�SDU�H[HPSOH�G¶pOXFLGHU�OH�U{OH�GH�OD�3$�QRQ�VSpFL¿TXH�
du tissu (TNAP) dans la minéralisation du squelette et de la dent, normale 
et pathologique, ou de la PA intestinale dans le syndrome métabolique et 
G¶DXWUHV�PDODGLHV�LQWHVWLQDOHV�
Ces recherches les ont menés à mettre en place une stratégie pour prévenir 
et traiter les manifestations osseuses et dentaires de l’hypophosphatasie, 
PDODGLH� JpQpWLTXH� UDUH� FDXVpH� SDU� XQ� Gp¿FLW� HQ� 71$3�� SDU� WKpUDSLH� GH�
substitution enzymatique (asfotase alpha), dont la mise sur le marché a été 
DSSURXYpH�HQ�������8QH�VHFRQGH�WKpUDSLH�GH�VXEVWLWXWLRQ�SDU�OD�3$�LQWHVWLQDOH�
HVW� j� O¶pWXGH��(Q� FROODERUDWLRQ� DYHF�XQH�pTXLSH� MDSRQDLVH�� LOV� GpYHORSSHQW�
DFWXHOOHPHQW�XQH�WKpUDSLH�JpQLTXH��TXL�VH�PRQWUH�WUqV�HI¿FDFH�FKH]�OD�VRXULV�
A l’inverse, le développement d’un inhibiteur de la TNAP leur a permis de 
conduire des essais cliniques pour le traitement de maladies causées par 
XQH� VXUH[SUHVVLRQ� GH� OD� 3$� HW� FRQGXLVDQW� j� GHV� FDOFL¿FDWLRQV� HFWRSLTXHV�
�� FDOFL¿FDWLRQ� DUWpULHOOH� JpQpUDOLVpH� LQIDQWLOH�� SVHXGR[DQWKRPH� pODVWLTXH��
FDOFL¿FDWLRQ�DUWpULHOOH�GXH�j�XQ�Gp¿FLW�HQ�&'����LQVXI¿VDQFH�UpQDOH�FKURQLTXH�

Pr José Luis MILLÁN

Human Genetics Program - Sanford Children’s Health Research 
Center, La Jolla, Californie

Mots clés : minéralisation, 
FDOFL¿FDWLRQ�� SKRVSKDWDVH� DOFDOLQH��
K\SRSKRVSKDWDVLH



syndrome de KeuTel eT calcificaTion Trachéale

Le syndrome de Keutel (KS) est une maladie génétique autosomale récessive 
UDUH�� LGHQWL¿pH�SRXU� OD�SUHPLqUH� IRLV�HQ������HW��SUqV�GH����DQV�SOXV� WDUG��
attribuée à des mutations perte de fonction du gène codant pour la protéine 
PDWULFLHOOH�*OD�RX�0*3��6HXOV����FDV�RQW�pWp�UDSSRUWpV�GDQV�OD�OLWWpUDWXUH�HW���
mutations différentes ont été mises en évidence chez quelques familles avec 
XQH�SpQpWUDQFH�YDULDEOH�HW�XQH�YDULDELOLWp�LQWUDIDPLOLDOH�
Les patients KS présentent des signes cliniques variés incluant des 
PDOIRUPDWLRQV� VTXHOHWWLTXHV� OLpHV� j� GHV� FDOFL¿FDWLRQV� DEHUUDQWHV� GH� OHXUV�
tissus cartilagineux (dysplasie faciale, raccourcissements des phalanges), 
des anomalies cardiovasculaires (sténose artérielle pulmonaire périphérique, 
FDOFL¿FDWLRQ�DUWpULHOOH��HW�XQH�DWWHLQWH�GH�OHXU�IRQFWLRQ�UHVSLUDWRLUH��G\VSQpH��
LQIHFWLRQV��
/HV�pWXGHV�VXU�OHV�VRXULV�Gp¿FLHQWHV�HQ�0*3��0JS������PRGqOH�PXULQ�GX�.6��
GpPRQWUHQW� TXH� OHV� FDOFL¿FDWLRQV� HFWRSLTXHV� GDQV� OHV� WLVVXV� YDVFXODLUHV��
VTXHOHWWLTXHV�HW�WUDFKpDX[�VRQW�j�O¶RULJLQH�GH�FHV�DQRPDOLHV��&HSHQGDQW��OHV�
PpFDQLVPHV�SDU� OHVTXHOV� OD�Gp¿FLHQFH�HQ�0*3�FRQGXLW�j�XQH�FDOFL¿FDWLRQ�
DQRUPDOH��UHVWHQW�HQFRUH�PDO�FRPSULV��
Cette communication présentera l’état actuel des connaissances 
physiopathologiques et moléculaires sur cette maladie rare encore méconnue 
et présentera notamment les données obtenues sur le processus de 
FDOFL¿FDWLRQ�WUDFKpDOH�GDQV�OH�PRGqOH�VRXULV�HW�OHV�SDWLHQWV�.HXWHO�

+HUYp�KEMPF 

Physiopathologie Articulaire (IMoPA), UMR 7365 CNRS, 
Université de Lorraine

0RWV�FOpV���WUDFKpH��FDOFL¿FDWLRQ��PJS��
.HXWHO�V\QGURPH��YLHLOOLVVHPHQW



fgfr3, un gardien de l’inTégriTé de l’homéosTasie des suTures crâniennes: 
éTude d’un modèle poisson zèbre perTe de foncTion de fgfr3
/HV�PXWDWLRQV�JDLQ�GH�IRQFWLRQ�GX�¿EUREODVW�JURZWK�IDFWRU�UHFHSWRU����)*)5���
VRQW�UHVSRQVDEOHV�GH�FUDQLRV\QRVWRVHV��1RXV�DYRQV�pWXGLp�OH�U{OH�GH�)JIU��
au cours de la formation des sutures grâce à un modèle de poisson zèbre 
)JIU�� SHUWH� GH� IRQFWLRQ� �IJIU�ORI��� SUHPLHU�PRGqOH� DQLPDO� SHUWH� GH� IRQFWLRQ�
SUpVHQWDQW�GHV�DQRPDOLHV�GHV�VXWXUHV�
Les analyses de la voûte crânienne révèlent une absence de suture entre 
OHV� RV� IURQWDX[� �)�� TXL� VRQW� VpSDUpV� SDU� XQH� pSDLVVH� FRXFKH� GH� FHOOXOHV��
8QH�GLPLQXWLRQ�LPSRUWDQWH�GX�QRPEUH�G¶RVWpREODVWHV��2%��PDWXUHV�HQWUH�OHV�
RV� )� FKH]� OHV� SRLVVRQV� IJIU�ORI� �IJIU��� �� ����� �� IJIU�ORI� �� ������� DVVRFLpH�
j� XQH� PRGL¿FDWLRQ� GH� OD� PRUSKRORJLH� GHV� 2%� LPPDWXUHV� HVW� REVHUYpH��
&RQWUDLUHPHQW�DX[�2%�VLWXpV�j� OD�SpULSKpULH�TXL�QH�VRQW�SDV�DIIHFWpV��8QH�
DXJPHQWDWLRQ� GH� O¶DSRSWRVH� HQWUH� OHV� RV� )� FKH]� OHV� IJIU�ORI� HVW� REVHUYpH�
�IJIU���� ������ IJIU�ORI�� �������� &HV� UpVXOWDWV� PRQWUHQW� OH� U{OH� ORFDOLVp� GH�
)JIU��ORUV�GH�O¶RVWpRJHQqVH�DX�QLYHDX�GHV�VXWXUHV��eWRQQHPHQW��OHV�RV�)�GHV�
IJIU�ORI�GHYLHQQHQW�SURJUHVVLYHPHQW�SOXV�pSDLV�TXH�FHX[�GHV�IJIU������PRLV�
�� IJIU���������P��IJIU�ORI�������P���/¶DEVHQFH�GH�)JIU��HVW�GRQF�pJDOHPHQW�
UHVSRQVDEOH�G¶XQH�PRGL¿FDWLRQ�GX�VHQV�GH�OD�IRUPDWLRQ�RVVHXVH��(Q¿Q��OHV�
¿EUHV�GH�FROODJqQH�GH�W\SH���GHV�RV�)�RQW�pWp�DQDO\VpHV�SDU�PLFURVFRSLH�GH�
VHFRQGH�KDUPRQLTXH��UpYpODQW�XQH�GpVRUJDQLVDWLRQ�GHV�¿EUHV�GH�&RO��FKH]�
OHV�IJIU�ORI��
1RV� UpVXOWDWV� PRQWUHQW� TXH� )JIU�� HVW� QRQ� VHXOHPHQW� XQ� UpJXODWHXU� GH� OD�
différenciation ostéoblastique mais également un gardien de l’intégrité 
GH� O¶KRPpRVWDVLH� GHV� VXWXUHV�� 'HV� pWXGHV� VRQW� HQ� FRXUV� SRXU� LGHQWL¿HU�
OHV� PpFDQLVPHV� PROpFXODLUHV� VRXV�MDFHQWV�� /¶HQVHPEOH� GH� QRV� WUDYDX[�
permettront une meilleure compréhension de la physiopathologie des 
FUDQLRV\QRVWRVHV�OLpHV�j�)*)5��

5DFKHO� Pereur1�� 0DULH�&ODLUH� 6&+$11(�./(,12, 
Laurence Legeai-MaLLet1, (PLOLH�DAMBROISE1

1 UMR1163-Institut Imagine 
2 Ecole Polytechnique - CNRS UMR 7645 - INSERM 

0RWV� FOpV� �� )*)5��� VXWXUHV�
FUkQLHQQHV�� RVWpRJpQqVH�� SRLVVRQ�
]qEUH



le syndrome émail- rein

/H� V\QGURPH� pPDLO�UHLQ� �(56�� HVW� XQH� SDWKRORJLH� DXWRVRPLTXH� UpFHVVLYH�
UDUH��FDUDFWpULVpH�SDU�XQH�DPpORJpQqVH�LPSDUIDLWH��XQH�¿EURPDWRVH�JLQJLYDOH�
DLQVL� TX¶XQH� QpSKURFDOFLQRVH�� /H� JqQH� j� O¶RULJLQH� GH� O¶(56� FRGH� SRXU� OD�
SURWpLQH�)$0��$� �)DPLO\�ZLWK�VHTXHQFH�VLPLODULW\���$��� LPSOLTXpH�GDQV� OD�
YRLH�GH�VpFUpWLRQ�GHV�SURWpLQHV�GH�OD�PDWULFH�H[WUDFHOOXODLUH��)$0��$�HVW�XQH�
pseudokinase dont le rôle serait d’agir comme activateur allostérique de la 
SURWpLQH� NLQDVH� GX� *ROJL�� )$0��&�� /HV�PpFDQLVPHV� SK\VLRSDWKRORJLTXHV�
VRXV�MDFHQWV�j�O¶(56�UHVWHQW��j�FH�MRXU�HQFRUH�PDO�FRQQXV��/H�EXW�GH�QRWUH�
SURMHW�HVW�GH�FRPSUHQGUH� OH� U{OH�GH�)$0��$�GDQV� OD�¿EURPDWRVH�JLQJLYDOH�
DI¿FKpH� SDU� OHV� SDWLHQWV� (56�� 1RXV� DYRQV� DQDO\Vp� SDU� VSpFWURPpWULH� GH�
PDVVH� OH� VpFUpWRPH� GH� ¿EUREODVWHV� JLQJLYDX[� �*)�� QRUPDX[� HW� SRUWHXUV�
GH�PXWDWLRQV�(56��/¶DQDO\VH�ELR�LQIRUPDWLTXH�GHV� UpVXOWDWV�QRXV�D�SHUPLV�
G¶REWHQLU�XQ�HQVHPEOH�GH�SURWpLQHV�GpUpJXOpHV�VSpFL¿TXH�DX[�PXWDWLRQV�(56��
'DQV�FHW�HQVHPEOH�QRXV�DYRQV�LGHQWL¿p�XQ�LQWHUDFWRPH�FHQWUp�VXU�O¶DFWLYDWLRQ�
GX� IDFWHXU� SUR�¿EURWLTXH��7*)�ȕ��� ,Q� YLWUR� HW� LQ� YLYR�� QRXV� FRQ¿UPRQV� TXH�
OHV� *)V� GH� SDWLHQWV� (56� SUpVHQWHQW� XQH� DFWLYDWLRQ� HQGRJqQH� GH� OD� YRLH�
FDQRQLTXH�GX�7*)ȕ�YLD� OD� ORFDOLVDWLRQ� QXFOpDLUH� GH�SKRVSKR�6PDG��HW� GH�
l’expression augmentée de ses cibles de la matrice extracellulaire, comme le 
FROODJqQH�GH�W\SH�,��GH�W\SH�9�RX�GH�OD�3pULRVWLQH��(Q�FRQFOXVLRQ��QRV�GRQQpHV�
VXJJqUHQW�IRUWHPHQW�TXH�OHV�PXWDWLRQV�GH�)$0��$�PRGL¿HQW�OD�FRPSRVLWLRQ�
GH� OD� PDWULFH� H[WUDFHOOXODLUH� HQ� IDYRULVDQW� O¶H[SUHVVLRQ� GH� PDUTXHXUV� SUR�
¿EURWLTXHV� LQGXLWV�SDU� O¶DFWLYDWLRQ�GH� OD�YRLH�7*)E��&H�PpFDQLVPH�SRXUUDLW�
H[SOLTXHU�O¶DSSDULWLRQ�GH�OD�¿EURPDWRVH�JLQJLYDOH�SDWKRJQRPRQLTXH�GH�O¶(56�

5\P�&+$/*+280,�

UMR_S 1138, Centre de Recherche des Cordeliers, 
Université Paris Cité

0RWV� FOpV� �� 6\QGURPH� pPDLO�UHLQ��
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manifesTaTions anaTomiques eT foncTionnelles bucco denTaires de la Trisomie 
21 eT sTabiliTé mandibulaire

,QWURGXFWLRQ� �� /H� V\QGURPH� GH�'RZQ�� FRQFHUQH� ������� ���� QDLVVDQFHV� DX�
&DPHURXQ�HW�SUpVHQWH�XQ�V\QGURPH�EXFFR�IDFLDO��DXTXHO�V¶DVVRFLHQW�VRXYHQW
GHV�WURXEOHV�SV\FKRDIIHFWLIV��1RXV�GpFULYRQV��OHV�PDQLIHVWDWLRQV�DQDWRPLTXHV�
et fonctionnelles buccales pouvant affecter la stabilité mandibulaire chez des 
WULVRPLTXHV�FDPHURXQDLV��
Méthodologie : Sur une durée de près de trois ans, des études transversale
descriptive clinique et analytique des moulages, imagerie médicale et 
JpQpWLTXH�RQW�pWp�PHQpHV�GDQV�GHX[�K{SLWDX[�HW�GHX[� ODERUDWRLUHV�VXU����
SDWLHQWV�SRUWHXUV�GH�WULVRPLH�����/H�VHXLO�GH�VLJQL¿FDWLYLWp�pWDLW�FRQVLGpUp�SRXU�
S���������
5pVXOWDWV���/HV�SDWLHQWV�kJpV�GH����PRLV�j����DQV�pWDLHQW�GH�JHQUH�PDVFXOLQ�j
��������$QDWRPLTXHPHQW��RQ�UHOHYDLW��XQH�DQRPDOLH�GH�QRPEUH�GH�GHQWV����
���� OD�PLFURGRQWLH� �������� FODVVH� ,,,� G¶$QJOH� �������� O¶LQIUDFOXVLRQ� ��������
XQ�SDODLV�pWURLW��������XQH�ODQJXH�SOLFDWXUpH�����������PDFURJORVVLH�UHODWLYH�
������ ���� $X� QLYHDX� IRQFWLRQQHO�� OHV� SDWLHQWV� SUpVHQWDLHQW� XQH� YHQWLODWLRQ�
PL[WH�����������/H�EUX[LVPH�������XQH�G\VSKRQLH������������8QH�GpJOXWLWLRQ�
DW\SLTXH�������
Le bilan paraclinique d’un patient de 11 ans, génétiquement diagnostiqué lors 
GH�QRWUH�pWXGH��D�PLV�HQ�H[HUJXH�OH�V\QGURPH�EXFFDO�VSpFL¿TXH�j�OD�WULVRPLH�
����(Q�UDGLRJUDSKLH��XQ�SURJQDWLVPH�PDQGLEXODLUH��O¶ROLJRGRQWLH��FRXUEHV�GH�
6SHH�HW�:LOVRQ�SODQHV��� VXU�PRXODJHV�PDQGLEXOR�PD[LOODLUHV� �GLVFRQWLQXLWp�
dentaire, non parabolique, encombrement dentaire, cuspides plates et 
DUURQGLHV���
&RQFOXVLRQ���/HV�PDQLIHVWDWLRQV�RUDOHV��DQDWRPR�IRQFWLRQQHOOHV�GH�OD�WULVRPLH�
���VRQW�PXOWLSOHV�HW�DIIHFWHUDLHQW�OD�VWDELOLWp�PDQGLEXODLUH�

5RVH�MBEDE NGA MVONDO1,2,*�� +XEHUW� 'pVLUp�
MBASSI AWA1,3, Salomon ZING1,4, $PDULD�%D\LN�
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corrélaTions morphologiques enTre la base du crâne eT les orbiTes dans la 
plagiocéphalie anTérieure

Les atteintes ophtalmologiques sont un problème récurrent pour les patients 
DWWHLQWV�GH�SODJLRFpSKDOLH�DQWpULHXUH��&HV�DQRPDOLHV�VHPEOHQW�FRUUpOpV�j�OD�
IRUPH� RUELWDLUH�� GRQW� OHV� PRGL¿FDWLRQV� DSUqV� DYDQFpH� IURQWR�RUELWDLUH� VRQW�
PDO�FRPSULVHV��8QH�K\SRWKqVH�HVW�TXH�O¶RULJLQH�GH�OD�SODJLRFpSKDOLH�SRXUUDLW�
rWUH�OLpH�j�GHV�DQRPDOLHV�GH�OD�EDVH�GX�FUkQH��/¶REMHFWLI�GH�FHWWH�pWXGH�HVW�
d’élucider les corrélations entre la morphologie de la base du crâne et les 
orbites et d’étudier comment la forme et la croissance de la base du crâne 
GLIIqUH�HQWUH�OHV�SDWLHQWV�DYHF�SODJLRFpSKDOLH�HW�OHV�FRQWU{OHV�VDLQV�

8QH� FRKRUWH� GH� WRPRGHQVLWRPpWULHV� SUp�RSpUDWRLUHV� HIIHFWXpV� HQWUH� �����
et 2021 chez des patients avec plagiocéphalie antérieure non syndromique 
�+{SLWDO�1HFNHU�(QIDQWV�0DODGHV��+{SLWDO�8QLYHUVLWDLUH�G¶8SSVDOD���Q� ������
kJH�PR\HQ�  � ���� MRXUV�� ODWpUDOLVDWLRQ� GURLWH�  � ���� ODWpUDOLVDWLRQ� JDXFKH�  �
�����HW�FKH]�GHV�FRQWU{OHV�VDLQV�DSSDULpV�GHV�GHX[�FHQWUHV� �Q� �����D�pWp�
FRQVWLWXpH��%RQH6SOLW�D�pWp�XWLOLVp�SRXU�OD�VHJPHQWDWLRQ�GH�OD�EDVH�GX�FUkQH��
HW�2UE6HJ�SRXU�VHJPHQWHU�OHV�RUELWHV��6WUDWRYDQ�&KHFNSRLQW�D�pWp�XWLOLVp�SRXU�
SODFHU�FLQTXDQWH�TXDWUH�SRLQWV�GH�UHSqUH�DQDWRPLTXHV�HW�TXDWRU]H�FRXUEHV�
VXU�OD�EDVH�GX�FUkQH��/D�PLVH�HQ�PLURLU�VXLYLH�GH�OD�VXSHUSRVLWLRQ�3URFXVWHV�
D� pWp� HIIHFWXpH� GDQV� 5�� /¶DQDO\VH� HQ� FRPSRVDQWHV� SULQFLSDOHV� �$&3�� HW�
�%3/6� RQW� pWp� XWLOLVpHV� SRXU� O¶DQDO\VH� SDU�PRUSKRPpWULH� JpRPpWULTXH� VXU�
VHPL�ODQGPDUNV�GDQV�5��'H�SOXV��XQ�PRGqOH�GH�FURLVVDQFH�LQFOXDQW��%3/6�
D� pWp� FRQVWUXLW� VXU� GHV� SRLQWV� UHSqUHV� DOLJQpV��3RXU� G¶DQDO\VH� RUELWDLUH�� OD�
PRGpOLVDWLRQ�VWDWLVWLTXH�GH�OD�IRUPH�D�pWp�XWLOLVpH�

Les résultats sont en cours de formalisation à l’écriture de ce résumé et seront 
SUpVHQWpV�j�OD�MRXUQpH�VFLHQWL¿TXH�GDQV�OHXU�LQWpJUDOLWp�
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syndrome de cloVes eT syndromes apparenTés: du gène au TraiTemenT

Le Pr Guillaume Canaud dédie sa pratique clinique et ses travaux de recherche au 
V\QGURPH�GH�VXUFURLVVDQFH�G\VKDUPRQLHXVH���V\QGURPH�&/29(6�HW�DXWUHV�V\QGURPHV�
K\SHUWURSKLTXHV� HW� DQRPDOLHV� YDVFXODLUHV� OLpV� j� OD� YRLH� 5$6�3,.�&$�$.7�P725�
�3,.�&$�5HODWHG�2YHUJURZWK�6\QGURPH��3526���
,O�SUHQG�HQ�FKDUJH�GHV�HQIDQWV�HW�DGXOWHV�DWWHLQWV�GH�FHV�PDODGLHV�UDUHV�HW��DYHF�VRQ�
pTXLSH�GH�UHFKHUFKH��WUDYDLOOH�j�OD�SK\VLRSDWKRORJLH�GH�FHV�DQRPDOLHV�HW�j�O¶LGHQWL¿FDWLRQ�
GH�WUDLWHPHQWV�SRWHQWLHOV�

1pSKURORJXH��OH�3U�&DQDXG�WUDYDLOODLW�GH�ORQJXH�GDWH�VXU�OD�YRLH�GH�VLJQDOLVDWLRQ�5$6�
3,.�&$�$.7�P725�GDQV�OH�FDGUH�GH�PDODGLHV�UpQDOHV�
)LQ�������LO�UHoRLW�XQ�SDWLHQW�GH����DQV�SRUWHXU�GX�V\QGURPH�&/29(6�GRQW�OH�SURQRVWLF�
YLWDO�HVW�HQJDJp��,O�REWLQW�O¶DXWRULVDWLRQ�GH�O¶$160�GH�WUDLWHU�FH�SDWLHQW��j�WLWUH�H[SpULPHQWDO��
DYHF� OH�%</���� �DOSHOLVLE��� XQ� LQKLELWHXU� GH�3,.�&$�HQ� FRXUV� G¶HVVDL� WKpUDSHXWLTXH�
HQ�RQFRORJLH��'qV�OHV�SUHPLHUV�MRXUV��XQ�HIIHW�SRVLWLI�HVW�FRQVWDWp�VXU�O¶HQVHPEOH�GHV�
manifestations : diminution des masses vasculaires et des excroissances, amélioration 
PDMHXUH�GH�VD�TXDOLWp�GH�YLH�
���DXWUHV�SDWLHQWV��HQIDQWV�HW�DGXOWHV��RQW�pWp�WUDLWpV�GHSXLV�DYHF�OHV�PrPHV�UpVXOWDWV�
VSHFWDFXODLUHV��HW�WUqV�SHX�G¶HIIHWV�VHFRQGDLUHV�
7URLV� HVVDLV� FOLQLTXHV� RQW� pWp� ODQFpV� GHSXLV� ������ HW� RQW� DERXWL� j� O¶DXWRULVDWLRQ�
DPpULFDLQH�GH�PLVH�VXU�OH�PDUFKp�GH�O¶DOSHOLVLE�SRXU�OHV�SDWLHQWV�DWWHLQWV�GH�3526�GH�
SOXV�GH���DQV�HQ�DYULO������

Les travaux de recherche du Pr Canaud et de son équipe se concentrent depuis sur 
ces pathologies, la compréhension de leur progression et la mise en place de nouvelles 
WKpUDSLHV� ��GpYHORSSHPHQW�GH�PRGqOHV�PXULQV�� LGHQWL¿FDWLRQ�GH�ELRPDUTXHXUV�HW�GX�
U{OH�GHV�PXWDWLRQV�GH�3,.�&$�GDQV�OH�GHYHQLU�GH�GLIIpUHQWV�WLVVXV�

/H�3U�&DQDXG�D�UHoX�GH�QRPEUHX[�SUL[�SRXU�VHV�WUDYDX[���SUL[�-HDQ�3LHUUH�/HFRFT�GH�
O¶$FDGpPLH� GHV�6FLHQFHV� �������� SUL[�(ORL�&ROOHU\� GH� O¶$FDGpPLH� GH�0pGHFLQH�� SUL[�
-HDQ�+DPEXUJHU�GH�OD�YLOOH�GH�3DULV���������SUL[�*DJQD�$��	�&K��9DQ�+HFN�SRXU� OHV�
PDODGLHV�LQFXUDEOHV���������SUL[�5REHUW�6FKRELQJHU�HW�SUL[�*DOLHQ��������

3U�*XLOODXPH�canaud

Hôpital Necker-Enfants malades, APHP, Université 
de Paris
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quels liens anaTomiques enTre les craniosynosToses syndromiques eT 
l’obsTrucTion des Voies aériennes supérieures ?

La craniosynostose est une malformation congénitale se caractérisant par la 
fusion prématurée d’une ou plusieurs sutures crâniennes, perturbant le schéma 
GH�FURLVVDQFH�FUDQLRIDFLDO��/HV�IRUPHV�V\QGURPLTXHV��H[��V\QGURPHV�G¶$SHUW��
Crouzon, Pfeiffer) sont fréquemment associées à un trouble respiratoire 
REVWUXFWLI� GX� VRPPHLO� �7526��� OLp� ±� QRWDPPHQW� ±� j� XQH� G\VPRUSKLH� GHV�
YRLHV� DpULHQQHV� VXSpULHXUHV� �9$6��� /D� SOXSDUW� GH� FHV� FUDQLRV\QRVWRVHV�
syndromiques sont causées par différentes mutations génétiques activatrices 
GDQV�OHV�UpFHSWHXUV�GH�FURLVVDQFH�GHV�¿EUREODVWHV��)*)5V���/¶REMHFWLI�GH�FHWWH�
étude est de déterminer si ces anomalies génétiques affectent de manière 
VLPLODLUH�OHV�SDWLHQWV��LQGpSHQGDPPHQW�GH�OHXU�V\QGURPH��$LQVL��QRXV�DOORQV�
TXDQWL¿HU�OD�YDULDWLRQ�HW�OD�FR�YDULDWLRQ�HQWUH�OHV�VWUXFWXUHV�RVVHXVHV��pWDJHV�
supérieurs et moyens de la face, mandibule, base crânienne, os hyoïde) 
et les tissus mous associés (palais mou, pharynx, langue), et caractériser 
OHXU� U{OH� GDQV� O¶REVWUXFWLRQ� GHV� 9$6�� (Q� G¶DXWUHV� WHUPHV� �� HVW�LO� SRVVLEOH�
G¶LGHQWL¿HU�GHV�ELRPDUTXHXUV�DVVRFLpV�DX[�7526�SRXU�DLGHU�DX�GLDJQRVWLF�
et suivi clinique ? Des scanners craniofaciaux et enregistrements du sommeil 
GH�SDWLHQWV�SRUWHXUV�G¶XQH�IRUPH�GH�FUDQLRV\QRVWRVH�V\QGURPLTXH�FRQ¿UPpH�
HW�G¶XQ�7526�VHURQW�FROOHFWpV��9LD�XQH�PpWKRGH�G¶DQDO\VH�PRUSKRPpWULTXH�
et une analyse statistique multivariée, nous rechercherons les différences 
HQWUH�FHV�GHX[�JURXSHV��DLQVL�TXH� OHV� OLHQV�HQWUH�V\QGURPH�HW�7526��&HV�
résultats permettront de mieux comprendre les interactions entre la fonction 
(ici respiratoire) et l’anatomie craniofaciale de sorte à améliorer la prise en 
charge des patients, que ce soit dans le diagnostic, le traitement ou le suivi 
PpGLFDO�
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caracTérisaTion morphologique de la denTine chez un paTienT présenTanT une 
denTinogenèse imparfaiTe associée à une osTéogenèse imparfaiTe

,QWURGXFWLRQ���/D�GHQW��WLVVX�OH�SOXV�GXU�GX�FRUSV�KXPDLQ��HVW�PDMRULWDLUHPHQW�
FRPSRVp�GH�GHQWLQH��TXL�FRQIqUH�j�OD�GHQW�VHV�SURSULpWpV�ELRPpFDQLTXHV��/D�
GHQWLQRJHQqVH� LPSDUIDLWH� �',��HVW�XQH�PDODGLH�JpQpWLTXH� UDUH�FDUDFWpULVpH�
par une hypominéralisation se traduisant par une teinte brune et une usure 
SUpPDWXUpH�GH�WRXWHV�OHV�GHQWV��/¶REMHFWLI�GH�QRWUH�WUDYDLO�HVW�GH�FDUDFWpULVHU�
OD�PRUSKRORJLH�GH�OD�GHQWLQH�DIIHFWpH�SDU�OD�',��
0DWpULHOV�HW�PpWKRGHV���8QH�DQDO\VH�GH�OD�PLFURVWUXFWXUH�G¶XQH�GHQW�DWWHLQWH�
GH�',�DVVRFLpH�j�XQH�RVWpRJHQqVH�LPSDUIDLWH�D�pWp�UpDOLVpH�HW�FRPSDUpH�j�
XQH�GHQW�VDLQH��&HV�pFKDQWLOORQV�RQW�pWp�DQDO\VpV�HQ�PLFURVFRSH�pOHFWURQLTXH�
j�EDOD\DJH��0(%���HQ�PLFURVFRSH�pOHFWURQLTXH�j�WUDQVPLVVLRQ��0(7��JUkFH�j�
OD�WHFKQRORJLH�GX�0(%�),%��
5pVXOWDWV���$X�0(%�� OD�VWUXFWXUH�GH� OD�GHQWLQH�DWWHLQWH�GLIIqUH�GH� OD�GHQWLQH�
saine : la densité tubulaire est plus faible, des striations concentriques de la 
MRQFWLRQ�DPpOR�GHQWLQDLUH�j� OD� FKDPEUH�SXOSDLUH� VRQW�REVHUYpHV��DYHF�XQH�
DOWHUQDQFH�GH�EDQGHV�pOHFWUR�RSDTXHV�HW�pOHFWUR�FODLUHV��/D�GHQWLQH�SUpVHQWH�
XQH� VWUXFWXUH� LQKRPRJqQH�HW� GHV� YDULDELOLWpV� GH� GHQVLWp� VRQW� REVHUYDEOHV��
$X�0(7��OD�GHQWLQH�DWWHLQWH�SUpVHQWH�PRLQV�GH�¿EUHV�GH�FROODJqQH��DYHF�GHV�
]RQHV�D¿EULOODLUHV�WUqV�PLQpUDOLVpHV��&HUWDLQHV�¿EUHV�GH�FROODJqQH�SRXUUDLHQW�
DYRLU� XQH� PLQpUDOLVDWLRQ� SRVW�¿EULOODLUH� SOXV� LPSRUWDQWHV� TXH� FHOOHV� GH� OD�
GHQWLQH�VDLQH�
&RQFOXVLRQ� �� 1RV� UpVXOWDWV� FRQ¿UPHQW� XQH� RUJDQLVDWLRQ� VWUXFWXUHOOH� GH� OD�
GHQWLQH� DIIHFWpH� WUqV� GLIIpUHQWH� GH� OD� GHQWLQH� VDLQH�� 'HV� LQYHVWLJDWLRQV�
DSSURIRQGLHV� VRQW� HQFRUH� QpFHVVDLUHV� SRXU� FDUDFWpULVHU� OH� OLHQ� VWUXFWXUH�
SURSULpWpV�GH�FH�WLVVX��

5HPHUFLHPHQWV���/HV�DXWHXUV�UHPHUFLHQW�OD�)LOLqUH�7(7(&28��)LQDQFHPHQW�
,PSXOVLRQ�5HFKHUFKH��3URMHW�8OWUD'HQWV��������
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les muTaTions acTiVaTrices dans le gène fgfr2 sonT à l’origine d’anomalies 
de formaTion eT de réparaTion osseuse

'HV�PXWDWLRQV�DFWLYDWULFHV�ORFDOLVpHV�GDQV�OH�JqQH�)*)5���)LEUREODVW�*URZWK�
)DFWRU� 5HFHSWRU�� VRQW� UHVSRQVDEOHV� GH� FUDQLRV\QRVWRVHV� V\QGURPLTXHV��
/H� V\QGURPH� GH� &URX]RQ� HVW� OD� FUDQLRV\QRVWRVH� OLpH� j� )*)5�� OD� SOXV�
IUpTXHQWH�� /HV� SDWLHQWV� SUpVHQWHQW� GHV� FUDQLRV\QRVWRVHV� FRURQDOHV�� XQH�
K\SRSODVLH� GH� O¶pWDJH�PR\HQ� GH� OD� IDFH� HW� XQ� SURSWRVLV��5pFHPPHQW�� GHV�
défauts de croissance staturale ont été observés chez les patients porteurs 
GH� FUDQLRVWpQRVHV� )*)5��� $� FH� MRXU�� O¶LPSDFW� GHV� PXWDWLRQV� DFWLYDWULFHV�
)*)5��DX�FRXUV�GH�OD�IRUPDWLRQ�HW�GH�OD�UpSDUDWLRQ�RVVHXVH�UHVWH�j�SUpFLVHU��
Pour répondre à ces questions, nous avons mené des études expérimentales 
j� SDUWLU� GX�PRGqOH�PXULQ� GH�&URX]RQ� )JIU�&���<���PLPDQW� OD� SDWKRORJLH�
KXPDLQH��$SUqV�IUDFWXUH�QRQ�VWDELOLVpH�PDQGLEXODLUH�� OHV�FDOV�GH�UpSDUDWLRQ�
RQW�pWp�pWXGLpV�j�-���HW�-���SRVW�IUDFWXUH��/HV�DQDO\VHV�PRUSKRPpWULTXHV�GHV�
FDOV�GH�UpSDUDWLRQ�)JIU�&���<���RQW�PRQWUp�XQH�DXJPHQWDWLRQ�VLJQL¿FDWLYH�
GX�%9�79������������S�������SDU�UDSSRUW�DX[�FRQWU{OHV��-���SRVW�IUDFWXUH���
en rapport avec une minéralisation osseuse augmentée au sein des cals 
RVVHX[�FKH]�OHV�VRXULV�)JIU�&���<����1RV�DQDO\VHV�KLVWRPRUSKRPpWULTXHV�
Q¶RQW�PRQWUp� DXFXQ� LPSDFW� VLJQL¿FDWLI� GH� OD�PXWDWLRQ� )JIU�&���<��� VXU� OD�
prolifération et la différenciation chondrocytaire, montrant que la mutation 
)JIU�&���<��� SHUWXUEH� SUpIpUHQWLHOOHPHQW� OD� OLJQpH� RVWpREODVWLTXH�� %LHQ�
TXH� OD� PLQpUDOLVDWLRQ� RVVHXVH� VRLW� DFFUXH� FKH]� OHV� VRXULV� )JIU�&���<����
QRXV�Q¶DYRQV�SDV�REVHUYp�G¶DFFpOpUDWLRQ�VLJQL¿FDWLYH�GX�UHPRGHODJH�GX�FDO�
RVVHX[��(Q¿Q��QRXV�DYRQV�PRQWUp�XQH�GLPLQXWLRQ�VLJQL¿FDWLYH�GH�OD�ORQJXHXU�
QDVR�DQDOH� ������� �� S������� HW� XQH� ORQJXHXU� UpGXLWH� GHV� WLELDV� �������� ��
S�������j�3���FKH]� OHV�VRXULV�)JIU�&���<����(Q�FRQFOXVLRQ��QRV� UpVXOWDWV�
PRQWUHQW� TXH� )*)5��� SULQFLSDOHPHQW� H[SULPp� GDQV� OHV� RVWpREODVWHV��
FRQWU{OH�OH�SURFHVVXV�G¶pORQJDWLRQ�HW�GH�UpSDUDWLRQ�RVVHXVH��¬�O¶DYHQLU��FHWWH�
PHLOOHXUH�FRPSUpKHQVLRQ�GH�O¶LPSDFW�GHV�PXWDWLRQV�DFWLYDWULFHV�)*)5��VXU�OD�
croissance et la réparation osseuse permettra une meilleure prise en charge 
PpGLFDOH�HW�FKLUXUJLFDOH�GH�FHV�SDWLHQWV�
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0RWV� FOpV� �� )*)5��� &URX]RQ��
)RUPDWLRQ��5pSDUDWLRQ�RVVHXVH



annonce diagnosTique d’une oligodonTie au cabineT denTaire : quelles 
difficulTés pour les chirurgiens-denTisTes eT orThodonTisTes ?
L’oligodontie est une anomalie rare du développement dentaire chez l’Homme 
FDUDFWpULVpH� SDU� O¶DJpQpVLH� G¶DX� PRLQV� VL[� GHQWV�� (OOH� D� G¶LPSRUWDQWHV�
UpSHUFXVVLRQV� VXU� OH� SODQ� HVWKpWLTXH�� VRFLDO� HW� GpYHORSSHPHQWDO�� (OOH� SHXW�
GDQV�FHUWDLQV�FDV��rWUH�XQ�V\PSW{PH� UpYpODWHXU�G¶XQH�SDWKRORJLH�JpQpUDOH�
GDQV� OH� FDGUH� GH� V\QGURPH�� DYHF� GHV� FDXVHV� JpQpWLTXHV� SRVVLEOHV�� (Q�
SUDWLTXH��OHV�FKLUXUJLHQV�GHQWLVWHV�HW�OHV�RUWKRGRQWLVWHV�VRQW�HQ�SUHPLqUH�OLJQH�
SRXU�HQ�IDLUH�OH�GLDJQRVWLF�HW�GRQF�O¶DQQRQFH�GX�GLDJQRVWLF��
3UREOpPDWLTXH���/¶DQQRQFH�GH�FH�GLDJQRVWLF�HVW�HOOH�GLI¿FLOH�SRXU�FHV�SUDWLFLHQV�
? Quelles sont les perceptions et le ressenti des praticiens lors de l’annonce ? 
0DWpULHO�HW�PpWKRGH���(QWUHWLHQV�FROOHFWLIV�DXSUqV�GH�FKLUXUJLHQV�GHQWLVWHV�HW�
RUWKRGRQWLVWHV�OLEpUDX[�HW�H[SHUWV�PHPEUHV�GX�UpVHDX�2�5DUHV��
5pVXOWDWV� ��/HV����SDUWLFLSDQWV� UHVVHQWHQW�FHUWDLQHV�GLI¿FXOWpV� ORUV�GH�FHWWH�
consultation d’annonce relatives à l’organisation de la consultation, au 
contenu et limites du discours à délivrer, à l’explication de la prise en charge 
buccodentaire et aux aides possibles et dans la relation humaine et la 
FRPPXQLFDWLRQ�DYHF�OHV�GLIIpUHQWV�LQWHUORFXWHXUV��
&RQFOXVLRQ� �� %LHQ� TXH� IDLVDQW� SOHLQHPHQW� SDUWLH� GH� OHXU� FRPSpWHQFHV��
l’annonce de ce diagnostic est un moment relativement inconfortable pour le 
FKLUXUJLHQ�GHQWLVWH�HW�O¶RUWKRGRQWLVWH�

,VDEHOOH� %/$1&+(7�� )DEULFH� 0,&+(/�� &RULQQH�
7$5',(8��$ULDQH�&$02,1�
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deVelopmenTal cues as a foundaTion for Therapies for rare diseases

/H�3U�2SKLU�.OHLQ�HW�VRQ�pTXLSH�pWXGLHQW�OH�GpYHORSSHPHQW�HW�OD�UpJpQpUDWLRQ�
craniofaciales et intestinales des mammifères sur des modèles de souris et 
GHV�RUJDQRwGHV�
,OV� V¶LQWpUHVVHQW� SOXV� SDUWLFXOLqUHPHQW� DX[� PpFDQLVPHV� UHVSRQVDEOHV� GX�
développement des dents, des papilles linguales et du squelette facial et à la 
IRQFWLRQ�GHV�FHOOXOHV�VRXFKH�GDQV�FHV�RUJDQHV��/¶REMHFWLI�HVW�G¶LGHQWL¿HU�OHV�
SURFHVVXV�VRXV�MDFHQWV�DX�GpYHORSSHPHQW�HW�j�OD�UpJpQpUDWLRQ�FUDQLRIDFLDX[�
normaux et de comprendre ceux à l’origine des anomalies dentaires et 
PDOIRUPDWLRQV� FUDQLRIDFLDOHV�� &HOD� SHUPHWWUD� GH� GpYHORSSHU� GH� QRXYHDX[�
traitements, en particulier via l’emploi de cellules souche pour la régénération 
GHV�RUJDQHV�HW�OD�FUpDWLRQ�G¶RUJDQHV�GH�VXEVWLWXWLRQ�
8Q� DXWUH� FKDPS� GH� UHFKHUFKH� FRQFHUQH� O¶pSLWKpOLXP� JDVWUR�LQWHVWLQDO� HW� OD�
FRPSUpKHQVLRQ�GH�VRQ�pWRQQDQWH�FDSDFLWp�GH�UpJpQpUDWLRQ�
,OV� FKHUFKHQW� SDU� DLOOHXUV� j� PLHX[� FRPSUHQGUH� OHV� YRLHV� GH� VLJQDOLVDWLRQ�
responsables de la formation des dents, des papilles gustatives, de la 
muqueuse orale et d’autres tissus et organes, et leur dérégulation dans les 
FDQFHUV�
(Q¿Q�� LOV� GpYHORSSHQW� GH� QRXYHOOHV� DSSURFKHV� PRUSKRPpWULTXHV� SRXU�
O¶DQDO\VH�GHV�V\QGURPHV�j�SDUWLU�GH�OHXUV�FRKRUWHV�GH�SDWLHQWV�

Le Pr Klein présentera quelques exemples des découvertes issus de leurs 
travaux :
��WUDLWHPHQW�GH�OD�G\VSODVLH�HFWRGHUPLTXH�K\SRKLGURWLTXH�SDU�O¶HFWRG\VSODVLQH
��YRLH�+5$6�HW�IRUPDWLRQ�GH�O¶pPDLO�GDQV�OH�V\QGURPH�GH�&RVWHOOR
�� FRPSUpKHQVLRQ� GHV�PpFDQLVPHV� GH� UpSDUDWLRQ� GH� OD�PXTXHXVH� RUDOH� HW�
maladies rares
��UpSDUDWLRQ�GHV�FHOOXOHV�VRXFKHV�LQWHVWLQDOHV

3U�2SKLU�Klein
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eValuaTion du Volume osseux chez les paTienTs aTTeinTs d’oligodonTie : une 
éTude réTrospecTiVe

/µROLJRGRQWLH� �2'�� HVW� XQH� DQRPDOLH� UDUH� GX� GpYHORSSHPHQW� GHQWDLUH�
FDUDFWpULVpH�SDU�O¶DJpQpVLH�G¶DX�PRLQV�VL[�GHQWV�SHUPDQHQWHV��/HV�SDWLHQWV�
affectés nécessitent une réhabilitation fonctionnelle et esthétique souvent 
FRPSOH[H��/D�UpKDELOLWDWLRQ�SDU�SURWKqVHV�LPSODQWR�SRUWpHV�HVW�XQH�VROXWLRQ�
GH� FKRL[� PDLV� OD� FKLUXUJLH� LPSODQWDLUH� SHXW� rWUH� GLI¿FLOH� HQ� UDLVRQ� GH� OD�
PRUSKRORJLH�SDUWLFXOLqUH�GH�O¶RV�DOYpRODLUH��
/¶REMHFWLI�GH�FHWWH�pWXGH�UpWURVSHFWLYH�HVW�GH�GpWHUPLQHU�VL�OH�YROXPH�RVVHX[�
HVW�PRGL¿p�FKH]�OHV�SDWLHQWV�DWWHLQWV�G¶2'�SDU�UDSSRUW�DX[�SDWLHQWV�WpPRLQV�
/HV�&%&7�GH����SDWLHQWV�DGXOWHV�DWWHLQWV�G¶2'�RQW�pWp�DQDO\VpV�HW�FRPSDUpV�
j�FHX[�GH����WpPRLQV�DSSDULpV�VHORQ�O¶kJH�HW�OH�VH[H��/D�KDXWHXU�HW�O¶pSDLVVHXU�
GH�O¶RV�DOYpRODLUH�RQW�pWp�pYDOXpHV�VXU�FKDTXH�VLWH�GHQWDLUH�j���������HW����PP�
GH�SURIRQGHXU�
&KH]� OHV� SDWLHQWV� 2'�� VXU� OHV� VLWHV� GHV� GHQWV� SHUPDQHQWHV�� O¶pSDLVVHXU�
osseuse est réduite en antérieur et postérieur et la hauteur en antérieur 
XQLTXHPHQW�� /HV� VLWHV� pGHQWpV� GHV� SDWLHQWV� 2'� SUpVHQWHQW� XQH� KDXWHXU�
osseuse réduite dans la région antérieure maxillaire et une épaisseur réduite 
GDQV�OHV�SUHPLHUV�PLOOLPqWUHV�GHV�]RQHV�SUpPRODLUHV�HW�PRODLUHV��
'DQV� OH�JURXSH�ROLJRGRQWLH�� O¶pSDLVVHXU�GH� O¶RV�HVW�VLJQL¿FDWLYHPHQW�UpGXLWH�
lorsqu’une dent est absente comparée aux sites présentant une dent 
temporaire ou permanente et la hauteur osseuse est diminuée par rapport aux 
sites des dents temporaires antérieures et des sites des dents permanentes 
PD[LOODLUHV��
/HV�SDWLHQWV�DWWHLQWV�G¶2'�RQW�XQ�YROXPH�RVVHX[�UpGXLW��/¶DEVHQFH�GH�GHQWV�
FKH]�OHV�SDWLHQWV�2'�SRXYDQW�FRQGXLUH�j�XQ�Gp¿FLW�GH�YROXPH�RVVHX[��LO�HVW�
recommandé de conserver des dents temporaires fonctionnelles pour limiter 
OD�UpVRUSWLRQ�GH�O¶RV�DOYpRODLUH�
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modélisaTion des Voies aériennes eT impression 3d

/¶REMHFWLI�GH�QRWUH�UHFKHUFKH�HVW�OD�UpDOLVDWLRQ�HQ�LPSUHVVLRQ��'�GH�PRGqOHV�
GH� YRLHV� DpULHQQHV� SpGLDWULTXHV� ¿GqOHV� j� OD� WDLOOH� GHV� YRLHV� DpULHQQHV� j�
différents âges de la vie, utilisables à visée pédagogique pour les familles ou 
SRXU�OHV�pTXLSHV�PpGLFDOHV�
Nous avons développé différentes applications : 
�� 0LVH� DX� SRLQW� G¶XQ� VLPXODWHXU� FKLUXUJLFDO� GH� WUDFKpH� SpGLDWULTXH� SRXU� OD�
WUDFKpRWRPLH� HW� SRXU� OHV� WUDFKpRSODVWLHV� GH� JOLVVHPHQW�� 3OXVLHXUV� pWDSHV�
ont été essentielles à la bonne réalisation du modèle : (1) la mise au point 
d’une encre imprimable ayant les caractéristiques biomécaniques identiques 
à celle du cartilage pour la vraisemblance du modèle et la réalisation des 
VXWXUHV��/D�YDOLGDWLRQ�GHV�HQFUHV�D�pWp�UpDOLVpH�SDU�GHV�FKLUXUJLHQV�H[SHUWV�
lors de séances de simulation d’opération chirurgicales par voie externe et 
HQGRVFRSLTXH� �� ���� OD� PRGpOLVDWLRQ� GH� GLIIpUHQWHV� SDWKRORJLHV� WUDFKpDOHV�
(sténose segmentaire acquise ou sténose congénitale étendue) soit ex nihilo, 
VRLW� j� SDUWLU� GH� VFDQQHU� GH� SDWLHQWV�� /HV� PRGqOHV� SHUVRQQDOLVpV� VRQW� HQ�
cours de validation pour l’aide à la décision médicale lors des réunions de 
concertation pluridisciplinaire et pour l’aide à la préparation des interventions 
FKLUXUJLFDOHV�
��0LVH�DX�SRLQW�HW�pYDOXDWLRQ�G¶XQ�PRGqOH�SpGDJRJLTXH�VLPSOL¿p�GX� ODU\Q[�
utilisé pour l’information aux familles et pour les cours généraux aux équipes 
PpGLFDOHV�HW�SDUDPpGLFDOHV��1RXV�DYRQV�PLV�DX�SRLQW�GHV�PRGqOHV�LPSULPpV�
HQ� WDLOOH� DJUDQGLH� GHV� GLIIpUHQWV� FDUWLODJHV� ODU\QJpV�� ,OV� VRQW� pJDOHPHQW�
en cours de validation tant pour les familles (explications des pathologies 
laryngées pédiatriques en consultation) que pour les cours dédiés aux 
SDWKRORJLHV�UDUHV�

Briac THIERRY1,2��+RVVHLQ�.+216$5,1,3
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mise en place eT éValuaTion d’un programme de renforcemenT de l’hygiène 
bucco-denTaire chez les paTienTs porTeurs de fenTe labio-palaTine

/¶pWXGH�+%'�)HQWHV�HVW�XQ�SURMHW�pWDEOLW�FRQMRLQWHPHQW�HQWUH�OH�&HQWUH�GH�6RLQ�
'HQWDLUH�HW�OH�6HUYLFH�GH�&KLUXUJLH�0D[LOOR�)DFLDOH�HW�6WRPDWRORJLH�GH�1DQWHV�
TXL�D�SRXU�REMHFWLI�SULQFLSDO�G¶pYDOXHU�O¶DSSRUW�G¶XQ�SURJUDPPH�SHUVRQQDOLVp�
j� O¶+\JLqQH�%XFFR�'HQWDLUH� HW� XQ� VXLYL� GHQWDLUH� UpJXOLHU� G¶HQIDQWV� SRUWHXUV�
GH� IHQWHV��&H�SURMHW� HVW� XQ�HVVDL� FOLQLTXH�� SURVSHFWLI�� FRQWU{Op�� UDQGRPLVp��
PRQRFHQWULTXH�
Pour cette étude les enfants seront divisés en deux groupes grâce à la 
UDQGRPLVDWLRQ�� XQ� JURXSH� WHVW� HW� XQ� JURXSH� FRQWU{OH�� /H� JURXSH� FRQWU{OH�
QH�YHUUD�SDV�GH�PRGL¿FDWLRQ�GH�VD�SULVH�HQ�FKDUJH�KDELWXHOOH��FRQVXOWDWLRQ�
DQQXHOOH� GDQV� OH� VHUYLFH� GH� FKLUXUJLH� PD[LOOR�IDFLDOH� DYHF� OH� FKLUXUJLHQ� HW�
O¶RUWKRGRQWLVWH���/H�JURXSH�WHVW�DXUD��XQH�FRQVXOWDWLRQ�GHQWDLUH�DMRXWpH�WRXV�
OHV� �� PRLV� SHQGDQW� ODTXHOOH� VHURQW� UpDOLVpV� �� XQH� PRWLYDWLRQ� j� O¶K\JLqQH�
EXFFR�GHQWDLUH��GHV�DFWHV�GH�SURSK\OD[LH�HW�OHV�VRLQV�VL�QpFHVVDLUHV��3RXU�OH�
groupe test, sera également mis en place des téléconsultations tous les deux 
PRLV�D¿Q�GH� UpLWpUHU� OHV�PHVVDJHV�HVVHQWLHOV�GH� O¶K\JLqQH�EXFFR�GHQWDLUH��
/H�FULWqUH�GH�MXJHPHQW�SULQFLSDO�VHUD�O¶pYROXWLRQ�GH�O¶LQGLFH�GHQWDLUH��&$2'�
FDRG���,O�VHUD�UHOHYp�SRXU�WRXV�OHV�SDWLHQWV�OH�MRXU�GH�O¶LQFOXVLRQ��j���DQ�HW�j���
DQ�DSUqV�OD�¿Q�GH�O¶pWXGH�
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une muTaTion du gène rogdi dans un modèle murin reproduiT le phénoType du 
syndrome de KohlschüTTer-Tönz

/H� V\QGURPH� GH� .RKOVFK�WWHU�7|Q]� �.76�� HVW� XQH� PDODGLH� DXWRVRPLTXH�
récessive rare qui affecte le développement neurologique (épilepsie précoce, 
régression psychomotrice, autisme) et dentaire (amélogénèse imparfaite, 
$,��� ,O� HVW� FDXVp� SDU� GHV� YDULDQWV� GX� JqQH�52*',��&H� JqQH� FRGH� SRXU� OD�
SURWpLQH�52*',��SURWpLQH�EDVLTXH�HVVHQWLHOOH��KDXWHPHQW�FRQVHUYpH�FKH]�OHV�
PpWD]RDLUHV�PDLV�GRQW�OD�IRQFWLRQ�UHVWH�LQFRQQXH��/¶H[SUHVVLRQ�GH�OD�SURWpLQH�
52*',�Q¶HVW�SDV�GpWHFWpH�FKH]�OHV�LQGLYLGXV�DWWHLQWV�GX�.76��VXJJpUDQW�DLQVL�
TXH�OD�SHUWH�GH�IRQFWLRQ�GH�52*',�SRXUUDLW�rWUH�LPSOLTXpH�GH�OD�SDWKRJpQqVH�
GX�.76��
&KH]� OHV� SDWLHQWV� DWWHLQWV� GH� .76�� O¶pPDLO� HVW� WUqV� ¿Q�� PRX�� UXJXHX[� HW�
WDFKp� GHV� GLIIpUHQWHV� QXDQFHV� GH� EUXQ��&HV� FDUDFWpULVWLTXHV� VH� WUDGXLVHQW�
cliniquement par un aspect inesthétique, une hypersensibilité, des propriétés 
mécaniques moindres de l’émail et une susceptibilité augmentée aux lésions 
FDULHXVHV��/¶DPpORJpQqVH�HVW�XQ�SURFHVVXV�KDXWHPHQW�FRQWU{Op�FRPSUHQDQW�
WURLV�pWDSHV� ��SUp�VpFUpWRLUH�� VpFUpWRLUH�HW�GH�PDWXUDWLRQ��/¶$,�GDQV� OH�.76�
DVVRFLp�j�52*',�VH�FDUDFWpULVH�SDU�XQH�K\SRPLQpUDOLVDWLRQ�HW�GHV�GpIDXWV�
GH�PDWXUDWLRQ�VXUYHQDQW�SHQGDQW�O¶DPpORJpQqVH��
1RWUH�REMHFWLI�HVW�GH�GpWHUPLQHU�O¶LPSOLFDWLRQ�GX�JqQH�52*',�GDQV�OHV�GpIDXWV�
QHXURORJLTXHV�HW�DPpODLUHV�REVHUYpV�FKH]�OHV�SDWLHQWV�DWWHLQWV�GX�.76��'HV�
études génomiques comparatives seront menées chez un modèle murin de 
.76��/H�VpTXHQoDJH�GH�O¶$51�GX�JpQRPH�HQWLHU��FRPELQp�j�GHV�DSSURFKHV�
ELR�LQIRUPDWLTXHV��GHYUDLW�SHUPHWWUH�GH�GpFRXYULU�XQ�UpVHDX�WUDQVFULSWLRQQHO�
GH� 5RJGL�� &HV� UpVXOWDWV� VHURQW� YDOLGpV� SDU� 57�3&5�� K\EULGDWLRQ� LQ� VLWX��
LPPXQRKLVWRFKLPLH�� DQDO\VH� 0LFUR�&7� HW� PLFURVFRSLH� pOHFWURQLTXH� j�
EDOD\DJH��HW�JpQpWLTXH�IRQFWLRQQHOOH�
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analyse du phénoType crâniofacial des modèles murins de Trisomie 21

/D�WULVRPLH�����7����HVW�O¶XQ�GHV�V\QGURPHV�OHV�SOXV�IUpTXHQWV�GDQV�OH�PRQGH��
Les altérations les plus courantes et les plus caractéristiques de la T21 
VRQW� OHV� WURXEOHV� GH� O¶DSSUHQWLVVDJH� HW� OD� G\VPRUSKLH� FUDQLR�IDFLDOH�� PDLV�
OHV� PpFDQLVPHV� PROpFXODLUHV� TXL� VRXV�WHQGHQW� OH� SKpQRW\SH� FUDQLR�IDFLDO�
VSpFL¿TXH�UHVWHQW�LQFRQQXV��/¶REMHFWLI�GH�FHWWH�pWXGH�HVW�GH�FRPSUHQGUH�OHV�
YRLHV�HW�OHV�JqQHV�TXL�VRQW�PRGL¿pV�DX�FRXUV�GX�GpYHORSSHPHQW�GHV�DQRPDOLHV�
FUDQLRIDFLDOHV�FKH]�OD�7����$YHF�O¶XWLOLVDWLRQ�G¶XQ�QRXYHDX�PRGqOH�PXULQ�PRGL¿p�
génétiquement (avec des duplications segmentaires sur les chromosomes 11 
et 20 du rat) et de nouveaux modèles de souris avec différentes duplications 
segmentaires, une analyse morphométrique 3D comparative (effectuant une 
analyse de la distance euclidienne et une analyse procruste générale) a été 
utilisée pour évaluer les structures osseuses craniofaciales de ces modèles, 
en les corrélant avec le phénotype humain de T21 et les modèles murins 
SUpFpGHPPHQW� FRQQXV�� 'HV� GLIIpUHQFHV� VLJQL¿FDWLYHV� RQW� pWp� FRQVWDWpHV�
dans les crânes et les mandibules des modèles présentant une duplication 
GX�FKURPRVRPH����GX�UDW��'HV�GLIIpUHQFHV�VLPLODLUHV�RQW�pWp�FRQVWDWpHV�GDQV�
de nouveaux modèles de souris portant des duplications segmentaires sur 
OH� FKURPRVRPH���� GH� OD� VRXULV��&HV� SKpQRW\SHV� VRQW� HQ� FRUUpODWLRQ� DYHF�
OH� SKpQRW\SH�KXPDLQ�GH� OD�7���HW� DYHF�GHV�PRGqOHV�PXULQV� FRQQXV��&HV�
UpVXOWDWV�QRXV�DPqQHQW�j�Gp¿QLU�XQH�UpJLRQ�FKURPRVRPLTXH��HW�GHV�JqQHV�
sensibles à la dose) comme responsable des malformations craniofaciales 
GDQV� OD� 7���� *UkFH� j� FHV� LQIRUPDWLRQV�� GHV� pWXGHV� PROpFXODLUHV� VHURQW�
PHQpHV�SRXU�FRPSUHQGUH�SOHLQHPHQW�FHV�DOWpUDWLRQV�
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rôle de fam20c dans la physiologie gingiVale

/H�V\QGURPH�GH�5DLQH��516���RX�G\VSODVLH�RVVHXVH�RVWpRVFOpURWLTXH��HVW�XQH�
maladie rare caractérisée par des anomalies craniofaciales, avec notamment 
XQH�¿EURPDWRVH�JLQJLYDOH��/H�516�HVW�FDXVp�SDU�GHV�PXWDWLRQV�EL�DOOpOLTXHV�
GX� JqQH� FRGDQW� SRXU� OD� SURWpLQH� NLQDVH� )$0��&� LPSOLTXpH� GDQV� OD� YRLH�
GH� VpFUpWLRQ� GHV� SURWpLQHV� GH� OD�PDWULFH� H[WUDFHOOXODLUH�� /D� IDoRQ�GRQW� OHV�
YDULDQWV�GH�)$0��&�PRGL¿HQW�O¶KRPpRVWDVLH�GX�WLVVX�FRQMRQFWLI�JLQJLYDO�HVW�
DFWXHOOHPHQW�LQFRQQXH��1RXV�DYRQV�DQDO\Vp�SDU�VSpFWURPpWULH�GH�PDVVH�OHV�
VpFUpWRPHV�GH�¿EUREODVWHV�JLQJLYDX[��)*��QRUPDX[�HW�GH�SDWLHQWV�516��1RXV�
DYRQV� LGHQWL¿p�XQ�HQVHPEOH�GH����SURWpLQHV�GpUpJXOpHV�GDQV� OHV�SDWLHQWV�
516�DYHF����SURWpLQHV�DXJPHQWpHV�HW����SURWpLQHV�GLPLQXpHV��&HW�HQVHPEOH�
Gp¿QLW� GHX[� LQWHUDFWRPHV�� XQ� FHQWUp� VXU� O¶DXJPHQWDWLRQ� GH� SURWpLQHV� SUR�
¿EURWLTXHV�HW� O¶DXWUH�VXU� O¶DGKpVLRQ�GH�OD�PHPEUDQH�EDVDOH��3RXU� OD�SOXSDUW�
GHV� SURWpLQHV� VXUH[SULPpHV�� O¶DQDO\VH� TXDQWLWDWLYH� SDU� 57�3&5� D� PRQWUp�
GHV� QLYHDX[� GH� WUDQVFULSWLRQ� DFFUXV� LQ� YLWUR�� 1RXV� DYRQV� FRQ¿UPp� LQ� YLYR�
sur coupes l’expression augmentée de ces cibles comme la Périostine ou 
OH�FROODJqQH�GH�W\SH�9��/¶LQWHUDFWRPH�©�PHPEUDQH�EDVDOH�ª�HVW�FHQWUp�VXU�OD�
)LEURQHFWLQH�HW�OHV�/DPLQLQHV�VXJJpUDQW�GHV�GpIDXWV�GH�PLJUDWLRQ�FHOOXODLUH��
1RV� pWXGHV� SUpOLPLQDLUHV� LQGLTXHQW� TXH� OHV� )*� GHV� SDWLHQWV� 516�PLJUHQW�
SOXV�OHQWHPHQW�TXH�OHV�)*�QRUPDX[�GDQV�OH�©�VFUDWFK�DVVD\�ª��'HV�DQDO\VHV�
supplémentaires sont nécessaires pour montrer un comportement migratoire 
GLIIpUHQW�GHV�*)�GHV�SDWLHQWV�516��(Q�FRQFOXVLRQ��QRV�GRQQpHV�VXJJqUHQW�
IRUWHPHQW�TXH�OHV�YDULDQWV�GH�)$0��&�PRGL¿HQW�OD�FRPSRVLWLRQ�GH�OD�PDWULFH�
H[WUDFHOOXODLUH�HQ�IDYRULVDQW�O¶H[SUHVVLRQ�GH�PDUTXHXUV�SUR�¿EURWLTXHV�
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caracTérisaTion des anomalies bucco-denTaires chez les enfanTs aTTeinTs 
d’une paThologie rénale d’origine généTique : éTude exploraToire

Le syndrome néphrotique idiopathique de l’enfant et les anomalies 
FRQJpQLWDOHV�GX�UHLQ�HW�GHV�YRLHV�XULQDLUHV��&$.87��VRQW�GHV�SDWKRORJLHV�GH�
SURQRVWLF�UpQDO�YDULDEOH�SRXYDQW�FRQGXLUH�j�OD�PDODGLH�UpQDOH�FKURQLTXH�HW�
RX� O¶LQVXI¿VDQFH� UpQDOH� FKURQLTXH�� /¶pWDW� EXFFR�GHQWDLUH� GHV� SDWLHQWV� DYHF�
XQH�PDODGLH�UpQDOH�FKURQLTXH�D�IDLW�O¶REMHW�GH�SOXVLHXUV�pWXGHV�TXL�RQW�PLV�HQ�
évidence une corrélation entre la maladie rénale et les maladies carieuse ou 
SDURGRQWDOH�PDLV�DXVVL�DYHF�OHV�GpIDXWV�GX�GpYHORSSHPHQW�GH�O¶pPDLO��''(�
/HV�PDQLIHVWDWLRQV�RUDOHV�SHXYHQW�rWUH�VHFRQGDLUHV�DX�WUDLWHPHQW�DGPLQLVWUp��
j� XQH� K\JLqQH� GHQWDLUH� QpJOLJpH� HW�RX� UHSUpVHQWHU� GHV� GpIDXWV� SULPLWLIV�
DVVRFLpHV�DX�SKpQRW\SH�UpQDO�
%LHQ�TXH� OHV�''(��QRWDPPHQW� O¶K\SRSODVLH�GH� O¶pPDLO�� VRLHQW�ELHQ�GpFULWHV�
dans la littérature, les données sur les autres anomalies du développement 
dentaire, à savoir les anomalies de forme, de nombre et d’éruption sont très 
SHX�QRPEUHXVHV��
/¶REMHFWLI� GH� QRWUH� pWXGH� D� pWp� G¶LGHQWL¿HU� OHV� DQRPDOLHV� EXFFR�GHQWDLUHV�
GDQV�OH�FRQWH[WH�GH�&$.87��GX�V\QGURPH�QpSKURWLTXH�HW�G¶DXWUHV�PDODGLHV�
PRQRJpQLTXHV�UDUHV��&HWWH�pWXGH�PRQRFHQWULTXHD�pWp�UpDOLVpH�DX�&505�GH�
5RWKVFKLOG�VXU����SDWLHQWV��kJpV�GH������DQV�HW�VXU�XQH�GXUpH�GH���PRLV�
/HV� GRQQpHV� RQW� pWp� UHFXHLOOLHV� ORUV� G¶XQH� FRQVXOWDWLRQ�'HV� DQRPDOLHV� GH�
QRPEUH���������G¶pUXSWLRQ� ��������GH� IRUPH��������HW�GH�VWUXFWXUH� �������RQW�
pWp�REVHUYpHV��'HV�GpIDXWV�GH�PLQpUDOLVDWLRQ�GH�W\SH�0,+�RQW�pWp�LGHQWL¿pHV�
FKH]� �� SDWLHQWV�� &HWWH� pWXGH� FRQVWLWXH� XQH� SUHPLqUH� pWDSH� G¶XQH� LQLWLDWLYH�
de recherche translationnelle dédiée à la compréhension des mécanismes 
SK\VLRSDWKRORJLTXHV�FRPPXQV�HQWUH�OHV�SDWKRORJLHV�UpQDOHV�HW�GHQWDLUHV�
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anomalies denTaires chez des paTienTs aTTeinTs du syndrome de parry-romberg

Cette étude examine les anomalies de la couronne et de la racine chez 
OHV� SDWLHQWV� DWWHLQWV� GX� V\QGURPH� GH� 3DUU\�5RPEHUJ� �635��� XQH� PDODGLH�
FDUDFWpULVpH�SDU�XQH�DWURSKLH�KpPLIDFLDOH�SURJUHVVLYH��
,O� V¶DJLW� G¶XQH� UHYXH� UpWURVSHFWLYH� GH� SDWLHQWV� DWWHLQWV� GX� 635� TXL� RQW� pWp�
pYDOXpV�DX�%RVWRQ�&KLOGUHQ¶V�+RVSLWDO�GH������j�������&¶HVW�OD�SOXV�JUDQGH�
pWXGH�VXU�OHV�DQRPDOLHV�GHQWDLUHV�GDQV�GHV�FDV�GH�635�UDSSRUWpH�j�FH�MRXU��
8Q�DXWUH�REMHFWLI�GH�FHWWH�pWXGH�HVW�G¶DSSRUWHU�GHV�pFODLUFLVVHPHQWV�VXU�OHV�
VRLQV�SOXULGLVFLSOLQDLUHV�SRXU�FHWWH�SRSXODWLRQ�GH�SDWLHQWV��
��� SDWLHQWV� DWWHLQWV� GX� 635� RQW� HX� XQH� pYDOXDWLRQ� GHQWDLUH� HW� WRXWHV� OHV�
DQRPDOLHV�GHQWDLUHV�RQW�pWp�GRFXPHQWpHV��/HV�DQRPDOLHV�RQW�pWp�pYDOXpHV�
j� O¶DLGH� GH� UDGLRJUDSKLHV� SDQRUDPLTXHV� HW� GH� FRQH� EHDP� �&%&7�� SRXU�
pYDOXHU�OHV�GLPHQVLRQV�EXFFR�OLQJXDOHV��PpVLR�GLVWDOHV��HW�D[LDOHV�GHV�GHQWV�
K\SRSODVLTXHV��TXL�RQW�pWp�FRPSDUpHV�j�FHOOHV�GHV�GHQWV�FRQWURODWpUDOHV��
/HV� UpVXOWDWV� FRPSUHQDLHQW� GHV� DJpQpVLHV� ���� ��� Q�  � ���� GHV� UDFLQHV�
K\SRSODVLTXHV��������Q� �����GHV�pUXSWLRQV�FDQLQHV�UHWDUGpHV��������Q� ����
HW�GHV�PRODLUHV�GH�P�ULHU��������Q� �����/D�ORQJXHXU�D[LDOH�pWDLW�WRXMRXUV�SOXV�
courte dans les dents hypoplasiques par rapport aux dents controlatérales, 
DYHF� GHV� GLIIpUHQFHV� DOODQW� GH� ���� j� ����PP�� /HV� GLIIpUHQFHV� GH� WDLOOH� GH�
couronne des dents hypoplasiques par rapport aux dents controlatérales 
pWDLHQW�LPSUpYLVLEOHV�PDLV�WRXMRXUV�SUpVHQWHV��
8QH� RULHQWDWLRQ� GX� SDWLHQW� YHUV� XQH� pTXLSH� FUDQLRIDFLDOH� \� FRPSULV� XQ�
RUWKRGRQWLVWH� HVW� LPSRUWDQWH� SRXU� LGHQWL¿HU� OHV� GHQWV� j� KDXW� ULVTXH� TXL�
SHXYHQW�rWUH�SUpVHUYpHV�DYHF�GHV�VRLQV�DSSURSULpV��/HV�DQRPDOLHV�GHQWDLUHV�
VSpFL¿TXHV� G¶XQ� SDWLHQW� LQÀXHQFHURQW� OHXU� SODQL¿FDWLRQ� GH� WUDLWHPHQW� HW� OD�
SULVH�HQ�FKDUJH�
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la fondaTion maladies rares. accélère la recherche sur TouTes 
les maladies rares !

0HVXUH�SKDUH�GH�O¶D[H�©�UHFKHUFKH�ª�GX�3105���OD�)RQGDWLRQ�0DODGLHV�5DUHV�
�)05��D�pWp�FUppH�HQ�IpYULHU������SDU�GpFUHW�GX�0LQLVWqUH�GH�O¶(QVHLJQHPHQW�
6XSpULHXU� HW� GH� OD� 5HFKHUFKH�� /D� )05� HVW� XQH� IRQGDWLRQ� GH� FRRSpUDWLRQ�
VFLHQWL¿TXH��SHUVRQQH�PRUDOH�GH�GURLW�SULYp�j�EXW�QRQ� OXFUDWLI��(OOH�HVW�QpH�
GH�OD�YRORQWp�FRQMRLQWH�GH�WRXV�OHV�DFWHXUV�LPSOLTXpV�GDQV�OD�UHFKHUFKH�HW�OD�
SULVH�HQ�FKDUJH�GHV�PDODGLHV�UDUHV��$)0�WpOpWKRQ��$OOLDQFH�0DODGLHV�5DUHV��
,16(50��&RQIpUHQFH�GHV�GLUHFWHXUV�GH�&+8��&RQIpUHQFH�GHV�SUpVLGHQWV�GHV�
XQLYHUVLWpV���
6L�FKDTXH�PDODGLH�UDUH�WRXFKH�SHX�GH�SHUVRQQHV��LO�HQ�H[LVWH�SOXV�GH������
GLIIpUHQWHV�� 'DQV� OHXU� JOREDOLWp�� FHV�PDODGLHV� FRQFHUQHQW� DLQVL� SOXV� GH� GH�
��PLOOLRQV�GH� IUDQoDLV��VRLW�XQH���SHUVRQQH�VXU�����+DQGLFDSDQWHV��JUDYHV��
GLI¿FLOHV�j�GLDJQRVWLTXHU�HW�j�WUDLWHU��FHV�PDODGLHV�UHSUpVHQWHQW�XQ�YpULWDEOH�
Gp¿�PpGLFDO�HW�KXPDLQ��
/D� )05� SRUWH� XQH� PLVVLRQ� G¶LQWpUrW� JpQpUDO� �� DFFpOpUHU� OD� UHFKHUFKH� VXU�
WRXWHV�OHV�PDODGLHV�UDUHV�HW�D�SRXU�DPELWLRQ�GH�FRQWULEXHU�j�O¶LGHQWL¿FDWLRQ�GHV�
causes de chaque maladie, à l’émergence de candidats médicaments et à 
O¶DPpOLRUDWLRQ�GX�SDUFRXUV�GH�YLH�GHV�SHUVRQQHV�FRQFHUQpHV��&HV�DFWLRQV�VH�
GpFOLQHQW�DX�WUDYHUV�GH���D[HV���¿QDQFHU�GHV�SURMHWV�GH�UHFKHUFKH�VFLHQWL¿TXH��
accompagner les chercheurs et cliniciens, soutenir les associations de 
patients, communiquer et former sur les maladies rares et représenter les 
PDODGLHV�UDUHV�j�O¶LQWHUQDWLRQDO�
/D�)05�DFFRPSDJQH�OHV�pTXLSHV�GH�UHFKHUFKH�JUDWXLWHPHQW�HW�VDQV�SDUWDJH�
GH�SURSULpWp�LQWHOOHFWXHOOH�
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Tympano-Train : enseigner l’oToscopie à l’aide de la Technologie de 
l’impression 3d
,QWURGXFWLRQ���/¶HQVHLJQHPHQW�GH�O¶RWRVFRSLH�HVW�GLI¿FLOH��FDU�LO�\�D�XQH�JUDQGH�
YDULpWp� GH� SDWKRORJLHV� j� FRQQDvWUH� TXL� GRLYHQW� rWUH� LQWHUSUpWpHV� HQ� WURLV�
GLPHQVLRQV�� /¶REMHFWLI� GH� FHWWH� pWXGH� pWDLW� GH� GpYHORSSHU� HW� GH� YDOLGHU� XQ�
VLPXODWHXU�G¶RWRVFRSLH�XWLOLVDQW�O¶LPSUHVVLRQ��'�

Méthodes : Les images d’un scanner d’os temporal normal ont été anonymisées 
HW� VHJPHQWpHV��3OXVLHXUV�PHPEUDQHV� W\PSDQLTXHV�SDWKRORJLTXHV� ����� RQW�
pWp� FRQoXHV� j� SDUWLU� GH� SKRWRV� UpHOOHV� GH� PHPEUDQHV� W\PSDQLTXHV� �� OHV�
textures ont été appliquées sur les membranes tympaniques et les reliefs ont 
pWp�FUppV��8QH�LPSULPDQWH��'�3RO\MHW�D�SHUPLV�G¶XWLOLVHU�GLIIpUHQWV�PDWpULDX[�
HW�WH[WXUHV��/H�UpDOLVPH�GX�VLPXODWHXU�D�pWp�YDOLGp�HQ�DQDO\VDQW�OHV�UHWRXUV�
G¶H[SpULHQFH� G¶RWRORJLVWHV�� GH� SpGLDWUHV� HW� G¶pWXGLDQWV� HQ� PpGHFLQH�� /H�
simulateur a également été utilisé à grande échelle pour l’évaluation en 
H[DPHQ�(&26��'HV�TXHVWLRQQDLUHV�GH�VDWLVIDFWLRQ�RQW�pWp�HQYR\p�

5pVXOWDWV���/H�VFRUH�GH�/LNHUW�SRXU�OH�UpDOLVPH�pWDLW�GH����������HW�����SRXU�OHV�
RWRORJLVWHV�� OHV�SpGLDWUHV�HW� OHV�pWXGLDQWV��UHVSHFWLYHPHQW��/H�VFRUH�SRXU�OD�
IDFLOLWp�G¶XWLOLVDWLRQ�pWDLW�GH����������HW�������OH�VFRUH�SRXU�OD�UREXVWHVVH�pWDLW�GH�
���������HW������$�OD�TXHVWLRQ�©FH�VLPXODWHXU�HVW�LO�DGDSWp�j�O¶HQVHLJQHPHQW�GH�
O¶RWRVFRSLHª��OHV�VFRUHV�pWDLHQW�UHVSHFWLYHPHQW�GH����������HW�����
/RUV� GH� O¶(&26�� ���� UpSRQVHV� DX� TXHVWLRQQDLUH� GH� VDWLVIDFWLRQ� RQW� pWp�
UHFXHLOOLV�� /HV� pWXGLDQWV� RQW� pYDOXp� OD� IDFLOLWp� G¶XWLOLVDWLRQ� j� ������ HW� OHV�
pYDOXDWHXUV�j��������/D�UREXVWHVVH�j�������HW�������

Conclusion : Le simulateur d’otoscopie représente correctement la réalité 
GH�O¶H[DPHQ�GH�OD�PHPEUDQH�W\PSDQLTXH��/HV�pYDOXDWHXUV�pWDLHQW�HQ�IDYHXU�
G¶XQH�JpQpUDOLVDWLRQ�GX�GLVSRVLWLI�SRXU�O¶HQVHLJQHPHQW�HW�O¶pYDOXDWLRQ�
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