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INTRODUCTION/PROBLEMATIQUE : 

L’être humain possède 2 dentures, la première étant la denture temporaire composée 

de 20 dents et la seconde, la denture permanente, composée de 32 dents au total. 

Ces dents peuvent se retrouver affectées par un certain nombre d’anomalies 

dentaires : nombre, taille, forme, structure, etc… qui se retrouvent parfois liées à 

certains syndromes génétiques connus. Les anomalies peuvent même se cumuler 

chez un même individu comme c’est souvent le cas dans le syndrome de Down.  

Tous les syndromes génétiques ne peuvent pas être cliniquement identifiés 

précocement, notamment en l'absence d'antécédents familiaux connus. Cependant, 

les anomalies dentaires qui surviennent fréquemment dans un certain nombre de ces 

syndromes constituent des indices cliniques majeurs dans leur diagnostic. En effet, les 

anomalies qui affectent les germes dentaires peuvent se diagnostiquer dès 10 ans car 

l’ensemble des germes y est déjà visible radiologiquement.  

Un diagnostic plus précoce de ces syndromes permettrait une prise en charge adaptée 

avec la mise en place d’un traitement efficace le plus tôt possible avant que les 

premières complications ne surviennent. 

Dans une première partie, nous allons expliquer les différentes étapes aboutissant à 

la formation du germe dentaire, ainsi que le fonctionnement des bases de la génétique 

pour bien comprendre les mécanismes qui lient les anomalies dentaires à des facteurs 

génétiques. 

Dans une deuxième partie, nous étudierons les 6 anomalies dentaires les plus 

connues où nous détaillerons leur description, leur diagnostic/dépistage, leur origine 

génétique, les gènes impliqués et les conséquences cliniques qui en découlent. 

Une attention particulière sera donnée aux anomalies dentaires de nombre et de 

structure, rapportées chez un patient, qui possèdent très souvent une origine 

génétique syndromique. 

 

 



15 
 
 

 

1. Généralités 

1.1 Les étapes de formation du germe dentaire  
Le développement dentaire (Figure 1) est un processus complexe qui débute par des 

interactions mutuelles entre l'épithélium buccal et l'ectomésenchyme dérivé des crêtes 

neurales. L’initiation du développement dentaire comprend la prolifération localisée de 

l’épithélium buccal pour former la lame dentaire. Au cours de cette phase d'initiation, 

l'épaississement de la lame dentaire et sa croissance vers le bas dans le mésenchyme 

aboutissent à la formation d’un bourgeon dentaire (Fleming et coll, 2010).  

Le bourgeon dentaire comporte une couche de cellules épithéliales formant le nœud 

d'émail primaire au contact de la lame dentaire et une couche de cellules 

mésenchymateuse pour former la future pulpe par la suite (Fleming et coll, 2010). 

Rapidement le bourgeon dentaire augmente de volume et prend la forme d’une 

coiffe constituée alors de plusieurs de couches de cellules : l’épithélium dentaire 

interne, où se trouvent les préaméloblastes, qui est en contact avec la future pulpe 

entouré de l’épithélium dentaire externe et le réticulum stellaire.  

Les préaméloblastes induisent en retour la différenciation des cellules 

mésenchymateuse en surface de la future pulpe en odontoblastes, responsables de 

la formation de la dentine, c’est le passage au stade de cloche (Fleming et coll, 2010). 

À ce stade, les préaméloblastes proches de la dentine se différencient en 

améloblastes, et ceux-ci sécrètent une matrice amélaire tout en contrôlant la 

minéralisation et la maturation de l'émail (Dassule et coll, 2000). Les nœuds 

secondaires de l'émail contrôlent la formation de cuspides dans les prémolaires et les 

molaires (Zhang et coll, 2009). Suite à cela on atteint le stade de couronne. 

Les cellules de la région de la couronne vont alors subir une histodifférenciation qui 

permettra la formation de la racine. L'extension apicale de la dentine au contact du 

mésenchyme permet la formation de la gaine épithéliale de Hertwig, qui contrôle la 

formation de la dentine radiculaire. Ensuite cette gaine de Hertwig dégénère et ses 

cellules se différencient en cémentoblastes pour former le cément qui recouvre la 

dentine radiculaire (Khan et coll, 2007). 



16 
 
 

 

Pendant ce temps, des ostéoblastes et des fibroblastes sont produits à partir de la 

différenciation des cellules présentes dans le follicule dentaire et aident à la formation 

du ligament parodontal (Fleischmannova et coll, 2008 ; Al Ani et coll, 2017). 

 

 

Figure 1 : Les différents stades du développement d’un germe dentaire 

Le premier stade en haut à gauche correspond à l’épithélium buccal avant sa prolifération, puis en 
allant vers le bas on passe au stade de la lame dentaire, puis celui du bourgeon, après en haut à 

droite celui de la coiffe et enfin la cloche en bas à droite (Source : Thèse de Prioux, 2018) 
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1.2 Les mécanismes impliqués dans la formation du germe dentaire 
De nombreuses étapes successives d'interactions moléculaires génétiquement 

contrôlées sont impliquées dans le développement des germes dentaires (Al-Ani et 

coll, 2017).  

Les principales molécules des voies de signalisation des interactions épithélio-

mésenchymateuses dans le développement des germes dentaires appartiennent aux 

familles des BMP (protéine morphogénétique osseuse), FGF (facteur de croissance 

des fibroblastes), SHH (Sonic Hedgehog) et WNT (Wingless) (Galluccio et coll, 2012).  

  

• Les BMP : Ce sont des facteurs de croissances ayant un rôle dans les 

interactions entre l’épithélium oral et le mésenchyme. Elles sont impliquées plusieurs 

fois durant la formation du germe dentaire. BMP4 est exprimée lors de 

l’épaississement de la lame dentaire, et BMP2 ainsi que BMP7 lors de la phase de 

bourgeon dentaire conduisant à la formation du nœud d’émail. Ces protéines agissent 

comme des facteurs de signalisation bidirectionnels entre l’épithélium et le 

mésenchyme. Cela permet de stimuler l’expression, au niveau du mésenchyme, du 

facteur de transcription MSX1, indispensable lors de chaque étape de la 

morphogénèse dentaire. 

 

• Les FGF : Cette famille est composée de 19 facteurs de croissance qui régulent 

l’expression des gènes MSX1, PAX9 ou encore RUNX2 dans le mésenchyme et 

stimulent la division et la prolifération cellulaire épithéliale pendant les premières 

phases de la morphogénèse. FGF4, FGF8 et FGF9 sont exclusivement exprimés dans 

l’épithélium dentaire : 

- FGF4 est exprimé à partir du nœud d’émail primaire et secondaire, 

permettant la formation des futures cuspides 

- FGF8 est impliqué au cours de la morphogénèse précoce 

- FGF9 est exprimé pendant la phase de cloche et exerce un rôle dans la 

différenciation des odontoblastes et des améloblastes 
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• La signalisation SHH : Ce sont des signaux produits par les cellules 

épithéliales dentaires lors de l’épaississement de la lame dentaire dans le nœud 

d’émail et par les cellules progénitrices de l’améloblaste. Ils sont essentiels pour la 

prolifération normale du bourgeon dentaire lors de son invagination et participent à sa 

croissance. 

 

• La signalisation WNT : Ce sont des signaux intracellulaires qui ont pour but de 

stabiliser certaines protéines nucléaires comme la β-caténine, empêchant sa 

dégradation par le complexe composé d’APC et d’AXIN2. La signalisation WNT/ β-

caténine est nécessaire dans l'épithélium dès les premiers stades du développement 

dentaire (Tamura et Nemoto, 2016). Cette β-caténine se lie à des facteurs de 

transcription (TCF) régulant l'expression des gènes cibles de WNT qui possèdent une 

fonction pour les différentes étapes de la morphogénèse dentaire (Lammi et coll, 

2004). 

 

Des altérations dans une ou plusieurs de ces voies de signalisation peuvent avoir des 

conséquences sur le développement dentaire et peuvent jouer un rôle dans l'apparition 

d’anomalies dentaires. 
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1.3 Rappels sur les bases de la génétique 
 

• Maladie autosomique dominante 

Une maladie génétique est dite à transmission autosomique dominante quand : 

- L’allèle muté est sur un chromosome non sexuel (ni X, ni Y) et que la présence 

d'un seul allèle muté (hétérozygote) est suffisante pour que la maladie s'exprime. 

- L'allèle muté est transmis soit par le père soit par la mère (ou par les deux, 

s'ils ont la même maladie génétique de transmission autosomique dominante). 

- L'allèle muté est donc présent dans la moitié des gamètes, tout sujet atteint a 

l’un de ses deux parents atteint et a une probabilité de 50% de transmettre sa maladie 

à chaque conception. Les sujets indemnes ne transmettent pas la maladie. 

 

• Maladie autosomique récessive 

Une maladie génétique est dite à transmission autosomique récessive quand : 

- L’allèle muté est sur un chromosome non sexuel, et que la présence de 2 

allèles mutés identiques (homozygote) est indispensable pour que la maladie 

s’exprime.  

- Les 2 allèles mutés seront donc transmis à la fois par le père et par la mère 

qui peuvent être soit malades, soit porteurs sains avec un seul des deux allèles qui est 

muté (hétérozygote sain). 
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• Maladie récessive liée à l’X  

Une maladie génétique est dite de transmission récessive liée à l'X quand : 

- Le gène impliqué dans la mutation est sur le chromosome sexuel X. 

- La mutation est récessive, un homme porteur de l'allèle muté sera malade, car 

il ne possède qu’un seul chromosome X. Alors que pour une femme la présence des 

deux allèles mutés est nécessaire pour que la maladie s'exprime. 

Une mère qui exprime la maladie (homozygote) va automatiquement transmettre la 

maladie à ses fils qui exprimeront eux aussi la maladie car ils possèdent un unique 

chromosome Y transmis par le père et un unique chromosome X transmis par la mère. 

Ses filles seront porteuses saines avec le gène muté sur un des deux chromosomes 

X (hétérozygote sain) transmis par la mère. 

Une mère qui est porteuse saine de la maladie aura une probabilité de 50% de 

transmettre la maladie à ses fils. 

Le père qui exprime la maladie ne transmet pas la maladie à ses fils vu qu’il leur 

transmettra le chromosome Y et non le chromosome X, mais pourra transmettre son 

gène muté à ses filles qui seront porteuses saines. 

 

• Maladie dominante liée à l’X 

Une maladie génétique est dite de transmission dominante liée à l'X quand : 

- Le gène impliqué dans la mutation est le chromosome sexuel X. 

- La mutation est dominante, un homme porteur de l'allèle muté sera malade, 

car il ne possède qu’un seul chromosome X. Et pour la femme la présence d’un seul 

gène muté sur un des deux chromosomes X suffit pour exprimer la maladie. 

La mère qui exprime la maladie en étant hétérozygote aura une probabilité de 50% de 

transmettre la maladie à ses fils ou à ses filles. Tandis que la mère qui exprime la 

maladie en étant homozygote transmettra constamment la maladie à ses fils ou à ses 

filles. Le père qui exprime la maladie ne pourra la transmettre automatiquement qu’a 

ses filles et jamais à ses fils. 
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2. Anomalies de nombre 

2.1 Hypodontie, oligodontie, anodontie 

• Description 

L'hypodontie est l’une des anomalies dentaires les plus répandues chez l'homme (Al-

Ani et coll, 2017). Ce terme correspond à un échec du développement de six dents ou 

moins à l’exclusions des 3èmes molaires permanentes et aura pour conséquence 

une ou plusieurs agénésies dentaires (Nunn et coll, 2003). D’autres stades, plus 

sévères, sont utilisés pour classer ce type de malformation en fonction du nombre de 

dents manquantes en bouche. L'oligodontie correspondant à l'absence de plus de six 

dents (Figure 2) et l'anodontie se traduit par l’absence totale de toutes les dents (Al-

Ani et coll, 2017). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 2 : Quelques exemples de cas d’hypodontie. 

Avec une vue sur les 2 arcades de la bouche du patient à gauche et l’examen panoramique dentaire 
correspondant sur la droite. Les * correspondent aux germes des dents définitives absents (Source : 

Cobourne et Sharpe, 2013). 
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• Diagnostic/dépistage 

Afin de diagnostiquer au plus tôt cette anomalie, un examen radiographique de 

l’ensemble des dents (orthopantomogramme) peut être réalisé pour visualiser les 2 

arcades dentaires du patient dans leur globalité en phase de dentition mixte (8-10 ans). 

De cette manière, l’ensemble des germes des dents permanentes seront déjà visibles 

durant cette période et on pourra objectiver d’éventuelles agénésies. Cela confirmera 

l’absence des dents permanentes dont les dents temporaires correspondantes 

tardaient à faire leur chute au-delà de l’âge moyen. 

L’hypodontie est moins courante en denture temporaire qu’en denture permanente. 

Mais lorsque le cas se présente, il y a une relation entre l'agénésie des dents 

temporaires et permanentes : un enfant qui présente une agénésie d’une dent 

temporaire entraine souvent l’absence de la dent permanente qui la remplace (Bailleul-

Forestier et coll, 2008). 
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Lors d’un examen clinique, certaines caractéristiques causées par l’hypodontie 

peuvent être observées (Al-Ani et coll, 2017), telles que : 

- Des éruptions ectopiques, des transpositions, des rotations des dents 

permanentes dues à l'absence de dents voisines pour les guider lors de leur 

éruption sur l’arcade. Ces dents se retrouveront donc en malposition sur 

l’arcade cherchant à combler l’espace laissé par les dents absentes. 

 

- Une infra occlusion des molaires temporaires non remplacées : les dents 

lactéales peuvent rester plusieurs dizaines d’années sur l’arcades avant 

d’être extraite en l’absence de dents permanentes (Haselden et coll, 2001). 

 

- Une microdontie est très souvent observée et correspond à une diminution 

de la taille et du volume des dents restantes qui est une autre anomalie 

dentaire. Elle peut affecter les 2 dentures, temporaire comme permanente 

(Al-Ani et coll, 2017). 

 

- Un taurodontisme : on retrouve fréquemment cette anomalie associée avec 

une hypodontie, qui correspond à une élongation de la chambre pulpaire de 

la couronne d’une dent au détriment de sa racine sur les autres dents 

permanentes (Al-Ani et coll, 2017). 

 

- Une hypoplasie de l'émail qui est une diminution de la quantité d’émail sur 

les dents. 

 

- Une supraclusion qui correspond à un excès de recouvrement des incisives 

maxillaires sur les incisives mandibulaire, causée par une absence de 

calage postérieur lors de l’agénésie d’une ou plusieurs molaires. 

 

- Un retard du développement global des dents. 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

L'hypodontie peut avoir plusieurs origines : idiopathique, en cas de fentes labiale et/ou 

palatine associée ou non à un syndrome, ou à des syndromes génétiques spécifiques. 

Pour les patients possédant des fentes, des agénésies dentaires sont constatées aussi 

bien dans la zone de l’arcade concernée par la fente qu’en dehors de cette zone (Liang 

et coll, 2016).  

L’hypodontie est également retrouvée comme caractéristique dans de nombreux 

syndromes où le nombre d'agénésie dentaires est plus élevée que dans la population 

globale (Al-Ani et coll, 2017), tel que : 

- Le syndrome de Down (ou trisomie 21) qui est une altération génétique dans 

laquelle les individus affectés portent un chromosome 21 supplémentaire. Il 

existe un certain nombre d’anomalies dentaires retrouvées dans le 

syndrome de Down. Concernant l’hypodontie, les agénésies dentaires les 

plus courantes concernent les incisives latérales et les deuxièmes 

prémolaires au maxillaire ou à la mandibule (de Moraes et coll, 2007). 

 

- Le syndrome de Goltz qui est caractérisé par des défauts ectodermiques et 

mésodermiques focaux. C’est un syndrome dominant lié à l'X qui se 

manifeste par une variété d'anomalies cutanées, squelettiques, oculaires et 

dentaires tel que l’hypodontie (Gupta et coll, 2016). 

 
- La dysplasie ectodermique hypohidrotique et anhidrotique qui est un 

syndrome à transmission récessive lié à l’X. Ce syndrome a pour 

conséquences des malformations tel que des cheveux clairsemés, une 

diminution de la quantité de glandes sudoripares, des dents moins 

nombreuses et plus petites (Alksere et coll, 2021). 

Cependant, il ne faut pas négliger l’importance des facteurs environnementaux qui 

jouent également un rôle non négligeable dans le développement d’une hypodontie.  
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• Gènes impliqués 

L’hypodontie met en cause le plus souvent des interactions génétiques. Il faut donc 

identifier et connaitre la séquence des gènes impliqués dans la morphogenèse 

dentaire pour comprendre les mécanismes conduisant à l'agénésie dentaire. 

Plus de 300 gènes sont exprimés et impliqués dans la morphogenèse dentaire. Parmi 

ces gènes, MSX1, PAX9, AXIN2 et EDA sont les gènes les plus fréquemment 

rapportés associés à l'hypodontie non syndromique (Bergendal et coll, 2011 ; Al-Ani 

et coll, 2017). Ces derniers ont tous un rôle à la fois dans les voies de signalisation et 

dans la transduction du signal : 

- MSX1 est exprimé dans le mésenchyme dentaire. Ce gène code pour un 

facteur de transcription qui va permettre le maintien de l’expression de 

BMP4 dans le mésenchyme notamment lors du passage du stade de 

bourgeon au stade de cupule (Galluccio et coll, 2012). 

Les mutations du gène MSX1 ont été associées à l'arrêt prématuré du développement 

dentaire (Cobourne et Sharpe, 2013). En fonction de l’emplacement de ces mutations 

dans MSX1, des formes sévères d’agénésie dentaire non syndromiques ou liées à des 

fentes orofaciales non syndromiques sont observées (Liang et coll, 2016). 
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- PAX9 possède le même rôle que MSX1 et est capable de réguler 

directement l’expression de MSX1 et des BMP4 dans le mésenchyme 

dentaire au cours de la morphogenèse dentaire (Figure 3) (Galluccio et coll, 

2012). 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 3 : Schéma de l’interaction de PAX9, MSX1 et BMP4 pendant la phase initiale 
de morphogenèse dentaire (Source : Galluccio et coll, 2012). 

 

Une ou plusieurs mutations de ce gène sont impliquées dans l'arrêt du développement 

dentaire au stade du bourgeon ayant pour conséquence une hypodontie ou oligodontie 

non syndromique (Mitsui et coll, 2014). Une étude a révélé que la mutation d'un seul 

nucléotide dans le gène PAX9 est associé à un risque élevé d'agénésie des incisives 

latérales maxillaires qui est l’une des agénésies dentaires les plus courantes (Alves-

Ferreira et coll, 2014). 
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- Le gène AXIN2 est impliqué dans la croissance, la prolifération et la 

différenciation cellulaire. C'est un régulateur négatif (protéine répressible qui 

se lie à l’opérateur du gène et empêche l’expression du gène) de la voie de 

signalisation de WNT. L’expression d'AXIN2 est induite par la signalisation 

WNT elle-même, c’est une boucle de rétroaction négative permettant de 

moduler la signalisation WNT (Lammi et coll, 2004). 

 

Une mutation de l’AXIN2 va atténuer la régulation du signal WNT qui sera 

suractivée. Cette suractivation du signal WNT a été associée à des cas 

d’oligodontie non syndromique (Tamura et Nemoto, 2016) 

 

- EDA code pour la protéine transmembranaire ectodysplasine-A qui 

appartient à la famille des ligands du facteur de nécrose tumorale (TNF). 

Ces ligands participent aux interactions épithélio-mésenchymateuses au 

début du stade embryonnaire et déterminent la formation d’appendices 

dérivés de l’ectoderme. Des mutations de ce gène provoquent une dysplasie 

ectodermique hypohidrotique ou anhidrotique récessive liée à l'X.  

 

Il a été démontré qu’une mutation du gène EDA était impliquée dans 

l'hypodontie non syndromique, notamment dans des cas d’agénésie d'incisive 

latérale maxillaire (Nikopensius et coll, 2013). 
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• Conséquences cliniques 

La qualité de vie liée à la santé bucco-dentaire est directement impactée chez les 

patients atteints d'hypodontie. En particulier lorsque ceux-ci arrivent à la période de 

l’adolescence où une prise de conscience s’effectue car c’est là que la perception 

qu’une personne a de son apparence devient importante pour s’adapter à un nouvel 

environnement social (Meaney et coll, 2012). 

Un patient atteint d’une hypodontie a un risque de présenter :  

- Une occlusion anormale avec des dents versées, égressées ou espacées 

pour combler les espaces laissés par une ou plusieurs dents adjacentes 

et/ou antagonistes manquantes, favorisant l’apparition de poches 

parodontales, d’interférences non fonctionnelles, de morsures au niveau de 

la langue et/ou des joues et la rétention de plaque. 

- Des fonctions telles que la mastication, la déglutition, la phonation moins 

efficaces dès lors qu’une seule dent est absente. 

- Un sourire qui peut être jugé inesthétique. 

- Un traumatisme psychologique lié à l’absence de plusieurs dents, avec la 

crainte de la chute de la dent temporaire encore en place. 

- La peur du rejet des autres et parfois de soi-même. 

- Une prise en charge multidisciplinaire : dentisterie restauratrice, orthodontie, 

implantologie avec un cout financier pouvant être très important selon le 

nombre d’agénésies dentaires. 

Pour résumer, l’hypodontie a un impact fonctionnel, esthétique, psychosocial et 

financier pour les personnes touchées. Ces patients nécessitent un plan de traitement 

spécifique et complexe sur plusieurs années avec un suivi régulier par la suite.  
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2.2 Hyperdontie 

• Description 

L’hyperdontie est l’une des anomalies dentaires les plus courantes chez l’homme. Elle 

représente toutes les dents ou les structures en forme de dents surnuméraires qui ont 

fait ou qui n'ont pas fait leur éruption en bouche en plus des 20 dents temporaires et 

des 32 dents permanentes (Anthonappa et coll, 2013).  

Cette anomalie est étiologiquement très variable et diffère sur le nombre de dents 

surnuméraires, leur emplacement, leur morphologie, leur relation avec d'autres dents, 

si la denture temporaire et/ou permanente est concernée, ainsi que les conséquences 

qui en découlent (Mallineni et coll, 2014).  

Ces dents surnuméraires peuvent se présenter sous la forme d'une seule ou de 

plusieurs dents, de façon unilatérale ou bilatérale et sur une ou deux arcades que ce 

soit en denture temporaire ou permanente. 

Leur morphologie peut être similaire à celle des dents normales ou tout à fait différente, 

ces dents peuvent être classées en 4 types (Fleming et coll, 2010) : 

- Conique : les dents sont petites et en forme de cheville et se présentent 

généralement comme un mésiodens dans le maxillaire antérieur qui est l'une 

des variantes les plus courantes de dents surnuméraires dans la denture 

permanente. (Figure 4 : la photo A et le cliché radiographique B).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 4 : La photo A et le cliché radiographique B. 

Ces images montrent des mésiodens qui n’ont pas encore fait leur 
éruption mais ces derniers entretiennent le diastème entre 11 et 21 

(Source : Fleming et coll, 2010) 
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- Tuberculé : ce sont de grandes dents de formation tardive, souvent 

appariées et en forme de tonneau, normalement situées sur la face palatine 

des incisives centrales maxillaires. Elles sont souvent responsables de 

l'impaction des incisives supérieures permanentes. (Figure 5 : le cliché 

radiographique D) 

 

 

 

 

 

 

 

 

- Dents supplémentaires : ces dents sont des copies conformes des dents 

naturelles. La dent supplémentaire la plus courante est l'incisive latérale 

maxillaire permanente, mais des prémolaires et molaires supplémentaires 

peuvent également apparaître. Dans la denture temporaire, la majorité des 

dents surnuméraires sont de ce type et font généralement leur éruption. 

(Figure 6 : le cliché radiographique C et les photos E et F) 

 

 

 

 

 

 

Figure 5 : le cliché radiographique D  

Deux dents surnuméraires tuberculés sont visibles dans le maxillaire antérieur d’une 
dentition mixte (Source : Fleming et coll, 2010) 

Figure 6 : le cliché radiographique C et les photos E et F 

Sur le cliché C il y a une molaire supplémentaire en distale de la 28, pour les photos E et F il s’agit d’une 
incisive latérale surnuméraire dans la denture temporaire E et permanente F (Source : Fleming et coll, 2010) 
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- Odontomes : les odontomes sont des malformations hamartomateuses 

(malformation tissulaire d’origine embryonnaire composée d’un mélange 

anormal d’éléments constitutifs normalement présents dans l’organe dans 

lequel ils se développent), qui contiennent des tissus calcifiés d'origine 

dentaire et peuvent être de type composé ou complexe. Les odontomes 

composés se trouvent couramment dans le maxillaire antérieur et 

contiennent de nombreuses structures discrètes ressemblant à des dents. 

En revanche, les odontomes complexes sont composés d'un assortiment 

aléatoire de tissus dentaires mal formés et sont souvent situés dans les 

régions postérieures. (Figure 7 : la photo G et le cliché radiographique H) 

 

 

 

 

 

 

 

Leur apparition entraine généralement d’autres anomalies dentaires, tel que la rotation 

des dents permanentes adjacentes aux dents surnuméraires, l'éruption retardée, 

l'éruption ectopique, l’encombrement, la résorption péri apicale des dents 

permanentes et la formation de kystes folliculaires. Elles sont extraites dans la plupart 

des cas pour des causes fonctionnelles et esthétiques (Ata-Ali et coll, 2014 ; Tanwar 

et coll, 2017). 

• Diagnostic/dépistage 

Les dents surnuméraires qui ont fait leur éruption peuvent être diagnostiquées par un 

examen endo buccal. Tandis que des clichés radiographiques, tel que l’OPT, 

permettent le diagnostic des dents supplémentaires qui n'ont pas fait leur éruption (Lu 

et coll, 2017). 

Figure 7 : La photo G et le cliché radiographique H  

Un odontome est objectivé dans le maxillaire antérieur d’une dentition mixte 
empêchant l’éruption de la 11 (Source : Fleming et coll, 2010) 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

Il existe certaines théories quant à l’apparition des dents surnuméraires tel que 

l’hyperactivité de la lame dentaire ou encore le clivage (division en 2 parties) du germe 

dentaire (Anthonappa et coll, 2013). 

La théorie concernant l’hyperactivité de la lame dentaire reste la plus probable et 

suggère qu’il existe une hyperactivité localisée, indépendante et conditionnelle des 

cellules épithéliales restantes de la lame dentaire. Une activité excessive de la lame 

dentaire est associée à un développement anormal des embryons causé par des 

facteurs génétiques.  

Cependant bien que ces théories soient acceptables, cela n’explique pas si ce sont 

des gènes ou des facteurs environnementaux qui sont à l’origine de cette hyperactivité 

ou de la division d’un germe dentaire. 

L’origine de la plupart des cas d’hyperdontie reste alors inconnue, mais elle peut être 

associée à un certain nombre de syndromes génétiques où cette anomalie peut 

représenter un indice de diagnostic important (Wijn et coll, 2007).  

L’hyperdontie se manifeste à 80% par une seule dent surnuméraire, tandis que 15 à 

20 % en montrent deux dents, 3 à 4 % pour trois dents et seulement 1 % avec 4 dents 

(Ata-Ali et coll, 2014) avec tout de même une fréquence d’apparition plus importante 

dans le prémaxillaire (région antérieure du maxillaire). Le cas le plus courant est 

l’apparition d’un mésiodens en forme de cône entre 2 incisives au maxillaire (Colak et 

coll, 2013). 

Lorsqu’un patient présente de nombreuses dents surnuméraires situées en dehors de 

la région du bloc incisivo-canin maxillaire, il faut se rappeler qu’un syndrome génétique 

peut être impliqué dans la formation de ces dents surnuméraires qui sont moins 

susceptibles d’avoir une origine idiopathique. 
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• Gènes impliqués 

Pour confirmer le rapport entre l’hyperdontie et un syndrome génétique particulier, il 

faut observer chez plusieurs patients atteints de ce même syndrome une hyperdontie 

qui soit très peu fréquente chez un individu sain. 

Il y a plusieurs syndromes génétiques avec des preuves solides d'une association :  

- La dysplasie cléido-crânienne 

La dysplasie cléido-crânienne est une maladie autosomique dominante caractérisée 

par des sutures crâniennes ouvertes persistantes, un sous-développement des 

clavicules et des anomalies dentaires. Elle est causée par une perte de fonction 

du gène RUNX2, qui code pour un facteur de transcription : CBFA1 qui est un 

activateur obligatoire de la différenciation ostéoblastique (Lerusse et Kaux, 2020).  

Une majorité de patients atteints présente un retard de la chute des dents temporaires 

suivie d’une éruption compliquée des dents permanentes et une hyperdontie 

intéressant souvent 5 dents ou plus, ce qui confirme une association entre ce 

syndrome et l’hyperdontie (Kreiborg et Jansen, 2018). 

- Le syndrome de Gardner ou polypose adénomateuse familiale 

Le syndrome de Gardner est une maladie autosomique dominante avec une 

expressivité très variable. Elle se caractérise par le développement de 100 à 1 000 

polypes adénomateux du côlon et du rectum. Sans traitement chirurgical, les polypes 

intestinaux ont 100 % de chances de se transformer en adénocarcinome vers l’âge de 

40 ans (Panjwani et coll, 2011).  

Elle est causée par une mutation avec perte de fonction du gène suppresseur de 

tumeur APC. Ce gène, lorsqu’il n’est pas muté, est un antagoniste cytoplasmique de 

la signalisation WNT et forme un complexe inhibiteur avec AXIN2 qui a pour rôle de 

dégrader la β-caténine. La perte de fonction du gène APC entraine une suractivation 

de la voie WNT/β-caténine qui sera alors présente en quantité anormalement élevée 

au cours du développement dentaire et causera l’apparition de nombreuses dents 

surnuméraires et odontomes (Cobourne et Sharpe, 2012). 
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70 % de tous les patients atteints de ce syndrome présentent des anomalies dentaires 

avec des dents surnuméraires multiples qui apparaissent dans l’os alvéolaire à 

proximité des dents antérieures (Wijn et coll, 2007). Pendant la période de 

l’adolescence, les dents surnuméraires liées à ce syndrome sont déjà observables, ce 

qui n’est pas le cas des polypes du système digestif. Le chirurgien-dentiste a donc un 

rôle important à jouer dans le dépistage précoce du syndrome de Gardner chez un 

patient et de l’étendre à toute sa famille pour y détecter d’autres cas potentiels. 

- Syndrome trichorhinophalangien, type I 

Le syndrome trichorhinophalangien de type I est une maladie autosomique dominante 

qui comprend des anomalies squelettiques avec des épiphyses phalangiennes en 

forme de cône et un faciès caractéristique avec des cheveux clairsemés, une pointe 

bulbeuse du nez, un long philtrum plat, un fin vermillon supérieur, et les oreilles 

décollées. Le gène en cause est TRPS1 qui code pour un facteur de transcription 

GATA (Maas et coll, 2015). 

Un grand nombre des patients signalés, atteints de ce syndrome, ont une 

hyperdontie.  Et parmi eux, certains possèdent des dents surnuméraires multiples 

(plus de 8 dents) impliquant à la fois le maxillaire et la mandibule (Kantaputra et coll, 

2008). De plus il ne faut pas oublier que les patients signalés atteints d’hyperdontie ne 

sont pas toujours détectés car les dents surnuméraires peuvent rester incluses dans 

l’os et être objectivées uniquement grâce à un examen radiographique panoramique.  

- Syndrome de Nance-Horan  

Le syndrome de Nance-Horan est une pathologie dominante liée à l'X, avec des 

cataractes congénitales, des anomalies dentaires, des caractéristiques 

dysmorphiques et une déficience intellectuelle occasionnelle. Le gène en cause est 

NHS. On y retrouve une hyperdontie dans la région maxillaire centrale avec l’apparition 

de mésiodens et ressemble à un cas classique d’hyperdontie idiopathique. Mais son 

apparition quasi constante confirme son lien avec ce syndrome (Gjorup et coll, 2017). 

- Syndrome de Down : Des cas d’hyperdontie ont également été observés 

dans le syndrome de Down (Cuoghi et coll, 2016). 
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• Conséquences cliniques 

Les dents surnuméraires peuvent être responsables d’un certain nombre de 

complications au niveau : 

- Esthétique : un encombrement dû au manque de place, malposition, rotation 

de la dent surnuméraire ou des dents adjacentes à celle-ci. 

- Fonctionnel : des interférences occlusales provoquées par une dent 

surnuméraire avec des répercussions sur la mastication, l’articulation 

temporo-mandibulaire, et peut même provoquer des morsures allant jusqu’à 

l’ulcération. 

- Hygiène : un encombrement permet à la plaque et au tartre une meilleure 

accroche. 

- Infectieuse : un manque de place sur l’arcade pour permettre l’éruption 

complète d’une dent surnuméraire peut provoquer une péricoronarite. 

La prise en charge des dents surnuméraires dépend essentiellement des facteurs cités 

précédemment. 2 traitements différents pourront être proposés en fonction des 

différents risques potentiels : l’avulsion ou l’abstention thérapeutique. 
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3. Anomalie de morphologie 

3.1 Anomalie de taille 
3.1.1 Macrodontie 

• Description 

La macrodontie est une anomalie dans laquelle une ou plusieurs dents sont 

anormalement plus volumineuses que la moyenne.  

La macrodontie peut être classée en 3 catégories qui sont : (Chetty et coll, 2021) 

- La macrodontie généralisée où toutes les dents sont plus volumineuses que la 

normale. Ce cas est extrêmement rare et est associé le plus souvent au 

gigantisme hypophysaire. 

- La macrodontie généralisée relative, où les dents peuvent être normales ou 

légèrement plus grandes mais en place sur un maxillaire trop petit. C’est la 

dysharmonie dento-maxillaire qui est présente lorsqu'un enfant hérite de la taille 

des maxilaires d'un parent et de la taille des dents de l'autre. 

- La macrodontie isolée, qui implique une ou quelques dents. Dans la plupart des 

cas il y a une origine génétique simple ou syndromique associée. Mais cela peut 

être le résultat de la gémination ou de la fusion de deux dents également. 

 

• Diagnostic/dépistage 

L’anomalie se diagnostique à l’aide d’empreinte d’études sur lesquelles il faut mesurer 

la largeur mésio-distale des dents. Il faut ensuite comparer ces mesures avec la 

largeur moyenne des dents normales sans anomalies chez une personne en prenant 

en compte le sexe et l’origine ethnique (car la largeur mésio-distale peut varier selon 

ces 2 paramètres). En général une différence supérieure à 1 mm est suffisamment 

significative pour confirmer le diagnostic. Cette différence de 1 mm correspond au 

double de l’écart type de la moyenne de la largeur mésio-distale des dents sans 

anomalies. Un examen radiographique OPT ou CBCT est également un autre moyen 

pour apprécier la largeur mésio-distale d’une ou plusieurs dents (Chetty et coll, 2021). 

 



37 
 
 

 

• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

Plusieurs facteurs étiologiques ont été associés à la macrodontie, notamment des 

anomalies génétiques et endocriniennes (Chetty et coll, 2021). 

Les maladies endocriniennes associées à la macrodontie sont l'acromégalie et le 

gigantisme hypophysaire qui sont deux affections rares résultant d'une sécrétion 

excessive d'hormone de croissance (GH), généralement à la suite de la formation d'un 

adénome hypophysaire (Rostomyan et coll, 2015). 

Les maladies génétiques principalement associées à la macrodontie sont le syndrome 

KBG, le syndrome d’Aarskog et le syndrome de Down : 

 

- Le nom du syndrome KBG a pour origine les initiales des noms de famille des 

trois familles chez qui il a été découvert. Ce syndrome est une maladie rare, 

autosomique dominante, et avec des signes cliniques plus graves chez les 

hommes (Morel Swols et coll, 2017). 

Le syndrome KBG est caractérisé par une macrodontie des incisives centrales 

supérieures permanentes (Figure 8 : photographies a, b, c et d), des 

caractéristiques craniofaciales telles qu'un visage triangulaire, un pont nasal 

proéminent, une lèvre supérieure fine et des synophrys. Il y a également des 

anomalies squelettiques avec petite taille postnatale, un retard de l'âge osseux 

et des anomalies costo-vertébrales. En plus de cela le patient possède un retard 

de développement/déficience intellectuelle (Chetty et coll, 2021). 

Ces caractéristiques sont généralement présentes à la naissance, mais 

peuvent être difficiles à reconnaître jusqu'à ce que les retards de 

développement soient visibles ou que les incisives centrales permanentes aient 

fait leur éruption (Morel Swols et coll, 2017). La mutation du gène ANKRD11 

est responsable de l’apparition du syndrome KBG (Gnazzo et coll, 2020). Ce 

gène code pour une protéine et possède de nombreux rôles tel que la 

prolifération ou encore la différenciation des cellules (Parenti et coll, 2021).  
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- Le syndrome d'Aarskog présente des caractéristiques similaires au syndrome 

KBG, notamment la petite taille, les traits du visage et une macrodontie. 

Cependant, les individus atteints n’ont pas de déficience intellectuelle. Il s'agit 

d'une maladie liée à l'X causée par des mutations du gène FGD1 et donc les 

hommes expriment automatiquement la maladie, tandis que les femmes 

atteintes présentent des signes cliniques mineures de la maladie (Ahmed et 

coll, 2016). 

 

- Encore une fois, on retrouve la macrodontie comme anomalie dentaire pouvant 

être retrouvée dans le syndrome de Down (Cuoghi et coll, 2016). 

 

• Conséquences cliniques  

Des problèmes esthétiques sont rapportés le plus souvent chez les patients 

notamment lors d’asymétrie sur les dents antérieures. Une mauvaise occlusion peut 

être constatée également. 

 

 

Figure 8 : 4 photographies d’un patient atteint du syndrome de KBG 

Une macrodontie des incisives centrales permanentes est visible sur les photos 
a, b, c et d (Source : Morel Swols et coll, 2017) 
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3.1.2 Microdontie 

• Description 

La microdontie est une anomalie dentaire dans laquelle une ou plusieurs dents sont 

anormalement plus petites que la moyenne.  

 

La microdontie peut être classée en trois types (Laverty et Thomas, 2016) : 

- La microdontie dentaire unique : l’exemple le plus fréquent est l’incisive latérale 

maxillaire en forme de grain de riz. 

- La microdontie généralisée relative : où les dents sont petites par rapport à la 

taille des maxillaires trop grands. Cela est due à une dysharmonie dento-

maxillaire qui peut survenir, par exemple, lorsqu'un enfant hérite de la taille de 

des maxillaires d'un parent et de la taille des dents de l'autre. 

- La vraie microdontie généralisée : c'est lorsque la totalité des dents sont plus 

petites que la normale. 

  

• Diagnostic/dépistage 

La microdontie est diagnostiquée lorsqu’il existe une différence supérieure à 2 écarts-

types en dessous de la moyenne de la largeur mésio-distale d’une dent (Sicard et coll, 

2021). 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gène impliqués 

La microdontie généralisée est rare et a été rapportée chez des enfants recevant un 

traitement de radiothérapie ou de chimiothérapie au cours du développement dentaire 

(Figure 9 : OPT), un nanisme hypophysaire ou une anémie de Fanconi (Laverty et 

Thomas, 2016).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

La microdontie et l'hypodontie ont souvent été étroitement associées et retrouvées 

chez des patients présentant une fente labiale et/ou palatine (Laverty et Thomas, 

2016).  

 

 

 

Figure 9 : OPT d’un adolescent de 16 ans 

Cet OPT montre la denture du patient après avoir reçu une 
chimiothérapie et une radiothérapie dans son enfance lorsque sa denture 

se développait. Ce qui a eu pour conséquence : une microdontie, une 
hypodontie et un développement radiculaire altéré (Source : Laverty et 

Thomas, 2016) 
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Cette anomalie peut être associée à une variété de syndromes, en particulier le 

syndrome de Down (Cuoghi et coll, 2016), mais aussi le syndrome de Crouzon et le 

syndrome de LAMM (la surdité congénitale avec alpasie labyrinthique, microtie et 

microdontie) : 

 

- Des cas de microdontie sur les dents permanentes ont été constaté chez les 

personnes atteintes du syndrome de Down. (Abeleira et coll, 2014). 

 

- Le syndrome de Crouzon se caractérise par une fermeture précoce des sutures 

de la voûte crânienne (coronale et sagittale) et des sutures faciales, provoquant 

une brachycéphalie, un hypertélorisme, une exophtalmie, une hypoplasie 

maxillaire, ainsi qu’une diminution de la taille de l’ensemble des dents 

permanentes suffisamment significative pour y diagnostiquer une microdontie 

(Khonsari et coll, 2016). 

 
Plusieurs mutations du gène FGFR2 (le facteur de croissance des fibroblastes 

2) ont été rapportées dans le syndrome de Crouzon. FGFR2 est une protéine à 

large expression tissulaire. Les récepteurs FGFR sont connus pour jouer un 

rôle dans le développement de la couronne et de la racine : le gène FGFR2 

coordonne la morphogenèse dentaire par des interactions épithélio-

mésenchymateuses (Sicard et coll, 2021). Sa mutation aboutit à une 

microdontie sur les dents permanentes. 
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- Le syndrome LAMM est une maladie autosomique récessive qui se caractérise 

par : une surdité congénitale profonde associée à des anomalies de l'oreille 

interne, une microtie de type 1 (malformation congénitale de l’oreille externe) 

qui est généralement bilatérale et une microdontie. Les personnes atteintes du 

syndrome LAMM ont généralement des retards moteurs pendant la petite 

enfance, probablement en raison d'un équilibre altéré dû à des anomalies de 

l'oreille interne. Cependant, la croissance, le développement physique et 

cognitif sont normaux (Al Yassin et coll, 2019). 

 

Ce syndrome est causé par des mutations du gène FGF3 qui possède un rôle 

important dans la formation de l'oreille interne. Le gène FGF3 est également 

nécessaire au développement des cellules du réticulum étoilé des dents, ce qui 

explique la présence d’une microdontie caractéristique avec des dents 

largement espacées (Al Yassin et coll, 2019). 

 

• Conséquences cliniques 

La microdontie pose un problème principalement esthétique : les patients se plaignent 

d'avoir des dents plus petites par rapport aux dents adjacentes. Les dents espacées 

sont aussi un problème largement rapporté par les patients et favorisent la rétention 

d’aliments entre les dents, ce qui augmente le risque d’apparition de lésions carieuses. 

Des problèmes d’occlusions peuvent survenir également. 
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3.1.3 Rhizomégalie 

• Description 

La rhizomégalie ou radiculomégalie est une anomalie dentaire rare. Cette anomalie 

décrit des dents avec une taille de racine anormalement plus longue que la normale 

mais avec une couronne de taille standard (De la Dure-Molla et coll, 2019). 

 

• Diagnostic/dépistage 

Son diagnostic se fait avec des radiographies ou l’on observe des longueurs de racines 

supérieures à 2 écarts types (Figure 10) par rapport à la moyenne (De la Dure-Molla 

et coll, 2019). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 10 : OPT d’un patient de 28 ans atteint du syndrome oculo-facio-cardio-dentaire 

Des rhizomégalie sont représentées par des (r). Les dents concernées sont 14, 13, 11, 
21, 23, 24, 34, 33, 31, 41, 43, 44 (Source : Kato et coll, 2018). 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

Les patients atteints du syndrome oculo-facio-cardio-dentaire (OFCD) présentent 

souvent une rhizomégalie mais ce n’est pas systématique (Kato et coll, 2018). Cette 

maladie ne survient que chez les femmes en raison de son mode de transmission 

dominante lié à l'X et de sa létalité embryonnaire chez les hommes (Hedera et Gorski, 

2003). 

Il a été observé que des zones calcifiées sous les apex des dents, des calcifications 

pulpaires et des apex ouverts étaient associés à la rhizomégalie. Ces signes cliniques 

supplémentaire sont une aide non négligeable pour confirmer le diagnostic de cette 

maladie lors de la prise de clichés radiographiques. 

En plus de la rhizomégalie, ce syndrome possède d’autres symptômes spécifiques : 

tel que des anomalies oculaires (des cataractes congénitales), une apparence faciale 

typique (un visage étroit, un pont nasal haut, un élargissement de la pointe nasale, une 

fente palatine ou une fente palatine sous-muqueuse) et des anomalies cardiaques 

(des défauts septaux auriculaires ou ventriculaires) (Kato et coll, 2018).  

 

• Gènes impliqués 

Le syndrome oculo-facio-cardio-dentaire (OFCD) est causé par une mutation 

hétérozygote du gène BCOR codant pour une protéine qui affecte la répression 

transcriptionnelle dans le cadre d'un grand complexe de liaison à l'ADN (Feberwee et 

coll, 2014). 

La mutation de BCOR conduit à une augmentation du potentiel des cellules souches 

mésenchymateuses présentes au niveau du ligament parodontal qui ont un rôle dans 

la mise en place de l'ostéogenèse et de la dentinogenèse. Ce qui explique la 

rhizomégalie observée dans le syndrome OFCD (Surapornsawasd et coll, 2014). 
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• Conséquences cliniques 

Le mouvement orthodontique d'une dent avec une rhizomégalie est rendu difficile en 

raison de sa racine plus longue et plus épaisse. Cela nécessite de mettre en place des 

forces plus importantes au risque de provoquer une rhizalyse de la racine. 
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3.1.4 Rhizomicrie 

• Description 

La rhizomicrie est une anomalie dentaire qui concerne la longueur de la racine d’une 

dent anormalement plus courte que la normale, mais en présence d’une couronne de 

taille normale (Pitak-Arnnop et coll, 2020). 

 

• Diagnostic/dépistage 

Son diagnostic se fait avec des radiographies ou l’on observe des longueurs de racines 

inférieures à 2 écarts types (Figure 11) par rapport à la moyenne (De la Dure-Molla et 

coll, 2019). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 11 : Photo (a) endo buccal et OPT (b) chez un même patient 
atteint 

La photo (a) montre des dents avec des couronnes de tailles normales, 
tandis que l’OPT (b) montre des racines courtes sur l’ensemble des 
incisives, canines et prémolaires. Certaines molaires ont des racines 

fusionnées (flèches blanches) (Source : De La Dure Molla et coll, 
2015) 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

Lorsque plusieurs dents sont impliquées, cette anomalie peut apparaitre à la suite 

d’exposition environnementales, par exemple : 

-  Au cours d’un traitement orthodontique lorsque des forces trop importantes ont 

été appliquées sur les dents. 

- Lorsqu’un traitement de chimiothérapie ou de radiothérapie est mise en place 

pendant la phase de croissance des racines dentaires qui survient une fois que 

la croissance des couronnes dentaires est terminée.  

 

La rhizomicrie a été associée à des syndromes tels que : 

- Le syndrome de Stevens-Johnson qui est une affection médicale rare 

caractérisée par une réaction cutanéo-muqueuse sévère due à une infection ou 

à un effet indésirable médicamenteux. Chez les patients atteints, l’examen 

radiographique panoramique a montré plusieurs dents avec des racines 

courtes, émoussées et avec un apex immature (Yadav et coll, 2022). 

 

- Le syndrome de Rothmund-Thomson (SRT) qui est une génodermatose 

(affection cutanée transmise génétiquement) autosomique récessive rare 

débutante dans la petite enfance, associée à des cataractes juvéniles, une 

petite taille, des anomalies squelettiques, des anomalies dentaires et une 

prédisposition aux cancers de la peau et des os. L'éruption affecte 

principalement les joues, le front, les oreilles, le cou, la face dorsale des mains 

et les parties extenseurs des bras et des avant-bras, ainsi que d'autres zones 

exposées au soleil (Roinioti et Stefanopoulos, 2007). Dans ce syndrome, des 

anomalies dentaires comme la microdontie, l’hypodontie ou une rhizomicrie 

généralisée ont été constatées. Un dépistage lors d’une consultation chez le 

dentiste grâce à un examen radiographique panoramique a toute son 

importance chez les patients suspects en l'absence d'autres caractéristiques 

visibles communes a ce syndrome. Des mutations du gène RECQ4 codant pour 



48 
 
 

 

une hélicase à ADN ont récemment été identifiées dans un sous-ensemble de 

patients atteints du SRT (Roinioti et Stefanopoulos, 2007). 

 

Cette anomalie est également une des caractéristiques majeures d’une autre anomalie 

dentaire décrite plus tard : la dysplasie dentinaire de type 1 caractérisée par des dents 

avec des racines très courtes, voire inexistantes (Pitak-Arnnop et coll, 2020). 

 

• Conséquences cliniques 

Dans la pratique clinique, une dent qui possède une racine courte a un rapport 

couronne/racine défavorable et est mécaniquement plus fragile qu’une dent avec une 

longueur de racine normale. 

De ce fait il faut évaluer le rapport bénéfice/risque lors de la mise en place d’un 

traitement orthodontique qui exerce une certaine force sur l’ensemble des racines des 

dents. Cela peut aboutir à une rhisalyze importante qui va raccourcir davantage la 

racine de la dent.  

Des précautions sont à prendre pour la mise en place d’un traitement prothétique fixe 

ou amovible. En effet, la mise en place d’une couronne fixe sur une dent ou d’un 

crochet d’une prothèse amovible autour d’une dent avec un rapport couronne/racine 

défavorable peut fragiliser davantage la dent. Cela peut provoquer des problèmes sur 

le parodonte avec des dents versées et/ou mobiles qui seront à extraire précocement.  

Il en est de même pour les traitements parodontaux tel qu’une élongation coronaire. 

Lors d’une extraction dentaire il faut également faire preuve de vigilance lorsqu’on 

utilise un élévateur pour ne pas luxer de dents adjacentes saines qui possèdent des 

racines courtes. 

La prise de clichés radiographique avant de commencer un traitement est donc 

essentielle afin d’évaluer le rapport bénéfice/risque pour la dent selon la longueur de 

sa racine. 
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3.2 Anomalie de forme 
3.2.1 Anomalie coronaire, radiculaire, ou intéressant l’ensemble de la dent 

• Description 

Les anomalies de formes sont des anomalies dans lesquelles une forme anatomique 

particulière est retrouvée sur une partie ou la totalité de la dent. Cela peut concerner 

la couronne, la racine ou l’ensemble de la dent. Les exemples sont nombreux comme :  

- Une longueur de racine réduite ou inexistante sur des dents avec des 

couronnes intactes dans le syndrome de Phace (Youssef et coll, 2019). 

- Le taurodontisme qui correspond à un élargissement de la chambre pulpaire 

des dents pluriradiculées et un déplacement apical du tronc radiculaire qui se 

traduit par un raccourcissement de la longueur des racines (Chetty et coll, 

2021). 

- La présence d’une ou plusieurs cuspides supplémentaires sur la couronne 

d’une dent. 

- Les incisives en forme de pelle qui possèdent des crêtes marginales linguales 

ou palatines très marquées provoquant des surfaces linguales ou palatines très 

creusées. 

- Des invaginations dentaires ou dens invaginatus qui se traduisent par une 

invagination de la couronne et/ou de la surface radiculaire avant la 

minéralisation de la dent (Zhu et coll, 2017). 

- Des évaginations dentaires ou dens evaginatus qui sont caractérisées par la 

présence d'une cuspide accessoire ou d'un tubercule anormal sur une dent. 

Ces évaginations sont constituées par un émail recouvrant un noyau dentinaire 

qui contient généralement du tissu pulpaire. La présence de tissu pulpaire dans 

la cuspide ou le tubercule se traduit cliniquement par une atteinte précoce du 

nerf associée à une douleur et se distingue des cuspides supplémentaires (Ayer 

et coll, 2015) 
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• Diagnostic/dépistage 

Les anomalies de forme affectant la couronne et l’ensemble de la dent peuvent être 

visibles et diagnostiquées lors d’un examen clinique et confirmées avec un examen 

radiographique. Pour les anomalies de forme qui concernent la racine tel que le 

taurodontisme, un examen radiographique est indispensable pour établir un 

diagnostic. 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

- Le syndrome Phace : 

Le syndrome Phace est une affection caractérisée par des malformations de la fosse 

postérieure, des hémangiomes, des anomalies artérielles, des malformations 

cardiaques, des anomalies oculaires, une fente sternale et un raphé supra-ombilical. 

Ce syndrome a une prédominance significative chez la femme, mais aucune origine 

génétique n’a pu être confirmée et son étiologie exacte reste encore inconnue 

(Youssef et coll, 2019). 

Il a été observé chez plusieurs enfants atteints du syndrome Phace des anomalies sur 

les racines des premières molaires permanentes maxillaires et mandibulaires avec des 

couronnes intactes. Des clichés radiographiques (Figure 12) ont montré des premières 

molaires mandibulaires bilatérales avec des racines absentes et des racines 

dysmorphiques sur les premières molaires maxillaires bilatérales (Youssef et coll, 

2019). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 12 : OPT d’une patiente de 10 an atteinte du syndrome du Phace 

Les flèches noires montrent les premières molaires permanentes mandibulaires 
dont la couronne ne présente aucune anomalie mais les racines sont totalement 

absentes, ainsi que les première molaires permanentes maxillaires avec des 
racines dysmorphiques (Source : Youssef et coll 2019). 
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Les mécanismes de ces anomalies radiculaires sont encore inconnus. Mais le fait que 

les racines des 4 premières molaires permanentes soient totalement absentes est 

extrêmement rare et signifie que cette anomalie ne peut pas être dû à un traumatisme 

localisé. Cette anomalie est donc probablement une manifestation clinique 

supplémentaire du syndrome Phace (Youssef et coll, 2019). 

 

- Le taurodontisme : Cette anomalie est présente dans de nombreux syndromes 

comme le syndrome de Down, le syndrome de Mohr ou encore associés à 

d’autres anomalies dentaires tel que l’amélogénèse imparfaite ou encore 

l’hypophosphatasie (Chetty et coll, 2015). 

 

- Les invaginations dentaires : 

L'étiologie des dens invaginatus reste encore inconnue même s’il y a eu plusieurs cas 

associés à une hypodontie ou à un taurodontisme (Gündüz et coll, 2013) et un cas 

particulier avec la maladie de Wilson (Memis et Bas, 2021) : 

C’est une maladie génétique autosomique récessive rare qui affecte le métabolisme 

du cuivre. Cette maladie est causée par une surcharge en cuivre due à une réduction 

de l'excrétion du cuivre suite à des mutations du gène ATP7B. La surcharge en cuivre 

peut entraîner diverses manifestations cliniques, notamment des symptômes 

neurologiques, une insuffisance hépatique et/ou des manifestations psychiatriques 

(Mulligan et Bronstein, 2020). 

Pour cette maladie, il existe des thérapies qui diminuent sa progression.  Mais son 

diagnostic n’est pas toujours facile et doit être constaté le plus tôt possible afin de 

pouvoir débuter la prise en charge et les traitements appropriés (Mulligan et Bronstein, 

2020). 
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Récemment, une anomalie dentaire a été observée chez un patient atteint de la 

maladie de Wilson. Des invaginations dentaires ont été observés sur les quatre 

premières molaires permanentes et sur les molaires temporaires d’un garçon de 9 ans 

qui exprime la maladie (Figure 13). L’apparition de cette anomalie sur plusieurs dents 

d’un même patient est très rare et suggère qu’il existe un lien entre la maladie de 

Wilson et l’apparition de ces invaginations dentaires (Memis et Bas, 2021).  

Cette anomalie dentaire pourrait donc constituer une aide au diagnostic non 

négligeable dans la maladie de Wilson et permettre la mise en place d’un traitement 

le plus précocement possible. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 13 : OPT du patient de 9 ans atteint du syndrome de Wilson 

Des invaginations sont visibles sur les 4 premières molaires permanentes, ainsi que sur les 
molaires temporaires encore en place. Le patient se plaignait de douleur à la percussion au niveau 

de la 46 avec un léger gonflement de la joue droite qui était visible à l’examen clinique (Source : 
Memis et Bas, 2021). 
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- Les évaginations dentaires : l’origine des dens evaginatus est multifactorielle. 

Certaines études suggèrent un mode de transmission autosomique dominant 

lié à l'X, tandis que d'autres mettent en avant des facteurs environnementaux. 

Cependant, l'étiologie exacte de cette anomalie reste encore inconnue (Lin et 

coll, 2018). 

 

- Les cuspides supplémentaires sur les dents pluri-radiculées et les incisives en 

formes de pelle peuvent être idiopathiques et observées chez des individus ne 

présentant aucune maladie particulière. Cependant, chez des personnes 

atteintes du syndrome de Down, ces anomalies sont constatées plus 

fréquemment (Moraes et coll, 2007). 
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• Conséquences cliniques 

Les conséquences cliniques varient selon l’anomalie de forme rencontrée :  

- Lorsque qu’il y a une anomalie avec des racines courtes comme pour le 

taurodontisme ou voire totalement absentes comme dans le syndrome de 

Phace, une mobilité précoce des dents peut apparaitre et aboutir à la chute 

prématurée des dents atteintes. 

- Les dens invaginatus, les dens evaginatus, les incisives en forme de pelles et 

les dents pluriradiculées avec des cuspides supplémentaires ont tendances à 

être plus rétentives pour la plaque dentaire et constituent un risque dans 

l’apparition des caries. 

- Les dens evaginatus avec un tubercule marqué ou qui présentent une cuspide 

supplémentaire peuvent créer des interférences occlusales à cause d’une 

surocclusion. Cela provoque un traumatisme occlusal sur la dent concerné 

pouvant être associé à des douleurs articulaires, ou une exposition pulpaire 

pour les dens evaginatus dont le tubercule est en communication direct avec la 

pulpe. 
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4. Anomalie de structure 

4.1    Anomalie de l’émail 
4.1.1 Amélogénèse imparfaite 

• Description 

L’amélogénèse imparfaite est une anomalie qui affecte la structure et l'apparence de 

l'émail de toutes les dents, à la fois dans la denture temporaire et permanente. L’émail 

est anormalement fin, mou, fragile et décoloré. Ce qui se traduit par des dents 

inesthétiques, très sensibles, dont la fonction est limitée et qui s’usent beaucoup plus 

rapidement (Gadhia et coll, 2012). 

L'amélogénèse est le processus de formation de l'émail. Elle se déroule en trois étapes 

bien distinctes appelées phases de sécrétion, de transition et de maturation. La 

différenciation initiale, le positionnement, l'orientation, ainsi que le fonctionnement des 

améloblastes jouent un rôle crucial dans l'amélogénèse (Smith et coll, 2017). 

Au cours de la phase de sécrétion, les améloblastes s'éloignent de la jonction dentine-

émail et sécrètent une matrice protéique extracellulaire via les processus de Tomes 

pour remplir l'espace qu'ils laissent derrière eux (Skobe, 1976). Puis il y a la phase de 

transition qui commence lorsque la matrice atteint l'épaisseur du futur émail, la 

sécrétion des protéines de la matrice diminue et les améloblastes se restructurent 

(Reith, 1970). 

Et lors de la phase de maturation, les protéines de la matrice sont dégradées par des 

protéases et remplacées par du liquide tissulaire. Les améloblastes au stade de 

maturation augmentent leur transport actif d'ions minéraux dans le liquide tissulaire, 

ce qui entraîne la croissance des prismes d’émail en largeur et en épaisseur (Robinson 

et coll, 1995). L'émail devient progressivement de plus en plus minéralisé jusqu'à ce 

que les prismes d’émail, séparés par l’émail interprismatique, obstruent la quasi-

totalité du volume tissulaire (96% du volume de l’émail). La matrice se transforme en 

émail mature presque dépourvu de protéines (Smith, 1998).  

Tout au long des étapes de transition et de maturation, environ 50% des améloblastes 

subissent une apoptose. Après la maturation, les améloblastes survivants rentrent en 

apoptose. 
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• Diagnostic/dépistage 

L'amélogenèse imparfaite possède plusieurs phénotypes qui correspondent à un 

échec dans une ou plusieurs phases de l’amélogénèse (Smith et coll, 2017) :  

- L'amélogénèse imparfaite hypoplasique décrit un émail de plus faible épaisseur 

mais minéralisé, translucide, dur et qui contraste normalement avec la dentine 

sur des clichés radiographiques. Mais dans les cas extrêmes, il y a une absence 

totale d'émail, qui résulte d'un échec au cours de la phase de sécrétion (Figure 

12 : la photo A) 

- L'amélogénèse imparfaite hypominéralisée est causée par un échec de la 

phase de maturation. L’émail a une épaisseur normale mais est faible en 

minéraux et s’use prématurément. Le phénotype hypominéralisé peut être 

subdivisé en 2 types :  

1) Hypomaturé (Figure 14 : la photo B) : qui est causé par une élimination 

incomplète des protéines de la matrice de l'émail et produit un émail cassant 

qui s’use rapidement. Sa radio densité est similaire à celle de la dentine. 

2) Hypocalcifié (Figure 12 : la photo C) : qui résulte d’un transport insuffisant 

des ions calcium (Ca2+) dans l'émail en développement et produit un émail 

avec une consistance nettement molle, une décoloration brun fréquente, et 

qui s’use prématurément. Radiographiquement l’émail apparait moins radio 

opaque que la dentine. 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 14 : Photos de cas cliniques montrant les différents phénotypes 
d’amélogénèse imparfaite  

La photo A montre une amélogénèse imparfaite hypoplasique, la photo B 
et C montrent une amélogénèse imparfaite hypominéralisée avec un 
émail hypomaturé en B et hypocalcifié en C (Source : Smith et coll, 

2017). 
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- Il existe également l’amélogénèse imparfaite avec un taurodontisme qui est une 

forme particulière car elle associe une hypoplasie et une hypomaturation 

(Gadhia et coll, 2012). 

D'autres anomalies peuvent également être associées à l'amélogénèse imparfaite 

telles qu’un retard de l'éruption des dents, une microdontie et des agénésies dentaires. 

Il est important de connaitre les différents diagnostics différentiels de cette anomalie, 

pour les exclure en cas de suspicion. 

Il s'agit notamment de la fluorose dentaire, de l'hypoplasie de l'émail, de 

l'hypominéralisation molaire-incisive (MIH), mais aussi d’antécédents de coloration à 

la tétracycline ou de traumatismes (Gadhia et coll, 2012). 

 

• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

Les différents phénotypes d’amélogénèse imparfaite existent selon le mode de 

transmission génétique et le gène muté impliqué dans une ou plusieurs phases de 

l’amélogénèse (Gadhia et coll, 2012). 
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• Gènes impliqués 

L'amélogenèse imparfaite est causée dans la plupart des cas par des mutations de de 

cinq gènes essentiels au bon déroulement de l’amélogénèse :  

 

- AMELX : 

L'amélogénine (AMEL) est la protéine de la matrice extracellulaire la plus abondante 

dans l’amélogénèse. Elle est essentielle pendant les différentes phases et est codée 

par 2 gènes, sur le chromosome X (AMELX) et sur le chromosome Y (AMELY).  

Une mutation du gène AMELX aboutit à une amélogénèse imparfaite liée à l’X. 

Plusieurs phénotypes de cette anomalie peuvent être constatés :  il s’agit de 

l’amélogénèse imparfaite hypoplasique (émail fin piqué ou rainuré) et de 

l’amélogénèse imparfaite hypominéralisée avec hypomaturation (émail avec une 

épaisseur normale mais diminué en minéraux). Cela suggère que l'amélogénine 

possède plusieurs fonctions différentes au cours des différentes phases de 

l’amélogénèse. (Tremillo-Maldonado et coll, 2019). 

 

- ENAM : 

L'énaméline est une protéine matricielle beaucoup moins abondante que 

l’amélogénine durant l’amélogénèse et est codée par le gène ENAM. 

Une mutation du gène ENAM provoque une amélogénèse imparfaite autosomique 

dominante de type hypoplasique caractérisée par une couche d’émail diminuée et 

lisse. Ce gène a donc un rôle important lors de la phase de sécrétion de 

l’amélogénèse. (Youn Jung et coll, 2021) 

 

- Les protéases de la matrice de l’émail : MMP20 et KLK4  

Lors de l’amélogénèse, deux protéinases sont sécrétées par les améloblastes : la 

métallopeptidase matricielle 20 (MMP20) et la peptidase 4 liée à la kallikréine (KLK4).  
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MMP20 est la protéase précoce. Elle est exprimée par les améloblastes tout au long 

de la phase de sécrétion et une partie de la phase de maturation. Et KLK4 est la 

protéase tardive ; son expression par les améloblastes commence au stade de 

transition et se poursuit tout au long de la maturation de l'émail. L'expression de ces 

deux protéases se chevauche pendant les étapes de transition et au début de la 

maturation.  

Les protéines de cette matrice sont alors dégradées par ces protéases pour être 

remplacées par du liquide tissulaire et permettre la croissance des prismes d’émail. 

Elles sont donc essentielles pour le traitement de la matrice d'émail (Smith et coll, 

2017). 

Des mutations dans les gènes codant MMP20 et KLK4 conduisent à une amélogénèse 

imparfaite autosomique récessive avec hypomaturation caractérisée par un émail 

déficient en minéraux mais avec une épaisseur normale. (Nikolopoulos et coll, 2021 ; 

Lee et coll, 2022). 

 

- FAM83H : 

FAM83H est une protéine intracellulaire ubiquitaire (exprimée dans différents 

organes). Dans les tissus de la cavité orale, les améloblastes présentent la plus forte 

expression de FAM83H, notamment lors de la phase pré-sécrétoire et sécrétoire. Une 

expression plus faible est observée dans la phase de maturation ainsi que dans les 

odontoblastes et l'os alvéolaire (Smith et coll, 2017).  

Contrairement à d'autres gènes responsables d’une amélogénèse imparfaite, 

FAM83H ne code pas pour une protéine de la matrice extracellulaire. Ses principales 

fonctions dans l’amélogénèse ne sont pas encore suffisamment connues. Il a 

cependant été constaté que des mutations dans FAM83H provoqueraient une 

amélogénèse imparfaite hypocalcifiée autosomique dominante. La raison pour 

laquelle ces mutations provoquent des défauts aussi extrêmes dans la couche d'émail 

sans affecter d'autres parties du corps reste inexpliquée (Wang et coll, 2021). 

 



61 
 
 

 

• Conséquences cliniques 

L’amélogénèse imparfaite rend l’émail anormalement fin, mou, fragile, piqueté et/ou 

décoloré. Cela provoque chez les patients de fortes sensibilités, une malocclusion, des 

difficultés à manger, et une gêne esthétique sévère. (Smith et coll, 2017). Cette 

maladie nécessite très souvent un plan de traitement lourd avec des couronnes mises 

en place sur les dents les plus atteintes (parfois la totalité) pour redonner une 

esthétique, une occlusion et une fonction satisfaisantes. Il faut également que les 

patients assurent une hygiène irréprochable et un suivi très régulier (Smith et coll, 

2017). 
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4.2 Anomalie de la dentine 
4.2.1 Dentinogénèse imparfaite et dysplasie dentinaire 

• Description 

La formation de la dentine recouverte par la couche d’émail consiste en la sécrétion 

par les odontoblastes d'une matrice extracellulaire, la prédentine, suivie d'une phase 

de minéralisation. Cette matrice est secrétée de la périphérie de la pulpe jusqu’à la 

jonction émail-dentine (De La Dure Molla et coll, 2015). 

Les maladies génétiques associées à la dentinogénèse regroupent la dentinogénèse 

imparfaite (DGI) et la dysplasie dentinaire (DD). 

Shield a classé la dentinogénèse imparfaite en trois sous-types : DGI type 1, 2 et 3 ; il 

a également décrit deux types de dysplasies dentinaires : DD type 1 qui correspond à 

une DD radiculaire et DD type 2 qui correspond à une DD coronaire (De La Dure Molla 

et coll, 2015). 

Ces 2 maladies génétiques sont caractérisées par une hypominéralisation de la 

dentine et une altération de la structure de la dentine plus ou moins sévère (De La 

Dure Molla et coll, 2015). 
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• Diagnostic/dépistage 

Le diagnostic de ces anomalies repose sur des signes cliniques et radiographiques 

très caractéristiques qui sont les suivants selon le sous-type d’anomalie rencontré :  

- DGI 1 : Les dents des deux dentures présentent une décoloration bleu/gris ou 

brun ambré, opalescent et avec une petite hauteur. L'émail a tendance à se 

décoller de la dentine en raison d'une jonction émail-dentine altérée. Par 

conséquent, la dentine hypominéralisée directement exposée est rapidement 

usée par attrition. L'attrition va de quelques facettes d'érosion à une disparition 

complète de la couronne. Les dents temporaires sont plus gravement atteintes 

que les dents permanentes avec des racines courtes, épaisses et une 

oblitération pulpaire partielle ou totale. Les maladies parodontales sont 

fréquentes sans maladie carieuse. Ce sous type d’anomalie est associé 

systématiquement à une ostéogénèse imparfaite (Marom et coll, 2020). 

 

- DGI 2 (Figure 15) : Les caractéristiques dentaires de la DGI 2 sont similaires à 

celles de la DGI 1 mais l'ostéogenèse imparfaite n'est pas présente car elle est 

propre à la DGI 1. Elle possède une caractéristique supplémentaire à la 

radiographie où les couronnes apparaissent bulbeuses en raison d'une 

constriction cervicale importante (De La Dure Molle et coll, 2015). 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

Figure 15 : La dentinogénèse imparfaite de type 2  

Une décoloration jaune brun est visible sur dents temporaires (photo a) et sur les dents 
permanentes (photo c). Une autre décoloration gris opalescent sur les dents 

temporaires (photo b) et sur les dents permanentes (photo d) (Source : Nguyen et coll, 
2021) 
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- DGI 3 : Ici encore les caractéristiques sont similaires à celles des 2 premiers 

types de DGI. Mais la différence majeure vient de l'aspect pulpaire : les dents 

possèdent une paroi très fine en raison d’une augmentation importante de la 

taille de la chambre pulpaire qui est visible à la radiographie et même 

directement en bouche à travers la dentine occlusale. Cet élargissement 

pulpaire entraîne une réduction de l’épaisseur du tissu dentinaire et les 

expositions pulpaires directes deviennent fréquentes (De La Dure Molla et coll, 

2015). 

 

- DD 1 radiculaire (Figure 16) : Elle concerne les deux dentures. Cliniquement, 

les dents semblent normales. Mais sur les clichés radiographiques, les racines 

apparaissent plus courtes voir absentes dans les cas graves, fusionnées et en 

forme de cône. Les calcifications pulpaires et les lésions péri apicales sont 

fréquentes sans autre pathologie associée. Plus la racine est courte, plus la 

pulpe est oblitérée et plus la prévalence de la pathologie parodontale est 

élevée. Cela entraine une mobilité dentaire prématurée avec une exfoliation des 

dents spontanée ou dûe à des traumatismes mineurs (Chen et coll, 2019). 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 

 

 

Figure 16 : Dysplasie dentinaire de type 1 

Les dents montrent une morphologie tout à fait normale sur les photos (a) et (c) mais sur 
les clichés radiographiques correspondants (b) et (d) des racines courtes avec des 

kystes péri apicales sont visibles (Source : Chen et coll, 2019) 
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- DD 2 coronaire : Cliniquement, cette pathologie peut être confondue avec la 

DGI mais elle ne touche que les dents de lait. Les dents permanentes ont une 

couleur, une forme et une hauteur normales. La seule caractéristique des dents 

permanentes est qu’elles peuvent présenter un aspect pulpaire en « chardon-

tube », c'est-à-dire une grande chambre pulpaire prolongée par de fins canaux 

radiculaires (De La Dure Molla et coll, 2015). 

 

• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

La dentinogénèse imparfaite et la dysplasie dentinaire sont des maladies 

autosomiques dominantes et ce quel que soit le sous type concerné (Gulati et coll, 

2019). 

En ce qui concerne leur origine génétique, elle est non syndromique dans la plupart 

des sous types d’anomalies sauf pour la DGI 1 qui est associée à un syndrome 

d’ostéogénèse imparfaite. Il est donc essentiel de bien faire le diagnostic différentiel 

avec la DGI 2, la DGI 3 et la DD 2 qui possèdent beaucoup de similarités avec la DGI 

1 mais qui n’ont aucun lien avec une ostéogénèse imparfaite (De La Dure Molla et coll, 

2015). 

Il existe plusieurs syndromes pouvant être associés à une dysplasie dentinaire ou à 

une dentinogénèse imparfaite :  

- Le syndrome d’Ehlers Danlos qui affecte les tissus conjonctifs comme le 

collagène, est caractérisé par une hypermobilité articulaire, une 

hyperextensibilité cutanée et une fragilité tissulaire.  Des anomalies dentaires 

ont été constatées telles qu’une dysplasie dentinaire radiculaire avec ou sans 

oblitération pulpaire. Et lorsque ce syndrome se chevauche avec une 

ostéogénèse imparfaite, une dentinogénèse imparfaite y est associée 

automatiquement (Kapferer Seebacher et coll, 2020). 

- Le syndrome d’Elsahy Waters est caractérisé par un retard mental modéré, un 

hypospadias et des anomalies craniofaciales caractéristiques avec une 

dysplasie dentinaire radiculaire. Ce syndrome a un mode transmission 

autosomique récessif (Castori et coll, 2010). 
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• Gènes impliqués 

La matrice extracellulaire dentinaire est composée de 90% de collagène de type I et 

de 10% de protéines non collagèniques dont la sialoprotéine dentinaire (SPD), la 

glycoprotéine dentinaire (GPD) et la phosphoprotéine dentinaire (PPD) qui jouent un 

rôle crucial dans la dentinogénèse (De La Dure-Molla et coll, 2015). 

Le collagène de type 1 est codé par les gènes COL1A1 et COL1A2, qui lorsqu’ils 

subissent une mutation sont responsable de l’ostéogénèse imparfaite associée à la 

DGI 1 (Marom et coll, 2020). Le syndrome d’Elhers Danlos est également associé à 

des mutations sur ces 2 gènes. 

La SPD, la GPD et la PPD ont pour origine une seule et même protéine : la 

sialophosphoprotéine dentinaire qui subit plusieurs modifications telles que la 

glycosylation et la phosphorylation. Cette protéine est codée par le gène DSPP (Gulati 

et coll, 2019). Des mutations sur le gène DSPP non syndromiques sont responsables 

de trois sous types de maladies de la dentine qui sont la DGI 2, la DGI 3 et la DD 2 

(De La Dure-Molla et coll, 2015).  

L’origine de la DD 1 a été récemment identifiée avec des mutations sur 3 gènes : 

VPS4B, SSUH2 et SMOC2, mais les mécanismes de ces mutations sont encore 

inexpliqués (Chen et coll, 2019). 

 

• Conséquences cliniques 

L’impact des anomalies liées à la dentinogénèse sur les patients est différent selon le 

sous type d’anomalie rencontré. Dans les cas les plus grave, des décolorations, une 

usure prématurée, une maladie parodontale généralisée avec des 

mobilités/extractions prématurées et des expositions pulpaires multiples peuvent se 

cumuler sur l’ensemble des dents temporaires et permanentes.  

En conséquence, des problèmes esthétiques, fonctionnels et psychologiques seront 

rapportés par la plupart des patients concernés. Une prise en charge adaptée et un 

suivi très régulier pour les patients seront indispensables afin de garder au maximum 

les dents atteintes sur les arcades. 
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4.3 Anomalie du cément 

• Description 

L'hypophosphatasie (HPP) est une maladie génétique due à un déficit d’une enzyme : 

la phosphatase alcaline. Cette enzyme joue un rôle essentiel dans la minéralisation du 

squelette et des tissus durs comme les dents et le parodonte (Mornet et coll, 2011). 

En conséquence la maladie de l’HPP inclue des anomalies des différents tissus 

dentaires qui sont l’émail, la dentine, le complexe pulpaire, l’os alvéolaire ainsi que le 

cément (Bloch-Zupan, 2016). 

L'accumulation de pyrophosphate inorganique, substrat de la phosphatase alcaline, 

dans la matrice extracellulaire, est à l'origine des troubles de la minéralisation des 

tissus durs dentaires. Notamment du défaut de développement du cément acellulaire 

(Whyte, 2016).  

Le cément est un tissu qui recouvre la dentine au niveau de la racine des dents et 

permet aux dents de rester ancrées dans l'os alvéolaire via le desmodonte. Ce défaut 

de minéralisation du cément va provoquer une mobilité non physiologique des dents. 

Ce qui aboutira à la perte prématurée des dents temporaires en l’absence de tout foyer 

infectieux ou inflammatoire (Whyte et coll, 2016). Les dents temporaires sont plus 

atteintes que les dents définitives en général. La perte prématurée des dents 

temporaires n'est pas toujours suivie de la perte des dents permanentes (Lepe et coll, 

1997). 
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• Diagnostic/dépistage 

Le critère diagnostic majeur de cette anomalie est la perte précoce et spontanée des 

dents temporaires avant l'âge de 3 ans et parfois même la perte des dents définitives 

par la suite (Figure 17 : OPT A et B). La perte précoce des dents temporaires peut 

survenir dès l'âge de 6 mois (Bloch-Zupan et Vaysse, 2017). Cela se traduit par des 

difficultés pour s’alimenter et donc à prendre du poids pendant l’enfance. 

Certains patients adultes atteints d'HPP rapportent des antécédents de perte précoce 

de leurs dents temporaires durant l’enfance. Il est donc impératif d'interroger ces 

patients sur la perte précoce des dents temporaires pour dépister l’HPP et de 

déterminer s'il existe des antécédents familiaux de perte de dents. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 17 : 2 OPT illustrant 2 cas d’HPP 

A) Enfant, âgé de 5 ans, avec une HPP qui a entraîné la perte progressive des 
incisives temporaires mandibulaires. Il y a également une alvéolyse importante des 

incisives temporaires maxillaires. Le diagnostic génétique a confirmé la présence d'une 
mutation hétérozygote du gène ALPL 

B) Enfant présentant une forme sévère d’HPP. La perte précoce des dents touche 
presque toutes les dents temporaires. Seules 54, 75 et 85 (couronnée) sont restées 

sur l'arcade (Source : Bloch-Zupan et Vaysse, 2017). 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

Les formes sévères d’HPP sont héréditaires récessives, tandis que les formes plus 

légères sont héréditaires dominantes. (Mornet, 2017). Selon la variabilité de l’atteinte 

des tissus dentaires, le mode de transmission de la maladie varie également (Linglart 

et Biosse-Duplan, 2016). 

 

• Gènes impliqués 

L’HPP est dû à un déficit d’une enzyme : la phosphatase alcaline. Cette enzyme est 

codée par le gène ALPL. Cette maladie est due à des mutations de perte de fonction 

du gène ALPL, hétérozygotes ou homozygotes selon le degré de gravité (Linglart et 

Biosse-Duplan, 2016). 

 

• Conséquences cliniques 

L’HPP est une maladie qui peut être difficile à diagnostiquer. Il est très important de 

prendre en compte la perte précoce de dent temporaire ou définitive chez le patient 

pour dépister cette maladie. 

Les complications de l'HPP sont liées à la difficulté de traiter la perte des dents et de 

mettre en place une réhabilitation globale adaptée dès l’âge de 3 ans. Les dents sont 

très sujettes aux lésions carieuses du fait que l’ensemble des tissus dentaires sont 

affectés par la maladie. De même pour la maladie parodontale qui est très présente 

avec un desmodonte affaiblit.  

La perte précoce des dents nécessite le plus souvent un traitement orthodontique avec 

la mise en place d’un voir de plusieurs implants ou une prothèse amovible par la suite. 

Mais ces traitements peuvent être remis en cause par le risque parodontal et sont à 

réévaluer au cas par cas selon le rapport bénéfice/risque. Un suivi très régulier doit 

être instauré et axé sur la prévention des lésions carieuses et parodontales pour limiter 

au maximum la perte précoce des dents. Une hygiène dentaire rigoureuse avec 

passage du fil et des brossettes en plus de la brosse à dent doit être mise en place le 

plus tôt possible. 
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4.4 Anomalie affectant l’ensemble des tissus dentaires 

• Description 

L'odontodysplasie régionale (OR) est une anomalie rare du développement 

caractérisée par une hypoplasie et une hypominéralisation de l’émail et de la dentine. 

Cette anomalie peut affecter à la fois les dents temporaires et permanentes, au 

maxillaire et/ou à la mandibule avec en général des dents contiguës touchées dans un 

quadrant, ne dépassant pas la ligne médiane en général (Nijakowski et coll, 2022). 
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• Diagnostic/dépistage 

Cliniquement les dents présentent une couleur jaune ou brune avec une morphologie 

anormale et de petite taille. Une éruption retardée y est très souvent associée 

(Koskinen et coll, 2019). Les tissus durs des dents sont atteints : l’émail est 

hypoplasique et hypominéralisé et est suivie d’une dentine hypominéralisée qui se 

carient facilement (Nijakowski et coll, 2022). 

Radiographiquement, les dents ont des racines courtes avec des apex ouverts et 

montrent une image caractéristique de « dents fantômes » ou en « coquille d’œuf » 

(Nijakowski et coll, 2022).  Ce qui se traduit par une image radio claire due à une faible 

minéralisation de la dentine et de l'émail et avec une chambre pulpaire large (Figure 

18 : OPT). La jonction dentine-émail apparait souvent floue (Mathew et coll, 2015). 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 18 : Partie d’un OPT secteur 3 montrant une OR. 

Les dents temporaires et les germes des dents permanentes sont gravement atteints. Le signe 
pathognomonique des « dents fantomes » et la chambre pulpaire très large de 75 sont visibles 

(Source : Nijakowsjki et coll, 2022) 

Histologiquement, l'émail et la dentine apparaissent hypominéralisés avec des tubules 

dentinaires et des prismes d'émail mal organisés. Les chambres pulpaires contiennent 

très souvent des calcifications dans la région coronaire (Ponranjini et coll, 2012). 

Cette anomalie peut être accompagnée d’agénésies dentaires dans d’autres 

quadrants (Nijakowski et coll 2022). 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission 

L'étiologie de cette anomalie reste inconnue. Cependant, un facteur étiologique 

important qui a été mentionné à plusieurs reprises dans la littérature est le traumatisme 

local (Nijakowski et coll, 2022). 

 

• Gènes impliqués 

Il a été découvert qu’une mutation du gène PAX9 a été retrouvée chez un patient 

atteint de l’OR avec des cas d'oligodontie rapportés dans sa famille. Il semblerait que 

l'étiologie de l'odontodysplasie régionale peut être génétique et que les mêmes gènes 

peuvent être impliqués à la fois dans l'OR et les agénésies dentaires mais il n’existe 

pas encore assez de preuves suffisantes pour confirmer cette théorie (Koskinen et coll, 

2019). 

 

• Conséquences cliniques 

La plupart des patients souffrent d'inflammations récurrentes associées à des mobilités 

dentaires et des troubles de l’éruption. Le traitement des dents atteintes est 

l’extraction, car elles ne sont pas conservables en général. 

Les patients atteints d'odontodysplasie régionale nécessitent une réhabilitation globale 

sur le long terme pour remplacer les dents perdues et restaurer l’aspect esthétique et 

les différentes fonctions liées aux dents. (Nijakowski et coll, 2022). 

Chez un enfant cela nécessite des soins continus pour conserver une bonne occlusion 

tout au long de la croissance. Par exemple, si un quadrant entier est affecté par l'OR, 

la mise en place de prothèses ajustées à la phase de croissance de l'enfant permet de 

maintenir une occlusion et une esthétique satisfaisante. Même si ces prothèses ne 

sont pas toujours bien supportées par des patients en bas âge. 
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5. Anomalie d’éruption et de chute des dents 

5.1 Éruption prématurée et éruption retardée  

• Description 

L’éruption prématurée d’une dent signifie qu’elle a fait son éruption dans la cavité orale 

plus tôt par rapport à l’âge moyen d’éruption de la dent concernée. L’éruption 

prématurée peut concerner à la fois les dents temporaires et/ou les dents 

permanentes. 

L’éruption retardée d’une dent signifie qu’elle a fait son éruption dans la cavité orale 

plus tard par rapport à l’âge moyen d’éruption de la dent concernée. L’éruption 

retardée peut concerner à la fois les dents temporaires et/ou les dents permanentes. 

 

• Diagnostic/dépistage 

Le diagnostic d’une éruption prématurée ou retardée est simple, il suffit de comparer 

l’âge d’éruption des dents du patients par rapport à l’âge moyen d’éruption des dents. 

Un écart important signifie qu’il y a une ou plusieurs éruptions prématurées ou 

retardées selon le nombre de dents concernées. 

Le diagnostic différentiel entre une éruption retardée et une agénésie d’une dent se 

confirme par des clichés radiographiques. 
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Voici 2 tableaux (Tableaux 1 et 2) qui détaillent l’âge moyen d’éruption des dents 

temporaire, des dents maxillaires permanentes et des dents mandibulaires 

permanentes d’après le cours du Dr Prevost :  

Tableau 1 : Age moyen d’éruption des dents temporaires (Source : cours du Dr Prevost) 

 

 

 

 

 

 

             

 

 

Tableau 2 : Age moyen d’éruptions des dents permanentes maxillaires et mandibulaires (Source : 
cours du Dr Prevost) 

Dents mandibulaires 

 

Eruption 

Incisives centrales 7 ans 

Incisives latérales 8 ans 

Canines 9 - 10 ans 

1° prémolaire 11 ans 

2° prémolaire 12 ans 

1° molaire 6 ans 

2° molaire 12 ans 

3° molaire 18 – 30 ans 

Dents temporaires Eruption 

Incisives centrales 6 – 8 mois 

Incisives latérales 8 – 10 mois 

Canines 16 – 20 mois 

1° molaire 12 – 16 mois 

2° molaire 20 – 30 mois 

Dents maxillaires 

 

Eruption 

Incisives centrales 7 – 8 ans 

Incisives latérales 8 – 9 ans 

Canines 11 – 12 ans 

1° prémolaire 10 – 11 ans 

2° prémolaire 10 – 12 ans 

1° molaire 6 ans 

2° molaire 12 ans 

3° molaire 18 – 30 ans 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

On retrouve l’éruption prématurée des dents dans de nombreux syndromes et selon 

l’âge du patient :  

Chez les nouveau-nés avec l’éruption prématurée des dents temporaires appelés 

dents natales lorsque celles-ci dont déjà présentes dès la naissance (Figure 19) ou 

néo-natales lorsqu’elles font leur éruption au cours des 30 premiers jours de vie. 

Plusieurs patients atteints par les syndromes d'Ellis-Van Creveld, d’Hallermann-Streiff, 

de Rubinstein-Taybi et de Pierre-Robin ont montré des éruptions de dents temporaires 

natales ou néo-natales (Rahul et coll, 2018). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 19 : Photo d’un nouveau-né qui présente une dent 
natale en éruption sur le site de la 71 (Source : de La 

Dure-Molla et coll, 2019). 



76 
 
 

 

Chez le jeune enfant pour l’éruption prématurée des dents temporaires.  Une étude 

portant sur des enfants atteints de Troubles du Spectre Autistique (TSA) qui ont été 

suivi a révélé que plus de 80% d’entre eux présentaient une denture temporaire 

complète en place à l’âge de 1 an au lieu de 2 ans (Gozes et coll, 2017). 

Dans cette même étude, il a été constaté que l’éruption prématurée des dents 

temporaires entraine leur chute prématurée et une éruption prématurée des dents 

permanentes chez les patients atteints de TSA (Gozes et coll, 2017). 

Une mutation du gène codant pour la protéine neuroprotectrice dépendante de 

l'activité (ADNP) est fréquemment constatée chez les enfants atteints de TSA (Gozes 

et coll, 2017).  

Cette protéine (ADNP) régule plus de 400 gènes cruciaux pour la formation du cerveau 

et le développement des organes parmi lesquels BMP1 et BMP4 (Mandel et coll, 

2007). Précédemment, il a été démontré que les BMP contrôlent le développement 

des germes dentaires. Cela montre que les BMP jouent également un rôle dans le 

processus d’éruption des dents. 

Les troubles du spectre autistique (TSA) sont généralement diagnostiqués entre 2 et 

4 ans. Ainsi l’éruption prématurée de l’ensemble des dents temporaires à 1 an peut 

être utilisée comme un signe clinique pour un diagnostic précoce de TSA chez de très 

jeunes enfants. 

 

 

 

Chez une jeune fille atteinte du syndrome de Turner pour l’éruption prématurée des 

dents permanentes. Ce syndrome présent chez les femmes se caractérise par la 

présence d'un seul chromosome X normal. L'autre chromosome X est manquant ou 

muté. Les signes cliniques caractéristiques du syndrome de Turner comprennent une 

petite taille, une aménorrhée précoce, un hypogonadisme, une ligne de cheveux basse 

à l'arrière du cou, des anomalies digitales ainsi qu’une éruption prématurée des dents 

permanentes (Kasagani et coll, 2011). 
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L’éruption retardée a plusieurs étiologies. Cela peut être due à un retard de la chute 

d’une dent temporaire qui empêche l’éruption de la dent permanente sous-jacente ou 

à des dysharmonies dento-maxillaires lorsque la taille du maxillaire est trop petite par 

rapport au volume des dents, cette différence de taille va créer des encombrements. 

Enfin, l’éruption retardée est également associée à un certain nombre de syndromes 

parmi lesquels on retrouve : 

 

Le syndrome de Down qui est caractérisé par de nombreuses anomalies dentaires 

auxquelles s’ajoute un retard d’éruption des dents temporaires et des dents 

permanentes (Areias et coll, 2011). 

 

Le syndrome de Prader-Willi qui est à l’origine d’anomalies cognitives, neurologiques 

et endocriniennes (Munné-Miralvés et coll, 2020). Les nouveau-nés présentent une 

hypotonie sévère, un retard global du développement et un manque d'appétit. Cela se 

traduit par des difficultés à prendre du poids. Puis pendant la petite enfance une 

hyperphagie se manifeste, favorisant le surpoids et l'obésité.  

Cette hyperphagie est la caractéristique principale de ce syndrome. Ces différents 

troubles alimentaires ont été associés à une éruption dentaire retardée (Munné-

Miralvés et coll, 2020). 

 

La dysplasie cléidocrânienne qui est déjà impliquée dans l’hyperdontie. Le gène 

impliqué est RUNX2 et code pour CBFA1 qui est un activateur obligatoire de la 

différenciation ostéoblastique. CBFA1 est donc essentiel pour la formation osseuse et 

peut être liée à une ossification retardée du crâne, du bassin, des extrémités et des 

dents (Bhargava et coll, 2014).  

Dans ce syndrome, il a été constaté un retard de la chute des dents temporaires 

combiné à un retard important de l’éruption des dents permanentes. L'éruption 

sévèrement retardée des dents permanentes est causée principalement par une 

diminution de la résorption de l’os alvéolaire et des racines des dents temporaires, 
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ainsi que par la présence de plusieurs dents surnuméraires sur le trajet d’éruption des 

dents permanentes (Kreiborg et Jensen, 2018). 

 

Le syndrome de Gardner qui comme la dysplasie cleidocrânienne est aussi associé à 

une hyperdontie. Cette hyperdontie retarde l’éruption des dents permanentes (Koh et 

coll, 2016). 

 

L'ostéopétrose qui est un syndrome caractérisé par l'incapacité des ostéoclastes à 

résorber l'os et provoque un déséquilibre entre la croissance de l’os nouveau et la 

résorption de l'os ancien. Ce déséquilibre crée une densité osseuse excessive qui peut 

interférer avec les tissus et les organes vitaux avec de graves conséquences. Parmi 

celles-ci, la paralysie des nerfs crâniens due à la compression des nerfs par l’os en 

excès, une insuffisance hématopoïétique, un retard de croissance et une éruption 

dentaire retardée (Jenkins et coll, 2013). 

En effet, l’absence de l’activité des ostéoclastes empêche la bonne progression des 

germes dentaires à travers l’os alvéolaire pour leur éruption sur l’arcade et la résorption 

des racines des dents temporaires qui tardent à faire leur chute pour laisser la place 

aux dent permanentes. 

L'approche thérapeutique de l'ostéopétrose repose principalement sur la greffe de 

moelle osseuse (Leblebisatan et coll, 2015). Mais les donneurs compatibles sont trop 

peu nombreux et l’absence de traitement peut aboutir au décès du patient. La prise en 

charge des patients atteints d’ostéopetrose doit donc se faire le plus tôt possible pour 

espérer trouver un donneur compatible de moelle osseuse rapidement. Pour cela un 

dépistage précoce est nécessaire et le chirurgien-dentiste peut y participer lorsqu’un 

patient présentant un retard d’éruption important se présente en consultation au 

cabinet. 
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• Conséquences cliniques 

Une éruption prématurée des dents temporaires aboutit à une usure rapide de celles-

ci, ainsi qu’à leur chute prématurée et à l’éruption prématurée des dents permanentes. 

La présence de dents de laits natales ou néo-natales peut venir perturber l’allaitement, 

la nutrition de l’enfant et donc sa prise de poids pour une bonne croissance. Ces 

mêmes dents peuvent être mobiles et représenter un risque de fausse route. Elles 

doivent souvent être extraites au plus vite avec toutes les conséquences qui y sont 

associées : esthétisme, fonctionnel, etc…. 

Une éruption prématurée ou une éruption retardée des dents permanentes évolue très 

souvent en malocclusion et nécessite une prise en charge précoce avec un suivi 

régulier chez l’orthodontiste. 
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5.2 Perte précoce et perte retardée des dents 

• Description 

La perte précoce des dents temporaires bien avant l’âge moyen et la perte précoce 

des dents permanentes ont plusieurs étiologies : carieuse, infectieuse, parodontale, 

traumatisme, etc… Ces différentes étiologies peuvent être des facteurs 

environnementaux comme une mauvaise hygiène dentaire ou des facteurs génétiques 

syndromiques ou non syndromiques. 

La perte retardée d’une dent temporaire bien après l’âge moyen est souvent 

provoquée par l’agénésie de la dent permanente remplaçante et peut être associée à 

des facteurs génétiques syndromique ou non syndromique.  
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• Diagnostic/dépistage 

Le diagnostic de la perte précoce ou retardée des dents temporaires est simple, il suffit 

de comparer l’âge de la chute des dents temporaires du patients par rapport à l’âge 

moyen de la chute des dents temporaires. Un écart important signifie qu’il y a une ou 

plusieurs chutes précoces ou retardées selon le nombre de dents concernées. 

La perte des dents permanentes est anormale en soi, son diagnostic repose sur une 

anamnèse de l’historique des dents du patient (extractions, traumatismes, infections, 

etc…) et permettra de faire le diagnostic différentiel avec une agénésie dentaire. 

Voici un tableau (Tableau 3) qui détaille l’âge moyen de la chute de chaque dent 

temporaire, d’après le cours du Dr Prevost : 

Tableau 3 : Age moyen de la chute des dents temporaires (Source : cours du Dr Prevost) 

Dents temporaires Chute 

Incisives centrales 6 – 7 ans 

Incisives latérales 7 – 8 ans 

Canines 10 – 12 ans 

1° molaire 9 – 10 ans 

2° molaire 10 – 12 ans 

 

 

• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

Chute prématurée des dents temporaires et définitives : 

Plusieurs syndromes décrits précédemment comme la dysplasie dentinaire radiculaire 

(DD1), l’hypophosphatasie et le syndrome de Phace sont liés à la chute prématurée 

des dents temporaires et/ou définitives.  
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A cela s’ajoute d’autres syndromes connus : 

- Le syndrome de Chediak-Higashi 

Le syndrome de Chediak-Higashi (CHS) est une maladie multisystémique 

autosomique récessive rare de l'enfance causée par des mutations du gène régulateur 

du trafic lysosomal (LYST). Sans la mise en place rapide d’un traitement, cette maladie 

devient mortelle avec une espérance de vie généralement courte de moins de 10 ans 

en raison d'infections récurrentes, d'hémorragies ou de défaillances d'organes (Rihani 

et coll, 2012).  

Les caractéristiques cliniques de ce syndrome sont des cheveux de couleur 

gris/argentés bien que cela reste inconstant et des anomalies hématologiques souvent 

associées à de la fièvre. Une perte précoce des dents temporaires par exfoliation est 

un signe typique de ce syndrome. Cela peut constituer pour le dentiste un critère de 

diagnostic important pour mettre en place un traitement précoce et améliorer le 

pronostic (Rezende et coll, 2013). 

Ce syndrome provoque le dysfonctionnement de plusieurs cellules et systèmes dans 

le corps. Notamment des altérations du système immunitaire où les lymphocytes qui 

sont essentiels dans la réponse immunitaire sont affectés. En l’absence de cette 

réponse immunitaire, les infections sont récurrentes (otites, abcès, carie, etc…) et 

certaines maladies courantes peuvent s'avérer mortelles (Rezende et coll, 2013). 

En plus des altérations du système immunitaire, le système métabolique est 

également affecté. L'altération de ces deux systèmes est liée à l’apparition précoce 

d’une parodontite agressive, récidivante et résistante aux traitements par antibiotiques. 

En effet, par un important dysfonctionnement des cellules immunitaires, le syndrome 

de CHS favorise l’accès des tissus du parodonte par les cellules bactériennes. 

L’absence d’équilibre entre une réponse immunitaire inefficace et un afflux important 

de bactéries créé une inflammation importante dans les tissus du parodonte et aboutit 

à une parodontite à un stade avancé. Cette parodontite, dans le syndrome de CHS, 

se manifeste par une inflammation gingivale et une résorption osseuse très importante 

qui aboutit à l’exfoliation prématurée des dents temporaires et définitives (Bailleul-

Forestier et coll, 2008). 
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- Le syndrome de Papillon-Lefèvre : 

Le syndrome de Papillon-Lefèvre (SPL) est une maladie autosomique récessive rare, 

caractérisée par un trouble de la kératinisation qui se traduit par des rougeurs, un 

épaississement de la plante des pieds et de la paume des mains. Les patients touchés 

par cette maladie présentent également une parodontite agressive précoce 

responsable de la chute prématurée des dents temporaires et permanentes à un âge 

très jeune. Ce syndrome a pour origine des mutations du gène de la cathepsine C 

(CTSC) (Wani et coll, 2006). 

Le gène CTSC est exprimé dans les régions épithéliales affectées par le SPL avec les 

paumes des mains, la plante des pieds, les genoux et la gencive kératinisée. Ce gène 

est impliqué dans la réponse immunitaire et inflammatoire avec l’action des cellules 

phagocytaires et des lymphocytes T. Une mutation du gène CTSC engendre des 

infections récurrentes, notamment dans les tissus du parodonte (Sreeramulu et coll, 

2015). 

Des bactéries, en grandes quantités, impliquées dans le développement de la gingivite 

et de la parodontite ont été retrouvées dans des échantillons de plaque sous-gingivale 

chez des patients atteints par le SPL, tel que Actinobacillus actinomycetemcomitans, 

Porphyromonas gingivalis, Fusobacterium nucleatum, Tannerella forsythia, 

Treponema denticola et Prevotella intermedia (Velazco et coll, 1999). 

Une parodontite à un stade très avancé apparait très souvent dans le SPL et se 

caractérise par une résorption osseuse verticale importante et des poches 

parodontales profondes avec des écoulements purulents. Cette parodontite aboutit à 

la mobilité puis l’exfoliation prématurée des dents temporaires vers l’âge de 4 ans et 

la plupart des dents définitives dès l’adolescence et sans anomalies radiculaires 

associées (Sreeramulu et coll, 2015). 

Il est donc essentiel que le chirurgien-dentiste prenne connaissance des 

manifestations cliniques parodontales et dermatologiques qui caractérisent le SPL, 

afin de pouvoir dépister la maladie dans ses premiers stades et y instaurer une prise 

en charge adaptée. 

 



84 
 
 

 

- Le syndrome d’Ehlers‐Danlos :  

Le syndrome d'Ehlers-Danlos (SED) est une maladie qui affecte les tissus conjonctifs 

et se caractérise par une hyper-extensibilité des tissus conjonctifs, des cicatrices 

atrophiques et des ecchymoses (Vanakker et coll, 2015).  

Le SED est divisé en plusieurs sous-types. Parmi eux, le syndrome parodontal 

d'Ehlers-Danlos (pSED) est un sous-type spécifique du SED à transmission 

autosomique dominante. Le pSED se caractérise par une hyperpigmentation 

prétibiale, des symptômes musculo-squelettiques variables, ainsi qu’une fragilité 

cutanée et vasculaire associée à de nombreuses ecchymoses. Des rapports de cas 

avec des complications potentiellement mortelles avec des ruptures de vaisseaux 

sanguins ou gastro-intestinales ont déjà été rapporté et soulignent l’importance du 

diagnostic précoce du pSED (Kapferer-Seebacher et coll, 2016). 

La caractéristique principale du pSED est la perte prématurée de dents due à une 

parodontite sévère précoce présente dès l’adolescence (Kapferer-Seebacher et coll, 

2016). En effet, il a été constaté que les tissus mous du parodonte étaient 

anormalement fins et dépourvues de gencive attachée chez les personnes atteintes 

du pSED. Ces défauts des tissus mous du parodonte précèdent l’apparition de la 

parodontite dans le pSED : en effet, l’absence de gencive attachée et la muqueuse 

alvéolaire fine et mobile directement liée à la gencive marginale fragilisent les tissus 

mous et créent des récessions gingivales importantes autour des racines des dents 

(Kapferer-Seebacher et coll, 2016). 

Le pSED a pour origine des mutations hétérozygotes dans les 2 gènes : C1R et C1S, 

qui jouent un rôle dans la voie classique du complément. Cette voie est essentielle 

dans les réactions inflammatoires. Sa suractivation ou dérégulation amplifie 

excessivement l'inflammation et favorise l’apparition de la parodontite (Kapferer-

Seebacher et coll, 2019). 

 

 

 



85 
 
 

 

- Le syndrome de Singleton-Merten  

Le syndrome de Singleton-Merten de type 1 (SGMRT1) est une maladie autosomique 

dominante rare causée par des mutations hétérozygotes du gène IFIH1 avec des 

calcifications sévères des vaisseaux sanguins, des défauts osseux et de nombreuses 

anomalies dentaires. (Singleton et Merten, 1973). 

Parmi les anomalies dentaires, une chute retardée des dents temporaires, une 

éruption retardée des dents permanentes avec des dents incluses et une malposition 

fréquente des dents antérieures ont été constaté. Mais l’anomalie dentaire largement 

rapportée dans ce syndrome est la chute prématurée des dents permanentes avec 

des anomalies morphologiques tel que des racines très courtes avec un apex fermé 

(Figure 20). Une diminution de la hauteur de l'os alvéolaire qui entoure les dents 

permanentes a également été rapportée (Riou et coll, 2022). 

 

 

 

 

 

 

 

 

Le rôle de IFIH1 est encore mal connu, cependant les défauts radiculaires observés 

chez les patients atteints du syndrome SGMRT1 laissent supposer que IFIH1 possède 

un rôle dans l'élongation radiculaire des dents permanentes même si à ce jour aucun 

lien n’a été démontré. (Pettersson et coll, 2017). La perte précoce pathologique des 

dents permanentes associée à l’anomalie morphologique des racines courtes 

constituent tout de même une piste pour le syndrome SGMRT1 et doit interpeller le 

chirurgien-dentiste pour un potentiel diagnostic. 

Figure 20 : OPT d’une patiente de 10 ans atteinte du syndrome de Singleton-
Merten  

En orange, la première molaire permanente mandibulaire droite et les 
incisives centrales permanentes mandibulaires ont des racines très courtes. 

En vert, les mêmes dents chez un patient en bonne santé au même âge 
(Source : Riou et coll, 2022). 
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Chute retardée des dents temporaires : 

La chute retardée d’une dent temporaire sur l’arcade peut être associée à une 

agénésie syndromique ou non syndromique de la dent permanente qui devait lui 

succéder, ce qui retarde, voir même interrompt la rhizalyse de la dent temporaire qui 

reste en place sur l’arcade. 

Plusieurs syndromes comme la dysplasie cléido-crânienne et le syndrome de 

Singleton-Merten décrits précédemment sont liés à une perte retardée des dents 

temporaires. 

Il y a également le syndrome de Down qui montre un retard de développement global 

des dents temporaires et permanentes avec une éruption retardée des dents 

temporaires et permanentes ainsi qu’une chute retardée des dents temporaires 

(Elrefadi et coll, 2022). 

 

• Conséquences cliniques 

La chute prématurée des dents va entrainer plusieurs conséquences :  

- Un sourire inesthétique qui entraine des séquelles psychologiques. 

- Les différentes fonctions tel que la mastication, la déglutition ou la phonation 

sont affectées. 

- Une occlusion perturbée avec une baisse importante de la dimension verticale. 

Une prise en charge prothétique sur du court ou moyen terme peut être envisagé pour 

remplacer temporairement les dents temporaires perdues précocement, le temps que 

les dents définitives ai fait leur éruption.  

Alors que pour la chute prématurée des dents définitives, la prise en charge se fera 

sur du long terme et des implants pourraient être mis en place en plus des prothèses. 
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6. Anomalie de position dentaire 

• Description 

Les anomalies de positions correspondent à un défaut de l’emplacement ou de 

l’orientation d’une dent dans les 3 dimensions de l’espace sur l’arcade. 

Il existe un certain nombre d’anomalies de la position des dents qui comprends :  

- La rotation : la dent fait son éruption au bon endroit sur l’arcade mais avec une 

rotation sur elle-même, par exemple, une prémolaire avec ses cuspides palatine 

et vestibulaire qui ont une orientation mésio-distale (Baccetti, 1998). 

- La transposition de 2 dents : cela correspond à un échange de position de deux 

dents dans un même quadrant de l'arcade dentaire. L’exemple le plus courant 

est la canine maxillaire qui prends la place de l’incisive latérale ou de la 

première prémolaire maxillaire et inversement (Pedalino et coll, 2020). 

- La dent ectopique : la dent fait son éruption ailleurs que sur l’arcade, cela peut 

se produire en vestibulaire ou en palatin/lingual de la crête maxillaire ou 

mandibulaire et même dans d’autres structures directement comme les sinus 

ou le nez. L’exemple le plus courant est l’éruption de la canine maxillaire 

permanente en position haute et en vestibulaire par rapport à la crête maxillaire. 

Ces anomalies de positions peuvent également se cumuler avec par exemple une 

transposition de 2 dents et une éruption ectopique (Figure 21) (Pedalino et coll, 2020). 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 21 : Images Cone Beam Computed Tomography (CBCT) montrant les 
canines maxillaires permanentes bilatérales en position ectopique et placées 
entre les racines des incisives centrales et latérales maxillaires permanentes 

(Source : Pedalino et coll, 2020). 
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• Diagnostic/dépistage 

Le diagnostic se fait par un examen endo buccal si les dents ont déjà fait leur éruption 

ou par un examen radiographique si les dents n’ont pas encore fait leur éruption. 

 

• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

L’étiologie des malpositions dentaires est souvent associée à d’autres anomalies 

dentaires : 

- Les dents en rotations sont souvent associées à une ou plusieurs agénésies 

dentaires non syndromiques chez un même patient et sans encombrement 

dentaire (Baccetti, 1998). 

- La transposition entre la canine maxillaire et la première prémolaire maxillaire 

est retrouvée beaucoup plus fréquemment chez les patients atteints par le 

syndrome de Down que chez les patients ne présentant aucun syndrome 

(Shapira et coll, 2000). 

- Les dents ectopiques ont une multitude de facteurs étiologiques qui ont été 

suggéré dans la plupart des cas rapportés. Ceux-ci incluent les facteurs 

génétiques, une fente palatine, une infection d’origine dentaire, un traumatisme, 

un encombrement dentaire ou encore un déplacement des germes des dents 

par un kyste ou une tumeur. Cependant l’étiologie exacte de l’éruption des 

dents ectopiques reste encore inexpliquée et aucune preuve n’a été apportée à 

ce jour. (AlMulhim et coll, 2020). 
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• Conséquences cliniques 

Les anomalies de positions des dents entrainent des troubles de l’occlusion associés 

à un aspect inesthétique, des répercussions sur l’articulation temporo-mandibulaire et 

des fonctions perturbées comme la mastication, la déglutition ou encore la phonation. 

Il existe plusieurs traitements pour corriger ces anomalies de positions qui incluent la 

mise en place d’un appareil orthodontique pour réaligner les dents et recréer une 

occlusion fonctionnelle avec ou sans extractions selon les cas.  
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7. Anomalie de coloration dentaire 

• Description 

La couleur des dents chez une personne peut évoluer tout au long de la vie. La couleur 

d’une dent est essentiellement déterminée par l’émail et la dentine qui sont les 2 

premières couches de la couronne des dents. L’émail apparait blanc grâce à la lumière 

qui vient se réfléchir dessus mais il est translucide en réalité. La dentine en 

comparaison de l’émail apparait plus jaune. Au fil des années la couche superficielle 

de l’émail s’use et s’affine, et la couleur jaune de la dentine devient plus saturée. 

Physiologiquement, les dents apparaissent plus jaunes et foncées avec l’âge. 

Un changement de la couleur ou dyschromie des dents peut aussi être pathologique 

et posséder plusieurs étiologies. D’après le cours du Dr Droz, il existe de nombreuses 

dyschromies : 

1) Les dyschromies intrinsèques (impossible à corriger par prophylaxie) :  

- Un choc par traumatisme peut provoquer un changement de couleur gris/brun 

avec un test de vitalité négatif peu de temps après le traumatisme. Puis la dent 

peut reprendre une couleur normale et répondre aux tests de vitalités par la 

suite, ce qui élimine une nécrose potentielle de la pulpe dentaire. Un choc peut 

également aboutir à une oblitération pulpaire et se traduit par une dent de 

couleur plus jaune que les autres. Si une nécrose apparait suite à un choc, la 

dent peut apparaitre grise et ne répondra définitivement plus aux tests de 

vitalités pulpaire. Une résorption interne de la dent peut aussi apparaitre suite 

à un choc et se caractérise par un pink spot (coloration rose) présent au niveau 

de la résorption interne de la dent. 

- Certains médicaments comme la tétracycline peuvent provoquer une coloration 

brun-jaune des dents si le médicament est ingéré lors de la formation des dents. 

- Certaines pathologies comme les anomalies de structure tel que l’amélogénèse 

imparfaite et la dentinogénèse imparfaite affectent directement la couleur des 

dents. Il y a aussi la porphyrie congénitale avec une erythrodontie associée à 

une couleur orangée des dents, l’ictère néo-natal associé à des dents vertes, 

ou encore la cardiopathie cyanogène associée à des dents violettes. 
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- Un traitement endodontique peut provoquer une couleur grise sur la dent. 

2) Les dyschromies extrinsèques. Elles sont nombreuses mais peuvent être 

éliminées par prophylaxie, contrairement aux dyschromies intrinsèques, 

parmi celles-ci, il y a :  

- Les bactéries chromogènes avec des dépôts noirs sur les dents 

- Le tartre qui se dépose sur les dents de couleur jaune ou brun 

- L’alimentation : thé, café, vin rouge, tabac qui colorent les dents en surface 

- La coloration à la chlorhexidine 

3) Les dyschromies endogènes acquises avec comme exemple l’hyper-

bilirubinémie qui se manifeste chez les grands prématurés avec des dents 

aux coloration gris-vert. 

A cela s’ajoute les dyschromies associées à une déminéralisation de l’émail et de la 

dentine : la fluorose par excès de fluor avec des taches blanches de déminéralisation 

sur les dents, l’hypominéralisation des incisives et des molaires avec des taches 

blanches voir jaunes, ou encore la carie dentaire. 

 

• Diagnostic/dépistage 

Le diagnostic se fait lorsqu’un changement de couleur soudain est observé sur une ou 

plusieurs dents. Les étiologies étant nombreuses, un examen approfondi est 

nécessaire pour en déterminer la cause exacte. Cela peut être un questionnaire sur 

l’historique de la ou des dents en cause adressé au patient (par exemple pour savoir 

s’il y a eu un traumatisme, des douleurs associées, les habitudes alimentaires, les 

médicaments pris, etc…), ou la prise d’un cliché radiographique (qui peut objectiver 

une carie, une nécrose, une résorption interne, un traitement endodontique en place, 

etc…). 
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• Origine génétique : simple ou syndromique, le mode de 
transmission et gènes impliqués 

Plusieurs syndromes et anomalies dentaires sont associés à une dyschromie dentaire 

parmi lesquels : 

- La porphyrie érythropoïétique congénitale (PEC) :  

La porphyrie est une maladie métabolique héréditaire rare caractérisée par une 

diminution de l’activité des enzymes de la voie de l'hème, entraînant l’incorporation 

anormale de substances métaboliques dans différents tissus. Elle est classée en 

différents sous-types selon les symptômes cliniques (Ciftci et coll, 2019). 

La porphyrie érythropoïétique congénitale (PEC), est une forme autosomique 

récessive sévère de la porphyrie et est causée par une mutation du gène UROS qui 

code pour la synthèse de l'uroporphyrinogène-3, une enzymes clé de la biosynthèse 

de l'hème, provoquant une agrégation anormale de porphyrines dans l'urine, la peau, 

les os et la dentine (Ciftci et coll, 2019). 

Les signes cliniques caractéristiques de la PEC sont une urine de couleur rougeâtre 

au cours de la petite enfance, des cloques cutanées après une exposition au soleil et 

une érythrodontie (une couleur brun-rougeâtre de la denture temporaire) due au dépôt 

de porphyrine (Figure 22). Cette coloration est plus importante en cervicale et diminue 

progressivement le long de la couronne vers la face occlusale des dents (Katugampola 

et coll, 2012). 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 22 : Photo d’une patiente atteinte de la PEC 

Les incisives temporaires maxillaires sont visibles avec une 
érythrodontie des dents visibles à la lumière normale (Source : Ciftci 

et coll, 2019). 
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L'espérance de vie des patients atteints de la PEC est souvent raccourcie en raison 

d'infections récurrentes et d’anomalies hématologiques. La couleur rougeâtre de 

l'urine associée à l’érythrodontie de la denture primaire des patients atteints de la PEC 

sont des traits caractéristiques qui peuvent fournir un diagnostic précoce de cette 

maladie. Le dépistage de la maladie permettrait d’éviter des complications plus graves 

et irréversibles par une prise en charge adaptée avec la mise en place d’un traitement 

efficace (Ciftci et coll, 2019). 

Si les dents temporaires apparaissent avec une érythrodontie chez un jeune enfant, 

un examen oral doit être effectué le plus tôt possible par un chirurgien-dentiste afin 

que celui-ci puisse orienter l’enfant chez d’autres professionnels de santé comme les 

hématologues pour confirmer une PEC (Ciftci et coll, 2019). 

- Les anomalies de structure citées précédemment comme l’amélogénèse 

imparfaite et la dentinogénèse imparfaite sont également associées à une 

anomalie de la coloration des dents. Ces anomalies de colorations se 

caractérisent respectivement par une décoloration de l’émail dans 

l’amélogénèse imparfaite où les dents apparaissent souvent plus jaune voir 

brunes (Smith et coll, 2017) et une coloration grise-bleue, ou brune dans la 

dentinogénèse imparfaite (Nguyen et coll, 2021). 

 

• Conséquences cliniques 

Les dents, notamment le bloc incisivo-canin maxillaire, qui présentent des 

dyschromies sur une partie ou l’ensemble de la couronne ont un impact esthétique 

important pour le patient et son entourage. La facette qui est une fine pellicule de 

céramique collée sur la face vestibulaire des dents concernées est souvent la meilleure 

solution pour palier au déficit esthétique, une fois la croissance terminée. Mais lorsque 

cela concerne la denture temporaire comme dans la porphyrie érythropoïétique 

congénitale, la solution prothétique est souvent mal supportée par les jeunes patients 

et ne peut être mise en place que si les jeunes patients sont motivés et réceptifs au 

plan de traitement proposé. 
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CONCLUSION  

Aujourd’hui, les mécanismes impliqués dans les différentes phases du développement 

des dents sont en grande partie résolus. Ces mécanismes mettent en jeu plusieurs 

molécules, protéines ou facteurs de croissances dont l’expression est déterminée par 

plusieurs centaines, voire plusieurs milliers de gènes.  

Les anomalies dentaires sont nombreuses et sont souvent associées à des facteurs 

environnementaux ou à des maladies génétiques graves comme certains syndromes. 

Cette association entre certaines anomalies dentaires et de nombreux syndromes bien 

connus constitue la preuve que les mêmes gènes jouent à la fois un rôle dans les 

différentes phases du développement des dents mais aussi dans l’apparition des 

maladies génétiques.  

Une mutation dans un ou plusieurs de ces gènes va être responsable de l’apparition 

d’un syndrome et d’une ou plusieurs anomalies dentaires. 

Cependant, le rôle de certains gènes mutés impliqués dans des syndromes n’a pas 

encore été démontré dans l’apparition d’anomalies dentaires associés. Il existe encore 

beaucoup de mécanismes inexpliqués entre l’apparition d’un syndrome et la présence 

d’une ou plusieurs anomalies dentaires chez un même patient. 

Cependant certains syndromes dont l’association avec une ou plusieurs anomalies 

dentaires qui a déjà été prouvée et validée peuvent présenter des complications 

importantes, voir mortelles si une prise en charge n’est pas mise en place rapidement 

avec un traitement efficace. Ces complications arrivent bien souvent après l’apparition 

des dents temporaires et des dents permanentes qui présentent déjà les anomalies 

dentaires associées à ces syndromes. 

Le chirurgien-dentiste a donc un rôle essentiel à jouer dans le dépistage de ces 

syndromes connus qui ont déjà été associé à des anomalies dentaires bien 

spécifiques. Cela va lui permettre de pouvoir adresser les patients suspects qui 

présentent une ou plusieurs anomalies dentaires bien précises à d’autres 

professionnels de santé pour des analyses complémentaires afin de confirmer la 

suspicion d’un syndrome qui n’aurait pas encore été détecté. 
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