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Clinique ophthalmologique de ’Université de Genéve

Un syndrome nouveau: la dysostose mandibulo-faciale

Par A. Franceschelti

en collaboration avee P. Ziwahlen

Le grand groupe des dysmorphies cranio-faciales congénitales com-
prend de nombreux types d’anomalies trés caractéristiques et bien
connus. Toutefols dans les traités, on ne trouve rien sur un curieux en-
semble de mallormations que nous avons observé et qui constitue un
syndrome nouveau, bien distinet de eceux qui sont connus jusqu'a
présent. Delmas- Morsalet n’cn fait pas mention non plus dans son rapport
trés complet sur les dysmorphies crinio-faciales congénitales présenté au
Congrés d’Oto-neuro-ophtalmologie frangais en 1942, Nous avons eu
I'ocecasion d’observer deux cas de cette malformation curieuse. L'un
d’eux présente le type standard.

Cas 1. Il ¢’agit d’un petit réfugié francais de 9 ans, Nous n’avons pu ob-
tenir aucun renseignement précis sur ses antécédents héréditaires. Ce qui
frappe an premier abord chez cet enfant, ¢’est une malformation des paupiéres:
les fentes palpébrales sont nettement obliques, Pangle externe dirigé vers le
bas. La paupiére inféricure présente des deux e¢6tés une angulation spéciale:
le quart externe descend presque verticalement sur 5 mm env, et forme un
angle droit avec les il internes, Au point d'union de ces deux parties se trouve
une petite encoche d’aspect colobomateux. Au milicu de la paupiére supérieure,
on voit une ébauche de colobome. [limplantation des cils est irréguliere du
coté externe de la paupiére inférieure; le ¢c0té interne en est complétement
dépourvu.

Les sourcils sont normaux. les cheveux egalement. mais il v a une sorte de
favori en pointe en avant de Uoreille. En-dessous du globe, on remarque une
dépression de la paroi orbitaire, qui semble étre due & un développement in-
suthsant de 1'os malaire.

Les oreilles sont anormales: a droite, 1l existe encore un pavillon rudimen-
taire ¢t un conduit auditif externe, mais & gauche, 'oreille est réduite & un
bourrelet charnu, informe. et il n’v a qu'une conrte fistule borgne correspon-
dant au conduit auditif externe,

Cet enfant présente encore une macrostomie et une petite fistule borgne
a mi-distance de l'angle labial et des oreilles. De plus, il existe une hypoplasie
marguée du maxillaire inférieur, ce qui produit un prognatisme supéricur rela-
tif. Il a un palais ogival et un large mordex apertus, Les dents de la machoire
supérieure sont en nombre normal, mais 1rrégulierement implantées, La ma-
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Fig. 1. Dysostose mandibulo-faciale. Photographies de face et de profil (cas 1).

choire inférieure présente des dents surnuméraires simulant une double rangée
dentaire. L’angle naso-frontal inexistant et I’atrophic mandibulaire donnent
i ces malades un profil caractéristique de poisson ou d’oiseau (fig. 1).

Les radiographies du crane (fig. 2) montrent une vofite cridnienne mince,
de forme générale normale, Il y a des empreintes digitiformes marquées, mais
un dessin normal des sutures, La selle turcique est profonde, de volume normal.
Les sinus sphénoidaux sont rudimentaires, les sinus frontaux trés développés.
Il ¥ a une hypoplasie des os malaires, de la branche montante du maxillaire,
ainsi qu'une anomalie de 'implantation dentaire au maxillaire inférieur, qui
est trés peu développé.

Par ailleurs, le status oculaire de cet enfant ne présente rien de particulier:
la vision est normale avec correction d’un léger astigmatisme hypermétro-
pique; les milieux antérieurs et le fond de I’eil ne présentent aucune altération,

L’enfant est intelligent, il parle et entend normalement. Un examen général
ne nous a rien montré de pathologique; en particulier, il 0’y a pas de mal-
formation du corps ou des membres. Il nous a été impossible de faire les exa-
mens acoumétriques et vestibulaires, ce petit garcon ayant dii partir trés
rapidement.

Nous sommes done en présence d’un ensemble de malformations que
nous pouvons résumer ainsi:

1% Obliquité des fentes palpébrales, 'angle externe dirigé vers le bas
avec angulation anormale a 'angle externe et colobome des paupiéres
inférieures et supérieures.
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ig. 2. Radiographie de face (cas 1).

2° Hypoplasie des os malaires et du maxillaire inférieur.

3° Malformation des oreilles externes,

4° Macrostomie et fistules borgnes dans le prolongement de la fente
buccale.

5% Anomalie de 'implantation des dents et des cheveux. Palais ogival.

En présence de cet ensemble de malformations, nous nous sommes dit
qu’il ne s’agissait trés probablement pas d’une simple coincidence, mais
bien de symptémes associés appartenant, du point de vue clinique, a une
entité morbide bien définie.

En effet, nous avons pu retrouver des cas tout a fait semblables dans

la littérature, décrits sous les appellations les plus diverses.

Deux cas observés par Pirés de Lima et Hernani Monteiro sont relatés par
Fischer en 1929, Iin 1936, van Lint et Henneberg ont publié un cas typique;
MckEnery et Brennemann, en 1937, rapportent sur deux cas tout A fait semb-
lables. Dans un travail de Sanvenero (1940), on trouve la photographie d’une
malade présentant la méme symptomatologie. Enfin, le cas publié par Kilner
en 1943 concorde avec les autres, mais atrophie du maxillaire inférieur parait

62



assez minime. Le Professeur Nager de Zurich a bienvoulu nous faire part d’une
observation personnelle qui. en tous points. ressemble a notre cas.

I’aspect tout a fait semblable de ces cas permet de les reconnaitre au
p remier coup d’eeil et nous autorise & conclure que cette malformation,
p our laquelle nous proposons le nom de dysostose mandibulo-faciale, con-
stitue un syndreme bien défini qui doit étre rangé dans le grand groupe
des dysmorphies cranio-faciales congénitales. Bien qu’elle se distingue
nettement de la dyvsostose cranio-faciale et de I'acrocéphalo-syndactylie,
elle ont néanmoins quelques symptémes communs. Ainsi, le mordex
apertus peut se retrouver dans les trois affections,

La connaissance d’un syndrome permet souvent de reconnaitre des cas
abortifs ou atypiques, qui doivent exister, comme dans toutes les autres
anomalies congénitales.

Ainsi, nous avons trouvé un cas de Berry publié en 1889, chez lequel
il n’y a que 'anomalie palpébrale. mais qui présente un intérét spécial
a cause de I'hérédité directe. En effet. I'anomalie se¢ trouve chez une
femme, son frére et sa fille. Les cas de Treacher Collins et d'Ida Mann
présentent les mémes anomalies des paupiéres, assocides a 'atrophie des
os malaires, sans autres malformations faciales.

En ce qui concerne les cas atypiques, ¢’est justement notre deuxiéme
cas qui rentre dans ce cadre:

Cas 2. 11 s’agit d’une jeune fille de 16 ans, A P'eeil droit, elle ne présente
qu'un petit colobome de la paupiére inférieure, prés de angle interne. Par
contre, a gauche. la fente palpébrale est nettement oblique vers le bas: il
existe un grand colobome siégeant au niveau de la paupiere inférieure. De plus,
il y a une malformation des conjonctives bulbaires et palpébrales formant des
brides de symblépharon et provoquant un entropion partiel avec trichiasis,
Ces anomalies palpébrales et conjonctivales sont accompagnées d’une microph-
talmic gauche ot ectopie de la pupille. Par contre, I'wil droit est normal. Le
nez est en bec d’aigle marqué et présente de multiples malformations: la
cloison osseuse est déviée vers la gauche, la narine gauche est agrandie, A
(]rnit.lt, on constate un colobome de 'aile du nez.

Le maxillaire inférieur est hypoplasié, ce qui provoque un léger prognatisme
supérieur et un mordex apertus. La bouche est normale. mais il existe plusieurs
fistules borgnes: une a midistance de la commissure labiale et du lobule de
P'oreille, des deux cdtés; deux entre nez et joue du cdte droit; une, symétrique,
a gauche, et enfin, deux fistules trés courtes sur la paupiére supérieure gauche,

La radiographie du erine montre une structure osseuse normale, On constate
une ossification importante de la partie antérieure de la faulx du cerveau;
la selle turcique est petite et de morphologie normale. Il y a une accentuation
des empreintes digitiformes de la voite crnienne. Les sutures ont un dessin
normal.

Dans ce deuxiéme cas, il s’agit done d’une dysostose mandibulo-

faciale atypique avec microphtalmie unilatérale.
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Alors que dans la dysostose cranio-faciale de Crouzon et dans 'acrocé-
phalo-svndactylic d Apert. les sinus frontaux sont en général petits ou
absents (v. Gunten ). ils paraissent particulierement bien développés dans

la dvsostose mandibulo-faciale.

Au p(_}int de vue Pm}}r}'r_:-](:gique. on peut situer la pl’rrimit‘* CritiqUP de
ces malformations aux environs de la septieme semaine, A ce moment,
le nez est large et épaté, les levres se forment, la bouche se rétréeit. Le
pavillon de Poreille, formé par la premiére fente bronchiale, apparait en
situation basse. Un arrét de développement & ce stade embryonnaire
portant surtout sur I'are mandibulaire et la premiére fente branchiale,
expliquerait la micrognathie et Panomalic de Mimplantation dentaire,
la macrostomie et les fistules, les malformations du pavillon de Poreille.
Il faut admettre également une entrave au développement du massif
maxillaire :'aupl’-rit'll ret de la Tégi{m orbitaire t'x]ﬂic]uanl I"h}'p[)plasiii des
os malaires. 'obliquité des fentes palpébrales et Dapparition des colo-
bomes. Pour se faire une idée sur la possibilité d'une origine commune
de ces malformations diverses et disparates. il est intéressant de relater
les expériences de Wolff (1934), qui est arrivé & reproduire sur des em-
bryons de poulet, par des irradiations du mésencéphale, des malforma-
tions de Pétage inlérieur de la face, allant de la micrognathie a4 Toto-
céphalie, dans laquelle il y a une atrophie complite de arc mandibulaire
telle que les conduits anditifs externes ne sont plus distincts de la cavité
buccopharyngée. Par une intervention intermdédiaire entre celle qui pro-
voque Potocéphalie et celle produisant atrophiec du bourgeon maxillaire,
il a obtenu une macrostomie. A cette malformation est parfois associée
une atrophie des paupiéres inférieures et méme une légére microphtalmie

siles vésicules optiques ont été touchées par U'irradiation.

En ce {{ui concerne les différents dttgréﬁ [l’{:[m:f?ph&llin&i iIll-'ClH observe
parfois chez le cobaye., Wright (1934) a démontré que leur fréquence dans
certaines branches d’une famille peut augmenter sousz l'influence de
facteurs héréditaires, soit dominants, soit récessifs,

Quant & la cause de ces malformations, il est peu probable qu’il
s’agisse des brides amniotiques, qu’on a toujours invoquées pour expli-
quer les colobomes des paupitres. En effet. la ressemblance frappante de
tous ces cas montre bien qu’on est en présence d'une malformation
systématisée. probablement en rapport avee une affection génotypique.
Pour le moment. nous ne connaissons que les trois cas familiaux abortifs
cités plus haut. mais il est probable qu’on arrivera tot ou tard & démontrer
aussi le role d’un facteur héréditaire dans le syndrome typique de cette
nouvelle dysostose mandibulo-faciale,
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Zusammenfassung

Unter dem Namen Dvysostosis mandibulo-facialis wird eine besondere
Form von angeborener MiBbildung des Gesichtsschiidels beschricben.
welche in der Hauptsach:’_‘ durch f(]lgf.'nlh: S}-‘nlptmm‘ charakteriziert 1st:
l. Schriag nach unten aullen verlaufende Lidspalten mit auffallender
Abknickung des Unterlides im duBern Drittel und Colobombildungen
am Ober- und Unterlid. 2. Hypoplasie des Jochbeins und des Unter-
kiefers. 3. MiBbildung des dulleren Ohres. 4. Macrostomie und blinde
Fistelgiinge zwischen Mund und Ohr. 5. Anormale Implantation der
Zihne und Haare. Hoher Gaumen.

Auller einem typischen wird noch ein abortiver FFall mit einseitigem
Mikrophthalmus beschrieben. Auf die zu vermutende Rolle hereditérer

Faktoren wird speziell hingewiesen.

Riassunto

Sotto il nome di disostosi mandibolo-facciale viene deseritto un tipe
speciale di malformazione congenita del eranio faceiale che viene carat-
terizzato principalmente dai seguenti sintomi:

I. Rime palpebrali decorrenti obliquamente in direzione esterna
inferiore con deviazione inferiore marcata del terzo esterno della pal-
pebra inferiore e formazione di colobomi sia alla palpebra superiore che
inferiore,

2. Ipoplasia dell’osso zigomatico e della mandibola.

3. Malformazione dell’orecchio esterno.

4. Macrozstomia e hstole a fondo cieco tra bocea e orecchio,

5. Impiantazione anormale dei denti e dei capelli. Palato alto.

Oltre la forma tipica viene descritta anche una forma abortiva con
microftalmo unilaterale. Si sottolinea in modo particolare la probabile

parte di fattori ereditari in questa forma morbosa.

5 Bull, Schweiz, Akad, Med, Wiss., 1944 63



Summary

A particular congenital malformation of the inferior maxilla of the
face 1s deseribed for which the author proposes the name of {f}'st}smsis
mandibule-facial. The syndrome 1s particularized by the following pe-
culiarities:

1. Slanting evelids, the outer third sloping downwards: coloboma of

the upper and lower lids.
2. Hypoplasia of the cheek-bones and the lower jaw-bone.

3. Malformation of the auricle of the ear.

4. Macrostomia and blind fistula between the mouth and the ear.

5. Abnormal position of the teeth and growth of the hair, Ogival palate,

The author was able to observe an atvpical case as well as a case pre-
senting the complete syndrome, The part played by hereditary factors

15 especially stressed,

Diskussion ;

E. Glanzmann (Bern): Die Stellung der Lidspalten bei der neuen Dysostose
mandibulo-Taciale von Franeeschetti isl umgcl-‘.u_‘hrt wie bernm I“r’[nngnliﬁmus, V0Tl
innen oben nach unten aullen. Es findet sich auch ein gewisser Grad von
Hypertelorismus, Bei der mongoloiden Idiotie sind die kleinen Keilbeinfliigel
stark verkiirzt und stehen schriig, beim Hypertelorismus und bei der Dysostosis
mandibulo-facialis =ind sic. wie ich socben im Rintgenbild wahrgenommen
habe, verbreitert und verlanfen ganz horizontal. Bemerkenswert ist die starke
Ausbildung des Sinus frontalis, welcher beim mongoloiden Schidel meistens
fehlt. Interessant ist die gute Intellizenz bei der Dysostosis mandibulo-facia-
lis im Gegensatz zur stets vorhandenen Idiotie beim Mongolismus, merk-
wiurdig die gute Horfahigkeit trotz Yerkiimmerung des dulleren Ohres und
des Gehibrganges. Wie soll man sich die multiplen Fistelbildungen im Gesicht
erkliren ¥

C. Wegelin (Bern): Es ist mir aufgefallen, dall die Anomalien links immer
viel stiirker ausgeprigt waren als rechts. Es erinnert an die Aplasie der Lunge
und Nieren, Worauf dies beruht kiinnen wir noch nicht erkliiren. Man kénnte
an die linksseitige Lage des Fmbryos auf dem Dottersack (K. E. von Baer)
denken, dies triftt aber fiir den Menschen nicht zu,

A. Franceschetti {Genf): Die Differenz zwischen diesen Fillen und dem
Mongolismus ist schr interessant in thren verschiedenen Formen und Ent-
wicklungen. Die gleiche ¢ antimongoloides Lidspaltenstellung fanden wir auch
in einem Falle von Acrocephalosvyndactylie (Apert). Die Fizteln liegen in der
Richtung der Bronchialspalte,

A. Jentzer (Geneve): Les impressions digitiformes étaient dues & une hyper-
tension eriinienne ?

A. Franceschetti (Genéve): Il est intéressant de constater que la plupart
des malformations craniennes s’accompagnent fréquemment d’impressions
digitiformes et ceci souvent en Iabsence de tout autre symptéme hyper-

tension intracranienne,
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