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Epidémiologie des maladies rares orofaciales en France : qualité de vie orale, acces aux

soins bucco-dentaires et parcours de soins des patients

RESUME

Contexte et objectif : Les anomalies rares touchant les dents, la cavité buccale et la face sont nombreuses,
bien que chaque maladie soit rare. Ces anomalies peuvent aller de quelques dents absentes a de séveres
dysmorphoses cranio-faciales trés invalidantes sur les plans fonctionnel et esthétique. Elles générent des
situations de handicap oral fonctionnel et esthétique affectant la qualité de vie, I’intégration sociale, scolaire et
professionnelle. Deux études ont été menées afin dans un premier temps, d’offrir une premiere description
épidémiologique des MR orofaciales en France grace a une étude descriptive des données enregistrées dans
CEMARA de janvier 2008 a décembre 2015. Puis dans un second temps, une étude a été menée afin
d’analyser la qualité de vie orale proposer aux pouvoirs publics des pistes une meilleure prise en charge des
patients grace a I’étude ORAQL sur la qualité de vie et les parcours de soins des malades.

Méthodes : L’étude des données CEMARA, a porté sur les données de 2008 a 2015 basées sur la
nomenclature d'Orphanet. Chaque « cas » de maladie rare déclarée a été défini par le statut « malade » et par le
degré de certitude du diagnostic, codé comme suit : confirmé, probable ou non classifiable. Les paramétres
analysés, présentés avec leurs intervalles de confiance a 95% a l'aide d'un modéle de Poisson, étaient les
suivants : heure et age du diagnostic, proportions de prévalence brute et standardisée de la maladie de DR, par
age, genre et site géographique. Les critéres étudiés étaient les proportions de patients en région parisienne et
la « géographie des cas inclus » dans laquelle ces proportions étaient projetées sur les autres régions francaises,
en tenant compte des populations locales.

L’étude ORAQL est une étude de cohorte nationale dans des centres frangais de maladies rares spécialisés
dans les maladies. Les critéres d'inclusion étaient les suivants : avoir été pris en charge dans des centres de MR
au cours des 5 derniéres années (2012-2017) et avoir entre 6 et 17 ans le ler septembre 2017. Les enfants,
aidés de leurs parents si cela était nécessaire, ont été invités a remplir un questionnaire avec dedans un volet
qualité de vie avec le questionnaire Child-OIDP. A la fin du questionnaire, un espace libre était laissé au
patient pour lui permettre d'ajouter un commentaire textuel afin de fournir des données qualitatives. Une
analyse thématique a été utilisée pour analyser les réponses textuelles.

Résultats et conclusions des études: En ce qui concerne l’étude des données CEMARA, en région
parisienne, la prévalence estimée de ces maladies était de 5,58 pour 10 000 habitants (IC 95% 4,3-7,1). Au 31
décembre 2015, 11 342 patients étaient référencés au total en France, dont 7294 en région parisienne. Plus de
580 entités cliniques individuelles (code ORPHA) ont été identifiées avec leurs fréquences respectives. La
plupart des anomalies ont été diagnostiquées avant la naissance. Prés de 80% des patients enregistrés se
rendent dans les hépitaux parisiens pour obtenir soit un diagnostic, soit des soins ou un suivi. Nous avons
observé que plus la maladie était rare, plus les patients étaient dirigés vers les hdpitaux parisiens. Pour 1’étude
ORAQL, les données complétes étaient disponibles pour 110 patients. L'échantillon comprenait 44,5% de
garcons et 55,5% de filles. Les patients étaient ges 6 a 17 ans et 68,2% avaient entre 6 et 12 ans et 31,8%
entre 13 et 17 ans. Les facteurs associés & une qualité inférieure étaient : étre une fille (p= 0,03), le
renoncement aux soins dentaires pour des raisons financiéres (p = 0,01), avoir une maladie syndromique (p =
0,01), avoir un probléme de forme et de couleur des dents (p = 0,03), se sentir isolé, seul et différent des autres
enfants (p = 0,003 et p = 0,02). L'analyse qualitative a mis en évidence une trés faible prise en charge
psychologique des enfants et les patients ont signalé une grande anxiété et une grande peur pour l'avenir.
Conclusions et perspectives : Un réseau de santé couvrant un éventail d'aspects de la problématique des
maladies rares, du diagnostic a la recherche, a été développé en France. Malgré cela, il existe toujours un
déséquilibre notable entre I'offre et la demande de soins de santé dans ce domaine. La qualité de vie des
enfants atteints de ces maladies est altérée, notamment du point de vue psychosocial, mais également leur
parcours de soins et leurs accés aux soins bucco-dentaires. L’étude ORAQL montre qu’il est nécessaire
d'améliorer la lisibilité des parcours de soins et la couverture financiére des traitements.

Mots clés : maladie rare, odontologie, fente faciale, registre, qualité de vie, épidémiologie.
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Epidemiology of rare orofacial diseases in France: Oral health related quality of life, access

to dental care and patient care course

ABSTRACT
Context and purpose: Rare diseases affecting the teeth, the oral cavity and the face are numerous,
although each disease is rare. These clinical entities can range from a few missing teeth to severe
craniofacial dysmorphisms very disabling functionally and aesthetically. They generate situations of
functional and aesthetic oral disability affecting quality of life, social integration, school and work. Two
studies were carried out in order to provide first epidemiological description of orofacial rare diseases in
France with a descriptive study of CEMARA data recorded from January 2008 to December 2015. Then,
a study, called ORAQL was conducted to analyze oral quality of life to try to give to public authorities’
ways to better care for patients.
Methods: CEMARA data study focused on data from 2008 to 2015 based on the Orphanet homenclature.
Each "case" of a reported rare disease was defined by the "sick" status and the degree of certainty of the
diagnosis, coded as: confirmed, probable or unclassifiable. The analyzed parameters, presented with their
95% confidence intervals using a Poisson model, were as follows: time and age of diagnosis, proportions
of gross and standardized prevalence of rare disease, by age, gender and geographical site. The criteria
studied were the proportions of patients in the Paris region and the " included cases geography " in which
these proportions were projected on the other French regions, taking into account the local populations.
ORAQL study is a national cohort study in French orofacial rare diseases centres. Inclusion criteria were:
having been cared in centres in the last 5 years (2012-2017) and to be between 6 and 17 years old on
September 1, 2017. Children were asked to complete a questionnaire with a quality of life component (the
Child-OIDP index). At the end of the questionnaire, a free space was left for the patient to add a textual
comment to provide qualitative data. A thematic analysis was used to analyze the textual answers.
Results and conclusions of studies: Regarding the study of CEMARA data, in Paris region, estimated
prevalence of these diseases was 5.58 per 10,000 inhabitants (95% CI 4.3-7.1). As of December 31, 2015,
11,342 patients were referenced in total in France, including 7294 in the Paris region. More than 580
individual clinical entities (ORPHA code) have been identified with their respective frequencies. Most
abnormalities have been diagnosed before birth. Nearly 80% of registered patients go to Paris hospitals to
obtain either a diagnosis, care or follow-up. We observed that the rarer the disease is, the more patients
were referred to Parisian hospitals. For ORAQL study, complete data was available for 110 patients. The
sample included 44.5% boys and 55.5% girls. The ages were 6 to 17 years old and 68.2% were between 6
and 12 years old and 31.8% between 13 and 17 years old. Factors associated with lower quality were:
being a girl (p = 0.03), giving up dental care for financial reasons (p = 0.01), having syndromic illness (p
= 0.01), having a problem of tooth shape and color (p = 0.03), feeling isolated, alone and different from
other children (p = 0.003 and p = 0.02). The qualitative analysis revealed a very weak psychological
management of children and their parents who reported a great anxiety and a great fear of future.
Conclusions and perspectives: A health network covering a range of aspects of the issue of rare
diseases, from diagnosis to research, has been developed in France. Despite this, there is still a significant
imbalance between supply and demand for health care in this area. The quality of life of children with
these diseases is impaired, especially from a psychosocial point of view, but also their care course and
access to oral care. ORAQL study shows that it is highly necessary to improve legibility of care pathways
and t financial coverage of treatments.

Key words: rare disease, dentistry, facial cleft, registry, quality of life, epidemiology
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Il va de soi que, par définition, nous pensons qu'une personne ayant un stigmate n'est pas tout a fait
humaine. Partant de ce postulat, nous pratiquons toutes sortes de discriminations, par lesquelles nous
réduisons efficacement, méme si c'est souvent inconsciemment, les chances de cette personne. Afin
d'expliquer son infériorité et de justifier qu'elle représente un danger, nous batissons une théorie, une
idéologie du stigmate, qui sert aussi parfois a rationaliser une animosité fondée sur d'autres différences, de

classe, par exemple.

Stigmate, Erving Goffman ; 1975 (Les éditions de Minuit)
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Journée de la Société Francaise d’Odontologie Pédiatrique (SFOP), Janvier 2019, Paris

Communication orale

e « Qualité de vie des enfants porteurs de maladies rares orofaciales »
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BAMARA : Base de données Maladies Rares
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ALD : Affection Longue Durée

UE : Union Européenne

CHILD-OIDP: CHILD-Oral Impacts on Daily Performance
GOHAL: Geriatric Oral Health Assessment Index
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Les anomalies rares orofaciales touchant les dents, la cavité buccale et la face sont
nombreuses, bien que chaque maladie soit rare (1). Ces anomalies peuvent aller de quelques
dents absentes a de séveres dysmorphoses cranio-faciales tres invalidantes sur les plans
fonctionnel et esthétique, avec pour exemple les syndromes de Pierre Robin associant fentes
labiales et palatines, ou les craniosynostoses. La complexité des Maladies Rares (MR) de la
sphére oro-maxillo-faciale est liée au nombre de pathologies mais également a I’évolution des
symptomes au cours de la vie du patient et a la localisation des symptdmes affectant les fonctions
vitales pouvant influer sur sa qualité de vie orale et genérale. En effet, ces pathologies,
diagnostiquées en anténatal ou a la naissance, peuvent engager le pronostics et entrainent dans
cent pour cent des cas des troubles fonctionnels, morphologiques et psychologiques. Elles
générent des situations de handicap oral fonctionnel et esthétique ayant des répercussions
inévitables sur la qualité de vie, I’intégration sociale, scolaire et professionnelle (2,3).

Par ailleurs, ces maladies peuvent étre isolées a la sphere oro-maxillo-faciale mais également
syndromique touchant d’autres systémes et pouvant générer déficits moteur,
neurodéveloppemental, et cognitif.

L’expérience de la vie avec une maladie rare commence souvent par une difficulté a accéder au
diagnostic. Par exemple, les personnes vivant aux Etats-Unis ont un retard diagnostique moyen
de 6 ans (4). Une fois le diagnostic posé, les patients et leurs familles devraient accéder a un
réseau de soins d’expertise et & des informations fiables. Cette problématique explique la
création de réseaux de centres d’expertise dans la prise en charge des MR, qui constituent leur
principale source d'informations et de soutien dans le parcours de soins. La douleur chronique, la
fatigue et les déficiences physiques associées a de nombreuses MR sont exacerbées par les
difficultés a trouver un traitement et un soutien dans 1’organisation des soins et la prise en charge
financiére des soins. Et ce, d’autant plus que la plupart des MR ne disposent pas de traitement de
consensus et que les traitements ne sont que symptomatiques. Les deux tiers des adultes atteints
de MR ne bénéficient pas d'une prise en charge médicale, informative et psychosociale suffisante
(4). La complexité des parcours de soins, le manque d’informations sur la maladie et sa gestion,
ainsi que I’incertitude quant au pronostic et a son évolution peuvent entrainer beaucoup d’anxiété
chez les patients et leurs aidants. Les MR peuvent parfois stigmatiser parce que les patients sont

isolés quand I’entourage, dans 1’ignorance de ces maladies, peut manquer de sensibilisation. Ces
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barriéres sociales et environnementales limitent les patients a trouver pleinement une place dans
la sociéte (5).

En France, pour assurer une meilleure prise en charge de ces patients et ainsi améliorer leurs
conditions de vie, différents Plans Nationaux sur les MR (PNMR) ont été mis en Place et 23
filieres de santé ont été créées. Par ces PNMR, 131 centres d'expertise, appelés Centres de
Référence et Centres de Compétences sur les MR (CRMR et CCMR), ont été créés, composés
d’équipes spécialisées pluridisciplinaires dans le diagnostic et les soins au sein d’hdpitaux
universitaires et non universitaires.

Un entrepdt national de données, la Banque Nationale de Donnés sur les Maladies Rares
(BNDMR) relié a ces centres, a été créé au cours du deuxieme plan national (6). Les centres de
référence ont diverses fonctions : la réalisation des protocoles de soins ainsi que la supervision
épidémiologique et les activités d’éducation thérapeutique et de recherche. Au niveau régional,
les centres de compétence, identifiés par les centres de référence, établissent les diagnostics de
MR, mettent en ceuvre des traitements, le cas échéant, et organisent les soins aux patients en
fonction des centres de référence et des structures sanitaires et médico-sociales (7). Les centres
de référence et de compétences travaillent en coordination avec de nombreux établissements de
santé, par le biais de laboratoires de diagnostic, de professionnels médico-sociaux, d'équipes de
recherche fondamentale, clinique et translationnelle et d'associations de patients, cela selon un
maillage territorial couvrant une grande partie du territoire frangais (8).

Au sein des filieres de santé, le suivi épidémiologique des patients est assuré par l'enregistrement
d'un certain nombre d'événements (changements de prise en charge, type de pathologie,
changement d'unité de prise en charge...). Il repose sur I'enregistrement dans une application
nommée CEMARA (Centres des Maladies Rares) d'un nombre limité d'informations recueillies
chez tous les patients pris en charge pour une ou plusieurs MR. Un ensemble minimal de
données (MDS) a collecter pour chaque patient atteint d’une MR a été défini par la BNDMR. Le
MDS vise a minimiser la quantité de données collectées par un centre tout en garantissant la
qualité des informations collectées et leur exploitation. Il favorise la communication avec les
systemes d’information des soins hospitaliers. Il constitue ainsi une base d’information commune
a toutes les MR et a tous les acteurs impliqués dans leur prise en charge. Ce MDS comprend les
informations suivantes : assentiment / consentement (réglementaire), identification nationale des

patients, informations personnelles, informations sur la famille, statut vital, activité des soins,
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antécédents de maladie, diagnostic, confirmation du diagnostic, traitement, données ante et
néonatales, protocole de recherche, structure des soins.

Le programme CEMARA a pour objectif d’améliorer la gestion des données médicales, et de
contribuer a 1’aide a la décision en santé¢ publique pour les MR. Il s'appuie sur de nouvelles
méthodes d’organisation de données. Il s’agit d’un ensemble d’approches méthodologiques et
technologiques fondé sur un “ Systeme d’Information Décisionnel ” (SID) accessible par Internet
pour les MR. L’application CEMARA a pour finalité principale de contribuer a 1’élaboration et a
I’évaluation des stratégies sanitaires visant a ameéliorer de la prise en charge des patients atteints
de maladies rares. Les informations recueillies concernent les patients et les unités de soins. Elles
ont été identifieées comme le noyau commun nécessaire pour réepondre aux besoins exprimés par
I’ensemble des acteurs concernés. Les patients sont suivis par I’enregistrement d’un certain
nombre d’événements (changement de prise en charge, type de pathologie, changement d’unité
de prise en charge ou déces).

Les objectifs de ce recueil de données sont multiples :

-mieux documenter le malade et sa maladie

-offrir un support commun de documentation pour tracer I’histoire de la maladie chez les patients
atteints d’'une MR lorsqu’ils sont pris en charge dans le réseau national

-mieux organiser le réseau de soins, rendre visible I’activité MR

-aider au reporting réglementaire

-proposer un outil de suivi et de recueil de données d’activité permettant de tracer et de rendre
compte des hospitalisations, des consultations ou des avis sur dossier (en téléconsultation par
exemple) et faciliter la remontée d’informations vers les tutelles (rapport d’activité annuel
PIRAMIG des centres de référence, rapports d’activités des filieres de santé MR...).

-faciliter la recherche dans le domaine

-faciliter le recrutement de patients atteints de MR lors des phases d’étude de faisabilité pour la
mise en ceuvre de cohortes MR (études pharmacologiques, histoire naturelle des maladies, etc.).
-mieux exploiter le potentiel des grandes bases de données nationales

-permettre le chainage des bases de données nationales (PMSI, SNIIRAM) pour :

= Produire des connaissances médico-économiques sur les MR

= Mettre en place des études épidémiologiques pour mieux évaluer la prévalence et
I’incidence des MR
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Ces efforts organisationnels et politiques étaient nécessaires car, En France, ces maladies
soulevent différentes problématiques :

» Accés aux soins : Il existe souvent un déficit d’information du patient tant sur la maladie que
sur les aides possibles médicales et socio- économiques. L’identification des cas, peu nombreux,
par les professionnels de santé est par ailleurs également difficile. Le regroupement de malades
au sein d’associations nationales et européennes tente d’améliorer la communication entre les
patients ainsi qu’avec les professionnels de santé. Le parcours de soins est également souvent
complexe du fait de la mauvaise articulation des disciplines médicales référentes. L’accés aux
professionnels qualifiés est en effet difficile, car un ensemble de spécialités médicales peut étre
potentiellement nécessaire et mobilisable (9).

* Diagnostic : Le diagnostic est souvent tardif du fait d’une certaine errance dans le parcours de
soin. La période entre l'apparition des premiers symptomes et le diagnostic approprié peut
impliquer des retards importants dans la prise en charge et donc une perte de chance pour le
patient (10).

* Prise en charge thérapeutique : La stratégie est souvent mal définie a moyen et long terme du
fait du manque de dispositifs médicaux adaptés (a titre d’exemple, les implants dentaires courts
ne sont disponibles que depuis quelques années), du défaut de médicaments (le traitement de
I’hyposialie a, par exemple, peu évolué¢ depuis des décennies) et de dispositifs médicaux
appropriés (telles les protheses amovibles évolutives en odontologie pédiatrique). Un travail
européen s’impose et est en cours afin de structurer des réseaux permettant 1’établissement de ces
protocoles de soins thérapeutiques (11).

* Prise en charge financiere : Historiquement, tant ’industrie pharmaceutique que les pouvoirs
publics considéraient ces maladies respectivement comme non rentables pour les uns, et
colteuses pour les autres (12). Les colts supplémentaires devant étre supportés par les malades
pour des thérapeutiques non prises en charge par 1’assurance maladie ont conduit les pouvoirs
publics et privés a mettre en place des allocations spécifiques. Il s’agit des aides des fonds de
solidarité des assurances privées et des fonds spéciaux de la caisse primaire d’assurance maladie
ou du Conseil Général, considérées comme des prestations sociales publiques exceptionnelles sur
demande(13)(14). Ces aides sont néanmoins complexes a obtenir par les patients. Ainsi, des
patients peuvent vivre pendant plusieurs années dans des situations précaires sans assistance

médicale et médico- sociale adequate, faute de moyens financiers. De fait, malgré le diagnostic,
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et parfois en connaissant la thérapeutique applicable, des patients restent exclus du systeme de
soins en France, a la différence par exemple des pays scandinaves ou d’autres pays comme la
Tunisie et la Roumanie dans lesquels la prise en charge intégrale s’effectue jusqu’a 1’age adulte
(15).

En France, la Filiere de santé TETECOU prend en charge les malformations cranio-faciales,
maxillo-faciales, cervico-faciales, ORL, des tumeurs congénitales et des anomalies tissulaires, et
les anomalies rares de la cavité buccale et des dents. Cette filiere associe plusieurs Centres de
Référence dont deux de MR a expression bucco-dentaire (CRMR Strasbourg ; CRMR MAFACE
Paris), avec dans son réseau de 6 CCMR (Centres de Compétences de MR) et des relais avec
d’autres services hospitaliers et de ville et avec les 4 autres CRMR de la Filiére TETCOU et leur
trentaine de CCMR (Figure 1).

Figure 1 : Les centres maladies rares de la filiere TETCOU - Crédit : Filiere TETECOU

Craniosténoses et Malformations Craniofaciales (CRANIOST)

Fentes et Malformations Faciales (MAFACE)
.Malformations ORL Rares (MALO)
.Maladies Rares Orales et Dentaires (O-RARES)

.Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Succion-Déglution Congénitaux (SPRATON)

Centre de référence : site coordonnateur

Centre de référence : site constitutif

Centre de compétence
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Il est empiriquement constaté que ce dispositif a amélioré la connexion entre prise en charge
odontologique et médicale, assurant un acces au diagnostic (clinique et moléculaire) et apportant
au patient soigné dans les services spécialisés en odontologie, une prise en charge globale. La
filiere TETECOU a cette particularité de réunir plus de 700 maladies différentes en son sein dont
certaines ont des prévalences trés faibles. Ces maladies souvent différentes les unes des autres
(odontologiques, maxillo-faciales, ORL, cranio-faciales) peuvent avoir des expressions
phénotypiques différentes mais sont finalement prises en charge par un groupe de praticiens
restreints dans 1’éventail de leur spécialité (chirurgiens maxillo-faciaux, ORL, chirurgiens-
dentistes et orthodontistes). Ces différentes maladies peuvent donc, malgré leurs différences

avoir une approche thérapeutique commune.

Cette these s’inscrit dans la nécessité d’apporter des données descriptives sur 1’épidémiologie de
ces maladies et de données précises sur les parcours de soins des patients. C’est ainsi que les
deux travaux principaux émanant de cette thése ont été realisés. Nous avons tout d’abord réalisé
une premiére étude épidémiologique descriptive de la filiere TETECOU en exploitant les
données de CEMARA de 2008 a 2015. Cette étude avait pour objectif d’évaluer suite a la mise
en place de la prise en charge institutionnalisée des MR en France, 1’adéquation entre I’offre et la
demande de soins en ce qui concerne les maladies oro-maxillo-faciales. En Europe et plus
précisément en ltalie, des registres de patients ont également été mis en place selon une
architecture plus géographique mais qui ont néanmoins inspiré la BNDMR dans la création de
CEMARA (16)(17)(18). Ces différents outils sont nécessaires pour efficacement ponter et
compter les malades (19)(20). Cette étude d’observation et d’exploitation de 1’outil bio-
informatique qu’est CEMARA au sein de la filiere TETECOU a permis, car c’est la premiere de
ce type, d’étre la voie d’ouverture a d’autres types d’études similaires sur les autres filicres MR
de la BNDMR.

Dans un second temps, nous avons réalis¢é I’étude ORAQL (Oral Rare Quality of Life)
comprenant un volet adulte et un volet enfant. Cette étude analyse la qualité de vie, le
renoncement aux soins bucco-dentaires et les parcours de soins des patients de la filiere
TETECOU. L'Organisation Mondiale de la Santé définit en 1994 la qualité de la vie comme « la
perception qu’a un individu de sa place dans ’existence, dans le contexte de la culture et du

systeme de valeurs dans lesquels il vit, en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et
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ses inquiétudes. Il s’agit d’un large champ conceptuel, englobant de maniere complexe la santé
physique de la personne, son état psychologique, son niveau d’indépendance, ses relations
sociales, ses croyances personnelles et sa relation avec les spécificités de son environnement ».

La littérature récente a montré que la qualité de vie orale des patients, enfants comme adultes
était aussi associée au type de réhabilitation prothétique (21)(22). La prothese fixée
conventionnelle et implanto-portée est souvent associée a un meilleur quotidien que la prothese
amovible (23). Cette association statistique dépasse les impératifs fonctionnels (mastication,
phonation) pour atteindre des notions de bien-étre quotidien, de confiance en soi, de rapports aux
autres. Tous ces parameétres définissent la notion de qualité de vie orale et générale. La qualité de
vie orale a été abondamment étudiée dans la littérature. 1l est maintenant reconnu que la santé
bucco-dentaire ne peut étre dissociée de la santé en général et que, par conséquent, la santé
bucco-dentaire est une composante majeure de la qualité de vie en général. Selon 'OMS, la santé
bucco-dentaire affecte les personnes physiquement, psychologiquement et influence non
seulement la facon dont elles grandissent, aiment la vie, parlent, machent, dégustent des aliments
et socialisent, mais a également un impact sur leur sentiment de bien-étre social. (24).
L'intégration de I’enfant et de I’adulte, tant sur le plan social, scolaire et professionnel, peut
également étre affectée par les maladies (25)(26). Plus spécifiguement, une altération de I'image
de soi a été rapportée en raison de la malformation du visage et du handicap souvent généré pour

les malades.

Ainsi, ces études ont permis de répondre au double objectif de cette thése :
e Offrir une premiére description épidémiologique des MR orofaciales en France
grace a une étude descriptive des données enregistrées dans CEMARA de janvier
2008 & décembre 2015.
e Analyser la qualité de vie orale et proposer aux pouvoirs publics des pistes pour

une meilleure prise en charge des patients grace a I’étude ORAQL

Ce rapport de these se divise en quatre volets :
e Le premier volet (partie 2) présente un travail de synthése de la littérature portant
sur la définition et I’épidémiologie des MR puis sur le concept de qualité de vie et

renoncement aux soins.

e Le deuxiéme volet (partie 3) présente le contexte scientifique dans lequel ont été
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construites respectivement les études de CEMARA et ORAQL.

Le troisieme volet (partie 4) présente les méthodologies des études CEMARA et
ORAQL.

Le quatrieme volet (partie 5) présente les principaux résultats publiés dans le cadre
de la these dans des revues internationales a comité de lecture.

Le cinquieme volet (partie 6) présente les conclusions et les perspectives de mise en

ceuvre a court et a moyen terme des résultats de ce travail.
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PARTIE 2

GENERALITES ET ETAT DE L’ART
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I.1. LES MALADIES RARES
11.1.1. DEFINITION GENERALE

En Europe, une maladie est dite rare lorsqu’elle affecte moins d’une personne sur 2 000.
Aux USA, une maladie est définie comme rare quand elle affecte moins de 200 000 Américains
a un instant donné.
Bien que les pathologies soient rares, le nombre total de patients affectés est important (3 a 4
millions de personnes en France, 27 a 36 millions de personnes dans I'UE et 25 millions aux
Etats-Unis. A ce jour, 5 000 & 8 000 maladies rares distinctes ont été documentées et de
nouvelles MR sont régulierement rapportées dans la littérature. La prise de conscience sociale et
la cohésion mondiale dans le domaine des maladies rares sont perceptibles. Par exemple, lorsque
la premiére Journée des maladies rares a débuté en 2008, seules 18 pays ont participé, contre 84
en 2014,
Il est important que la terminologie relative aux définitions des MR soit comprise par toutes les
instances réglementaires et les parties prenantes. La plupart des définitions semblent prendre en
compte la prévalence de la maladie, mais d’autres critéres s’appliquent parfois, notamment la
gravité de la maladie, et si elle est héréditaire. L'utilisation de terminologies diverses et
l'utilisation de définitions incohérentes peut entrainer une confusion et des incohérences dans
I'accés au traitement. (27)
Les MR se caractérisent par une grande variété de signes cliniques qui varient non seulement
d’une maladie a 1’autre mais également d’un patient a un autre atteint de la méme maladie (28).
La littérature montre que 80% des MR ont des origines génétiques identifiées, tandis que d'autres
sont le résultat d’étiologies variées, d'infections (bactériennes ou virales), d'allergies et de causes
environnementales et que 50% se déclenchent a 1’age pédiatrique.
Certaines MR, et c’est le cas de celles dont il est questions dans ce travail, sont chroniques. Tant
par leurs conséquences sur la vie des patients que sur la durée. Si une maladie chronique est
selon la définition de ’OMS, « un probléme de santé qui nécessite une pris en charge sur une
période de de plusieurs années ou plusieurs décennies », alors les MR oro-maxillo-faciales en
sont parfaitement 1’exemple. En dépit des différences d'étiologie et de symptomes de la maladie,
de nombreuses MR sont donc chronigues, impliquant un dysfonctionnement multi-systémique,

ne bénéficient d'aucun traitement curatif et nécessitent des soins complexes (29). 1l est bien établi
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aujourd’hui que les maladies chroniques posent des problémes pour la qualité de vie liée a la
santé, le bien-étre physique et mental percu par les patients. Cependant, les MR peuvent créer
des freins supplémentaires & une bonne qualité de vie en raison d'un acces insuffisant a

I'information, aux traitements et au soutien, qu’une stigmatisation élevée (5).

11.1.2. DEFINITION SPECIFIQUE DES MALADIES RARES ORO-MAXILLO-FACIALES
PRISES EN CHARGE DANS LA FILIERE TETECOU

Les MR affectant la sphére oro-maxillo-faciale sont les maladies affectant la téte, le cou
et les dents. Quatre-vingts pour cent sont identifiées comme étant d’origine genétique, soit
monogéniques impliquant un seul et unique gene, soit polygéniques associant la mutation et/ou
le polymorphisme de plusieurs genes ou encore, liés a des anomalies chromosomiques. Ces
formes génétiques rares prises individuellement (prévalence inférieure a 1/2000 cas) étant
nombreuses, leur cumul devrait introduire une fréquence globale d’altérations élevée. Le cas
d’un symptome largement représenté dans la région cranio-faciale des fentes labiales et/ou
palatines en est un exemple parlant. Elle représente au total une fréquence moyenne reconnue de
1/1000 naissances, c’est-a-dire supérieure a la fréquence d’une MR individuelle.

Pour citer succinctement les maladies dont il est question dans ce travail, nous nous appuierons
sur les pathologies et entités cliniques traitées dans les centres de référence en France :

-Centre de Référence des Craniosténoses et Malformations Craniofaciales (CRANIOST)

Il prend en charge les craniodysostoses, les craniosténoses, les dysplasies osseuses avec une
atteinte cranienne, les encéphaloceles et toutes les autres malformations du créne, isolées ou
syndromiques.

- Centre de Référence des Fentes et Malformations Faciales (MAFACE)

Il prend en charge les fentes labiales et/ou palatines, les fentes faciales, les microsomies
hémifaciales et craniofaciales, les kystes et fistules de la face, les malformations vasculaires du
visage, les paralysies faciales, les malformations congeénitales de la langue (macroglossie,
hypoglossie), I'nypocroissance et I'hypercroissance de la face, I'hypertrophie hémifaciale,
I'incompétence vélopharyngée congénitale, les dysplasies tissulaires faciales (naevus géants) et
toutes les autres malformations faciales, isolées ou syndromiques.

- Centre de Référence des Malformations ORL Rares (MALO)
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Il prend en charge les aplasies et malformations de l'oreille externe et moyenne, l'atrésie des
choanes, les kystes et fistules ORL et cervico-faciaux, l'insuffisance vélaire et vélo-palatine, les
paralysies laryngées congénitales, les malformations du larynx (sténose, palmure, diasteme),, les
malformations de la trachée (sténose, malacie, fistule, diasteme), les malformations du pharynx
(malacie, incompétence), les malformations cervico-faciales de la ligne médiane, les
hémangiomes infantiles des voies aériennes supérieures et cervico-faciaux, I'incompétence du
carrefour pharyngo-larynge, la papillomatose respiratoire récurrent et toutes les autres
malformations ORL, isolées ou syndromiques.

- Centre de Référence des Maladies Rares Orales et Dentaires (O-RARES)

Il prend en charge les anomalies dentaires de nombre (agénésies dentaires, dents surnuméraires),
les anomalies dentaires de structure (anomalies de I'émail, de la dentine), les anomalies dentaires
de morphologie (microdontie, macrodontie, évagination dentaire, taurodontisme), les anomalies
dentaires d'éruption (défaut ou retard d'éruption, perte prématurée, éruption précoce), les
maladies rares parodontales et gingivales, les kystes du complexe alvéolo-dento-maxillaire et
toutes les autres maladies rares orales et dentaires, isolées ou syndromiques.

-Centre de Référence des Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Succion-Déglutition
Congénitaux (SPRATON)

Il prend en charge les syndromes de Pierre Robin, les troubles de succion-déglution du nouveau-
né associé a : une malformation faciale (fente), une malformation cervico-faciale (larynx), une
malformation oesophagienne, une atteinte embryonnaire ou périnatale du tronc cérébral, une
maladie neurologique ou neuro-musculaire, une incompétence précoce du carrefour aérodigestif,
isolées ou syndromiques.

La figure 2 schématise 1’ensemble des types de pathologies prises en charge dans la filiere
TETECOU.
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Figure 2 : Pathologies prises en charge par la filiere TETECOU - Creédit : Filiere TETECOU

Malformations cranio-faciales -
Craniosténoses

Vi S / Paralysies faciales
Vi congénitales
4\\ SN g
Dysplasies osseuses \ R s Malformations nez et

cranio-maxillo-faciales\ . // cavum, Atrésie des
./ choanes

Fentes faciales et
craniofaciales

Malformations
oreille externe et moyenne

Microsomies hémi-faciales
et Syndromes de
Goldenhar et
Franceschetti

| ———

Fentes labio-
palatines

\\
Anomalies dentaires

(agénésies, anomalies de la
\ dentine, de I'’émail, de forme, de

Kystes et fistules cervicofaciau

taille, d’éruption, etc.)

Malformations laryngées
et trachéales Syndrome de Pierre Robin
Troubles de succion-déglutition

Dysplasies tissulaires s
congénitaux

I1.2. DONNEES EPIDEMIOLOGIQUES ET ENJEUX DE SANTE PUBLIQUE
[1.2.1. DONNEES EPIDEMIOLOGIQUES

Selon I’Alliance maladie rare, en France, la prévalence des MR se situerait entre 4 a 6%
et le taux d’incidence est probablement compris entre 1,3 % et 3% ; la majorité des 500 maladies
rares les plus fréquentes ont une prévalence inférieure a un pour 100 000, ce qui signifie que
moins de 600 personnes sont atteintes pour chacune de ces pathologies. Les trois quarts des
maladies rares peuvent étre présentes dés la naissance ou avant 1’dge de 2 ans ; cependant,
certaines maladies — environ un quart — apparaissent apres 40 ans. 80% des maladies ont un
retentissement sur 1’espérance de vie et 35% sont directement en cause dans un déces avant 1’age

d’un an. Les incapacités générées par les maladies rares sont présentes et entrainent une géne
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notable dans la vie quotidienne dans plus de 65% des cas avec une perte complete d’autonomie
dans 9% des cas.

Il reste difficile de trouver des données épidémiologiques de qualité car les maladies rares sont
mal répertoriées dans les systemes d’information des hopitaux. Les registres de patients sont un
moyen de collecter des données. Depuis 2017, CEMARA a été remplacé progressivement par
BAMARA (Base de données Maladies Rares). Les données de CEMARA ont migré vers
BAMARA et les CRMR et CCMR obtiennent progressivement l’accés a cette nouvelle
application. Depuis I’implémentation de BAMARA, le remplissage de la base de données par les
centres d’expertise sera une condition a la labellisation ou re-labellisation des CRMR et CCMR
(30).

Dans le domaine des MR, les registres sont considérés comme un outil puissant pour développer
la recherche clinique, faciliter la planification d'essais cliniques appropriés et améliorer la
planification des soins. Lorsque les registres collectent des données cliniques précises au fil du
temps, ils peuvent constituer des structures de soutien fondamentales pour les patients et leurs
familles, ainsi que des instruments efficaces pour soutenir les essais cliniques et la recherche
translationnelle qui améliorent la qualité des soins, la qualité de vie et la survie des malades. Les
registres sont essentiels pour les MR avec une faible prévalence et une propension a la variation
des traitements possibles et des résultats attendus (31). Par conséquent, la qualité des données est
considérée comme 1’un des éléments majeurs de la création et de la tenue d’un registre. Cette
qualité des données peut étre définie comme la totalité des caractéristiques d'un jeu de données
qui influent sur sa capacité a satisfaire les besoins résultant de l'utilisation prévue de ces données.
Dans ce contexte, les données entrées dans le registre doivent avoir été validées et prétes a étre
utilisees pour Il'analyse et la recherche. Déterminer la qualité des données est possible grace a
leur évaluation en fonction d'un certain nombre de dimensions : exhaustivité, validité ; cohérence
et comparabilité ; accessibilité ; utilité ; opportunité ; prévention des doublons. De nombreux
autres facteurs peuvent influer sur la qualité d'un registre : élaboration d'un formulaire de rapport
de cas normalisé et contrbles de sécurité / streté de I'infrastructure informatique. Avec le nombre
croissant de registres de MR en cours d’établissement, il est nécessaire de mettre au point un
processus de validation et d’évaluation de la qualité de chaque registre (7,17,31-33)(34).

Dans ce contexte, il nous semble important de donner un exemple de la complexité qu’il peut

parfois y avoir dans la maniere de nommer une entité clinique. Nous prendrons en exemple le
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cas des fentes faciales, dont nous parlerons dans ce travail. Les fentes faciales sont I'anomalie
congénitale craniofaciale la plus courante (35). Elles se produisent dans environ 1 naissance sur
700 (36). La prévalence a la naissance des fentes labiales avec ou sans fente palatine varie de 3,4
a 22,9 pour 10 000 naissances sur 57 registres internationaux. La prévalence de la fente palatine
isolée varie encore plus, allant de 1,3 a 25,3 pour 10 000 naissances. La prévalence de la fente
labiale avec ou sans fente palatine augmente en Chine, au Japon et dans certaines régions
d'’Amérique latine et diminue en Israél, en Afrique du Sud et dans le sud de I'Europe. Dans les
populations caucasiennes, la fente labiale avec ou sans fente palatine est plus fréquente chez les
hommes que chez les femmes d'environ 2 pour 1. La fente palatine apparait plus fréquemment
chez les femmes que chez les hommes (37). Les fentes faciales sont souvent associées a d’autres
anomalies congénitales majeures. Cela se produit plus fréquemment chez les individus souffrant
de fente palatine que chez ceux souffrant de fente labiale avec ou sans fente palatine (37). Pour la
seule fente palatine, 55% des cas sont isolés, 18% sont associés a d'autres anomalies et 27% font
partie de syndromes reconnus (37).

Ces chiffres montrent que les fentes peuvent sembler a premiére vue ne pas étre « rares ». Par
exemple, ce qu’on nomme « fente labiale et/ ou palatine «isolée» » peut ne pas étre considérée
comme une « maladie » rare car survenant sur une naissance sur 750 (38). Les "fentes isolées"
regroupent en réalit¢ un grand nombre d'étiologies différents dus (facteurs génétiques ou
environnementaux et substances tératogenes), et doivent étre étudiés de la méme maniere que les
formes syndromiques pour pouvoir étre comptabilisés correctement (39). Cette prévalence
élevée (1/750) a eté expliquée comme le résultat d’un recrutement élevé de patients et parce
qu'un grand nombre d'entre eux avaient été codés par des centres spécialisés dans ces maladies
(40). Les variations de prévalence pour les fentes faciales peuvent étre expliquées par différents
facteurs. L'utilisation méme du terme « fentes » comme si ce phénotype constituait une entité
clinique peut étre considérée comme une erreur. Globalement, la fente palatine isolée releve de la

définition de « rare », car sa prévalence est inférieure a 1 pour 2000.
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11.2.2. ENJEUX DE SANTE PUBLIQUE
11.2.2.1. CAS DE LA FRANCE

Sous I’impulsion du mouvement associatif, les MR sont devenus une préoccupation de
santé majeure, avec le soutien constant des pouvoirs publics. Dés 1995, la ministre Simone Veil
a créé la mission des médicaments orphelins. En 2003, le ministre Jean-Francois Mattei a
annoncé dans le cadre de la loi de santé publique 2004-07 la mise en ceuvre d’un plan stratégique
pour améliorer la prise en charge des personnes atteintes de MR. Le ler PNMR a permis la
mobilisation de 1’ensemble des acteurs du domaine des MR et I’identification des centres de
référence et de compétence. Les médicaments orphelins disponibles ont été rendus accessibles
aux patients. L’information a destination des personnes malades, des professionnels et du grand
public s’est développée grace, notamment, au portail Orphanet. En France, pour réduire 1’errance
et I’impasse diagnostique, 131 centres de référence multi-sites pour la prise en charge des MR
(CRMR) ont éte labellisés pour la période 2017-22 par les ministéres charges de la Santé, de la
recherche et de I’innovation. A travers leurs projets régionaux de santé, les ARS s’assurent que
les professionnels de santé — notamment de ville — connaissent ces ressources. Pour offrir des
prises en charge d’excellence, dynamiser I’offre d’enseignement et de formation et impulser le
développement de la recherche et de I’innovation dans les CRMR, 23 filiéres de sant¢ MR
(FSMR) sont également actives depuis 2015. Chaque filiere de santé Maladies Rares réunit tous
les acteurs impliqués dans une MR ou un groupe de MR : professionnels de santé, laboratoires de
diagnostic, unités de recherche, universités, structures éducatives, sociales et médico-sociales,
associations de personnes malades, ainsi que tout autre partenaire — y compris privé — apportant
une valeur ajoutée a I’action collective. Ces FSMR interagissent avec les réseaux européens de
référence sur les MR, mis en place en 2017. L’implication et le réle mobilisateur de la France
dans le domaine des MR se sont accrus grace au 2éme PNM qui avait pour but de renforcer la
qualité de la prise en charge des personnes malades, la recherche sur les MR et la coopération
europeenne et internationale. Depuis 2004, les 2 plans nationaux successifs ont conforté le
leadership frangais dans la lutte contre les MR, notamment par la création des 23 filiéres de santé
s’appuyant sur 387 centres de référence et 1 800 centres de compétence pour un suivi global et

au plus proche des personnes malades. Agnes Buzyn, ministre des solidarités et de la santé et
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Frédérique Vidal, ministre de I’enseignement supérieur, de la recherche et de 1’innovation, ont

lance le 3éme plan national 2018-22 dont les priorités portent sur :

-la réduction de D’errance et de I'impasse diagnostiques avec 1’objectif de dépister plus
précocement les maladies, de débuter les prises en charge au plus tard un an apres la lere
consultation par un spécialiste (au lieu de 5 pour plus d’un quart des personnes) et de faciliter
I’acces aux traitements utiles.
-une prévention élargie des MR en facilitant la mise en place de nouveaux dépistages néonataux
validés par la haute autorité de santé (HAS) et en priorisant, en lien avec le plan France médecine
génomique 2015, ’accés aux plateformes de séquengage a trés haut débit pour la réalisation de
diagnostics de certitude
-le réle accru des filieres de santé MR pour coordonner les actions des multiples acteurs
concernés (équipes de soins, médico-sociales et éducatives, de dépistage et de recherche,
partenaires associatifs, réseaux européens de référence...), accompagner certaines étapes-clés
comme I’annonce du diagnostic, la transition adolescent-adulte, les situations d’urgence et
promouvoir la recherche et I’innovation sur les MR
-un parcours plus lisible pour les personnes malades et leur entourage par une information
renforcée sur des ressources parfois encore méconnues (Orphanet, MR info services,
associations...) et la création de plateformes de coordination en outre-mer, d’expertise dans les
centres hospitaliers universitaires
-le partage des données pour renforcer la recherche et I’émergence et ’accés a I’innovation avec
notamment la création d’entrepots de données de qualité, interopérables et réutilisables pour les
MR

-’accompagnement plus étroit des personnes atteintes de handicaps liés a une MR (d’intensité et
de types divers) et de leurs aidants en facilitant leur accés aux dispositifs, droits et prestations
déedies et en formant mieux les professionnels de santé et sociaux a les prendre en charge
-une dynamique européenne soutenue par le réle moteur de la France en amplifiant I’¢lan actuel
de la recherche sur les MR, via en particulier le lancement d’un programme frangais de recherche

sur les impasses diagnostiques en lien avec les initiatives européennes et internationales.
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11.2.2.2. COMPARAISONS INTERNATIONALES

La communauté internationale médicale a également mis en place des politique de santé
sur les maladies rares différentes selon les régions du monde (34).
L’Europe a adopté une approche intégrée et multi-pays dans sa prise en charge des MR. Les 28
pays ont adopté une définition commune de la MR, basée sur la proportion de cas dans la
population. Leurs activités dans le domaine des MR sont régies par une Iégislation multinationale
appelée Réglement sur les médicaments orphelins. Ce réglement vise a stimuler la recherche et a
promouvoir le développement de medicaments orphelins destinés au traitement des patients
atteints de MR (41). L’Europe a également mis au point le Plan national pour le projet européen
de lutte contre les MR (EUROPLAN) afin de faciliter la création de plans nationaux (42) (43).
Ces plans sont définis comme des stratégies officielles de santé publique soutenues par les
gouvernements avec des priorités explicites, des actions, un calendrier et un budget (43). La
recherche sur les MR en Europe est soutenue par le septieme programme-cadre, un programme
qui finance des projets de recherche en collaboration de moyenne et grande envergure (44). De
plus, l'acces gratuit et a court terme aux produits orphelins est assuré par les programmes
d'utilisation & des fins humanitaires dans les Etats membres, & quelques exceptions prés, comme
en Gréce (45-47).
Il 'y a environ 35 ans, les Etats-Unis ont adopté leur premiére loi majeure sur les médicaments
orphelins, I' Orphan Drug Act, qui visait a stimuler la production de médicaments pour les MR
en offrant aux sociétés pharmaceutiques des bourses de recherche, des crédits d'impot, des
dispenses d’année exclusive sur le marché pour les médicaments approuvés (48).
Contrairement aux Etats-Unis, mais comme 1’Europe, le Canada définit les MR par la proportion
de cas dans une population (49). Le Canada n'a pas de plan national ni de Iégislation spécifique
sur les MR (50). Cependant, I'Organisation canadienne pour les MR a défini cing objectifs
stratégiques (42).
En Asie, la définition d’une MR varie considérablement d’un pays a ’autre. Seuls Singapour et
la Corée du Sud partagent une définition. L’Australie a un programme de réglementation
découlant des lois sur les soins promulgués par le parlement : le Programme de médicaments
orphelins, qui prévoit des incitations financiéres pour les laboratoires pharmaceutiques. Les

objectifs rapportés pour ce projet pilote sont d'élaborer et d'appliquer des lignes directrices et des
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parcrours de soins pour les MR, d'établir des registres de patients et des référentiels de données
et de promouvoir les tests moléculaires pour les MR (51).

En Amérique latine, I'Argentine, le Chili et le Mexique ont adopté la proportion de cas dans une
population pour définir les MR. L'Argentine a mis en ceuvre une législation en 2011 pour aider
les patients atteints de MR et leurs soignants (52). Le Brésil a créé la "Politique nationale pour
les MR™ en 2014, qui vise a réduire la morbidité et la mortalité et a améliorer la qualité de vie
des patients atteints de MR (53). En outre, cette politique prévoyait la mise en place de centres
de traitement de réfeérence offrant des tests génétiques et des conseils aux patient sur la pris en
charge globale de leur maladie. Récemment, le Chili a approuvé une loi visant a financer la prise
en charge des patients atteints de MR et la Colombie a approuvé une loi en 2010 qui identifiait

les MR comme un « probléme de santé publique » (53).

11.4. QUALITE DE VIE ET QUALITE DE VIE LIEE A LA SANTE BUCCO-DENTAIRE
1. 4.1. QUALITE DE VIE

La notion de « qualité de vie » est aujourd’hui beaucoup utilisée, qu’il s’agisse de la vie
personnelle ou professionnelle. L’usage, parfois inadapté de cette notion peut porter a confusion
guant a son sens réel.

De quoi parle-t-on quand on parle de «qualité de vie »? De bonheur ? D’épanouissement
personnel ? De bien-étre physique et/ou moral ? Est-ce partiellement ou uniquement une
construction sociale ?

L'OMS propose en 1993 la définition suivante : "La qualité de vie est définie comme la
perception qu’un individu a de sa place dans la vie, dans le contexte de la culture et du Systeme
de valeurs dans lequel il vit, en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et ses
inquiétudes. C’est un concept tres large qui peut étre influencé de maniére complexe par la santé
physique du sujet, son état psychologique et son niveau d’indépendance, ses relations sociales et
sa relation aux éléments essentiels de son environnement”.

La qualité de vie en santé est un concept complexe, multidimensionnel et subjectif en
permanente évolution. Cela implique que les moyens de mesures sont nombreux et variés en
fonction de 1’age, de la pathologie ou de la dimension de la qualité de vie investiguée. Dans la

recherche épidémiologique ou clinique, la qualité de vie est majoritairement étudiée du point de
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vue des composantes physiques et fonctionnelles du bien-étre, telles que 1’absence de maladies
ou de limitations qui y serait liées. Ce concept associé de qualité de vie liée a la santé se substitue
dans la plupart des études a la qualité de vie globale (54). Du fait de I'existence de nombreuses
définitions, la mesure de ce concept, a des fins cliniques et scientifiques, varie considérablement
d’un contexte a I’autre. Garratt, Schmidt, Mackintosh et Fitzpatrick (2002) ont examiné les
tendances de la mesure de la qualité de vie en tant que résultat de santé évalué par le patient et
ont constaté une augmentation substantielle du nombre d'instruments disponibles au fil du temps,
particulierement ceux qui ciblent des maladies ou des populations spécifiques (55). Les
questionnaires génériques (ces questionnaires peuvent étre utilisés dans différentes populations
(sujets malades ou non malades) et permettent, en particulier, de comparer la qualité de vie de
sujets présentant des pathologies différentes) les plus utilisés sont les suivants :

« SF-36 (MOS 36 Short Form), avec 36 items regroupés en 8 échelles : activité physique (10),
limitation/état physique (4), douleur physique (2), santé percue (5), vitalité (4), vie/relations (2),
santé psychologique (5), limitation/état psychologique (4) ;

« NHP (Nottingham Health Profile), avec 45 items regroupés en 6 échelles;

* WHOQOL (WHO Quality Of Life assessment), avec 100 items;

*» WHOQOL BREEF avec 26 items regroupés en 4 échelles (56-58).

Cependant, il semble y avoir peu de standardisation entre les mesures. L’emploi de 1’indicateur
« qualité de vie » au sein des études s’est multiplié au cours des derniéres décennies. Dans le
domaine de la santé, 1’indicateur « survie » est de moins en moins suffisant pour mesurer
I’efficacité des prises en charges chez les patients du fait de ’augmentation de 1’espérance de vie
des personnes atteintes de maladies chroniques, du meilleur acces aux soins et a des traitements
efficaces. C’est dans ce contexte d’utilisation de mesures positives et globales de la santé que la
qualité de vie est employée en tant que marqueur de 1’efficacité d’un systéme de soins ou d’un
dispositif médical.

Chez I’enfant, Il existe de nombreux outils de mesure de la qualité de vie mais peu sont
scientifiguement validés et encore moins en langue francaise. L’évaluation de la qualité de vie
chez I’enfant est une notion plutdt nouvelle. En effet, la question sous-jacente au développement
de sa mesure était de savoir si les enfants pouvaient la juger par eux-mémes (59).

En 1997, lors d’un atelier organisé par ’EORTC (Organisation européenne pour la recherche et

du traitement du cancer) et la SIOP (Société internationale d’oncologie pédiatrique) intitulé:
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« Recherche sur la qualité de vie en oncologie pédiatrique en Europe », 28 experts: pédiatres,
psychologues et infirmiers, se sont rencontrés a Diisseldorf pour travailler sur 1’évaluation de la
qualité de vie des enfants atteints d’un cancer ; un consensus a €té trouvé sur la nécessité de
prendre en compte aussi bien les capacités physiques, qu’émotionnelles (estime de soi, image de
soi), sociales (relations aux autres, amitié, famille) et cognitives (intégration scolaire et
professionnelle) (60).

La mesure de ce concept chez I’enfant lui-méme est justifiée. Effectivement, il a été mis en
évidence qu’un parent évaluant la qualité de vie de son enfant peut obtenir un résultat différent
de I’évaluation qu’en fait I’enfant par lui-méme. Le fait qu'il puisse y avoir un décalage entre les
enfants et leurs parents dans la maniére dont ils jugent la qualité de la vie peut étre percu comme
un probléme. En fait, il est naif de s'attendre a une correspondance trés étroite. Les parents sont
moins en mesure de porter un jugement sur l'expérience des symptomes, les relations avec les
autres enfants ou les inquiétudes futures car les enfants difféerent des adultes quant a leur
compréhension de la santé, des causes de la maladie et de leurs impressions concernant leurs
traitements (61) Les parents sont en revanche plus a mémes d’évaluer d’autres critéres subjectifs

tels que I'impact sur la famille, la fratrie et I’intégration scolaire (62).

1. 4.2. QUALITE DE VIE ORALE

La qualit¢ de vie orale est une extension de la qualit¢ de vie «générale» (63).
Locker et Allen ont défini la qualité de vie orale (Health related quality of life) de la facon
suivante: « L’impact des maladies de la cavité orale sur des aspects de la vie quotidienne qu'un
patient ou une personne rapportent suffisamment importants en termes de fréquence, de gravité
ou de durée pour modifier leur expérience et leur perception de leur vie en général » (64).
Depuis que Cohen et Jago (1976) ont préconisé pour la premiere fois I’élaboration d’indicateurs
«socio-dentaux», des efforts ont été déployés pour mettre au point des instruments permettant de
mesurer la qualité de vie liee a la santé orale (55) (65-67). L’évaluation subjective de la qualité
de vie liée a la santé orale «refléte le confort des gens quand ils mangent, dorment et participent
a des interactions sociales; leur estime de soi; et leur satisfaction a I'égard de leur santé bucco-
dentaire » (55). C'est le résultat d'une interaction entre et parmi les problemes de santé bucco-

dentaire, les facteurs sociaux et contextuels et le reste du corps (55) (68). Il a été montré que la
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santé bucco-dentaire avait une incidence sur la santé génerale, notamment l'estime de soi,
I'intégration sociale, les performances scolaires et professionnelles. Cela permet de comprendre
les interrelations entre les variables cliniques traditionnelles et I'expérience de santé auto-
déclarée centrée sur la personne.

La notion de qualit¢ de vie liée a la santé¢ orale est d’apparition récente, les premicres
publications datant des années 1980, soit 20 ans apres la notion genérale de qualité de vie. Une
explication du délai dans le développement de ce concept pourrait étre la mauvaise perception de
I'impact des maladies bucco-dentaires sur la qualité de vie. Il y a seulement 40 ans, les
scientifiques ont rejeté I'idée selon laquelle les maladies bucco-dentaires pourraient étre liées a la
santé¢ en général. Longtemps la mesure de I’importance de la santé orale comme composante
majeure de la santé générale en termes de douleurs, d’inconfort, de handicap fonctionnel,
d’isolement social et de mal étre psychosocial dus a une mauvaise santé bucco-dentaire n’a pas
été prise en charge. A la fin des années 1970, le concept de qualité de vie liée a la santé orale a
commencé a évoluer a mesure que les preuves démontraient lI'impact des maladies buccales sur
les rbles sociaux et sur la santé en général (69-71). Tous les indicateurs cliniques de maladies
buccales, telles que les caries dentaires ou les maladies parodontales, ne sont pas adaptés pour
saisir le concept de qualité de vie orale, en particulier les aspects de bien-étre mental et social.
Cela a créé une demande pour de nouvelles mesures de I'état de santé orale, différente des
indicateurs cliniques. En conséquence, des mesures alternatives ont été développées permettant
d'évaluer l'impact physique, psychologique et psychosocial des conditions buccales sur un
individu (42). La qualité de vie liée a la santé orale doit donc étre définie en tant que construction
multidimensionnelle qui reflete (entre autres choses) le confort des personnes lorsqu'elles
mangent, dorment et participent a des interactions sociales (26,72-79). On a constaté que les
enfants et les adolescents fournissaient des informations fiables sur leur propre qualité de vie
orale lorsque des techniques de questionnaire appropriées étaient utilisées, bien que peu
d’échelles spécialement congues a cet effet aient été¢ développées (80)(81)(82).

Une revue systématique récente a compare plusieurs questionnaires standardisés de qualité de vie
orale chez les enfants et les adolescents. Il s'agissait de la premiére étude a fournir une évaluation
systématique et fiable de tous les instruments de qualité de vie liés a la santé bucco-dentaire
disponible chez les enfants d'age préscolaire, les écoliers et les adolescents. Cette étude montre

que la qualité de vie orale chez les enfants est recommandeée pour les enfants agés de 2 a 16 ans
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aidés, s’il le faut, par leurs parents ou aidants. Cependant, les instruments congus pour évaluer
une maladie, un symptéme ou un traitement spécifique, nécessitent des études supplémentaires
sur leurs propriétés métriques avant de tirer parti de leur spécificité. 1l est montré qu’il est
pertinent d’associer d’autres ¢éléments d’évaluation a ces questionnaires (83).
Suite a I’¢laboration de mesures destinées aux adultes, plusieurs questionnaires ont été ¢laborés a
I’intention des enfants ou des parents comme substituts. Ces questionnaires génériques sont
congus pour couvrir diverses affections buccales telles que la carie dentaire, la malocclusion et
les anomalies craniofaciales. En voici quelques exemples: le Child Perceptions Questionnaire
(CPQ) (80,81,84), le Child Oral Impacts on Daily Performances Index (C-OIDP) (85), le Child
Oral Health Impact Profile (COHIP) (86), le Early Child Oral Health Impact Scale (ECOHIS)
(87) et le Scale of Oral Health Outcomes for 5-year-old children (SOHO-5) (88), le Michigan
Oral Health-Related Quality of Life scale (MOHRQoL) (82) et le Pediatric Oral Health-Related
Quality of Life Measure (POQL) (89). Les trois questionnaires les plus utilisés dans la littérature
scientifique sont, le Child Perceptions Questionnaire (CPQ), le Child Oral Impacts on Daily
Performances (Child-OIDP) , et le Child Oral Health Impact Profile (Child-OHIP) (90).

[1.5. PARCOURS DE SOINS DANS LE CADRE D’UNE MALADIE RARE

Quelle que soit la maladie, chronique ou rare, dont il peut étre atteint, le parcours de soins
d’un patient, dans ses grandes étapes est le suivant : les premiers signes de la maladie, la
recherche de professionnels, la phase diagnostique, la recherche d’informations, la prise en
charge médicale et le quotidien avec la maladie, I’aggravation des troubles, la prise en charge
financiere.

A ces grandes étapes s’ajoutent tout ce qui fait partie de la vie quotidienne des patients et de leur
famille : ’acceptation de la maladie, I’errance diagnostique et thérapeutique, la transition
pédiatrie-médecine adulte, I’insertion scolaire puis professionnelle (91) (92).

Dans le cas de maladies chroniques qui vont faire partie de la vie du patient de sa naissance a
I’age adulte, le parcours de soins est un parcours de vie. Les maladies rares de la téte, du cou et
des dents, peuvent étre considérées comme des maladies chroniques et a début précoce. En effet,

détectées pour la plupart en anténatale et lors de la petite enfance, elles peuvent se poursuivre
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toute la vie et les patients peuvent, malgré leur handicap, avoir une espérance de vie pour
certaines pathologies, tout a fait comparable a celle de la population générale. En ce sens, il
convient de préciser que le parcours de soins et de prise en charge globale des patients sera de
nature tout a fait différente selon que la maladie soit isolée a la sphere orofaciale ou syndromique
et qu’au handicap oral vienne s’ajouter un handicap neuro-développemental et psychomoteur.
Dans ce cas le parcours de soins intégrera tous les points relatifs a I’intégration scolaire dans les
meilleures conditions pour I’enfant.

Le parcours de soins et de vie de ces patients commence donc dés le début de leur vie. Les
fonctions oro-maxillo-faciales appartiennent au premier stade des besoins physiologiques et
primaires. Elles sont essentielles au bien-étre quotidien et sont préalables aux besoins de sécurité,
d’appartenance, d’estime de soi et de réalisation. Pour ces raisons, il est essentiel que ces
maladies soient gérées correctement et collectivement tout au long de la vie, en fonction de
I'évolution des besoins des patients.

Le parcours de soins démarre lors du diagnostic. De nombreux laboratoires de diagnostic
génétique collaborent avec les CRMR et CCMR. 1l s’agit d’unités d’explorations fonctionnelles
(physiologie, sommeil, neurologie, électromyographie, électroencéphalographie, explorations
auditives et visuelles), d’imagerie, de biologie, d’anatomo-cytopathologie, de feetopathologie, de
génétique clinique. L'ensemble des examens réalisés permet de définir un diagnostic étiologique
et fonctionnel précis, et ainsi de mettre en place la prise en charge la plus adaptée. Aujourd’hui,
en France, tous les patients n’ont pas accés au diagnostic. Le diagnostic souvent complexe a
poser repose sur de multiples évaluations cliniques, analyses chromosomiques, analyses
génétiques (séquencage de genes cibles, panels de genes candidats, whole exome, whole
génome) (93,94). Ce parcours long et fastidieux aboutit a un diagnostic chez la moitié des
patients atteints. La seconde moitie des patients demeure cependant en errance diagnostique alors
qu’identifier la cause génétique d’une maladie rare est une étape essentielle pour la mise en place
d’un suivi médical adapté, la prévention des complications, I’¢laboration de stratégies

thérapeutiques personnalisées et le conseil génétique (4,95,96).
En ce qui concerne les maladies rares orofaciales, compte tenu de la variété des génotypes,

phénotypes et des traitements, cela implique un réseau intégré de praticiens comprenant

géneticiens,  biologistes, chirurgiens, pédiatres, orthodontistes, chirurgiens-dentistes,
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orthophonistes et psychologues (7). Pour les fentes faciales ou le syndrome de Pierre Robin
(présence a la naissance de trois anomalies bucco faciales : rétrognathisme, glossoptose et fente
vélo-palatine postérieure), le parcours de soins de la plupart de ces maladies commence souvent
par une chirurgie qui peut étre répétée au cours des premiéres années de la vie et méme au cours
de la phase adolescente et jeune adulte. Le nombre de chirurgies et la longévité des traitements
peut étre une source d’inquiétude pour les patients et leurs parents tout au long de leur parcours
(97). Les maladies rares oro-faciales présentant des manifestations dentaires affectant
séverement autant la fonction que I’apparence. Les ¢édentements dis aux dysplasies
ectodermiques et autres oligodonties, les malformations et malposition des bases osseuses dues,
par exemple, aux fentes syndromiques sont autant d’altérations a prendre en charge dés 1’enfance
(98).

Pour ces maladies, le parcours de soins du patient et de sa famille va traverser son parcours de
vie. Lors de la transition de la prise en charge pédiatrique a la prise en charge en médecine
adulte, les besoins médicaux, psychosociaux et éducatifstout en tenant compte de
I'environnement social, culturel, économique des jeunes doivent étre pris en compte. Ce
processus intentionnel, progressif et coordonné doit préparer le patient a prendre sa vie et sa
santé en charge a I’age adulte (92,99,100). Cette période est complexe, souvent les patients
peuvent rester jusqu’a 25 ans suivis en pédiatrie, ou toute une équipe est organisée pour leur
prise en charge, puis perdre ce réseau de soins une fois passés en médecine adulte dans des
services spécialisés (92,99,101) .

Cette période de transition synthétise bien les difficultés des patients dans leur parcours de soins.
Cependant d’autres difficultés interviennent de facon majeure rapportées par les patients et par
les professionnels de santé. Un point important est 1’organisation de la prise en charge des
patients dans un centre proche de leur domicile. La rareté de la maladie et la complexité de la
prise en charge thérapeutique peuvent étre des freins a une prise en charge optimale des patients.
Les PNMR et la mise en place des centres d’expertise a amélioré considérablement ces points
mais le manque de consensus thérapeutique d’un point de vue national, européen mais également
international, est un point important dans la meilleure prise en charge possible des patients. Pour
améliorer ce point, Les Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS) sont
des référentiels de bonnes pratiques destinés a améliorer la prise en charge et le suivi des

personnes atteintes de maladies rares sur I'ensemble du territoire. lls s'inscrivent dans la mission
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d'information, de conseil et d'appui des CRMR (en lien avec leurs Filieres de Santé Maladies
Rares) pour les professionnels du secteur sanitaire (hospitaliers et de ville) et ceux du secteur
éducatif, médico-social et social. Ils décrivent la meilleure prise en charge diagnostique et
thérapeutique ainsi que le parcours de soins pour une maladie rare donnée. Chaque PNDS doit
aider I’équipe de prise en charge a détecter la maladie le plus tét possible, confirmer le
diagnostic, assurer un bilan initial, identifier les comorbidités et apprécier la sévérité. Ainsi il
permettra de préciser la prise en charge thérapeutique, médicale, paramédicale, éducative et
sociale et de delivrer une information génetique a la famille et au patient, ainsi que de les
informer sur I’existence d’une association de patients. Par ailleurs, ces PNDS pourront permettre
d’aider les patients dans la prise en charge sociale de leur pathologie : aide a I’obtention de
prestations financiéres, de reconnaissance du handicap, de I’invalidité et de 1’affection longue
durée (ALD).
La Filiere TETECOU a participé aux PNDS suivants :
-PNDS Maladie d’Elhers Danlos (2019)
-PNDS Dysplasie ectodermique (2018)
-PNDS Syndrome de Noonan, cardio-facio-cutané et apparentés (2016)
-PNDS Délétion 22q11 (2016)
-PNDS Syndrome de Williams-Beuren (2014)
-PNDS Dysplasie fibreuse des os et syndrome de Mc Cune-Albright (2012)
-PNDS Syndrome de Turner (2008)
-PNDS Xeroderma pigmentosum (2007)
Cing PNDS sont actuellement en cours de formalisation :

= Aplasie d'oreille

= Fentes labio-palatines et autres fentes faciales

= Séquence de Pierre Robin

= Craniosténoses simples

= Ameélogenése imparfaite
Les PNDS vont permettre aux équipes de prendre en charge les patients selon les
recommandations issues de la littérature et cela avec le plus haut niveau de preuve possible, pour

pouvoir donner acces aux patients a des soins proches de leur domicile.
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Pour aider le maillage territorial multidisciplinaire a étre performant, les Réunions de
Concertation Pluridisciplinaires (RCP) en local et a distance sont des outils majeurs pour une
prise en charge optimale des patients. Une RCP peut étre a visée diagnostique ou thérapeutique.
Dans les deux cas, la présence des professionnels de santé de toutes les spécialités impliquées
dans la prise en charge de la maladie rare est nécessaire afin d'englober tous les aspects de la
maladie et ainsi proposer la prise en charge la plus adaptée au patient. Ces RCP permettent des
avis d’experts a distance et ainsi d’éviter au maximum que les patients aient a faire de longue
distance pour un avis loin leur domicile.

Un point important du parcours de soins des patients porteurs de maladies rares orofaciales est
I’accés a la réhabilitation bucco-dentaire d’un point de vue financier, sujet complexe car faisant

émerger chez patients des problématiques proches de celles de la population générale.

11.6. ACCES AUX SOINS BUCCO-DENTAIRES

En population générale, la santé bucco-dentaire est un domaine ou 1’on observe de fortes
inégalités sociales. Elles peuvent s’expliquer par des facteurs comportementaux (hygiene
dentaire, alimentation...), mais aussi en partie par un acces aux soins plus ou moins aisé selon le
niveau de revenu, I’existence d’une couverture complémentaire et le niveau de remboursement
de cette derniére.

Une des spécificités des soins dentaires dans le systéme d’assurance maladie en France est que
I’offre de soins dentaires y est en majorité libérale (87 %). Le secteur public ou assimilé est
constitué par les services hospitaliers (6 %), les centres de santé municipaux ou mutualistes.
L’offre permettant un accés sans avance de frais est donc limité sauf pour les bénéficiaires de la
CMU et CMU complémentaire.

La deuxiéme caractéristique releve de la protection sociale. Les soins conservateurs et
chirurgicaux, peu coliteux, sont bien remboursés par 1’Assurance maladie et les soins de
prothéses et d’orthopédie dento-faciale, tres coliteux et en honoraire libres par les praticiens, sont
tres peu remboursés aux patients par 1’Assurance maladie. Le colt se reporte alors sur un
financement privé (assurances complémentaires ou patient lui-méme), dont la part représente
55% en moyenne pour les soins dentaires. La faiblesse des tarifs opposables sur les soins

conservateurs est accusée par la profession dentaire d’€tre a 1’origine des tarifs trop élevés des
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soins prothétiques qui eux ne sont pas opposables. Cette distorsion entre soins conservateurs et
soins prothétiques entraine des transferts de charge entre patients qui recourent aux soins
conservateurs et ceux qui recourent aux soins prothétiques (102).
Les soins auxquels les assurés déclarent le plus renoncer sont les soins dentaires prothétiques,
mais aussi les soins conservateurs (74 %). Selon le barométre de 1’Observatoire des non-recours
aux droits et aux services (Odenore), un assuré sur quatre fréquentant les sites d’accueil de
I’ Assurance Maladie déclare rencontrer des difficultés pour se soigner. Ces difficultés peuvent
entrainer le report des soins ou leur abandon total, pendant plusieurs mois voire parfois des
années (Sondage réalisé entre 2015 et 2017 aupres des assures fréequentant I'accueil des CPAM
par 1’Odenore (103).
En 2018, une convention a été signée entre I'Union dentaire, la Confédération nationale des
syndicats dentaires (CNSD) — qui représentent a eux deux 60 % des chirurgiens-dentistes — et
I’ Assurance Maladie. L’accord vise a rendre le prix des soins dentaires plus accessible au plus
grand nombre, notamment quand il s’agit de prothéses. Des plafonds de prix opposables pour
certains actes prothétiques réalisés aujourd’hui sont mis en place progressivement, intégrant
toutes les techniques et les matériaux nécessaires a une prise en charge de qualité. Une large
partie de ces actes sera remboursée intégralement, sans aucun reste a charge pour I’assuré dans le
cadre du panier « RAC 0 » (Reste A Charge « zéro »). Le champ des actes prothétiques plafonnés
sera progressivement ¢tendu, au fur et a mesure de ’application des revalorisations opérées sur
les soins conservateurs, permettant ainsi aux chirurgiens-dentistes de réorienter leurs pratiques.
L’instauration de ces plafonds tarifaires s’appliquera sur un certain nombre d’actes (dit paniers)
pour lesquels le reste a charge sera maitrisé des 2020. Certains actes seront pris en charge a
100% par 1’assurance maladie obligatoire et les complémentaires dans le cadre de la mise en
ceuvre du reste a charge 0. Concrétement, tout patient nécessitant des soins prothétiques recevra
de son chirurgien-dentiste plusieurs devis, selon 3 paniers de soins :

e Le panier dit « reste a charge 0 », concernant 45 % des actes prothétiques qui seront

plafonnés et intégralement remboursés ;
e Le panier aux « tarifs maitrises », via des prix plafonnés, concernera 25 % des actes
effectués aujourd’hui, sans obligation par les complémentaires d’une prise en charge

intégrale ;
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e Le panier aux « tarifs libres » qui permettra a I’assuré de choisir librement les techniques
et les matériaux les plus sophistiqués (30 % des actes effectués aujourd’hui), sans
plafonnement.

Ces tarifs maitrisés auront I’intérét de rendre les prix pratiqués plus homogeénes et donc plus
compréhensibles pour les assurés. La mise en place de ces 3 paniers de soins prothétiques, dont 1
permettant un reste a charge nul devrait aider les patients a accéder plus facilement a ces soins.

Si les raisons de renoncer a se soigner sont multiples, la question financiére (le reste a charge est
cité par 60% des renongants et 1’avance de frais par 29 %), constitue 1’obstacle principal a la
réalisation des soins mais la temporalité est également un facteur de renoncement : les délais
pour obtenir un RDV sont cités par 17 % des personnes en renoncement, et les problemes de
disponibilité, pour 11 % d’entre eux (103). Bien d’autres raisons constituent des freins pour se
soigner, comme 1’absence de complémentaire santé ou une couverture complémentaire
inadaptée, la méconnaissance du systéeme de santé et de ses droits, les difficultés a se déplacer ou
a se rendre chez le professionnel de santé parfois, trop éloigné du domicile.

En ce qui concerne les maladies rares affectant les dents, les difficultés se conjuguent pour les
patients. La rareté de la maladie, la complexité d’un parcours de soins lisible, malgré la mise en
place d’un maillage territorial institutionnalisé, la distance a des centres d’expertise compétents
ajoutent des freins supplémentaires. Cependant le renoncement aux soins bucco-dentaires pour
raisons financieres, reste pour ces patients une des difficultés majeures de leur processus
thérapeutique. En effet, depuis le 28 juin 2007, les seuls actes du traitement implanto-prothétique
des agénésies dentaires multiples liés a une maladie rare, chez I'enfant de plus de 6 ans et jusqu'a
la fin de la croissance, sont pris en charge par I'Assurance Maladie et énoncée de la maniere
suivante :

« Traitement des agénésies dentaires multiples liées aux maladies rares, chez [’enfant :
oligodontie mandibulaire (agénésie d’au moins 6 dents permanentes a [’arcade mandibulaire,
non compris les dents de sagesse) avec pose de 2 implants (voire 4 maximum) uniquement dans
la région antérieure mandibulaire, au-dela de 6 ans et jusqu’a la fin de la croissance, apres
échec ou intolérance de la prothese conventionnelle. Un protocole de soins doit étre établi dans

les conditions prévues a [’article L. 324-1 du code de la sécurité sociale ».
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Chez I’adulte, depuis le 9 janvier 2012, chez I'adulte, jusqu’a 10 implants peuvent étre pris en
charge, sur la base de remboursement, ce qui ne constitue pas une dispense d’avance de frais par
les patients ni par une prise en charge totale des honoraires par 1’assurance maladie (104) (105).
Chez I’enfant et ’adulte, mis a part une prothése amovible stabilisée par les implants, aucun
autre acte de réhabilitation prothétique n’a davantage de prise en charge socialisée que pour un
patient non atteint par ces maladies. La réhabilitation prothétique fixée conventionnelle et
implanto-portée, les traitements orthodontiques, les traitements parodontaux n’ont pas de prise
en charge socialisée spécifique dans le cadre d’une maladie rare. A ce manque de prise en charge
financiere des soins, s’ajoutent ce qui concerne la spécificité des maladies et leurs aspects
cliniques caractéristiques. La prise en charge des maladies présentant une fente faciale mais
également celles sans fente mais avec des anomalies dentaires et osseuses complexes nécessite
des connaissances spécifiques et souvent une équipe pluridisciplinaire compétente (chirurgiens
maxillo-faciaux, chirurgiens-dentistes, orthodontistes) (91).

Au sein de la filiere TETECOU, le Réseau O-Rares a pour spécificité la prise en charge les
patients porteurs de maladies rares ayant une expression orale et dentaire. Ce réseau est composé
de deux Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) et 16 Centre de Compétences Maladies
Rares (CCMR). Qutre les soins dispensés (du diagnostic a la réhabilitation orale), les centres
peuvent aider les patients a proposer ou coordonner une prise en charge thérapeutique avec des
praticiens de ville et accompagner les patients, dans les démarches administratives
(remboursement des soins, ALD hors liste...). Ces aides administratives apportées par les centres
passent également par I’aide dans les dossiers de financement des soins (documents d’aides au
remplissage, devis, lettre des CRMR et CCMR...) afin d’obtenir des aides extra-légales auprés

des Caisses Primaires d’ Assurances Maladies et des collectivités.
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PARTIE 3

CONTEXTE DE L’ETUDE DES DONNEES DE
CEMARA TETECOU ET DE L’ETUDE ORAQL
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III.1. CONTEXTE DE L’ETUDE CEMARA TETECOU
[11.1.1. PROBLEMATIQUE DE L'ETUDE CEMARA

La Filiere TETECOU prend en charge les malformations cranio-faciales, maxillo-faciales,
cervico-faciales, ORL, des tumeurs congénitales et des anomalies tissulaires, et les anomalies
rares de la cavité buccale et des dents. Celle- ci concernent 2100 malformations isolées ou
syndromiques.

Quatre- vingt quatorze centres sont labellisés au sein de 5 réseaux :

Craniosténoses et Malformations Cranio-faciales (CRANIOST)
= Fentes et Malformations Faciales (MAFACE)

= Malformations ORL Rares (MALO)

= MR Orales et Dentaires (O-Rares)

= Syndrome de Pierre Robin et Troubles de Succion-Déglutition Congénitaux (SPRATON)
Depuis la création des 23 filieres de santé en France, aucune étude épidémiologique spécifique
n’a été menée pour les maladies rares orofaciales afin d’évaluer une potentielle adéquation entre
I’offre et la demande de soins. Depuis la labellisation de centres d’expertise (CCMR et CRMR)
et I’élaboration d’un maillage territorial national, aucune géographie de la demande de soins

n’avait été réalisée.

111.1.2. OBJECTIFS DE L'ETUDE CEMARA

Outre la description épidémiologique de la filiere de santé TETECOU, l'objectif de la
présente étude était de décrire et d'analyser I’adéquation entre I'offre et la demande de soins des
patients de la filiere de santé TETECOU.

Pour cela, le premier objectif est de decrire les services de santé disponibles aux niveaux régional
et national pour les personnes souffrant de ces maladies. Un deuxieme objectif est d'évaluer le
niveau d'acces aux soins de ces maladies par le biais du réseau national. Les observations aux
niveaux régional et national ont été analysées afin de mieux comprendre les déplacements des

patients au sein du réseau.
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III.2 CONTEXTE DE L’ETUDE ORAQL
[11.2.1. PROBLEMATIQUE DE L'ETUDE ORAQL
111.2.1.1. VOLET ENFANTS

Les premiers signes des maladies rares affectant la sphére orofaciale apparaissent en
majorité a la naissance, ou pendant la période néonatale. Pour certaines de ces maladies, comme
elles associant des fentes faciales, la prise en charge chirurgicale commence dans les premiers
mois de la vie et se poursuit pendant toute I’enfance. A 1’adolescence débutent soins
orthodontiques, puis souvent a 1’dge adulte avec des implants et des protheses (106). La
thérapeutique implique donc une équipe multidisciplinaire englobant chirurgie, soins dentaires et
orthophonie (107)(76).

Ces pathologies touchant le visage ont des retentissements a la fois sur les fonctions orales mais
aussi esthétiques pour les patients et une prise en charge psychologique est souvent nécessaire
(108)(76)(109). Comment le parcours scolaire de ces enfants atteints de dysmorphoses cranio-
faciales est-il affecté ? Comment vivent-ils leur vie quotidienne ? Comment leurs parents font-ils
face au parcours de soins complexes de leurs enfants et aux problématiques financieres ? Ces
questions ont été peu étudiées en France depuis la mise en place des plans Nationaux et il
semblait nécessaire d’évaluer ces points pour permettre une reflexion concernant les politiques

publiques a mettre en place.

111.2.1.2. VOLET ADULTE

Ces maladies étant presentes chez les patients depuis soit la naissance soit la petite enfance, les
patients adultes ont derriére eux un parcours de soins déja long en fonction de leur age. En
termes de réhabilitation bucco-dentaires, les colts sont plus élevés a I’dge adulte que pendant
I’enfance. Orthodontie, implantologie et prothéses sont des soins qui, comme on I’a vu, ont peu
de prise en charge socialisée. Ces patients adultes doivent-ils renoncer a leur rehabilitation orale
pour des raisons financieres? Cela a-t-il des conséquences sur leur vie personnelle,
professionnelle, sur leur qualité de vie orale et générale ?

Ces questions socio-economiques en rapport avec la réhabilitation orale ont peu été étudiées dans

la littérature et sont pourtant cruciales dans le parcours de soins des patients.
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Par ailleurs, peu de travaux ont étudiés pour ces maladies, la transition médecine pédiatrique-
médecine adulte et comment cette période peut affecter un parcours de soins déja complexe

depuis I’enfance.

111.2.2. OBJECTIFS DE L'ETUDE ORAQL

L’objectif de cette étude était d’étudier la qualité de vie orale des patients porteurs de MR
de la sphere oro—faciale et d’ainsi :
- établir un rapport sur 1’état actuel socio-économique et la qualité de vie des patients
- décrire la transition de la prise en charge pédiatrique vers la médecine pour adultes.
- recueillir les opinions et ressentis des patients quant a leur état de santé oral, psychologique et

social.

111.2.2.1. VOLET ENFANTS

Notre hypothése était que des éléments tels que les caractéristiques sociales et financieres
ont un effet plus négatif sur la qualité de vie des jeunes patients que les facteurs purement
cliniques de la maladie. Pour valider cela, nous avons réalisé une étude quantitative et qualitative
évaluant le lien entre la qualité de vie orale et d'autres facteurs tels que les caractéristiques
démographiques, psychosociales, les données cliniques et dentaires, le parcours de soins et le
renoncement aux soins dentaires. Nous voulions étudier comment ces maladies altéraient la
capacité des enfants a accomplir pleinement les taches quotidiennes. Nous avons donc décidé
d'utiliser le questionnaire CHILD-OIDP validé en francais par Stéphanie Tubert-Jeannin et al. en
2005 (110) (85).

Par ailleurs, nous avons effectué une analyse qualitative par une question a réponse libre posee a
la fin du questionnaire, afin que les patients puissent exprimer librement leurs commentaires sur

leur maladie et leur vie.
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111.2.2.2. VOLET ADULTE

Comme souligné plus haut, en France, la part socialisée de la prise en charge financiere
de la réhabilitation orale (post-chirurgicale) est faible. Notre objectif était de montrer quels
pouvaient étre les facteurs associés au renoncement aux soins bucco-dentaires. Ce renoncement
peut étre causé par des raisons financieres mais également pour des raisons géographiques et
d’errance diagnostique et thérapeutique compte tenu de la rareté et de la complexité de la
maladie. Ainsi, nous avons étudié les associations entre le renoncement aux soins bucco-
dentaires et les données socio-démographies, cliniques, psychosociales des patients. Comme
pour le volet ENFANTS, nous avons laisseé en fin de questionnaire un espace libre aux patients

pour y apporter leurs commentaires.
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PARTIE 4 MATERIELS ET METHODES
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IV.2. ANALYSES DES DONNEES DE CEMARA
IV.2.1. ASPECTS REGLEMENTAIRES

La base de données avait déja été approuvée par les autorités nationales (CCTIRS et
CNIL) sous le numéro d'autorisation 1187326. Les patients identifiés dans la base de données
avaient été informés que leurs données pourraient étre utilisées a des fins de recherche.
Le systéme d’information du réseau est fondé sur une inclusion systématique et continue des
patients présentant une MR prise en charge dans le cadre des centres de référence. Les données
sont saisies via un Internet sécurisé dans une base de données de production. Les données sont
ensuite consolidées par un(e) assistant(e) de recherche clinique. Ces données sont alors stockées
dans un entrepot de données. Un systéme d’information géographique permet de visualiser, via
Internet, les résultats sous forme de cartes, histogrammes, diagrammes, tableaux...
La base informatique est administrée par le Service de Biostatistique et d’Informatique Médicale
(SBIM) du groupe hospitalier Necker — Enfants Malades sous la responsabilité du médecin chef
de service.
L'approbation éthique de I'étude a été obtenue du comité d'éthique de la BNDMR (ANNEXE 1)
Le consentement a été obtenu de tous les participants une fois codés dans la base de données. La
base de données a été entierement fournie par le membre du personnel.
L’utilisation et la transmission de données de la base CEMARA sont soumises aux regles de
qualité, de confidentialité, de déontologie en vigueur et également aux dispositions
réglementaires édictées par la Commission Nationale Informatique et Libertés. Les patients sont
informés du traitement informatisé¢ des données les concernant par 1’unité de soins qui les prend
en charge. Les regles de fonctionnement proposées ci-dessous visent a préciser les modalités
d’utilisation, de partage et de transmission des données.
Les régles différent selon le type de données.
1. Les données individuelles d’un patient sont accessibles par le patient sur sa demande, ainsi
que par les médecins qui ont pris en charge ce patient a un moment quelconque de son parcours
clinique. S’il s’agit d’un enfant mineur ou d’un patient sous tutelle, les informations sont

accessibles a ses parents ou représentants légaux.
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Les droits d’acces aux données nominatives sont de 2 types : droit de lecture (comportant
consultation informatique et impression) et droit d’écriture (création, suppression, lecture et
impression).

Le responsable de chaque site clinique établit la liste des médecins habilités a accéder aux
données nominatives. Il établit également les listes des autres professionnels (psychologues,
infirmiéres, secrétaires...) habilités et fixe leur type de droits d’acces.

Par défaut, les listes de patients et les données qui y sont associées sont accessibles en droit
d’écriture aux médecins habilités de ce site clinique, au responsable de site et au médecin
responsable du centre de gestion et de traitement de 1’information ; un clinicien n’a pas acces aux
données nominatives d’un autre site. L’accés en lecture aux données nominatives de chaque site
d’un centre est de fait accordé au coordonnateur de ce centre, a des fins administratives et de
gestion. Le médecin responsable du centre de gestion et de traitement de 1’information et les
professionnels travaillant sous son autorité, ont accés a I’ensemble des listes nominatives des
patients des centres. Ils sont tenus aux secrets médical et professionnel.

Une extraction des données anonymisées d’un centre CEMARA peut étre réalisée pour un
médecin qui en ferait la demande. Un accord de I’ensemble des médecins en charge des patients
concernés par cette demande est préalablement requis. Les données doivent étre anonymes autant
pour le patient que le clinicien en charge.

2. Les données anonymisées et agrégées sont mises a disposition du centre national CEMARA
afin d’établir un rapport annuel. Ce rapport est présenté et validé en assemblée générale par les
centres de référence CEMARA.

Les données anonymisées et agrégees par centre de référence et par unité de soins sont
disponibles et remises a chaque centre.

Les données agregées et le rapport du CEMARA sont disponibles pour les autorités de tutelle
(Annexe document CNIL).
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IV.2.2. POPULATION DE L’ANALYSE DE CEMARA

Tous les patients porteurs d’une maladie rare oro-cranio-faciale dont le diagnostic a été
confirmé par la filiere TETECOU ont €té inclus, avec un codage utilisant la nomenclature
Orphanet et / ou une description des anomalies chromosomiques (1) ( ANNEXE 2).

Un "cas" a été défini comme un patient dont le diagnostic a été confirmé et suivi dans un centre
de référence MR. La collecte des données s’est effectuée au cours de la prise en charge des
patients vus dans les centres a travers le dossier patient hospitalier ou I’application CEMARA.
L’application a permis un recueil de données de clinigue soit en saisie directe (mode autonome),
soit grace a l’interopérabilité avec le dossier patient informatisé (DPI) de 1’hopital (mode

connecte).

IV.2.3. RECEUIL DES DONNEES DE CEMARA

Il s'agissait d'une étude de cohorte, prospective. Les données ont été entrées dans la
BNDMR de maniére prospective en utilisant le logiciel CEMARA. Les informations du MDS du
bordereau CEMARA ont été analysées (ANNEXE 3).

Définition des « cas MR » :
— Statut « Malade » déclaré par le praticien
— Degré d’assertion du diagnostic : confirmé, probable et non-classable
La prévalence brute a été définie de la maniere suivante : « cas MR » vivant dans la région /

population régionale.

IV.2.4. DEROULEMENT DE L’ANALYSE DE CEMARA

La période d’inclusion était du 1*" janvier 2008 au 31 décembre 2015 (111).

IV.2.5. PLAN DE L’ANALYSE DE CEMARA
IV.2.5.1. ANALYSES DESCRIPTIVES

Pour cette analyse, les données nominatives capturées ont été désidentifiées (111) (6). Un

dispositif anti-duplication a été configuré automatiquement.
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Pour garantir un contr6le optimal de la qualité des données, des contrbles automatisés de
complétude et de cohérence ont été mis en ceuvre. Les gestionnaires de données de la BNDMR
effectuent réguliérement des "requétes” sur des thémes cohérents. Pour vérifier la qualité des
données, le script est vérifié hebdomadairement par les informaticiens de la BNDMR. Les
doublons sont systématiquement recherchés et les données manquantes du MDS sont vérifiées.
Chaque variable numérique a des valeurs non autorisées (par exemple, date de naissance ou
poids de naissance aberrant) et il y a aussi la présence de bornes pour chaque variable numeérique
(par exemple, la date de naissance du patient ne peut étre postérieure a celle du jour présent).

Les données analysées étaient, en premier lieu, des descriptions de population pour la région
francaise et la région parisienne (age, genre, anomalies diagnostiquées), heure et age aux
premiers signes, heure et age du diagnostic. Ensuite, I’offre de soins a été décrite (type de
consultations, référence du patient).

Pour I’analyse des données de CEMARA de la filiere TETECOU, deux mesures ont été
effectuées :

- La proportion de patients dans les régions francaises a été évaluée comme suit : les personnes
vivant dans la région et enregistrées dans cette région au cours de la période d'étude (patients vus
dans les centres de référence / compétence pour I'une des maladies et décrites comme vivant dans
la région) sont appelé « patients ». La proportion a été calculée comme suit : P = (patient vivant
dans la région et inscrit dans la base de données pendant la période de I'étude) / (population dans
la région).

-Deuxieme mesure : « géographie des cas inclus ».

Afin de détecter d'éventuels problémes de services de santé, nous avons supposé que les données
régionales parisiennes pussent étre utilisées comme modele pour projeter dans d'autres regions
afin d'estimer le nombre de patients rares atteints de maladies rares de la téte, du cou et des dents.
Cette procédure était justifiée par le fait qu'il n'existait aucune preuve scientifique que ces
maladies étaient, en France, liées au lieu de résidence. Les centres de soins parisiens des
hopitaux universitaires ont, par leur nombre et leur ancienneté, une expérience qui leur fait
accueillir un nombre trés important de patients .de toute la France. Nous avons normalisé les
proportions de la région parisienne par rapport aux autres régions francaises, en tenant compte

des populations locales. Nous avons calculé une proportion observée et une proportion attendue
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pour chaque région. La proportion de ces proportions fournit des informations sur le nombre de
patients qui quittent leur région pour se faire soigner en région parisienne.

Les proportions de prévalence brute et standardisée de la basée sur I'dge, le genre et la
localisation nationale et régionale ont été présentées avec des intervalles de confiance de 95% a
I'aide d'un modéle de Poisson. Une analyse de la distance entre le lieu de résidence et le site de
traitement a été réalisée et le temps nécessaire au diagnostic pour les patients sans diagnostic

confirmé a été évalué.

Le logiciel statistique utilisé est R pour Windows, version 3.3.2.

IV.2.5.2. ANALYSES EXPLICATIVES

Cette étude ¢était descriptive et n’a pas donné lieu a d’analyses explicatives.

IV.2.5.3. GESTION DES DONNEES MANQUANTES

Les données manquantes sont supprimees.

IV.2.5.4. CREATION DE DONNEES SUPPLEMENTAIRES

Les CRMR de I’hopital Necker a Paris présentait un taux de remplissage satisfaisait et
des prévalences proches de celle de la littérature. Ces centres attirent, pour des raisons explicitées
plus tard dans ce travail, un nombre tres important de patients de régions hors lle-de-France. Une
variable « temps de trajet » a été créée pour cette analyse en étudiant le lieu d’habitation jusqu’a

I’Hopital Necker Enfant Malades en voiture ou train.

IV.2. ETUDE ORAQL
IV.2.1. ASPECT REGLEMENTAIRE

Les approbations éthiques pour cette étude ont été obtenues auprés du comité consultatif
sur le traitement de l'information dans la recherche en santé dans le domaine de la santé

(CCTIRS), le comité national du traitement de l'information dans la recherche en santé.
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Commission nationale de I’informatique et des libertés (CNIL) et le comité de recherche éthique
(Comité de protection des personnes (CPP) de I’Hopital Robert Debré, Paris). (Documents en
annexe)

Pour les patients venant du CRMR de Strasbourg, les patients ont été identifiés en utilisant le
registre D [4] / phenodent, une base de données de diagnostic des anomalies dentaires,
approuve par la CNIL (Commission nationale francaise de lI'informatique et de la liberté, numéro
908416). Il a été reconnu par le CPP (Comité de la protection des personnes) Est IV le 11
décembre 2012 (ANNEXE 4).

IV.2.2. POPULATION DE L’ENQUETE ORAQL
IV.2.2.1. VOLET ENFANTS

Compte tenu de la rareté des maladies et du nombre relativement faible d'enfants
diagnostiqués chaque année, des familles ont été recrutées dans des centres d'expertise francais
sur les MR prenant en charge des patients souffrant de maladies odontologiques rares ou de
fentes faciales non syndromiques (CRMR MAFACE et ORARE).

Les critéres d’inclusion sont :
- Avoir été diagnostiqué avec une MR dans I'un des centres de référence de la filiere
TETECOU prenant en charges les pathologies dentaires rares et les fentes faciales au cours
des 5 derniéres années (2012-2017).
- Avoir entre 6 et 17 ans le 1* septembre 2017.
- Parents des patients informeés et consentants a participer a I'étude,

- Affiliation du patient a un régime de Sécurité sociale.

Les critéres d’exclusion sont :
- Patients qui ne parlent pas le francais
- Patients sous protection juridique

- Patients résidant hors de France (manque de comparabilité des systemes de santé).
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IV.2.2.2. VOLET ADULTES

Comme pour le volet ENFANTS, compte tenu de la rareté des maladies et du nombre
relativement faible d'enfants diagnostiqués chaque année, des familles ont été recrutées dans des
centres d'expertise francais sur les MR soignant des patients souffrant de maladies
odontologiques rares ou de fentes faciales syndromiques.
Les critéres d’inclusion sont :

- Avoir été diagnostiqué avec une MR dans l'un des centres de référence du reseau

TETECOU prenant en charges les pathologies dentaires rares et les fentes faciales au cours
des 5 derniéres années (2012-2017).

- Avoir entre plus de 17 ans le 1* septembre 2017.

- Parents des patients informes et consentants a participer a I'étude,

- Affiliation du patient a un régime de Sécurité sociale.

Les critéres d’exclusion sont :

- Patients qui ne parlent pas le frangais

- Patients sous protection juridique

- Patients résidant hors de France (manque de comparabilité des systemes de santé).

La Figure 3 expose les flux de participants de I’étude ORAQL.
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Figure 3 : Diagramme de flux des participants de 1I’étude ORAQL
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IV.2.3. RECEUIL DES DONNEES DE L’ETUDE ORAQL

Les personnes éligibles ont été informées des objectifs et des modalités de 1’étude. Le
questionnaire a été rempli électroniquement ou sur papier. Ils ont été contacteés par courrier avec
un pli contenant les éléments suivants :

- Une lettre décrivant les objectifs et les modalités de I’étude et les invitant a y participer
(ANNNEXE 5),

- Un formulaire a retourner si le participant souhaite recevoir un questionnaire sur papier ou en
ligne.

- Une enveloppe pré-timbrée.

Les patients pouvaient remplir le questionnaire de deux maniéres :

1- Par voie électronique, avec un acces securiseé a un site dédié (sécurisé par un identifiant et
un mot de passe personnalisés). Le site sécurisé a été construit & 1’Unité d’Epidémiologie
Clinique de I’hopital Robert Debré.

2- Par courrier : les répondants ont retourné le formulaire dans I'enveloppe préaffranchie et

ont recu le questionnaire sous forme papier et une enveloppe prépayée.

En cas de non-réponse, une lettre de rappel a été envoyée un mois apres la premiére lettre.

Les données ont été enregistrées par une personne (FL).

IV.2.4. DEROULEMENT DE L’ENQUETE ORAQL

La période d’inclusion était du 1* septembre 2017 au 1* décembre 2017.
La période de remplissage des questionnaires en ligne était du 9 septembre 2017 au 15 novembre
2017.
La durée de suivi des patients était de 1 jour (le temps de remplissage du questionnaire).
La date de fin de I’étude était le 1* décembre 2017.
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IV.2.5. ORIGINE ET STRUCTURE DU QUESTIONNAIRE ORAQL

En I’absence de questionnaire validé pour ce type d’étude, 1’auto-questionnaire utilisé
pour I’étude ORAQL a été élaboré par un groupe de travail multidisciplinaire (dentiste,
orthodontistes, chirurgien maxillo-faciaux, épidémiologistes).

Le questionnaire enfant comportait 65 items et le questionnaire adulte, 63 items. Les items
étaient des questions fermées (questions a choix binaire ou multiple). A la fin du questionnaire
un espace libre de réponse était proposé pour que les patients puissent exprimer leur ressenti sur

leur maladie, leur vie, leur parcours de soins ou tout autre sujet de leur choix.

IV.2.5.1. VOLET ENFANTS

Pour évaluer la qualité de vie orale, nous avons donc décide d'utiliser, le questionnaire
CHILD-OIDP (Child-Oral Impacts on Daily Performances index) validé en francais par
Stéphanie Tubert-Jeannin et al. en 2005 (110) (85). Pour aller plus loin dans I’analyse nous
avons ajouté un volet qualitatif en fin de questionnaire pour que les patients apportent leurs
commentaires.

Le guestionnaire enfant est organisé de la sorte (ANNEXE 6) :

-partie 1: Questionnaire général (14 items) : données sociodémographiques, données sur le
remplissage du questionnaire, nom de la pathologie, données sur la scolarité, donnés sur le
handicap/I’incapacité.

-partie 2 : Organisation des soins et prise en charge (9 items) : données sur le parcours médical,
données sur la couverture sociale (protection sociale, 100% ALD), données sur les aides
financieres regues, données sur le renoncement aux soins, données sur la satisfaction de la prise
en charge, données sur 1’état d’avancement de la prise en charge bucco-dentaire.

-partie 3 : Santé orale et bucco-dentaire ressentie (3 items) : données sur la satisfaction de la
santé orale et générale, données sur la réhabilitation prothétique orale.

-partie 4 : Image de soi et relations aux autres (4 items) : données sur les sentiments d’isolement
et de mise a I’écart de 1’enfant.

-partie 5 : Qualité de vie orale (4 items) : Score du questionnaire CHILD-OIDP (tableau 1).

-partie 6 : Espace libre de parole.
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IV.2.5.2. VOLET ADULTES

La méthodologie du questionnaire adulte est assez proche que celle appliquée pour les
enfants.
En revanche le critere de jugement principal ne porte pas sur la qualité de vie orale mais sur le
renoncement aux soins bucco-dentaires. Nous avons voulu étudier quels étaient les parameétres
associés au renoncement aux soins bucco-dentaires parmi les facteurs étudiés dans 1’étude.
Pour étudier la qualité de vie orale nous avons utilisé le questionnaire GOHAI (Geriatric Oral
Health Assessment Index) utilisé en population adulte et également validé en francais par
Stéphanie Tubert-Jeannin et al. en 2003 (112).
Le questionnaire adulte est organisé de la sorte (ANNEXE 7) :
-partie 1: Questionnaire général (23 items) : données sociodémographiques, données sur le
remplissage du questionnaire, données sur la pathologie, données sur la situation professionnelle,
données sur l’influence de la maladie sur la situation professionnelle, données sur le
handicap/invalidite.
-partie 2 : Organisation des soins et prise en charge (transition pédiatrie-médecine adulte) (21
items) : données sur le parcours medical, données sur la couverture sociale (protection sociale,
100% ALD), données sur les aides financieres recues, données sur les relations ville-hépital,
données sur la transition pédiatrie-médecine adulte, données sur le renoncement aux soins bucco-
dentaires, données sur la satisfaction quant a la prise en charge, données sur la prise en charge
psychologique.
-partie 3 : Santé orale et bucco-dentaire ressentie (7 items) : données sur le ressenti sur la santé
orale et générale, données sur I’influence de la maladie sur la vie professionnelle et personnelle.
-partie 4 : Qualité de vie orale (12 items) : Score du questionnaire GOHAI (tableau 1).
-partie 5 : Espace libre de parole.

Le tableau 1 présente les différents questionnaires de QDV utilisés dans 1’étude ORAQL.
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Table 1 : Caractéristiques des auto-questionnaires de qualité de vie orale inclus dans les

questionnaires de I’étude ORAQL

CHILD-OIDP ORAQL Générique 36 8 Oui: 8 De 8 (meilleur
enfants -manger score possible) a
-parler 120 (plus
-se nettoyer la bouche mauvais  score
- dormir possible)
-avoir des émotions
-sourire
-étudier
-6tre en contact avec les
autres
GOHAI ORAQL Générique 12 9 Oui:12 De 12 (meilleur
adultes -manger score possible) a
-parler 60 (plus mauvais
-avaler score possible)

-étre inquiet a propos de sa
santé orale
-étre insatisfait de son

apparence
-étre conscient de sa santé
orale

-éviter les contacts sociaux a
cause des problémes
dentaires

-prendre des médicaments
contre la douleur

-ressentir un inconfort dans
la bouche

IV.2.6. PLAN D’ANALYSE DE L’ENQUETE ORAQL

IV.2.6.1. ANALYSES DESCRIPTIVES

IV.2.6.1.1. VOLET ENFANTS

Pour cette étude de cohorte, nationale, multicentrique (5 centres), les données ont été

exprimées en médianes (1% ; 3e quartile), minimum et maximum pour les variables continues

non gaussiennes et en chiffres (pourcentages) pour les variables qualitatives. Les données

qualitatives sont résumées par fréquence et pourcentage. Les données quantitatives sont

résumées en médiane (ler ; 3e quartile) car les distributions ne sont pas gaussiennes. Les

minimum et maximum sont également rapportés.

Le critére de jugement principal est le score de qualité de vie orale CHILD OIDP. Lors de

I'application de CHILD-OIDP, les enfants ont été invités a enregistrer une version auto-
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administrée du questionnaire. Les patients ont enregistré leurs problemes buccaux (une liste des
problemes dentaires était donnée dans le questionnaire) au cours des 3 derniers mois avant de
remplir le questionnaire. Les capacités a remplir certaines actions ont été enregistrées (manger,
parler, se rincer la bouche, dormir, son état émotionnel, son sourire et ses contacts sociaux).

Ces 8 fonctions ont été classées sur une échelle de 3 points, les réponses possibles allant de «
difficulté 1égére » a « difficulté moyenne » a « grande difficulté » correspondant aux valeurs de 1
a 3 attribuées a chaque réponse.

Pour chaque tache concernée, la fréquence a été demandée avec des réponses possibles allant de
« moins d'une fois par mois » a «1 & 3 fois par mois » & «3 ou 4 fois par mois » a « presque tous
les jours»; des valeurs de réponse allant de 1 a 5 ont été attribuées a chaque réponse.

Chaque question a été pondérée de la méme maniére ; le score maximum possible était de 120
points (pire résultat possible) et le score le plus bas possible était de 8 points (meilleur résultat
possible). Les valeurs moyennes ont été calculées pour chaque compétences du questionnaire
ainsi que pour le score total.

Des scores plus éleves indiquaient donc une qualité de vie inférieure. Le calcul du score
impliquait la multiplication de la gravité et de la fréquence pour chaque fonction.

Les variables potentiellement associées a la qualité de vie orale ont été classées en trois parties :
-Caractéristiques sociodémographiques :

L'age et le genre du patient ont été pris en compte. La méthode de couverture sociale a été
envisagée, selon que le patient ait ou non : aucune couverture sociale, sécurité sociale seule,
sécurité sociale et couverture supplémentaire, « CMUc », «100% ALD » pour leur pathologie
(«100% ALD » est attribué si certaines conditions a long terme sont considérées comme
«exonérantes» pour certains soins dentaires, a I'exception des soins prothétiques). En ce qui
concerne la scolarisation, les facteurs observés étaient le type de scolarisation (traditionnel ou
avec accompagnement personnalisé), la présence d’un retard scolaire, le niveau d’éducation
(maternelle, primaire, secondaire ou universitaire). En ce qui concerne I’aspect financier des
soins, les facteurs observés étaient les suivants : I’abandon ou non des soins dentaires de I’enfant,

I’aide financiere éventuellement recue (de la ville, des autorités locales ou la securité sociale).
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-Caractéristiques cliniques et dentaires :

En ce qui concerne la pathologie du patient, nous avons enregistré la nature de I'anomalie
(concernant le visage, les dents ou les deux), et le fait que la maladie soit syndromique ou isolée.
Tous les enfants de I'étude étaient atteints de problémes dentaires dus a leur pathologie. Certains
avaient cependant une fente orale en plus. Pour cette raison, nous avons separé les patients en
deux groupes : avec ou sans la présence d'une fente. Les symptdmes oraux suivants ont été
vérifiés: (en termes d'absence ou de présence) « maux de dents », «sensibilité dentaire »,
présence de caries, espaces entre les dents dus a I'absence d'éruption des dents permanentes,
chute des dents décidues, coloration des dents, altération de la taille et de la forme des dents,
dents mal positionnées, saignement des gencives, gonflement des gencives, ulceres de la bouche
(type aphte), mauvaise haleine, déformation de la bouche (fente labiale ou palatine), un probleme
d'éruption des dents permanentes, un probleme d'absence de dents définitives. Les traitements
dentaires ont également été enregistrés, en particulier la rééducation prothétique (telle qu'une
prothese amovible ou fixe) et les appareils orthodontiques. Une évaluation de la communication

entre les établissements médicaux privés et les hdpitaux a également été réalisee.

-Caractéristiques psychosociales :

Les facteurs psychosociaux utilisés pour étudier la détresse psychique étaient le fait de se sentir
différent des autres enfants et de se sentir isolé a I'école.

Les analyses statistiques ont été effectuées sur des participants pour lesquels le CHILD-OIDP et
les facteurs potentiellement associés ont été enregistrés de maniere exhaustive.

Des analyses bivariées et multivariées ont été réalisées pour identifier les facteurs associés a la
QDV orale. Le coefficient béta et les intervalles de confiance a 95% ont été calculés.

Toutes les données ont éte analysees a l'aide du logiciel SAS (version 9.4; SAS Institute, Cary,
NC, Etats-Unis).

Tous les tests statistiques étaient bilatéraux avec un niveau de signification de 5%, ce qui signifie

qu'une valeur p <5% était considérée comme significative.
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IV.2.6.1.2. VOLET ADULTES

Comme pour le volet enfant, les données ont été exprimées en médianes (ler; 3e
quartile), minimum et maximum pour les variables continues non gaussiennes et en chiffres
(pourcentages) pour les variables qualitatives. Les données qualitatives sont résumées par
fréquence et pourcentage. Les données quantitatives sont résumées médiane (ler ; 3e quartile)
car les distributions ne sont pas gaussiennes. Les minimum et maximum sont également rendus.
Le critére de jugement principal est le renoncement aux soins bucco-dentaire.

Pour la qualité de vie, le GOHAI est un gquestionnaire composé de 12 questions. Pour chaque
question les réponses possibles sont « jamais/rarement/parfois/souvent/toujours ». Ce score
comporte donc 12 items, estimés de 1 a 5, dont le total ou "GOHAI "peut varier de 12 (mauvais

état percu) a 60 (excellent état percu).

Les variables potentiellement associées au renoncement aux soins ont été classées en 4 parties et
les facteurs ci-aprés ont été pris en compte dans 1’analyse :
-Caractéristiques sociodémographiques :
e Age et genre du patient
e «100% ALD » pour leur pathologie.
e Niveau d’étude par rapport au baccalauréat (niveau bac/ au-dessous du bac/ au-dessus du
bac).
e Situation professionnelle: I’influence possible de la maladie sur leur situation
professionnelle, et si la maladie a été un frein pour trouver un emploi ont été évalues.

e Situation matrimoniale a été étudiée (seul ou en couple).

-Caractéristiques liées a la transition pédiatrie-médecine adulte :
e Savoir si le patient avait quitté la pédiatrie pour la médecine adulte et si cette transition

avait été bonne

-Caractéristiques liées a la santé orale :
e Type de maladie (fente versus maladies purement dentaire)

e Le fait de porter une prothése amovible/fixée/orthodontique
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e Le degré de satisfaction des patients sur la prise en charge technique de leur réhabilitation
orale

e Degré de satisfactions des patients de leur état bucco-dentaire (noté de 0 a 10).

-Caractéristiques psycho-sociales :
e Qualité, selon les patients, de la transmission des informations entre médecine
hospitaliére et médecine privée
e Prise en charge ou non par un psychologue et/ou psychiatre.
e Influence éventuelle de la maladie sur la vie scolaire, professionnelle, sociale et familiale

des patients.

Les analyses statistiques ont été effectuées sur des participants pour lesquels la variable
renoncement aux soins et les facteurs potentiellement associes ont été enregistrés de maniére
exhaustive.

Des analyses bivariées et multivariées ont été realisées pour identifier les facteurs associés au
renoncement aux soins. Le coefficient béta et les intervalles de confiance & 95% ont été calculés.
Toutes les données ont été analysées a I'aide du logiciel SAS (version 9.4; SAS Institute, Cary,
NC, Etats-Unis).

Tous les tests statistiques étaient bilatéraux avec un niveau de signification de 5%, ce qui signifie

qu'une valeur p <5% était considérée comme significative.

IV.2.6.2. ANALYSES EXPLICATIVES
IV.2.6.2.1. VOLET ENFANTS

En guise d'étape préliminaire de I'analyse multivariée, nous avons effectué des analyses
bivariees pour examiner les différences entre le score moyen CHILD-OIDP dans des sous-
groupes de facteurs potentiellement associes.

Des facteurs significatifs au seuil bivarié de 20% ont été sélectionnés pour le modéle multivarié.
Une technique de sélection automatique par étapes appelée "pas a pas" a été utilisée. Elle
permettait d'obtenir un modele avec uniquement des facteurs significatifs a 5%, ajustés pour I'age

dans 2 classes, le genre et si la maladie était syndromique ou non.
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Nous avons testé l'adéquation de la régression en vérifiant graphiquement que les hypotheses
d’homoscédasticité et de normalité des erreurs d'estimation étaient satisfaites en construisant un
diagramme de dispersion des erreurs d'estimation par rapport aux scores estimés CHILD-OIDP
et un tracé quantile-quantile. Comme les distributions n'étaient pas normalement distribuées, les
données quantitatives ont été résumees par la médiane (ler, 3e quartile) et les minimum et

maximum ont également été donnés.

Une premiére analyse univariée vise a identifier les facteurs associés au score qualité de vie. Les
facteurs significatifs au seuil de 20% en univarié sont sélectionnées pour le modele multivarié.
Une technique de sélection automatique pas a pas dite « stepwise » a été utilisée. Elle permet
d’obtenir un modele avec que des facteurs significatifs a 5%, ajustés sur 1’age en 2 classes, le

genre et la maladie syndromique oui/non.

Tous les tests statistiques sont bilatéraux avec un seuil de significativité de 5%, ce qui signifie

qu’une p-valeur < 5% est considérée comme significative.

Toutes les statistiques ont été réalisées a 1’aide du logiciel SAS ©2002-2012 par SAS Institute
Inc., Cary, NC, USA, version 9.4 pour Windows.

Les facteurs suivants significatifs au seuil de 20% en univarié sont sélectionnés pour le modéle
multivarié :

-Genre

-Retard académique

-Renoncement aux soins dentaires

-Maladie syndromique

-Type de maladie (présence ou non d’une fente faciale)
-Présence d’un traitement orthodontique

-Absence de dents lactéales

-Probléme de taille et de forme des dents

-Sentiment d’étre marginalisé dans la vie

-Sentiment de se sentir différent
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Les trois facteurs suivants seront forcés dans le modeéle :
-Age en 2 classes : 6-12 ans/13-17 ans
-Genre : masculin/féminin

-Syndrome : oui/non

A la fin du questionnaire, un espace libre était laissé pour que le patient puisse ajouter un
commentaire s'il le souhaitait. Aucune question spécifique n'a été posée. La consigne était
simplement d’exprimer librement ce que les patients souhaitaient dire sur la maladie, le parcours
de soins, leur vie ou celle de leurs enfants.

L'analyse thématique a été utilisée pour analyser les réponses textuelles. Cette méthode a permis
d’organiser des thématiques, d’identifier et d’organiser des modéles. L'objectif était d'analyser
avec précision I'ensemble de données. Les thématiques ont été choisis pour leur prévalence et

leur importance par rapport a la question de recherche (ANNEXE 8).

IV.2.6.2.2. VOLET ADULTES

En guise d'étape préliminaire de I'analyse multivariée, nous avons effectué des analyses
bivariées pour examiner les différences entre le renoncement aux soins dans des sous-groupes de
facteurs potentiellement associés.

Des facteurs significatifs au seuil bivarié de 20% ont été sélectionnés pour le modéle multivarié.
Une technique de sélection automatique par étapes a été utilisée. Elle permettait d'obtenir un
modele avec uniquement des facteurs significatifs a 5%, ajustés pour I'age dans 2 classes, le
genre et si la maladie était syndromique ou non.

Nous avons testé l'adéquation de la régression en vérifiant graphiquement que les hypotheses
d'’homoscédasticité et de normalité des erreurs d'estimation étaient satisfaites en construisant un
diagramme de dispersion des erreurs d'estimation par rapport au renoncement aux sons et un
tracé quantile-quantile. Comme les distributions n'étaient pas normalement distribuees, les
données quantitatives ont été résumées par la médiane (ler, 3e quartile). Les minimum et
maximum ont également été renseignés.

La variable a expliquer était le renoncement aux soins dentaires
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Les facteurs suivants, sélectionnés pour 1’analyse multivariée sont ceux qui sont significatifs au
seuil de 20% en univarié, permettant d’obtenir un modéle avec uniquement des facteurs
significatifs au seuil de 5%.

La colinéarité entre les facteurs du modele a éte testee.

Les facteurs significatifs a 20% en univarié sont sélectionnés pour le modele multivarié :

-Etre bénéficiaire du 100% ALD

-Quialité de la transmission des informations entre les soins de ville (généraliste et spécialiste) et
les soins a I’hopital

-Sentiment que la transition a été bonne au niveau de la prise en charge

-Degré de satisfaction de la prise en charge actuelle de la maladie du point de vue des
compétences techniques : de 1 a 10

-Prise charge psychologique (psychologue, psychiatre)

-Evaluation de la santé bucco-dentaire

-Port d’une prothese dentaire orthodontique

-Effet des problémes bucco-dentaires sur la vie scolaire

-Effet des problémes bucco-dentaires sur la vie professionnelle

-Effet des problémes bucco-dentaires sur la vie sociale (relations amicales, amoureuses)

Les trois facteurs suivants seront forcés dans le modeéle :
-Age en 2 classes : 17-30 ans/31-60 ans
-Genre : masculin/féminin

-Syndrome : oui/non

Comme pour le volet Enfants, a la fin du questionnaire, un espace libre était laissé pour que le
patient puisse ajouter un commentaire s'il le souhaitait.

L'analyse thématique a également été utilisée pour analyser les réponses textuelles. Cette
méthode a permis d’organiser des thématiques et d’identifier et d’organiser des modéles.
L'objectif était d'analyser avec précision lI'ensemble de données. Les sujets ont été choisis pour

leur prévalence et leur importance par rapport a la question de recherche (ANNEXE 8).
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IV.2.6.3. GESTION DES DONNEES MANQUANTES

Lorsque la variable du critére principal de jugement était manquante, toute 1’observation

du patient a été supprimée.

IV.2.6.4. CREATION DE DONNEES SUPPLEMENTAIRES
IV.2.6.4.1. VOLET ENFANTS

Des données ont été générées afin de clarifier les populations d’études en fonction de
variables d’intérét sur lesquelles nous avons ajustées notre analyse statistique.
Les variables suivantes ont donc été créées :
-variable « groupe de maladie » : fente ou maladie purement dentaire
-variable « syndrome ou non » : maladie syndromique ou non syndromique
-variable « catégorie d’age » : « 6 <age<12»0U « 13 <age<18 »
Pour le calcul de I’index CHILD-OIDP, une variable « score de qualité de vie » a été générée par

la somme des sous scores.

IV.2.6.4.2. VOLET ADULTES

Pour les mémes raisons que le volet Enfants, des variables ont été créées :
-variable « catégorie d’age » : « 18 <age <30 » ou « 31 <age <60 »
- variable « Niveau par rapport au bac » : « sous le bac » ou « : au-dessus du bac »

- variable « Situation matrimoniale » : « en couple » ou « seul »

Pour le calcul de I’index GOHAI, une variable « score de qualité de vie » a été générée par la

somme des sous scores.
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PARTIE 5
PRESENTATION DES TRAVAUX DE
RECHERCHE
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V.1. ARTICLE 1
V.1.1. RESUME DE L’ARTICLE

Au cours des dix derniéres années, des réseaux nationaux de maladies rares ont été mis en
place en France, notamment des centres d’expertise nationaux et régionaux, avec stockage des
données des patients dans un outil bio-informatigue nommé CEMARA. L'objectif de cette base
de donnees était de contribuer a I'élaboration et a I'évaluation de stratégies de santé visant a
améliorer la gestion des patients atteints de maladies rares. Notre étude avait pour objectif de
fournir les premiéres donnees épidémiologiques nationale concernant les maladies rares oro-
cranio-faciales et d'évaluer 1’adéquation entre la demande et 1'offre de soins en France.

Les centres d'expertise pour les maladies rares enregistrent un ensemble minimal de données sur
leurs cas cliniques, en utilisant une liste de maladies rares oro-cranio-faciales établie en 2006.
Notre étude a porté sur les données de 2008 a 2015 basées sur la nomenclature d'Orphanet.
Chaque « cas » de maladie rare déclarée a été défini par le statut « malade » et par le degré de
certitude du diagnostic, codé comme suit : confirmé, probable ou non classifiable. Les
parameétres analyses, présentés avec leurs intervalles de confiance a 95% a l'aide d'un modeéle de
Poisson, étaient les suivants : moment et age du diagnostic, proportions de prévalence brute et
standardisée de la maladie de DR, par age, genre et site géographique. Les critéres étudiés étaient
les proportions de patients en région parisienne et la « géographie des cas inclus ». Les données
ont servi de projection pour 1’établissement du calcul de la prévalence sur les autres régions
francaises, en tenant compte des populations locales.

En région parisienne, la prévalence estimee de ces maladies était de 5,58 pour 10 000 habitants
(IC 95% 4,3-7,1). Au 31 décembre 2015, 11 342 patients étaient reférencés au total en France,
dont 7294 en région parisienne. Plus de 580 entités cliniques individuelles (code ORPHA) ont
été identifiées avec leurs fréquences respectives. La plupart des anomalies ont été diagnostiquées
avant la naissance. Prés de 80% des patients enregistrés se rendent dans les hdpitaux parisiens
pour obtenir soit un diagnostic, soit des soins ou un suivi. Nous avons observé que plus la
maladie était rare, plus les patients étaient dirigés vers les hépitaux parisiens.

Un réseau de santé couvrant un éventail d'aspects de la problématique des maladies rares, du
diagnostic a la recherche, a eté développé en France. Malgré cela, il existe toujours un

déséquilibre notable entre I'offre et la demande de soins de santé dans ce domaine.
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V.1.2. ARTICLE
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Abstract

Background: In the last ten years, national rare disease networks have been established in France, including
national centres of expertise and regional ones, with storage of patient data in a bioinformatics tool. The aim was
to contribute to the development and evaluation of health strategies to improve the management of patients with
rare diseases. The objective of this study has been to provide the first national-level data concerning rare diseases
of the head, neck and teeth and to assess the balance between demand and supply of care in France.

Methods: Centres of expertise for rare diseases record a minimum data set on their clinical cases, using a list of
rare Head, Neck and Teeth diseases established in 2006. The present analysis focuses on 2008 to 2015 data based
on the Orphanet nomenclature. Each rare disease RD “case” was defined by status “affected” and by the degree of
diagnostic certainty, encoded as: confirmed, probable or non-classifiable. Analysed parameters, presented with their
95% confidence intervals using a Poisson model, were the following: time and age at diagnosis, proportions of
crude and standardized RD prevalence by age, gender and geographical site. The criteria studied were the
proportions of patients in Paris Region and the “included cases geography”, in which these proportions were
projected onto the other French Regions, adjusting for local populations.

Results: In Paris Region, estimated prevalence of these diseases was 5.58 per 10,000 inhabitants (95% Cl 4.3-7.1). At
December 31st 2015, 11,342 patients were referenced in total in France, of whom 7294 were in Paris Region. More
than 580 individual clinical entities (ORPHA code) were identified with their respective frequencies. Most
abnormalities were diagnosed antenatally. Nearly 80% of patients recorded come to Paris hospitals to obtain either
diagnosis, care or follow up. We observed that the rarer the disease, the more patients were referred to Paris
hospitals.

Conclusions: A health network covering a range of aspects of the rare diseases problematic from diagnostics to
research has been developed in France. Despite this, there is still a noticeable imbalance between health care
supply and demand in this area.

Keywords: Rare diseases, Registry, Epidemiology, Orofacial diseases, Oral cleft

* Correspondence: lisa friedlander@inserm.fr

"Université Paris Diderot — Sorbonne Paris Cité, INSERM, Laboratoire ECEVE
UMR1123, Paris, France

“Centre de référence des malformations rares de la face et de la cavité
buccale, Hopital Rothschild, AP-HP, Paris, France

Full list of author information is available at the end of the article

© The Author(s). 2017 Open Access This article is distributed under the terms of the Creative Commons Attribution 4.0
() BioMed Central International License (http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/), which permits unrestricted use, distribution, and
reproduction in any medium, provided you give appropriate credit to the original author(s) and the source, provide a link to
the Creative Commons license, and indicate if changes were made. The Creative Commons Public Domain Dedication waiver
(http//creativecommons.org/publicdomain/zero/1.0/) applies to the data made available in this article, unless otherwise stated.

72



Friedlander et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2017) 12:94

Background

To be considered as rare, an individual disease must
affect a limited number of people within the population.
It is defined, in Europe, by a prevalence lower than 1 per
2000 (European Regulations on Orphan Medicine) [1].

More than 7000 such clinical entities have been de-
scribed of which between 70 and 80% are genetic [2]. In
the Orphanet database [3], rare Head and Neck disor-
ders comprise 2153 diseases [4]. These include rare fa-
cial disorders (such as lip and cleft palate, isolated or
associated with syndromes like Goldenhar syndrome or
van der Woude syndrome), oral and dental disorders
(such as isolated oligodontia or associated with syn-
dromes such as ectodermal dysplasia), ORL disorders
(such as cervicofacial fistulas associated with BOR syn-
drome), and cranial disorders (such as craniofaciosynos-
tosis associated for example with Crouzon syndrome).

These rare diseases may be life threatening, cause growth
disorders, and impose an economic and social burden be-
cause of their repercussions on psychological and physio-
logical growth [5, 6]. Many syndromes present facial
anomalies. For some of these anomalies no treatment is re-
quired, for example hypertelorism, but for many others sur-
gery is necessary to restore appearance and function [7, 8].
Facial dismorphologies have repercussions for oral func-
tions: breathing, chewing, deglutition, phonation, smiling,
mimicking and facial expressions. Sensory deficit can be ob-
served affecting auditory, olfactory and visual capacities. All
of these severe health problems generate situations of func-
tional handicap. Moreover, facial appearance negatively im-
pacts the quality of life of patients and their families.
Psychological and emotional suffering and social difficulties
affecting school life and professional integration are fre-
quently reported [9, 10]. The rarity and the complexity of
these diseases also cause some other difficulties, such as ac-
cess to diagnosis and care [11].

Orofacial functions belong to the first stage of physio-
logical and primary needs. They are essential to daily well-
being and are prior to the needs for security, belonging,
self-esteem and achievement [12]. For these reasons, it is es-
sential that these diseases are properly and collectively man-
aged throughout the lifetime following the evolving needs
of patients. Given the variety of genotypes and treatments,
this implies an integrated network of practitioners including
geneticists, biologists, surgeons, paediatricians, orthodon-
tists, dental surgeons, speech-language pathologists and
psychologists. The care pathway of most of these diseases
often begins with surgery. There may be reiterative surgical
procedures in the early years of life and even during the
teenage and young adult phase [13—15]. Parents with chil-
dren suffering from rare diseases regularly express concerns
about the long-term health outcomes for children who are
born with an oral cleft, for example [16, 17]. Existing studies
on Head, Neck and Teeth RD are often case reports and/or
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gene mutation reports for one disease. Very few studies
have been published based on population-level data collec-
tion. There are existing epidemiological studies, based on
large cohorts in Ethiopia and UK [18, 19], of the most fre-
quent RD (when these are grouped together) such as oral
cleft [18, 19]. In France there are regional data but no pres-
ently available national-level data on these diseases [20].

The RD Healthcare network in France was first organized
in 2005. The Head, Neck and Teeth National Network is
one of the 23 French RD healthcare networks created
under the national policy on RD (http://www.orpha.net/
actor/EuropaNews/2006/doc/French_National Plan.pdf.
One hundred and thirty-one expertise centres called refer-
ence centres for RD have been established in France, creat-
ing highly specialised university and non-university hospital
teams for diagnosis and care. A national repository of data
on patients with rare diseases, referred to centres involved
in one of the rare disease networks, was established during
the second French national plan. It is called BNDMR (Ban-
que Nationale de Données Maladies Rares) (http://
enlord bndmr.fr/#homepage). Each sector includes RD ref-
erence centres and RD competence centres. Centres of ex-
pertise are called centres of reference in France, and the
regional centres are called competence centres. Reference
centres are intended to coordinate the definition of referen-
tial and therapeutic protocols as well as epidemiological
supervision and education and research activities. At
regional level, the competence centres identified by the
reference centres establish the diagnoses of rare diseases,
implement therapies when available, and organise patient
care in relation to the designated reference centres and ac-
tors, and health and medico-social structures [21]. Refer-
ence and competence centres work with many health
facilities, through diagnostic laboratories, medico-social
professionals, fundamental, clinical and translational re-
search teams, and patient associations.

Data collected from these centres are recorded in The
French Rare Diseases Repository (BNDMR) with the fol-
lowing objectives:

1) To measure and describe the time taken to diagnose
and therapeutic care. The purpose is to be able to
prioritise actions to facilitate the orientation of
patients in the health system when there is no
specific reference centre for the concerned or
suspected rare disease.

2) To improve the continuity between the actors
involved in medical care, diagnostic innovation and
therapeutic research.

The objective of the present study was to describe and
analyse the relationship between the supply and the de-
mand for care. The first aim was to describe the health-
care services available at regional and national levels for
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people suffering from these diseases. A second aim was to
assess the level of access to care for these diseases through
the national network. Observations at regional and na-
tional levels are presented here to better understand the
patient care pathway within this specific network.

Methods

Study design

This was a prospective population-based study. Data
were entered into the BNDMR prospectively using the
CEMARA software [22]. A minimum data set (MDS) to
be collected for each patient with a rare disease has been
defined [23] (see Additional file 1).

This MDS was defined following a long process involv-
ing health professionals of the reference centres for RD
and a ministerial working group. The MDS aims to
minimize the amount of data collected by a centre while
guaranteeing the quality of information collected and its
exploitation. It supports communication with the infor-
mation systems of hospital care. It thus constitutes a base
of information common to all the uncommon diseases
and all the actors involved in their care [22]. The national
MDS for RD is constructed in the following way: assent/
consent (regulatory), national identification of patients,
personal information, family information, vital status,
course of care, activity of care, history of disease, diagno-
sis, confirmation of the diagnosis, treatment, ante and
neonatal data, research protocol, structure of care.

Inclusion criteria

For this study, 2008-2015 data were used [22]. All pa-
tients with a head, neck or teeth RD confirmed as diag-
nosed by the RD network were included, with coding
using the Orphanet nomenclature and/or a description
of chromosomal abnormalities [24].

A “case” was defined as a patient with diagnostic cer-
tainty followed up in a RD reference centre. In some
cases, tele-expertised cases may be reported and also ex-
pert opinion on medical files. Patients may be under-
reported, as not all patients are referred to a centre of
the network.

The care network

National health network

National network of centres of expertise for patients
with head and neck rare diseases includes six Reference
Centres (Paris (4), Lille (1) and Strasbourg (1)) and 34
Competence Centres in 18 French cities. In Paris Region,
four reference centres and no competence centres exist
(Fig. 1). We first analysed data from all the centres.
Then, to assess the balance between demand for and
supply of care, we analysed data in two of the Paris ref-
erence centres, MAFACE (specialized in orofacial dis-
eases) and MALO (specialized in othorynolaryngology).
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These two centres were highlighted for this analysis be-
cause they offer the most comprehensive and therefore
representative data on their activity.

Users

In RD centres, data were coded by all the practitioners
involved in care, and by non-medical staff (psychologists,
speech therapists...), and were entered by medical
secretaries.

Regulatory approval

The database was previously approved by national author-
ities (CCTIRS and CNIL) under authorisation number:
1187326. Patients identified in the database were informed
that their data could be used for research purpose.

Statistical method
For this study analysis, nominative data captured were
de-identified [22, 25]. An anti-duplicate device was set
up automatically.

To guarantee an optimal control of the data quality,
automated completeness and consistency checks were
implemented. BNDMR data-managers routinely perform
“queries” on themes of consistency. To verify the quality
of data, the script is checked on a weekly basis by
BNDMR computer scientists entirely devoted to this
task. Duplicates are systematically sought and missing
data in the minimal data set are verified. Each numeric
variable has unauthorised values (e.g., birth date or aber-
rant birth weight). There are also boundaries for each
numerical variable (eg a patient’s date of birth may not
be later than the present day).

Data analysed were, first, population descriptions for
the French regions and Paris Region (age, sex, abnormal-
ities diagnosed), time and age at first signs, time and age
at diagnosis. Next, supply of care was described (type of
consultations, patient’s reference).

Two measures were performed:

— The proportion of patients in French regions was
evaluated as follows: people living in the region and
registered in this region during the study period
(patients seen in the reference/competence centres
for one of the diseases and described as living in the
region) are called “patients”. The proportion was
calculated as follows: P = (patient living in the region
and registered in the database during the study
time)/(population in the region).

— Second measure: “included cases geography”.

In order to detect possible health service provision
issues, we supposed that the Paris regional data can
be used as a model to project onto other regions to
estimate the number of rare Head, Neck and Teeth
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rare diseases patients. This procedure was justified by
the fact that there is no scientific proof that these
diseases are, in France, related to the area of resi-
dence. Moreover, Paris is the capital of the country
with many university hospitals; it is the place of
choice to seek care. We standardised the Paris Region
proportions onto the other French regions, adjusting
for local populations. We calculated an observed pro-
portion and an expected proportion for each region.
The ratio of these proportions provides information
about the numbers of patients who leave their region
to find treatment in Paris Region.

The proportions of crude and standardised RD preva-
lence based on age, gender and national and regional lo-
calisation, have been presented with 95% confidence
intervals using a Poisson model. An analysis of the dis-
tance between the place of residence and the treatment
site was carried out, and the time to diagnosis for pa-
tients without confirmed diagnosis was assessed.

The statistical software used is R for Windows,
version 3.3.2.

Results

Population description

During the period from January 2008 to December 2015,

11,342 patients in France were diagnosed with RD and en-

tered in the database. Seventy two thousand nine hundred

four of these patients were coded in the Paris Region, and

4048 outside of Paris/other French regions (Table 1).
Abnormalities were diagnosed antenatally for 34.7% (n =

1142) of patients in other French regions and 29.7% (n =

1480) of patients in Paris Region (Table 1).

Diagnosis

There were 520 clinical entities diagnosed (ORPHA code
numbers) in other French regions and 462 in Paris Re-
gion. Estimated prevalence for all these diseases was 1.6
per 10,000 inhabitants (95% CI 1.0-2.5) in other French
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Characteristics

Patients (national except Paris Region) n = 4048

Patients (Paris Region) n =7294

Age (years), median 7
(Minimum-maximum) (0-55)
Sex, n = 4015
Male 2160 (53.8)
Female 1855 (46.2)
Abnormalities diagnosed antenatally, n= 3290
No 2148 (65.3)
Yes 1142 (34.7)
Other diagnoses, n 520

6

(0-55)
7192

3569 (49.6)
3623 (50.4)
4989

3509 (70.3)
1480 (29.7)
462

regions, and 5.1 per 10,000 inhabitants (95% CI 3.9-6.6)
in Paris Region.

As shown in Table 2, the five most frequent diseases of
the pathway were cleft lip and alveolus (1 = 2059, 18.1%),
cleft palate (7 =1799, 15.9%), vascular anomaly or angi-
oma (1 = 964, 8.5%), isolated Pierre Robin Syndrome (n =
883, 7.8%) and cleft hard palate (1 = 688, 6.1%).

Time of diagnosis was mostly antenatal for cleft lip
and alveolus, with 39.5%, and 27.0% in other French re-
gions and Paris Region respectively. Diagnosis of Isolated
Pierre Robin Syndrome was at birth for 56.0% and 35.0%
in the two areas. It was postnatal for 15.1% (n = 405) and
24.8% (n = 642) (Table 2).

The median age of patients at the time of diagnosis
depended on the disease. For cleft lip and alveolus, me-
dian age was 55 months in the other French regions and
at birth for Paris Region. For cleft palate, it was
30 months for other French regions and 4 months for
Paris Region. For Isolated Pierre Robin Syndrome, it was
nearly the same: 2 months and 2.5 months respectively
in other French regions and Paris Region. For cleft hard
palate, it was 24 months for other French regions and
3.5 months for Paris Region (Table 2).

Supply of care

As shown in Table 3, among the different objectives of
patient consultations are follow-up, global care, diagno-
sis, medical, emergency, prenatal diagnosis and research.

Follow-up consultations represent 55.5% (1 =7463) of
consultations in the other French regions and 71.8% (1 =
20,560) in Paris Region (Table 3).

In terms of references, we show that patients were
largely referred by paediatricians (45.6%, n=1849 in
other French regions and 40.9%, n = 2986 in Paris Re-
gion) but also by patient associations (1.5%, # =62 in
other French regions and 0.4%, n=31 in Paris Re-
gion), or by another medical specialist (20.8%, n = 843
in other French regions and 32.6%, n=2381 in Paris
Region) (Table 3).

Some patients referred themselves or presented with a
parent (7.9%, n = 323 in other French regions and 10.9%,
n =798 in Paris Region) (Table 3).

Balance between demand for and supply of care

The care pathway of patients from French regions for treat-
ment in Paris was analysed (Fig. 2). The figure shows the
path taken by patients to seek treatment in reference and

Table 2 Time and age at diagnosis of the 5 more frequent diseases of the network (French regions And Paris Region)

Disease N (%) Location n (%)

Time at diagnosis Age at diagnosis (months)

Antenatal birth Postnatal Min. 1st Qu. Median 3rd Qu. Max.

Cleft lip and alveolus 2059 (18.1%) French Regions 954 (16.8)

141,291 Paris Region 1105 (13.6)
Cleft palate 1799 (15.9%) French Regions 731 (12.9)
2014 Paris Region 1068 (13.1)
Vascular anomaly or angioma 964 (8.5%) French Regions 148 (2.6)
68419 Paris Region 816 (10.0)
Isolated Piere Robien Syndrome 883 (7.8%) French Regions 318 (5.6)
718 Paris Region 565 (7.0)
Cleft hard palate 688 (6.1%) French Regions 393 (6.9)
101,023 Paris Region 295 (3.6)

395 187 02 360 455 55.0 64.5 74.10

270 37 00 00 00 00 0.0 00
10.5 343 1.5 10 75 300 390 60.0
158 89 05 10 1.0 40 185 120.0
00 34 07 N/A*  N/A N/A N/A N/A
00 18 1.7 00 1.0 10 35 360
72 56.0 19 20 20 25 3225 1200
5.1 350 14 00 15 20 130 480
9.1 62.3 43 10 25 240 510 3240
169 64 0.7 10 225 35 475 6.0

*N/A This means that there is no available data or the data is missing
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Table 3 Supply of care: Nature of consultation and reference of patients for other French regions and Paris Region

Characteristics

French Regions, n =4048

Paris Region, n=7294

Consultations, n= 13,445 36,039
Follow-up 7463 (55.5) 20,560 (71.8)
Global care 4164 (31.0) 9691 (33.9)
Diagnosis 849 (63) 3553 (124)
Medical act 838 (6.2) 1647 (5.7)
Emergency 39 (03) 459 (1.6)
Prenatal Diagnosis 82 (0.6) 73 (0.2)
Protocol 10 (0.1) 56 (0.2)

Reference centres, n 2 4

Competence centres, n 34 0

Patients referred by, n=
Pediatrician 1849 (45,6) 2986 (40.9)
Other specialist 843 (20.8) 2381 (32.6)
Himself/herself or parents 323 (7.9) 798 (10.9)
Other/unknown 604 (14.9) 748 (10.3)
General practitioner 184 (4.5) 171 (2.3)
Pluridisciplinary prenatal centre 109 (2.7) 99 (14)
Association 62 (1.5) 31 (04)
Treatment centre 12 (0.3) 48 (0.7)
Geneticist 22 (0.5) 29 (04)
Neonatal diagnosis centre 39 (1.0) 1(0.1)
Mother and child medical centre 1(0.0) 27 (04)

competence centres. The longer the line, the longer the
journey for treatment. The thicker the line, the greater the
number of patients. This figure is not quantitative, but gives
an overview of the care pathways.

We analysed the number of expected and observed pa-
tients by French Region, comparing the ratios with the
Paris Region (Table 4). This table shows the proportion of
patients observed in each French region and the proportion
expected if Paris Region was taken as a reference. The ratio
of these proportions was then calculated. The closer it is to
1, the more patients have stayed in their areas for treat-
ment. For the Haute Normandie Region (northern part of
France) this ratio was 0.57. For the Midi-Pyrénées Region
(southern part of France, this ratio was 0.03.

The activity of two reference centres, specializing in
orofacial diseases and in ENT was studied (Table 5).

We observed the proportion of patients residing
outside Paris Region and coming to these centres for
treatment for Wiedeman-Beckitwh syndrome, Golden-
har syndrome, Moebius syndrome, Treacher-Collins
syndrome, Hypoglossia-hypodactyly syndrome), Binder
syndrome, macroglossia (except Wiedemann-Beckwith
sydrom, Arhinie and proboscis lateralis, Cleft lip with
or without cleft palate and Cleft lip and alveolus/cleft
palate.

To give more details on the medical reasons why pa-
tients residing outside the Paris Region attend the refer-
ence centres of Paris, we observed (Table 6), again by
centre (MAFACE and MALO), the distribution of patients
residing outside Paris Region and coming to Paris for
treatment according to the objective of their consultation.

For Goldenhar syndrome, for example, the proportion
of patients not residing in Paris Region but treated in
Paris is high (P =55.5%). More patients came to have a
medical procedure (P =60.9) than to have a diagnosis (P
=38.0%). For Moebius syndrome, this proportion was
reversed and more patients came for a diagnosis (P =
60.9) than for a medical procedure (P =26.7%). This was
especially true for cysts (Cysts and fistulae of the face
and oral cavity/Familial thyroglossal duct cyst/Congeni-
tal laryngeal cyst/Nasolacrimal duct cyst) where patients
came overwhelmingly for diagnosis (P=66.7%) rather
than for medical treatment (P = 0).

Discussion

The epidemiological study reported here provides the
first information on rare diseases of the head, neck and
teeth in terms of public health in France. This is the first
time that data from a national database concerning these
diseases have been analysed in France.
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This main results show a gap between demand for and
supply of care, and reveal how patients travel from their
place of residence to the reference centres in Paris with
a view to recourse care and management of these very
rare diseases.

According to our data, nearly 45% of all patients re-
sided in Paris Region. This disparity between patients
From Paris Region and in other French regions is prob-
ably to be explained in part by difficulties experienced
by the medical teams in completing the database.

Patients were mostly diagnosed very early or at birth.
This is encouraging in terms of the network’s ability to
meet the patient’s need for early management, which is
the best guarantee of success in the treatment of these dis-
eases [26]. Early diagnosis does not depend on the centre
(regions versus Paris). The clinical entities represented in
the cohort are predominantly early-onset ones (oral clefts
are becoming better diagnosed using ultrasound since this
became a mandatory part of the checklist [27]).

The five most frequent diseases accounted for nearly half
of all patients. These most common diseases (oral clefts
and Pierre Robin Syndrome) were those treated by the two
Paris centres that completed the database the most.

Our study confirmed that cleft lip and alveolus and
cleft palate represented the most frequent disease type,
as previously reported [28]. In the literature, some dis-
eases (for instance cleft lip and palate) might appear at

first sight not to be rare. For example, what was called
an “isolated” cleft lip and or/palate could sometimes not
be considered as a rare disease (occurring in one in 750
births) [20]. But the so-called “isolated clefts” in fact
group together a great number of different phenotypes
and aetiologies due to genetic or environmental factors
and teratogenic substances, and must be studied in the
same way as the syndromic forms in order to be able to
count them according to their aetiology [29].

Their frequent appearance has been explained as a
product of patient recruitment and because large num-
bers of them were coded by centres specialising in these
diseases [30]. However, prevalence variations for diseases
such as oral cleft may be explained by different factors.
The use of the term “clefts” as if all these conditions
were one phenotype may be considered a mistake. In
global terms, isolated palate cleft falls within the defin-
ition of “rare” as the global prevalence is less than 1 per
2000. It also differs chronologically, anatomically, epide-
miologically, developmentally, in its genetics and envir-
onmental risk factors — and in the approach to its
management. Cleft Lip and/or Palate segregate separ-
ately in pedigrees and do not cross over, so they are ab-
solutely and fundamentally different [31].

As shown in the previous results about “out-of-Paris-
patients” coming to Paris for care, the finding may sig-
nify that a large number of patients were diagnosed in
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Table 4 Expected and observed patients by French Region, with ratio: included cases geography

Region Population n observed n expected P observed (/10,000) P expected Ratio
Tle-de-France 11,898,502 6642 6642 558 558 1
Alsace 1,859,869 45 1038 0,24 558 0,04
Aquitaine 3,285,970 86 1834 0,26 558 0,05
Auvergne 1,354,104 236 756 1,74 558 0,31
Basse-Normandie 1,477,209 96 825 0,65 558 0,12
Bourgogne 1,641,130 201 916 1,22 558 0,22
Bretagne 3,237,097 155 1807 048 5,58 0,09
Centre 2,563,586 425 1431 1,66 558 03
Champagne-Ardenne 1,339,270 176 748 131 5,59 0,24
Corse 316,257 14 177 044 56 0,08
Franche-Comté 1,175,684 58 656 049 5,58 0,09
Guadeloupe 403,314 45 225 112 5,58 0,2
Guyane 239,648 18 134 0,75 5,59 0,13
Haute-Normandie 1,845,547 584 1030 316 558 0,57
Languedoc-Roussillon 2,700,266 44 1507 0,16 558 0,03
Limousin 738,633 35 412 047 558 0,08
Lorraine 2,349,816 59 1312 0,25 558 0,04
Martinique 388,364 27 217 07 5,59 0,12
Midi-Pyrénées 2,926,592 47 1634 0,16 558 0,03
Pays de la Loire 3,632,614 160 2028 044 558 0,08
Picardie 1,922,342 377 1073 1,96 5,58 035
Poitou-Charentes 1,783,991 319 996 1,79 5,58 032
Provence-Alpes-Cote d'Azur 4,935,576 96 2755 0,19 5,58 0,03
Réunion 833,944 37 466 044 5,59 0,08
Rhone-Alpes 6,341,160 791 3540 1,25 558 0,22

their regional competence and reference centres and
then referred to Paris for care and/or follow up. It may
therefore show that the Paris Region reference centres
have a secondary health care role. It is noticeable in the
results that the more specialised the centre, the more it
detects and quickly diagnoses the clinical entities. More-
over, as the Paris centres also appear as centres of sec-
ond resort, delays may sometimes be longer before a
confirmed diagnosis is made.

In Paris, most of the medical and non-medical staff in
reference centres use the database. This is why we decided
to use the Paris data as a proxy to discuss the whole-of-
France data (in view of the fact that the literature con-
cerned has not shown ecological or environmental vari-
ables influencing the diseases studied) [32—-34]. This may
explain why the prevalence differed between Paris Region
and the rest of France.

Prevalences found in the cohort for Paris Region
were consistent with those of Orphanet [3], where the
most frequent clinical entities were also cleft lip and
alveolus, cleft palate, cleft lip and/or palate, vascular

anomaly or angioma, isolated Pierre Robin Syndrome
and hard palate cleft.

The ratio between proportion observed and propor-
tion expected showed that patients living in the South of
France were more apt to travel to be cared for than
those living in Haute-Normandie for example.

In some areas such as South of France or Alsace,
therefore, low prevalence is likely to be related to non-
fulfilment of the database criteria, and may not just
occur because patients are leaving their own region to
be treated elsewhere. This was also true for the other re-
gions cited. Figure 1 confirms that these regions have
competence and reference centres but do not yet have
full compliance with the database requirements.

In Paris, reference centres cover rare ENT malforma-
tions, Pierre Robin syndrome and congenital deglutition-
suction disorders, dental manifestations of RD, craniosyn-
ostosis and craniofacial malformations, and malformations
of the face and the oral cavity. Hyper-specialisation of
these centres was undoubtedly an attractive feature for pa-
tients. This explains how, when diseases are very rare,
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Table 5 Paris Region MAFACE and MALO reference centres (MAFACE, specializing in orofacial diseases and MALO, specializing in

ENT) data: attractiveness by disease

Disease

Patients % (n) Out-of Paris Patients % (n)

Wiedemann-Beckwith syndrome

Goldenhar syndrome

Moebius

Treacher-Collins syndrome

Hypoglossia-hypodactyly syndrome

Binder syndrome

macroglossia (except Wiedemann-Beckwith sydrom)
Arhinie and proboscis lateralis

Cleft lip with or without cleft palate/Cleft lip and alveolus/cleft palate
BOR syndrome

CHARGE syndrome

Weissenbacher-Zweymuller syndrome

Cysts and fistulae of the face and oral cavity/Familial thyroglossal duct
cyst/Congenital laryngeal cyst/Nasolacrimal duct cyst

External auditory canal aplasia/hypoplasia/anotia/microtia

10 (90) 333 (30)
13(117) 555 (65)
10 (83) 56,6 (47)
06 (56) 732 (41)
0.1 (8) 375 Q)
03 (27) 5(5)
05 (44) 295 (13)
0.1 (5) 400 (2)
36.1 (3094) 1(994)
06 (11) 454 (5)
06 (12) 7 (5)
15(27) 296 (8)
05 (9) 2220)
234 (425) 422 (182)

such as Moebius syndrome, patients make the move to
seek an expert opinion in Paris reference centres (Table 5).
It was observed that the more rare the disease was, the
greater the proportion of patients residing outside Paris
(for example, for Treacher Collins where the proportion
of patients is P =0.6%, this proportion was 73.2%.) The
same distribution has been described for Moebius syn-
drome. The proportion of patients suffering from this dis-
ease was low as recorded in the reference centre (P=
1.0%), but the proportion of those residing outside Paris
Region is close to half of all patients. On the other hand,
for oral clefts, which are very well treated in the MAFACE
centre, and where the proportion of patients treated there
was high, the proportion of patients residing outside Paris
Region is lower than for the diseases mentioned above.

“Simplicity” of cases does not necessarily imply higher
prevalence. Oral clefts, for example, represent the most
important pevalences, all anatomical and syndromic forms
combined, nationally and regionally. The therapeutic ar-
senal can be very complex and sometimes needs to repeat
surgeries that have failed, or to re-intervene several times
before obtaining a satisfactory result.

However, other determinants of recourse or lack of
care, such as inequalities faced by patients in their place
of residence, should not be forgotten [35]. Measuring
the supply of health care requires different indicators of
the medical activity in a geographical unit and, in the
case of RD, in reference centres: the establishments,
their capacity and specialties, the number of doctors,
general practitioners and specialists, nurses, and other

Table 6 By centre (MAFACE, specializing in orofacial diseases and MALO, specializing in ENT), distribution of patients residing
outside Paris Region and coming to Paris for treatment per the objective of their consultation

Center  Disease

Diagnosis Treatment Follow-up Medical ~ Out-of Paris Global
% (n) % (n) % (n) act %(n)  Global % CENTER
(n) (n)

MAFACE  Goldenhar
Moebius
Treacher-Collins
Van der Woude Syndrome

Cleft lip with or without cleft palate/Cleft lip and alveolus/cleft
palate

MALO  BOR syndrome
CHARGE Syndrome
Weissenbacher-Zweymuller syndrome

Cysts and fistulae of the face and oral cavity/Familial thyroglossal
duct cyst/Congenital laryngeal cyst/Nasolacrimal duct cyst

380(27) 526(161) 526 (300) 609 (42) 51.2(530) 1016
( 495 (101) 544 (241) 267 (4) 533 (402) 754

759(22) 803 (163) 782(248) 716(48) 781 (481) 616
( ( 1(138)
( ( (

200 (4) 300 (25 31.7(97)  343(12) 444
(

256 (312) 297 (1669) 285 (5297) 31.0(514) 288 (7792) 27,054

66.6 (2) 66.7 (4) 0(0) 0(0) 46.1 (6) 13
333(1) 800 (4) 20 (1) 0(0) 46.1 (6) 13
00 250 (3) 294 (5) 00 276 (8) 29
66.7 (2) 0.(0) 0o 00 222(2) 9
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paramedical professions. It is also necessary to estimate
their accessibility and degree of activity. This is what our
work did through this particular pathway [36-38].

Strengths

The research project to exploit the data collected by the
database aims, first of all, to obtain some epidemio-
logical estimation of these diseases in France. Analysis of
the demand for care and the supply of care, and of the
balance between the two, was the primary methodo-
logical goal of the exploration of these data. In terms of
the organisation of the territorial network of expert cen-
tres, the fact that many centres were not in a position to
participate in the database meant that the data collected
were not yet exhaustive. Indeed, the results obtained for
the whole country differed significantly from the figures
found in scientific literature, except for the previously
discussed cleft palate results for Paris Region. It was for
this reason that we made use of the results obtained in
Paris Region, which were likely to be closer to epidemio-
logical reality.

In many European countries, federative RD manage-
ment has been promoted and supported by health min-
istries and agencies. But France is, with Spain [39], the
European country where the organisation of the cover-
age of RD is the most institutionalised. The data col-
lected can be used as a tool to produce descriptive
indicators, but also to assess the fit between health ser-
vices and needs [40, 41]. This first French national-level
study may provide a methodological model for other RD
data analysis. It may therefore have important potential
for replication for the modelling of other RD health sec-
tors. The reference centres, vetted by the Head, Neck
and Teeth network, have received support to deploy hu-
man resources with the aim of organising the territorial
rare disease network.

In terms of RD institutional organisation, France is a
relatively advanced country. The Network improves ac-
cess to diagnosis, treatment and the provision of high-
quality healthcare to patients who have conditions re-
quiring a particular concentration of resources or ex-
pertise. These concentrations could also be focal points
for medical training and research, information dissemin-
ation and evaluation, especially for rare diseases.

In the United States, the National Organization for
Rare Disorders (NORD) provides information for pa-
tients and their families, offers help to patients who can-
not afford the required care, and links patients with
many patient organisations that provide lists of medical
experts. To find out if a particular disease has an organ-
isation, the patient has to search in the NORD’s organ-
isational database because there is no national
institutional network especially devoted to RD [42—-44].
By contrast, Italy was one of the first Member States in
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the European Union to regulate the field of RD [44]. In
Italy, the development of a national plan or strategy for
RD derived from the necessity to fulfil the EU Commis-
sion Recommendation to adopt national plans or strat-
egies for RD by the end of 2013 [45]. In Spain, the
Spanish Rare Diseases Registries Research Network is a
project which aims to build a National Rare Diseases
Registry based on the input of two different methods:
patient outcome research registries and population-
based registries [39].

Limitations

A good network has been built in the past 8 years, but
there are still some pitfalls in the analysis and also ap-
parent issues in the patient health care circuit.

In the database, observational data were not collected
for research purposes. This is why we had to deal with
limitations and biases such as knowledgeable data users
time-varying clinical workflows, using idiosyncratic cod-
ing practices, and showing lack of motivation to collect
data and misunderstanding of purposes... If centres are
not participating in the database, this implies a selection
bias that tends to under-estimate the number of patients.
It is for this reason that we have taken Paris, whose
prevalences are close to literature ones, as a proxy. Ana-
lysis for each French Region shows the major differences
that appear for many regions, where the fit between sup-
ply and demand for care seems to be unsatisfactory
(Fig. 1). The ratios between observed and expected num-
bers calculated for the different French regions com-
pared to Paris Region clearly shows the tendency for
patients to come to Paris for their treatment.

Hospital coding for RD, using current coding and clas-
sifications systems and practices, tends to under-
represent RD cases. Hospital databases are made to
evaluate hospital activity. They are not intended to pro-
duce epidemiological data. Indeed, the computer systems
currently present in French hospitals do not specify the
rarity of clinical entities, and demonstrate the need for
specialised databases [46].

To make data comprehensive and achieve exhaustive-
ness, it will be fruitful to cross-reference the data with
additional databases such as the Medical Information
Systems Program (MISP) and the National Health Insur-
ance Fund. Patients who have not encountered the care
system during the study period, or patients who have
been treated for a long time, who are still living and
appearing on older databases, might also be included in
the registry. In this sense, the development of the
BNDMR and the MDS aims to foster communication
with computerised hospital care systems, using an an-
onymous national identifier compatible, technically and
legally, with other national databases [35].
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Conclusions

Thanks to public policies and local actors, a health net-
work covering the RD problematic from diagnosis
through to research has been developed in France in the
past ten years. Basic knowledge of a number of clinical
entities has increased, but without appreciation of the
cumulative weight of these illnesses or of patient care
pathways.

At the present time, health care supply and demand
are still insufficiently matched. According to the various
national plans for rare diseases plans, there are reference
and competence centres all over the country. Despite
this, some patients are crossing the entire country to
seek treatment in Paris. The rarer and more complex
the disease, the more expert advice will be solicited.
Hyper-specialisation of care, lack of patient information,
and a deficit of resources in some centres may be ele-
ments contributing to adverse impacts on patients’ qual-
ity of life and to the heavy economic and social burdens
borne by patients and their families.

Further coordination and improvement of the
country-wide care network will be needed to fulfil the
objective of impacting positively on the daily lives of pa-
tients. This study summarises the present situation, as a
first landmark in this national-scale process, with the
first confident estimations of frequencies in the French
population of cleft palate, the most notable orofacial rare
malformation.
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V.2. ARTICLE 2
V.2.1. RESUME DE I’ARTICLE

Les anomalies rares touchant les dents, la cavité buccale et le visage sont nombreuses.
Cependant, chaque maladie est rare, avec des caractéristiques spécifiques et est une maladie qui
dure toute la vie. Le but de cette étude était d'évaluer I'association entre la qualité de vie et les
caractéristiques démographiques, les facteurs cliniques et dentaires et les caractéristiques
psychosociales, afin de prouver que les symptdémes buccaux ne sont pas les principaux facteurs
d'une diminution de la qualité de vie.

Nous avons mené une étude de cohorte nationale dans des centres francais de maladies rares
orofaciales. Les critéres d'inclusion étaient les suivants : avoir été pris en charge dans des centres
de MR au cours des 5 derniéres années (2012-2017) et avoir entre 6 et 17 ans le ler septembre
2017. Les enfants, aidés de leurs parents si cela était nécessaires, ont été invités a remplir un
questionnaire avec dedans un volet qualité de vie avec le questionnaire Child-OIDP. A la fin du
questionnaire, un espace libre était laissé au patient pour lui permettre d'ajouter un commentaire
textuel afin de fournir des données qualitatives. Une analyse thématique a été utilisée pour
analyser les réponses textuelles.

Les données complétes étaient disponibles pour 110 patients. L'échantillon comprenait 44,5% de
garcons et 55,5% de filles. Les ages étaient agés de 6 a 17 ans et 68,2% avaient entre 6 et 12 ans
et 31,8% entre 13 et 17 ans. Les facteurs associés a une qualité inférieure étaient : étre une fille
(p= 0,03), le renoncement aux soins dentaires pour des raisons financieres (p = 0,01), avoir une
maladie syndromique (p = 0,01), avoir un probléme de forme et de couleur des dents (p = 0,03),
se sentir isolé, seul et différent des autres enfants (p = 0,003 et p = 0,02). L'analyse qualitative a
mis en évidence une tres faible prise en charge psychologique des enfants et les patients ont
signalé une grande anxiété et une grande peur pour l'avenir.

La qualité de vie des enfants atteints de ces maladies est altérée, notamment du point de vue
psychosocial, mais également leur parcours de soins et leurs accés aux soins bucco-dentaires.
Cette étude montre, une fois de plus qu’il est nécessaire d'améliorer la lisibilité des parcours de

soins et la couverture financiére des traitements.
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Oral health related quality of life of 'l)
children and adolescents affected by rare
orofacial diseases: a questionnaire-based

cohort study
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Arnaud Picard**'°, Olivier Azzis>'", Marie-Paule Vazquez*>'®, Corinne Alberti"*® and Muriel De La Dure Molla®*"?

Abstract

Background: Rare diseases affecting the teeth, the oral cavity and the face are numerous, each of them present
specific characteristics, and is a life-long condition. The aim of the study was to assess the association between Oral
health-related quality of life (OHRQoL), and demographic characteristics, clinical and dental factors, and
psycho-social characteristics to investigate that oral symptoms are not the main factors underlying a decrease in
OHRQoL.

Material and methods: We conducted a national cohort study in French centres for rare diseases (RD) specialized
in orofacial diseases. The inclusion criteria were: to have received care in RD centres over the last 5 years
(2012-2017) and to have been between 6 and 17 years of age on September 1, 2017. Patients were invited to
answer a questionnaire composed of socio-demographic, clinical and dental questions, psychosocial questions and
then fill in the Child-OIDP Index. At the end of the questionnaire, a free space was left for the patient to add a
verbatim comment to provide qualitative data. Thematic analysis was used to analyze the verbatim answers.

Results: Complete data were available for 110 patients. The sample included 44.5% boys and 55.5% girls. Ages
ranged from 6 to 17 years old and 68.2% were between 6 to 12 years old and 31.8% were between 13 and 17 years
old. Factor associated with a lower OHRQoL were: being a girl (p = 0.03), renouncement to dental care for financial
reasons (p =0.01), having syndromic disease (p=0.01), having a problem with tooth shape and color (p = 0.03),
feeling isolated, alone and different from other children (p=0.003 and p = 0.02). Qualitative analysis highlighted
very little recourse to psychological care and patients reported great anxiety and fear about the future.
Conclusion: OHRQoL of children suffering from these diseases is impaired, especially from the psychosocial point
of view but also from that of the course of treatment and access to care. There is a need to improve the legibility
of care pathways and the financial coverage of treatments.

Keywords: Rare disease, Cleft, Oral manifestation, Teeth, Oral health-related quality of life (OHRQoL), Child,
CHILD-OIDP

* Correspondence: lisafriedlander@inserm.fr

'Sorbonne Paris Cité, INSERM, Laboratoire ECEVE UMR1123, Université Paris
Diderot, Paris, France

2Centre de Reference, Maladies Orales et Dentaires Rares, Hopital Rothschild,
APHP, Paris, France

Full list of author information is available at the end of the article

© The Author(s). 2019 Open Access This article is distributed under the terms of the Creative Commons Attribution 4.0
International License (http:/creativecommons.org/licenses/by/4.0/), which permits unrestricted use, distribution, and
reproduction in any medium, provided you give appropriate credit to the original author(s) and the source, provide a link to

the Creative Commons license, and indicate if changes were made. The Creative Commons Public Domain Dedication waiver
(httpy//creativecommons.org/publicdomain/zero/1.0/) applies to the data made available in this article, unless otherwise stated.

86



Friedlander et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2019) 14:124

Background

Rare dieases affecting the teeth, the oral cavity and the
face are numerous although each specific disease is
rare. Oral clefts and diseases such as multiple dental
agenesis and amelogenesis imperfecta are examples of
genetic conditions that affect head, neck and teeth in
isolation or as part of a syndrome. These pathologies
affecting the face have consequences on both appear-
ance and oral function. Therapy involves a multidiscip-
linary team encompassing surgery, dental care, and
speech therapy [1, 2]. Psychological management is
needed because oral and general OHRQol are always
impacted [2-4]. Indeed, with regard to facial clefts, sur-
gical management begins in the first months of life and
carries on throughout childhood, then from adoles-
cence with orthodontic care and often in adult life with
implants and prosthetic care [5].

More specifically, alteration of self-image was reported
due to the facial malformation and handicap often gen-
erated [6, 7]. Educational integration, in terms of both
social relations and school level, may be impaired by the
disease [8].

To these difficulties are added financial issues. Dental
prosthetic rehabilitation is poorly reimbursed in many
countries such as France. In addition, travel costs are
not supported and if the center of expertise is far from
home, and costs can be important for families. Patients
give up care for financial reasons [9].

Oral health-related quality of life has been extensively
studied in the literature. It is now recognized that oral
health cannot be dissociated from general health and
therefore that oral health is a major component of the
overall OHRQol but that oral parameters are not the
only ones responsible for a lower general quality of life.
According to the WHO, oral health affects people
physically and psychologically, and not only influences
how they grow, enjoy life, look, speak, chew, taste food
and socialize, but also has an impact on their feelings
of social well-being [10]. Our hypothesis was that ele-
ments like social and financial characteristics have a
more negative effect on the oral health-related quality
of life of young patients than the nature of the disease
and its therapy. To validate this, we performed a quan-
titative and qualitative study to assess the association
between OHRQol, and other factors such as demo-
graphic and psycho-social characteristics, clinical and
dental factors, care course and renouncement of dental
care. There are many scientifically validated tools avail-
able to study the oral health-related quality of life in
children. In order to assess how these diseases affected
patients’ ability to fully accomplish everyday tasks, the
CHILD-OIDP questionnaire validated in French by
Tubert-Jeannin S. and al. in 2005 [11] and initially vali-
dated by Gherunpong, S. and all [12] was chosen.
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In addition, we performed a qualitative analysis based
on a free-answer question asked at the end of the ques-
tionnaire, so that the patients could freely express feel-
ings about their diseases and life.

Our objective was to provide the public authorities
with reliable elements for implementing public health
policies that are as close as possible to the real needs of
children suffering from these diseases.

Material and methods
Study design
We conducted a national cohort study based on the RD
network concerning the head, the neck and the teeth
(TETECOU network).

Patients included in this network presented orofacial
diseases. This network groups the 5 consultation centres
included in this study.

Recruitment

In this study were included patients followed in centers of
expertise for oral dental and facial rare diseases. Patients
can be separated in two groups: oral diseases (syndromic
or not) without facial cleft (for example: amelogenesis
imperfecta, dentinogenesis imperfecta, enamel-renal syn-
drome, ectodermal dysplasia, oligodontia ...) and rare oro-
facial diseases with presence of a facial cleft (eg Cleft lip
and cleft palate, Pierre Robin syndrome, Goldenhar syn-
drome). Isolated and syndromic diseases were included in
the study.

The director of the centres sent a list of patients treated
in the centres over the last 5 years (2012-2017).

Inclusion criteria were: patients between 6 and 17 years
old on September 1, 2017, who had been diagnosed with a
cleft and/or a RD with or-dental manifestations at one of
the expertise centres of the TETECOU network and con-
senting to participate in the study.

Exclusion criteria were patients who did not speak
French, patients under legal protection and patients
residing outside France (lack of comparability of health
systems).

Oral health-related quality of life
When applying the Child-OIDP, the children or their par-
ents were asked to record a self-administrated version of
the questionnaire. Patients recorded their oral problems (a
list of dental problems was given in the questionnaire)
during the last 3 months before they completed the ques-
tionnaire. The capacities of accomplishing certain func-
tions were recorded (eating, speaking, cleaning mouth,
sleeping, emotional status, smiling and social contact).
These 8 functions were rated on a 3-point scale, with
possible answers ranging from “slight difficulty” to
“medium difficulty”, to “great difficulty” corresponding
to the values from 1 to 3 assigned to each answer.
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For each task affected, the frequency was asked with
possible answers ranging from “less than once a month”
to “1 to 3 times a month”, to “3 or 4 times a month”, to
“nearly every day”; response values ranging from 1 to 5
were assigned to each answer.

Each question was weighted in the same way; the max-
imum possible score was 100 points (worst possible result)
and the lowest possible score was 0 point (best possible
result). The mean values were calculated for each topic of
the questionnaire as well as for the total score.

Higher scores thus indicated a lower OHRQol. The
calculation of the score involved the multiplication of
the severity and frequency for each function.

Patients were asked to complete a composite question-
naire composed of several parts: a socio-demographic
part, a dental and clinical part, a psycho-social part then
finally the CHILD-OIDP Index. Sociodemographic, clin-
ical/dental, and psychosocial factors are described below.

Potentially associated factors

Sociodemographic characteristics

Patient age and gender were considered. The method of
social coverage was considered, depending on whether
the patient had: no social security cover, social security
alone, social security and additional coverage, “CMUc”
(“CMUc” is a free complementary health cover designed
to facilitate access to healthcare for people with low in-
come living in France), “100% ALD” for their pathology
(“100% ALD” is awarded if certain long-term conditions
are considered “exonerating” for some dental care, ex-
cept prosthetic care). As for school, the factors observed
were type of schooling (traditional, or with personalized
support), whether there was a learning delay, the level of
education (kindergarten, primary, secondary or univer-
sity). Regarding the financial aspect of care, the factors
observed were: whether or not to give up dental care for
the child, whether they had received help for care (from
the city, local authorities or social security).

Clinical and dental characteristics

Regarding patient phenotype, we recorded the nature of
the anomaly (concerning face, teeth or both), the diagnosis
of syndrome association. All the children in the study suf-
fered from dental problems due to their pathology. Some
however had an oral cleft in addition. For this reason, we
separated the patients in two groups: with or without the
presence of a cleft. The following oral symptoms were
checked: (in terms of absence or presence) toothache,
tooth sensitivity, presence of caries, spaces between teeth
due to no eruption of permanent teeth, falling decidual
teeth, staining of teeth, altered tooth size and shape, badly
positioned teeth, bleeding gums, swollen gums, mouth ul-
cers (aphtha type), bad breath, deformity of the mouth
(cleft lip or palate), a problem of eruption of permanent
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teeth, a problem of absence of definitive teeth. Dental
treatment was also recorded, especially prosthetic rehabili-
tation (such as removable or fixed prosthesis), and ortho-
dontic appliances.

Psychosocial features
Psychosocial and psychic distresses were evaluated re-
cording two items: feeling different from other children
and feeling isolated at school.

Patient’s satisfaction about Communication between
private doctors and doctors in hospital was assessed by
asking the patients how they felt about this point.

Data collection
Eligible persons were informed about the objectives and
the modalities of the study. The questionnaire was filled
electronically or on paper.

They were contacted by post. They received a letter
containing the following elements:

o A letter describing the objectives and modalities of
the study and inviting them to participate,

o A form to be returned if the participant wished to
receive a questionnaire in paper form or online
form.

e A pre-stamped envelope.

Patients had two ways to fill out the questionnaire: 1- by
electronic means, with secure access to a dedicated site
(secured by a personalized login and password). 2- by
post: the respondents returned the form in the postage
paid envelope and received the questionnaire in paper
form and a pre-paid envelope.

In the event of non-response, a reminder letter (up let-
ter) was sent one month after the first letter.

Data were recorded by one person (LF). The data
management was performed to edit the data and verify
the missing data.

Statistical analysis
The primary outcome was the CHILD-OIDP score.

The statistical analyses were performed on participants
for whom the CHILD-OIDP and the potentially associ-
ated factors were recorded exhaustively.

Data were expressed in medians (1st; 3rd quartile), mini-
mum and maximum for non-Gaussian continuous variables
and in numbers (percentages) for categorical variables.

Bivariate and multivariate analyses were carried out to
identify factors associated with the CHILD-OIDP using
quantile regression. Beta coefficient and 95% confidence
intervals were calculated.

All the data were analyzed using SAS software (version
9.4; SAS Institute, Cary, NC, USA).
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All the statistical tests were bilateral with a signifi-
cance level of 5%, which means that a p-value< 5% was
considered significant.

Bivariate analyses

As a preliminary step in the multivariate analyze, we
performed bivariate analyses to examine the differences
of the mean CHILD-OIDP score across subgroups of po-
tentially associated factors.

Multivariate analyses

Significant factors at the 20% bivariate threshold were
selected for the multivariate model. An automatic step-
wise selection technique called “stepwise” was used. It
allowed obtaining a model with only significant factors
at 5%, adjusted for age in 2 classes, gender and whether
the disease was syndromic or not.

We tested the adequacy of the regression by graphically
verifying that the assumptions of homoscedasticity and nor-
mality of the estimation errors were satisfied by building a
scatter plot of the estimation errors against the estimated
CHILD-OIDP scores and a quantile-quantile plot. As the
distributions were not normally distributed, the quantitative
data were summarized by the median (Ist, 3rd quartile)
and the minimum and maximum were also given.

Qualitative methodology

At the end of the questionnaire, a free space was left for
the patient to add a verbatim if they wished. No specific
question was asked; the order was simply to express
freely what they wanted to say about the disease, the
care course, their life or their children’s life.

An inductive approach using thematic analysis was used
to manually analyze the verbatim answers [13-15]. This
method allowed organizing thematic and to identify and
organize patterns. The objective was to precisely analyze
the whole dataset. Topics were chosen for their prevalence
and their importance in relation with the research question.

Results
Five expertise centres participated in the study. Two spe-
cialized in maxillo-facial surgery and three in oral surgery.
A list of 1168 patients was obtained from the centres.
A sample was obtained after eliminating patients not liv-
ing at the declared address, and by stratifying patients as
a function of age, gender and disease type (cleft versus
dental rare RD). The final analysis was performed on
440 children between 6 and 17 years old (Fig. 1). Overall,
108 patients did not receive the questionnaire because
their address had changed, leading to the inclusion of
132 patients in the survey. Complete data (people whose
score was calculable and who respected inclusion cri-
teria) were available for 110 patients.
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Fig. 1 Study flow chart
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The sample included 49 boys (44.5%) and 61 girls
(55.5%). Ages ranged from 6 to 17 years old and 75 were
between 6 to 12 years old (68.2%) and 35 were between
13 and 17 years old (31.8%).

Regarding the children’s social coverage, 103 (94.5%) of
them were covered by social security and private health
insurance. In this sample, 54 (55.1%) of the children bene-
fited from 100% coverage by social security (“100% ALD”).

Regarding the distribution by type of disease, 51 (51.5%)
of the children in this sample presented an oral cleft and
48 (48.5%) of them had an isolated dental disease. There
were 32 (32.3%) of children affected by syndromic disease.

The OHRQol score, CHILD-OIDP, ranged from 6.7 to
80 with a median of 20.8 (Table 1).

Bivariate analysis

Sociodemographic variables, clinical, medical and psy-
chosocial variables were compared to the OHRQol scor-
ing. Regarding sociodemographic variables, being a girl
was significantly associated with a lower OHRQol (p =
0.03). Foregoing dental care for financial reasons was
also associated with a lower OHRQol (p = 0.01) (Table 2)

For the clinical and medical variables, syndromic dis-
ease was significantly associated with a worse OHRQol

Table 1 Demographic and social description of the sample

Variables Description
Gender N=110
Male 49 (45%)
Female 61 (55%)
Age subgroups N=110
6-12 YO 75 (68.2%)
13-17 YO 35 (31.8%)
Social coverage N=109
National coverage without private insurance 2 (1.8%)
“CMUC” 4 (3.7%)
National coverage with private insurance 103 (94.5%)
« 100% ALD » N=98

No 44 (44.9%)
Yes 54 (55.1%)
type of disease N=99

Oral Cleft 51 (51.5%)
Dental diseases 48 (48.5%)
Syndromic disease N=99
Syndromic 32(323%)
Non-syndromic 67 (67.7%)
Index Child OIDP N=110
Median (Q1; Q3) 20.8 (10.0;35.0)
Min; Max 6.7;80.0
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(p = 0.01). Having a problem of tooth shape and color was
the only dental factor, among all the oral variables studied,
associated with poorer OHRQol (p = 0.03) (Table 3).

Regarding psychosocial variables, feeling isolated and
alone because of the disease was significantly associated
with a lower OHRQol (p = 0.003). Feeling different from
other children was also significantly associated with a
lower OHRQol (p = 0.02).

On the other hand, the quality of relations between hos-
pital and private medicine did not seem to have a signifi-
cant influence on the OHRQol of patients. (Table 4).

Multivariate analysis.

A threshold of 20% in the bivariate model was chosen
for the variables selected for the multivariate model (gen-
der, academic delay, renouncement to dental care, syn-
dromic disease, type of disease, orthodontic treatment,
deciduous teeth, being sidelined in life, feeling different).

Multivariate analysis showed that the variables associ-
ated with a poorer OHRQol, adjusted on age in 2 clas-
ses: 6-12years old / 13-17years old, gender: male /
female, syndromic disease or not, were: diagnosis of syn-
dromic disease (p=0.04), dental disease without the
presence of a facial cleft (p =0.002), problems with the
shape and size of the teeth (p =0.005) and feeling side-
lined and alone (p = 0.003) (Table 5).

Qualitative analysis

The verbatim responses were analyzed for qualitative ap-
preciation of patient illness. 36% (40/110) of the patient
answered. Thematic analysis was used to analyze the
interview data [16]. All the verbatim responses can be
found in the Additional file 1.

The topics addressed in these verbatim responses can
be classified according to the following topics (Fig. 2):
patients reported a lack of information on treatment and
the course of care, and a lack of listening from medical
and non-medical staff. Insufficient psychological care of
children and their parents was reported. They also re-
ported complicated relations between care in public hos-
pital and care in private establishments (Topic 1).

Patients and their parents reported feelings of anx-
iety, loneliness and difficulties in facing the gaze of
others. They expressed that spoiled smiles damage self-
confidence (Topic 2).

Patients and families complained about transport, stat-
ing that the best practitioners were far from home. Par-
ents were forced to take a day off for the medical
appointments of their children (Topic 3).

Patients reported many difficulties in the care course
(Topic 4).

School and academic integration appeared to be bad.
They reported learning delays, difficulties in becoming
integrated in normal schools, and isolation from others
(Topics 5). They also reported that pediatric metal caps
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Table 2 CHILD-OIDP score by socio-demographic characteristics (N =110)
Socio-demographic characteristics n % CHILD-OIDP score Beta [95% Cl] P value
Median (Q1; Q3) Min; max

Gender

Male 49 44.5 15.0 (7.5;29.2) 6.7; 66.7 00 -

Female 61 555 24.2 (11.7, 40.0) 6.7; 80.0 9.21[0.7;17.7] 0.03
Age

6-12 years old 75 68.2 20.8 (10.0; 35.0) 6.7; 80.0 00 -

13-17 years old 35 318 22.5(9.2;433) 6.7, 61.7 1.7 [-9.2; 126] 0.76
Education level

Pre-school/Primary School 72 65.5 20.8 (10.8; 35.0) 6.7, 80.0 0.0 -

College/University 38 345 213 (8.3;40.0) 6.7, 725 1.7 [-83;11.7] 0.74
Type of school

Traditional 89 824 17.5(9.2; 30.8) 6.7; 66.7 0.0

Personalized 19 176 292 (16.7;61.7) 6.7; 80.0 11.7 [-9.6; 33.0] 0.28
Academic delay

No 94 85.5 179 (9.2;333) 6.7; 80.0 00

Yes 16 14.5 330 (21.3;52.1) 9.2; 775 134 [-2.0; 28.8] 0.09
100% ALD

No 44 449 196 (9.2; 33.8) 6.7, 66.7 00

Yes 54 55.1 25.0 (11.7; 40.0) 6.7; 80.0 5.0 [-4.5; 14.5] 0.30
Renouncement to dental care

No 97 89.0 20.0 (9.2;333) 6.7, 80.0 0.0

Yes 12 110 409 (17.9; 44.6) 6.7, 62.5 200 [4.1;359] 0.01
Financial help received for dental care

No 96 914 20.0 (9.2; 346) 6.7; 80.0 00

Yes 9 86 31.7 (25.0; 50.8) 10.0; 77.5 11.7 [-9.3;32.7] 0.27

Bold indicates p values under 0.05.

were very visible in the mouth and had many impacts
on smiling. Patients reported several daily life-dental is-
sues: pain, difficulty when eating, brushing teeth, altered
tooth color, reduced chewing surface, lack of saliva, re-
stricted mouth opening (Topics 6).

A large proportion of patients reported budget and fi-
nancial issues. Patients reported their deception according
to social coverage: problem of excess fees (treatments too
expensive and not enough reimbursed), feeling that the
lack of financial assistance was not acceptable (Topic 7).

The patients and most parents reported anxiety and fear
about the future. They had doubts about the most compe-
tent practitioner to treat their children. Children reported
anxiety related to the fear of pain. Parents reported their
impression of “fighting alone”, and their fear of the impact
of teeth on overall health (Topic 8).

Discussion

Our hypothesis, verified here, was that medical and oral
alteration was not the only factor responsible for harm-
ing children’s OHRQol.

For example, the bivariate analysis showed that being a
girl was significantly associated with a lower OHRQol
(p=0.03). This result corroborated several studies on
the OHRQol of patients with clefts or facial alteration
[17]. On the other hand, several studies with smaller co-
horts did not show this difference [18, 19].

The physical and social deterioration of these diseases
affecting the orofacial sphere may be more difficult for
young and teenage girls who may be under significant
social and aesthetic pressure.

Having a syndromic disease was the second reason for
poor OHRQol (p =0.01).

The syndromic forms, more serious and disabling be-
cause they were sometimes associated with other motor
and / or intellectual handicaps, required more intensive
overall care [20].

The study has shown in the multivariate model that hav-
ing an isolated dental disease (without the presence of a fa-
cial cleft) was associated with a poorer OHRQol (p = 0.002)
than those who suffered additionally from a facial cleft.
Dental rare diseases can concern anomalies of: number of
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Table 3 CHILD-OIDP score by clinical and dental characteristics (N =110)
Clinical and dental characteristics n % CHILD-OIDP score Beta [95% Cl] P value
Median (Q1; Q3) Min; max

Syndromic disease

Yes 32 323 330 (16.3; 44.6) 6.7, 77.5 15.0 [3.7; 26.3] 0.01

No 67 67.7 16.7 (9.2; 30.0) 6.7; 80.0 0.0
Type of disease

Disease with Oral cleft 51 515 26.7 (133;39.2) 6.7; 80.0 00

Dental disease 48 485 163 (9.2;325) 6.7, 77.5 —10.0 [-19.8; -0.2] 0.05
Removable prosthesis

No 101 91.8 20.8 (10.0; 35.0) 6.7, 80.0 00

Yes 9 82 300 (133;417) 6.7, 44.2 9.2 [-143;327] 044
Fixed prosthesis

No 100 90.9 21.7 (104; 35.9) 6.7; 80.0 0.0

Yes 10 Al 14.6 (7.5; 20.8) 6.7; 66.7 =59 [-174; 5.6] 031
Orthodontic treatment

No 64 58.2 16.7 (8.8;334) 6.7, 77.5 0.0

Yes 46 418 242 (108; 43.3) 6.7; 80.0 7.5 [-2.5;17.5] 0.14
Painful teeth

No 75 70.1 200 (9.2; 34.2) 6.7, 77.5 0.0

Yes 32 299 242 (12.5; 44.6) 6.7; 80.0 4.2 [-9.1;17.5] 053
Sensitive teeth

No 58 56.3 204 (9.2, 34.2) 6.7, 775 0.0

Yes 45 437 208 (133;39.2) 6.7, 80.0 0.0 [-94;94] >99
Decays

No 83 76.9 21.7 (10.0; 35.0) 6.7, 77.5 0.0

Yes 25 231 208 (9.2; 41.7) 6.7; 80.0 —-09[-130; 11.2] 0.88
Space between deciduous teeth did not fill

No 40 38.1 21.7 (9.2, 37.5) 6.7, 77.5 0.0

Yes 65 61.9 19.2 (108; 31.7) 6.7; 80.0 —25[-133;83] 065
Deciduous teeth falling

No 44 404 17.1 (7.9; 32.5) 6.7, 62.5 00

Yes 65 596 242 (11.7;39.2) 6.7; 80.0 6.7 [-24;15.8] 0.15
Colored teeth

No 64 61.0 213 (10.0; 37.5) 6.7, 725 0.0

Yes 41 39.0 21.7 (10.0; 30.8) 6.7, 77.5 0.0 [-9.9;99] >99
Anomaly of size and shape of teeth

No 33 327 142 (7.5, 24.2) 6.7, 51.7 10.0 [1.0; 19.0]

Yes 68 67.3 246 (12.5; 42.5) 6.7; 80.0 0.0 0.03
Teeth alignment problems

No 21 193 15.8 (9.2;35.0) 6.7; 66.7 0.0

Yes 88 80.7 21.7 (108; 36.7) 6.7; 80.0 59 [-8.1;199] 041
Gum bleeding

No 81 743 183 (9.2;31.7) 6.7, 725 00

Yes 28 25.7 26.7 (13.0; 434) 6.7; 80.0 59 [-6.6; 184] 035

Swollen gums
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Table 3 CHILD-OIDP score by clinical and dental characteristics (N =110) (Continued)
Clinical and dental characteristics n % CHILD-OIDP score Beta [95% Cl] P value
Median (Q1; Q3) Min; max

No 89 85.6 17.5(9.2; 34.2) 6.7, 77.5 0.0

Yes 15 144 25.0 (133; 44.2) 6.7; 80.0 75[-6.2;21.2] 0.28
Mouth ulcers, aphta

No 81 750 183 (9.2;333) 6.7, 77.5 0.0

Yes 27 250 242 (13.3; 45.0) 6.7, 80.0 5.9 [-8.7; 20.5] 042
Bad breath

No 76 704 21.7 (9.2, 37.5) 6.7; 80.0 0.0

Yes 32 296 204 (12.1; 346) 6.7, 775 —09 [-106; 8.38] 0.85
Mouth deformation (cleft)

No 68 63.6 17.9 (8.8;33.0) 6.7, 775 0.0

Yes 39 364 242 (11.7;433) 6.7; 80.0 59 [-4.5;163] 0.26
Anomaly of eruption of definitive teeth

No 43 40.6 200 (83; 44.2) 6.7; 66.7 0.0

Yes 63 594 21.7 (10.8; 30.0) 6.7; 80.0 1.7 [-11.7;15.1] 0.80

Lack of definitive teeth

No 51 50.5 20.8 (10.0; 33.3) 6.7, 77.5 0.0

Yes 50 495 19.2 (9.2; 40.0) 6.7, 80.0 —08[-11.0;94] 0.88

Bold indicates p values under 0.05.

teeth (agenesis, anodontia, oligodontia, supernumerary
teeth), size and shape of the teeth (microdontia, conical
teeth...), structure of the teeth (amelogenesis imperfecta, en-
amel hypoplasia, hypomineralization, dentinogenesis imper-
fecta, dentinal dysplasia gingival and parodontal diseases
(gingival overgrows, gingival fibromatosis, periodontitis),
eruption, of the teeth (retainend teethn delay of eruption of
the teeth ...). These diseases have functional repercussions
but also aesthetic and social because the appearance can be
largely altered. [6, 21-23]. However, this result appeared
surprising since having a facial cleft seemed to be more

Table 4 CHILD-OIDP score by psychosocial characteristics (N=110)

disabling, especially if it is syndromic. Nevertheless, the
diagnosis of facial clefts was prenatal. Our study led us to
form the hypothesis that short and long-term treatments
were well established and organized around a multidiscip-
linary team including psychological care. On the contrary,
this study showed that difficulties related to funding and
care pathways appear more present in patients with dental
diseases (shape and color alteration of teeth, orthodontics
treatment) (Table 3). The qualitative analysis also revealed
that patients and their parents reported daily life-dental is-
sues: pain, difficulty when eating, brushing teeth, altered

Psychosocial characteristics n % CHILD-OIDP score Beta [95% Cl] P value
Median (Q1; Q3) Min; max

Feeling of being sidelined in life

No 72 69.9 16.7 (8.3; 28.8) 6.7, 775 0.0

Yes 31 301 36.7 (16.7; 51.7) 6.7, 800 200 [6.8;33.2] 0.003
Feeling different

No 38 369 16.7 (8.3; 25.0) 67,775 00

Yes 65 63.1 275(133;44.2) 6.7, 80.0 108 [1.6; 20.0] 0.02
Relationship between hospital and private medicine

Good 67 60.9 20.0 (9.2; 30.0) 6.7,775 00

Bad 22 200 19.2 (11.7; 45.0) 6.7; 800 1.7 [-15.2; 186] 0.84

Doesn't know 21 19.1 283 (9.2; 40.0) 6.7, 617 83 [-52;21.8] 023

Bold indicates p values under 0.05.
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Table 5 CHILD-OIDP score — multivariable model (N=110)

Clinical and dental characteristics Beta [95% Cl] P value
Gender
Male 0.0 -
Female 421[-28;11.1] 023
Age
6-12 years old 00 -
13-17 years old -09[-89;7.1] 0.82
Syndromic disease
Yes 841[04;163] 0.04
No 0.0
Type of disease
Disease with facial cleft 0.0 .
Dental disease -10.8 [-17.6; —4.0] 0.002
Problem of size and shape of teeth
Yes 9.2 [2.9;154] 0.005
No 00
Feeling of being sidelined in life
Yes 20.0[6.9; 33.1] 0.003
No 0.0

Bold indicates p values under 0.05.

tooth color, reduced chewing surface, lack of saliva, and re-
stricted mouth opening. These issues did not appear in the
quantitative analysis.

The third issue associated with a lower OHRQol was the
renouncement of dental care (p = 0.01). This renouncement
may be explained by many reasons such as financial cost,
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easy access to care, and difficulty to choose an expert prac-
titioner to perform the complex treatments required. Oral
care for children suffering from rare dental diseases (oligo-
dontia, ectodermal dysplasia, for example) most often re-
quired multidisciplinary treatments include orthodontics
and sometimes orthognathic surgery, conservative care, re-
movable prosthesis at first and conventional fixed dental
prosthesis and implant prosthetic rehabilitation at the end
of growth [24-26]. The treatments are long and are not or
only partly covered by health insurance. Moreover, treat-
ments become more complex and expensive with age.
Therefore, there is in increasing correspondence between
the renouncement of care and worsening OHRQol (Table
2). Qualitative analysis revealed that cost was an issue that
worried parents. In France, the socialized share of expenses
incurred by the prosthetic and orthodontic rehabilitation of
children and adults with rare orofacial diseases is not
greater than for healthy patients, except for implants (with-
out prosthesis) in the case of ectodermal dysplasia. No care
scheme is currently planned for patients suffering from dis-
eases affecting the oral sphere and whose lifelong care will
be long and expensive. For all these reasons, we propose
that a “rare orofacial disease care package” would be a good
health policy for improving the OHRQol of patients with
dental diseases.

The qualitative analysis also showed that the renounce-
ment of dental care increases with the rarity of the disease.
Parents and patients mentioned difficulties regarding diag-
nosis and surgery [27].

Feeling isolated, alone and different from other chil-
dren was significantly associated with a lower OHRQol

Fig. 2 Categories and sub-categories of qualitative analysis topics

Feelings of anxiety, Transportation, Patients and almost
Relations to caregivers Toneliness and 4 Difficultiesin the care budget and financial Issues about school and| parents reported
distance from home- Daily life-dental issues
and hospitals difficulties to face Core conter course issues scholar integration anxiety and fear about
others look
lack of informationlj ‘when the smile is ->doubts about
on the treatment altered, it has FNoorlittle Administrative 00 much care out, >difficulties to the best
support for integrate normal SPain L
and the course of consequences on transport of health care schools. practitioners to
care self-confidence. P treat their
children
lack of listening the! oorly Schidren
from medical and best practitioners averin reimbursing for school delay Fdiffiutty when reported anxiety
non-medical staff are far from home g orthodontic care J b " ated to the
he pain.
not enough D —
8! forced to take a deception
care day off for medical rare diseases according to social isolation from > brushing teeth
of children and e s specificites et others.
their parents PP Y Sarents
reported their
impression of
relations between >They reported that =] “fightingalone”,
Py problem of excess pedistric metal caps altered tooth and their fear of
hospital and care =1 were very visible in the incidences of
the mouth and had the teeth on the
many consequences overall health.
on smile.

feeling that itis
"shameful to have Sreduced
" chewing surface
no help

lackof saliva

restricted
mouth opening,
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in the quantitative analysis. In the qualitative analysis,
parents reported that their children were anxious about
their future and their daily lives. Their appearance was
sometimes greatly altered, and the gaze of others is a
source of discomfort and anxiety. Lack of self-confidence,
fear of smiling and the feeling of being beautiful appeared
to be important for these young people. It is important to
systematically make available help and psychological sup-
port during childhood and during the transition from
pediatric to adult medical treatment. The literature
showed that appearance and speech were the most
frequently discussed points for children with facial
clefts. Individuals with facial clefts may struggle with
the psychological and social sequels of having differ-
ences in their appearance and speech [28].

This lack of psychological care has been accompanied,
according to the qualitative analysis of the verbatim com-
ments, by poor communication on the part of doctors.
Children and their families reported anxiety about the fu-
ture and the lack of responses to their questions about fu-
ture treatments. This study has shown the interest of the
identification of psychological factors that could be used
to improve children’s self-esteem and OHRQol.

Very few studies have mixed quantitative and qualita-
tive analyzes regarding rare orofacial diseases [29, 30].
The existing literature with lip and/or palate cleft has fo-
cused almost exclusively on the medical aspects of care
rather than patient experience, on objective measures ra-
ther than subjective self-perceptions, and on deficits ra-
ther than strengths.

The literature showed that the OHRQol of children
with oral disease was much worse than in the general
population [12, 31, 32]. The median CHILD-OIDP score
was 20.08/100 while for the general population it is be-
tween 2 and 8 [11, 33]. The Child-OIDP score had the
advantage of combining varied performances ranging
from daily life to social relations. It had been shown in
the literature that neither self-administration nor accom-
paniment by an investigator affect the results of ques-
tionnaires [34]. Thus, the fact that children responded
with their parents, when they were not able to do it
alone, did not limit the correct interpretation of the an-
swers [35, 36].

Limits

In terms of bias, it is questionable whether those who
responded to the study feel better or worse than those
who did not respond. This can be seen in the qualitative
analysis which may appear in some points as a list of
grievances in which patients finally have a place to freely
express their feelings and their distress about the manage-
ment of the disease and the course of care. We did not
analyze who did not answer, which could be a source of
selection bias. However, the results corroborated those in
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the literature and, thanks to the qualitative analysis, pro-
vided much information on the feelings of patients, little
studied so far.

Another point which may be discussed concerns the
sample size and therefore the external validity of the
findings and their representativeness. This study brings
one of the largest samples on these topics studied in
France to date. These data are the first on the manage-
ment of these patients in a country where many political
efforts have been made on rare diseases. This sample is
interesting in relation to the initial population, strictly
drawn and randomized, because it keeps the initial
stratification (on gender, sex, type of disease) and the
findings verify our initial hypothesis.

Our objective was not to conduct a study measuring
statistical inference or to bring prognostic factors. The
aim of this study was to better understand management
of patients and how it could be improved. The results
show inequalities in access to care with a lack of psycho-
logical support and financial coverage for their care. This
data will be interesting to compare with other countries
in the future.

With regard to the large number of diseases studied,
they have in common the oral and social handicaps in
their different syndromic composition’s. These disabil-
ities produce significant social inequalities. The stratifi-
cation on age, sex and type of disease in the sample are
clearly shown in the results by showing sub-groups of
patients less well managed on both the medical and psy-
chological sides.

With the contribution of the analytical results from
the qualitative study, this study will be an important
basis for other intervention studies.

Strengths

Although we did not carry out real mixed-method re-
search, our study was greatly enriched by the analysis of
the patients’ and parents’ verbatim comments.

The qualitative analysis highlighted topics that have
not been explored through quantitative analysis, such as
the fear of the future, shared by children and parents,
the perception of feeling alone with the disease, from
the standpoint of the care path and the overall integra-
tion of the child. This qualitative analysis will provide
new topics and variables for future quantitative studies.

The lives of these children are clearly affected by their
illnesses, but as the results of the quantitative analysis,
and more precisely those of the qualitative analysis, have
shown, the purely dental and oral parameters did not
stand out as being clearly significantly related to the
OHRQol as expressed in the study.

These conclusions are interesting because, so far, very
few studies have shown the possible associations be-
tween psychosocial and socioeconomic factors related to
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the OHRQoL affected by these pathologies. Oral and
dental explanations are often given without taking into
consideration the whole existence of the child and their
parents. What does it mean to be a carrier of a RD that af-
fects appearance, whose necessary care is very expensive
and poorly reimbursed whose care course, is chaotic?

In this study, all the results converged towards a need
to improve the legibility of care pathways and financial
coverage of treatments. Public policies must improve
existing procedures so that no child with a rare disabling
illness at the level of function and social acceptance is
obliged to give up the care that is essential to their well-
being and OHRQoL This study managed to provide sev-
eral answers to these questions and suggest orientations
in terms of health policy.

Conclusion

Although many efforts have been made in recent years
regarding policies designed to improve access to the
diagnosis and care of patients with RD in France, care
pathways remain very complex for patients and their
families. Financial support for necessary and oral care is
still a big problem for families who must give up certain
of its essential aspects.

Public policies must improve procedures so that no
child with a rare disabling illness at the level of function
and social acceptance has to give up the care essential to
their well-being and OHRQoL. This study managed to
provide some answers to these questions and to suggest
orientations in terms of health policy. In addition to work-
ing for a better financial support of the treatments, a psy-
chological care adapted to the specificities of each patient
should be implemented. This study should be completed
and enriched by other research to bring real recommenda-
tions in terms of public health for these young patients in
their care course. Concerning the impact and the financial
burden of these diseases, it would be interesting to con-
duct medico-economic evaluation studies and to evaluate
the costs generated in a macro and micro-economic di-
mension of these diseases. In addition, it would be inter-
esting to imagine interventional studies to create levers to
improve children’s psychosocial skills and to measure
what could be done to improve the psychological care of
patients and their caregivers.
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V.3. RESULTATS VOLET ADULTE ORAQL
V.3.1. STATISTISQUES DESCRIPTIVES

Cinqg centres d'expertise ont participé a I'étude. Deux spécialistes en chirurgie maxillo-
faciale et trois en chirurgie buccale.
Une liste de 1168 patients a €té obtenue des centres. Un échantillon, tiré de cette population
d’étude, a été obtenu apres élimination des patients ne résidant pas a l'adresse déclarée et par
stratification des patients en fonction de leur age et de leur genre. L’analyse finale a été réalisée
sur 300 adultes de plus de 18 ans.Au total, 108 patients n'ont pas recu le questionnaire car leur
adresse avait changé et 109 patients n'ont pas répondu, ce qui a conduit a l'inclusion de 83
patients dans I'étude. Des données complétes (personnes dont le critére d’évaluation principal
était complété et qui respectaient les criteres d'inclusion) étaient disponibles pour 73 patients.
L'échantillon comprenait 34 garcons (45%) et 42 filles (55%). Les patients étaient agés de 18 ans
et plus : 48 entre 18 et 30 ans (63%) et 28 entre 31 et 74 ans (37%).
Les patients de cet échantillon sont 22 a vivre en couple (29%) et 54 a étre célibataire (71%).
Concernant le niveau scolaire des patients interrogés, 17 n’avaient pas le niveau bac (22%) et 59
étaient au-dessus du bac (78%).
Dans cet échantillon, 35 (48%) des patients ont bénéficié du «100% ALD » pour leur pathologie.
Concernant la situation professionnelle des patients, 33 étaient actifs (43%), 26 étaient étudiants
(34%), 8 étaient chémeurs (11%), 2 étaient en arrét maladie (3%), 2 étaient retraités (3%) et 5
étaient dans une autre situation (foyer d’accueil, atelier protégé, CAT) (7%).
Le score GOHAI, allait de 20 a 36 avec une mediane a 30 (tableau 1). Pour cette variable, le
score n’a pu étre calculé que sur 20 patients en raison du nombre importants de données

manguantes pour les sous-scores. Les résultats sont reportés table 2.
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Table 2 : Caractéristiques descriptives des patients adultes de I’étude ORAQL

Variable Total DM*
N=76
Age au remplissage du questionnaire, en années N=76 0
Médiane (Q1 ; Q3) 26 (21;38)
Min ; Max 18;74
Age au remplissage du questionnaire en 2 classes N=76 0
17-30 ans 48 (63%)
>31 ans 28 (37%)
genre N=76 0
Masculin 34 (45%)
Féminin 42 (55%)
Situation matrimoniale N=76 0
En couple 22 (29%)
Célibataire 54 (71%)
Niveau scolaire N=76 0
Sous le bac 17 (22%)
Au-dessus du bac 59 (78%)
100%ALD ou 100%ALD hors liste pour la pathologie N=73 3
Non 38 (52%)
Oui 35 (48%)
Situation professionnelle N=76 0
actif 33 (43%)
étudiant 26 (34%)
chémeur 8 (11%)
en arrét maladie 2 (3%)
retraité 2 (3%)
autre situation (foyer d’accueil, atelier protégé, CAT) 5 (7%)
41
Score total GOHAI (de 12 a 60) N=20
Médiane (Q1 ; Q3) 30 (27;34)
Min ; Max 20;36

*Données manquantes
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V.3.2. STATISTIQUES ANALYTIQUES
V.3.2.2. ANALYSE UNIVARIEE

Des associations statistiques entres les variables sociodémographiques, cliniques,
médicales et psychosociales ont été étudiées en fonction de variable a expliquer, « renoncement
aux soins bucco-dentaires ». Les résultats sont reportés table 3.

Le fait de ne pas bénéficier du « 100% ALD » ou du « 100% ALD bucco-dentaires » est associé
a davantage de renoncement aux soins bucco-dentaires (p=0.03).

Lorsque le sentiment exprimé par le patient sur la transition entre médecine pédiatrique et
médecine adulte était mauvais, cette variable était associée a davantage de renoncement aux
soins bucco-dentaires (p=0.002). Quand les patients ne savaient pas répondre a cette question
(NSP), cette variable était également associée a du renoncement aux soins bucco-dentaires
(p=0.003).

Le sentiment d’avoir une mauvaise ou trés mauvaise santé bucco-dentaire était associé au
renoncement aux soins (p=0.01).

Le fait de ne pas porter, ou de ne pas avoir porté de prothese orthodontique était associé a

davantage de renoncement aux soins bucco-dentaires (p=0.03).

La transmission des informations entre les soins de ville (généraliste et spécialiste) et les soins a
I’hopital étaient associés a davantage de renoncement aux soins bucco dentaires aussi bien quand
celle-ci était considérée comme mauvaise (p=0.001) mais également quand les patients ne
savaient pas répondre a la question (p=0.03).

L’augmentation d’un degré de satisfaction de la prise en charge actuelle de la maladie du point
de vue des compeétences techniques (de 1 a 10) étaient associé a moins e de renoncement aux

soins bucco-dentaires (p=0.001).
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Table 3 : analyses univariées (patients adultes de 1’étude ORAQL) (N=73)

Facteur Référence Un!te_de OR [1C95%] P-valeur
variation

Facteurs socio-démographiques

Choix de la profession influencé par la maladie : Oui Non 73 - 1.02 [0.23 ; 4.50] 0.98

Difficultés pour trouver un emploi : Oui Non 72 - 0.87[0.24 ; 3.17] 0.83

g 0 0 )
Seneflcu?ure (_ju 100% ALD ou du 100 % ALD bucco Non 73 i 0.29 [0.10 ; 0.87] 0.03*
entaire : Oui

Arrét des soins pédiatriques pour la pathologie : Oui Non 73 - 0.30[0.06 ; 1.58] 0.16

Arrét des soins pédiatriques pour la pathologie : NSP Non 73 - 1.80[0.61; 5.29] 0.29

Sentiment que la transition a été bonne au niveau de la .

orise en charge : Oui Non - 0.07 [0.01; 0.38] 0.002

Sentiment que la transition a été bonne au niveau de la .

orise en charge : NSP Non 73 - 0.10[0.02 ; 0.45] 0.003

Facteurs cliniques et oraux

Type de maladie : Fente Odonto 64 - 0.95[0.21; 4.22] 0.94
Mauvaise/

Evaluation de la santé bucco-dentaire : Excellente/bon tres 71 - 0.20 [0.06 ; 0.64] 0.01
mauvaise

Port d’une prothése dentaire amovible : Oui Non 73 - 1.15[0.37; 3.61] 0.81

Port d’une prothése dentaire fixe : Oui Non 73 - 1.79[0.64 ; 4.96] 0.27

Port d’une prothése dentaire orthodontique : Oui Non 73 - 0.23[0.06 ; 0.86] 0.03

Facteurs psycho-sociaux

Effet_negatlf_des problémes bucco-dentaires sur la vie Non 73 i 1.23 [0.45 : 3.34] 0.68

scolaire : Oui

Effet nggatlf des. pro_blemes bucco-dentaires sur la vie Non 73 - 2.77[1.00 ; 7.69] 0.05

professionnelle : Oui

Eff(_et negatlf_des prol_alemes bucco-dental.res sur la vie Non 73 i 2.75 [0.97 ; 7.80] 006

sociale (relations amicales, amoureuses) : Oui

Effe_t _negz?ltlf d_es problémes bucco-dentaires sur la vie Non 73 - 1.61[0.52 ; 4.93] 0.41

familiale : Oui

Transmission des informations entre les soins de ville Mauvais/

(généraliste et spécialiste) et les soins a I’hdpital : trés 73 - 0.03[0.00 ; 0.24] 0.001

bon/trés bon mauvais
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L . . . . Mauvais/
Transmission des informations entre les soins de ville A )
S L SRR tres 73 - 0.26 [0.08 ; 0.87]
(généraliste et spécialiste) et les soins a I’hdpital : NSP :
mauvais
Degré de satisfaction de la prise en charge actuelle de la
maladie du point de vue des compétences techniques : - 73 1lpoint 0.68[0.53;0.86]
delal0
(P)rl:?e charge psychologique (psychologue, psychiatre) : Non 73 i 4.040.88 ; 18.60]

0.03

0.001

0.08

*En gras sont notés les p significatifs au seuil de 5%

V.3.2.3. ANALYSE MULTIVARIEE

Les facteurs sélectionnés pour 1’analyse multivariée sont ceux qui sont significatifs au
seuil de 20% en univarié. Ces facteurs étaient les suivants :
-Bénéficiaire du 100% ALD ou du 100 % ALD bucco-dentaire
-Arrét des soins pédiatriques pour la pathologie
-Sentiment que la transition a été bonne au niveau de la prise en charge : Oui et NSP
-Evaluation de la santé bucco-dentaire
-Port d’une prothése dentaire orthodontique
-Effet négatif des problémes bucco-dentaires sur la vie professionnelle
-Effet négatif des problemes bucco-dentaires sur la vie sociale (relations amicales, amoureuses)
-Transmission des informations entre les soins de ville (généraliste et spécialiste) et les soins a
I’hopital : bon/tres bon et NSP
-Degré de satisfaction de la prise en charge actuelle de la maladie du point de vue des
compétences techniques
-Prise charge psychologique (psychologue, psychiatre) : oui/non
Une sélection automatique pas a pas (« stepwise ») des facteurs permettent d’obtenir un mode¢le
avec uniguement des facteurs significatifs au seuil de 5%.
La colinearite entre les facteurs du modele a été testée.
Le modele a montré que parmi les facteurs étudiés, ceux potentiellement liés a davantage de
renoncement aux sons bucco-dentaires étaient : ne pas étre bénéficiaire du 100% ALD ou du 100
% ALD bucco-dentaire (p=0.04), une mauvaise qualité de la transmission des informations entre

les soins de ville (généraliste et spécialiste) et les soins a 1’hdpital (mauvais/trés mauvais et NSP)
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(p=0.005) et le fait de ne pas porter ou de ne pas avoir porté une prothese dentaire orthodontique

(p=0.04). Les résultats sont reportés table 4.

Table 4 : analyse multivariée (patients adultes de 1’étude ORAQL) (N=73)

Facteur Référence OR [1C95%] p-valeur  p-valeur
Type I

Bénéficiaire du 100% ALD ou du 100 % ALD Non 0.24[0.06 ; 0.90] 0.04* 0.04
bucco-dentaire : Oui
Transmission des informations entre les soins de Mauvais/ trés  0.03 [0.00 ; 0.25] 0.002 0.005
ville (généraliste et spécialiste) et les soins a mauvais
I’hopital : bon/trés bon
Transmission des informations entre les soins de Mauvais/ trés  0.38 [0.10 ; 1.44] 0.15
ville (généraliste et spécialiste) et les soins a mauvais
I’hopital : NSP
Port d’une prothése dentaire orthodontique : Oui Non 0.19[0.04 ; 0.93] 0.04 0.04

*En gras sont notés les p significatifs au seuil de 5%
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V.3.3. ANALYSE QUALITATIVE DES VERBATIMS DE L’ETUDE ORAQL

Les réponses textuelles ont été analysées pour évaluation qualitative et 39% (30/76) des
patients ont répondu. L'analyse thématique a été utilisée pour analyser les données (113). Tous
les commentaires textuels des patients se trouvent en Annexe X.

Les sujets abordés dans ces verbatim peuvent étre classés en fonction des sujets suivants : les
patients ont signalé un manque d’informations sur le traitement et le déroulement des soins, et un
manque d’écoute du personnel médical et non médical. Une prise en charge psychologique
insuffisante des patients a été rapportée. lls ont également signalé des relations compliquées
entre les soins dans les hopitaux publics et les soins dans les établissements privés.

Les patients ont signalé des sentiments d'anxiété, de solitude et des difficultés a faire face au
regard des autres. Ils ont exprimé que les sourires dégradés nuisent a la confiance en soi.

Les patients se sont plaints du transport et des frais de ceux-ci, affirmant que les meilleurs
praticiens étaient souvent loin de chez eux.

Les patients ont signalé de nombreuses difficultés tout au long de leur parcours de soins, du
diagnostic a la prise en charge.

Les patients ont signalé plusieurs problémes dentaires de la vie quotidienne : douleur, difficulté a
manger.

Une grande proportion de patients a signalé des problémes budgétaires et financiers. Les patients
ont signalé leur déception quant a la prise en charge par leur couverture sociale : probléeme des
frais supplémentaires (traitements trop onéreux et pas assez remboursés), estimant que le manque
d'assistance financiére était tres lourd a supporter.

Les patients ont signalé leur anxiété et leur peur de I'avenir. lls ont peur que leurs enfants soient
atteints eux aussi. Ils avaient des doutes sur le praticien le plus compétent pour les traiter. Les

patients ont également signalé leur impression d’étre abandonnés.
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PARTIE 6
DISCUSSION & PERSPECTIVES
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VI.1. DISCUSSION

Notre étude épidémiologique de la filiere de sant¢é TETECOU et notre analyse de la
qualité de vie orale et de 1’accés aux soins bucco-dentaires des patients, enfants, adolescents et
adultes, porteurs de maladies rares orofaciales ont permis de mettre en lumiere les avancees
politiques et organisationnelles réalisées depuis dix ans, les difficultés encore rencontrées malgré
cela par les patients et leurs familles. Cette étude permet d’ouvrir des perspectives d’amélioration
de la prise en charge autant thérapeutique que sociale pour le futur. Pour comprendre les
difficultés dans le parcours de soins des patients, de ’enfance a 1’age adulte nous avons choisi
deux criteres de jugement principaux différents chez les enfants et les adultes. Chez I’enfant nous
avons ¢étudi¢ I’influence potentielle des facteurs sociaux, cliniques et psychosociaux sur la
qualité de vie orale. Tandis que, chez 1’adulte ; nous avons étudié les associations potentielles
entres ces facteurs, ainsi que ceux liés a la transition pédiatrie-médecine adulte et au
renoncement aux soins bucco-dentaire. Ce choix s’est fait suite a I’hypothése que le renoncement
aux soins chez les adultes serait important, compte tenu de la faiblesse de la part socialisée des
soins bucco-dentaire. Il était donc intéressant d’étudier ce qui aurait pu améliorer I’accés a ces
soins dans le parcours du patient adulte.

Par 1’étude de données de CEMARA nous avons voulu montrer comment un outil, certes
imparfait, pouvait étre un levier pour de nombreuses questions de recherche permettant
I’amélioration de la prise en charge globale des patients.

En France, a la suite des plans nationaux sur la prise en charge des maladies rares, une
institutionnalisation de celle-ci s’est mise en place ayant ainsi permis la création de filiéres, de
réseau de coordination nationale, et de centres d’expertise. Aujourd’hui aprés presque dix ans de
recul sur la base de données de CEMARA, cet outil peut étre considéré comme fiable malgré
certaines réserves émises par les utilisateurs, cliniciens et scientifiques rencontrés au cours de
I’étude. Une premiére concernait la prise en charge des patients au sein de plusieurs filiéres de
santé et la difficulté d’identifier le parcours de soins du patient en transfiliéres. Grace a
I’implémentation de BAMARA (Base de données sur les Maladies Rares) depuis 2018
remplagant CEMARA, ces limites ont été partiellement levées. En régions, les patients traités

dans différentes filieres apparaissent dans la base de données, cela permettant aux praticiens de
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connaitre toutes les prises en charge du patient. En lle-de-France, en revanche, cela n’est vrai que
si le patient est traité dans différentes filieres mais au sein du méme centre hospitalier.

Une seconde réserve sur la base CEMARA a été également mise en avant par les cliniciens et
épidémiologistes concernant les spécificités phénotypiques de chaque patient. Celles-ci n’avaient
pas de place pour apparaitre distinctement dans les pétales ce qui réduisait les capacités de 1’outil
pour la prise en charge clinique et 1’analyse épidémiologique. Avec BAMARA, lors du
remplissage du minimal data set, les entités cliniques peuvent étre décrites précisément. Ces
avancées techniques de 1’outil de codage vont permettre d’en faire un pilier performant autant

pour la prise en charge clinique des patients que pour les études épidémiologiques a venir.

L’analyse de CEMARA pour la filicre TETECOU sur les données de 2008 a 2015 a fourni les
premieres informations sur les maladies rares de la téte, du cou et des dents en termes de santé
publique en France. C'est la premiére fois que des données d'une base nationale concernant ces
maladies ont été analysées. Les principaux résultats montrent encore, malgré le maillage
territorial mis en place, une inadéquation entre la demande et I'offre de soins dans la mesure ou
un nombre treés important de patients font un tres long trajet de leur lieu de résidence vers les
centres de référence parisiens pour la prise en charge de leur maladie. Selon les données de
I’étude, prés de 45% des patients résidaient en région parisienne. Ce résultat ne repose pas sur
une différence de prévalence inter-régions mais sur le fait que les équipes médicales dans les
CRMR et CCMR régionaux rencontraient des difficultés pour compléter la base de données et
donc que les données collectées n'étaient pas exhaustives. En effet, les résultats obtenus en
termes de prévalence des entités cliniques pour I'ensemble du pays différaient sensiblement des
chiffres de la littérature scientifique. A Paris, en revanche, la plupart du personnel médical et non
médical des centres de référence utilise la base de données. C'est pourquoi nous avons décidé
d'utiliser les données de Paris comme proxy pour analyser des données pour I'ensemble de la
France (la littérature n'a pas montré de variables écologiques ou environnementales influengant
les maladies etudiées) (114)(115)(116). Les prévalences calculées dans la cohorte pour la région
parisienne étaient cohérentes avec celles d'Orphanet (117), ou les entités cliniques les plus
fréquentes étaient les fentes labiales et alvéolaires, les fentes palatines, les fentes labiales et / ou
palatines, les anomalies vasculaires ou angiomes, le syndrome de Pierre Robin isolé. Les patients

étaient généralement diagnostiqués tres tét ou a la naissance ce qui est encourageant en ce qui
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concerne la capacité du réseau a repondre aux besoins du patient en matiére de prise en charge
précoce. Il a été montré que ceci est la meilleure garantie de succes dans le traitement de ces
maladies (118).
Les entités cliniques principalement représentées dans la cohorte, les fentes faciales, sont celles
détectées précocement par échographie, car leur détection est devenue obligatoires dans la check
list du suivi de grossesse (119). Par ailleurs, nous avons pu montrer que les cing maladies les
plus fréquentes étaient présentes chez prés de la moitié des patients. Ces maladies (fentes et
syndrome de Pierre Robin) étaient celles traitées par les centres parisiens qui complétaient de
maniére le plus exhaustive la base de données (120). Les résultats ont montré qu’un grand
nombre de patients ne vivant pas a Paris y venaient pour y recevoir des soins apres avoir été
diagnostiqués dans leurs centres de référence et de compétence régionaux. De plus, les centres
parisiens apparaissent également comme des centres de second recours, lorsque le diagnostic est
complexe a poser.

A Paris, les centres de référence couvrent les malformations ORL rares, le syndrome de Pierre
Robin et les troubles congénitaux de succion-déglutition, les manifestations dentaires rares, la
craniosynostose et les malformations cranio-faciales, ainsi que les malformations du visage et de
la cavité buccale. Lorsque les maladies sont trés rares, telles que le syndrome de Moebius, les
patients se déplacent pour demander I'avis d'un expert dans les centres de référence parisien. 1l a
été observé que plus la maladie était rare, plus la proportion de patients résidant en dehors d’Ile-
de-France était importante parmi les patients suivis dans les centres parisiens. Pour le syndrome
de Treacher Collins, la proportion des patients ne résidant pas en lle-de-France était de 73,2%.
Pour le syndrome de Moebius, la proportion de ceux résidant en dehors de la région parisienne
est proche de la moitié de tous les patients. En revanche, pour les fentes buccales, traitées dans le
centre MAFACE et ou la proportion de patients traités y était élevee, la proportion de patients
résidant en dehors de la région parisienne est inférieure a celle des maladies mentionnées ci-
dessus. La "simplicité" des cas n'implique pas nécessairement les prévalences les plus élevées.
Les fentes buccales, par exemple, représentent les prévalences les plus importantes, toutes
formes anatomiques et syndromiques combinées, aux niveaux national et régional. Les
déplacements parfois de plus de 600 km pour se faire soigner malgré le maillage territorial mis

en place sont un obstacle de plus pour les patients.
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Ces résultats doivent cependant étre analysés avec précaution. En effet, d’un point de vue
épidémiologique, dans CEMARA, les données n’ont pas été collectées a des fins de recherche.
C’est la raison pour laquelle nous avons di faire face a des limitations et a des biais tels que des
pratiques de codage variables entre les centres, un manque de motivation pour collecter des
données due sans doute a une mauvaise compréhension des objectifs Les centres qui ne
remplissaient pas la base de données impliquent un biais de sélection qui tend a sous-estimer
sans doute nettement le nombre de patients. C’est pour cette raison que nous avons choisi Paris,
dont les prévalences sont proches de la littérature, comme proxy. L'analyse de chaque région
francaise a montré la différence majeure apparue pour de nombreuses régions. L’existence de ces
biais ne peut occulter I’existence d’une inadéquation entre I'offre et la demande de soins. Les
ratios calculés entre les chiffres observés et attendus dans les différentes régions francaises par
rapport a la région parisienne montrent clairement la tendance des patients a venir a Paris pour
leur traitement. Depuis I’implémentation de BAMARA, le remplissage de la base de données par
les centres d’expertise sera une condition a la labellisation ou re-labellisation des CRMR et
CCMR. Cette décision peut étre considérée comme une avancée car BAMARA pourra devenir
un réel registre de patients porteurs de maladies rares. Par ailleurs, le codage hospitalier des MR,
en utilisant les systéemes et pratiques actuels de codage et de classification, tendait a sous-
représenter les cas des MR. Les bases de données des hdpitaux sont concues pour évaluer
I'activité des hopitaux. Ils ne sont pas destinés a produire des données épidémiologiques. En
effet, les systemes informatiques actuellement présents dans les hdpitaux frangais ne précisent
pas le caractére rare des entités cliniques et démontrent le besoin de bases de données
spécialisées (121).

Afin d’améliorer la qualité des données, il sera utile de faire des renvois a des bases de données
supplémentaires, telles que le Programme de systemes d'information médicale (PMSI) et le
Fonds National d'Assurance Maladie. Les patients qui n‘ont pas rencontré le systéme de soins au
cours de la période d'étude, ou ceux qui ont été traités pendant longtemps, qui vivent encore et
qui apparaissent dans des bases de données plus anciennes, pourraient également étre inclus dans
le registre. En ce sens, le développement de la BNDMR et du MDS vise a favoriser la
communication avec les systéemes de soins hospitaliers informatisés, en utilisant un identifiant
national anonyme compatible, techniquement et juridiquement, avec les autres bases de données
nationales. (122).
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Les déterminants de recours et de non recours aux soins des patients dans les centres proches de
chez eux nécessitent d’étre davantage étudiés (122). Par ailleurs, mesurer 1’offre de soins de
santé nécessite différents indicateurs de ’activité médicale dans une unité géographique et, dans
le cas des maladies rares, dans des centres de référence : les établissements, leurs capacités et
leurs spécialités, le nombre de médecins, de médecins généralistes et de spécialistes,
d’infirmiéres, et autres professions paramédicales. (123) (124) (125).

Ce travail nous permettra, dans un premier temps, de mesurer le délai nécessaire au diagnostic et
a la prise en charge thérapeutique. L'objectif est de pouvoir hiérarchiser les actions pour faciliter
I'orientation des patients dans le systeme de santé lorsqu'il n'existe pas de centre de référence
spécifique pour la maladie rare concernée ou présumée. Dans un deuxiéme temps, un objectif
sera d’améliorer la continuité entre les acteurs impliqués dans les soins médicaux, 1’innovation
diagnostique et la recherche thérapeutique.

Avec cette premiere analyse descriptive sont apparues des problématiques nécessitant une
recherche approfondie sur les parcours de soins et 1’accés aux soins des patients et les
conséquences potentielles sur leur qualité de vie. Dans notre deuxiéme étude sur le sujet, 1’étude
ORAQL, notre objectif était de fournir aux autorités publiques des éléments fiables pour la mise
en ceuvre de politiques de santé publique aussi proches que possible des besoins réels des enfants
et des adultes atteints de ces maladies.

Encore une fois le réseau et la filiere ont pu étre support et nous avons ainsi montré que chez les
enfants le manque de prise en charge psychologique, le sentiment d’isolement et d’exclusion et
la complexité des parcours de soins affectaient la qualité de vie orale et générale. Par ailleurs la
question de la prise en charge financiére est majeure chez les enfants et 1’est encore plus chez les
adultes chez qui le renoncement aux soins pour motif financier est bien supérieur qu’en
population générale. L’étude ORAQL avait comme objectif, chez les enfants et les adolescents,
d’évaluer quels facteurs sociodémographiques, cliniques ou psychosociaux avaient une influence
sur la qualité de vie orale des patients enfants et chez les adultes, quels facteurs étaient associés
au renoncement aux soins bucco-dentaires. Dans cette étude, nous avons ajouté au volet
quantitatif, un volet qualitatif a la fin du questionnaire. Bien que nous n’ayons pas mené une
stricte méthode mixte, notre étude s’est considérablement enrichie grace a l’analyse des

commentaires textuels des patients.
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Les résultats de cette seconde étude nous ont permis de mettre en lumiere les problématiques des
patients entre différentes filieres de soins maladies rares, et les problématiques de la prise en
charge financiére des traitements de réhabilitation orale des patients.

Pour le volet sur les enfants et les adolescents, notre hypothese, vérifiée dans cette étude, était
que I’altération médicale et buccale n’était pas le seul facteur responsable du préjudice sur la
qualité de vie orale. La littérature a montré que la qualité de vie orale des enfants atteints de
maladie buccale était nettement moins bonne que dans la population en général (126)(127)(85).
Cela est vérifié dans 1’étude ou le score médian du CHILD-OIDP était de 20,08 / 100, tandis qu'il
se situe entre 2 et 8 dans la population générale.(110) (128). Le score Child-OIDP avait
l'avantage de combiner des performances variées allant de la vie quotidienne aux relations
sociales. Il a été démontré que ni I’auto-administration ni 1’accompagnement d’un investigateur
n’affectent les résultats des questionnaires. (129). Ainsi, le fait que les enfants aient répondu
avec leurs parents, lorsqu'ils n'étaient pas capables de le faire seuls, ne limitait pas l'interprétation
correcte des réponses. (130)(62).

L'analyse a montré qu'étre une fille était significativement associé a une moins bonne qualité de
vie orale. Ce résultat corrobore plusieurs études sur la qualité de vie orale de patients porteurs
d’une fente ou d’une dysmorphose faciale (97). Cependant, plusieurs études portant sur des
cohortes plus petites n'ont pas montré cette différence (74) (75). Une hypothese serait que la
détérioration physique et sociale de ces maladies affectant la sphére orale peut étre plus difficile
pour les jeunes filles et les adolescentes soumises a une pression sociale et esthétique importante.
Un deuxieme facteur affectant la qualité de vie orale des enfants était le fait d’étre porteur d’une
maladie syndromique. Cela peut s’expliquer par le fait que les formes syndromiques, plus graves
et invalidantes car parfois associées a d'autres handicaps moteurs et / ou intellectuels,
nécessitaient des soins globaux plus intensifs (131).

L’étude a également montré que les jeunes patients porteurs d’une maladie rare dentaire isolée
(sans la présence d’une fente faciale) avaient une moins bonne qualité de vie orale que ceux
porteurs, en outre, d’une fente faciale. Les maladies rares dentaires peuvent concerner des
anomalies telles que : nombre de dents (agenésie, anodontie, oligodontie, dents surnuméraires),
taille et forme des dents (microdontie, dents coniques ...), structure des dents (amélogenese
imparfaite, hypoplasie de I'émail, hypominéralisation, dentinogenese imparfaite, dysplasie

dentinaire, maladies gingivales et parodontales (hyperplasie gingivale, fibromatose gingivale,
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parodontite), éruption des dents (retard de I'éruption des dents...). Ces maladies ont des
répercussions fonctionnelles mais aussi esthétiques et sociales car I'apparence, le sourire et tout
le visage peuvent étre largement modifiés (132-135). Pourtant, ce résultat a paru surprenant car
la fente faciale semblait plus handicapante, surtout si elle était syndromique. Notre étude nous a
amenés a formuler I'hypothése que, le diagnostic de fentes faciales étant prénatal, une prise en
charge globale de la famille et de I’enfant par une équipe multidisciplinaire étaient rapidement
mise en place comprenant, outre la chirurgie, une assistance psychologique nécessaire. Ce
manque de prise en charge psychologique pour les patients porteurs de maladies rares aux
manifestations dentaires, revient fréquemment dans les résultats. Les enfants rapportent que le
sentiment d’étre isolé, seul et différent des autres influence leur qualité de vie orale. Dans les
verbatim, les parents ont rapporté que leurs enfants étaient inquiets pour leur avenir et leur vie
quotidienne. lls souffrent de leur apparence et du regard des autres qui est source d'inconfort et
d'inquiétude. Le manque de confiance en soi, la peur de sourire sont rapportés comme étant trés
préoccupant pour ces patients. Ces résultats soulignent 1’importance dans la prise en charge
globale des patients de mettre en place systématiquement de I'aide et un soutien psychologique
pendant l'enfance et pendant la transition pédiatrie-médecine adulte. En effet, cette période
charniére dans la vie du patient cristallise un moment clé dans le parcours de soins (92). Dans
notre étude, le volet enfant/adolescents, s’arrétait a 17 ans révolus et le volet adulte commencait
donc a 18 ans. Nous avons étudié comment s’était passée, si elle avait eu lieu, cette phase de
transition dans la vie des patients et s’il cette période était associée au fait de renoncer aux soins
bucco-dentaires. Chez I’adulte nous avons montré que lorsque le sentiment exprimé par le patient
sur la transition entre médecine pédiatrique et médecine adulte était mauvais, cette variable était
associée a davantage de renoncement aux soins bucco-dentaires. Nous avons montré que chez les
adultes encore, le parcours de soins complexe a une influence sur 1’accés aux soins
buccodentaires. Ainsi, nous avons pu montrer que le renoncement aux soins bucco-dentaires
pouvait s’expliquer par différents facteurs : une mauvaise transmission des informations entre les
praticiens de ville (généraliste et spécialiste) et hospitaliers, le sentiment d’une insatisfaction de
la prise en charge technique et le sentiment d’avoir une mauvaise santé orale.

Dans I’étude, le renoncement peut s'expliquer par de nombreuses raisons telles que le codt
financier mais aussi la difficulté d'accés aux soins et la difficulté de choisir un praticien expert

pour effectuer les traitements complexes requis. Les soins bucco-dentaires destinés aux enfants
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atteints de maladies dentaires rares (oligodontie, dysplasie ectodermique, par exemple) sont le
plus souvent des traitements multidisciplinaires, notamment I'orthodontie et parfois la chirurgie
orthognatique, les soins conservateurs, les protheses amovibles conventionnelles fixes et la
réhabilitation prothétique implantaire a la fin de la croissance (136)(137)(138). Cette question de
I’accés a la réhabilitation orale se pose dés I’enfance avec tout particulierement, comme nous
I’avons dit plus haut dans ce travail, une prise en charge financiere tres partielle des soins
dentaires prothétique par 1’assurance maladie. De plus, les traitements deviennent plus
complexes et colteux avec lI'age. C’est ce que nous voulions étudier chez 1’adulte ot nous avons
montré que le fait de ne pas bénéficier du « 100% ALD » ou du « 100% ALD bucco-dentaires »
et de ne pas avoir eu accés a un traitement orthodontique étaient associé a davantage de
renoncement aux soins bucco-dentaires. En termes de santé publique, il est intéressant de
s’interroger sur la place de la santé orale dans les prérogatives d’une politique de santé. Les
questions de prise en charge financiére de ces patients porteurs de maladies rares orofaciales sont
assez proches de celle posée pour les patients non atteints par ces maladies comme dit plus haut
dans ce travail. A la différence du fait que ces maladies ont la particularité d’apparaitre au tout
début de la vie des patients et de durer tout au long de leur vie. De la naissance a 1’4ge adulte la
réhabilitation orale aura des spécificités techniques particuliéres nécessitant a chaque fois une

équipe pluridisciplinaire (Chirurgien, spécialiste en médecine bucco-dentaire, orthodontiste).

Trés peu d'études ont mélangé des analyses quantitatives et qualitatives concernant les maladies
rares orofaciales (139) (140). L’analyse qualitative a permis de mettre en évidence deS
thématiques qui n’avaient pas été explorées par les analyses quantitatives, tels que la peur de
I’avenir, partagée par les enfants et les adultes, la perception de se sentir seul avec la maladie, du
point de vue de la trajectoire de soins et de 1’intégration globale de la maladie et surtout cette
solitude rapportée concernant la prise en charge financiére des traitements. L’identification du
manque de prise en charge psychologique apparait comme un point majeur pour les patients de
tous les ages. Le mise en lumiére de nouvelles associations, notamment entre les facteurs
psychosociaux et socio-économiques liés a la qualité de vie orale, pourront étre le point de départ
de nouvelles interventions de santé publique. Celles-ci devront améliorer la lisibilité des parcours
de soins, la prise en charge holistique des patients, et une meilleure couverture financiére des

Soins.
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Malgré ces forces, 1’étude présente des faiblesses qu’il a été complexe de maitriser. En termes de
biais de sélection, on peut se demander si ceux qui ont répondu a I'étude se sentent mieux ou
moins bien que ceux qui n'ont pas répondu. C’est ce qui ressort de 1’analyse qualitative qui peut
apparaitre sur certains points comme un cahier de doléances dans lesquels les patients ont enfin
la possibilité d’exprimer librement leurs sentiments et leur désarroi face a la gestion de la
maladie et au déroulement des soins. Nous n‘avons pas analysé les patients n'ont pas répondu.
Mais les résultats corroboraient ceux de la littérature et, grace a l'analyse qualitative,
fournissaient de nombreuses informations sur les sentiments des patients, peu étudiés jusqu'a
présent. Concernant la taille de I'échantillon et donc la validité externe des résultats et leur
représentativité, cette étude apporte I'un des plus gros échantillons sur ces sujets étudies en
France a ce jour. Ces données sont les premieres sur la prise en charge de ces patients dans un
pays ou de nombreux efforts politiques ont été déployés sur les maladies rares. Cet échantillon
est intéressant par rapport a la population initiale, strictement tiré au sort et randomise, car il
conserve la stratification initiale (sexe, type de maladie) et les résultats confirment 1’hypothése
initiale. Notre objectif n'était pas de mener une étude mesurant l'inférence statistique ou
d'apporter des facteurs pronostiques mais de mieux comprendre la gestion des patients et
comment 1’améliorer. En ce qui concerne le grand nombre de maladies étudiées, elles ont en
commun les handicaps buccaux et sociaux de leurs différentes compositions syndromiques. Ces
handicaps produisent des inégalités sociales importantes. La stratification sur I'age, le sexe et le
type de maladie dans I'échantillon est clairement montrée dans les résultats par des sous-groupes

de patients moins bien pris en charge du point de vue médical et psychologique.

VI.2. PERSPECTIVES

Un premier constat de ce travail, montre la nécessité de mettre en place, dans
chaque centre d’expertise, un coordonnateur de parcours de soins. Cette thématique est
abordée dans le PNMR2 ("Deés le plan précédent était apparue ['importance de nouvelles
missions, pouvant parfois constituer de nouveaux métiers, comme les conseillers en génétique,
ou d’autres le plus souvent moins spécifiques des maladies rares, comme les biostatisticiens et
les coordonnateurs de soins. », page 29) (141), et est aussi abordé dans le PNMR3 (“"Reconnaitre

et développer la fonction de coordination du parcours dans les centres avec les acteurs
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territoriaux », page 35) (142), et 1’évaluation par le Haut Conseil de la Santé Publique du
PNMR2 (dans les pistes d’amélioration: " Identifier plus précisément les besoins d’articulation
entre les professionnels et évaluer le service rendu par des coordonnateurs de soins ou
gestionnaires de cas complexes. ») (143).

Cette thématique est également au cceur des volontés européennes dans la prise en charge des
maladies rares. En effet, la Commission européenne a reconnu que "l'incapacité a répondre aux
besoins sociaux non satisfaits des personnes atteintes d'une maladie rare et de leurs familles
porte atteinte a la dignité, a I'autonomie et a d'autres droits fondamentaux de I'homme", et a
conseillé aux Etats membres de “faciliter la prise en charge holistique multidisciplinaire” des
personnes avec une maladie rare. Par exemple, I’articulation entre le chirurgien maxillo-facial et
les odontologistes, peut étre déficiente et ne pas permettre aux patients de recevoir les soins
adaptés (11). Dans cet esprit, le projet INNOVCare (2017), dont EURORDIS est partenaire,
financé sur trois ans par I’UE, a été créé pour combler 1’écart qui existe entre la coordination des
services médicaux, sociaux dans les Etats membres de I'UE (144). Le projet vise a créer de
bonnes pratiques sur la maniere de garantir aux patients et aux soignants 1’accés a des soins en
tenant compte des besoins de la personne dans leur vie quotidienne personnelle et
professionnelle.

En France certains CRMR ont déja dans leur équipe un coordonnateur de parcours de soins :

- le CRMR constitutif des déficiences intellectuelles de causes rares (centre Rett et polyhandicap,
Hopital Necker, Paris)

- le CRMR constitutif des épilepsies rares (Hopital Robert Debré, Paris)

L’objectif a court termes serait de créer ces postes décisifs de « case manager »au sein de la
filiecre TETECOU qui pourraient devenir les chefs d’orchestres du traitement des patients

en les mettant en lien avec les professionnels, les associations, les tutelles.

Par ailleurs, les perspectives de recherche de ces travaux sont nombreuses, avec un premier axe
portant sur le point apparu comme étant d’une importance majeure, 1’acceés financier a la
réhabilitation bucco-dentaire des patients porteurs de ces maladies. Une évaluation medico-
économique du cott d’une vie de traitements bucco-dentaire va étre menée dans un futur proche.
Cette étude prendra en compte la spécificité de chaque type de maladie en fonction de la maniere

dont elle affecte la cavité orale. Pour cette étude, la base de travail support sera I’article de
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Muriel Deladure et coll (American journal of medical genetic, article sous presse), « Defining
and classifying genetic dental disorders », thesaurus de ces anomalies rares dentaires mais
¢galement les PNDS en cours d’élaboration sur I’amélogenése imparfaite hypoplasique,
I’oligodontie et la dentinogenése imparfaite. L’objectif & long terme est la revalorisation de la
part socialisée des codts engendrés par la réhabilitation prothétique et implantaire. Une des
solutions serait la création d’un panier de soins bucco-dentaires maladies rares a I’image
du panier de soins mis en place en 2007 pour la CMU complémentaire (104). Avec ce
panier de soins, les patients bénéficieraient d’une dispense d’avance de frais et pourraient

ne plus avoir a renoncer aux soins pour des raisons financiéres.

Une autre perspective de recherche concerne le parcours de soins bucco-dentaire des patients
entre plusieurs filieres de santé. Depuis deux ans une consultation commune a été créée a
I’hopital Necker (Paris) au sein du CRMR MOC (Maladies Osseuses Constitutionnelles), filiere
OSCAR (Maladies rares de l'os, du calcium et du cartilage) avec une odontologiste de la filiere
TETECOU, Pr Muriel De La Dure Molla et la responsable du CRMR Pr Valérie Cormier-Daire
(Equipe "Bases moléculaires et physiopathologiques des chondrodysplasies™ Institut Imagine -
INSERM U1163). Cette consultation a mis en lumiére le fait que des patients porteurs de
maladies osseuses constitutionnelles (ostéogeneses imparfaites, hypophosphatasie, dysplasie
cleidocranienne,  achondroplasie, hypochondroplasie,  ostéopétroses, pycnodysostose,)
présentaient des atteintes bucco-dentaires spécifiques souvent non prises en charge dans le cadre
de leur pathologie et qu’aucun parcours de soins spécifiques, mise a part cette consultation,
n’était mis en place. Pourtant ces patients ont en commun des altérations dentaire et cranio-
faciales majeures directement liees a leur pathologie osseuse (145-147).

Notre objectif serait de contribuer a définir de maniere exhaustive le meilleur parcours de soins
pour les patients présentant des besoins bucco-dentaires et des pathologies osseuses
constitutionnelle et d’identifier les obstacles dans 1’accés aux soins bucco-dentaire.

Notre objectif principal sera de développer une méthodologie de recherche systématique pour
identifier et dénombrer de maniére exhaustive les patients présentant des pathologies bucco-
dentaires parmi les patients présentant des troubles osseux constitutionnels. Pour ce faire, les

réseaux de maladies rares TETECOU et MOC ainsi que les bases de données médico-
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administratives (PMSI - Programme de médicalisation des systemes d'information, SNIIRAM -
Systeme national d'information inter-régimes de I'Assurance maladie) seront analysés et croisés.
Un objectif secondaire sera d’identifier les facteurs associés aux ruptures de parcours de soins
ainsi que les facteurs de vulnérabilité au sein de cette population.

En ce qui concerne le cadre réglementaire relatif aux données SNIRAM, le laboratoire en
partenariat avec la plateforme PARTNERS sera en mesure de fournir les dispositifs adaptés a
I'utilisation des données de la SNDS. PARTNERS est une structure universitaire nationale, une
plate-forme multifonctionnelle de services de soutien & la recherche clinique. Elle a été labellisee
F-CRIN en juillet 2013. L’objectif de la plateforme est de fournir un service de recherche
biomédicale compétent et efficace, répondant aux attentes des scientifiques et des promoteurs
afin de mener des essais cliniques a 1’échelle nationale et européenne avec un niveau élevé de
qualité (grands essais cliniques multicentriques ou multinationaux). Le chainage probabiliste
pour récupérer les identifiants des patients, la forte authentification, la tracabilité des acces,
l'audit sont des prérogatives de la plateforme qui sera mise a notre disposition dans le cadre de ce

travail.
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PARTIE 7

CONCLUSION
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Grace aux politiques publiques et aux acteurs locaux, un réseau de santé allant du
diagnostic a la recherche s'est développé en France au cours des dix derniéres années autour des
MR. La connaissance de base d'un certain nombre d'entités cliniques a progressé, mais sans
appréhender le poids cumulé de ces maladies ou des parcours de soins des patients.

A I'heure actuelle, I'offre et la demande de soins ne sont pas encore suffisamment adaptées. Selon
les différents plans nationaux relatifs aux maladies rares, il existe des centres de référence et de
compétence dans tout le pays. Malgré cela, certains patients traversent le territoire pour se faire
soigner a Paris. Plus la maladie est rare et complexe, plus les conseils d’experts seront sollicités.
L’hyperspécialisation des soins, le manque d’informations sur les patients et le manque de
ressources dans certains centres peuvent étre des facteurs contribuant aux effets néfastes sur la
qualité de vie des patients et au lourd fardeau économique et social que ces derniers et leur
famille doivent supporter.

Une coordination et une amélioration plus abouties du réseau de soins a I'échelle nationale seront
nécessaires pour améliorer significativement la vie quotidienne des patients. Nos travaux
résument la situation actuelle, premiére étape de ce processus a I'échelle nationale, avec les
premiéres estimations fiables de ces pathologies dans la population frangaise.

Le devenir a long terme des patients souffrant de dysmorphoses oro-maxillo-faciales débutant
dans I’enfance et se poursuivant tout au long de la vie, est un véritable enjeu de santé publique.
La mise en évidence d’un retentissement psychosocial et/ou professionnel de leur handicap
devrait amener a un élargissement de la prise en charge actuelle avec une mise a contribution
d’assistantes sociales et de psychologues, notamment lors du passage d’une structure pédiatrique
vers un environnement hospitalier adulte mais surtout d’organiser de maniére institutionnelle la
prise en charge financiére de la réhabilitation orale. L’objectif est qu’a moyens termes, aux
handicaps oraux de ces patients ne vienne plus s’ajouter le fardeau socio-économique qui altere

encore davantage leur parcours de soins.
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ANNEXES

121



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

ANNEXE 1 : REGLEMENTAIRE CEMARA

i} %A\ CEMARA
CNiL . W) —n

Note d’information

Notre centre a été agréé par le ministére de la Santé et des Solidarités pour la prise en charge
des maladies rares. Le traitement des données informatisées qui vous concernent a été défini
dans le cadre du réseau CEMARA des CEntres de MAladies RAres.

Nous disposons d’ordinateurs destinés a recueillir votre identification, les modalités de votre
contact avec le centre maladies rares (consultation, hospitalisation,..) et le diagnostic retenu de
votre affection.

Les informations collectées permettent la réalisation de travaux statistiques et épidémiologiques
sur votre affection, ceci dans le strict respect du secret médical.

La finalité du traitement des données concerne plusieurs aspects :

- dénombrer et mieux décrire les patients pris en charge pour une maladie rare en France,

- participer a la surveillance des cas et en coordonner le réseau,

- identifier et améliorer les besoins sanitaires de la population et les pratiques de prise en
charge.

Le médecin responsable du centre et ses collaborateurs recueilleront les données qui feront L’ob-
jet des analyses présentées ci-dessus aprés avoir préalablement supprimé toute possibilité de
vous identifier. Les analyses seront réalisées par des spécialistes du traitement des données
(informaticiens, statisticiens, épidémiologistes, techniciens d’études cliniques).

En application du chapitre V de la loi n° 78-17 du 6 janvier 1978 , vous pouvez, aprés avoir
justifié de votre identité, exercer votre droit d’acces et de rectification auprés du médecin qui
vous prend en charge ou auprés du médecin de la cellule de coordination du centre, selon votre
choix, soit directement soit par l'intermédiaire d’un médecin que vous aurez désigné a cet effet.

Vous pouvez également exercer votre droit d’opposition conformément aux dispositions prévues
dans le chapitre IX de la loi Informatique et Libertés 78-17 .

Conformément aux dispositions de la déontologie médicale et de la loi « informatique et liber-
té », votre médecin se tient a votre disposition pour vous communiquer toute information néces-
saire sur votre état de santé et sur 'informatisation de vos données.

Le médecin responsable du centre

Agrément de la Commission Nationale Informatique et Liberté n° 1187326
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ANNEXE 2 : THESAURUS DE L'ETUDE CEMARA

Nom de la pathologie

Microtie

Protéinose alvéolaire pulmonaire

Microsomie hémifaciale

Myasthéniques congenitaux, syndromes

Pierre Robin, séquence de, isolée

Trouble de la succion/déglutition associé a
une malformation ORL ou oesophagienne

Stickler, syndrome de

Kniest, dysplasie de

CHARGE association Shwachman-Diamond, syndrome de
Prader-Willi, syndrome de Kenny-Caffey, syndrome de
Trisomie 21 Crouzon, maladie de

Délétion 22q11 Diabete juvénile type 1

Alpha-1 antitrypsine, déficit en

Tétralogie de Fallot

Trouble de la succion/déglutition associé a une
anomalie chromosomique

Fente vélo-palatine

Cat-eye, syndrome du

Fente labiale avec ou sans fente palatine

Williams, syndrome de

Fente vélaire

VATER association

Fente labio-alvéolaire avec ou sans fente
palatine

Noonan, syndrome de

Milroy, maladie de

Tronc cérébral, anomalie fonctionnelle du,
forme néonatale

Fibrochondrome cervicofacial

Paralysie laryngée congénitale

Van Der Woude, syndrome de

Cervelet, hypoplasie du

Fente du palais

Goldenhar, syndrome de

Sans diagnostic

Anomalie chromosomique (cf thésaurus spécial)

Beckwith-Wiedemann, syndrome de

Kabuki, syndrome de

Kawasaki, maladie de

Trouble de la succion/déglutition syndromique,
sans syndrome identifié

Embryopathie alcoolique

Atrésie de I'oesophage

Lymphangiome

Anomalie congénitale des arteres coronaires

Communication interventriculaire

Cornelia de Lange, syndrome de

Seconde fente branchiale, anomalie de la

Lymphangiome cervico-facial

BOR syndrome

Fente palatine submuqueuse

Poland, syndrome de

Duplication 22g11 q13

Asymeétrie faciale des pleurs

Angiome et malformation vasculaire

Fente médiane labio-maxillaire

Macroglossie autosomique dominante

Oro-facio-digital, syndrome, type 1

Luette bifide

Blépharo-cheilo-odontique, syndrome

Fente faciale commissurale

Neuroblastome

Hémangiome rapidement involutif, congénital

Mowat-Wilson, syndrome de

Neurofibromatose type 1

Protée, syndrome de
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Arnold-Chiari, malformation d'

EEC syndrome

Costello, syndrome de

Hémangiome non-involutif, congénital

Ankyloblépharon - anomalies ectodermiques

fente labiopalatine

Moebius, syndrome de

Klippel-Trenaunay, syndrome de

Dysostose acrofaciale post-axiale

Tératome épignathe

Sturge-Weber, syndrome de

Hémihypertrophie

Hypopigmentation

SsDg: Retard mental non syndromique (géne

?)

Parkes-Weber, syndrome de

Treacher-Collins, syndrome de

Fente faciale 4 de Tessier

Pterygiums poplités, syndrome des,

autosomique dominant

Artério-veineuse mandibulaire, malformation

Orofaciodigital, syndrome

Fente nasale paramédiane

Ptosis congenital

Fente cervicale médiane

Craniosynostoses

Artério-veineuse faciale, malformation

Embryopathie au phénobarbital

Kyste dermoide de la face

Kyste du tractus thyréoglosse

Turner, syndrome de

Gardner, syndrome de

Angiome en touffes

Apert, syndrome d'

Pterygium multiples, syndrome des,
autosomique dominant

Fente faciale oblique

Hernie diaphragmatique congénitale

Fente médiane de la lévre inférieure

Myopie sévere

Microphtalmie colobomateuse

Silver-Russell, syndrome de

Fente faciale paramédiane

Syndactylie

Naevus verrugueux

Hallermann-Streiff-Francois syndrome de

Omphalocéle

Amélogenése imparfaite

Deletion 6q

Macroglossie

Trouble de la succion/déglutition

associée a des anomalies suprabulbaires

Simpson-Golabi-Behmel, syndrome de

Dyskinésie ciliaire primitive

Pavillon de l'oreille, kyste ou fistule du

Weissenbacher-Zweymuller, syndrome de

Dysostose acrofaciale type Nager

Trouble de la succion/déglutition associé a
des

anomalies neurologiques

Naevus verrugueux

Pfeiffer, syndrome de

Robin, séquence de - oligodactylie

Ohdo-Madokoro-Sonoda, syndrome de

Cérébro-costo-mandibulaire, syndrome

McCune-Albright, syndrome de

Hypospadias non familial

Ectopie thyroidienne

Retard mental, non-syndromique, autosomique
récessif

Amyotrophie spinale proximale
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Dysplasie fronto-nasale
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Pectus excavatum - macrocéphalie —

2019

dysplasie unguéale

Rieger, syndrome de

Dysplasie ectodermique, type tricho-odonto-

onychial

Premiére fente branchiale, anomalie de la

Tumeur osseuse rare

Atrésie choanale, unilatérale

Sténose supravalvulaire aortique

Méningocele

Crouzon, syndrome de - acanthosis nigricans

Larsen, syndrome de

Epidermolyse bulleuse acquise

Noonan like syndrome

Lymphangiome mixte

Pierre Robin, séquence de, associée a une
collagénopathie

Chondrodysplasie ponctuée non rhizomélique

Oculo-digito-oesophago-duodénal, syndrome

Atrésie choanale

Freeman-Sheldon, syndrome de

Atrésie choanale, bilatérale

Gorlin, syndrome de

Laparoschisis

Malformation lymphatique microkystique
tissulaire inflitrante

Proboscis latéral

Anophtalmie - Microphtalmie, isolées

Malformation cardiaque conotroncale

Déficience intellectuelle de cause rare, avec
anomalie du développement

Histiocytose langerhansienne

Branchio-oculo-facial, syndrome

Fente palatine - grandes oreilles - petite taille

Hypothyroidie congénitale

Hypertrophie hémifaciale

Oligodontie

Naevus atypique

Malformations arterio veineuses intracraniennes

Malformation: vaisseaux et lymphatiques

(angiomes, etc.)

Dysplasie maxillo-nasale

Naevus verruqueux acantho-kératolytique

Agénésie rénale unilatérale

Troisiéme fente branchiale, anomalie de la

Bamforth, syndrome de

Pterygium colli - déficit intellectuel —

anomalies des doigts

Chérubinisme

Monosomie 18p

Paupieres, naevus de la

Hypercholesterolémie, forme familiale

Artério-veineuse fronto-nasale, malformation

Lésion cérébrale, néonatale

Deletion 1921 925

Stickler, syndrome de, type 1

Trouble du comportement alimentaire acquis du
nourrisson

Antley-Bixler, syndrome de

Trouble de la succion/déglutition associé a un
syndrome identifié

Corps calleux, agénésie isolée du

Trouble de la succion/déglutition associé a des
anomalies de la fosse postérieure

Trouble de la succion/déglutition associé a
des anomalies des noyaux de la base

Pierre Robin, séquence de, syndromique

Albright like, syndrome de

Tumeur desmoide

Blépharophimosis - ptosis - épicanthus
inversus

Anophtalmie - microphtalmie

Dysplasie rénale multikystique
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Atrophie hémifaciale progressive

Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

Apert like, syndrome de - polydactylie

Pierre Robin, séquence de - malformations
cardiaques - pieds bots

Fistule de la levre inférieure

Syndrome associe a une séquence de Pierre
Robin

Lymphangiome kystique

Sotos, syndrome de

Trouble de la succion/déglutition non
associee a une séquence de Pierre Robin

Conduit auditif externe, aplasie/hypoplasie du

Incompétence vélopharyngienne, forme
familiale

Crisponi, syndrome de

Loeys-Dietz, syndrome de

Fistule/kyste du dos du nez

Hémangio-endothéliome kaposiforme

Pierre Robin, séquence de, associée a une autre
anomalie

DiGeorge, anomalie de, compléte

Atrésie du larynx

Laryngomalacie congénitale

Fente faciale latérale

Dysplasie ectodermique (terme générique)

Kystes et fistules de la face et de la cavité orale

Lymphangiome kystique

Naevus sébacé, syndrome du

Monosomie 5p

Aglossie - adactylie

Angiome laryngotrachéal

Malformations veineuses mucocutanées

Coeur univentriculaire

Rubinstein-Taybi, syndrome de

Transposition des gros vaisseaux

Chromosome 22 en anneau

Nez et du cavum, anomalie du

Arhinie

Carey-Fineman-Ziter, syndrome

Quatrieme fente branchiale, anomalie de la

Maladie de la peau : tumeurs/hamartomes

Anophtalmie clinique

Epidermolyse bulleuse dystrophique

autosomique dominante

Aneuploidie en mosaique, syndrome d'

Fente laryngo-trachéo-oesophagienne

Colobome de la paupiére supérieure

PHACE, syndrome

Face figee surdite polydactylie

Hemangiomatose neonatale diffuse

Duplication 17p11 2

Tératome

Oto-palato-digital, syndrome, type 1

Kyste du conduit thyréoglosse forme
familiale

Sténose subaortique membraneuse modérée

Arthrogrypose par dystrophie musculaire

PELVIS, syndrome

Kyste lacrymonasal

Anotie

Pierre Robin, séquence de - anomalie facio-
digitale

Townes-Brocks, syndrome de

Malformation congénitale de la chaine
ossiculaire, forme isolée

Sténose sous-glottique, congénitale

Malformation vertébrale segmentaire

Zimmerman-Laband, syndrome de

Syndrome de Klippel-Feil isolé

Pendred, syndrome de

Trisomie 18

Myofibromatose infantile

Ostéogeneése imparfaite

Trachéomalacia congénitale

Kyste dermoide nasal
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Lymphangiome diffus
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Arterio-veineuse du maxillaire, malformation

Angiomatose cutanee et digestive

Hémangiomes faciaux - pseudocicatrice

sus-ombilicale

Fente faciale

Pouces absents - petite taille - déficit
immunitaire

Joubert, syndrome de

Rein en fer a cheval

Phacomatose pigmentovascularis type Il

Fente médiane de la lévre supérieure —

lipome du corps calleux - polypes cutanés

Aplasie cutanée circonscrite du cuir chevelu

Monosomie distale 18q

Duplication digestive

Oto-mandibulaire, syndrome

Atrésie anorectale

Naevus épidermique, syndrome du

Acrodysostose

Naevi flammei

Colobome chorio-rétinien

Holoprosencéphalie

Chondrodysplasie ponctuée
brachytéléphalangique

Pfeiffer, syndrome de, type 1

(syndrome de Pfeiffer classique)

Craniosténoses

Ablépharie - macrostomie

Kasabach-Merritt, syndrome de

Mucopolysaccharidose type 1

Délétion 18q

Kyste dermoide cervical

Encephalocele nasal

Thrombocytopénie - Pierre Robin, syndrome
de

Oreille moyenne, anomalie de I

Paralysie faciale idiopathique

Face plate microstomie oreille anomalie

Fente labiale - rétinopathie

Mclain - Dekaban, syndrome de

Rapp-Hodgkin, syndrome de

Dysplasie dermique faciale focale

Hypoplasie rénale unilatérale

Ehlers-Danlos, syndrome d'

Dysostose cléido-cranienne

Retard mental lié a I'X, non spécifique

Marfan, syndrome de

Encéphalocele frontal

Smith-Lemli-Opitz, syndrome de

Onco: tumeurs bénignes (hamartomes, etc.)

Brides amniotiques

Quadriparésie - retard mental - rétinite
pigmentaire

Intestin court syndrome de I', secondaire

Trigonocéphalie

Kallmann, syndrome de, autosomique
dominant

(type 2)

SsDg: Dysmorphie/malfo cranio-faciale (RM ?)
(non étiquetée)

Fryns, syndrome de

Délétion 1p36

Réunion - anorexie - vomissement
irrépressible —

signes neurologiques (RAVINE)

Foix chavany marie syndrome de

Naevus vérruqueux de forme linéaire

VACTERL - hydrocéphalie

Lymphoedeme primaire (terme générique)

Brachycéphalie

Adams-Oliver, syndrome de
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Scaphocéphalie
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Fistule de la commisure labiale

Arthrite psoriasique juvénile

cranio-faciale, dyssynostose

Déficit immunitaire combiné sévére par déficit
en adénosine désaminase

Rhabdomyosarcome

Hamartome folliculaire alopecie mucoviscidose

Dysmorphique, syndrome, associé a une
hamartose

Opacités cornéennes - myopathie - néphropathie

Marcus-Gunn, syndrome de

Myopathie a batonnets acquise

Dysplasie rénale

Lipomatose encephalo cranio cutanee

Gangliosidose a GM1

Epidermolyse bulleuse dystrophique
autosomique récessive, type non-Hallopeau-
Siemens

Dysplasie ectodermique, type cheveux-ongles
Ipurl

Pallister-Hall, syndrome de

Nez bifide

Craniosynostose isoléee

Hypodontie

Ebstein, anomalie d'

Achondroplasie

Anomalies auriculaires - fente labiale ou

Job, syndrome de labio-palatine
- anomalies oculaires
Médulloblastome Pycnodysostose

Hypoplasie du nez hypogonadisme

Blépharophimosis - ptosis - épicanthus
inversus, type 3

Glucose-6-phosphate déshydrogénase, déficit en

West, syndrome de

Dysplasie campomeélique, forme modérée

Pfeiffer, syndrome de, type 3

Double arc aortique

Rachitisme vitamino-résistant

Colobome de la paupiére

Incontinentia pigmenti

Dysplasie oto-spondylo-mégaépiphysaire

Dentinogenese imparfaite

Péroxysomale, maladie

Hypoglossie/aglossie isolée, congénitale

Ameélogenese imparfaite, hypocalcifié

Holoprosencéphalie - craniosynostose

Ehlers-Danlos, syndrome de, type 4

Cardiomyopathie hypertrophique,

primitive ou idiopathique

Dysplasie ectodermique hypohidrotique
autosomique dominante

Plagiocéphalie

Myopathie musculaire facio-scapulo-humérale

Ellis-Van Creveld, syndrome d'

Kyste bronchogenique

Netherton, syndrome de

Ehlers-Danlos, syndrome de, type 3

Atrésie du gréle

Christ-Siemens-Touraine, syndrome de

Dysplasie campomélique

Odonto-onycho-dermique, dysplasie

Encéphalopathie épileptique infantile précoce

Amelogenese imparfaite, hypoplasique

Sténose congeénitale des orifices piriformes —

holoprosencéphalie

Mitochondriales, maladies

Sténose congénitale des orifices piriformes,
isolée
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Gougerot-Sjogren, syndrome de
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Ostéo-craniosténose

Tétrasomie 18p

Béta-oxidation péroxysomale, anomalie de la

Cheveux crépus - hypotrichose - levres éversées
- oreilles decollées

Cutis marmorata telangiectatica congenita

Génito-palato-cardiaque, syndrome

Oto-palato-digital, syndrome

Waardenburg, syndrome de

Persistance du canal artériel

Myhre, syndrome de

Dysplasie spondylo-épimétaphysaire

Monosomie distale 22q

Trisomie 13

Hypophosphatasie

Astrocytome

Fente faciale 5 de Tessier

Hypoplasie du coeur gauche

Angelman, syndrome d'

Cockayne, syndrome de

Nail-patella, syndrome

Cimeterre, syndrome du

Menkes, syndrome de

Hypoplasie radiale - séquence de Pierre
Robin

Dysplasie fibreuse des os

Canal atrioventriculaire complet

Cavernomes cérébraux

Double discordance

Ewing, sarcome d'

Ostéopétrose autosomique dominante, type 1

QT long, syndrome du, forme familiale

Trisomie 9 en mosaique

Thalassémie béta

Hirschsprung, maladie de - hypoplasie des
ongles - dysmorphie

Acro-ostéolyse autosomique dominante

Coarctation isthmique

Polyendocrinopathie auto-immune type 1

Medeira-Dennis-Donnai, syndrome de

Johanson-Blizzard, syndrome de

Paralysie supranucléaire progressive

Aniridie - agénésie rénale - retard psychomoteur

Malformation faciale paralytique

Drépanocytose

Cardio-facio-cutané, syndrome

Embryopathie a I'acide valproique

Wolf-Hirschhorn, syndrome de

Arthrogrypose - spondylohypoplasie -
ptérygiums poplités

Microbrachycéphalie - ptosis - fente labiale

Cardiopathie - anomalie des membres, type 2

Trouble de la succion/déglutiton associé a une
maladie neuromusculaire

Acro-réno-mandibulaire, syndrome

Blackfan-Diamond, maladie de

Mucopolysaccharidose type 3

Communication interauriculaire

Mucopolysaccharidose

Colobome de la paupiere inférieure

Maladies avec déficit immunitaire

Sclérodermie

Dysplasie odonto-maxillaire segmentaire

X fragile, syndrome de I'

Tumeur germinale maligne

Deletion 4q

Fente faciale 6 de Tessier

Tératome nasopharynge

Monosomie X

Cardiopathie conotroncale, forme familiale

Embryopathie a cytomégalovirus

Dysplasie ectodermique - hypothyroidisme -
fente

Larynx, palmure du, congénitale

Chromosome 10 en anneau
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Muenke, syndrome de
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Arthrogrypose

Larynx, anomalie du

Agénesie du corps calleux - neuropathie

Dysplasie oculo-dento-osseuse autosomique
dominante

Oro-facio-digital type 2, syndrome

Syngnathie, congénitale Autisme

Hypogonadisme hypogonadotrophique,
Hémiagénésie de la thyroide congénital —

anosmie

Malformation frontonasale - exstrophie vésicale

Chondrodysplasie

Fente palatine - synéchies latérales

Ostéopathie striée - sclérose cranienne

Péroné en serpentin - rein polykystique

Smith-Magenis, syndrome de

Myopathie congénitale sévere a némaline

Oxycéphalie

Exces de croissance - craniosténose -
arthrogrypose

Malformation mitrale congénitale

Micropénis isolé

Naevus d'Ota - rétinite pigmentaire

Dysmorphique, syndrome, avec anomalies
0sseuses

Développement, retard du - déficit intellectuel

- dysostose mandibulofaciale —

- microcéphalie - fente palatine

Duplication 2q37

Sténose valvulaire pulmonaire

Amélogenése imparfaite, hypomature

Wyburn-Mason, syndrome de

Collagenopathies de type Il

Cooper-Jabs, syndrome de

Crane en trefle

Martinez monasterio pinheiro syndrome de

Saethre-Chotzen, syndrome de

Lowe, syndrome de

cranio-fronto-nasal dysplasia, type Teebi

Microphtalmie pure isolée

Syndrome: dysplasie ectodermique

Stoll-Kieny-Dott, syndrome de

Dysplasie ventriculaire droite arythmogéne

Lewis-Pashayan, syndrome de

Neurofibromatose segmentaire

Thrombocytose liée a I'X

Amyotrophie spinale infantile

Fistule trachéo-oesophagienne - hypospadias

Ichtyose acquise

Fente faciale - microtie - asternie

Laryngoceéle

Cataracte - glaucome

Hypertelorisme - microtie - fente faciale

Monosomie 21

Stickler, syndrome de, type 2

Epilepsie myoclonique sévére du nourrisson

Rétrécissement mitral congénital

Peters plus, syndrome de

Duane, syndrome de

MULIBREY, nanisme

Sclérodermie localisée

Fente labio palatine surdite lipome sacre

Xeroderma pigmentosum

Mucoviscidose

Naegeli-Franceschetti-Jadassohn, syndrome de

Surdite mixte retard mental brachydactylie

Pavillon de l'oreille et conduit auditif externe,
anomalie du

Névralgie pudendale

Surdité progressive par ankylose des osselets

Synostose huméro-radiale - anomalies cranio-
faciales
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Duplication 22
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Mandibulo-faciale, dysostose

Teélécanthus - hypertélorisme - strabisme - pied
creux

Paralysie faciale périphérique récurrente

Pierre Robin, séquence de, associée a une
anomalie chromosomique

Dysmorphie craniofaciale - colobome —

agénésie du corps calleux

Ameélogenese imparfaite - néphrocalcinose

Cardio-cranien, syndrome, type Pfeiffer

Mucopolysaccharidose type 2

Fente labiopalatine - malrotation -
cardiopathie

Epidermolyse bulleuse dystrophique

Ankyloblépharon - fente palatine

Myélomeéningocele

Fémur court - dysmorphie faciale

Macrostomie - anomalies préauriculaires -
ophtalmoplégie externe

Arthrogrypose - hyperkératose, forme létale

Ventricule droit a double issue

Arthrogrypose - scoliose sévere

Dysmorphie - fente palatine - exces de peau

Fraser, syndrome de

Fente médiane de la face

Sténose trachéale congénitale

Syndromes et malformations associés a des
malformations de la téte et du cou

Atrésie mitrale

Vélo-facio-squelettique, syndrome

Pontocérébelleuse, hypoplasie

Branchio-otique, syndrome

Oro-facio-digital type 6, syndrome

Kartagener, syndrome de

Fibromatose gingivale surdite

Cardiopathie congénitale - membres courts

Lagophtalmie fente labio palatine

Aicardi, syndrome d'

Sinus silencieux, syndrome du

Catel-Manzke, syndrome de

Holzgreve-Wagner-Rehder, syndrome de

Contractures dysplasie ectodermique fente
labiopalatine

Peters, anomalie de

Dystrophie myotonique de Steinert

KID syndrome

Dysostose acrofaciale type Weyers

49 XXXXY, syndrome

Ossification, anomalies de I' - retard
psychomoteur

C-like, syndrome

Cérébro-facio-thoracique, dysplasie

Alopécie congénitale liée a I'X

Oculo-auriculo-vertébral, spectre

Kyste laryngé

Epidermolyse bulleuse dystrophique
autosomique récessive, type Hallopeau-Siemens

Agammaglobulinémie - microcéphalie —

craniosténose - dermatite sévéere

Jackson-Weiss, syndrome de

131




ANNEXE 3 : BORDEREAU CEMARA

Bordereau Patient
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Coller ici I'étiquette
Numeéro Identification Patient

dans I'hopital

Site ** Centre **
Médecin en charge **
Lieu * N° dossier service

Identification du patient

Foetus ** O Oui (O Non

Propositus ** O oui (O Non
Nom Patronymique **

Porteur sain avéré *

O Masculin

O Oui

Sexe ™ O Féminin

(ONon

(ONon déterminé

Nom Marital (du Pére(F))

Prénom **

Date de Naissance** ou Date d'interruption / des derniéres régles si grossesse en cours(F*)

Lieu de Naissance* ou de prise en charge (F*)

Code Postal ou Commune*

Pays Pays

O Non O Oui

Patient décédé * Date de décés *

[ ] Date imprécise

Lieu de Résidence* (de la mére (F¥))

Code Postal ou Commune*

[ ] Dateimprécise

Lien avec le prospositus (si le patient n'est pas propositus)

Nom du propositus *

Prénom du propositus *

Lien avec le propositus *

Activité Centre(s)*

Réalisé par (O assistant(e) social(e) (O ergothérapeuthe
(O diététicien(ne) O institutrice/teur spécialisé(e)
O infirmier(e) (O conseiller(e) en génétique
O autre
(O médecin (si oui, indiquer le nom* )

Précision

[] Horslabel

(O kinésithérapeuthe
(O psychologue
(O psycho-motricien(ne)

Date d' activité * en JJ/MM/AAAA Lieu*
Objectifs* Contexte*
[] Diagnostic (O Consultation pluridisciplinaire
[] Prise en charge (O Hospitalisation traditionnelle
[] Prise en charge en Urgence (O Avis en salle (dans un autre service)
[ suivi (O Avis sur dossier en consultation
[] Conseil génétique ) . .
) L (O Avis d'expertise sur dossier
[ ] Diagnostic prénatal
[] Diagnostic pré-implentatoire
[ ] Diagnostic d'apparenté Pour les foetopathologistes
[] Acte médical (O SOFFOET avec autopsie
[ ] Protocole

Consultation
Hopital de jour

Téléconsultation

O0O0O0O

Autre préciser en clair

(O SOFFOET sans autopsie
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Informations Médicales
Patient adressé par *
[] Venu de Iui-méme [ ] Généraliste [ | Spécialiste hospitalier [ | Centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal [_] Inconnu
[ ] Association de patient [_| Généticien [ ] Spécialiste [] Centre de prise en charge[ ] Centre de dépistage néonatal

[ ] Gynéco-Obstétricien [ | Centre de PMI[_] Pédiatre de Ville [] Pédiatre Hospitalier [ ] Autre

Données anténatales (F¥)

Procréation Médicalement Assistée O Non O Oui Anomalie diagnostiquée en anténatale O Non O Oui
Proposition d'interruption médicale de grossesse ONon (O Oui A quel terme en semaines d'aménorrhée
Présence de malformation (F¥) Feotopathologie (F¥)
OAucune (O Unique (O Multiple Feotopathologie effectuée (DO (ONon

Examen effectué ~ Anomalie détectée | | jpoatoire

Echographie ] ] o

Scanner ] ] Médecin responsable

IRM L] L] Données néonatales

Biopsie de trophoblaste [] [] Naissance & terme () Non () Oui A quel terme
Amniocentése [] ]

Cordocentése L] L] Taille (cm) Poids (kg) PC (cm)
Autre ] ]

Type d'interruption (F*) (Olinterruption médicale(O) Interruption spontanée (O)Naissance ~ Terme d'aménorrhée en semaines

Consanguinité * Issu(e) d'union consanguine (D) Non (O Oui (OlInconnu
Uni(e) avec un(e) apparenté(e) O Non O Oui

Diagnostic 1
Age aux 1ers signes * () asymptomatique (Oen anténatal ()a la naissance () & I'age de (ans/mois) (O Non determine
Age au diagnostic (Oen anténatal ()ala naissance () a l'age de (ans/mois) (O Non determine

Diagnostic a I'entrée dans le centre * OAbsent  (ONon approprié (O Approprié

Catégorie / Libellé du diagnostic * (ONon déterminé par manque d'infos Relance souhaitée
(OEn cours ONon  (OOui  dans (mois) -
(OProbable )
Code GenAtlas Mutation
(OConfirmé
Décés lié au
(ONon classable diagnostic O Non (O oui Olnconnu
Olnfirmé

Mots Clés (6max)

Type de confirmation

[ ] Moléculaire [ ] Clinique [ | Dosage enzymatique [ | Dosage biochimique
[ ] Puce a ADN [ | Imagerie [ | Dosage Hormonal [ ] Histologique

[] Cytogénétique moléculaire [ | Cytogénétique [ | Autre

Cas * Mode de transmission apparent*

(OcCas sporadique (Ocas familial OAD  (OAR (OXLie (OMitochondrial

(ONon déterminé (O)Chromosomique (O)Multifactoriel
Anomalie chromosomique

Commentaires
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ANNEXE 4 : REGLEMENTAIRE ORAQL
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Comité consultatif sur |e traitement de I'Information
an matlére de recherche dans le domaine de la santd

Dossiar n® 16.258

Intitulé do Ia demande :  ORAQL {Oral Rare Quality of Life). Besoins de solns, prise en charge
bueco-denfaire et qualits de vie des patients portcurs de maladies rares da la sphers oro-faciales.

Responsable scientifique : Lisa FRIEDLANDER
ECEVE INSERM UMR 1723, UEC Roberl Jebré
10 Avenae de Verdun
75010 PARIS

Demendenr : Carinne ALBERTI
INSERM
ECFVE INSZRM UMR 1723, UEC Rotert Dab ¢
10 Avenusa de Ye‘dun

75010 PARIS

Dassier racu le : 3 mars 2018

Dossler examiné le : 7 ayril 2018
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Prasident dy Comité consu'tatif
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ANNEXE 5 : COURRIERS D’INFORMATION POUR L’ENQUETE ORAQL
g
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Unité d'Epidémiologie Clinique
ETUDE ORAQL

BESOINS DE SOINS, PRISE EN CHARGE BUCCO-DENTAIRE ET QUALITE DE VIE
CHEZ LES PATIENTS PORTEURS DE MR ORO-MAXILLO-FACIALE S

Lettre d’information
Madame, Monsieur, porteur d’'une MR de la sphére oro-maxillo-faciale

La filiere MR de la téte, du cou et des dents organise cette année une étude sur les besoins en
soins bucco-dentaires, la prise en charge et la qualité de vie des patients porteurs de MR oro-

maxillo-faciale s.

Cette étude intitulée « ORAQL » (Oral Rare Quality of life) a pour objectif d’évaluer au travers
de la santé bucco-dentaire et de 1’organisation de la prise en charge dans ce domaine, la qualité

de vie des enfants et des adultes porteurs de ces maladies.

Ces maladies soulévent différentes problématiques comme 1’accés aux soins, le diagnostic, la
prise en charge thérapeutique, la prise en charge financiere, I’impact sur I’intégration sociale et la
transition enfant/jeune adulte/adulte. Une MR a des implications dans tous les secteurs de vie :
la vie relationnelle a I'école, le choix du métier, le temps de loisirs avec des amis, mais aussi la

vie affective.
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Elle peut mener a la stigmatisation, l'isolement, I'exclusion de la communauté sociale, la
discrimination pour la souscription d'assurance (l'assurance d’un prét, prévoyance
professionnelle) et réduit souvent les opportunités professionnelles. Les malades atteints
malformations faciales rares rencontrent ainsi des difficultés similaires a 1’ensemble des patients

atteints de MR, et notamment en termes d’offres thérapeutiques et de parcours de soins.

Votre nom nous a été communiqué par le praticien hospitalier qui vous suit habituellement au
sein du centre de référence afin de permettre de participer a notre étude. Ce projet de recherche,
auquel participeront 700 personnes porteuses de MR de la téte, du cou et des dents, permettra
d’évaluer le besoin de soins, la qualité de la prise en charge bucco-dentaire, la vie sociale,

professionnelle et familiale et la qualité de vie des personnes atteintes de ces maladies.

Nous nous proposons de mener une étude pour évaluer le ressenti des malades, mais aussi des
aidants vis-a-vis de ces questions. Cette étude et sous la responsabilité du Dr Lisa Friedlander,

chirurgien-dentiste dont les coordonnées sont données plus bas.

Les résultats de cette étude permettront : 1- d’identifier les éventuelles difficultés d’acces aux
soins, et de prise en charge de la réhabilitation orale prothétique, aussi bien en termes de prise en
charge socialisée que complémentaire. 2- d’affiner la prise en charge thérapeutique 3- de
proposer des pistes d’actions en terme d’organisation des circuits de soins des patients, des
centres de références a la médecine et dentisterie de ville 4- de donner aux patients et aux parents
des informations précieuses et objectives sur I’articulation dans le long terme du réseau de soins
multidisciplinaire autour de leur MR A terme, ce travail permettra d'améliorer la qualité de vie
orale des patients atteints de MR oro-maxillo-faciale et 1’intégration dans un réseau de soins

autant chirurgical que bucco-dentaire.

Nous vous invitons donc a répondre a ce questionnaire et ou a aider votre enfant a y répondre.
Ceci n’est pas un test, il n’y pas de « bonnes » ou «mauvaises » réponses. Vous pouvez y
répondre en toute confiance, toutes les informations seront anonymisées et votre enfant ne sera
en aucun cas identifiable. Votre participation nous est trés précieuse car vous €tes au cceur du
dispositif et vos impressions et sentiments sont déterminants pour faire, d’une part, avancer la
recherche clinique et, d’autre part, peser avec plus de poids sur les tutelles responsables afin

d’améliorer la prise en charge de votre enfant.
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Si avez des difficultés pour répondre vous-méme a ce questionnaire, une personne de votre

entourage peut vous aider.

Il s’agira simplement de répondre a un questionnaire. Nous sommes conscients du temps qu’il
faut pour remplir ce questionnaire (environ 30 minutes), mais chaque question est importante.
C’est votre témoignage qui fera I’intérét et la valeur de cette étude. Si vous acceptez de
participer, un compte-rendu des résultats de 1’étude vous sera envoyé a la fin de I’étude. Nous
vous remercions par avance pour 1’aide que votre participation apportera a ce travail et sommes a

votre disposition pour répondre a toutes les questions que vous vous poserez.

En vous remerciant par avance de votre précieuse collaboration et de votre soutien, nous vous

prions, Madame, Monsieur, de bien vouloir agréer 1’expression de nos salutations distinguées.

Pr Corinne Alberti, Dr Lisa Friedlander, Unité d’Epidémiologie Clinique Hopital Robert Debré,

Paris

Pr Marie Paule Vazquez Coordonnateur de la filiere TETECOU Service de Chirurgie Maxillo-
Faciale et Plastique Hopital Necker Enfants Malades

Vs

Pr Arnaud Picard, Centre de Référence maladies malformations oro-maxillo-faciale, Paris
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COMMENT FAIRE POUR PARTICIPER A L’ETUDE ?Nous vous invitons a remplir le

questionnaire, si possible dans le mois. Pour cela, deux moyens sont possibles :

-soit en remplissant directement le questionnaire en ligne avec un accés securisé. Pour cela,

envoyez tout simplement un e-mail a 1’adresse suivante:
etudeoragl@gmail.com

Vous recevrez alors par retour de mail le lien électronique, ainsi qu’un identifiant et un mot de
passe sécurisé qui vous permettront d’accéder en ligne a votre questionnaire. Vous pourrez le
remplir en une ou plusieurs fois. Vos réponses seront ensuite directement anonymisées et

transmises a 1’équipe de recherche.

-soit en remplissant le questionnaire en version papier, que NOUS VOUS enverrons par courrier a

votre domicile. Dans ce cas, merci d’en faire la demande :

soit en téléphonant a Dr Lisa FRIEDLANDER, investigateur principal : 01.57.27.86.85
(prix d’un appel local)

soit en remplissant le coupon ci-joint, a renvoyer dans 1’enveloppe préaffranchie.

Nous sommes a votre disposition pour toute information concernant 1’étude, ou pour vous

aider a remplir le questionnaire aux coordonnées suivantes :

Etude ORAQL — Besoins de soins bucco6dentaires et qualité de vie chez les patients

porteurs de MR s
Teléphone : 01 57 27 86 85 Fax : 01 57 27 84 64

Adresse électronique : etudeoragl@gmail.com

Adresse postale : Dr Lisa Friedlander, Investigateur principal, Etude ORAQL

Hopital Robert Debré Unité d’Epidémiologie Clinique - CIC 14 26 48, bld Sérurier -
75019 Paris
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INFORMATIONS REGLEMENTAIRES

Sauf opposition de votre part, et que vous remplissiez ou non le questionnaire, des données
médicales et personnelles vous concernant contenues dans votre dossier médical seront

également recueillies pour étre analyseées.

Toutes les données recueillies seront identifiées par un numéro de code et vos initiales et ne
seront utilisées que dans le cadre de cette recherche. Ces données seront réunies dans un fichier
informatique pour permettre 1’analyse des résultats au regard de 1’objectif de cette étude. Elles

seront au préalable anonymiseées et ne seront utilisées que pour la recherche médicale.

Conformément aux dispositions de la loi relative a I’informatique et aux libertés, le fichier a recu
I’autorisation de la CNIL et vous disposez d’un droit d’acces et de rectification que vous pouvez
exercer aupres du médecin qui vous suit dans le cadre de la recherche et qui, seul connait votre
identité. Vous disposez également d’un droit d’opposition a la transmission des données
couvertes par le secret professionnel susceptibles d’étre utilisées et traitées dans le cadre de la

recherche.

Vous pouvez également accéder directement ou par I’intermédiaire d’un médecin de votre choix
a ’ensemble des données médicales en application des dispositions de 1’article L1111-7 du code

de la santé publique.

DROITS ET CONFIDENTIALITE Selon la loi « Informatique et Liberté », vous étes
totalement libre de répondre ou non a notre demande ou de demander ultérieurement de ne plus
faire partie de I'¢tude. Cependant, la validité scientifique de cette étude sera d’autant mieux
assurée que le nombre de réponses sera plus élevé. Votre réponse au questionnaire nous
permettra d'identifier les mesures nécessaires a 1’amélioration du systeéme de soins dédi¢ aux
malades porteurs de SNI depuis I’enfance, et de faire des propositions pour préparer ces jeunes a

leur passage en médecine pour adultes et a leur vie d’adulte.

Seules les personnes responsables de 1’étude seront dépositaires des données nominatives. Aucun

autre organisme (public ou privé) ni aucune autre personne n’y aura acces. Les informations
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recueillies au cours de cette étude feront I'objet d'une exploitation informatique anonyme a des
fins de statistiques. Aucun nom ni coordonnées ne pourront étre liés aux données. Toutes les
précautions ont donc été prises pour garantir la confidentialité de ces données (en conformité
avec la Loi n° 2002-303 du 4 mars 2002 relative aux droits des malades).

Cette étude a recu I’avis favorable du Comité Consultatif sur le Traitement de I’Information en
matiéere de Recherche dans le domaine de la Santé (n° 07 253 bis) et de la Commission Nationale
de I'Informatique et des Libertés (n° 90 71 95) en date du XXX.

Vous disposez d’un droit d’acces, de modification, de rectification et de suppression des données
vous concernant (art. 32-34 de la loi « Informatique et Libertés » du 6 janvier 1978) et pouvez

exercer ce droit en adressant un courrier a 1’adresse ci-dessus.
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Unité d'Epidémiologie Clinique
ETUDE ORAQL

BESOINS DE SOINS, PRISE EN CHARGE BUCCO-DENTAIRE ET QUALITE DE VIE
CHEZ LES PATIENTS PORTEURS DE MR ORO-MAXILLO-FACIALE S

Lettre d’information
Madame, Monsieur, parent d’un enfant porteur d’'une MR de la sphére oro-maxillo-faciale ,

La filiere MR de la téte, du cou et des dents organise cette année une étude sur les besoins en
soins bucco-dentaires, la prise en charge et la qualité de vie des patients porteurs de MR oro-

maxillo-faciale s.

Cette étude intitulée « ORAQL » (Oral Rare Quality of life) a pour objectif d’évaluer au travers
de la santé bucco-dentaire et de 1’organisation de la prise en charge dans ce domaine, la qualité

de vie des enfants et des adultes porteurs de ces maladies.

Ces maladies soulévent différentes problématiques comme 1’accés aux soins, le diagnostic, la
prise en charge thérapeutique, la prise en charge financiere, I’impact sur I’intégration sociale et la
transition enfant/jeune adulte/adulte. Une MR a des implications dans tous les secteurs de vie :
la vie relationnelle a I'école, le choix du métier, le temps de loisirs avec des amis, mais aussi la

vie affective.
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Elle peut mener a la stigmatisation, l'isolement, I'exclusion de la communauté sociale, la
discrimination pour la souscription d'assurance (l'assurance d’un prét, prévoyance
professionnelle) et réduit souvent les opportunités professionnelles. Les malades atteints
malformations faciales rares rencontrent ainsi des difficultés similaires a 1’ensemble des patients

atteints de MR, et notamment en termes d’offres thérapeutiques et de parcours de soins.

Votre nom nous a été communiqué par le praticien hospitalier qui vous suit habituellement au
sein du centre de référence afin de permettre de participer a notre étude. Ce projet de recherche,
auquel participeront 700 personnes porteuses de MR de la téte, du cou et des dents, permettra
d’évaluer le besoin de soins, la qualité de la prise en charge bucco-dentaire, la vie sociale,

professionnelle et familiale et la qualité de vie des personnes atteintes de ces maladies.

Nous nous proposons de mener une étude pour évaluer le ressenti des malades, mais aussi des
aidants vis-a-vis de ces questions. Cette étude et sous la responsabilité du Dr Lisa Friedlander,

chirurgien-dentiste dont les coordonnées sont données plus bas.

Les résultats de cette étude permettront : 1- d’identifier les éventuelles difficultés d’acces aux
soins, et de prise en charge de la réhabilitation orale prothétique, aussi bien en termes de prise en
charge socialisée que complémentaire. 2- d’affiner la prise en charge thérapeutique 3- de
proposer des pistes d’actions en terme d’organisation des circuits de soins des patients, des
centres de références a la médecine et dentisterie de ville 4- de donner aux patients et aux parents
des informations précieuses et objectives sur I’articulation dans le long terme du réseau de soins
multidisciplinaire autour de leur MR A terme, ce travail permettra d'améliorer la qualité de vie
orale des patients atteints de MR oro-maxillo-faciales et I’intégration dans un réseau de soins

autant chirurgical que bucco-dentaire.

Nous vous invitons donc a répondre a ce questionnaire et ou a aider votre enfant a y répondre.
Ceci n’est pas un test, il n’y pas de « bonnes » ou «mauvaises » réponses. Vous pouvez y
répondre en toute confiance, toutes les informations seront anonymisées et votre enfant ne sera
en aucun cas identifiable. Votre participation nous est trés précieuse car vous €tes au cceur du
dispositif et vos impressions et sentiments sont déterminants pour faire, d’une part, avancer la
recherche clinique et, d’autre part, peser avec plus de poids sur les tutelles responsables afin

d’améliorer la prise en charge de votre enfant.
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Si avez des difficultés pour répondre vous-méme a ce questionnaire, une personne de votre

entourage peut vous aider.

Il s’agira simplement de répondre a un questionnaire. Nous sommes conscients du temps qu’il
faut pour remplir ce questionnaire (environ 30 minutes), mais chaque question est importante.
C’est votre témoignage qui fera I’intérét et la valeur de cette étude. Si vous acceptez de
participer, un compte-rendu des résultats de 1’étude vous sera envoyé a la fin de I’étude. Nous
vous remercions par avance pour 1’aide que votre participation apportera a ce travail et sommes a

votre disposition pour répondre a toutes les questions que vous vous poserez.

En vous remerciant par avance de votre précieuse collaboration et de votre soutien, nous vous

prions, Madame, Monsieur, de bien vouloir agréer I’expression de nos salutations distinguées.
Pr Corinne Alberti, Dr Lisa Friedlander, Unité d’Epidémiologie Clinique Hopital Robert

Debré, Paris

Pr Marie Paule Vazquez Coordonnateur de la filiere TETECOU Service de Chirurgie Maxillo-
Faciale et Plastique Hopital Necker Enfants Malades

Vs

Pr Arnaud Picard, Centre de Référence maladies malformations oro-maxillo-faciale, Paris

143



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

COMMENT FAIRE POUR PARTICIPER A L’ETUDE ?

Nous vous invitons a remplir le questionnaire, si possible dans le mois. Pour cela, deux moyens

sont possibles :

-soit en remplissant directement le questionnaire en ligne avec un acceés sécurise. Pour cela,

envoyez tout simplement un e-mail a ’adresse suivante:
etudeoragl@gmail.com

Vous recevrez alors par retour de mail le lien électronique, ainsi qu’un identifiant et un mot de
passe sécurisé qui vous permettront d’accéder en ligne a votre questionnaire. Vous pourrez le
remplir en une ou plusieurs fois. VVos réponses seront ensuite directement anonymisées et

transmises a 1’équipe de recherche.

-soit en remplissant le questionnaire en version papier, que NoOUs VOUS enverrons par courrier a

votre domicile. Dans ce cas, merci d’en faire la demande :

soit en téléphonant a Dr Lisa FRIEDLANDER, investigateur principal : 01.57.27.86.85
(prix d’un appel local)

soit en remplissant le coupon ci-joint, a renvoyer dans 1’enveloppe préaffranchie.

Nous sommes a votre disposition pour toute information concernant I’étude, ou pour vous

aider a remplir le questionnaire aux coordonnées suivantes :

Etude ORAQL — Besoins de soins bucco6dentaires et qualité de vie chez les patients
porteurs de MR s Téléphone : 01 57 27 86 85 Fax : 01 57 27 84 64

Adresse électronique : etudeoragl@gmail.com
Adresse postale : Dr Lisa Friedlander, Investigateur principal, Etude ORAQL

Hopital Robert Debré Unité d’Epidémiologie Clinique - CIC 14 26 48, bld Sérurier -
75019 Paris

INFORMATIONS REGLEMENTAIRES
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Sauf opposition de votre part, et que vous remplissiez ou non le questionnaire, des données
médicales et personnelles vous concernant contenues dans votre dossier médical seront

également recueillies pour étre analysées.

Toutes les donneées recueillies seront identifiees par un numéro de code et vos initiales et ne
seront utilisées que dans le cadre de cette recherche. Ces données seront réunies dans un fichier
informatique pour permettre I’analyse des résultats au regard de 1’objectif de cette étude. Elles

seront au préalable anonymisées et ne seront utilisées que pour la recherche médicale.

Conformément aux dispositions de la loi relative a I’informatique et aux libertés, le fichier a recu
’autorisation de la CNIL et vous disposez d’un droit d’acces et de rectification que vous pouvez
exercer aupres du médecin qui vous suit dans le cadre de la recherche et qui, seul connait votre
identité. Vous disposez également d’un droit d’opposition a la transmission des données
couvertes par le secret professionnel susceptibles d’étre utilisées et traitées dans le cadre de la

recherche.

Vous pouvez également accéder directement ou par 1’intermédiaire d’un médecin de votre choix
a I’ensemble des données médicales en application des dispositions de 1’article L1111-7 du code

de la santé publique.

DROITS ET CONFIDENTIALITE Selon la loi « Informatique et Liberté » vous étes
totalement libre de répondre ou non a notre demande ou de demander ultérieurement de ne plus
faire partie de I'étude. Cependant, la validité scientifique de cette étude sera d’autant mieux
assurée que le nombre de réponses sera plus élevé. Votre réponse au questionnaire nous
permettra d'identifier les mesures nécessaires a I’amélioration du systéme de soins dédié aux
malades porteurs de SNI depuis 1’enfance, et de faire des propositions pour préparer ces jeunes a

leur passage en médecine pour adultes et a leur vie d’adulte.

Seules les personnes responsables de 1’étude seront dépositaires des données nominatives. Aucun
autre organisme (public ou privé) ni aucune autre personne n’y aura accés. Les informations
recueillies au cours de cette étude feront I'objet d'une exploitation informatique anonyme a des
fins de statistiques. Aucun nom ni coordonnées ne pourront étre liés aux données. Toutes les

précautions ont donc été prises pour garantir la confidentialité de ces données (en conformité
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avec la Loi n° 2002-303 du 4 mars 2002 relative aux droits des malades).

Cette étude a recu I’avis favorable du Comité Consultatif sur le Traitement de I’Information en
matiere de Recherche dans le domaine de la Santé (n° 07 253 bis) et de la Commission Nationale
de I'Informatique et des Libertés (n° 90 71 95) en date du XXX.

Vous disposez d’un droit d’acces, de modification, de rectification et de suppression des données
vous concernant (art. 32-34 de la loi « Informatique et Libertés » du 6 janvier 1978) et pouvez

exercer ce droit en adressant un courrier a 1’adresse ci-dessus.

146




Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

A
M

1 ENVUV eceve»ﬁ, | e*‘i uec

FomeSun M Bauts Tire Bot Bex popuictionmyEiatratie Unité d'Epidémiologie Clinique

LETTRE DE RELANCE : ETUDE ORAQL

QUESTIONNAIRE SUR LES BESOINS DE SOINS, PRISE EN CHARGE BUCCO-
DENTAIRE ET QUALITE DE VIE CHEZ LES PATIENTS PORTEURS DE MR ORO-
MAXILLO-FACIALE S

etudeoragl@gmail.com

Chere patiente, cher patient, chers parents de patients,

Nous vous avons envoyé, il y a quelques semaines, un courrier d’information concernant 1’étude
ORAQL sur la prise en charge bucco-dentaire et la qualité de vie des patients atteints de MR de
la téte, du cou et des dents.

Ces maladies soulévent différentes problématiques comme 1’accés aux soins, le diagnostic, la
prise en charge thérapeutique, la prise en charge financiére, I’'impact sur 1’intégration sociale et la
transition enfant/jeune adulte/adulte. Une MR a des implications dans tous les secteurs de vie : la
vie relationnelle a I'école, le choix du métier, le temps de loisirs avec des amis, mais aussi la vie
affective. Il s’agira simplement de répondre a un questionnaire. Nous sommes conscients du
temps qu’il faut pour remplir ce questionnaire (environ 30 minutes), mais chaque question est
importante. C’est votre témoignage qui fera 1’intérét et la valeur de cette étude. Nous vous
remercions par avance pour 1’aide que votre participation apportera a ce travail et sommes a
votre disposition pour répondre a toutes les questions que vous vous poserez.

Si vous ne I’avez pas encore fait, vous pouvez répondre au questionnaire jusqu’au 1 er novembre
2017, en cliquant sur I’adresse suivante :

http://urc-paris-nord2.aphp.fr/oragl/ ou envoyer un mail a cette adresse pour recevoir le lien ou

recevoir plus d’informations :

etudeoragl@gmail.com

Dr Lisa FRIEDLANDER, investigatrice principale, INSERM UMR1123
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ANNEXE 6 : QUESTIONNAIRE ORAQL ENFANT
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ETUDE ORAQL
Besoins de soins, prise en charge bucco-

dentaire et qualité de vie chez les patients
porteurs de maladies rares oro-faciales

Questionnaire enfant et parent d’enfant
(Entre 6 et 17 ans)
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A propos de ce questionnaire

Ce questionnaire a pour objectif d’évaluer le besoin en soins bucco-dentaire, la
prise en charge bucco-dentaire et la qualité de vie orale de votre enfant, en
abordant différents aspects de son parcours de soins et de vie.

Ses réponses et les votres permettront de savoir comment sa maladie et sa santé
orale ont pu avoir des conséquences sur sa vie quotidienne, sa vie scolaire,
familiale et personnelle.

Ce questionnaire se divise en 5 parties :
1. Partie 1 : Questionnaire général
2. Partie 2 : Organisation des soins et prise en charge
3. Partie 3 : Santé orale et bucco-dentaire ressentie
4. Partie 4 : Image de soi et relations aux autres
5. Partie 5 : Qualité de vie orale

Nous sommes conscients du temps qu’il faut pour remplir ce questionnaire, mais
chaque réponse est importante.

Cela permettra de mieux comprendre les effets des maladies ora-faciales sur la
qualité de vie surtout d’améliorer la prise en charge bucco-dentaire et le parcours
de soins. Bien sOr votre anonymat et celui de votre enfant seront respectés.

Pour toute information concernant I'étude
ou simplement si vous avez besoin d’aide pour remplir le questionnaire,
n’hésitez pas a contacter notre équipe de recherche :

Dr Lisa Friedlander, investigateur principal
- Par téléphone : 01.57.27.86.85
etudeoragl@gmail.com
- Par courrier postal : Unité de Recherche Clinique, Hopital Robert Debré,
48 bd Sérurier, 75019 Paris
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1ére partie: Questionnaire général

1. Date de réponse au questionnaire || _Il_| 1.2 1 0_I | I (jour/mois/année)

2. Votre enfant peut-il répondre seul aux questions ?
Oui -> passez au questionnaire « enfant » et faites le répondre seul s’il le peut, sinon vous pouvez l'aider,
passez a la question n°36
Non ->continuez ce questionnaire
3. Sivous avez répondu non a la question précédente, est-ce ?
En raison de son age
En raison d’un déficit intellectuel
Autre
4. Dans ce cas, qui va répondre pour lui ?
sa meére
son pére
autre
5. Code Postal du lieu de résidence del'enfant I__1__1_1__1_1

6. Date de naissance? |__I__ 1| 11 I 1 1 1

7. Lieu de naissance?

En France: département |__|__|

8. Votre enfant est-il ?

Une fille
Un gargon

9. Quel est le nom exact de la maladie pour laquelle Votre enfant est suivi ?

............................................................................ Q vous ne connaissez pas le nom de la maladie
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10.

11.

12.

13.

14.

Quel est le niveau d’études actuel de votre enfant?

maternelle

primaire

secondaire (college, lycée)
universitaire

Y a-t-il un retard scolaire ?

oui
non

Votre enfant est-il ?

scolarisé dans une école classique sans soutien personnalisé
scolarisé dans une école classique avec un soutien personnalisé
scolarisé dans un centre d’éducation spécialisé

cours particulier uniguement

non scolarisé

autre

Le taux d’incapacité de votre enfant a-t-il été déterminé ?

oui, la détermination est déja faite=>taux=1_1_1_ 1%
oui, une demande est en cours de traitement

non, mais une demande est prévue

non, il n’est pas prévu de faire une demande

Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

Quel est le nombre de personnes qui vivent sous le méme toit que votre enfant ( lui compris)?
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2eme partie: Organisations des soins et de la prise en charge

15. Au cours des 6 derniers mois, combien de fois votre enfant a-t-il consulté un médecin spécialiste (en

raison de sa maladie). Si I’'un des spécialistes n’est pas sur la liste merci de le préciser.
Merci également de mettre une croix en fonction du type de remboursement

dont il a bénéficié. &

Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

Remboursement

par 'ASSURANCE MALADIE

Pédiatre en ville

oui,
oui,

j’'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Généticien

oui,
oui,

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Cardiologue

oui,
oui,

non,

j’'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel
je n’ai pas eu de remboursement

Chirurgien

oui,
oui,

j’'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Dermatologue

oui,
oui,

j'al eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Gastro-entérologue

oui,
oui,

j'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Endocrinologue

oui,
oui,

j'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

Kinésithérapeute

non, je n'ai pas eu de remboursement

oui,
oui,

j’'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Gynécologue

oui,
oui,

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Hématologue

oui,
oui,

j'ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Immunologiste

oui,
oui,

j'al eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Orthophoniste

oui,
oui,

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Néphrologue

oui,
oui,

j'al eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Pneumologue

oui,
oui,

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel
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Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

par 'ASSURANCE MALADIE

Remboursement

non,

je n'ai pas eu de remboursement

Neurochirurgien

oui,
oui,

jal eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

oui, j'ai eu un remboursement
Neurologue 1 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement
Dentiste 1| oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Ophtalmologue

oui,
oui,

non,

j’al eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel
je n’ai pas eu de remboursement

Oncologue

oui,
oui,

non, je n'ai pas eu de remboursement

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

ORL

oui,
oui,

non, je n'ai pas eu de remboursement

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

Podologue

oui,
oui,

non, je n'ai pas eu de remboursement

j’ai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

Psychologue

oui,
oui,

non, je n'ai pas eu de remboursement

jai eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

oui, j’ai eu un remboursement
Psychiatre I oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

oui, j'ai eu un remboursement
Rhumatologue 1| oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Traumatologue

oui,
oui,

non, je n'ai pas eu de remboursement

j’al eu un remboursement
mais j'ai eu un remboursement partiel

Urologue

oui,
oui,

non,

jai eu un remboursement
mais j’'ai eu un remboursement partiel
je n'ai pas eu de remboursement

16. Quelle est la couverture sociale de votre enfant ? :

sécurité sociale sans mutuelle

couverture maladie universelle (CMU ou CMU Complémentaire)
sécurité sociale et mutuelle

aucune protection maladie

autre

17. Bénéfice-t-il du 100% ALD et/ou du 100% ALD hors liste

Oui
non

153



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

18. A-t-il déja bénéficié d’une aide pour les soins dentaires ?

oui, de la part d’'une association

oui, de la part du conseil général

oui, aide exceptionnelle de la sécurité sociale
oui, CCAS

oui, autre

non

19. Comment trouvez-vous les relations entre les soins de ville (généraliste et spécialiste) et les soins a
I’hopital ?
excellente
bonne
mauvaise
trés mauvaise
ne sait pas.

20. Avez-vous dii renoncer a des soins dentaires pour votre enfant ?

oui
non

21. Sioui, était-ce ? ¥

pour des raisons financieres

car vous ne saviez pas ou aller compte tenu de la pathologie
parce qu’on a refusé de le soigner

parce qu'il présente des difficultés de coopération

autre

22. En tant que représentant du patient étes-vous satisfait de la prise en charge de la maladie ? merci

d’indiquer le degré de satisfaction sur une échelle de 1 a 10 (1 : pas du tout satisfait ; 10 : trés
satisfait) (entourez un numéro)

D’un point de vue des compétences techniques :
Pas du tout satisfait 12 3456789 10 trés satisfait

D’un point de vue psychologique, relationnel :
Pas du tout satisfait 12 3456789 10 tres satisfait

23. Ou en est I’enfant de sa prise en charge bucco-dentaire ?
le traitement n’a pas commencé

le traitement est en cours
le traitement est en phase de maintenance
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3eme partie: Santé orale et bucco-dentaire ressentie

24. Comment évaluez-vous la santé bucco-dentaire de votre enfant?

Excellente
Bonne
Mauvaise

trés mauvaise
ne sait pas

25. Nous aimerions savoir dans quelle mesure sa santé générale est bonne ou mauvaise AUJOURD’HUI.
Cette échelle est numérotée de 1 a 100. 100 correspond a la meilleure santé que vous puissiez

imaginer. 0 correspond a la pire santé que vous puissiez imaginer. Veuillez noter le numéro qui
correspond a votre état de santé AUJOURDHUI : I__|_|_|

26. L’enfant porte-t-il une prothése ?
Amovible Qoui Unon

Fixe Qoui Onon
Orthodontie Ooui Onon
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27.

28.

29.

30.

4éme partie: Image de soi et relations aux autres

Pensez-vous que votre enfant se sente différent des autres?

oui
non

Si vous avez répondu oui, est-ce vrai ? N

alécole
ala maison
ailleurs

Avez-vous I'impression qu’il est parfois mis a I’écart dans savie ?

oui
non

Al

Si vous avez répondu oui, est-ce vrai ? -8

alécole
ala maison
ailleurs

156



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

lile) alue]

uo

_:M S900® ‘99|Ud aAIoUD

uo

_:M aubres inb anlouan

uo

_:W_ (1uswaordss ‘sagjalold ‘« sianeI) Bp ») SIUBP Sap uoISod

uo

_:M alol sed ‘aileziq a||1el1 N0 8WJ0} 8SIEANEBW 3UN J9AR 1uad

uo

_:M allol sed ‘Jna|n0od asreAnew aun d9Ae 1uad

uo

_:W_ 99SSeI a)|npe,p 1uaq

uo

_:M (@ssnod sed e,u ajjnpe,p 1uap e Jed) sjuap Sa| allus adeds]

uo

_:M 29quWol 1ie| ap swag

uo

_:W_ (« syuap s8] JNS SN0J} ») S8alled siuad

uo

_:W_ (p1o4j np ‘pneys np 1ueang no jueabuew us Sa|qISUaSs s1uagd

uo

_:M (siuap ap abel) sjusap xne [ew sall
asuoday swR|qo.d

"XI0Y2 9110A 8p

S5 (S9]) B| SUBP X100 BUN ZOJBIN A (SIUSP S3S NO BYINOQ BS 99AR 8w|qoid anbuodjanb un siow sisIUIBP € SBP SIN0D NB @UUOIUB [I-}-B JUBJUS BIJ0A ‘TE
i

‘S]uejUD Sap auualonb aIA e] 939944k 1UO Salreluap sawd|qo.id Sa| JUBW W0 alpualdwod B JUBAISS JUBAINS Inb suollsanb sa7 'sjuejus
sa| alpuaidwod xnaiw e syueublos sa| Juoiapre sa||d Jed sajuenodwi Juos sasuodal soA ‘asuodal assnej ap no atesa ap sed e AU || 181 un sed 1S9,U 198D

alelo alA ap aend aned swag

157



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

(« syuap sa|

uoupn uoupn uoupn uoupn uoupn uoupn uoupn uoupn ins snou »)
INO! 1IN0 Ino Ino Ino N0 Ino Ino
inogQ inogQ InogQ InogQ inogQ inoQ inoQ inogQ saoues sjuaq
(proy
np ‘pneys
uoupn uoupn uoup) uoup uoup) uoup uoup uoup np jueAnq
inopQ inoQ InoQ non inon inoQ Inon Inon no jueabuew
ua sa|qIsuds
sjuag
(sjuap ap
uoupn uoupn uoupn uoupn uoupn uoup) uoupn uoupn o6e1) syuep
INO! INO! Ino Ino Ino N0 N0 Ino
Inop Inopg InopQ inoQ inop inop inop lle m| Xne jew saiy
Aw_E,m S9p Zayd SIYAUL (saj0n8p 20| owes Josodai (sjuap w:wEmto: (p1oay
a1} ‘sutedod sap 110Ae) . . juawdiql| spuap sas . . S9| 49ss0.q 3@ Juswa|ioey np no pneyos
al1e) ‘9SSE|D UD 9IAINS ‘9]099,| . X 19)sal ‘Andwiny auuoq | 3s ‘aipualap . .
Sjuejua saline sa| D9AR JaJpuow ‘alll ‘allinos 3 190uUl) 8ysnoq | ‘quawaiied | np aioq ‘sedas
e J9]|e) 2]099,p |leAey) 9] aieq ap sunolno) a3 as ‘“luioqg
suolje[d sauuoq ap JIOAY es Jakopau Japed un) Jabuey

me suoljsanb sa2 ap uoiInNd29xa,| suep I nap anbuosjanb aun asnes juo Inb suieuas sawgjqoid s jued [1-}-e-A ‘sjow SIdIUIBP € S99 3P SINO0D Ny "Z$

UuoN
lle) awgjqo.d anny
UON
1le) abnogq Inb ye| ap juag
UON
INnQ aJrejuap 1v1eddy
UON
Ino 99A3Jua 939 e Inb aynpe,p Juaq
UON
Ino J1assnod ap ujes} ua ajnpe,p Juaqg
UON
1le) (s3uay) abesiA np no ayoanoq e| ap uoiewoad
UON
1le) aujajey asieAnew ‘Inapo asieAnep
UON
11]e) (ayonoq e| suep suolnoq no sainssa|q) ayydy

UoN

158



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

159

uoupQ uoupQ) uoupQ) uoupn) uoupQ uoupn uoupn uoupQ awajqoud
Inon inon Inon Inopn inon inon ale] m} inopn alnny
uoupn uoupn uoupn uoup uoupn uoup uoup uoupn abnoq inb
Inon Inon non Lale] m| Lale] m| noQ ino InoQ Jle| ap juag
uoupn uoupn uoupn uoupn uoun uoun uoun uoupn allejuap
inon inon inon inoQ inon non inopn inon l1e1eddy
29A9Ud
uoupn uoupn uoupn uoupn) uoupn uoun uoun uoupn 10 € Inb
Ino Ino Ino Ino Ino Ino Ino Ino T
Lale] m| InoQ Inog Inop Inop nog Inog InoQM aynpe.p juaq
Jassnod
uoupm uoupQ uoupQ uoupn uoupm uoupn uoupn uoupm op ujes us
Ino Ino Ino Ino Ino Ino Ino Ino R
InoQ InoQ InoQ Lle] m| Lale] m| InoQ Lale] m| InoQ a)npe.p juag
(e3u3y)
abesiA np no
uoupn uoupn uoupn uoupn) uoupn uoupn uoupn uoupn ayosnoq e| ap
Am_E.m S9p zayd SI}AUL (snonop so| swies 1osodal (syuap .u:oEmuuo: (proay
a19 ‘sutedod sap Jioae) . . jusawialiql] SjUsap sas . . s9| 19ss0.( }@ Jusawajioey np no pneys
aule} ‘9SSEIO Ud JJIAINS ‘9]029,| ; . 19)sa4 ‘anawny auuoq as ‘alpualap . .
Ssjuejua saJsjne sa| J9AE JaJsjuow ‘aaul ‘aalunos . J42ouM) ayosnoq jJuswalie|d np aijoq ‘sedau
e 19||e) 9]029,p |IeAed)} 3] dileqd ap sinolno} ang as ‘Uiwioq
suolje|a4 sauuoq ap JIoAY es 1akopau Joped un) sabuep




Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

9 NIPIP
(] O (] (] (| (] O (] spueip
auualkow
(] O O (] ] (] ] (] aHnouia
9}NdYIp 9aad
(] (] | O | a (| (]
Am_E.m sap zayd S9HAUL (s110Aop s3] sweo Josodal (syuap .—:oEw—uw: (p1o1y
a1)9 ‘suiedod sap J10Ae) . . JuaWIaIqI| S}UIP SIS . . s3] J9sso0.q }d Juawiajioey np no pneys
alle} ‘9SSE[O Ud AIAINS ‘9]029,| . i 13)sal ‘Anawiny auuoq | 3s ‘aipuajop . .
Sjuejua salIne sa| daAe Jajuow ‘il ‘aaInos X 13duu) ayosnoq jJuswaiie|d | np ailoq ‘sedas
e 19]|e) 9]099,p |IeAe) 3] alleq ap sinolnoj ang as ‘jwioq
suolje|as sauuoq ap JIoAY es 19hojpau J9ped un) JabBuep

"89.J3U0DUAl 9}NIYYP
ap neaAlu 3] 9HAIOe anbeyd unod 1aY209 ap 193N ¢ 9} NI1YIp dpuelb no sauuakow ‘aji3ad aun 9I3UODUAI |I-}-B JUBLUD DIJOA ‘SBJUBAINS SJAIJOR SI| dlle} JInod €€

160



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

anbsaid no
anol anbeyo

aulewas
ledsioypeg

aulewss
Jedsiojze|

siow
ledsiojge |

(m]

(m]

o

i

o

i

(mi

i

aulewsas
Jed sjo}
aun,p suiop

(siwe sap zays sapAul

a1)9 ‘sutedod sap J10Ae)

sjuejua saljne sa| dd9Ae
suole|al sauuoq ap JIoOAY

(s110n9p s9|
alle) ‘asse|d ud aIAINS ‘9|02, |
e 13]|e) 8099, |leAel) 3] alley

jusWIql| SUIP SIS
Jasjuow ‘alul ‘aaunos

awjes
19)s9. “Andwiny auuoq
ap sinolnoy} ang

19sodas
as ‘alpuajop
as ‘alwuioq

(syuap
s3] Jassouq 3@
J3asuu) ayonoq
es Jakopau

juawayau

‘Juswia|ioey

‘Juswaaiie|d
Jopsed

(p1oay
np no pneys
np ailoq ‘sedais
un) Jabuepy

*9}In21y1p anbeyd inod ‘ejuepuodsaliod ases e| suep
X1049 9UN Za)Ja ¢ 2} NJLYIP 93192 NA [I-)-B JUBJUD S4JOA ‘SIOW SIdIUIBP S104} S3D ‘S10) 9p UBIqWIOD ‘Z¢ uolsanb e| e 9Yyo09 zaAe snoOA anb s9)NdRHP XNe 9}INS “pg

161



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

i 1UBJUS B410A 3P alpejew
B| 1UBUIBOUO0D 18[NS 81IN€ 1N0] INS NO ‘811 8P ZBUSA SNOA 8Nnb 80 INS SJUBWIIUSS SOA ‘sanbiewal SoA 181ou A zaAanod snoA ‘snoa inod 1se ajoJed ap asedsa 180

162



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

Ceci est la fin du questionnaire « Parent »,
Merci pour vos réponses !
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Questionnaire enfant

Ce questionnaire a pour objectif d’évaluer ton besoin en soins bucco-dentaire,
ta prise en charge bucco-dentaire et ta qualité de vie orale, en abordant
différents aspects de ton parcours de soins et de vie.

Tes réponses permettront de savoir comment ta maladie et ta santé orale ont pu
avoir des conséquences sur ta vie quotidienne, ta vie scolaire, familiale et
personnelle.

Ce questionnaire se divise en 5 parties :
1. Partie 1 : Questionnaire général
2. Partie 2 : Organisation des soins et prise en charge
3. Partie 3 : Santé orale et bucco-dentaire ressentie
4. Partie 4 : Image de soi et relations aux autres
5. Partie 5 : Qualité de vie orale

Nous sommes conscients du temps qu’il faut pour remplir ce questionnaire, mais
chaque réponse est importante.

Cela permettra de mieux comprendre les effets des maladies ora-faciales sur la
gualité de vie surtout d’améliorer la prise en charge bucco-dentaire et le parcours
de soins. Bien sdr ton anonymat sera  respecte.

C’est parti ! (tu peux te faire aider par tes parents aussi souvent que tu le
souhaites !)
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35.

36.

37.

38.

41.

42.

43.

44,

1ére partie: Questionnaire général

Code Postal du lieuderésidence || | | | |

Date de naissance? |_ | 11 | 11 | | 1 |

Lieu de naissance?

En France: département |||

Es-tu ?

Une fille
Un gargon

. Quel est le nom exact de la maladie pour laquelle tu es suivi ? (demande de l'aide a tes parents ©)
.................................................................. U je ne connais pas le nom

. Quel est ton niveau a I’école?

Maternelle

Primaire

Secondaire (collége, lycée)
universitaire

As-tu un retard scolaire ?

Oui
Non

Es-tu ?

scolarisé dans une école classique sans soutien personnalisé
scolarisé dans une école classique avec un soutien personnalisé
scolarisé dans un centre d’éducation spécialisé

cours particulier uniquement

non scolarisé

autre

Ton taux d’incapacité a-t-il été déterminé ? (demande de 'aide a tes parents ©)
oui, la détermination est déja faite=> taux=1__1__1_ 1%

une demande est en cours de traitement

non, mais une demande est prévue

non, il n’est pas prévu de faire une demande

Combien de personne vivent avec toi a la maison? I_I__|__| (demande de l'aide a tes parents ©)
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2éme partie: Organisations des soins et de la prise en charge

45. Au cours des 6 derniers mois, combien de fois as-tu consulté un médecin spécialiste (en raison de ta

maladie). Si I’'un des spécialistes n’est pas sur la liste merci de le précise en charge
Merci également de mettre une croix en fonction du type de remboursement
dont tu as bénéficié (tu peux te faire aider par tes parents). &

Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

Remboursement
par 'ASSURANCE MALADIE

Pédiatre en ville

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Généticien

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Cardiologue

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Chirurgien

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Dermatologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

Gastro-entérologue

non, je n’ai pas eu de remboursement
oui, jai eu un remboursement

oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Endocrinologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Kinésithérapeute

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Gynécologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Hématologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Immunologiste

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Orthophoniste

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Néphrologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Pneumologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Neurochirurgien

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
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Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

Remboursement
par I'ASSURANCE MALADIE

non, je n’ai pas eu de remboursement

oui, j'ai eu un remboursement

Neurologue [ oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

Dentiste 1 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n’ai pas eu de remboursement

Ophtalmologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

oui, jai eu un remboursement

Oncologue | oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

ORL 1 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

Podologue 11 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n’ai pas eu de remboursement

Psychologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Psychiatre

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Rhumatologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Traumatologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Urologue

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

46.

47.

48.

Quelle est ta couverture sociale? (demande de l'aide a tes parents 0 )

sécurité sociale sans mutuelle

couverture maladie universelle (CMU ou CMU complémentaire)
sécurité sociale et mutuelle

aucune protection maladie

autre

Bénéfices-tu du 100% ALD ? (demande de l'aide a tes parents 0 )

oui

non

As-tu déja bénéficié d’une aide pour les soins dentaires ? (demande de l'aide a tes parents 1)
oui, de la part d’'une association

oui, de la part du conseil général

oui, aide exceptionnelle de la sécurité sociale
oui, CCAS
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oui, autre
non

Comment trouves-tu les relations entre les soins de ville du pédiate et les soins a I’hépital ?

Excellente
Bonne
Mauvaise

trés mauvaise
ne sait pas.

As-tu déja renoncé ou abandonné pour te faire soigner les dents ?

oui
non

Si tu as répondu oui a la question précédente, était-ce ? &
parce que c’était trop cher
cartu ne savais pas ou allez
parce qu’on a refusé de te soigner
autre
Es-tu satisfait de la prise en charge de ta maladie ? merci d’indiquer le degré de satisfaction sur une
échellede 1a 10 (1 : pas du tout satisfait ; 10 : trés satisfait) (entoure un numéro)
D’un point de vue des compétences techniques :

Pas du tout satisfait 12 3456789 10 tréssatisfait

D’un point de vue psychologique, relationnel :
Pas du tout satisfait 12 345678910 tréssatisfait

Ou en es-tu detaprise en charge bucco-dentaire ?
le traitement n’a pas commencé

le traitement est en cours
le traitement est en phase de maintenance
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3eme partie: Santé orale et bucco-dentaire ressentie

54. Comment trouves-tu ta santé bucco-dentaire ?

excellente
bonne
mauvaise
trés mauvaise
ne sait pas

55. Nous aimerions savoir dans quelle mesure ta santé générale est bonne ou mauvaise AUJOURD HUI,
cette échelle est numérotée de 1 a 100. 100 correspond a la meilleure santé que tu puisses imaginer. 0

correspond a la pire santé que vous puissiez imaginer. Note le numéro qui correspond a ton état
de santé AUJOURDHUL I__I_|_ |

56. Portes-tu une prothése dentaire?
Amovible Qoui Qnon

Fixe Qoui Qnon
Orthodontie  Ooui Unon

169



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

57.

58.

59.

60.

61.

4eme partie: Image de soi et relations aux autres

Te sens-tu différent des autres?

oui
non

. . . . \l}
Si tu as répondu oui, est-ce vrai &
al'école
ala maison
ailleurs

As-tu I'impression d’étre parfois mis a I’écart dans ta vie ?

oui
non

. - . . \}
Si tu as répondu oui, est-ce vrai &
a l'école
a la maison
ailleurs

Est-ce que tu te trouves beau (belle) ?

oui
non
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5éme partie: Qualité de vie orale

Essaye de t’amuser en répondant a ce petit questionnaire. Il ne s’agit pas d’un contréle. Il n’y
a pas de bonne ou de mauvaise réponse. Ne te fais pas de souci. Reste cool.

Malgré tout, ne réponds pas n’importe quoi. Il faut que tu réfléchisses bien avant de répondre. Tes réponses
sont importantes. Elles vont aider les dentistes a comprendre les probléemes dentaires des enfants. lls
pourront alors mieux les soigner.

62. A-tu rencontré au cours des 3 derniers mois un quelconque probléme avec ta bouche ou tes dents?
1, . .
&' Mets une croix dans la (les) cases de ton choix.

Probléme Réponse
Trés mal aux dents (rage de dents) Oui
Non
Dents sensibles en mangeant ou buvant du chaud, du froid) Oui
Non
Dents cariées (« trous sur les dents ») Oui
Non
Dents de lait tombée Oui
Non
Espace entre les dents (car a dent d’adulte n’a pas poussé) Oui
Non
Dent d’adulte cassée Oui
Non
Dent avec une mauvaise couleur, pas jolie Oui
Non
Dent avec une mauvaise forme ou taille bizarre, pas jolie Oui
Non
Position des dents (« de travers », projetées, espacement) Oui
Non
Gencive qui saigne Oui
Non
Gencive enflée, abces Oui
Non
Tartre Oui
Non
Aphte (blessures ou boutons dans la bouche) Oui
Non
Mauvaise odeur, mauvaise haleine Oui
Non
Déformation de la bouche ou du visage (fente) Oui
Non
Dent d’adulte en train de pousser Oui
Non
Dent d’adulte qui a été enlevée Oui
Non
Appareil dentaire Oui
Non
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Dent de lait qui bouge Oui
Non
Autre probléme Oui
Non
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Merci pour tes réponses
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ANNEXE 7 : QUESTIONNAIRE ORAQL ADULTE

N

.
TETECOU Q i {nSErm ﬂiuec eceve

Institut numl Unité d'Epidémiologie Clin spulations w
Fuuoat $xurs Maasiss Beuts Tore Goo Buats de la santé et de la recherche médicale G

ETUDE ORAQL

Besoins de soins, prise en char ge bucco-dentaire
et qualité devie chez les patients porteursde
maladiesrares oro-faciales

Questionnaire adulte (>17 ans)
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A proposde ce questionnaire

Ce questionnaire a pour objectif d’évaluer votre besoin en soins bucco-dentaire, votre
prise en charge bucco-dentaire et votre qualité de vie orale, en abordant différents
aspects de votre parcours de soins et de vie.

Vos réponses permettront de savoir comment votre maladie et votre santé orale ont pu
avoir des conséquences sur votre vie quotidienne, votre vie scolaire, professionnelle,
familiale et personnelle.

Ce questionnaire se divise en  partie :
1. Partie 1 : Questionnaire général
2. Partie 2 : Organisation des soins et prise en charge
3. Partie 3 : Sant¢é orale et bucco-dentaire ressentie
4. Partie 4 : Qualité de vie orale

@a@Enainileue EEignifie
que®ousiouvez@ochers
plusieurs@éponsesial

questionBbosée.Rl

Nous sommes conscients du temps qu’il faut pour remplir ce questionnaire, mais chaque
réponse est importante.

Cela permettra de mieux comprendre les effets des maladies ora-faciales sur la qualité de
vie et surtout d’améliorer la prise en charge bucco-dentaire et le parcours de soins. Bien
sGr votre anonymat sera respecté.

Pour toute information concernant I’étude
ou simplement si vous avez besoin d’aide pour remplir le questionnaire,
n’hésitez pas a contacter notre équipe de recherche :

Dr Lisa Friedlander, investigateur principal
- Par téléphone : 01.57.27.86.85
- Par mail : etudeoragl@gmail.com
- Par courrier postal : Unité de Recherche Clinique, Hopital Robert Debré, 48 bd
Sérurier, 75019 Paris

180



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

lére partie: Questionnaire général

1. Date deréponse au questionnaire || 11__1_11_2_1_0_1 | I (jour/mois/année)
2. Quiremplit ce questionnaire?
Vous, seul(e)
Vous, avec l'aide de quelgu’un
Une personne de votre entourage
3. Siquelqu’un vous aide...Pour quelle(s) raison(s) avez-vous besoin d’aide? ¥
Vous n’avez pas envoe de réponse seul(e) a ce questionnaire
Vous étes mal-voyant ou non-voyant
Vous avez des difficultés pour lire et écrire
Vous avez des difficultés pour comprenre et répondre
AULre, PréCISEZ....uvviiiiiiieeiiiiiee e
4. Date de naissance? |1 I/1__1_1/__1 1 1 1
5. Lieu de naissance?
En France: département |__|__|
6. Vous étes:

Un homme
Une femme

7. Code postal de votre lieu de résidence? |I__|__|I_ ||

8. Quel est le nom exact des maladies pour lesquelles vous étes suivi depuis votre enfance?
..................................................................................... Q Je ne connais pas le nom
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9. Vous étes:

Marié

Pacsé
Célibataire
Veuf

En Union libre
Divorcé/séparé

10. Quel est votre niveau d’étude actuel:

maternelle
primaire
secondaire
universitaire

11. Quelle est actuellement votre situation professionnelle ?

travail (actif)

étudiant

chémeur

en arrét maladie

inactif en pension d’'invalidité

retraité

femme/homme au foyer

autre situation (foyer d’accueil, atelier protégé, CAT)

12. Quelle est votre profession habituelle : Mettez une croix dans la case choisie

~ Agriculteur, exploitant [catégorie 10]
~ Artisan [catégorie 21]
~ Commergant et assimilés [categorie 22]

~ Profession libérale et assimilée [categorie 31]

~ Catégorie A de la fonction publique, profession intellectuelle, scientifique et artistique [catégorie 32]

- Cadre d’entreprise (administratif, commercial et ingénieur)[catégorie 36]

~ Profession intermédiaire dans I'enseignement, [catégorie 41]

~ Profession intermédiaire dans la santé, travail social. [catégorie 41]

~ Cadre B de la fonction publique [catégorie 41]

~ Religieux/se [catégorie 44]

~ Profession intermédiaire administrative et commerciale des entreprises, technicien [catégorie 46]

~ Contremaitre, agent de maitrise [catégorie 48]

- Employé(e), personnel de service, personnel de catégorie C ou D de la fonction publique (agent de service, aide-
soignant(e),...) [catégorie 51]

-~ Employé(e) d’'administration, d’entreprise (agent administratif, agent de surveillance) [catégorie 54]

~ Employé(e) de commerce (vendeur/se, caissier/iére) [categorie 55]

~ Personnel des services directs aux particuliers (employé(e) de maison, ...) [catégorie 56]

- Ouvrier qualifié de : industrie, artisanat, transport, manutention, alimentation.... [catégorie 61]

~ Ouvrier non qualifié [categorie 66]

- Ouvrier agricole [catégorie 69]

~ Chbdmeur/se n’ayant jamais travaillé [categorie 81]

~ Inactif divers (autre que retraité(e)) [cateégorie 82]

= Autre emploi [Categorie 8], Pr&CISEZ & ... i it

13. Le choix de votre profession a-t-il été influencé par votre maladie ?

oui
non
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15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.
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Avez —vous eu des difficultés pour trouver un emploi ?

oui
non

Si oui ...ces difficultés vous semblent-elles liées a votre maladie ?

Oui
non

Vous a-t-on refusé I’accés a un emploi a cause de votre maladie ?

Oui
non, méme en ayant parlé de maladie (lors des entretiens d’embauche par exemple)
non, je n'ai jamais parlé de ma maladie.

Votre maladie a-t-elle des conséquences sur votre travail (ne remplir que si vous travaillez ou au
chémage ou en arrét maladie) ?

Oui
non

Si vous avez répondu oui a la question précédente (q.9), précisez :

il m’est arrivé d’arréter de travailler pendant quelques jours

je travaille quelques heures de moins par jour

je travaille le nombre d’heures requis, mais jai des difficultés a accomplir mon travail
autres problemes

Avez-vous définitivement cessé votre activité a cause de votre maladie (ne remplir que si vous ne
travaillez plus et avec pension d’invalidité) ?

oui
non
je n’ai jamais pu travailler a cause de ma maladie

Si vous avez répondu oui a la question précédente, précisez :

j'ai da cesser définitivement toute activité a partir de I'age de |_|_|ans
j’ai pris une retraite anticipée a |_|_Jans

Avez-vous une carte d’invalidité ?

oui

j'ai fait une demande qui est en cours de traitement

non, jai fait une demande mais elle a été refusée

non, je n'ai pas de carte d’invalidité et je n’en ai pas fait la demande

Si oui, Votre taux d’incapacité a-t-il été déterminé ?
oui, la détermination est déja faite=> taux=|_|_|_| %
une demande est en cours de traitement

non, mais une demande est prévue
non, je n'ai pas prévu de faire une demande

Quel est le nombre de membres dans le ménage danslequel vousvivez? | | |

2éme partie: Organisations des soins et de la prise en charge
4
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24. Au coursdes 6 derniersmois, combien defois avez-vous consulté un médecin spécialiste (en
raison de votre maladie). Si I’un des spécialistesn’est passur lalistemerci delepréciser.
Merci également de mettre une croix en fonction du type de rembour sement dont vous avez

bénéficié.

Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

Remboursement
par 'ASSURANCE MALADIE

Pédiatre en ville

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

oui, j'ai eu un remboursement

Généticien | oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

Cardiologue 11 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

Chirurgien 11 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Dermatologue

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Gastro-entérologue

oui, j’ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Endocrinologue

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Kinésithérapeute

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j’ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Gynécologue

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Hématologue

oui, j’ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Immunologiste

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Orthophoniste

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Néphrologue

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Pneumologue

oui, j’ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Neurochirurgien

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Neurologue

oui, j’ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

5
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Médecin Spécialiste

Nombre de
consultations
dans les 6 mois

Remboursement
par 'ASSURANCE MALADIE

Dentiste |

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Ophtalmologue 11

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

oui, j'ai eu un remboursement

Oncologue | oui, mais jai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, jai eu un remboursement

ORL 11 oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement
oui, j'ai eu un remboursement

Podologue [ oui, mais jai eu un remboursement partiel

non, je n'ai pas eu de remboursement

Psychologue 11

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement patrtiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Psychiatre 11

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais jai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Rhumatologue 11

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

Traumatologue 11

oui, j'ai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n'ai pas eu de remboursement

Urologue 11

oui, jai eu un remboursement
oui, mais j'ai eu un remboursement partiel
non, je n’ai pas eu de remboursement

25.

26.

Quelle est votre couverture sociale ?

sécurité sociale sans mutuelle

couverture maladie universelle (CMU ou CMU complémentaire)
sécurité sociale et mutuelle

aucune protection maladie

autre

Bénéficiez-vous du 100% ALD ou du 100 % ALD hors liste pour votre pathologie?

oui
non
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27.

28.

29.

30.
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Bénéficiez-vous du 100% ALD pour les soins bucco-dentaires?

oui
non

Avez-vous déja bénéficié d’une aide pour les soins dentaires ?

oui, association

oui, conseil général

oui, aide exceptionnelle de la sécurité sociale
oui, CCAS

oui, autre

non

Comment trouvez-vous la transmission des informations entre les soins de ville (généraliste et
spécialiste) et les soins a I’hépital ?

excellente
bonne
mauvaise

trés mauvaise
ne sait pas.

Avez-vous quitté les soins pédiatriques pour votre pathologie?
oui

non

je ne sais pas

je ne me souviens plus

Sioui,aquelage?|__I_ |
Si non, passez a la question 40, page 10
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31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.
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Les questions 31 a 39 concernent votre passage de la pédiatrie vers la médecine adulte

En pédiatrie, avez-vous toujours été suivi(e) dans le méme centre hospitalier ?

oui
non
je ne me souviens plus

Dans combien de centres pédiatriques différents avez-vous été suivi? |_|_|centres pédiatriques.
O je ne me souviens plus

Quelle(s) raison(s) vous a (ont) fait changer de centre pédiatrique ? &

déménagement/distance

mauvaise entente avec I'équipe soignante
votre état de santé

autre raison

je ne me souviens plus

Au cours de votre derniére année en pédiatrie, vos parents assistaient-ils aux consultations
médicales avec vous ?

oui, toujours

oui, parfois

non, jamais

je ne me souviens plus

Lors de vos léres consultations en médecine pour adultes, vos parents assistaient-ils aux
consultations ?

oui, toujours

oui, parfois

non, jamais

je ne me souviens plus

Si vous répondu oui a la question 35, ...pourquoi ? &

vous préfériez venir avec eux

le médecin demandait a ce qu’ils soient présents

vOs parents souhaitaient assister aux consultations et vous ne vous étes pas opposé
je ne me souviens plus

Si vous avez répondu non ala question 35, ...Vos parents avaient-ils cependant souhaité assister aux
consultations ? &

oui, mais vous vous y étes opposé

oui, mais le médecin pour adultes s’y est opposé

oui, mais ils n’étaient pas disponibles

non, ils ne souhaitaient pas assister aux consultations.

je ne me souviens plus

Lorsque vous avez quitté les soins pédiatriques pour la médecine pour adultes avez-vous eu le
sentiment que la transition a été bonne au niveau de la prise en charge ?

oui trés bonne
correcte
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mauvaise
ne sait pas
je ne me souviens plus

Lors de votre passage de la pédiatrie a la médecine pour adultes, avez-vous ressenti une sensation...
ity

de continuité de votre prise en charge médicale

de rupture de votre prise en charge médicale

d’abandon de la part du systéeme de soins

de stress, de solitude

de liberté, d'indépendance

autre

je ne me souviens plus
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40. Avez-vous déja renoncé a des soins dentaires ?

oui
non

41. Sivous avez répondu oui a la question précédente, était-ce : &

pour des raisons financieres

car vous ne saviez pas ou allez compte tenu de la pathologie
parce qu’'on a refusé de vous soigner

autre

42. Etes-vous satisfait de la prise en charge actuelle de votre maladie ? merci d’indiquer le degré de
satisfaction sur une échelle de 1 a 10 (1 : pas du tout satisfait ; 10 : trés satisfait) (entourez un
numeéro)

Du point de vue des compétences techniques :
Pas du tout satisfait 1 2 3 456 7 8 9 10 trés satisfait

Du point de vue psychologique et relationnel :
Pas du tout satisfait 12 3456 7 89 10 trés satisfait

43. Qui est I’organisateur de vos traitements pour la maladie ?

le chirurgien maxillo-facial en pédiatrie

le chirurgien maxillo-facial en médecine adulte
le généraliste

le généticien

il n'y en a pas vraiment

44. Avez-vous ou avez-vous eu une prise charge psychologique (psychologue, psychiatre) ? Qoui Onon
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45,

46.

47.

48.

49.

50.

51.

3éme partie: Santé orale et bucco-dentaire ressentie

Comment évaluez-vous votre santé bucco-dentaire ?

excellente

bonne

mauvaise

trés mauvaise

ne sait pas

Nous aimerions savoir dans quelle mesure votre santé générale est bonne ou mauvaise AUJOURD
HUI, cette échelle est numérotée de 1 a 100. 100 correspond a la meilleure santé que vous puissiez
imaginer. O correspond a la pire santé que vous puissiez imaginer. Veuillez noter le numéro qui
correspond a votre état de santé AUJOURDHUL. |__|__ ||

Portez-vous une prothése dentaire ?

Amovible : Qoui Qnon

Fixe : Qoui Qnon

Orthodontique : Qoui Qnon

Vos problémes bucco-dentaires ont (ou ont-ils eu) un effet négatif sur votre vie scolaire :

oui

non

Vos problémes bucco-dentaires ont (ou ont-ils eu) un effet négatif sur votre vie professionnelle :
oui

non

Vos problémes bucco-dentaires ont (ou ont-ils eu) un effet négatif sur votre vie sociale (relations
amicales, amoureuses) :

oui

non

Vos problémes bucco-dentaires ont (ou ont-ils eu) un effet négatif sur votre vie familiale :

oui
non

11
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52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.

4eme partie: Qualité de vie orale

Avez-vous limité la quantité ou le genre d'aliments que vous mangez en raison de problemes avec vos
dents ou vos appareils dentaires?

jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Avez-vous eu des difficultés pour mordre ou mastiquer certains aliments durs tels que de la viande ou
une pomme?

jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Avez-vous pu avaler confortablement?
jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Vos dents ou vos appareils dentaires vous ont-ils empeche(e) de parler comme vous le vouliez?
jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Avez-vous pu manger de tout (sans ressentir une sensation d'incomfort)?
jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Avez-vous limite vos contacts avec les gens a cause de |'état de vos dents ou de vos appareils
dentaires?

jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Avez-vous été satisfait(e) ou content(e) de I'aspect de vos dents, de vos gencives ou de vos appareils
dentaires?

jamais

rarement

parfois

souvent

toujours
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59.

60.

61.

62.

63.

Avez vous pris un (des) médicament(s) pour soulager la douleur ou une sensation d'inconfort dans

votre bouche?
jamais
rarement
parfois

souvent
toujours

Vos problémes de dent, de gencive ou d'appareil dentaire vous ont-ils inquiétés(e) ou préoccupé(e)

jamais
rarement
parfois
souvent
toujours

Vous étes vous senti(e) géné(e) ou mal a l'aise a cause de problémes avec vos dents, vos gencives ou

vos appareils dentaires?
jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

Avez vous éprouvé de I'embarras pour manger devant les autres a cause de problémes avec vos

dents ou vos appareils dentaires?
jamais

rarement

parfois

souvent

toujours

Vos dents ou vos gencives ont-elles été sensibles au froid, au chaud ou aux aliments sucrés?

jamais
rarement
parfois
souvent
toujours

13
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Cet espace de parole est le vétre! Vous pouvez y noter vos commentaires et remarques sur ce que
vousvenez delire ainsi que ce quevoudriez dire concernant votre maladie.
Merci !

Merci pour vos réponses !

14

15

193



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

ANNEXE 8 : VERBATIM DE L’ETUDE ORAQL
Note : tous les témoignages écrits sont intégralement retranscrits, anonymes et desidentifies.

Les prénoms ont été changés.

Enfants :

1. Moi ¢a me géne quand je me brosse les dents. Les dents de devants elles avancent tout
doucement en avant et ¢a me géne. Les autres a [’école me posent des questions sur les taches
qui sont sur mes dents alors je réponds que j'ai une maladie. J aimerais qu'on ne voie plus mes
taches et ne plus avoir a faire attention a la température de ce que je mange.

2. Je suis bien intégré maintenant parce que j'ai compris comment ¢a fonctionne a l’école.
Il faut s'imposer dés le début et montrer qu'on est fort. Si quelqu'un se moque de mes dents je lui
réponds sur le méme ton et s’il devient agressif je lui réponds aussi sur le méme ton. Et ¢a

marche. Pour ma maladie je sais que ce ne sera pas guéri et je sais qu'il y a mille fois pire. Alors

j'accepte.

3. Je suis treés heureux comme je suis !

4. Pour ma fente palatine j'ai subi 4 opérations la derniére date de 2013 avec le docteur X a
X.

5. Ce qui m'a beaucoup embéte c'est de rater I'école et de voir 5 dentistes qui ne savaient

pas quoi faire. C'est mon arriere-grand-pere qui a trouvé I'adresse de I'hdpital X ou on s'occupe
bien de moi mais c'est loin de chez moi : je dois prendre le train et rater I'école chaque fois et ¢a
m'embéte.

6. On vient de voir le docteur X pour ma fente palatine et il m'a dit que j'avais une bonne
croissance et que je suis jolie. Cela m'a fait tres plaisir.

7. Il n'y a pas de case pas de difficulté

8. Ma fille a une absence de dents définitives qui ne lui pose pas de difficultés particuliéres
pour le moment vu son age.

9. Un trés bon suivi par X a partir de la grossesse d'Arnaud, une bonne prise en charge par
olivier sore | a la fac dentaire en orthodontie. Une certaine distance et sérénité chez notre petit
garcon, plus grande maturité aussi, mais isolement des autres en classe, et des difficultés au

quotidien pour manger, laver ses dents correctement... Merci a tous !
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10.  C'est un sacre budget que de faire soigner et couronner les dents lait de mon fils. La pose
du vernis fluoré n'est pas prise en charge par la sécurité sociale pour mon fils alors qu'elle est
nécessaire pour maintenir ses dents de lait et définitives au maximum méme si  a terme des
implants seront nécessaires a I'age adulte. Du coup comme la sécurité sociale ne prend pas en
charge ces soins, ma mutuelle ne me rembourse rien non plus.

11. Heureusement pour ma fille les molaires les plus touchées ont été rapidement protégée
par des couronnes ce qui lui permet de manger, boire, se brosser les dents quasi normalement.
Les incisives sont concernées par des taches de couleur qui ne la génent aucunement dans sa vie
de tous les jours. La dentiste qui la suit est tres a I'écoute de ma fille. Elle explique tous les
actes qu'elle fait et nous tient au courant de chaque évolution possible de sa maladie.

12.  Ce test a été tres compliqué pour moi car ma fille se porte bien elle ne souffre pas et elle
n'a aucune difficulté a part une douleur dés que j'active son appareil dentaire qui se fait 2 fois
par semaine

13. Nathanaél ne semble pas affecté par cette malformation cependant c'est un petit garcon
anxieux. Est-ce a cause des opérations ? nous ne savons pas répondre a cette question.

14.  L'agénésie dentaire de mes enfants se situe sur la moitié des incisives, elle entraine donc
des problémes de prise d'assurance et de sourire. La surface de mastication étant touchée aussi,
ces différents problémes devraient étre davantage pris en compte au niveau prise en charge.

15. Née avec une fente labio-maxillo palatine gauche et détectée dysphasique dyscalculique
et dysorthographique, m. Est prise en charge a [’hopital X depuis toute petite. Nous y allons trés
régulierement (au moins trois fois par an pour des contrdles et application de fluor sur les dents)
et depuis cet été en cabinet privé prés de chez nous. Il a fallu attendre 9 ans pour gu'un dentiste
prof libérale accepte de la prendre en consultation et seulement aprés un premier essai. Nous
devions jusqu'alors faire 220 km pour que X puisse avoir des soins dentaires. Nous savons qu'en
cas de soin a lui apporter (traitement carie ou autre), il faudra retourner a [’hopital afin qu'elle
puisse bénéficier d'une sédation.

16. Il est parfois difficile de composer avec tous ces praticiens et leurs tarifs car on a encore
des frais non remboursés d'orthodontie. Les soins d'orthodontie sons parfois trés douloureux
mais il est assez conciliant ... Mon fils a parfois du mal avec les conségquences annexes sa
malformation et notamment les aérateurs trans tympaniques qu'il devra garder a vie car les

essais de vivre sans ont échoué.
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17. Notre enfant n‘a aucune douleur, aucun probléme et aucune géne dans sa vie de tous les
jours. Ni avec son travail, ni avec ses copains hombreux ni avec son alimentation (liquide ou
pas). Il lui maque des dents d'adulte mais vu que personne ne le remarque, personne ne le voit. Il
le vit sans probleme. Méme au niveau soin (voir une pédodontiste, et orthodontiste spécialisé)
rien a signaler.

18. En ce qui concerne la bouche et les dents, le principal probleme de pierre est la faible
ouverture de sa bouche, qui occasionne : difficulté a se faire comprendre (parler, articuler) mais
il peut chanter facilement difficulté a lui prodiguer des soins dentaires, soins de tous les jours et
soins chez le dentiste difficulté a manger certains aliments, utilisation de certaines cuilléres on
rappelle qu’il n'est pas autonome pour faire ses soins (il mange par contre tout seul). Le
probleme d'ouverture est plus important maintenant a 1’age adulte (il a 26 ans, né en 1991- on
n'a pas pu indiquer dans le questionnaire correctement) que lorsqu'il était enfant/adolescent.

19. La seécurité sociale devrait faire un effort pour le remboursement des implants
nécessaires aux enfants.

20. Pour le moment la maladie de ma fille (mon fils de 3ans est atteint aussi, moi aussi) ne
pose pas encore de souci particulier, nous sommes bien suivis, elle le vit bien car pas encore
trop génant sauf pour méacher. Les problémes et les prises en charge risquent de venir avec
[’dge. Pour ma part a 42 ans il ne me reste que 5 dents et j'ai 2 appareils dentaires mobiles et
j'ai déja dépensé beaucoup d'argent non pris en charge... Je m'inquiéte pour I'avenir avec mes 2
enfants touchés par cette maladie.

21. Manqgue de solutions intermédiaires en attendant les implants futurs peu de prise en
compte du coté psychologique difficultés / lenteurs administratives pour obtenir ALD ...en
ensuite difficultés de remboursement des factures hospitaliéres (la sécu conteste les codes
utilisés par le praticien)

22. C'est compliqué de vous répondre sur beaucoup de points car notre enfant Laura (19
ans) n'exprime pas toujours, voire rarement ce qu'elle ressent ! Elle va se plaindre, surtout, pour
attirer notre attention. Nous allons jusqu' a X, a [’hopital X car le dentiste utilise un masque de
protoxyde d'azote pour lui faire ouvrir la bouche et la soigner ! Quelques fois, nous y allons a la
suite de ses plaintes relatives a ses dents car nous n'arrivons pas a examiner sa denture et en

définitif, le dentiste ne trouve rien a part du tartre !
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23. Leurs maladie est trés mal suivie oui aux pluriels j'ai deux filles atteint des mémes
maladies

24. Il serait intéressant de proposer en parallele de I'accompagnement chirurgical et bucco-
dentaire des entretiens avec des psychologues pour que les enfants puissent, si le besoin s'en fait
sentir, évoquer leurs difficultés du quotidien et leurs éventuels sentiments d'étre " différents”.

25. Bonjour, sur les dernieres questions présentées il faudrait pouvoir répondre rien a
certaines lignes (faible moyen fort et sans objet) Dans I'affection dont souffre ma fille d'autres
points que les dents ont un impact sur sa vie de tous les jours - le manque de salive (qui d'une
part impacte sa santé buccale mais aussi son apparence, elle a en permanence une pate au bord
des levres...la bouche seche) - une langue importante avec beaucoup d'aspérité et relief et
sillonnée dont elle se sert souvent pour méacher - les 2 canines sup. Sont manquantes enfin
tardent a pousser depuis 2 ans...croquer et manger est parfois compliqué - le fait de dormir la
bouche ouverte, de respirer plus par la bouche que par le nez.. Facteur qui accentua la
sécheresse buccale

26.  Ma fille est née avec une fente labio-palatine. Les soins sont compliqués a réaliser par
rapport a sa déficience intellectuelle. Un manque d'informations par rapport a la fente et sa
prise en charge auprés de spécialiste (orthophoniste) des le plus jeune age et manque de
spécialistes compétents. Ses soins se faisaient jusqu’ a présent sous MEOPA mais avec 3 4
personnes pour la tenir malgré I'atarax donné avant. Les derniers soins ¢ fait sous anesthésie
générale en 2015. Depuis nous faisons des contréles réguliers. Cété orthodontie I'introduction
d'objet dans la bouche est trés dure. Nous n'arrivons pas a prendre les empreintes dentaires.
Donc pas d'appareils dentaire, elle a 10 ans. Le brossage de dent tres compliqués que ce soit a
I'introduction de la brosse dans la bouche ou dans les mouvements.

27. Bonjour, face a la maladie la dysplasie ectodermique, notre fille souffre d’une agénésie
importante visible (seulement 9 dents définitives pointues). Aprés de nombreuses consultations
nous avons compris qu’Elisa aurait besoin d’une greffe d’os sur la mandibule et le maxillaire
pour de futurs implants. Bien entendu, Elisa a 15 ans et voudrait vivre sa jeunesse comme toutes
les jeunes filles de son age o a’ le regard des autres est important. Aujourd’hui le traitement n’a
pas commenceé et nous avons des doutes sur les personnes capables de réaliser cette opération
importante. Sauriez-vous nous aiguiller vers des professionnels de santé compétents sur paris

qui ont déja realisés ce type d’opérations afin de savoir quel recul /expérience ils peuvent
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partager avec nous ? Quelles conséquences impliquent la greffe d’os et la pose d’implants dans
sa vie quotidienne ? Quelle durée de vie ont ses implants ? Est-ce que ce type d’opérations est
pris en charge a [’hopital ? Lequel ? Par quel professeur sur paris (proche de X) ? Par ailleurs
en parlant de prise en charge, les personnels de santé que nous avons rencontrés codtent tres
chers dans ce domaine de chirurgie maxillo-faciale ? Dépassement d’honoraires comme le Dr X
a paris que notre mutuelle ne rembourse que partiellement alors je limite les consultations avec
lui G€. Comme vous le lisez nous sommes dans une phase de doutes et hélas, personne ne
s'inquiete de notre santé, de nos problemes liés a la santé de notre fille. Nous voudrions déja
trouver le bon professionnel de santé qui aurait les compétences et pour lequel notre fille ne
serait pas juste un cas d’étude ou bien renflouer sa trésorerie sur le dos des malades avec une
consultation a 160 euros pour 20 minutes de consultation. Bref, j aimerais rencontrer un vrai
professeur hospitalier compétent pour la greffe d’os mandibulaire et maxillaire puis spécialiste
en pose d’implants. Bien siir je ne parle pas de la prise en charge ridicule de la CPAM qui ne
nous aide pas non plus lorsque notre fille aura besoin d’implants. A ce propos le 100% accordé
par la CPAM n’est valable qu’a ['hépital, car dans un cabinet comme celui du docteur X, la
CPAM ne prend pas en charge les dépassements

28.  Agénésie dentaire >5 dents, sans conséquence sur la vie quotidienne pour I'instant.

29.  Questionnaire difficile ! En ce qui concerne le traitement orthodontique, c'est 1 grande
appréhension au niveau financier pour nous les parents. Pour notre fils I'angoisse est plus lieé
au trou existant dans sa bouche, appréhension de la douleur et géne concernant I'élocution pour
les poésies et I'anglais

30.  Son retard scolaire a ses sources dans le fait que mon fils ne suit pas le méme
programme scolaire que les enfants scolarisés. Situation stabilisée pour lui au niveau dentaire
31.  C'est une maladie qui est peu connue, d'ou aussi les difficultés d'une prise en charge
correct, adapté. Je suis moi-méme médecin, ce qui facilite un peu la tache, en diminuant la ou
c'est possible le nombre de rdv médicaux.

32.  Aucune aide financiere et pour aider dans les demarches ou aider a prendre ou a savoir
ou prendre des rdv avec des spécialistes. Méme a la caisse d'assurance maladie on nous envoi
balader. En difficultés financiere je trouve ¢a honteux que on ne nous aide pas et qu'il existe

aucune aide.
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33.  Jevoulais juste savoir par quel biais vous avez eu connaissance de la pathologie de mon
fils ?

34. La relation dentiste de ville vers un renvoi hospitalier compétent a été trés compliquée
pour nous. Il a fallu chercher pas nous-méme sur internet pour ne pas laisser mon fils ainsi sans
rien faire (avis des dentistes de ville et chu proche) et enfin trouver un centre de référence qui a
pu identifier la maladie. - le suivi du dossier, des soins n'est pas toujours simple a distance - mon
fils a 8 coiffes posées a l’dge de 2 ans sous anesthésie générale et une nouvelle posée il y a qq
jours dans un chu spécialisé... Il y en aura slrement encore 2 autres a venir, les dents sont déja
cassees - pour mon fils de 6 ans, il n'est pas géné par ces coiffes. Ce sont les autres enfants qui
posent des questions sur ses dents non protégées / abimées et ses dents "métalliques™ qui sont
bien visibles vu qu'il rigole sans probléme ! Le probleme ne se pose pas pour les 4 dents avec
coiffe de couleur "dent", les autres personnes ne s'en rendent pas compte. - les dents définitives
commencent a sortir et sont également atteintes par la dentinogénése imparfaite. - j'ai parfois le
sentiment de me "battre” un peu toute seule face a la maladie de mon fils et a sa prise en
charge...

35. Un parcours de soin ressemble plus a un parcours de recherche. Nous manquons de
repére, de guides et surtout d'égalité face au traitement. Les parents bien entourés et bien
informés en feront toujours plus ! Est-ce la liberté des soins. Mais nous n‘avons plus la liberté du
financement des soins ... Merci cordialement

36.  Je pense que c'est bien que vous fassiez un suivi pour les enfants nés avec une fente
labiale ou palatine ou les deux.

37.  Jeanne a une maladie de Rapp hodgkin, cette maladie malheureusement fait qu'elle a eu
une fente palatine (opérée en 2010), des dents anarchiques et jaunes, ainsi qu'une dentition
anarchique. Jeanne ne mange rien par la bouche, elle est nourrie exclusivement par
gastrostomie, ainsi qu'hydrater par celle-ci. Le questionnaire ne correspond pas trop pour
Jeanne car ma fille est autiste, elle est suivie dans un IME, elle ne parle pas du tout et donc ne
montre pas trop de signes de douleurs, c'est moi qui me rends compte si ses douleurs viennent de
la bouche ou pas. Nous sommes actuellement suivis a X par Dr x, mais les soins dentaires restent
tres compliqués, car Jeanne ne comprend pas ce qu'on lui dit et ne supporte pas qu'on lui touche

la bouche.
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38. Bonjour, j'ai également eu la fente palatine a la naissance. C'est important de le vivre
positivement et ne pas transmettre de stress a I'enfant. J'ai eu la chance d‘avoir ma maman car
I'hdpital o at j'ai accouchée de mes 2 filles (fentes palatines pour les 2) n'était pas du tout formé
a la fente, et c'était galére pour nourrir mes bébés. C'est ma maman qui s'est fachée pour leur
montrer comment faire car ma premiére perdait du poids. J'en avais parlé au chirurgien qui les
a opérés et j'avais déja vu une différence de prise en charge entre les 2. Ce que je regrette, c'est
la prise en charge. On a de la chance d'avoir la sécu, et ma mutuelle compense bien pour les
reglements de consultations. Par contre, on ne prend absolument pas en compte tous les trajets
toutes les 2 semaines pour le suivi (70 kms a chaque fois) et le temps que cela prend. Je suis
obligée d'avoir tous mes mercredis aprés-midi pour le suivi, je pourrai donc avoir un meilleur
salaire sans ces suivis....

39.  Notre fille vit relativement sereinement son ex-fente (opérée a 3 mois puis 5 ans). Une
cicatrice qu'elle trouve disgracieuse la géne parfois a travers le regard de quelques-uns qui la
questionnent ou quand elle se regarde (miroir, photos). Mais cela reste finalement assez peu
fréquent. Certaines dents définitives devant ont poussé quasi perpendiculairement. Depuis 5
mois elle porte un appareil dentaire amovible (retrait pour les repas) qui I'ennuie : zozotement
permanent, obligation de le retirer avant la cantine, de se brosser les dents a I'école, pas de
bonbons impromptus... Elle attend impatiemment que toutes ses dents soient droites et qu'une
retouche de sa levre puisse étre faite.

40.  Bonjour il y a quelques années est en cm1, ma dent s'est cassée en tombant. Je me suis
rendu a I'ndpital X pour pouvoir me faire recoller la dent. Suite a ¢a les chirurgiens-dentistes
ont découvert ma maladie apres plusieurs consultations a l'hdpital nous n’avons pas eu de
résultats a ce propos. Parlons de ma dentition ! Mais dans ne sont pas correctement arranger
avec une couleur désagreable jaune avec des taches blanches. Je n'ose plus sourire en public
surtout leur de la photo de classe ou individuelle. 1l est aussi bizarrement une nouvelle dent qui
pousse au-dessus d'une dent d'adultes.

41. Ma fille est née avec une fente palatine. Elle a depuis sa naissance un retard d'évolution
a tous les stades de sa vie. Elle a marché par exemple a I'age de 22 mois. Elle parle trés mal
méme a I'age de neuf ans. Les recherches ont diagnostiqué une duplication génétique. Ceci
explique peut-étre ses retards. C'est une petite qui est tres heureuse est toujours positive. Elle est

scolarisée en classe ULIS dans une école normale. Elle a un suivi qu'il aide dans son
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développement eéducateur psychomotricien orthophoniste. Elle a un suivi ortho dont six car une
dent a pousse au milieu du palais est a I'envers. Elle est maintenant a parier pour remettre la
dent a sa place.

42. La prise en charge pour le transport est pratiquement nulle & chaque consultation a
I'hopital X. Le dépassement d'honoraires est important pour la consultation et la mise en place
des appareils dentaires hors de I'hépital

43. Dans les premiers mois de sa vie nous avons eu beaucoup de difficulté a le nourrir, a lui
donner le biberon a cause de sa fente. Nous aurions voulu une aide, des conseils de parents ou
de médecin.

44.  Au centre dentaire notre enfant recevait de bons soins mais nous ne pouvions recevoir
aucune explication concernant sa pathologie. A I'hdpital I'enfant était pris seul pour les soins. La
encore aucune explication d'été fourni aux parents. Il nous a fallu consulter des spécialistes non
conventionnés pour enfin obtenir des explications sur la pathologie et les soins a prévoir. Nous
sommes toujours a la recherche d'un orthodontiste susceptible de traiter sa malformation dans le
contexte d'hypoplasie.

45, Manque d'informations sur la prise en charge et opérations liées aux implants dentaires.
46.  Moi je veux que mes dents soient alignées et que j’'aie une bouche normale et qu'on
arréte de se moquer ou de rire pour ca.

47.  J'ai une cicatrice et j'ai peur que quand je vais aller au collége il y en a qui vont se
moquer de moi. Mais parents m'ont dit que je suis allé trois fois a I'hopital. Je vais revoir le
dentiste pour mes dents.

48. Depuis que Paul est suivi pour sa maladie je trouve qu'il le prend assez bien. Au début
c'était difficile car il est suivi a la clinique dentaire de I'ndpital X depuis qu'il a 18 mois. Il avait
peur du dentiste mais il a confiance maintenant il va sans probléme. Toutes les dents de lait était
de couleur jaune grise est mal formé. Maintenant c'est nouvelles dents sont belles et bien former
les couleurs normales. Grace aux bons soins des chirurgiens-dentistes de X il est heureux que
ces bonnes dents soient blanches sinon Paul I’aurait mal vécu. Le plus contraignant pour nous
les parents de I'emmener a X car sommes a 150 km de la clinique et devons prendre un jour de

congé mais nous le faisons pour Paul et nous ne regrettons pas au vu de tout ce résultat
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Adultes :

49.  Je suis atteint d'une maladie génétique c'est ma maman qui répond au questionnaire.
Merci.

50. Ma maladie : dysplasie ectodermique = agenésie dentaire multiples (12 dents en moins).
Il a fallu attendre mes 18 ans et une visite chez un généticien pour connaitre la maladie dont je
souffrais. Aucun médecin n'a détecté cette maladie auparavant (dentiste, médecin traitant.) Ou
n'a fait I'effort de le faire. Sentiment de ne pas étre soutenue par le corps médical ou sentiment
de je m'en foutisme général. On sait que [’on n’est pas comme les autres mais on ne sait pas
pourquoi. Cette maladie a été difficile a supporter tout au long de mon cursus scolaire et
universitaire. Des réflexions au collége puis surtout un sentiment de différence par la suite. Le
sourire est de plus en plus important au sein de notre société. Ainsi, étre différent sur ce point a
été tres difficile a vivre. Ca ne m'a pas empéché d'avoir une vie sociale ni des relations
sentimentales mais cela m'a quand méme mis des barrieres pour certaines choses. Des années de
traitement d'orthodontie et chirurgie. Pour parvenir a avoir un sourire "correct". Mon
traitement a duré de mes 15/16 ans & mes 22 ans et je dois étre encore suivie trés réguliérement.
La sécurité sociale a pris en charge les greffes osseuses ainsi que les implants mais pas les
couronnes dentaires. Sentiment d'incompréhension total et de dégolt puisqu' a quoi ca sert
d'avoir les greffes et les implants si on ne peut pas finaliser le traitement en mettant des
couronnes dentaires par-dessus ? Aucune logique dans cela. Bien qu'aujourdhui j'ai pu
bénéficier des soins adaptées mon sourire n'est pas a la hauteur de mes attentes et ne correspond
pas non plus aux sourires que I'on peut voir a la télé, dans les magazines ou sur la plupart des
personnes d'ailleurs. Malgré la fin de mon traitement je garde un certain mimétisme de mes
années de traitement, je parle la bouche fermée et je ne souris pas comme la plupart des gens. Je
suis encore tres génée de sourire et de rire. Je sais aussi que cela me poursuivra encore
longtemps puisque je n'ai qu’une vingtaine d'année et que les implants et couronnes n‘ont une
durée de vie que de 20 ans en moyenne. Je devrais donc repasser par tout cela une voir plusieurs
fois tout au long de ma vie.

51. Sur le moyen terme je me suis apercue des impacts d'une mauvaise mastication sur le
systeme digestif donnant lieu a des ballonnements, du fait d'une perturbation de I'assimilation

j'imagine. La maladie a également des impacts psychosociaux puisque la dentition fait partie de
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notre identité visible des autres. Je me suis souvent empéchée de sourire, en groupe, au travail,
en réunion. On reste obnubilé par le fait de faire attention a ne pas montrer ses trous dans sa
dentition. Cela touche également a I'image que I'on a de soi lorsqu'on se regarde dans le miroir.
Et selon son état psychologique peser eégalement sur les relations familiales voire intimes, méme
si cela n'a pas été mon cas jusqu'alors. A mon sens il manque une véritable considération des
impacts a long terme sur la santé globale de la personne atteinte par une maladie de la
dentition. Une prise en charge adéquate permettrait de se prémunir de pathologies en découlant
apres 50 ou 60 ans. J'imagine que des études ont été menées en ce sens afin de contribuer a
démontrer le bien-fondé in fine pour les personnes et pour l'assurance maladie (donc
humainement et économiquement) que revét la mise en ceuvre d'une prise en charge des maladies
de la dentition.

52.  Jen'ai eu de conséquences psychologiques suite & mon probléme buccodentaire. Je ne le
ressens que comme un petit probleme mais qui dans certaines situations peut étre dérangeant. Je
me fais suivre par le docteur vi-fane spécialiste en orthodontie j'espere avoir pu vous aider en
remplissant I'étude.

53.  Jen'ai rien de spécial a dire sur ce que je viens de lire, c'était claire et compréhensible.
54, Etant encore en cour de traitement d'orthodontie et en attente d'implant 2 en tout, sans
compter 2 éventuelles interventions 1 au niveau de la lévre et I'autre au niveau du nez ,je ne peux
pas encore exprimer correctement mon avis sur mon cas, je sais que malgré ma maladie j'ai pu
quand méme avoir un cursus d'études normal, méme si j'ai été de nombreuses fois absente a
I'école suite aux nombreuses interventions, je n'ai pas voulu de suivi psychologique méme si je
suis parfois mal dans ma peau, je suis actuellement en BTS photographie au Québec apres un
bac pro photo je tiens a signaler que ma grande sceur avait une fente labiale gauche et que nous
n'avions pas d’antécédent dans la famille, nous avons fait des prélévements sanguin parents et
enfant mais n'avons pas eu de suite, et sommes toujours en attente de réponse. Je m'inquiete
aussi pour mon futur si j'ai des enfants.

55. Les génes rencontrées a cause de problemes buccaux peuvent étre occasionnels et je n'ai
pas pu vraiment le faire transparaitre étre dans le questionnaire. Sinon, je tenais a dire que j'ai
eu une tres bonne relation avec le médecin qui m'a soigné pendant ces hombreuses années (le
traitement a duré presque 15 ans). Ce qui a été le plus contraignant pour moi pendant ces

années, c'est le nombre de rdv nécessaire chez les médecins. C'est dans ce sens-la que ma vie a
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été différente de celle des autres enfants. Mais j'ai toujours été trés bien prise en charge, méme
si ¢ca demandait parfois beaucoup de patience. J'ai aujourd’hui fini mon traitement, aprés un
refus de ma part d'aller plus loin. Je I'ai refusé car il s'agissait d'un traitement trés lourd, qui
allait certainement durer plusieurs années, et avec mon début dans la vie active, je n'étais pas
préte a cela. En plus, ma bouche est aujourd’hui parfaite par rapport a ce qu'elle était avant.

56. Depuis mes 16 ans j'ai un appareil dentaire (j'en ai maintenant 21) et je suis suivie a
I'hdpital X depuis trois ans. Cependant durant ces trois ans mon probléme n'est pas résolu. Je
me sens délaisser par la distance a cause de mes études et j'ai I'impression que mon cas n'avance
pas. J'ai vu bon nombre de spécialistes qui m'ont donné espoir d'une issue prochaine et mon cas
reste le méme.

57.  Je trouve que I'acces aux soins est trés difficile et que la sécurité sociale ne remplit pas
son role

58.  Avant méme de savoir que j'avais une maladie rare, un traitement orthodontique a été
nécessaire pour réorganiser mes dents. Il a fallu, ensuite, attendre la fin de la croissance (radio
cartilage de naissance) pour pouvoir débuter une prise en charge de mon cas. Ce n'est qu'au
moment de la découverte du manque d'os au niveau du lieu d'implantation que mon cas a été
transféré a un autre chirurgien afin de réaliser des greffes. L'intervention et la constatation de la
consolidation ont rajouté une année civile a la mise en place d'implants dentaires. De plus, cette
intervention a amené le chirurgien qui me suivait initialement & transmettre mon cas a celui
ayant réalisé la greffe. Entre chaque étape, il a été nécessaire de refaire des appareils amovibles
ou de les adapter a I'évolution de ma machoire au gres des interventions. Le protocole de prise
en charge en ALD est opaque et difficilement identifiable si les médecins au courant de ce
protocole ne nous le font pas savoir. L'explication du chemin de prise en charge est elle aussi
floue. Les modalités de prise en charge et de remboursement sont mal définies et peu expliquées
au patient. Et le centre de sécurité sociale n'est méme pas en mesure de I'expliquer. Il est
impossible de réussir a se procurer des devis conformes a la prise en charge qui sera effective
aprés l'intervention. Cela ne donne aucune visibilit¢ concernant le colt reel de chaque
intervention et devient une problématique supplémentaire a gérer, le financement de toutes ces
interventions. Les erreurs dans les remboursements sécurités sociales sont récurrentes du fait de
la non prise en compte du 100% ou d'erreur de codification de I'acte. Les échanges suite a ces

erreurs, sont longs et méme houleux, car les personnes chargées du traitement des

204



Lisa Friedlander- Thése de doctorat- 2019

remboursements ne sont pas au courant, ni méme formees aux cas de maladie rare. Il est
nécessaire de se battre pour faire valoir ses droits : cela pourrait étre assimilé a de la
maltraitance psychologique. En effet, il est facile de penser que la lourdeur administrative et les
erreurs sont faites exprés pour ne pas rembourser le montant du droit octroyé. La maladie n'est
déja pas évidente dans le cadre des relations sociales voire amoureuses, alors si I'administration
ne facilite pas la prise en charge voir la complique, il me semble difficile de la dépasser pour
vivre sa vie sansy penser.

59.  Bonjour, j'ai rempli ce questionnaire pour et avec ma fille lise qui a 19 ans et donc
majeure. Atteinte d'une maladie totalement orpheline ou rare totalement inconnue... Mais qui
souffre d'une agénésie dentaire tres importante. Il y a d'autres symptdmes : retard des
apprentissages, taille, peau, pieds trop petits pour acheter des chaussures a la mode.... Le
probléme : les dentistes n'y connaissent pas grand-chose et le chu de X qui est sensé la suivre
perd le dossier d'une année a I'autre. Ils me donnent des référents "dentiste” a 100 kms de notre
domicile... Et ils me disent d'attendre. En conclusion : nous vivons dans un bled paumé et je n'ai
toujours pas de réponses correctes a nos interrogations. Pour résumer : je serai ravie de vous
rencontrer pour avoir des réponses pour cette jeune fille de 19 ans partie scolairement de tres
loin (en lere bac pro ce jour) mais qui s'est battue avec moi pour y arriver. J'espére que votre
étude vous permettra de faire avancer le systeme car finalement je me sens tres seule. Lise va
trés bien mais ¢a n'est pas grace aux équipes médicales malheureusement. Un détail : elle n'est
pas plus malade que n'importe quelle fille de 19 ans. Merci d'avoir lancé votre étude : j'espére
qu'elle ne sera pas vaine.

60. Mon inquiétude concerne mon fils qui a le méme probléme que moi sauf que c'est
beaucoup plus visible. On m'a dit qu'il allait avoir des protheses et je I'imagine en plein match
de basket avec son appareil qui tombe...

61.  J'ai trouvé ce questionnaire tres satisfaisant et tres pertinent car vous posez les bonnes
questions. Merci

62. Il est vrai que les problemes dentaires ont pris une place importante dans ma vie...

63. Le gros point noir reste la prise en charge financiére, que ce soit enfant, lorsque I'on
démarre les soins d'orthodontie (plus de six ans de soins possibles parce ma mere avait une
bonne mutuelle) puis a I'age adulte. Heureusement, par chance, grace a I'un des médecins que je

voyais a X, j'ai pu bénéficier de soins a I'hépital X pour une greffe de gencive (70 euros non
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remboursés "seulement™) mais j'ai dd il y a deux ans faire des soins importants chez mon dentiste
sur deux incisives trés abimées suite a la maladie et peut-étre aux soins d'orthodontie, soins par
endodontie, qui ont colté plus de 500 euros non pris en charge, ni par la sécurité sociale, ni par
la mutuelle de ma mére. Je dois maintenant prévoir de faire des soins de conservation sur ces
deux mémes dents par la pose d'un bridge, soins que je ne peux faire pour le moment, en raison
du co(t financier non pris en charge, trop important. Du point de vue de la prise en charge des
soins au niveau hospitalier, il n'y a rien a dire. Le probléme c'est quand méme ce que devient la
prise en charge, notamment financiere, a l’dge adulte.

64. La maladie a été détectée vers les 12 ans mais aucun nom n'y a été apposé donc rien n'a
été fait jusqu' a mes 28 ans. C'est suite a des consultations chez le dentiste pour douleur
maxillaire qu'il a été évoqué une prise en charge orthodontique. Aucune prise en charge ne
devait étre possible et c'est en cherchant par moi-méme que le nom de cette maladie a été
évoquée. Je me suis renseignée et pris avis aupres du centre de régence de X seule. Mon
orthodontiste ne s'est impliquée pour m'aider. Impossible de changer car trop d'argent avait été
déj a engager sans remboursement de la sécurité sociale. L'obtention de | ALD a été longue de
difficile, méconnaissance totale de cette maladie part le médecin conseil de la CPAM, qui
refusait de valider le dossier pourtant complet. Une chirurgie bi maxillaire a été nécessaire,
ainsi que la pose d'implants et des greffes osseuses. J'en suis a 4 ans de traitement
orthodontique, et 13000 euros de frais. L'ALD ne prend pas tout en charge, notamment les
infrastructures intra coronaires qui sont les parties les plus chéres et non prise en charge par les
meilleures mutuelles car non cotées dans la nomenclature. Le risque pour mes enfants n'est pas
connu, mais je n'attendrai pas pour leur pec. Grosse difficulté de reconnaissance de cette
maladie et sa prise en charge est médiocre malgré I’ALD.

65. Ce n'est pas ma fille qui a répondu a ce questionnaire. Elle a des problemes
psychologiques dus a sa fente, elle a du mal a s'accepter. Sa fente a aussi entrainé une perte
d'audition, elle est appareillée d'une oreille depuis plusieurs années. Apres avoir subi plusieurs
interventions aux oreilles.

66. Louise a bien supporté les soins étant petite. Les premiéres difficultés sont apparues
quand il a fallu arracher les dents de lait vers 15 ans. Ce soin a été particulierement difficile.
Nous allions au centre X et les soignants et louise ont tous souffert. Pour arracher la derniére

dent, nous avons bénéficié d'un "passe-droit™ pour avoir un rendez-vous en pédiatrie a X, méme
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si louise avait déja plus de 20 ans. Les séances chez le dentiste en ville ne sont pas faciles (soin
de détartrage et surveillance de petites caries mal placées car entre 2 dents pas trés alignées).
Louise a besoin d'étre accompagnée, sa maman lui tient la main. Les soins au masque seraient
bienvenus et le praticien a besoin de plus de temps que pour un patient classique. Pour
I'appareil, pour I'instant, elle est suivie au centre maladie rare de X et les soins se sont terminés
il y a 6 mois. Pour l'instant pas de souci, mais difficile de savoir comment vont évoluer ses
besoins de soin quand elle va vieillir. Prise en charge mutuelle : pour I'instant les soins de ville
sont pris en charge par la mutuelle de la mére de louise, mais quand celle-ci partira a la
retraite, la prise en charge mutuelle sera plus délicate / colt certain a prévoir. Soin dentaire :
louise utilise a profit une brosse a dent électrique. Modeéle triumph oral b avec un petit écran qui
encourage a dépasser un brossage de 2 minutes et un programme "plume™ trés bien pour les
gencives qui ont tendance a dechausser. Elle fait donc un double brossage 1 fois pour les dents /
1 fois pour les gencives - dents du bas surtout. Elle doit étre encouragée, sinon elle "oublie™ le
soin.

67. Pour mon cas je trouve regrettable qu'on ne met pas donner la possibilité d'avoir un suivi
psychologique malgré une mal formation qui n'est aujourd'hui pas tellement remarquable, de
plus j'aurais aimé dans mon cas qu'on me renseigne plus tot sur les possibilités qui m'était
offerte pour arranger ma lévre et mon palais car étant a l'université et travaillant I'été je n'ai
plus de temps a réserver a une opération aussi conséquente et ni a la période de convalescence.
Mais malgré tout je suis extrémement heureuse et fiére du parcours fait tant au niveau bucco-
dentaire mais aussi au niveau chirurgical. Merci beaucoup a vous de m'avoir permis de
m'exprimer.

68. En plus de mon agenésie dentaire multiple et complexe (16 dents, décalage machoire,
greffe osseuse pour implant) je suis dyslexique. Des spécialistes m'ont abandonne ou ont refusé
mon dossier trop complexe (orthodontie et stomatologue). Mon généraliste n'a pas voulu remplir
le protocole pour I'ALD. Je n'ai su que tres tard et grace a mes parents qu'il y avait des centrés
de références en tant qu'enfant pour la maladie. Aucun spécialiste ne nous a aiguilles.
Aujourd’hui j'ai tout abandonné, je ne sais pas ou en est ma demande d'entente préalable de
quand j'étais enfant. Aujourd'hui, si je devais m'occuper de mes dents, je ne saurais pas comment

faire (suivi, hépitaux, ALD, remboursement,)
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69.  Trop longue prise en charge pour avoir de belles dents définitives, et pour pouvoir
sourire sans complexe...

70.  S’agissant d'une maladie orpheline il n'y a pas de traitement miracle qui garantisse une
guerison compléte et définitive

71. Lorsque je me rends a I'hdpital au moins une fois par mois pour le suivi de ma maladie je
ne cesse d'avoir I'impression d'un acharnement thérapeutique, ayant 21 ans aujourd'hui je
possede toujours des appareils dentaires qui me font souffrir et me mette mal a I'aise en public,
je vis chaque jour sans savoir quand tous cela finira enfin.

72. La géne vient surtout du fait que je fais toujours tres attention a ne jamais ouvrir
completement la bouche. Je ne montre jamais mes dents, je souris la bouche fermée etc... Je ne
ressens pas vraiment de géne pour manger car je suis habitué a ne me servir que de quelques
dents. Je ne sais pas si cela a une incidence sur ma digestion, je dois bien avoir une dizaine de
dents dont je ne peux me servir.

73.  Jespere que ma participation a cette étude permettra qu'a I'avenir le probleme émet sur
les problémes dentaires pourront étre pris en charge et rembourses en intégralité pour la
prothése et appareil afin de maintenir une vie sociale et une alimentation convenable

74. En dehors d'une agénésie dentaire importe, voici les autres symptémes de ma maladie : -
probleme de régulation thermique (probléme de gestion entre le chaud et le froid) - probléme au
coeur (cia) qui a été réglé en 2011 (opération pour boucher la CIA) - malformation des doigts de
pieds - malformation du nez (opération effectuée en 2013)

75. Beaucoup de questions portaient sur ma vie professionnelle or, bien qu'étant en
alternance, je reste un étudiant, aussi j'ai répondu comme j'ai pu a ces questions. Mon agénésie
concerne, comme son nom l'indique, mes genes. C'est pourquoi mon frére et ma niéce en
souffrent aussi. Ils ont comme moi beaucoup de dents de lait méme a [’dge adulte et certaines
dents tombées ne repousseront jamais, laissant ainsi des trous. C'est un probleme trés
handicapant dans la vie de tous les jours et je souhaiterais pouvoir les aider eux aussi.

76. Ma maladie est tres dure a vivre et j'ai des hauts et des bas. J'ai des probléemes avec mes
dents. Le dentiste m'a dit qu'a cause de ma petite bouche ce ne sera pas évident de trouver une
solution pour mes dents du fond. Je n'ai plus de temps pour méacher et il semble difficile
d'envisager des implants. La dentiste va réfléchir a une solution. C'est le docteur trucs qui me

suit a I'ndpital X qui m'a orienté a I'hdpital X pour mes dents. Je travaille a mi-temps en raison
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de mes revenus, la CMU m'a été refusé. Je souhaiterais avoir plus d'aide financiére pour ma
santé. Ma maladie n'est pas une contre-indication pour étre enceinte et je dois me débrouiller
seul pour arriver a avoir un enfant. Mais au prix des consultations a paris j'ai peur de ne pasy
arriver financierement. J'aurais donc besoin d'une aide financiére pour mener a bien tous mes
soins et réaliser mon désir de grossesse rapidement car j'ai 38 ans et ma maladie est déja
suffisamment lourde a supporter.

77.  J'ai été abandonné a mon sort depuis I'dge de 12 ans heureusement que mes parents ont
fait pour moi. Actuellement je suis suivi a I'hdpital X grace a ma mére qui s'est battu pour mes
soins dentaires et a chercher sur internet ou me faire soigner pour gue je retrouve le sourire.

78. Notre fille grande prématurée de six mois a eu vers I'adolescence et malgré un brossage
régulier des dents de gros problémes de gencive irritée gonflé et allant jusqu'a saigner elle
souffrait aussi d'halitose aprés un détartrage profond sous anesthésie générale ces problemes
sont pratiqguement disparus mais c'est dans bouche et nous craignons qu'elle ne le perde. Nous
espérons retarder le plus longtemps possible je suis avec des soins dentaires approprié et
continue.

79.  Errance pour les soins dentaires et le diagnostic.

80.  Jai encore des dents de lait a extraire a certains endroits on va les remplacer par des
prothéses depuis que je suis tout petit j'ai un traitement bucco-dentaire qui m'empéche de

sourire.
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Epidémiologie des maladies rares orofaciales en France :
Quialité de vie orale, accés aux soins bucco-dentaires et parcours de soins des patients
RESUME

Les anomalies rares touchant les dents, la cavité buccale et la face sont nombreuses, bien que chaque maladie soit rare. Ces anomalies peuvent
aller de quelques dents absentes a de séveres dysmorphoses cranio-faciales trés invalidantes sur les plans fonctionnel et esthétique. Elles générent
des situations de handicap oral fonctionnel et esthétique affectant la qualité de vie, I’intégration sociale, scolaire et professionnelle. Deux études
ont été menées afin dans un premier temps, d’offrir une premiére description épidémiologique des MR orofaciales en France grace & une étude
descriptive des données enregistrées dans CEMARA de janvier 2008 a décembre 2015. Puis dans un second temps, une étude a été menée afin
d’analyser la qualité de vie orale proposer aux pouvoirs publics des pistes une meilleure prise en charge des patients grace a ’étude ORAQL sur
la qualité de vie et les parcours de soins des malades. L’étude des données CEMARA, a porté sur les données de 2008 a 2015 basées sur la
nomenclature d'Orphanet. Chaque « cas » de maladie rare déclarée a été défini par le statut « malade » et par le degré de certitude du diagnostic,
codé comme suit : confirmé, probable ou non classifiable. Les paramétres analysés, présentés avec leurs intervalles de confiance a 95% a l'aide
d'un modele de Poisson, étaient les suivants : heure et &ge du diagnostic, proportions de prévalence brute et standardisée de la maladie de DR, par
age, genre et site géographique. Les criteres étudiés étaient les proportions de patients en région parisienne et la « géographie des cas inclus »
dans laquelle ces proportions étaient projetées sur les autres régions frangaises, en tenant compte des populations locales. L’étude ORAQL est
une étude de cohorte nationale dans des centres francais de maladies rares spécialisés dans les maladies. Les critéres d'inclusion étaient les
suivants : avoir été pris en charge dans des centres de MR au cours des 5 derniéres années (2012-2017) et avoir entre 6 et 17 ans le ler septembre
2017. Les enfants, aidés de leurs parents si cela était nécessaire, ont été invités a remplir un questionnaire avec dedans un volet qualité de vie avec
le questionnaire Child-OIDP. A la fin du questionnaire, un espace libre était laissé au patient pour lui permettre d'ajouter un commentaire textuel
afin de fournir des données qualitatives. Une analyse thématique a été utilisée pour analyser les réponses textuelles. En ce qui concerne I’étude
des données CEMARA, en région parisienne, la prévalence estimée de ces maladies était de 5,58 pour 10 000 habitants (IC 95% 4,3-7,1). Au 31
décembre 2015, 11 342 patients étaient référencés au total en France, dont 7294 en région parisienne. Plus de 580 entités cliniques individuelles
(code ORPHA) ont été identifiées avec leurs fréquences respectives. La plupart des anomalies ont été diagnostiquées avant la naissance. Prés de
80% des patients enregistrés se rendent dans les hopitaux parisiens pour obtenir soit un diagnostic, soit des soins ou un suivi. Nous avons observé
que plus la maladie était rare, plus les patients étaient dirigés vers les hopitaux parisiens. Pour I’étude ORAQL, les données complétes étaient
disponibles pour 110 patients. L'échantillon comprenait 44,5% de gargons et 55,5% de filles. Les patients étaient 4ges 6 & 17 ans et 68,2% avaient
entre 6 et 12 ans et 31,8% entre 13 et 17 ans. Les facteurs associés a une qualité inférieure étaient : étre une fille (p= 0,03), le renoncement aux
soins dentaires pour des raisons financiéres (p = 0,01), avoir une maladie syndromique (p = 0,01), avoir un probléme de forme et de couleur des
dents (p = 0,03), se sentir isolé, seul et différent des autres enfants (p = 0,003 et p = 0,02). L'analyse qualitative a mis en évidence une trés faible
prise en charge psychologique des enfants et les patients ont signalé une grande anxiété et une grande peur pour l'avenir. Un réseau de santé
couvrant un éventail d'aspects de la problématique des maladies rares, du diagnostic a la recherche, a été développé en France. Malgré cela, il
existe toujours un déséquilibre notable entre I'offre et la demande de soins de santé dans ce domaine. La qualité de vie des enfants atteints de ces
maladies est altérée, notamment du point de vue psychosocial, mais également leur parcours de soins et leurs acces aux soins bucco-dentaires.
L’étude ORAQL montre qu’il est nécessaire d'améliorer la lisibilité des parcours de soins et la couverture financiere des traitements.

ABSTRACT

Rare diseases affecting the teeth, the oral cavity and the face are numerous, although each disease is rare. These clinical entities can range from a
few missing teeth to severe craniofacial dysmorphisms very disabling functionally and aesthetically. They generate situations of functional and
aesthetic oral disability affecting quality of life, social integration, school and work. Two studies were carried out in order to provide first
epidemiological description of orofacial rare diseases in France with a descriptive study of CEMARA data recorded from January 2008 to
December 2015. Then, a study, called ORAQL was conducted to analyze oral quality of life to try to give to public authorities’ ways to better
care for patients. CEMARA data study focused on data from 2008 to 2015 based on the Orphanet nomenclature. Each “case" of a reported rare
disease was defined by the "sick™ status and the degree of certainty of the diagnosis, coded as: confirmed, probable or unclassifiable. The
analyzed parameters, presented with their 95% confidence intervals using a Poisson model, were as follows: time and age of diagnosis,
proportions of gross and standardized prevalence of DR disease, by age, gender and geographical site. The criteria studied were the proportions of
patients in the Paris region and the “included cases geography " in which these proportions were projected on the other French regions, taking
into account the local populations.

ORAQL study is a national cohort study in French orofacial rare diseases centres. Inclusion criteria were: having been cared in centres in the last
5 years (2012-2017) and to be between 6 and 17 years old on September 1, 2017. Children were asked to complete a questionnaire with a quality
of life component (the Child-OIDP index). At the end of the questionnaire, a free space was left for the patient to add a textual comment to
provide qualitative data. Regarding the study of CEMARA data, in Paris region, estimated prevalence of these diseases was 5.58 per 10,000
inhabitants (95% CI 4.3-7.1). As of December 31, 2015, 11,342 patients were referenced in total in France, including 7294 in the Paris region.
More than 580 individual clinical entities (ORPHA code) have been identified with their respective frequencies. Most abnormalities have been
diagnosed before birth. Nearly 80% of registered patients go to Paris hospitals to obtain either a diagnosis, care or follow-up. We observed that
the rarer the disease is, the more patients were referred to Parisian hospitals. For ORAQL study, complete data was available for 110 patients.
The sample included 44.5% boys and 55.5% girls. The ages were 6 to 17 years old and 68.2% were between 6 and 12 years old and 31.8%
between 13 and 17 years old. Factors associated with lower quality were: being a girl (p = 0.03), giving up dental care for financial reasons (p =
0.01), having syndromic illness (p = 0.01), having a problem of tooth shape and color (p = 0.03), feeling isolated, alone and different from other
children (p = 0.003 and p = 0.02). The qualitative analysis revealed a very weak psychological management of children and their patients who
reported a great anxiety and a great fear of future. A health network covering a range of aspects of the issue of rare diseases, from diagnosis to
research, has been developed in France. Despite this, there is still a significant imbalance between supply and demand for health care in this area.
The quality of life of children with these diseases is impaired, especially from a psychosocial point of view, but also their care course and access
to oral care. ORAQL study shows that it is highly necessary to improve legibility of care pathways and t financial coverage of treatments.
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