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L'achondroplasie est la cause de nanisme rhizomélique d'origine génétique la plus
fréquente, liée a des mutations gain de fonction dans le géne FGFR3, ayant pour
conséquence des perturbations dans le processus d'ossification endochondrale,
entrainant une désorganisation des plaques de croissance, et une fusion prématurée
des synchondroses de la base du crane. Les patients présentent des anomalies
craniomaxillofaciales, avec crane et front bombés, rétrusion makxillaire, et ensellure
nasale marquée, de sévérité variable. Cette variabilité de sévérité phénotypique
craniofaciale doit étre précisée, et les facteurs conduisant a celle-ci restent a
élucider.

L'objectif de notre étude était de quantifier les anomalies maxillofaciales dans une
série de 15 patients porteurs d'achondroplasie. Des analyses céphalométriques
squelettiqgues et des tissus mous ont été réalisées selon Delaire, ainsi que des
analyses morphomeétriques 3D a partir de scanners du massif facial. Des études de
corrélation ont été réalisées entre les différents parametres céphalométriques
maxillofaciaux et ceux de la base du crane, afin de mieux comprendre le lien entre la



réduction antéropostérieure de la base du crane, la rétrusion de I'étage moyen de la
face et la sévérité du syndrome d'apnée obstructive du sommeil.



