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Ce Protocole National de Diagnostic et de soins (PNDS) a été élaboré par le Centre de Référence
Maladies Rares des Malformations ORL rares (MALO) sous I'égide de la Filiere de Santé
Maladies Rares des Malformations de la téte, du cou et des dents (TETECOU).

L’élaboration de ce PNDS a été coordonnée par le Pr Frangoise Denoyelle, chirurgien ORL et
cervico-facial, CRMR coordonnateur des malformations ORL rares, Hopital Universitaire
Necker-Enfants malades, Paris.

Le PNDS est téléchargeable sur le site du centre de référence MALO et celui de la Filiere
TETECOU.
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Liste des abréviations

AA Atrésie Auriculaire

AEH Allocation enfant handicapé

ALD Affection longue durée

AMM Autorisation de mise sur le marché

ASSR Auditory Steaty-State Responses

ATM Articulation temporo-mandibulaire

ATT Aérateur trans-tympanique

AVS Auxiliaire de vie scolaire

BB Bonebridge™

BOR Branchio-oto-rénal

CA Conduction aérienne

CAE Conduit auditif externe

CAMSP Centre d’action médico-sociale précoce

CCMR Centre de compétence maladies rares

CPAM Caisse primaire d’assurance maladie

CRMR Centre de référence maladies rares

dB Décibel

DMF Dysostose mandibulo-faciale

FMT Floating Mass Transductor

GBI Questionnaire de qualité de vie Glasgow Benefit Inventory
HAS Haute autorité de santé

HDSS Hearing Device Satisfaction Scale

HL Hearing Level

Hz Hertz

IC Intervalle de confiance

IRM Imagerie par résonance magnétique

MDPH Maison départementale des personnes handicapées
mm Millimétre

NR Non renseigné

OAV Spectre oculo-auriculo-vertébral

ORL Oto-rhino-laryngologie

PEA Potentiels évoqués auditifs

PICO Population intervention comparaison « outcome »
PNDS Protocole national de diagnostic et de soins

PTA Audiométrie tonale

SAFEP Service d’accompagnement familial et d’éducation précoce
SD Déviation standard

SIV Seuil d’intelligibilité vocale

SNHL Surdité de perception

SRT Seuil de reconnaissance de la parole

SSEFIS Service de soutien a I'éducation familiale et a I'intégration scolaire
TB Toxine botulique

VSB Vibrant Soundbridge®

WRS Word recognition score
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Préambule

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est de détailler pour les
professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle
et le parcours de soins d'un patient atteint d’aplasie majeure d'oreille. 1l a pour but
d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de cette maladie rare sur 'ensemble
du territoire. Il permet également d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans
une indication non prévue dans I'Autorisation de mise sur le marché (AMM) ainsi que les
spécialités, produits ou prestations nécessaires a la prise en charge des patients

habituellement non pris en charge ou remboursés par la CPAM.

Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient
aupres de la caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste,
notamment au moment d’établir le protocole de soins pour une demande d'exonération du
ticket modérateur au titre d'une affection hors liste.

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités
ou complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins
hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer I'exhaustivité des conduites de prise en charge
possibles, ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis de son
patient. Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d'un patient atteint

d’aplasie majeure d’oreille. Il doit étre mis a jour en fonction des données nouvelles validées.

Le PNDS sur I'aplasie majeure d’oreille a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un
protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute
Autorité de Santé en 2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la Haute Autorité

de Santé (HAS) : www.has-sante.fr).
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Synthése a destination du médecin traitant

L’aplasie majeure d’oreille est une malformation majeure du pavillon de l'oreille (microtie,
anotie) associée en général a une malformation du méat acoustique externe, sténosé ou
absent (atrétique) et de l'oreille moyenne (tympan et osselets malformés ou absents). Elle
est a l'origine d’'un probléme fonctionnel surtout dans sa forme bilatérale et de probléemes
esthétiques. Sur le plan acoustique, I'occlusion ou la sténose du canal auditif externe (CAE)
associée a une malformation ossiculaire est a l'origine d’'une surdité de transmission de
I'ordre de 60 a 70 dB HL en moyenne du cété de l'oreille atteinte. Si la surdité est unilatérale,
elle est surtout a l'origine de troubles de localisation spatiale et de difficultés de
discrimination dans le bruit. Lorsque la surdité est bilatérale et non appareillée (par exemple
aplasie majeure unilatérale associée a une malformation ossiculaire controlatérale, ou
aplasie bilatérale), elle impacte le développement du langage oral. Les malformations du
pavillon, souvent associées a des malformations de la face et parfois a des parésies ou
paralysies faciales, vont également avoir un impact sur I'esthétique du visage et peuvent
avoir une incidence sur les relations sociales. La reconstruction auriculaire reste I'une des
procédures les plus exigeantes et les plus difficiles de la chirurgie reconstructive : I'aplasie
nécessite une reconstruction souvent en plusieurs étapes par des chirurgiens trés
expérimentés pour obtenir des résultats esthétiquement satisfaisants.

L’aplasie majeure d’oreille a une prévalence trés variable selon les pays étudiés. Elle peut
varier de 0,83 en France jusqu'a 17,4/10 000 en Equateur (valeur 5 fois supérieure a
d’autres pays d’Amérique du Sud).

L’étiologie de I'aplasie majeure d’oreille est mal comprise. Des preuves solides corroborent
le réle des causes environnementales et génétiques de la microtie. Bien que certaines
études aient identifié des variants génétiques candidats pour l'aplasie majeure d’oreille,
aucune mutation génétique causale n'a été confirmée dans les aplasies isolées. L'aplasie
majeure d’oreille est hétérogéne a la fois sur le plan étiologique et pathogénique. Les
mutations d'un seul géne peuvent étre associées a la microtie dans des cas syndromiques et
familiaux, alors qu'une cause multifactorielle (génétique et environnementale) ou
polygénique est probable dans les cas sporadiques.

Bilan et prise en charge initiale : enfant de 0 — 1 an

Le diagnostic initial d’aplasie majeure d’'oreille est souvent réalisé a la naissance car 'aplasie
est rarement identifiée sur les échographies anténatales. La prise en charge doit étre initiée
dés les premiers mois de vie (dépistage auditif en maternité). L’examen clinique recherche
une anomalie des conduits auditifs externes et des pavillons et des malformations faciales
ou corporelles associées. L'examen initial comprend la réalisation d’'un examen ORL
complet, de photographies ainsi qu'un bilan auditif adapté a I'age : dans les premiéres
semaines de vie, outre les tests de dépistage éventuellement réalisés en maternité,
I'évaluation de I'audition sera réalisée par potentiels évoqués auditifs (PEA) diagnostiques
avec recherche de seuil, en conduction aérienne et éventuellement osseuse, possibles dés
les premieres semaines de vie en sommeil naturel. Le bilan auditif précoce est fondamental

PNDS Aplasie majeure d’oreille / Centre de Référence Maladies Rares des Malformations ORL Rares
(MALOQ) / Juillet 2021
7



en cas d’aplasie bilatérale pour déterminer les seuils d’audition de chaque oreille avant
'appareillage précoce, mais aussi en cas d’aplasie unilatérale : il permet de vérifier que
l'oreille apparemment normale entend bien et de savoir si l'oreille aplasique est atteinte
d’'une surdité de transmission pure, ou plus rarement d’'une surdité mixte voire d’une
cophose. Le scanner des rochers n'est pas utile dans la premiére année de vie en cas
d’aplasie isolée classique.

L’impact psychologique sur I'enfant et sa famille doit étre partie prenante de la prise en
charge dés la premiére année et une consultation de psychologue doit étre proposée.

La recherche des malformations associées doit étre systématique dés la naissance. Elle
peut nécessiter une prise en charge immédiate ou impliquer des interventions chirurgicales
ultérieures qui devront s’intégrer dans le programme chirurgical otologique. Les
malformations les plus fréquentes sont faciales et recherchées par I'examen clinique
essentiellement. Un bilan polymalformatif systématique comprenant un examen
ophtalmologique, des radiographies du rachis, une échographie cardiaque et une
échographie rénale peut permettre de rattacher I'aplasie majeure a un syndrome connu (les
principaux sont cités ci-dessous) :

- Syndrome de Goldenhar (oculo-auriculo-vertébral)

- Syndrome de Franceschetti (ou Treacher-Collins ou dysostose mandibulo-faciale)

- Syndrome de Nager ou dysostose acrofaciale

- Syndrome de Genée-Wiedemann

- Syndrome de Townes-Brocks

- Syndrome CHARGE

- Syndrome BOR (branchio-oto-rénal)

- Trisomies 8,13, 18 et 21.

- Syndrome de microdélétion 22q11

Au terme du bilan malformatif, il faut proposer a la famille de prendre rendez-vous en
consultation de génétique clinique surtout s'il s’agit d’'une forme syndromique, une aplasie
bilatérale ou une forme familiale.

Le plan de prise en charge doit étre présenté aprés discussion avec la famille. Il doit étre
cohérent avec des objectifs réalistes et repose sur 2 versants : la restauration de la fonction
auditive et I'éventuelle reconstruction esthétique du pavillon.

Concernant la surdité liée a l'aplasie d’oreille, le type de réhabilitation auditive proposé
dépendra de I'anatomie de l'oreille externe et I'éventuelle possibilité de recevoir un appareil
en conduction aérienne (conque rétentive, sillon rétroauriculaire, présence d’un conduit
auditif externe). En I'absence de possibilité d’appareillage en conduction aérienne, un
appareillage en conduction osseuse pourra étre proposeé.

En cas de surdité bilatérale mise en évidence par PEA précoces, les jeunes enfants peuvent
bénéficier d’'un appareil en conduction osseuse maintenu par un bandeau dés I'dge de 3
mois.

En cas de forme unilatérale, 'age auquel on peut proposer un appareillage en conduction
osseuse en France ne fait pas I'objet d’'un consensus. Le remboursement complet de ces

PNDS Aplasie majeure d’oreille / Centre de Référence Maladies Rares des Malformations ORL Rares
(MALOQ) / Juillet 2021
8



appareils date seulement de fin 2019 : ceci va permettre une évolution des pratiques en
France et un essai dappareillage plus systématique. L’appareillage sera proposé
précocement en cas d’otites a répétition ou d’otite séreuse sur l'oreille saine, ou encore
devant un retard de développement du langage. Dans les autres cas, la motivation de la
famille et I'acceptation de I'appareil sur bandeau par le nourrisson lors des premiers essais
vont étre des éléments importants pour décider d’'un appareillage des formes unilatérales.

Bilan de suivi : enfant de 1 — 5 ans
La prise en charge comprend des visites tous les 6 mois pendant les 3 premiéres années de
vie et annuelles ensuite.

Cette prise en charge comprend

- Un suivi développemental et orthophonique : évaluation des capacités de communication
globale de I'enfant (interactions sociales, compétences socles) et des capacités de
communication orale (articulation, parole et langage volets expression et compréhension,
lexique et syntaxe). L'évaluation des fonctions psychomotrices et du développement cognitif
peut étre nécessaire, requérant I'acces a des équipes pluridisciplinaires

- Un bilan maxillo-facial s’assurant du bon développement facial et mandibulaire : I'avis
aupres d’une équipe de chirurgie maxillo-faciale est conseillé dans les premieres années de
vie.

- Un bilan radiologique : La réalisation d’un scanner des rochers afin d’évaluer I'anatomie de
I'oreille externe, moyenne et interne n'est généralement pas indiquée dans les premieres
années de vie. On réalise le scanner des rochers vers 4-5 ans sauf cas particulier, en vy
associant un scanner du crane sans injection, utile en cas d’indication de prothése semi-
implantable et pour I'évaluation du massif facial (articulation et ramus mandibulaire
notamment).

- Une évaluation psychologique : pour I'enfant, une consultation en fin de maternelle (vers 5-6
ans) est recommandée pour faire le point sur le vécu de la malformation par I'enfant, le lien
avec ses pairs, et répondre aux questionnements éventuels des parents et de I'enfant.

- Une réhabilitation auditive : la réhabilitation de I'audition repose avant tout sur
I’appareillage en conduction osseuse (Baha®, Ponto™) sur bandeau ou serre-téte. Dans les
aplasies de grade 1 avec conduit présent, on propose dés que possible un appareillage par
voie aérienne en contour d’oreille ou en intra conque.

Les enfants avec une aplasie bilatérale sont appareillés précocement en conduction osseuse
sur bandeau, parfois avec un seul appareil. Il est important de les appareiller en bilatéral sur
bandeau double dés que possible et notamment pour I'entrée en maternelle.

En cas d’aplasie unilatérale, beaucoup d’enfants n’étaient pas appareillés précocement
avant 2019 : en effet, la prise en charge financiére trés partielle par la CPAM de ces
appareils onéreux les faisait réserver a certains cas avec audition controlatérale fluctuante
ou retard de langage. Actuellement, I'appareillage est entierement pris en charge par la
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CPAM mais la proposition d’essai d’appareillage peut se heurter au manque de motivation
de la famille ou au refus de port du bandeau par I'enfant lors des essais. Une évaluation
réguliére du développement de I'enfant est nécessaire et le recours a un appareillage auditif
peut étre décidé a tout moment. Un essai ou nouvel essai d’appareillage peut étre proposé
avant I'entrée a I'école maternelle ou primaire.

Chez I’enfant plus grand

Les multiples aspects des soins en cas d’aplasie d’oreille sont idéalement offerts par une
approche d'équipe multidisciplinaire. Un résultat esthétiquement, fonctionnellement et
psychologiquement acceptable devrait étre une attente raisonnable pour chaque patient né
avec une microtie. Grace a cette approche multidisciplinaire, les enfants et leurs familles
sont pleinement informés et soutenus tout au long du parcours de traitement, et activement
impliqués dans tout processus décisionnel.

Réhabilitation chirurgicale de I'audition
Actuellement, la reconstruction chirurgicale du conduit auditif, du tympan et d’'une chaine
ossiculaire ne sont pas proposés chez l'enfant en France lorsque le conduit auditif est
absent, en raison des risques de conduit instable, du mauvais aspect esthétique et des
mauvais résultats auditifs a moyen terme.

Plusieurs types d’implants sont disponibles pour la réhabilitation des aplasies majeures
bilatérales ou unilatérales. Ces implants sont reliés a un appareil externe, de forme et taille
variés, connecté a I'implant soit directement sur un « pilier », soit par aimantation :

- Implants a ancrage osseux passif percutané sur pilier (vis en titane qui traverse la peau) :
Baha® Connect (Cochlear™), Ponto™ (Oticon Medical). Ces implants sont compatibles avec les
IRM jusqu’a 3 Tesla.

- Implant & ancrage osseux passif transcutané (a peau fermée) : Baha® Attract, Alpha®
(Medtronic anciennement Sophono®). Ces implants limitent les IRM a 1,5 Tesla avec
un effet masque important de la région.

- Implants actifs avec appareil externe aimanté: Bonebridge™ (MED-EL), Vibrant
Soundbridge® ou VSB (MED-EL). Ces systémes transmettent directement les ondes
sonores sous forme de vibrations au niveau des structures de l'oreille moyenne. Ces
implants sont compatibles avec les IRM 1.5 Tesla, avec un risque de déplacement
pour le VSB et un effet masque pour le Bonebridge™.

Reconstruction du pavillon et réhabilitation esthétique
Il existe différentes techniques de reconstruction de pavillon :
- Lareconstruction par cartilage costal

- Lareconstruction par polyéthyléne poreux
- L'épithése de pavillon

Le choix de la technique a proposer dépend de I'objectif du patient et de sa famille. Le
recours a une reconstruction chirurgicale est motivé par le désir d’avoir des oreilles plus
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similaires/symétriques, le souhait ou la nécessité de porter des lunettes, parfois le souhait de
faire cesser des moqueries. Chez certains enfants et adolescents, les aplasies sont a
I'origine de moqueries et d’'une perte de I'estime de soi. L'adolescence est une période de la
vie ou le patient commence a faire des comparaisons avec les autres adolescents, a avoir un
intérét pour la séduction et pour son apparence (maturité émotionnelle et réflexion). L'impact
de la reconstruction d’oreille se traduit souvent par une restauration de la confiance en soi,
une reprise des activités de loisirs et une reprise de la vie sociale.

Accompagnement du patient

Certains patients, surtout dans les formes bilatérales ou syndromiques, peuvent nécessiter
un accompagnement scolaire et parfois une prise en charge multidisciplinaire avec la mise a
disposition d’aides spécifiques (éducateur spécialisé ou tutorat, programme individualisé
d’éducation, systéemes d’amplification). Ils peuvent présenter des problemes de
comportement (12,5% a 37,5% selon les auteurs) et des déficits de I'attention a I'origine de
redoublement et de situations d’échec scolaire.

Outre 'accompagnement des patients, il faut également proposer un accompagnement de la
famille (soutien psychologique, réseau social de parents, associations). La prise en charge
doit étre personnalisée.

Réseau de soin
- Chirurgien ORL et cervico facial, chirurgien plasticien
- ORL audiophonologiste
- Chirurgien maxillofacial
- Audioprothésiste
- Orthophoniste
- Psychologue
- Prothésiste/ Epithésiste
- Pédiatre (chez I'enfant)
- Infirmiére spécialisée
- Parfois psychomotricien et kinésithérapeute, notamment en cas d’handicap associé.

Un plateau technique attaché aux services et spécialités citées ci-dessus avec un certain
niveau d’équipement est nécessaire : unités de soins adaptée aux enfants, matériel
d’évaluation orthophonique et audiométrique adulte/enfant, matériel d’électrophysiologie et
de réglage d’implants. La prise en charge globale de I'enfant (rééducative, éducative et
pédagogique avec soutien a la socialisation et a la scolarisation) peut nécessiter le recours a
des services médico-sociaux coordonnés (CAMSP, SAFEP puis SSEFIS).
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1 Définition, épidémiologie, étiologie et classification

1.1 Définition

L’aplasie majeure d’oreille (microtie, anotie) est une malformation majeure du pavillon de I'oreille
associée en général a une malformation du méat acoustique externe, sténosé ou absent
(atrétique) et de l'oreille moyenne (tympan et osselets malformés ou absents). Elle est a I'origine
de probléme fonctionnel, majeur dans sa forme bilatérale, et de problémes esthétiques. Sur le plan
acoustique, 'occlusion ou la sténose du canal auditif externe (CAE) associée a une malformation
ossiculaire est a I'origine d’une surdité de transmission de I'ordre de 60 a 70 dB HL en moyenne
du cdté de loreille atteinte. Si la surdité est unilatérale, elle est a l'origine de troubles de
localisation spatiale et de difficultés de discrimination dans le bruit. Lorsque la surdité est bilatérale
et non appareillée (par exemple aplasie majeure unilatérale associée a une malformation
ossiculaire controlatérale (aplasie mineure), ou aplasie bilatérale, elle impacte le développement
du langage oral en l'absence de réhabilitation auditive. Les malformations du pavillon, souvent
associées a des malformations de la face et parfois a des parésies ou paralysies faciales, vont
également avoir un impact sur I'esthétique du visage et peuvent avoir une incidence sur le plan
psychoactif et les relations sociales’. La reconstruction auriculaire reste 'une des procédures les
plus exigeantes et les plus difficiles de la chirurgie reconstructive, car I'aplasie nécessite une
reconstruction souvent en plusieurs étapes, par des chirurgiens hautement expérimentés, pour

obtenir des résultats esthétiquement satisfaisants.

1.2 Epidémiologie

L’aplasie majeure d’'oreille a une prévalence trés variable selon les pays étudiés. Elle peut varier
de 0,83/10 000 en France jusqu'a 17,4/10 000 en Equateur (valeur 5 fois supérieure a d’autres
pays d’Amérique du Sud). En Europe, la prévalence la plus élevée est en Finlande, alors qu’a
Malte, Galway et Dublin les prévalences sont trés faibles 2. L’aplasie est le plus souvent droite et
unilatérale. Selon les études, les pourcentages de patients avec une aplasie unilatérale droite
varient peu et restent autour des 60% (59,7%?, 61%*, 62%°).

L’aplasie majeure est habituellement associée a des malformations du CAE et de loreille
moyenne, mais une atteinte cochléaire et/ou vestibulaire associée est possible*. La plupart de ces
anomalies se situent dans les canaux semi-circulaires. Dans I'étude rétrospective de Vabrec et al.,
22% des sujets présentaient des malformations de l'oreille interne toutes associées a une

paralysie faciale®.
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1.3 Etiologie

En dehors des syndromes dont la transmission est connue, le diagnostic étiologique est rarement
fait®. Il repose sur l'interrogatoire suivant : déroulement de la grossesse, existence de cas familiaux
mémes mineurs type enchondrome ou anomalie de la premiére fente branchiale chez un membre
de la famille®.
L’étiologie de I'aplasie majeure d’oreille est mal comprise’. Des hypothéses corroborent le réle de
causes environnementales et génétiques de la microtie. Bien que certaines études aient identifié
des variantes génétiques candidates pour l'aplasie majeure d’oreille isolée, aucune mutation
génétique causale n'a été confirmée. L’aplasie majeure d’oreille est hétérogéne a la fois sur le plan
étiologique et pathogénique’. Les mutations d'un seul géne peuvent étre associées a la microtie
dans des cas syndromiques et familiaux, alors qu'une cause multifactorielle (génétique et
environnementale) ou polygénique est probable dans les cas sporadiques. Les hypothéses
actuelles privilégient la perturbation des cellules de la créte neurale comme cause sous-jacente
probable, bien que le ou les mécanismes exacts restent inconnus'. Les voies de signalisations
identifiées actuellement sont BMP-HOX2, FGF, I'acide rétinoique et WNT.
Les preuves d'une contribution génétique significative & la microtie sont avancées sur':
- Une concordance plus élevée chez les jumeaux monozygotes que chez les jumeaux
dizygotes; 38,5 et 4,5%, respectivement;
- Des cas familiaux signalés avec des modes de transmission autosomiques récessifs ou
dominants avec expression variable et pénétrance incompléte,
- Des estimations de cas familiaux allant de 3 a 34%;
- Plus de 18 syndromes différents associés a la microtie pour lesquels des anomalies
monogéniques ou des aberrations chromosomiques ont été rapportées;
- Des modéles murins démontrant que des mutations dans des génes spécifiques entrainent
une microtie.
Une consultation de génétique clinique doit étre proposée aux familles. Lors d’une grossesse
ultérieure, une échographie tridimensionnelle peut étre proposée pour mieux visualiser les
pavillons, mal vus sur I'échographie morphologique bidimensionnelle, en sachant qu’une aplasie

isolée n’est pas un motif d’interruption thérapeutique de grossesse °.

1.4 Classification

De nombreuses classifications ont été proposées pour prendre en compte les différents types de
malformations du pavillon, du CAE et de I'oreille moyenne rencontrées dans les aplasies majeures
doreille®. Concernant le pavillon, on peut proposer la classification de Meurman qui est

représentative des quatre grands types d’atteintes : oreille en cornet (grade 1), microtie avec
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bourrelet chondro-cutané verticalisé mais principaux reliefs identifiables (grade Il), microtie avec

reliefs non identifiables (grade Il1), anotie (grade 1V)'.

2 Bilan initial : enfant de 0 — 1 an

2.1 Bilan de I'aplasie, de ’audition et réhabilitation auditive initiale

Le diagnostic initial d’aplasie majeure d’oreille est souvent réalisé a la naissance car I'aplasie est
rarement identifiée sur les échographies anténatales. La prise en charge doit étre initiée des les
premiers mois de vie. L’examen clinique recherche une anomalie du CAE des 2 oreilles, des
pavillons et des malformations faciales ou corporelles associées®. Le dépistage auditif est
systématique en maternité pour confirmer le bon fonctionnement de l'oreille controlatérale.
L’examen initial comprend la réalisation d’'un examen ORL complet, de photographies ainsi qu'un
bilan auditif adapté a I'age® : I'évaluation de I'audition sera réalisée par potentiels évoqués auditifs
diagnostiques (PEA) et/ou les ASSR (Auditory Steaty-State Responses) avec recherche de seuil,
possibles dés les premiéres semaines de vie en sommeil naturel. Cet examen permet de confirmer
que l'oreille normale entend bien et de savoir si l'oreille aplasique est atteinte d’une surdité de

transmission pure, ou plus rarement d’une surdité mixte voire d’'une cophose.

Dans les formes bilatérales, les PEA diagnostiques sont proposés dés la premiére semaine de vie

pour permettre une réhabilitation auditive précoce.

Le scanner des rochers n’est pas utile dans la premiére année de vie en cas d’aplasie unilatérale

isolée avec surdité de transmission moyenne pure.

2.1.1 Réhabilitation auditive initiale

Les aplasies d'oreille peuvent étre responsables de surdité uni ou bilatérale (aplasie majeure
associée a une aplasie mineure controlatérale et/ou une atteinte cochléaire controlatérale, aplasie
majeure bilatérale).

Les caractéristiques de la surdité (uni/ bilatéralité, degré, mécanisme) vont conditionner la
réhabilitation auditive. En cas de surdité bilatérale et de projet de communication orale, la HAS en
2009 recommandait, indépendamment de la cause de la surdité, « une procédure d’appareillage a
l'aide d’appareils conventionnels d’amplification dans les 3 mois qui suivent le diagnostic pour tout
enfant présentant une surdité bilatérale permanente dont le seuil auditif est supérieur a 40 dB HL.
Ce délai pouvait cependant étre allongé jusqu’a 6 mois lorsque le diagnostic a été posé avant I'age

de 6 mois, notamment S’il s’agit d’une surdité moyenne ».
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Les aplasies d’oreille sont responsables majoritairement de surdité moyenne du groupe 2 et
surviennent pratiquement toujours dans des familles entendantes, en communication orale. Le
projet linguistique habituel est audio-phonatoire, pouvant étre adapté au cas par cas dans les
formes syndromiques avec pathologies spécifiques du langage associées ou surdité
neurosensorielle associée. La recommandation de la HAS de 2009 en termes d’indication de

réhabilitation auditive peut donc s’appliquer.

Concernant la surdité liée a I'aplasie d’oreille, le type de réhabilitation auditive proposé dépendra
de I'anatomie de l'oreille externe et moyenne, et de I'éventuelle possibilité de recevoir un appareil
en conduction aérienne (conque rétentive, sillon rétro-auriculaire présent, présence d’une conduit
auditif externe). En I'absence de possibilité d’appareillage en conduction aérienne, un appareillage
en conduction osseuse pourra étre proposé. Ce type d’appareillage bénéficie en France,
seulement depuis novembre 2019, d'un remboursement complet par la caisse primaire
d’assurance maladie (CPAM). Les informations doivent étre apportées par un professionnel formée,
capable de renseigner les parents sur les moyens de réhabilitation existants et de les conseiller

(informations pratiques et plan de prise en charge).

En cas de surdité bilatérale mise en évidence par les PEA précoces, les jeunes enfants peuvent
bénéficier d’un appareil en conduction osseuse dés I'dge de 3 mois. 8°.

En cas de forme unilatérale®, il n'existe actuellement pas de timing précis pour proposer un
appareillage en conduction osseuse amovible (bandeau, serre-téte, lunettes) en France si les
enfants ne présentent pas de difficulté de développement du langage, pas d’otites a répétition ou
d’otites séreuses, pas de retard d’acquisition de la lecture ou de I'écriture, ni de géne dans le bruit.

Il peut étre proposé aprés discussion avec la famille.

Certaines études ont montré que les aplasies majeures d’oreille peuvent avoir un impact sur la vie
quotidienne et le développement de certains enfants. Chez le nourrisson, en moyenne,
I'acquisition des compétences est plus tardive notamment en termes d’élaboration des phrases a 2
mots et de langage méme si ce retard est rattrapé avec le temps®10. Les différentes études
incluent en général des enfants avec et sans syndrome(s) malformatif(s) associé(s). Il est difficile

de prévoir le retentissement sur le langage et les performances scolaires d’'une aplasie strictement

isolée, d’ou la nécessité d’une prise en charge individualisée et d’un suivi de chaque enfant jusqu’a

'acquisition compléte du langage.

2.2 Bilan poly-malformatif

Les aplasies d’oreille peuvent étre associées a des atteintes poly-malformatives. Pour éliminer une

forme associée, il faut prescrire un bilan malformatif systématique et dés qu’il s’agit d’'une forme
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syndromique, d’une aplasie bilatérale ou d’'une forme familiale, préconiser une consultation de

géneétique clinique.

La recherche des malformations associées doit étre systématique dés la naissance. Les
malformations les plus fréquentes sont faciales et sont recherchées par examen clinique
essentiellement. Le bilan comprend une échographie rénale, une échographie cardiaque, un

examen ophtalmologique, des radiographies du rachis (face et profil) a partir de 12 mois.

Les signes du spectre oculo-auriculo-vertébral (OAV) sont caractérisés par une asymétrie
faciale, une microtie, des fibrochondromes auriculaires et jugaux, des dermoides épibulbaires, une
microphtalmie et une macrostomie, une fente labiale ou palatine.

Le syndrome de Goldenhar en est la forme la plus compléte. Les caractéristiques extracraniennes
comprennent les anomalies rénales, cardiaques et vertébrales. Il n'y a pas d'accord sur les critéres
de diagnostic minimaux pour 'OAV. La plupart des cas d'OAV sont sporadiques. Cependant, une
transmission autosomique dominante ou, moins fréquemment, récessive a été rapportée. Microtie
et OAV partagent les caractéristiques suivantes :

(1) expression phénotypique variable,

(2) implication asymétrique des structures faciales,
(3) prépondérance du cété droit,

4
(

5) apparition familiale de microtie ou d'anomalies associées telles que fibrochondromes pré-

)
)
) prédilection masculine,

)

auriculaires et fistules pré-hélicéennes.

Sur la base de ces observations, il a été suggéré que la microtie isolée représentait le phénotype
le moins grave des OAV. Cela a conduit au concept controversé que la plupart des cas présentant
une microtie apparemment isolée sont en réalité des cas d'OAV. Cette controverse reste en
suspens' d’autant plus que la microtie isolée se présente de facon différente de la microtie de
'OAV. Souvent de grade lll, elle est différente de la microtie de 'OAV qui comporte notamment
des malformations et fentes du tragus associées. Par conséquent, bien que les expressions
cliniques de la microtie et de 'OAV partagent probablement de nombreux mécanismes génétiques

communs, chacun doit étre considéré comme une entité distincte’.

Le syndrome de Franceschetti (ou Treacher-Collins ou dysostose mandibulo-faciale (DMF)),
associe de fagon bilatérale : aplasie majeure d’oreille, hypoplasie des branches montantes
mandibulaires, hypoplasie malaire responsable de l'obliquité particuliere des fentes palpébrales,
colobome palpébral inférieur et parfois fente vélopalatine. La prévalence est estimée a 1/10 000 a
1/50 000 naissances. Un géne responsable de ce syndrome a été identifié en 1996. Le géne
TCOF1 est en cause chez plus des trois quarts des patients. Il peut s’agir d’'une néomutation (60%

des cas) ou d’'une mutation héritée sur un mode autosomique dominant. Les mutations (plus d’une
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centaine décrites) sont réparties sur tout le géne avec cependant des «hot spots» de mutation.
L’expressivité du syndrome est trés variable, allant d’'une dysmorphie faciale majeure avec,
pendant les premiéres années de vie, une obstruction respiratoire et des troubles de déglutition
importants, a des formes beaucoup plus discrétes. La pénétrance est élevée mais incompléte, un
cas ayant été décrit avec une mutation pathogéne du gene TCOF1 et un phénotype normal. Dans
ce syndrome, la malformation des pavillons est fréquente (60%), avec souvent un méat présent,
les sténoses ou atrésies du méat n’étant associées que dans un tiers des cas. Une surdité de
transmission existe dans la moitié des cas seulement. La surdité de perception est rare ©.
La malformation faciale associe :

- Une hypoplasie malaire quasi constante ;

- Une microrétrognathie parfois majeure avec apnées du sommeil nécessitant une ventilation

non invasive, voire une dyspnée néonatale justifiant une trachéotomie ;
- Un colobome de la paupiére inférieure (trois quarts des cas), une hypo-ciliation ;
- Une fente palatine (environ un tiers des cas).

Il N’y a pas de retard psychomoteur habituellement.

Syndrome de Nager ou dysostose acrofaciale. Ce syndrome est trés proche du syndrome de
Franceschetti, mais beaucoup plus rare et associant des anomalies des extrémités. L’anomalie
faciale est similaire au Franceschetti mais le colobome est moins fréquent et I'atteinte de I'oreille
externe, ainsi que les fentes vélopalatines sont plus fréquentes. Les anomalies des extrémités

touchent le rayon radial (hypo- ou aplasie du pouce ou du rayon radial)®.

Syndrome de Genée-Wiedemann.

Le syndrome de Genée-Wiedemann est proche des syndromes de Franceschetti et Nager, mais
'hypoplasie malaire est moins marquée et, surtout, il existe un ectropion trés marquée de la
paupiére inférieure. Les 5° doigts et orteils sont absents, les malformations pouvant également

toucher les pouces ou les autres doigts et orteils®.

Syndrome de Goldenhar (oculo-auriculo-vertébral)
Séquence malformative cranio-faciale la plus fréquente aprés les fentes labiales et palatines
(1/5600 naissances, ratio homme/femme : 3/2).
- Atteinte auditive : microtie et /ou malformation ou fente du tragus trés évocatrices,
fibrochondromes pré-auriculaires, CAE atrétique ou absent, surdité de transmission.
- Atteinte faciale : hypoplasie unilatérale (parfois bilatérale mais asymétrique), fente palatine,
macrostomie, menton pointu, hypoplasie mandibulaire et malaire
- Atteinte oculaire : dermoide épibulbaire, microphtalmie, colobome de la paupiére

supérieure...
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- Atteinte vertébrale : fusions cervicales, platybasie, ...
- Retard mental dans 10% des cas

- Parfois autres malformations : cardiaques, cérébrales, rénales, digestives

Syndrome de Townes-Brocks

Le syndrome de Townes-Brocks est représenté par la triade aplasie d’oreille/malformation du
rayon radial/antéposition ou imperforation anale. L’aplasie peut étre une aplasie majeure grade |l
avec absence de méat d’aspect banal ou, plus évocateur, une oreille microtique trés ourlée dans
sa partie supérieure (« oreille de satyre »), associée a une sténose du méat acoustique et a des
enchondromes. Les malformations anales vont de I'imperforation avec fistule recto-vaginale a une
simple antéposition anale ; les anomalies des extrémités les plus classiques sont le pouce
triphalangé ou bifide. Des malformations des pieds (pied-bot, syndactylies) sont possibles.
D’autres malformations peuvent étre associées (cardiaques, rénales) ainsi qu’'un retard
psychomoteur ; le syndrome de Townes-Brocks est d0 a une mutation du géne SALLT qui code
pour un facteur de transcription. De larges délétions et des remaniements de la région ont été

décrits, avec des phénotypes associant d’autres malformations ou un retard psychomoteur®.

Syndrome CHARGE
Le syndrome CHARGE associe de fagon variable plusieurs malformations congénitales_qui

constituent 'acronyme CHARGE : colobome (75 a 90% des cas), malformations cardiaques (75-

80% des cas), atrésie choanale (60-70% des cas, unilatérale ou bilatérale), retard de croissance

et/ou retard mental, hypoplasie génitale, anomalies des oreilles et/ou surdité (95-100% des cas).

Son incidence est estimée entre 1/12 000 et 1/15 000 naissances. Les anomalies des oreilles
incluent des oreilles basses implantées ou une oreille externe en cornet, des malformations
ossiculaires, et/ou des malformations de l'oreille interne et des canaux semi circulaires avec

aréflexie vestibulaire bilatérale constante et possible surdité neurosensorielle.

Syndrome BOR (branchio-oto-rénal)
Le syndrome BOR associe des anomalies des arcs branchiaux, des anomalies auditives et des
anomalies rénales.
De transmission autosomique dominante, a pénétrance variable (1/40 000 naissances), il concerne
2% des enfants sourds profonds, associant :
- Des atteintes branchiales : fentes, fistules, kystes branchiaux
- Des atteintes otologiques : microtie avec anomalies du pavillon (le plus souvent oreilles en
cornet) et du CAE, malformations de l'oreille moyenne et malformations de I'oreille interne
(hypoplasie de la cochlée, du labyrinthe postérieur). La surdité peut étre de tous types et de

tous degres.
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- Une atteinte rénale (6% des cas) : malformation de I'arbre urinaire, hypoplasie ou agénésie
rénale, dysplasie rénale, kystes rénaux, dysplasies avec malformations tubulaires et
glomérulaires pouvant entrainer une insuffisance rénale de sévérité proportionnelle aux
anomalies présentes.

La prise en charge des patients atteints de syndrome de BOR comporte selon les cas I'exerése de

fistules ou kystes, la prise en charge d’une surdité et un suivi néphrologique.

Syndrome de microdélétion 2211

Il s’agit d’'une affection chromosomique due a la perte (délétion) d’'un petit fragment (le segment
11) situé dans le bras long (bras q) du chromosome 22 (prévalence 1/ 4 000 a 1/ 6 000
naissances). Il associe de fagon variable des atteintes cardiovasculaires, ORL, immunitaires, du
développement psychomoteur, de I'équilibre phosphocalcique, et d’autres pathologies plus rares.
Les anomalies de l'oreille externe sont fréquentes, sous forme de dysplasie des pavillons, microtie

grade 1 et parfois malformations ossiculaires.

Trisomies 8, 13, 18 et 21.

2.3 Conseil génétique

La consultation de génétique clinique est particuliérement importante dés que le bilan initial montre
une association syndromique ou une forme bilatérale de la maladie. Le conseil génétique est
particulierement important en cas de future grossesse, pour les parents ou pour le patient lui-

méme.

2.4 Prise en charge psychologique

L’impact psychologique sur I'enfant et sa famille doit étre partie prenante de la prise en charge dés
la premiére année et il est particulierement important qu’une consultation psychologique soit
proposée trés précocement, amorgant un accompagnement psychologique familial tout au long du
suivi de I'enfant. Celui-ci permettra d’accompagner les parents qui ont a faire face a la découverte
de l'aplasie, le plus souvent dans le méme temps chargé émotionnellement que celui de la
naissance, en les soutenant dans leurs ressentis personnels et la gestion du regard d’autrui, ainsi
que dans la construction des premiéres relations parents-enfant. Henderson® montre que I'aplasie
d’oreille peut induire des comportements d’évitement (dissimulation de l'oreille par les cheveux) ou
un isolement de I'enfant (enfant réfractaire a jouer, a faire des exercices avec les autres, isolement
social). La question de I'apparence (coupe de cheveux, image renvoyée aux autres), et celle de
l'intégration sociale a I'école (questions répétées de camarades, moqueries), sont des points

importants a considérer. Sont également décrits un manque de confiance, une anxiété, des
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troubles du sommeil, des troubles de I'humeur. Une prise en charge psychologique familiale

systématique doit étre proposée.

3 Bilan de suivi : enfantde 1 -5 ans

Le plan de prise en charge doit étre cohérent, avec des objectifs réalistes, et repose sur 2
versants : d’'une part la surveillance et I'éventuelle restauration de la fonction auditive, d’autre part

la prise en charge esthétique du pavillon™.

Le calendrier de suivi, partie intégrante de la prise en charge du patient, doit étre expliqué aux
parents avec des étapes clés dés le début des entretiens. D’aprés la recommandation du
Royaume Uni 8 sur la prise en charge des patients atteints de microtie et d’atrésie les étapes clés
sont les suivantes : le suivi d’'un éventuel appareillage (dés 3 mois) ; le suivi de l'oreille saine
jusqu’a I'dge de 5 ans avec des visites tous les 3-4 mois les 2 premiéres années et tous les 6-9
mois jusqu’a I'dge de 5 ans ; le suivi du développement psychomoteur dés 7-8 mois, adapté en
fonction de I'évolution de l'enfant ; la décision ou non dimplant auditif vers 5-7 ans; la
reconstruction du pavillon a partir de 9-10 ans (prise en charge esthétique dont I'age varie avec la
technique de reconstruction utilisée). En France, la prise en charge est un peu plus espacée avec
des visites tous les 6 mois pendant les 5 premiéres années de vie et ensuite tous les ans. Le suivi
bi-annuel jusque I'dge de 5 ans permet de dépister des troubles sur l'oreille entendante, en
particulier les otites séro-muqueuses, dont la prévalence reste élevée jusque I'dge de 5-6 ans.
L’appareillage auditif n’est pas proposé systématiquement dans les formes unilatérales mais une

évaluation réguliére de I'intérét au recours a un appareillage est nécessaire.

3.1 Suivi développemental et orthophonique.

Ce suivi comprend une évaluation des capacités de communication globale de [I'enfant
(interactions sociales, compétences socles) et des capacités de communication orale (articulation,
parole et langage volets expression et compréhension, lexique et syntaxe).

Associée a cette évaluation de la communication et du langage, une évaluation des fonctions
psychomotrices et du développement cognitif peut étre nécessaire, requérant I'accés a des
équipes pluridisciplinaires.

En cas d’'anomalies a ce bilan orthophonique, des recommandations plus spécifiques peuvent étre
énoncées comme les tests dans le bruit et de localisation adaptés a I'age de I'enfant. Cela pourra
aussi guider la réhabilitation fonctionnelle en cas d’aplasie unilatérale.

La prise en charge de ces enfants peut s’appuyer sur des structures médico-sociales ou sur le

secteur libéral. Cependant, 'accés aux professionnels concernés n’est pas toujours simple,
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d’autant que certains ne sont pas remboursés en pratique libérale (psychomotricien,

psychologue...).

3.2 Bilan maxillofacial

Il faut surveiller le bon développement facial et mandibulaire avec un avis systématique auprés
d’'une équipe de chirurgie maxillo-faciale. En cas d’hypoplasie mandibulaire ou de microsomie
hémifaciale associée, il est conseillé de prendre un avis maxillofacial a partir de 18-24 mois, une

811 En cas de malformation mandibulaire bilatérale

fois que la dentition lactéale est acquise
associée (syndrome de Treacher-Collins ou Nager, Goldenhar et dysostoses mandibulo-facial type
Guion-Almeida...), la prise en charge future des malformations malaires, palpébrales,
mandibulaires nécessite une consultation maxillofaciale dés les premiers mois de vie pour donner

les informations a la famille.

3.3 Bilan radiologigue

Une radiographie du rachis face/profil systématique, a la recherche de malformation vertébrale, est
demandée a partir de 12 mois, parfois avant en cas de forme syndromique, d’anomalie de la

stature, d’attitude vicieuse de la téte, ou de fossette sacro-coccygienne.

La réalisation d’'un scanner des rochers afin d’évaluer 'anatomie de I'oreille externe, moyenne et
interne n'est généralement pas indiquée dans les premiéres années® de vie.

Avant 4-5 ans, I'imagerie du rocher sera réservée a des cas particuliers (sténose du CAE avec
otorrhée, hypoacousie neurosensorielle associée, formes syndromiques).

Vers 4-5 ans sauf cas particulier, on y associe un scanner du créne sans injection, utile en cas
d’indication de prothése semi-implantable et pour I'évaluation du massif facial (articulation et
ramus mandibulaire notamment).

Dans les cas associés a une asymétrie faciale, un bilan radiographique standard de la face
(panoramique dentaire, téléradiographie du crane de face et profil) est demandé a partir de 5 ans.
En cas de décision de réhabilitation auditive par un systéeme semi-implanté qui sera source d’un
cbne d’'ombre important a I'lRM (comme I'implant Medel Bonebridge ou le BAHA Attract par
exemple) ou d’'un implant risquant de se déplacer en cas d'IRM (comme le Vibrant Soundbridge),

une IRM cérébrale de référence pré-opératoire est conseillée.

3.4 Réhabilitation auditive

Dans la période 1-5 ans, la réhabilitation de I'audition lorsqu’elle est décidée repose avant tout sur
I'appareillage en conduction osseuse (Baha®, Ponto™) sur bandeau ou serre-téte. Dans les
aplasies de grade 1 avec conduit présent, on propose dés que possible un appareillage par voie

aérienne en contour d’oreille ou en intra conque.
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Le systtme ADHEAR® (MED-EL) avec vibrateur adhésif est en cours d’évaluation chez I'enfant.
Son remboursement est suspendu depuis la réforme des remboursements en 2019. Le systéeme
de vibrateur analogique Bruckhoff® peut s’adapter aux lunettes de I'enfant, et peut nécessiter un
pavillon en place. Son remboursement est suspendu depuis la réforme des remboursements de
2019.

La canaloplastie est réservée en France (actuellement) aux enfants ayant des conduits auditifs
présents mais sténosés, dans trois indications : pour éviter une rétention épidermique, pour
permettre I'appareillage en conduction aérienne ou pour réaliser une ossiculoplastie si les
conditions sont favorables sur le scanner. La canaloplastie en cas de CAE absent est déconseillée
pendant I'enfance en raison des résultats auditifs aléatoires, de I'aspect inesthétique, des soins
réguliers nécessaire pour nettoyer le néo conduit et du risque de complications (sténoses,

paralysie faciale, surdité neurosensorielle, cophose).

Il est techniquement possible de mettre un implant Baha® ou Ponto™ sur pilier avant 5 ans mais
avec un taux de complications élevé (perte de la fixation, problémes d’ostéo-intégration)'. La mise

en place de I'implant est préférable aprées I'age de 5 ans.

Concernant I'implant d’oreille moyenne Vibrant Soundbridge® (VSB), I'équipe de Leinung et al."®

rapporte des cas d’implantation par VSB en Allemagne chez I'enfant de moins de 5 ans, avec de
bons résultats (utilisation journaliere du VSB: 9.67 + 2.35 heures) et une bonne satisfaction
familiale. Cependant les experts considérent qu'un appareil aimanté a cet age est a haut risque de
perte et de chocs et cette indication précoce doit tenir compte du comportement de I'enfant, des
situations particuliéres ou le gain est mauvais avec les appareils amovibles et des difficultés

d’appareillage avec les appareils classiques.

Pour tous les types d’implant, avant la réhabilitation de I'audition par prothése semi-implantable
des formes unilatérales, le port prolongé d’un vibrateur sur bandeau est nécessaire au préalable et

la décision d’implantation sera prise selon I'impact observé et les souhaits familiaux®.

3.5 Prise en charge psychologique

Une consultation psychologique est proposée aux parents a titre systématique dés le début de la
prise en charge puis, ensuite régulierement au cours du suivi de I'enfant., En particulier, une
consultation en fin de maternelle (vers 5-6 ans) est recommandée pour faire le point sur le vécu de
I'enfant concernant sa différence et ses relations avec ses pairs, et répondre aux questionnements
éventuels des parents et de I'enfant, ceci dans le but de préparer au mieux le passage a I'école

primaire.
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4 Réhabilitation chirurgicale de [Il'audition selon Ia
présentation clinique

Grace a une approche multidisciplinaire, les enfants et leurs familles doivent étre pleinement
informés et activement impliqués dans tout processus décisionnel’. Si la chirurgie a but
fonctionnel (implant ou canaloplastie) est pratiquée avant la reconstruction du pavillon, elle doit
toujours préserver les conditions anatomiques nécessaires a cette reconstruction (éviter toute
cicatrice sur la zone de peau glabre de laire dimplantation du pavillon et préserver la

vascularisation du lambeau de fascia temporalis).

4.1 Différents modes de réhabilitation

Les appareils semi-implantables :

Actuellement, plusieurs types d’implants sont disponibles pour la réhabilitation des aplasies

majeures bilatérales ou unilatérales :

- Implant a ancrage osseux passif percutané sur pilier (vis en titane qui traverse la peau) :
Baha® Connect (Cochlear™), Ponto™ (Oticon Medical). considéré comme la référence
(gold standard)'®. Avec ce type de dispositif, le gain auditif’®"'® est trés bon : gain auditif 33
+ 7 dB, conduction aérienne moyenne en audiométrie tonale : 24.4 + 5.7 dB et WRS
amélioré de 63 + 5 dB'. Des problémes esthétiques sont rapportés par de nombreux

19-21

auteurs et les complications sont nombreuses : extrusion de I'implant'®72223 jrritation

19,23

cutanée/délai dans la cicatrisation'™~°, granulomes. Ces implants sont compatibles avec les

IRM jusqu’a 3 Tesla avec une qualité d'image satisfaisante.

- Implant & ancrage osseux passif transcutané (& peau fermée) : Baha® Attract, Alpha®

(Medtronic anciennement Sophono®)'®%,

Ces implants constituent une alternative
intéressante dans les formes unilatérales. Le gain auditif est minoré par I'atténuation
cutanée® mais il n’y a que trés peu de complications cutanées?'?®. Lorsque I'atteinte est
bilatérale, il faut privilégier les implants percutanés afin d’obtenir un meilleur gain auditif. Le
Baha® Attract est compatible avec les appareils d’'IRM 1.5 Tesla, I'implant Alpha® est

compatible avec les IRM 3 Tesla.

- Implant actif avec appareil externe aimanté: Bonebridge™ (MED-EL), Vibrant
Soundbridge® ou VSB (MED-EL). Le volume des premiéres versions de [limplant
Bonebridge™ (MED-EL) rendait son utilisation difficile avant I'adolescence (quelques

publications de toutes petites séries rapportant de bons résultats?®).

L’Implant d’oreille moyenne VSB (MED-EL) est une bonne option pour la réhabilitation de

l'audition. Cependant, les conditions anatomiques au scanner doivent étre favorables?. Les
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résultats auditifs obtenus par différentes équipes sont bons avec un gain auditif de 45.5 dB
et un seuil d’intelligibilité vocale de 21 dB?®. Les complications majeures sont inexistantes®®-
31, Seules quelques complications mineures ont été rapportées par I'équipe de Frenzel et
al.*? (Allemagne) : bourdonnements, fasciculation prés de la branche zygomatique du nerf
facial, douleur et retard de cicatrisation et par I'équipe de Ernst et al.*® (Allemagne) avec
16.3% d’événements indésirables (extrusion du FMT, déhiscence de la plaie et vertiges).
Avant la chirurgie, le patient doit étre informé du risque de perte auditive et de possibles
lésions du nerf facial®**. Les résultats esthétiques sont satisfaisants pour les patients, leurs
familles et les chirurgiens®. En France, I'implant VSB est recommandé pour des enfants a
partir de 5 ans, alors qu’en Chine, Lo et al. recommandent I'utilisation de ce dispositif a
partir de 18 mois?®. Le VSB peut techniquement &tre mis en place les premiéres années de
vie, mais avec des problémes de perte, de casse, et de tenue dans les cheveux a cet age.

Ces implants sont incompatibles avec certains appareils IRM mais, toutefois compatibles

avec les IRM 1.5 Tesla, avec un risque de déplacement du clip pour le VSB.

- Les implants Baha® Attract, Alpha® (Medtronic anciennement Sophono®), Bonebridge™
(MED-EL) et VBS (MED-EL) peuvent générer artéfacts et cone d’'ombre de la région

temporale sur les imageries futures (IRM et tomodensitométrie).

- Les nouveaux implants aimantés actifs a conduction osseuse (Bonebridge™ nouvelle
génération BCI602, MED-EL; Osia® Cochlear™) sont en cours d'évaluation, et
constitueront sirement une solution performante qui sera proposée a la majorité des
enfants aplasiques dans les années a venir. lls ne sont pas remboursés par la sécurité

sociale a ce jour.

La chirurgie fonctionnelle :

En cas d’atrésie du conduit, pratiquer une canaloplastie est techniquement possible lorsque les
conditions anatomiques sont favorables (score de Jahrsdoerfer = 6%). Cette technique chirurgicale
peut entrainer de nombreuses complications mineures et majeures: sténose canalaire secondaire
et exostose du néoconduit (14,2%), latéralisation et/ou perforation de [larticulation temporo-

3637 ou totale.

mandibulaire (7,5%), défaut de cicatrisation cutanée, parésie faciale partielle (0,5%)
Dans une étude de 2017, les auteurs ont montré que 19.4% des patients ont nécessité une reprise
de la chirurgie®® essentiellement suite & une latéralisation (66,7%) ou une sténose canalaire
(28,6%). Les gains auditifs sont aléatoires avec des dégradations des résultats audiologiques a

long terme dans toutes les études présentées.
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La canaloplastie reste peu pratiquée en France pour des enfants atteints d’atrésie compléte du
CAE méme lorsque le score de Jahrsdoerfer est bon®, en raison du taux élevé de complications,
de l'aspect souvent inesthétique du néoconduit, et d’un gain auditif qui se détériore dans le temps.
La canaloplastie d’élargissement d’'un conduit partiellement sténosé ne présente pas les mémes
risques de complications, car les reperes chirurgicaux sont plus facilement identifiables et il existe
une peau de conduit auditif native. Cette chirurgie est parfois pratiquée soit pour des raisons
fonctionnelles en présence de conditions anatomiques favorables, soit en raison de rétention

épidermique ou de surinfections dans un conduit en sablier.

Un consentement éclairé de I'enfant et de sa famille est indispensable avant décision chirurgicale.

4.2 Choix chez ’enfantde 5a 12 ans

4.2.1 En cas de forme unilatérale
Aprés essai prolongé d’'un vibrateur sur bandeau et recueil préalable des souhaits de I'enfant, on
peut proposer :
_ Un implant & ancrage osseux aimanté passif, transcutané (& peau fermée) Alpha®
(Medtronic) et Baha® Attract
_ Unimplant & ancrage osseux passif percutané (de type Baha® Connect ou Ponto™),
- Unimplant d’oreille moyenne VSB (MED-EL)
- Un implant a conduction osseuse aimanté actif (non pris en charge par la sécurité sociale)
Bonebridge™ nouvelle génération BCI602, MED-EL et Osia®, Cochlear™.

4.2.2 En cas de forme bilatérale
A partir de 5-6 ans et selon les résultats du scanner :
_ Un implant Baha® Connect (Cochlear™), le Ponto™ (Oticon Medical) sur pilier percutang,
uni ou bilatéral.
- Unimplant d’oreille moyenne VSB bilatéral (selon les conditions anatomiques au scanner)
- Un implant a conduction osseuse aimanté actif uni ou bilatéral (non pris en charge par la
sécurité sociale) Bonebridge® nouvelle génération BCI602, MED-EL et Osia®, Cochlear™.

4.3 Choix chez I’adolescent et chez I’adulte

Le choix est identique aux 5-12 ans mais avec des options supplémentaires :

- Limplant Bonebridge® (MED-EL) ancienne génération (BCI601)
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- Limplant Carina® (Cochlear™). Ce systéme est un implant d’oreille moyenne entiérement
implantable congu pour répondre aux besoins d’amplification acoustique chez les adultes
présentant une perte auditive neurosensorielle ou mixte modérée a sévere .

Contrairement aux aides auditives et autres implants auditifs, il ne comporte aucun appareil

externe. Cet implant peut étre utilisé s’il y a une perte auditive neurosensorielle ou une

surdité mixte. Toute la technologie est dissimulée sous la peau, ce qui le rend totalement

invisible (site du fabricant : https://www.cochlear.com/fr/home). Cette technologie n’est pour

le moment pas adaptée a la population pédiatrique.

5 Reconstruction du pavillon et réhabilitation esthétique

L’enfant et 'adolescent peuvent souffrir de leur propre regard dans le miroir comme du regard des
autres (moqueries...), contribuant ainsi a une possible perte de I'estime de soi. Le recours a une
reconstruction chirurgicale est ainsi motivé selon les enfants par le désir d’avoir des oreilles
davantage similaires/symétriques, d’éviter les moqueries, parfois par la nécessité de porter des
lunettes ou le souhait de porter des boucles d’oreille. Le choix de la technique dépend de I'objectif
du patient et de sa famille (&ge souhaité, refus ou non de cicatrices ou d’'un matériau autologue ou

non), mais aussi des conditions anatomiques locales.

Dans tous les cas, il est fondamental d’accompagner et de soutenir I'enfant et les parents dans
leur réflexion concernant leurs motivations et leurs attentes vis-a-vis de cette reconstruction
chirurgicale. L'enfant ou I'adolescent est considéré comme un acteur important dans la prise de
décision. Un ou plusieurs entretiens psychologiques contribueront a cet accompagnement. Un
suivi psychologique est également nécessaire en post-opératoire afin notamment de s’assurer du

plein investissement par I'enfant de son oreille nouvellement reconstruite.

Le bénéfice de la reconstruction d’oreille se traduit souvent par une restauration de la confiance

en soi, une reprise des activités de loisirs et une reprise de la vie sociale®.

5.1 Reconstruction par cartilage costal

La reconstruction de I'oreille par greffe de cartilage costal est une procédure difficile qui nécessite
classiquement deux interventions chirurgicales principales, avec éventuelles retouches. C’est la
méthode utilisée depuis 60 ans : une maquette réalisée a partir de cartilage costal a la forme de

I'oreille va étre placée sous la peau dans la zone de la future oreille®.
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Lors de la procédure initiale, le chirurgien préléve et sculpte la maquette cartilagineuse. La peau
native recouvre la nouvelle oreille en cartilage. Lors d'une seconde intervention chirurgicale, au
minimum 6 mois plus tard, le sillon rétro auriculaire va étre créé pour permettre une projection de
la maquette et une visualisation de face de la nouvelle oreille.

Cette méthode de reconstruction de 'oreille a été décrite pour la premiéere fois par Tanzer et al., en
1959 et améliorée principalement par Brent et al., Weerda et al., Firmin et al., et Nagata et al. Une
longue courbe d'apprentissage est nécessaire pour obtenir de bons résultats avec cette technique.
En outre, cette procédure présente des inconvénients inhérents a la structure du cartilage
aplasique et de la peau en regard, et le résultat peut varier en fonction de la position initiale des
résidus cartilagineux, de la ligne d’implantation des cheveux, d’anomalies maxillo-faciales
associées. Des lambeaux locaux peuvent étre nécessaires®. La reconstruction par cartilage costal
nécessite de disposer d’'un greffon cartilagineux suffisant pour permettre la sculpture de la
magquette tout en limitant le risque de déformation thoracique durant la croissance. Pour ces
raisons, l'intervention est maintenant proposée en France a partir de I'age de 9-10 ans, soit

environ 30 kilogrammes'.

5.2 Reconstruction par Polyéthyléne poreux

Reinisch et al.*® ont développé depuis 30 ans une alternative a I'utilisation du cartilage costal par
Iutilisation du polyéthyléne poreux haute densité (Medpor® ou Supor®) qui posséde comme
propriété physique une excellente biocompatibilité.

Ce matériau est non résorbable et reste stable au cours des années. Il reste plus rigide, ce qui
peut parfois géner certains patients. Il est constitué de deux pieces modelées par le chirurgien
(implants fagonnables grace a leurs propriétés thermoplastiques). Le dispositif est ensuite
recouvert par un lambeau temporo-pariétal puis par des greffons cutanés. Cette procédure
chirurgicale est plus longue mais se fait en un temps opératoire principal, avec retouches
éventuelles, et peut se proposer dés I'dge de 3 a 5 ans. Elle évite le prélévement costal mais
plusieurs sites de prélévements de greffe de peau sont nécessaires. L’oreille implantée ne grandit
pas, elle est donc reconstruite en taille adulte dés le départ*®. Méme avec une chirurgie précoce, il
n’y a pas de « normalisation esthétique ».

Dans une étude sur 355 patients, I'équipe de Zhao et al. a obtenu d’excellents résultats dans
84.8% des cas avec peu de complications : contamination/infection (0,2%), exposition de I'implant
(13,5%), patients non satisfaits malgré de bons résultats (1,5%)*'. Une autre étude réalisée sur
des enfants de 6 a 14 ans a donné d’excellents résultats avec des complications mineures :
déhiscence de la plaie, hématome, révision (10.7%)*. Avec une conception d'implant améliorée et
une couverture compléte de l'implant a la fois avec le fascia temporopariétal et le fascia sous-

galéal, I'équipe de Reinsich et al présente une étude se basant sur la reconstruction de 786
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oreilles pendant 18 ans. Le taux d'exposition de I'implant chute a 7% avec un suivi de 12 ans. Les
fractures d’implant ont diminué a moins de 3% et les risques d’infection a moins de 1%.

L’équipe de Romo et al. propose une stratégie combinée en associant la prothése Medpor® et le
dispositif Baha® afin d’associer I'esthétique a la réhabilitation de la fonction auditive. Les
complications rapportées concernent le pilier percutané (13,6% de révisions pour excroissance
cutanée et 9% d’extrusion de pilier)*.

La méthode de polyéthyléne poreux permet ainsi une reconstruction plus précoce de l'oreille chez
les enfants avec un minimum de temps chirurgicaux et d’inconfort. Bien que la courbe
d'apprentissage soit théoriquement plus courte pour le chirurgien, elle nécessite une équipe trés
entrainée pour réduire le taux de complications post opératoire et savoir gérer ces complications®®.
Actuellement en France, la motivation de I'enfant reste un critére majeur de I'indication chirurgicale

et la reconstruction précoce avant 7/8 ans est moins souvent proposée.

5.3 L’épithése de pavillon

Une option alternative envisagée a la chirurgie consiste en la pose d’'une prothése externe en
silicone qui peut étre attachée avec des adhésifs ou de la colle chez le patient jeune et fixée chez
I'adulte par des implants a ancrage osseux ou des aimants. Chez I'enfant, des consultations seront
réalisées précocement si une demande d’épithése est faite. Les avantages semblent multiples :
technique non invasive, bon résultat esthétique, prothése amovible, pose indolore. L'inconvénient
principal dans [l'utilisation d’une épithése se situe dans le choix du systéme de fixation (collé ou
implants). La fixation collée doit étre considérée comme une solution a court ou moyen terme. La
mise en place reste fastidieuse et biquotidienne, la colle aura tendance a altérer prématurément le
silicone. Celle-ci devra étre nettoyée quotidiennement au dos de I'épithése afin d'éviter les
surépaisseurs et les risques de surinfection cutanée. L'épithése collée est déconseillée chez le

jeune enfant : traumatisme psychologique des arrachages et chutes, souffrance cutanée.

La prothése externe fixée avec un implant est déconseillée en premiéere intention en I'absence de
chirurgie préalable car elle nécessite un geste chirurgical pouvant compromettre la réussite d’'une
reconstruction de l'oreille ultérieure par greffe de cartilage costal ou polyéthyléne poreux® (prévenir
le patient et la famille). Les complications sur piliers de fixations (infections, extrusions) sont
fréquentes chez l'enfant. Ce type de prothése est utilisé surtout en rattrapage (multiples
complications post reconstruction, brllures cutanées, cancer et résections cutanées importantes)
ou en cas de forte détresse psychologique chez le jeune enfant et seulement aprés une prise en

charge psychologique investie.

PNDS Aplasie majeure d’oreille / Centre de Référence Maladies Rares des Malformations ORL Rares
(MALQ) / Juillet 2021
28



6 Traitements complémentaires

La reconstruction du pavillon va parfois demander des ajustements. Par exemple, des cheveux ou
poils des zones cutanées servant aux greffes peuvent se situer sur des zones visibles et
inesthétiques et I'implantation anormalement basse des cheveux peut nécessiter une épilation
laser préalable. Le laser n’est pas remboursé en France, et les experts recommandent, en cas de
recours exceptionnels a la CPAM, de permettre le remboursement de I'épilation laser prescrite par

les équipes des centres de référence ou de compétence maladies rares en pré et post-opératoire.

Une zone de la reconstruction de l'oreille peut bénéficier d’'un ajustement chromique par tatouage
pour permettre d’amplifier des reliefs (creux de la conque). Comme dans les reconstructions
mammaires post cancer du sein, ces tatouages se font par des artistes entrainés et des pigments
adaptés (http://tatouage-3d-reconstruction-cancer-du-sein.fr). Dans la prise en charge esthétique
de loreille, ces méthodes ne sont pas remboursées par la sécurité sociale. Les experts
recommandent, en cas de recours exceptionnels a la CPAM, de permettre le remboursement du
tatouage prescrit par les équipes des centres de référence ou de compétence maladies rares en

post opératoire.

Des injections de toxine botulique peuvent permettre de symétriser le sourire en cas d’hypoplasie
du triangulaire de la lévre inférieure ou d’hémiparésie avec asymétrie de la mimique. Ce traitement
efficace doit alors se renouveler tous les 4 a 6 mois et peut se réaliser sous anesthésie locale en
consultation**#,

Une asymétrie du visage peut étre améliorée par des injections de graisse (lipofilling). Ce
complément peut se faire lors d’'un des temps de reconstruction de 'oreille ou lors des temps de

prise en charge maxillo-faciale®.

7 Accompagnement des patients

7.1 Prises en charge et suivis scolaire et psychologique

Certains patients, surtout dans les formes bilatérales ou syndromiques, peuvent nécessiter un
accompagnement scolaire et parfois une prise en charge multidisciplinaire avec la mise a
disposition d’aides spécifiques (éducateur spécialisé ou tutorat, programme individualisé
d’éducation, systémes d’amplification)*®*’. lls peuvent présenter des problémes de comportement
(12,5% a 37,5% selon les auteurs) et des déficits de I'attention a I'origine de redoublement et de

situations d’échec scolaire*®.
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Outre 'accompagnement des patients, il faut également proposer un accompagnement de la
famille (soutien psychologique, réseau social de parents, associations). La prise en charge doit

étre personnalisée.

7.2 Education thérapeutique du patient

Pour les porteurs de piliers de Baha®/Ponto™ ou d’épithéses, les familles doivent connaitre les
soins quotidiens et la conduite a tenir en cas de surinfection. Une ordonnance type doit étre remise
pour expliquer la gradation des soins en cas de granulome ou infection : soins locaux de type
pommade antibiotique ou colorant, brosses a dents souples ou mini coton tiges pour nettoyer les
piliers, lavage de cheveux fréquent, mise en place d’'un cache spécifique en remplacement de
'appareil la nuit pour éviter tout recouvrement par la peau dans les cas ou la peau serait I1ésée et

affleurerait le pilier, antibiothérapie en cas de persistance sous soins locaux.

Aprés reconstruction du pavillon par cartilage ou polyéthyléne poreux, ou mise en place d’un
implant auditif quel gu’il soit, tout évenement inhabituel doit étre signalé a I'équipe chirurgicale :
traumatisme sur le néo pavillon, écoulement, rougeur cutanée. Une reprise chirurgicale peut étre
nécessaire et urgente avant I'apparition de complications pouvant aller jusqu’a la nécrose ou

I’extrusion de matériel.

L’équipe chirurgicale doit pouvoir étre contactée facilement (mail, téléphone) en cas d’évenement

inhabituel pour toutes ces chirurgies hautement spécialisées.

7.3 Réseau de soins

- Chirurgien ORL et cervicofacial, chirurgien plasticien
- ORL audiophonologiste

- Chirurgien maxillofacial

- Audioprothésiste

- Orthophoniste

- Psychologue

- Prothésiste/ Epithésiste

- Pédiatre (chez I'enfant)

- Infirmiére spécialisée

- Parfois psychomotricien et kinésithérapeute, notamment en cas d’handicap associé
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Un plateau technique attaché aux services et spécialités citées ci-dessus avec un certain niveau
d’équipement est nécessaire : unités de soins adaptées aux enfants, matériel d’évaluation
orthophonique et audiométrique adulte/enfant, matériel d’électrophysiologie et de réglage
d’'implants. La prise en charge globale de I'enfant (rééducative, éducative et pédagogique avec
soutien a la socialisation et a la scolarisation) peut nécessiter le recours a des services médico-
sociaux coordonnés (CAMSP, SAFEP puis SSEFIS).

7.4 Réseau associatif

Les familles doivent étre informées de I'existence d’associations de parents d’enfants atteints de la
pathologie, d’associations concernant un syndrome avec aplasie majeure ainsi que de groupe de
patients avec aplasie-sur les réseaux sociaux. Il existe également les centres d’'information sur la
surdité. Ces groupes de soutien peuvent aider les enfants et leur famille a faire face a la

différence, promouvoir la confiance, la résilience et une image de soi positive.

7.5 Recommandations médico-sociales

Prix et remboursement des audioprothéses (source : UNSAF — 2014) classique en contour

et en conduction osseuse :

- Pour les appareils classiques en conduction aérienne, chez I'adulte de 20 ans et plus,
I'Assurance Maladie rembourse 120 € par appareil, les complémentaires santé 350 € en
moyenne, soit 470 € au total. Le remboursement est complet depuis 2021 grace a la
réforme 100% santé audiologie 2019-2021, chez I'adulte et I'enfant, que la surdité soit uni-
ou bilatérale, pour une gamme étendue d’appareils (contour d’oreille, intra conduit, appareil
a écouteur déporté) a garder au minimum 4 ans, avec un mois d’essai et 2 réglages par an
(informations sur le site solidarites-sante.gouv.fr)

- Le colt moyen d’une audioprothése en voie aérienne, toutes gammes confondues, est de
1535 €. Pour une prothése en conduction osseuse, le colt allait jusqu'a 4200 €,
comprenant I'appareil lui-méme, la prestation initiale (analyse, adaptation de I'appareil et
réglages) et le suivi prothétique étalé sur 5 ans en moyenne. Depuis novembre 2019, le
remboursement des appareils en conduction osseuse Baha® (Cochlear™) et Ponto™

(Oticon Medical) est complet et le renouvellement si nécessaire possible tous les 2 ans.
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La mise en place d’une ALD est nécessaire le plus t6t possible en cas d’aplasie avec surdité

bilatérale. Si I'aplasie est unilatérale avec audition controlatérale normale, 'ALD sera mise en
place surtout si un appareillage est décidé, ou pour aider la prise en charge des transports vers un

centre de référence.

Dossier MDPH
Faire un dossier aprés de la Maison Départementale des Personnes Handicapées est utile si des

aménagements particuliers, notamment scolaires, sont nécessaires (demande d’AESH, de micro
HF).

De méme le dossier MDPH doit étre fait pour les aplasies d’oreille s’intégrant dans des syndromes
poly-malformatifs dont la prise en charge engendre un surcolt important pour les familles.

Une aide financiére peut alors étre apportée par le biais de 'AEH (allocation enfant handicapé).
L'’AEH ne sera pratiquement jamais accordée quand l'audition controlatérale a I'aplasie est
normale ou méme si elle est anormale mais avec perte auditive controlatérale inférieure a 60 dB. Il
faut alors bien mentionner les retentissements existants (sur le langage ou psychologiques) ou les

pathologies associées qui motivent la demande d’AEH.

Laser épilatoire et tatouage médical
Il N’y a pas de cotation spécifique pour ces demandes. Les experts demandent aux commissions

de recours des CPAM de permettre un remboursement des actes de laser épilatoire et de tatouage
médical prescrits par les chirurgiens spécialisés qui prennent en charge 'aplasie d’oreille dans les
centres de référence ou compétence maladies rares, afin de limiter le surcolt qui incombe aux

familles.
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8 Annexe 1. Recherche documentaire et sélection des
articles

Recherche documentaire : réalisation d’'une revue des données disponibles sur les aplasies
majeures d’oreille

Bases interrogées :

Bases généralistes :

BDSP, Irdes, Refdoc

Medline

Embase

Theéses.fr

National Library for Public Health
Google scholar searches
Current contents, Sci search

Bases spécialisées :

e EURONHEED (European Network of Health Economics Evaluation Databases)
e Cochrane Library
e Prospero

Agences gouvernementales :
e France (HAS)

Sites en lien avec la pathologie :
e Association de patient
e Orphanet

Période de recherche :

Une période de publication aprés 2007 : les articles clés de I'avis des experts/groupe de travail
antérieurs a cette date sont également intégres

Lanques retenues : Anglais — Frangais

Méthode et mots clés utilisés :

Méthode PICO

Mot / expression Déclinaisons Traductions
clé
Aplasie d’oreille +/- anomalies associées Ear atresia / aural atresia +/-
associated anomalies
Prise en charge Diagnostic / Diagnostique / Diagnosis / Diagnostic /
diagnostique Dépistage Screening / Detection /
Assessment
Recommandations Guidelines
Pratiques Practices
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Prise en charge Prise en charge / Traitement, Management / Treatment /
thérapeutique Examen / Test / Mesures delivery of Healthcare / Exam
/ Test / Process

Adhear medel® / BAHA |
PONTO / middle ear implant /
bonebridge / carina

Appareillage / implants

Reconstruction du pavillon Medpor / Nagata / epthesis

Parcours de soins Healthcare pathways /
system / flow

Flow chart :

S
=
.g Références identifiées par Références supplémentaires
38 recherche sur bases de données identifiées par d'autres sources
= (n =81850) (n=77)
g
=
Y v
Références aprés suppression des doublons Références non
(n=81813) pertinentes exclues
(n=79651)
oo
=
=
g v
t
@ Références sélectionnées N Références exclues
sur titres " (n=1894)
— (n=2162)
l
w ) . .
= Srticles e"a",‘??s‘_‘f X ) Articles exclus
3 abstract pour éligibilité _
2 (n=214)
= (n=268)
w
N
S
g Articles retenus pour
g analyse du texte intégral
E en vue de la synthése
= (n=54)
—

From: Moher D, Liberati A, Tetzlaff J, Altman DG, The PRISMA Group (2009). Preferred Reporting /tems for Systematic Reviews and Meta-
Analyses: The PRISMA Statement. PLoS Med 6(7): e1000097. doi:10.1371/journal.pmed1000097

For more information, visit www.prisma-statement.org.
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Nombre de références retenues : 54 - 1 référence retirée au cours de la rédaction

Critéres de sélection des articles

Revue des références bibliographiques : sélection des références récentes > année 2007,
spécifiques des aplasies majeures d’oreille, de la prise en charge, du diagnostic, du suivi des
patients avec aplasie majeure d'oreille, articles de synthése qui peuvent remplacer plusieurs

références.

Toutes les références bibliographiques clés/incontournables, guidelines ou autres documents
existants de la littérature grise, documents non référencés (rapports de groupe de travail ALD,

synthése de rencontres...) cités par le groupe de travail ont été sélectionnés.
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9 Annexe 2. Participants

Ce travail a été coordonné par le Pr Frangoise Denoyelle, Centre de Référence Maladies Rares
coordonnateur des Malformations ORL Rares (MALO), grace au soutien et au financement de la
Filiere de Santé Maladies Rares des malformations de la téte, du cou et des dents (TETECOU) et

de la Direction Générale de I'Offre de Soins du Ministére en charge de la Santé.
Ont participé a I'élaboration du PNDS :

Rédacteurs
Pr Francoise Denoyelle, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Référence Maladies Rares
coordonnateur des Malformations ORL Rares (MALO), Hépital Universitaire Necker-Enfants

malades, Paris (75)

Dr Charlotte Célérier, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Référence Maladies Rares
coordonnateur des Malformations ORL Rares (MALO), Hépital Universitaire Necker-Enfants

malades, Paris (75)

Groupe de travail multidisciplinaire
ORL:

Dr Catherine Blanchet, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares

des Malformations ORL Rares (MALO) / Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur des
Maladies Sensorielles Génétiques (MAOLYA), CHU de Montpellier (34)

Chirurgie plastique :
Dr Michéle Bigorre Dudragne, chirurgien plasticien pédiatrique, Centre Expert des Fentes et

malformations faciales (MAFACE), Polyclinique Saint Roch, Montpellier (34)

Chirurgie maxillo-faciale :

Dr Eva Galliani, chirurgien maxillo-facial, Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur des
Fentes et malformations faciales (MAFACE), Hépital Universitaire Necker-Enfants malades, Paris
(75)

Génétique clinique :
Dr Sandrine Marlin, généticien, Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur des Surdités

génétiques, Hopital Universitaire Necker-Enfants malades, Paris (75)
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Groupe de relecture

ORL :

Dr Héléne Broucgsault, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares
des Malformations ORL Rares (MALO), CHU de Lille (59)

Dr Marie-Noélle Calmels, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares
des Malformations ORL Rares (MALO), CHU de Toulouse (40)

Pr Benoit Godey, chirurgien ORL et cervico-facial, CHU de Rennes (35)

Dr Yannick Lerosey, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares des
Malformations ORL Rares (MALO), CHU de Rouen (76)

Pr Michel Mondain, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares des
Malformations ORL Rares (MALO), CHU de Montpellier (34)

Pr Stéphane Roman, chirurgien ORL et cervico-facial, Centre de Compétence Maladies Rares des
Malformations ORL Rares (MALO), Assistance Publique des Hopitaux de Marseille (13)

Chirurgie maxillo-faciale :

Pr Arnaud Picard, chirurgien maxillo-facial, Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur
des Fentes et malformations faciales (MAFACE), Hbpital Universitaire Necker-Enfants malades,
Paris (75)

Pédiatrie :
Dr Séverine Galliot, pédiatre, Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur des
Malformations ORL Rares (MALO), Hépital Universitaire Necker-Enfants malades ; Centre de

Santé Access Santé, Paris (75)

Psychologie :
Mme Caroline Rebichon, Centre de Référence Maladies Rares coordonnateur des Malformations
ORL Rares (MALO), Hépital Universitaire Necker-Enfants malades, Paris (75)

Patients ou leur entourage :

Mme Audrey Quesnel, parent d’'un enfant porteur d’'une aplasie majeure d’oreille, Lille (59)

Gestion des intéréts déclarés
Tous les participants a I'élaboration du PNDS sur les aplasies majeures d’oreille ont rempli une

déclaration d’intérét disponible sur le site internet de la Filiere TETECOU (https://www.tete-cou.fr).

Les déclarations d’intérét ont été analysées et prises en compte, en vue d’éviter les conflits
d’intéréts, conformément au guide HAS « Guide des déclarations d’intéréts et de gestion des
conflits d’intéréts » (HAS, 2010).
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Modalités de concertation du groupe de travail multidisciplinaire

Date Type de réunion Objectif
Novembre 2017 | Réunion en présentiel | Cadrage
Décembre 2017 | Echanges par mails Constitution du groupe de travail multidisciplinaire

Définition du plan du PNDS

Janvier-Février
2018

Echanges par mails

Avis des membres du groupe de travail sur le plan
et les références bibliographiques clés

Février-Mars
2018

Revue systématique de la littérature

Mars-juin 2018

Echanges par mails

Sélection et validation de la littérature

2020-Avril 2021

Juin-aolt 2018 | Echanges par mails Elaboration de la premiére version de
I'argumentaire

AoUlt-octobre Echanges par mails Corrections de la premiére version de

2018 Réunion téléphonique | I'argumentaire

Octobre 2018 - | Echanges par mails Elaboration de la seconde version de

Février 2019 I'argumentaire

Mars-mai 2019 | Echanges par mails Corrections de la seconde version de

Réunions 'argumentaire
téléphoniques

Juin-juillet 2019 | Echanges par mails Elaboration de la troisieme version de
I'argumentaire

Juillet 2019 Echanges par mails Corrections de la troisieme version de
I'argumentaire

Aolt 2019 Echanges par mails Elaboration de la quatrieme version de
I'argumentaire

Aolt 2019 Echanges par mails Corrections de la quatriéme version de
I'argumentaire

Septembre Echanges par mails Envoi de 'argumentaire au groupe de travalil

2019

Septembre- Echanges par mails Corrections de I'argumentaire par les membres du

Novembre 2019 groupe de travail

Décembre 2019 | Echanges par mails Elaboration de la cinquieme version de
'argumentaire
Elaboration des premiéres versions du texte du
PNDS et de la synthése destinée au médecin
traitant

Janvier 2020 Echanges par mails Corrections de la premiére version de la synthése
destinée au médecin traitant

Janvier-juin Echanges par mails Corrections de la cinquiéme version de

2020 I'argumentaire

Juillet-aout Echanges par mails Elaboration de la sixieme version de

2020 'argumentaire, des secondes versions du texte du
PNDS et de la synthése destinée au médecin
traitant

Septembre Echanges par mails Corrections de la sixieme version de

'argumentaire, des secondes versions du texte du
PNDS et de la synthése destinée au meédecin
traitant
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Auvril 2021

Echanges par mails

Elaboration de la septiéeme version de
'argumentaire, des troisiemes versions du texte
du PNDS et de la synthése destinée au médecin
traitant

Avril 2021 Echanges par mails Constitution du groupe de relecture

Avril 2021 Echanges par mails Envoi de I'argumentaire, du texte du PNDS et de
la synthése destinée au médecin traitant au
groupe de relecture

Avril-Juillet Echanges par mails Corrections de I'argumentaire, du texte du PNDS

2021 et de la synthése destinée au médecin traitant par
le groupe de relecture

Juillet 2021 Elaboration des versions finales de I'argumentaire,

du texte du PNDS et de la synthése destinée au
médecin traitant
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10 Annexe 3. Liste des centres de référence et compétence
des malformations ORL rares (MALO)

Centre de Référence Maladies Rares — site coordonnateur

APHP — Hopital Universitaire Necker-Enfants malades — Service d’'ORL et Chirurgie
Cervico-Faciale — 149 Rue de Sévres — 75015 Paris

Responsable : Pr Frangoise Denoyelle

Tél: 01713967 85

E-mail : fanny.rollin@aphp.fr

Centre de Référence Maladies Rares — site constitutif

APHP - Hoépital Robert Debré — Service d’ORL et Chirurgie Cervico-Faciale Pédiatrique —
48 Boulevard Sérurier — 75019 Paris

Responsable : Pr Thierry Van Den Abbeele

Tél: 014003 24 49

E-mail : christine.beslier@aphp.fr

Centres de compétence Maladies Rares

o CHU de Brest — Hépital Morvan — Service d’Oto-Rhino-Laryngologie et de Chirurgie de
la Face et du Cou — 5 Avenue Foch — 29609 Brest Cedex

Responsable : Pr Rémi Marianowski

Tél : 02 98 22 25 51

E-mail : orl@chu-brest.fr

o CHU de Clermont-Ferrand — Hoépital Gabriel Montpied — Service d’ORL et Chirurgie
Cervico-Faciale — 58 rue Montalembert — 63000 Clermont-Ferrand

Responsable : Pr Thierry Mom

Tél: 0473151240

E-mail : reseau-malo@chu-clermontferrand.fr

o CHRU de Lille — Hépital Jeanne de Flandre — Service d’'ORL et Chirurgie Cervico-
Faciale Pédiatrique — Avenue Eugéne Avinée — 59037 Lille Cedex

Responsable : Pr Pierre Fayoux

Tél: 03204447 10

E-mail : annelise.outteryck@chru-lille.fr

o CHU de Limoges — Hoépital de la Mére et de I'Enfant — Service d'ORL et Chirurgie
Cervico-Faciale — 8 Avenue Dominique Larrey — 87042 Limoges Cedex (prise en charge
enfants)

Hépital Dupuytren — Service d’ORL et chirurgie Cervico-Faciale — 2 Avenue Martin Luther
King — 87042 Limoges Cedex (prise en charge adultes)

Responsable : Dr Justine Lerat

Tél : 0555 05 87 81 ou 05 55 05 66 59

E-mail : secretariat.orli@chu-limoges.fr

o Hospices Civils de Lyon — Hépital Femme-Mére-Enfant — Service d’ORL, Chirurgie
Cervico-Faciale Pédiatrique — 59 Boulevard Pinel — 69677 Bron (prise en charge enfants)

Hospices Civils de Lyon — Hépital Edouard Herriot — Service d’'ORL, Chirurgie Cervico-
Faciale et d’Audiophonologie — 5 place d’Arsonval — 69437 Lyon (prise en charge adultes)
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Responsable : Pr Eric Truy
Tél: 04 27 85 55 06
E-mail : anne.sanchez@chu-lyon.fr

o Assistance Publique des Hopitaux de Marseille — Hépital de la Timone Enfants — Service
d’ORL et Chirurgie Cervico-Faciale Pédiatrique — 264 Rue Saint-Pierre — 13385 Marseille
Responsable : Pr Richard Nicollas

Tél: 04 91 38 67 09 ou 04 91 38 60 81

E-mail : orlpediatrique-timone@ap-hm.fr

o CHU de Montpellier — Hépital Gui de Chauliac — Service d'ORL et chirurgie cervico-
faciale, chirurgie maxillo-faciale et stomatologie — Unité d’'ORL et audiologie pédiatrique —
80 Avenue Augustin Fliche — 34000 Montpellier

Responsable : Pr Michel Mondain

Tél: 04 67 33 68 04

E-mail : orlb@chu-montpellier.fr

o CHRU de Nancy — Hépitaux de Brabois — Hopital d’Enfants — Service d’ORL Pédiatrique
— 8 rue de Morvan — 54500 Vandoeuvre-lés-Nancy

Responsable : Dr Laurent Coffinet

Tél: 0383154672

E-mail : .milan@chru-nancy.fr

o CHU de Nantes — Hotel Dieu — Service d’'ORL et chirurgie cervico-faciale — 1 Place
Alexis Ricordeau — 44000 Nantes

Responsable : Dr Julie Boyer

Tél: 024008 34 75

E-mail : bp-secretariat-orl@chu-nantes.fr

o CHU de la Guadeloupe — Centre Hospitalier des Abymes — Service d’'ORL et chirurgie
cervico-maxillo-faciale et explorations neuro-sensorielles ORL — Route de Chauvel —
97139 Les Abymes

Responsable : Pr Suzy Duflo

Tél: 0590 89 11 42 ou 05 90 89 14 60

E-mail : secretariat.ori@chu-guadeloupe.fr

o CHU de Rouen — Hépital Charles Nicolle — Service d’'ORL, chirurgie cervico-faciale et
audiophonologie — 1 rue de Germont — 76031 Rouen

Responsable : Pr Jean-Paul Marie

Tél : 02 32 88 82 01 (secrétariat enfants) ou 02 32 88 66 12 (secrétariat adultes)

E-mail : secretariat.orl.pediatrie@chu-rouen.fr

0 Hoépitaux Universitaires de Strasbourg — Hépital de Hautepierre — Service de Chirurgie
ORL et cervico-faciale — 1 Avenue Moliére — 67200 Strasbourg

Responsable : Pr Christian Debry

Tél: 03881276 44

E-mail : marilyne.keith@chru-strasbourg.fr
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o CHU de Toulouse — Hépital Pierre-Paul-Riquet — Site Purpan — Service d’ORL,
otoneurologie et ORL pédiatrique — 1 Avenue du Professeur Jean Poulhés — 31059
Toulouse

Responsable : Dr Marie-Noélle Calmels

Tél: 0561779577

E-mail : neraudeau.s@chu-toulouse.fr

o CHRU de Tours — Hépital Clocheville — Unité ORL, chirurgie cervico-faciale pédiatrique
— Service de chirurgie pédiatrique de la Téte et du Cou — 49 Boulevard Béranger — 37044
Tours Cedex 9

Responsable : Pr Emmanuel Lescanne

Tél: 0218 37 05 24

E-mail : c.maison@chu-tours.fr

Les coordonnées actualisées des Centres de Référence et de Compétence des
Malformations ORL Rares (MALO) peuvent étre retrouvées sur le site de la Filiere
TETECOU : https://www.tete-cou.fr/offre-de-soins/reseau-malo
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