Retard pubertaire chez le garcon
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Absence de développement pubertaire et dge civil > 14ans
Recherche d’arguments en faveur d’un diagnostic présomptif de retard pubertaire simple. Age osseux < 13 ans (1)

En cas de doute : mesure de FSH, LH, testostérone, FT4, TSH, IGF-1, + inhibine B, iono sang, Ac anti transglutaminase

FSH, LH élevées FSH, LH basses
Insuffisance testiculaire Déficit gonadotrope ou retard pubertaire simple

Irradiation, chimiothérapie Histoire familiale de retard pubertaire simple (2) + Histoire familiale d’anosmie ou d’infertilité (3)
Cryptorchidie opérée Pas d’antécédent familial d’anosmie ou d’infertilité (3) + Histoire familiale d’insuffisance surrénale
Infléchissement statural modéré progressif (4) + Cryptorchidie
Développement physique, taille et vitesse + Micropenis
de croissance accordés a ’age osseux (5-6) Age osseux >13 ans (5)
Caryotype
- Anosmie ou hyposmie Insuffisance
- - - . N Infléchissement statural marqué (4) + syndrome cérébelleux surrénalienne
- Insuffisance testiculaire primitive + Déficit antéhypophysaire basse
Anorchidie : pas de testis palpable + Déficit posthypophysaire
AMH indetectable + Anomalies de la ligne médiane
Klinefelter | | Testosterone indetectable , + HTIC, troubles visuels (7) ( )
(47,XXY) (HCG : hormone gonatrophique chronique) ) IRM cérébrale -
J L ) Hypoplasie
congénitale
| des surrénales (8)
| Absence de bulbes
( IRM cérébrale ou de bandelettes
Maladie chronique Examen clinique normal olfactives
Déficit nutritionnel Pas de maladie chronique L J
| Déficit gonadotrope
( Processus tumoral Syndrome de organique (8)
Déficit fonctionnel Retard simple de croissance Trauma cranien Kallmann (8) Prader-Willi
en gonadotrophines (9) et de puberté (1) : Malformation KAL-1, FGFR1 Laurence-Moon
L Diagnostic présomptif PROK, PROKR2 Bardet-Biedl
surveillance clinique BLH, recepteur LHRH,
jusqu’au déclenchement GPR54
pubertaire
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W Arbre décisionnel-Commentaires

Le retard pubertaire du garcon est défini par ’absence de
manifestations physiques de puberté au-dela de ’age de
14 ans, soit un age supérieur a +2 déviations standards au dessus
de I’dge moyen de démarrage pubertaire. Il atteint donc par
définition 2,5 % des garcons. Plus précisément, il correspond
a l’absence d’augmentation du volume testiculaire (volume
inférieur a 4 ml ou longueur testiculaire inférieure a 25 mm)
au-dela de 14 ans. L’absence de développement complet 4 ans
apreés le début pubertaire est également assimilable a un retard
de puberté. Le défaut de maturation des caracteres sexuels
et de développement musculaire, [’absence d’accélération de
la vitesse de croissance normalement associée a la puberté,
entrainent la persistance d’un aspect infantile. La mauvaise
perception psychologique du retard pubertaire, la petite taille
et le sentiment d’infériorité qui ’accompagne, sont les raisons
amenant le plus souvent ’adolescent a consulter. Les sujets
consultant pour retard pubertaire sont des garcons dans 60 %
des cas (alors que la méme proportion de filles et de garcons
est touchée).

Le médecin s’efforce de distinguer les patients présentant un
retard pubertaire « simple » (diagnostic le plus fréquent), se
corrigeant spontanément (leur puberté se dérouleranormalement
mais avec retard), des déficits gonadotropes et des insuffisances

gonadiques, permanents, qui nécessitent un traitement pour
aboutir au développement pubertaire complet.

(1) Les arguments pour un diagnostic présomptif de retard
pubertaire simple sont indiqués ci dessous.

(2) Retrouvés dans plus de 50 % des cas de retard simple.

(3) Evocateur de déficit gonadotrope (+ syndrome de Kallmann :
anosmie + déficit gonadotrope). La présence d’une cryptorchidie
bilatérale et/ou d’un micropénis est évocatrice de déficit
gonadotrope congénital.

(4) L'infléchissement progressif modéré est habituel dans le retard
simple. S’il est marqué, il faut rechercher un déficit somatotrope
associé (déficit combiné). S’il n’y a pas d’infléchissement, il
faut évoquer un déficit gonadotrope isolé. Un infléchissement
supérieur a 1 DS est compatible avec un retard simple, mais
mérite des investigations complémentaires.

(5) Le démarrage de la puberté étant mieux corrélé a l’age
osseux qu’a l’age civil, un impubérisme pour un age osseux
ayant dépassé 13 ans évoque un déficit gonadotrope.

Retard simple de croissance et de puberté

Déficit gonadotrope isolé ou combiné

Antécédents familiaux de puberté tardive (2)

Pas d’antécédents familial d’infertilité ou d’anosmie (3)
Infléchissement statural progressif et

modéré de moins de 1 DS (4)

Pas de cassure de la courbe de taille (4)

Age osseux retardé < 13 ans (5)

Pas d’obésité (6)

Pas d’anosmie (3)

Pas d’élément évocateur d’un « syndrome »

Pas de signes d’HTIC ou de déficit visuel (7)

Pas de signe de déficits hypophysaires combinés (7)
Pas de cryptorchidie ni de micropénis (3)

Antécédents familiaux d’infertilité ou d’anosmie

Pas d’infléchissement statural (évoque un déficit gonadotrope
congénital) (4)

Cassure de la taille (évoque une tumeur de la région
hypothalamo-hypophysaire) (4)

Impubérisme avec age osseux > 13 ans (5)

Obésité (6)

Anosmie ou autres éléments cliniques du syndrome de Kallmann
(syncinésie...) (3)

Signes d’hypertension intra-cranienne (HTIC) ou déficit visuel (7)
Signes d’autres déficits hypophysaires (7)

Antécédent de cryptorchidie ou micropénis (3)
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(6) L’obésité entraine souvent une avance staturale, une avance
d’age osseux, et une anticipation pubertaire (de quelques
mois). L’association obésité et impubérisme doit faire évoquer
un déficit gonadotrope.

(7) Evocateur de processus tumoral, ou d’une atteinte hypo-
physaire globale.

(8) Les principales causes de déficit gonadotrope organique
sont le syndrome de Kallmann (FGFR1, KAL1, PROK, PROKR2),
’hypoplasie congénitale des surrénales (DAX-1), les mutations
du GnRH-R, les mutations de la sous unité béta-LH (hormone
lutéo-stimulante), de la sous unité béta-FSH (hormone folléculo-
stimulante), les mutations de la leptine, du récepteur de la
leptine, du GPR54.

(9) Les maladies chroniques systémiques, la malnutrition, la
maladie cceliaque, les entéropathies inflammatoires, ’anorexie
mentale, la mucoviscidose sont associées a un retard de
développement pubertaire (que ce soit de démarrage ou de
progression dans les stades pubertaires). Le déficit gonadotrope
est alors réversible, aprés correction de son étiologie, ou
amélioration de ’état nutritionnel. L’exercice physique intense
peut étre associé a un retard de croissance et de puberté
chez les jeunes filles, et pourrait étre en cause, bien que plus
rarement, chez les garcons.
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