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HH : hypogonadisme hypogonadotrope
OGE : organes génitaux externes
RPS : retard pubertaire simple

Normales ou basses : hypogonadisme hypogonadotrope (3)

Absence d’augmentation du volume testiculaire à 14 ans  
Anamnèse, antécédents, courbes de croissance pondérale et staturale 

Bilan complémentaire : bilan général, FSH, LH, testostérone, inhibine B, T4L, TSH, IGF-1, prolactine, âge osseux (1)

Valeurs de FSH et LH : (2)

Retard pubertaire chez le garçon

Inhibine B normale ou basse (4)

RPS (60-80%) (5) HH Fonctionnel (10-20%) (6)

Inhibine B basse (4)

IRM cérébrale 
(hypophyse et bulbes olfactifs)

HH Permanent (10%) (7)

• Histoire familiale 
de RPS 

• Ralentissement 
statural précoce 

• Examen clinique 
normal 

• Bilans général et 
endocrinien 
normaux

• Maladies chroniques 
• Activités sportives intensives 
• Variations pondérales, 

dénutrition, anorexie 
• Endocrinopathies 

(hyperprolactinémie, 
hypothyroïdie, 
hypercorticisme) 

• Iatrogène (corticothérapie)

Congénital (8) 
(+/- cryptorchidie, +/-
micropénis, anosmie, 
anomalie de la ligne 
médiane)  :  
• Déficit isolé  
• Déficit associé à  

d’autres déficits 
hypophysaires

Acquis (9) 
(ralentissement statural 
marqué, syndrome 
tumoral) : 
• Processus tumoral 
• Traumatisme crânien 
• Maladies infectieuses 

ou infiltratives 
• Iatrogène (irradiations)

Élevées : hypogonadisme hypergonadotrope (5%) (10)

Inhibine B et AMH basses, Testostérone basse : Caryotype

Caryotype 47 XXY (11) 
Syndrome de Klinefelter

Caryotype 46 XY (12) 
• Cryptorchidie, Anorchidie 
• Dysgénésie gonadique 
• Orchite virale 
• Traumatique 
• Iatrogène : chimiothérapie, 

radiothérapie OGE
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▀ Introduction

Le retard pubertaire est un motif de consultation beaucoup plus fréquent chez le garçon (2,5% d’entre 
eux) que chez la fille.
Chez le garçon, il se caractérise par l'absence d'augmentation du volume testiculaire (inférieur à 4 
mL ou avec une longueur testiculaire inférieure à 25 mm) après 14 ans (soit au-delà de +2 déviations 
standards par rapport à l’âge moyen du début de la puberté). Le développement de la pilosité pubienne, 
bien qu'indicatif de l'adrénarche, ne constitue pas en soi un signe du début de la puberté. Le rôle du 
pédiatre est de distinguer un retard pubertaire simple (le plus fréquent) d'un retard dû à une cause 
sous-jacente.
Chez la fille, il se caractérise par l’absence de développement des seins autour de 13 ans ou 
l’absence de règles (aménorrhée primaire) à 15 ans.  Ici, il faut rechercher en priorité une cause 
organique. Un syndrome de Turner doit être évoqué en premier lieu devant tout retard pubertaire 
associé à une petite taille. Le retard pubertaire simple est un diagnostic présomptif nécessitant une 
surveillance clinique. 
Dans les deux sexes, l’arrêt de la progression de la puberté pendant plus de 3 ans doit faire évoquer 
une pathologie pubertaire.

▀ Conduite diagnostique devant un retard pubertaire chez le garçon (arbre 1)

(1) Les antécédents doivent être détaillés, notamment la taille et l’âge de la puberté chez les parents 
(faciles à repérer chez les femmes par l’âge des premières règles ou la notion de croissance tardive 
chez les apparentés masculins) et la fratrie. L’analyse de la courbe de croissance staturo-pondérale 
(à tracer) est indispensable. Les antécédents pathologiques et les traitements reçus (corticothérapie, 
chimiothérapie, radiothérapie, etc.) sont soigneusement notés. Sont recherchés à l’interrogatoire des 
troubles digestifs, une polyuro-polydipsie, des céphalées et une anomalie du champ visuel.
L’examen clinique doit rechercher les signes évoquant une pathologie acquise, une dysmorphie. L’exa-
men des organes génitaux externes (cf. introduction) permettra de quantifier soit l’absence totale, soit 
un début passé inaperçu, ou encore l’arrêt de la puberté. Enfin, la présence d’une anosmie (incapacité 
à sentir les odeurs) permet d’évoquer, sur la seule clinique, le diagnostic rare d’hypogonadisme hypogo-
nadotrope par syndrome de Kallmann de Morsier. Le bilan initial comporte un bilan de base à la 
recherche d’une pathologie générale et/ou inflammatoire (rénale, hépatique, systémique). La détermi-
nation de l’âge osseux permet d’obtenir un repère quantifiable de la maturation du squelette par les 
stéroïdes sexuels. Il est lu à l’aide d’un atlas radiologique (Greulich et Pyle), à partir d’une radiographie 
du poignet et de la main gauche. Le début de la puberté correspond habituellement à un âge osseux de 
13 ans chez le garçon (apparition du sésamoïde du pouce).

(2) En première intention, les dosages plasmatiques des FSH et LH de base, couplés à ceux des 
stéroïdes sexuels, sont l’étape initiale essentielle du diagnostic étiologique.

(3) Des valeurs normales ou basses de gonadotrophines (FSH et LH) sont en faveur d’une origine 
hypothalamo-hypophysaire (hypogonadisme hypogonadotrope). 

(4) Le taux d’inhibine B peut permettre d’orienter la suite du raisonnement.

(5) En présence de gonadotrophines basses, le diagnostic le plus courant (60 à 80% des cas ) est celui 
du retard pubertaire simple, qui correspond à un retard physiologique de l'activation de l'axe hypotha-
lamo-hypophyso-gonadique (HPG). Il s'agit d'un diagnostic d'élimination. Le taux d'inhibine B est 
généralement supérieur 60 pg/mL. Lors de l'interrogatoire, on retrouve fréquemment un antécédent 
familial de retard pubertaire, ainsi qu'un ralentissement précoce de la vitesse de croissance, alors que 
les évaluations clinique et biologique sont toujours normales.

(6) L'hypogonadisme hypogonadotrope fonctionnel (HHF) représente jusqu'à 20% des cas et 
correspond à une inhibition temporaire de la maturation de l'axe HPG, causée par une maladie 
organique sous-jacente, une variation importante du poids, une activité physique intense et prolongée, 
ou encore une prise de médicaments tels que les corticoïdes. Toutefois, il existe une variabilité interindi-
viduelle dans la réponse des jeunes à ces facteurs de stress, ce qui influence leur susceptibilité à 
développer un retard pubertaire. Dans ce cas, le déficit gonadotrope est réversible une fois que l'étiolo-
gie sous-jacente est corrigée.

(7) Un hypogonadisme hypogonadotrope permanent (HHP) est fortement suspecté devant une 
inhibine B basse (Se et Sp à 100% si < 35 pg/mL). Dans ce cas, des investigations supplémentaires, 
incluant une IRM cérébrale sont nécessaires pour rechercher une malformation congénitale ou une 
cause acquise.

(8) Une origine génétique est identifiée dans près de 50% des cas d’HHP congénital grâce aux panels 
de gènes (NGS) disponibles aujourd’hui. Le tableau clinique peut inclure une cryptorchidie bilatérale, un 
micropénis, une anosmie (syndrome de Kallmann de Morsier), ou encore des malformations rénales. 
Une résolution spontanée partielle est observée dans 10% des cas.

(9) L’HHP acquis est fréquemment associé à d'autres atteintes de l'antéhypophyse. Le diagnostic est 
guidé par les antécédents médicaux, chirurgicaux ou traumatiques, ainsi que par les signes cliniques 
tels qu’un syndrome tumoral, et par les anomalies détectées à l’IRM hypophysaire.

(10) Un taux élevé de gonadotrophines suggère un hypogonadisme hypergonadotrope, une situation 
représentant seulement 5% des cas de retard pubertaire. Dans ce cas-là, la testostérone ainsi que les 
marqueurs sertoliens (AMH, inhibine B) peuvent être normaux ou bas.

(11) Le caryotype constitue l’examen de première intention pour dépister le syndrome de Klinefelter 
(47XXY), qui en est la cause la plus fréquente. Cliniquement, il est souvent retrouvé à cet âge une 
grande taille, une gynécomastie et un faible volume testiculaire. Un retard de langage et des difficultés 
d’apprentissage sont parfois présents.

(12) D’autres causes d’hypogonadisme hypergonadotrope à caryotype 46, XY incluent la cryptorchidie, 
la dysgénésie gonadique, ainsi que des facteurs traumatiques, infectieux ou iatrogènes subis par les 
organes génitaux externes.
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HH : hypogonadisme hypogonadotrope
OGI : organes génitaux internes 
RPS : retard pubertaire simple

Absence de développement mammaire à 13 ans ou pas de ménarche à 15 ans (ou pas de règles 4 ans après le début des seins) 
Anamnèse, antécédents, courbes de croissance pondérale et staturale 

Bilan complémentaire : bilan général, FSH, LH, T4L, TSH, IGF-1, prolactine, âge osseux (1)

Valeurs de FSH et LH : (2)

Retard pubertaire chez la fille

Normales ou basses : hypogonadisme hypogonadotrope (3)

Normale : 
RPS (30-55%) (5)

Normale : 
HH Fonctionnel (20-30 %) (6)

Avec ou sans anomalies 
HH Permanent (10-20%) (7)

• Histoire familiale 
de RPS 

• Ralentissement 
statural précoce 

• Examen clinique 
normal 

• Bilans général et 
endocrinien 
normaux

• Maladies chroniques 
• Activités sportives intensives 
• Variations pondérales, 

dénutrition, anorexie 
• Endocrinopathies 

(hyperprolactinémie, 
hypothyroïdie, 
hypercorticisme) 

• Iatrogène (corticothérapie)

Congénital  
(anosmie, anomalie de la 
ligne médiane)  :  
• Déficit isolé  
• Déficit associé à 

d’autres déficits 
hypophysaires 

Acquis 
(ralentissement statural 
marqué, syndrome 
tumoral) : 
• Processus tumoral 
• Traumatisme crânien 
• Maladies infectieuses 

ou infiltratives 
• Iatrogène (irradiations)

Élevées : hypogonadisme hypergonadotrope (15-25%) (8)

Inhibine B et AMH basses :  
Caryotype

Caryotype anormal (9) 
• Syndrome de Turner 
• 47XXX 
• Dysgénésie gonadique 46XY

Caryotype normal 46 XX (10)  
• Insuffisance ovarienne prématurée 

(auto-immune, génétique, iatrogène) 
• Torsions ovariennes

IRM cérébrale (4) 
(hypophyse et bulbes olfactifs)

Normales et développement mammaire :  
Echographie pelvienne 

Malformation utérine ou vaginale (11)
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▀ Conduite diagnostique devant un retard pubertaire chez la fille (arbre 2)

(1) Les antécédents doivent être détaillés : la taille et l’âge de la puberté chez les parents (âge des 
premières règles de la mère) et la fratrie. L’analyse de la courbe de croissance staturo-pondérale est 
indispensable. Les antécédents pathologiques et les traitements reçus (corticothérapie, chimiothérapie, 
radiothérapie, etc.) sont soigneusement notés. Sont recherchés à l’interrogatoire des troubles digestifs, 
une polyuro-polydipsie, des céphalées et une anomalie du champ visuel.
L’examen clinique doit rechercher les signes évoquant une pathologie acquise, une dysmorphie. L’exa-
men des organes génitaux externes, des seins et de la pilosité pubienne permettra de quantifier soit 
l’absence totale, soit un début passé inaperçu, ou encore l’arrêt de la puberté. Enfin, la présence d’une 
anosmie (incapacité à sentir les odeurs) permet d’évoquer, sur la seule clinique, le diagnostic rare 
d’hypogonadisme hypogonadotrope par syndrome de Kallmann de Morsier.
Le bilan initial comporte un bilan de base à la recherche d’une pathologie générale et/ou inflammatoire 
(rénale, hépatique, systémique). La détermination de l’âge osseux permet d’obtenir un repère quanti-
fiable de la maturation du squelette par les stéroïdes sexuels. Il est lu à l’aide d’un atlas radiologique 
(Greulich et Pyle), à partir d’une radiographie du poignet et de la main gauche. Le début de la puberté 
correspond habituellement à un âge osseux de 11 ans chez la fille (apparition du sésamoïde du pouce).

(2) En première intention, les dosages plasmatiques de FSH et LH de base, sont l’étape initiale 
essentielle du diagnostic étiologique.

(3) Des valeurs normales ou basses de gonadotrophines (FSH et LH) sont en faveur d’une origine 
hypothalamo-hypophysaire (hypogonadisme hypogonadotrope).

(4) Une IRM hypothalamo-hypophysaire est indispensable devant tout hypogonadisme hypogona-
dotrope afin d’éliminer une pathologie congénitale (malformation hypophysaire, anomalie de la ligne 
médiane, agénésie des bulbes olfactifs) ou acquise (tumorale ou infectieuse).

(5) Le retard pubertaire simple est plus rare chez la fille. Une histoire familiale de retard pubertaire 
associé à un ralentissement précoce de la croissance et un examen clinique et biologique normal sont 
le plus souvent retrouvés. Il reste un diagnostic d’élimination.

(6) Toute pathologie chronique sévère peut être responsable d’un retard pubertaire (mucoviscidose, 
cardiopathie, maladie cœliaque, insuffisance rénale). La recherche d’une activité physique intensive 
et/ou une problématique nutritionnelle est indispensable. L’hypogonadisme hypogonadotrope (FSH 
et LH basses) est dit fonctionnel et est alors réversible avec l’amélioration de la symptomatologie 
causale. Il peut être également secondaire à une endocrinopathie ou une iatrogénie.

(7) L’hypogonadisme hypogonadotrope permanent peut quant à lui être congénital (déficit 
gonadotrope avec ou sans anosmie) ou acquis (tumeur hypophysaire, iatrogénie ou cause infectieuse).

(8) Des valeurs élevées de FSH et LH témoignent de l’origine gonadique du retard pubertaire. L’impubé-
risme contraste avec des valeurs élevées de FSH et LH. 
Les hypogonadismes hypergonadotropes représentent 25% des cas de retard pubertaire chez la 
fille. Des valeurs basses d’inhibine B et d’AMH confirment insuffisance gonadique.
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(9) Un caryotype est réalisé devant tout hypogonadisme hypergonadotrope en l’absence d’antécé-
dents pouvant expliquer une pathologie gonadique, qu’il existe ou non une dysmorphie évocatrice d’un 
syndrome de Turner. Rappelons que toute fille dont la taille est < – 2 DS, présentant un retard puber-
taire ou des gonadotrophines élevées, doit avoir un caryotype.

(10) En cas de caryotype normal, en l’absence d’antécédent évocateur (torsion d’annexe notamment), 
une insuffisance ovarienne prématurée d’origine auto-immune, génétique ou iatrogène sera à recher-
cher.

(11) L’échographie pelvienne témoigne du défaut d’imprégnation oestrogénique déjà cliniquement 
visible par l’absence développement mammaire : la hauteur utérine est prépubère et inférieure à 35 
mm, le col utérin est plus développé que le corps, les ovaires sont de petite taille. En cas de normalité 
du dosage des gonadotrophines avec un développement mammaire initié (cas du retard de ménarche), 
l’échographie recherchera l’existence d’une malformation utérine ou vaginale.

▀ Conclusion

Le retard pubertaire chez les garçons est l'un des motifs les plus courants de consultation en endocrino-
logie pédiatrique. En l’absence de cause identifiée, le retard pubertaire est présumé simple. 
Le retard pubertaire chez la fille est un motif plus rare de recours et une démarche diagnostique 
rigoureuse est indispensable pour rechercher une cause à ce retard.  
Un diagnostic et une prise en charge tardifs peuvent avoir des répercussions négatives sur la 
croissance, la minéralisation osseuse, le bien-être psychologique et la fertilité. 

49


