PHYSIOLOGIE BILAN EN CAS DE MICROPENIS :
50 - Pour avoir une verge normale a la naissance il faut :
o Une production de FSH hypophysaire - Cellules de Sertoli > AMH =hormone antimillérienne (géne SRY) et Pour étre interprétables, les dosages hormonaux doivent &tre réalisés premiéres pendant la mini-
cellules germinales - inhibine B puberté entre J3-4 et 3 -6 mois de vie.
M ICRO P E N IS ? o Une production de LH hypophysaire - Cellules de Leydig - testostérone qui entraine:
= - La formation de I'urétre masculin qui s’abouche a I'extrémité distale de la verge (s’achéve a la 14e semaine . ler bilan: pd mini puberté physiologique de J4 aprés la naissance a 4 -6 mois pour mesurer les taux de:
E de grossesse). ,. . ,. . .
= . A Lo Loz o FSH/LH = 1 en cas d’insuffisance testiculaire; en cas d’insuffisance/malformation hypothalamique ou en GnRH
3 - Le rétrocontrdle négatif sur la sécrétion de LH et FSH. o TESTOSTERONE basale +/- post stimulation bar hCG
3 . - - La testostérone est de plus convertie en dihydrotestostérone (DHT) par la 5-a réductase qui provoque la 17-OH-PG si suspicion féminispation dun gargoi)l
™ r croissance de la verge, la fusion des bourrelets génitau formant le scrotum © bl  Suspict T Y . i
L —2 :ge - Mean g g o 21-OH-PG si suspicion virilisation d’une fille (CAVE: risque de Salt Wasting Sd !)
ewborns 7 o 7
10 - Preterm newborns (30 weeks) 25+04 15 o Une Synthése de testostérone/DHT V|a o DHEA (dEhydroeplandrOSterone)
Preterm newborns (34 weeks) 30:04 20 — La BHCG placentaire puis LH foetale o Anti I‘\/Iullérienrrle Hormonet (AI\{IH)/inI’!ibin(? B‘é, fonction Sertollienne du testicule (r}f)rrr}e§ en fonction de 1,’ﬁge).
. Term newborns 35:04 25 — La GH (IGF-1) qui stimule I’ 5-o, réductase et les récepteurs aux androgeénes. NB : a la puberté, la production d’AMH étant inhibée par la testostérone, le dosage de I’inhibine B est plus adéquat
e e e - La 17-BOH stéroide réductase
2 0 32 3 36 38 40 P e Fonction hypophysaire (& discuter de cas en cas):
Conceptual age (weeks) o Des récepteurs aux androgénes fonctionnels o GLYCEMIE: Les carences en GH et en cortisql mettent en péril le pronostic vital des nouveau-nés, par la survenue
d’hypoglycémies ou de collapsus. Le diagnostic est donc une urgence.
DATe. o Mean £ 5D ETIOLOGIES POSSIBLES o 1ok
_ ) i + Pb d’insuffisance hypophysaire (14%)-> hypogonadisme hypo-gonadotrope (| FSH, LH) : o Cortisol
Newborn (30 wk)* 2.5 +0.4 - Déficit isolé en LH et FSH - agénésie des bulbes olfactifs et a une anosmie (syndrome de Kalmann par déficit o TSH, 1:4,I|bre ) ) ) ) L .. '
Newborn (te ) 3.5+ 04 en GnRH) o I_RM cerébrale si anomalies aux do_sages ci-dessus : hypoplasie de I’antéhypophyse ou syndrome d’interruption de
Dt et 39408 - Déficit combiné & d’autres anomalies (déficit hypophysaire multiple) : tige avec une post-hypophyse ectopique)
6to 12 43 +08 = déficit en GH (hypoglycémie) o )
. + - Y . - 7 - Ve -
i il A = déficit en ACTH (cortisol> hypoglycémie et hypovolémie) *  Caryotype/FISH si signes dysmorphiques
lto2y 4.7 + 0.8 » déficit en TSH
2to 3 vV 51+ 0.9 FSH LHb »
. . . . . . ] asales T de base T apres hCG
Z¥o Ay Y e * Pb synthese de testostérone testiculaire (17%)-> hypogonadisme hyper-gonadotrope (1 FSH, LH P
= 6 X 6.0 + 0.9 réactionnelle) :
2E0.0 R - Syndromes/anomalies chromosomiques (10%): Prépuberté
10to 11 y 6.4 = 1.1 + TRISOMIE 21: oreille basses implantées, mal ourlée, trop angulées, épicantus, orientation mongoloide, Hypog hypoG l N basse Retardee
O T Adult® 124 + 2.7 Brushield, ptose langue, petite bouche, hypotonie, plis palmaire unique, signe de la sandale, souffle Dj.rsg Tostic N 1 N basse Insuffisante
' cardiaque, ... ‘ '
Ne pas confondre micropénis et: g : IFA N N N
« Pénis enfoui (dans | : bi ) * KLINEFELTER (47XXY): : N N N
| pénisenfouidans 2 grafse publenne) a_ s . NOONAN: Idiopath.
enis enlise (implantation anterieure haute \\/ \/ . PRADER-WILLI: ! — . 1
du scrotum) Measuremen ( . : T : testosterone ; IPA : Insensibilité Partielle aux Androgénes.
. V d, ( . h d t t hd Ciorme i ROBINOW
;r:;e Eo: heer SL slei(c))spa e et cryptorchidie }‘_’_,,ﬂ- \ . . RUD:
echercherp \\_\_ e _’_/,/ \\_ = _// * LAURENCE-MOON, DE BARDET-BIEDL: hypogénitalisme lié a un hypogonadisme hypo-gonadotrope,
..An. _.f"ﬁ"‘\._ P N . ;o ;e . . . . . , e,
Figure 1 taches rétiniennes dues a la finesse de la rétine (rétinite pigmentaire) > atrophie optique —>cécite,
Schematic Diagram of Measurements Done, by Sesx déficit intellectuel, ataxie, paraplégie spastique progressive, retard de croissance. la différence entre le TRAITEMENTS
SLM et le syndrome de Bardet-Biedl (SBB) n‘est pas clairement établie.
- Déficit en récepteur de la LH , o : . e 3 Pace - Padminictrat] . A A
» Defficacité du traitement par testostérone est corrélée a 1’age : 1’administration de testostérone en fin de puberté ou a 1’age
Varfable Femalen=4)  Malen=45 _ Déficit en GH/IGE-1 adulte 1°a pas d"offet p & p &
YV g0 e syvSe T - Déficit enzyme de la stéroidogenese: ex.: 17-bOH steroide réductase « Testostérone injectable dés 4-6 mois de vie, aprés exploration de la fonction testiculaire pendant la mini-puberté :1 & 4
Ancesnial dismnce (mm)  Maan I 2 - AnOfC,hl(,ile_ (rare) 9 penser a pb Fhalarr_llque_ global (=risque hypoglycémie) administrations intramusculaires a 100 mg/m2/injection tous les 15 jours puis adaptée a la taille de la verge, évaluée 1 mois
0g ’ - Dysgénésie gonadique sur ectopie testiculaire aprés la fin du traitement.
0 : : i o i i i . » LH et FSH en sous-cutané par pompe en cas de déficit gonadotrope diagnostiqué en période néonatale
Madian | 2 * Pb de defaut d’action de la testostérone sur ses récepteurs de la testosterone (30%) : « Dihydrotestostérone en gel en cas de résistance aux androgénes ou de déficit en 5-a réductase : 1 noisette sur le pénis tous les
259 parcentlle 10 20 - Une insensibilité partielle aux androgenes due a une anomalie du recepteur jours pendant 2 mois ; puis 2e cure si le développement du pénis est jugé insuffisant (protocole non consensuel). Il faut éviter
750 parcentlle |1 2 - Déficit en 5-alpha réductase (responsable d'un défaut de synthése de la DHT). d’appliquer le gel sur la peau autour de la verge pour limiter 1’apparition de pilosité pubienne.
* Idiopathique: 40-50% des cas (perturbateurs endocriniens, pollution)
Hypothalamus
EXAMEN CLINIQUE : Hormones : DHEA-S 5-DIOL-FA 5-DIOL-S N
PENIS: , Anté-hypophyse ) hypothalamiques - Sumuulrg:fz_:mm“nu Steroid FA \ /:: lff:;:ld & i
- Enfant couché X//post_ e ‘ PR °'°'"’\° . . Estrogenic
- Ne pas mesurer le pénis en érection , hypophyse ; DHEA =< 17p HSD-2 @ gER response
- Appuyer sur la graisse du pubis (ex : avec un abaisse langue ou une régle pour éliminer la part de verge ~ » "”‘l ki i l”""’" ﬁ 7
enfouie) Ocytocine ..o 178 HSD-3, 5, 13 4 ., Androgenic
- Exercer une traction légére suffisante pour le tenir droit & 90° | Hormone de Vasopressine 176 HSD-2 response
g p Os, muscles, croissance (ADH) Sa reductase-1 >
- Mesurer la face dorsale du pénis depuis racine du pubis jusqu’au sommet du gland. etorganes Sa reductase-2 o
_ N - ; . . s . 178 HSD-3, 5. 13 |4
Mesurer la Iargeu.r de la verge a mi-hauteur car est souv.ent réduite dans les mlc\ropems o ‘ Aromatase A-DIONE —éﬁﬂ — Aromatase )
- Noter les anomalies de fusion du scrotum, les hypospadias (peut correspondre a une fusion incomplete des ) R | 3a HSD-1 [h g v
\ S . . . Prolactine 3aHsDs |l o 3a HSD-3
grandes levres chez une fille virilisée), chordée (coudure), prépuce en « tablier de sapeur » / 176 HSD-7 (3aHsE4) UGT2B17
Seins 3pHSD-1 176 HSD-3, 5, 13 ~ UGT2815
et utérus 779 Vb3 30-%9L e | 3a-DIOL-G
TESTICULES a i :g;_-g
- Testicules absentes ou abdominales (= US + discuter exploration chirurgicale) Cortico- epi-ADT = U HSDSS 5 ~ 38-DIOL Sui2B1_y | 35.nj0l.5
- Testicules inguinales (testicules non completent descendues ou ascenseur) Ovaires S surrénale el LSy | EG
Y o o . .. . . : esticule USTIAl . | g G
- Asymeétrie testiculaire > rechercher une dysgénésie ou présence conjointe de testicule et d’ovaires (= vrai ceine Thyroide 17p_HSD,7,12 : 3
hermaphrodisme) Estrogéne ¥y Hormones 178 HSD2 Elimination
Progestérone estostérone L ies i v ey 178 HSD-4 Sulfatase rsu”o_ of steroids
o e Transferase
DISTANCE ANO-SCOTALE/LABIALE POST Hormones . ;‘""’ “ &
thyroidiennes 1 2
SIGNES DISMORPHIQUES ’:e"‘G'jfns Thdifferent tale Clinical Forms Of 21-hydroxylase Deficiency
- Trisomie 18, 21 et monosomie 13 Urethral Genital Chole.sterol
- Klinefelter (47xxy), Sd poly X Groove L e S\ Tubercle Glans I—J_rl i
- Noonan ‘K\ ; Urethral Fold Fold " 15X SR Urethral Pregnenoclone | 17-0H 'F:-,~ 17-OH-Preg | 17.20-0H = DHEA Cal ang 3,0109’
- Prader-Willi, \ Labial Swelling ~ Swelling Gr::voem [2] 2 o s"’ou.,,,”
- - - -Bi N Anus . ' ! r ) e |
Laurence M(.)on Bardet-Bied| * 58 Seling * Progesterone | 17-0H > 17-OH-Prog | 172004 = Androstenedione —> Oestrone ! }
- Sd de Beauvieux Clitoris —
. 2, Labi Urethral EEJOJH E?Q:H . i [
pe r:m?ra\' N ot Moy MY \'ﬂ/ M orifice U 1 "Simple*
PARAMETRE VITAUX: ® ?) ) O CY ) J DOCS 11-DOC Testostérone Oestradiol y | Virilizing /
- FC, FR, TA. Poids/taille e i S| UL W S SO ] Frepuce [r1on ] (108 red s LPsowo-prococious
‘ Normalg 1 2 3 4 5 Normal o~ o ~ =F puberty
Labia Vaginal swelling Aldostérone Cortisol
majora °PeNIng S it Footus Newborn Early infancy

3= 17-deshydrogenass

E} Pas d'androgéne (féminisation) ni cortisol (hypoglycémie), excés en aldostérone (hypokaliémie)

@a} Pas de cortisol (hypoglycémie) ni aldostérone (hypovolémie/choc, hyperkaliémie) mais excés en
B androgéne (virilization, acné)



