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Retard pubertaire du garcon :

quand intervenir ?
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RESUME: Le retard pubertaire est fréquent chez les garcons et il est souvent mal
toléré psychologiquement. La consultation est motivée par une absence de déve-
loppement pubertaire et une petite taille, en I'absence d’accélération de la crois-
sance normalement associée a la puberté. Laugmentation du volume testiculaire
>4 mL ou 25 mm de longueur est le premier signe de la puberté: il est recom-
mandé d'évaluer les garcons qui n‘ont pas d’augmentation du volume testiculaire
al'age de 14 ans, ce qui concerne, par définition, 2,5 % des adolescents.

L'enjeu pour le médecin est de différencier un hypogonadisme permanent néces-
sitant un traitement - qu'il s'agisse d’un déficit gonadotrope (hypogonadisme
hypogonadotrope) ou d’une insuffisance testiculaire (hypogonadisme hyper-
gonadotrope) — d'un simple retard pubertaire, diagnostic d’élimination, qui se
corrigera spontanément.
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POINTS FORTS

La puberté est due a une réactivation
de I'axe gonadotrope dont le principal
témoin est 'augmentation de la
sécrétion de la GnRH hypothalamique,
qui précede I'apparition des caractéres
sexuels secondaires.

Toute absence d’augmentation du
volume testiculaire > 4 mL ou 25 mm de
longueur a I'age de 14 ans nécessite des
explorations.

Toute cassure staturale associée justifie
une IRM cérébrale rapide.

Des antécédents familiaux de puberté
tardive, un infléchissement statural
progressif, sans cassure, et I'absence
d’anosmie, sont plutét en faveur d’un
retard pubertaire simple.

Des pubertés familiales tardives, un
micropénis et/ou une cryptorchidie a
la naissance, une vitesse de croissance
conservée (5 cm/an), une anosmie

ou d'autres signes cliniques associés
(syncinésies, fente palatine, surdité,
agénésie dentaire, etc.) feront plutét
évoquer un déficit gonadotrope
congénital.
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B Clinique

Linterrogatoire recherche une histoire
familiale de retard pubertaire chez les
ascendants, une infertilité, une histoire
familiale ou personnelle de cryptorchidie
ou de micropénis, d'anosmie, une maladie
chronique, des signes fonctionnels évo-
cateurs (douleurs abdominales, perte de
poids, céphalées). La courbe de croissance
staturo-pondérale est indispensable.
L'examen clinique, outre l'examen général,
cote le stade pubertaire : volume testicu-
laire, taille de la verge, pilosité pubienne,
classification de Tanner 1 (impubére) a 5
(adulte) [1, 21.

On peut schématiser la situation
ainsi [2-4]:
— plus I'adolescent est agé, moins le
diagnostic de retard pubertaire simple
est plausible;
- toute EassuUrestaturale doit faire € evoquer
un
— des antécédents familiaux de puberte
tardive, un infléchissement statural
progressif, sans cassure, et I'absence
d'anosmie, sont plutot en faveur d'un
retard pubertaire simple;
- alinverse, des antécédents familiaux,
un MICFEPERIS ou une ERPTOrEhidien
la naissance, une vitesse de croissance
conservée (5 cm/an), une‘anosmie ou
d'autres éléments cliniques du syndrome
de Kallmammn (syncinésies ffenteipalatine,
surdité, agénésie dentaire, etc.) feront
plutdt évoquer un déficit gonadotrope
congénital [5].

B Examens complémentaires [6]

Ils comprennent, au minimum, les
mesures plasmatiques de FSH et LH,
T4 libre, IGF-1, testostérone totale et pro-
lactine, a corréler au stade pubertaire de
I'adolescent. La recherche systématique
d’'une maladie générale (insuffisance
rénale, maladie de Crohn, etc.) peut
compléterles investigations. 'age osseux

gauehe) est souvent peu contributif car
ilest < 13 ans, le patient étant impubeére.

Sont inutiles dans le bilan:
— I'exploration de la réponse des gona-
dotrophines FSHet LHa uneinjection de

LH-RH exogéne car une réponse faible
ne discrimine pas le déficit gonadotrope
isolé partiel du retard pubertaire simple.
— le test de stimulation de I'hormone de
croissance car le pic faible de GH est phy-
siologique et fonctionnel. U'IGF-1 sérique
reste dans les valeurs prépuberes, sa
concentration est donc basse pour I'age,
mais normale pour le stade pubertaire.

Principales causes de retard
pubertaire (tableau )

1. Hypogonadismes hypergonatropes:
les insuffisances testiculaires

A l'adolescence, devant un retard
pubertaire, si les GoNaCGtFOPRINESISGRt
élevées, e diagnostic est facile: il s'agit
d'une (iRSUffiSaRcentesticulaire. £n 1'ab-
sence d'antécédents de cryptorchidie,
de chimiothérapie ou d'irradiation, le
syndrome de Klinefelter est la cause la

plus fréquente, et le (CaryOTyPERZMXXY

confirme le diagnostic [2-4, 6].

2. Hypogonadismes
hypogonadotropes (HH)
Le déficit gonadotrope peut étréiacaEis

ou congénital [7).

o Silesles gonadotrophines sont basses
ou normales, et gu'une cassure staturale
ou d‘autres signes évocateurs d'une
atteinterhypophysaire sont présents, la

priorité diagnostique est déliminer une

tumeur ou une infiltration hypophysaire.
Cestumeurs peuvent également se révéler
par des signes visuels. Le recours a I'lRM
doit alors étre rapide et facile. Le cra-
niopharyngiome s'accompagne de signes
de déficits anté- et post-hypophysaires
(cassure staturale, diabete insipide).

e Par ailleurs, les enfants ayant recu
uneirradiation cérébrale sont exposés
a un risque d’hypogonadisme hypogo-
nadotrope secondaire, apparaissant a
distance du traitement dans un contexte
généralement connu et donc attendu.

- De nombreuses maladies chroniques
s'accompagnent d'un hypogonadisme
hypogonadotiopesitfonctionme  : |a maladie

cceliaque, les maladies inflammatoires du
tube digestif, les sélections alimentaires et
I'activité sportive intense [6].

o L'hypothyroidie et I'hypercorticisme
sont des causes classiques mais rares
d'inhibition fonctionnelle gonadotrope,
réversibles apres le traitement étiologique.

Dans la grande majorité des cas, lamaladie
chronique est déja connue. Plus rarement,
cest le retard pubertaire qui permettra
le diagnostic d'une pathologie jusque-la
méconnue et peu symptomatique.

Une fois une tumeur éliminée, et en l'ab-
sence d'argument pour un HH fonctionnel,
la distinction biologique entre un retard

Retard pubertaire simple

70 %

Congénitaux

Isolés, avec ou sans anosmie

Associés a d’autres déficits antéhypophysaires
Acquis

Tumeurs (craniopharyngiome, etc.)

Irradiation

Retards pubertaires d'origine hypothalamo-hypophysaire

4-6 %

Retards pubertaires d’origine testiculaire
Congénitaux

Syndrome de Klinefelter

Dysgénésies gonadiques 46, XY

Acquis

Irradiation

Chimiothérapie

Auto-immunes

2%

Retards pubertaires fonctionnels
Maladies chroniques
Troubles du comportement alimentaire

16-20 %

Tableau I: Causes de retard pubertaire, d'aprés [3].
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simple de la croissance et de la puberté et
un déficit gonadotrope isolé (peu sévere,
sansantécédent d’'anosmie, de micropénis
ou cryptorchidie) est impossible:aucun
élément ne permet de discriminer avec
certitude les deux tableaux.

o Les déficits gonadotropes congénitaux
peuvent étre isolés et comprennent les
syndromes de Kallfi@mn (avec anosmie
et agénésie des bulbes olfactifs a I'lRM)
et les HH sans anosmie. On recherchera
des signes associés (agénésie rénale
unilatérale, surdité, @gERESIENCERtaire,
syncinésies, fente palatine, anomalies
squelettiques, nystagmus, surdité). L'ex-
ploration génétique des HH congénitaux
utilise un panel de genes impliqués
(next generation sequencing), mais une
grande majorité reste sans diagnostic
moléculaire [1, 71.

B Retard pubertaire simple

Le retard pubertaire simple est une
variante de la normale et touche 2,5 %
des gargons normaux dont la puberté
débute spontanément aprées 14 ans.
C'est un diagnostic d'élimination. Il
s'accompagne le plus souvent d'un IMC
bas et d'une d'une vitesse de croissance
prépubere. Les gonadotrophines sont
basses. Lorsque ce diagnostic est retenu,
il est nécessaire de suivre le démarrage
pubertaire et I'accélération staturale

associée car seuls le temps et I'évolution
dela puberté confirmeront le diagnostic,
souvent rétrospectivement [3, 6]. Le trai-
tement du retard simple de croissance
et de puberté dépend de sa tolérance
psychologique et de I'importance du
retard. S'il est responsable d'un stress
psychologique important et d’'une faible
estime personnelle, s'il perturbe le travail
scolaire et géne les activités sportives,
un traitement bref par testostérone doit
étre proposé [8].

B Conclusion

Il existe de grandes variations possibles
dans le timing de la puberté, affecté par
desfacteurs génétiques et environnemen-
taux encore mal compris. La recherche
de causes organiques acquises doit rester
systématique. Ces retards pubertaires
peuvent avoir un impact sur la qualité
de vie.
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