72° REUNION le 10/10/2013

NUMERO ORIGINE PRENOM

604 NANTES BB

TABLEAU : nouveau né J2
Ambiguité génitale

ATCD : premiere grossesse, sans pb Echo OGEoGarg
CLINIQUE : prader 4 Pas de testicules

BIOL : 170HPro : 21 ng/ml AMH : Basse

QUESTION : que penser de ce taux peu élevé

REPONSES : refaire ce dosage car expérience dditaites dans des situations
d’hyperplasie congénitales vraie chez filles (\@6# Rosalie , BREST)

NUMERO ORIGINE PRENOM

605 SAINT MALO/RENNES Clara

TABLEAU : fille de 8 ans Tableau de perte de sel

ATCD : RAS (carnet de santé perdu ...)
Contexte: enfant placée par I'ASE en foyer Cheméee 1 week end sur 2,
5 freéres et sceurs dont 4 également placés en foyer

CLINIQUE : AVP piéton contre VL Traumatisme cramigrave
Syndrome de perte de sel secondaire avec appqut’'gug6mEq/kg/j (30g/))

BIOLOGIE : a J5 du traumdNatrémie 123mmol/l, Osmolarité sg 268mosmol/I
Natriurese 259mmol/l , Osmolarité U 648 mosmol/l
A J21: Rénine 7.4pg/ml Aldostérone 20pg/ml (nate2d¥ 1, natriurese 312, apports Na 20

EVOLUTION : Fludro diminuée progressivement puitge a 10 mois post AVP

3 semaines plus tard : convulsion généralisée phigpémie 120mmol/l, poids -1.5kg.
Apport NaCl 1g/j Fludrocortisone 170ug/j

Bilan a 16 mois post AVP Na 136mmol/I

QUESTION : Etiologie de I'hyponatrémie? CSW ou SKRutre?
Comment expliquer la persistance de cette hypam&ra distance du traumatisme?

REPONSE : pas de réponse ... facteurs antinaiques (BNP — ANP)
Maladie des récepteurs du Na ? atteinte SR ?

Proposition de continuer fludro et arret sel

Et lire ...

0/])




NUMERO ORIGINE PRENOM

606 NANTES Paméla

TABLEAU : fille de 10 ans
Puberté précoce

ATCD : G1P1, PN et TN nles Mere 156 cm R+ 12 apse 170 cm Taille cible 156,5 cm
Petites tailles familiales des 2 cotés: 2 GP dechs5
2/09/2013: hospitalisation pour méningite virale

CLINIQUE : CS a 10 ans pour apparition d€$regles

Démarrage pubertaire a 9ans : S2 P2 Puberté settdaplosive »

10 ans 2 mois S4P3A1 133,4 cm - 39,3kg, IMC 22i2y/

Echographie pelvienne Utérus pubére 63 mm OvadBs25x13mm, OG 16x10
Age osseux : 11 ans soit taille prédite 146 cm

QUESTION : comment interpréter cette puberté d'étioh rapide ? CAT ?

REPONSE : puberté de tempo tres rapide avec su@wpgaits accélération nette de la VC
Envisager ttt par analogue LHRH, association & Gdutée car hors AMM

Pb de I'évolutivité

Revoir IRM, biologie pubertaire et IGF1

NUMERO ORIGINE PRENOM

607 SAINT BRIEUC Claire

TABLEAU : fille de 13 ans
Retard statural avec cassure de la courbe
Association a sd PUPD et surpoids

EVOLUTION : déficit GH , IRM : épaississement tige
Bilan d’histiocytose négatif (pas de PL)

Mise sous ttt et suivi IRM

Apres 2 ans de tt augmentation de taillede l'imag&le

QUESTION : CAT?
REPONSE : arret du tt par GH en attendant pluda’in

Faire PL avec cytologie et recherche 3 HCG
Faire radio de crane et scinti, demander avis mhimargical.




NUMERO ORIGINE PRENOM

608 RENNES Lila

TABLEAU : fille 15 ans
Kystes ovariens

CLINIQUE : Découverte d'une masse pelvienne nonaaeuse
Echographie: Kyste de I'ovaire droit de 5cm
Kyste de 12cm en fosse iliague gauche de contdmgéaoe .

BIOLOGIE : Alpha FP: 1ug/l HCG= Neg CA125=22,8KUNK
FSH=4,4mU/ml , LH=4,6mU/ml, Estradiol=18pg/ml, Ibime B=88pg/ml, AMH=5,8ng/ml,
Progestérone=0,7ng/ml, Testostérone=630pg/ml, D&lta2758pg/ml

EVOLUTION Urgence chirurgicale? Risque de torsion?

Nature de la masse Adénome fonctionnel? Mais eggelier Bio non en faveur
Ana path : Cystadénome sereux

QUESTIONS : CAT apres ce kyste ? surveillance ?

REPONSES : possible récidive a distance surtoliabeence de kystectomie
Suivi gynéco

NUMERO ORIGINE PRENOM

609 BREST Marie

TABLEAU : fille de 14 ans 8/12
RSP dans un contexte complexe

ATCD familliaux: Mere 156 cm Pére 170cm TC= 156,5
Non RCIU (une cousine ayant un DNS, traitée)

CLINIQUE : cs pour amaigrissement et ralentissendentroissance
145 cm, S4, réglée 1 fois, age osseux : 13 ans

BIOLOGIE : BN nl, IGF nle, Test GH normal
Caryotype 46 XX

QUESTION : que penser de ce risque de petite taille
Envisager diagnostic de DNS ?

REPONSE : pas de déficit important
Pas de possibilité de changer la situation avet par GH




NUMERO ORIGINE PRENOM

610 RENNES Maxence

TABLEAU : gargon de 9 ans et 10 mois
Gynécomastie a gauche isolée

ATCD : ATCD personnel et familiaux=0

CLINIQUE : & 7 ans CS avec N IDRES Pour une Gyn&siie gauche Patient pré puberd
Bilan biologique FSH: 0,7 Ul/l LH: <0,2 Ul/I Testostérone: 0,3nito

Inhibine B: 86 pg/ml (N: 105-253) PRL: 12 ng/mEH: 2,6pU/ml (0,27 a 4,2)

A 9 ans et 10 mois T=133,8 (m)P= 31,4(m) IMC={p&s de surpoids)

G1 A1P1 Persistance de la gynécomastie de 5 gardvec augmentation de I'aréole
Pas de prise de médicaments Souffrance de flieateec complexe

BIOLOGIE : FSH= 0,6 mU/ml LH< 0,8 mU/ml| cestradid pg/mi
Testostérone= 193pg/ml AMH= 90 ng/ml (N: 24 a WB)ibine B= 81ng/ml (N105 a 253)
SHBG= 130nmol/l (N impubére 50-121) AFP= 1,7ugCG<1U/I

QUESTION : CAT?
Traitement medical mais 5/7cm ? Traitement chioal ? Autres investigations??
Complément de bilan Echo abdo / testiculaire BHACDEDHA Delta 4

REPONSE : revoir SDHA , envisager chir
Revoir hypothese Peutz Jeghers —inh A

NUMERO ORIGINE PRENOM

611 BREST Louis

TABLEAU : garcon de 6 ans 3/12
Retard statural a -4 DS

ATCD : Mere 160 cm, pére 180cm: TC 176,5
Non RCIU

CLINIQUE : retard statural isolé cliniguement a B8
Aucun pb digestifs, corpulence normale

BIOLOGIE : 46 XY, test GH : pic a 88 ng/ml IGF1 bas
MOC pas d’anomalies, IRM cérébrale normale, bitgm nl

QUESTION : comment avancer ?
REPONSE : voir avec équipe de Y LEBOUC

Résistance a la GH pathologie du récepteur ?
Défaut secrétion IGF1 autre ?




NUMERO ORIGINE PRENOM

600 BREST Nolwenn

TABLEAU : fille de 15 ans
Hyperplasie SR forme non classique

ATCD : 2eme enfant d'une fratrie de 6 Née a terdneg, 50 cm
Vue a 9 ans 9/12 mois pour une puberté avancée
ATCD familiaux: Mére réglée a 9 ans cousine germae la maman réglée a I'age de 9 an

CLINIQUE : Pilosité pubienne a 8 ans puis S2 venssBet demi
Vue a 9ans et 9 mois Croissance a + 2DS de TCigérdt-1DS) mais age osseux de 11 3
Décision de laisser évoluer cette puberté

Nouvelle consultation a 13 ans ¥ pour acnée, Tdi® cm, poids: 64 kg, S5P5
Ménarche a 11 ans et 11 mois Hirsutisme , acpé@j@nénorrhée

BIOLOGIE : SDHA: 5000 ng/ml, Testostérone a 5,40mig 17 OHP a 14,7 ng/ml

Delta 4 augmentée, Cortisol: 24,4 pg/dl, ACTH: 68&8l/l, Rénine: 10,2 ng/ml
Echographie surrénalienne et ovarienne normale

Bio mol : mutations en faveur forme NC

EVOLUTION Traitement par androcur et provames (Tahée médiocre)

céphalées a type d’hémicranies orbitaires et ames, sensations vertigineuses
Proposition de notre gynécologue: androcur 1/4bplgieéme

Adaptation du traitement disparition acné et sdt@mret diminution hirsutisme

Bilana+ 1 an T:0,18 ng/ml, 170HP: :0,90 ng/Blta 4: 1,79 ng/ml SDHA: 4373ng/m|

Relais par diane 6 mois (mauvaise tolérance) mlgidme (EE 0,035 mg et androcur 2 mq):

A 15 ans : Bonne tolérance, mais prise de poidS kgs en 1 an
Pilosité racine des cuisses et ligne blanche, timilgambe, maillot et aisselles

QUESTION : arret du générique de Diane, quel tt ?

REPONSE : nette amélioration testo sous tt parcanoar
Reprendre oestradiol et androcur ?, passer a Jagmin

Envisager hydrocortisone associé a un contraceptif

ns
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601 RENNES Ewen

TABLEAU : garcon de 1 mois
Atteinte testiculaire bilatérale

ATCD : Né a 41SA Césarienne  PN=3890gr; TN=53,58RGAR 10/10
familiaux: Pére ayant le testicule G non descdrditement par HCG?)
CLINIQUE : A la naissance augmentation de volumdadasourse gauche

Echographie a J2 Testis G homogene de 11 mm erdauré formation pseudo tumorale
hétérogene, hypoechogene au contacte d’une colteayipoechogene multi cloisonnée
Testis D homogene mesurant 11 mm cerné par uneltgpadechogene(calcification?)
Absence d’hydrocéle visible ni de hernie. Reinghk@structure et de taille normale
Echographie J10 a droite testis avec un aspedhymErechogene : calcification dans le ca
d’une torsion anténatale probable.A gauche: cowdryperechogene en faveur d'un
processus de calcification. Absence de tumeurtoudcbceéle.

EVOLUTION : a 1 mois T=55,5cm; P= 4,260kg; PC=38c

Verge de 34mm, Testis: Durs 10 par 12mm a Dte,@38mm a gche- non douloureux
FSH=env 150 LH=env 50, INHIBINE B, AMH et TESTO

QUESTION : Quel pronostic pour la spermatogénése R fonction endocrine?

REPONSE : situation d’origine anténatale a consideomme anorchidie

dre

Chirurgie sans intérét.
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602 BREST Melinda

TABLEAU : fille de 7 ans
Retard statural — 3 DS

ATCD : Née a 40SA, PN 2860g(10éme p), TN 48cri(ip), PC 33,5 cm (Z5°p) .
Taille pére : 154 cm (GMP 132), Taille mere: 157 dntible: 149cm (-2,6 DS)
Suivi gastro-pédiatrique Intolérance au lactosgdiplysat de 3 a 9 mois)

CLINIQUE : Age: 6 ans + 11 mois
P=15 kg (-2,5DS) T=102,6 cm (-3,2 DS)IMC = 14,3
T assise/T debout normal a 57% Envergure/T norral,a %

BIOLOGIE : PTH,Vit D, T4, TSH, FSH et LH normaux

Test Bétaxolol-Glucagon : Pic de GH a>30 mUl/l @0LIGF-1 = 20,3 nmol/l (normal)
Caryotype 46 XX AO=4ans 2mois pour un AC a 7ans

Rx du rachis dorso-lombaire F+P normale Rx baSsmormales

QUESTION : Suivi simple de la croissance ?
Suspicion de MOC ? Pas d’arguments radiologiquegire SHOX quand meme ?
Indication GH RCIU car taille : poids au 10éme patde ? (mais taille/poids > - 2 DS)

REPONSE : pas de RCIU, retard -3 DS constitutionnel
Revoir pb osseux ? MOC, radio pére, FISH sur cgpm{SHOX ?)
Revoir en 2° intention un test nocturne.
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603 RENNES Chloé

TABLEAU : fille de 15 ans
Pathologie de la thyroide

ATCD : Mere: 41 ans de 1,6m ayant une myopathi®facapulo-humerale; ayant un nodule

thyroidien en euthyroidie. Pére de 39ans en bsang
Ainée d'une fratrie de 2, Frére en bonne sante

CLINIQUE : épisode fébrile a 39° avec frissons @aure sans rhinite ni toux ni dysphagie
répondant au paracétamol ... pendant 1 mois, pudivéades symptdémes avec apparition
d’adénopathies cervicales sensibles . pancytopénie.

Aggravation d’une AEG avec poids de 63kg en md&g,8kg en mai.

Echographie cervicale : adénomegalies cervicalpsity thyroide : parenchyme hétérogéen
Contréle échographique: thyroide hétérogéne avdulaalans le lobe gauche de 13*8mm.

EVOLUTION : Amélioration des troubles hématologiguayélogramme normale.
Cytolyse hépatique d’amélioration progressive.

Sérologie CMV et EBV négatif parvovirus immunitécamne.

Scintigraphie thyroidienne: hypofixation diffusenhogene rentrant dans le tableau de
thyroidite sub aigtie. Nodule lobaire gauche sadhutition scintigraphique.

Anticorps TPO <28(N<60) thyroglob 108Ul/ml, TSAb%{&125)
TSH<0,01,T4:33,7(9,3417),T3:11 (24 4,4)

QUESTION : diagnostic de cette association pan@&apet hyperthyroidie ?

REPONSE : évoquer la thyroidite de de Quervain

Si besoin, donner AINS si douleur.

e.



73° REUNION le 14/11/2013

NUMERO ORIGINE PRENOM

612 BREST Louis

TABLEAU : garcon de 6 ans 1/2
Retard statural a — 4 DS

ATCD : Aterme, PN:3160g; TN:49cm,PCN :38¢c
meére 160 cm (R 17 ans %) et pére 180 cm soit tzble de 176 cm

CLINIQUE : a 5 ans ¥ Taille & 90;8 cm, Poids 1P,kg, PC: 49,5 cm

env: 88 cm; E/T 97,2% , SS : 54 cm, Taille as$sdé > 55,5% SS/taille: 59,6%
Hypertrophie musculaire, poignet un peu particulier

Pas de micropénis, testis droit et gauche en iadjhisut

AO : 2 ans et demi (AC de 5 3/12), prader 4, d@atesticules.

BIOL : 46,XY - Bilan endocrinien (dont GH) normal

ETIOLOGIE : Pas de déficit somatotrope, ni autiemation endocrinienne
SHOX: ni délétion, ni duplication, ni mutation Aotal 5 points /24
Génétique: hypothése d’un Silver Russel mais pa3Qie).

IRM hypoth-hypoph nl. RX squelette cols un peurt®(avis généticien)
QUESTION : CAT etiologie et tt

REPONSES : revoir biol/Lebouc , TN , essai GH 1 an.
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613 NANTES Eva

TABLEAU : fille de 6 ans
3° épisode de torsion d’ovaire a 6 ans

ATCD : Mere 170cm R1 13 ans Peéere 183 cm Frérank 180 cm, Frére 1lans
Naiss 54 cm 4090g Croissance réguliére sur +3DS

CLINIQUE : 4 ans : S1P1A11 torsion ovaire Dte Eclovaire 51 mm

Coelio a H8 : détorsion , recoloration ovaireMampseaFP BhCG LDH neg

Contréle a 4 mois:Echo : ov D 28 mm multifollicules G 12 mm

5 ans Nouvelle torsion ov Droit, détorsion spongartiecho ov D 30mm G 26 mm

5a 8 Torsion 2 tours de spire Ov Dt Détorsion smedio OK, non fixée

IRM Ov Dt 30 mm et G 40 mm Aspect multifolliculainormal Utérus hauteur 27 mm
Marqueurs neg

6 Ans : Croissance réguliere +3DS
S1P1A1, vulve non stimulée
Tache CAL 10cmx8cm sur cuisse, a bord régulier (araidem)

BIOLOGIE : FSH 0,9 LH <0,1 T4 TSH NauxIGF1 207 md/
QUESTION : quel complément de bilan, quelle corel@it
Prévu AMH ... Inhibine ...

REPONSE : voir SDHA, Delta 4, AO
Fixer I'ovaire si récidive
Revoir évolition par écho ou IRM
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614 NANTES Haida

TABLEAU : fille de 19 ans
impubérisme

ATCD : Née a Mayotte, en métropole depuis 2008

Née a terme (2,4 kg, 48 cm) Amygdalectomie (2010)

Antécédents familiaux : Pére 170 cm et mere 16QTen159)

5 fréres et 3 sceurs, 1 sceur jumelle décédée a deseim Pas d’ATCD patrticuliers

CLINIQUE : Adressée a 19 ans par gynéco pour impsine

(Echo : ovaires non vus, « moignon utérin » 19 mm)

166 cm 42 kg IMC 15 Pas de dysmorphie Scoliasehnodactylie
Tache de naissance abdominale

Envergure : 175 cm (105%) T Assise : 75 cm (45%)foe : 39

S1 P3 A3 (P2 a 16 ans) Pas d’hyperandrogénie

Vulve non imprégnée, pas de leucorrhées, aménoprir@aire
Clitoris 25 mm, grandes lévres un peu hypoplasiques

A Osseux : 14 ans

BIOLOGIE : E2 : < 2 pg/ml FSH : 68 mUI/ml LH : 36UI/ml|

aFP normale (4,6 ng/mphCG normale (2,0 Ul/l)

170HP : 0,31 ng/ml D4A : 0,59 ng/ml Testo totale10 ng/ml AMH < 0,42 ng/ml
Caryotype : 46 XX FISH SRY : en attente

Echo pelvienne aprés imprégnation oestrogénigea attente

QUESTION : quelle exploration proposer ?

REPONSE : bilan de « P.O.F. » a revoir sur papédrld Touraine (a venir)
A noter 80 % idiopathique.
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615 RENNES Marie

TABLEAU : fille de 11 ans
Retard statural avec cassure de la courbe -2 D3 &S Y2

ATCD : PN=3330gr TN=52cm

reflux vésico-urétéral opéré en 2004 apres 4 pylbrites Hypermétropie sévere
Trachéobronchites sifflantes depuis la petite esdd®eretide et Xyzall)
Syndrome obstructif majeur partiellement réversilg EFR

Kyste bronchogénique avec compression de la brosmhehe droite opéré
Allergies aux acariens

ATCD familliaux: Mére 162 cm GMM 156cm GPM 168cm

Pére 173cm GMP 156 cm GPP 181cm TC= 161cm (-0,5908)r Emma RAS

CLINIQUE : Cassure de la courbe a 9 ans avec iiakarhent de la vitesse de croissance
avant la consultation : AO= 7 ans 6 mois

IgF-1= 126,9ng/ml (-1,8DS) T4L=1,25ng/dl TSH 78 mUI/L

Cortisol a 8 h = 112,5ng/ml SDHA=311ng/ml FSH=111A_ LH=13,35Ul/L E2=<3pg/m|

A 11 ans 3 mois T=134,7 cm (-1,4 DS) VC 0 cm endss P= 28,3 kg (-1 DS)
TA/T =52 % (N) ALS1P1 Mamelons un peu écartés 7A&ns et 10 mois
Echo: structure utérine? Pas d’ovaire visualisé

BIOLOGIE : nutrit=N et sérologie MC neg thyr =Mg¢ antiT neg

GH= 1,2 pic a 11,3 mU/I (hypo) IgF1=110 pug/ml (-2D§BP3=1,5 pU/ml (- 3DS)
Cortisol 124, pic 205 ng/ml PRL 5,5 ng/ml

FSH= 86,1mU/ml Testo= 121pg/ml AMH< 0,4ng/ml EZ&pg/mI

Caryotype = 46 XY  hybridation sonde X et Y naie

GH en base 15,3, pic 14,2mU/I IgF1= 158ng/ml( -1) D§FBP3= 1,97ug/ml (-2,5 DS)
Contrdle écho: structure médiane utérus ( ?) papodade visible

IRM =hypophyse normale

EVOLUTION : déficit GH , IRM : épaississement tige
Bilan d’histiocytose négatif (pas de PL)

Mise sous ttt et suivi IRM

Apres 2 ans de tt augmentation de taille de l'imag&le

QUESTION : déficit GH et dysgénésie gonadique 46XM¥c association inhabituelle
Le TT par GH est demandé et accepté par les partMarie
Quelle CAT vis-a-vis des gonades dysgénétiques?

REPONSE : pas de notion sur cette association

Pb de risque tumoral des gonages dysgénétiquesaiat caryotype sur le tissu)
Pb de I'absence d'oestrogénes, effet sur la cnoigsa, faire un priming ?

Ou faire traitement par GH d’abord puis retest guaming.
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616 BREST Robin

TABLEAU : garcon de 13 ans
Retard statural avec ralentissement VC

ATCD : TN : 47 cm Meére: 158 cm, sceurs de la masrdre 150 et 162 cm
Pére : 170 cm, pas de notion de peite taille dafenhille
Infléchissement de la vitesse de croissance dépgesde 2 ans avec taille a — 2DS

CLINIQUE : Aspect dysharmonieuxTaille: 139 cm, Po#V,9 kg/m?
envergurel37 cm SS: 80 cm donnant un aspect mésom¢ISS/Taille a 57,5%)
Puberté P2, Al,Testis prépubéres

AOI/IAC

BIOLOGIE : IGF1: 160 pg/L ou 21 mol/l (33-65) T4L €SH normaux Testo : 0,26 ng/ml
GH propanolol glucagon base a <0,10 et pic a 121@ m
Sous priming GH: base 5,99 mui/l et pic a 6,67/mui

EVOLUTION Urgence chirurgicale? Risque de torsion?
Nature de la masse Adénome fonctionnel? Mais aggjelier Bio non en faveur
Ana path : Cystadénome sereux

QUESTIONS : cas de SHOX pas de questions sur ce cas

NUMERO ORIGINE PRENOM

617 VANNES Clément

TABLEAU : garcon de 14 ans 3/12
Sd de Klinefelter , puberté avancée.

ATCD : Sd de Klinefelter

CLINIQUE : Poids 59,8 kg (- 0,4 DS/taille). Taillé4 cm (+ 1,5 DS/age), T cible & 175 cn
Tanner G3 au niveau de la verge mais des testidel@gtite taille (2 cm de long), P4.
Reste de I'examen clinique ras en dehors acné.

BIOLOGIE : FSH 95,9 UI/L, LH 44,2 UI/L
Oestradiol 23 pg/ml,Testo 1,5 ng/mL Testo biodisplenl,1 nmol/l
Protéines liant la testostérone et I'oestradiolB&H?) 25 nmol/l

QUESTION :
Indication a un traitement substitutif par testomté devant la présence d’'un déficit sans
retard pubertaire ?

REPONSE : oui car idem que chez un patient plusiraat
Méme si tt plus tot que usuellement
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618 LIMOGES Alban

TABLEAU : garcon de 18 ans
Grande taille isolée

ATCD : Mere : 167 cm, réglée a 11-12 ans, sponthylise ankylosante
Pére : 189 cm, puberté 14-15 ans, HTA ttt Fils ueiq

Grandes tailles familiales chez les hommes, pasétadent
Grossesse: RAS, terme 39 SA, PN 3150 g; TN 50 cm

Croissance toujours sur +4 DS, >> taille cible &asalentissement
ATCD: RAS Intellect normal Puberté depuis 16-hg a

CLINIQUE : Taille 198.5 cm, Envergure 196 cm po#ds6 kg
Puberté OK: testis 20/25 ml, P4 Scoliose: o clieigentAucune hyperlaxité

BIOLOGIE : Homocysteine : nle (7umol/L) [4.5-12B4L: 13.4 pmol/l, TSH : 3.8 Ul/ml
Testostérone : 3.5 ng/ml (12.2 nmol/L)IgF 1: 54%ml valeurs du stade pub 268-693
GH sous HGPO (75g) GH T0: 2, T 30 : 0,22

Caryotype: 46 XY, pas de duplication de SHOX

Echo cceur normale opht: normal pas de luxaticstadtin

AOQ: 15 ans, rachis: attitude scoliotique « bamale

EVOLUTION : Premiéres conclusions Pas de Marfan €I, sécrétion de GH nle
IgF1 nles Nadir GH sous HGPO < 1 ng/ml
IRM: suspicion de microadenome gauche relue avepécialiste

QUESTION : adénome a GH? Anomalie récepteur estre?
Quel pronostic de taille? De combien peut il engyendir? Freination par sandostatine?

REPONSE : diagnostic retenu : grande taille cantstiinelle

Pas d’adénome a GH (sur image et biol) mais rguoiactine

Retenir retard pubertaire pour retard AO mais pasrelie recepteur
Sandostatine non indiquée revoir pangonogrammeo(ggat avis chirs sur le pc
Faire : courbe VC et IMC, voir pointure, PC et ¥Guelle.




74° REUNION le 19/12/2013

NUMERO ORIGINE PRENOM
619 SAINT BRIEUC Claire
TABLEAU : fille de 13 ans
Retard statural avec cassure de la courbe
Association a sd PUPD et surpoids
EVOLUTION : pas de modification retenue a I''lRM pda RCP
QUESTION : CAT?
REPONSE : suivi IRM et OPH
NUMERO ORIGINE PRENOM
620 RENNES Thomas

TABLEAU : garcon de 16 ans
Retard statural

ATCD : Pas de RCIU Polykystose rénale suivie pghngé

Cs a 7 ans 10/12 pour sa croissance : retard deatiah évoqué, retard AO de 2ans %2
Sceur suivie pour retard de croissance, contexial¥, ttt GH

Mére : sclérodermie, 158 cm. GPM < 165 cm Peéerdykystose, 179 cm

CLINIQUE : P 44.2 kg (-2.2 DS), T 159.8 cm (-1.7 DBAC 17.3 (-1.3 DS)
Croissance réguliere -2 DS sur P et T entre 3 einsl

Accélération pubertaire a partir de 11 ans %2 spolds et la taille

Pic pubertaire de 25 cm en 3 ans 1/2TC 175 cm B8R5G4,

mue de la voix et moustache vers 14 ans Morphokgyie particularité

1S, le + petit des garcons

Age osseux : interprété 15 ans, relu 17 an§ mhdtacarpe un peu court

Si taille actuelle = T finale : -2.4 DS

Pronostic selon Bailey Pineau : 161 cm : -2.2 DS

Aucun signe fonctionnel particulier (déficit endioéen, HTIC, maladie chronique)

BIOLOGIE : Bilan bio récent (contexte de malaisgai®: NFS, iono, fonction rénale, BH,
TSH : normaux, déficit en vitamine D : 1 ampoulegarite

Testo 6 ng/ml Bilan thyroidien normal

IGF1 nl 344.3 ug/l (247.3-481.7) IGFBP3 nl bas 324g/ml (2240-4950)

QUESTION : Que proposer?

De maniere générale, que proposer aux enfant®gquuh « mauvais » pic de croissance
pubertaire sans étre dans les critéres T<-2DS &tMQsS ?

REPONSE : évoque pic pubertaire absent ou limité
Vérifier radio MOC et stéroides surrénaliens (hldg
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621 RENNES Lucie

TABLEAU : fille de 9 ans 5/12
Début de puberté limite

ATCD Adoptée du Vietham a 16 mois, dénutrie +iagivée, rattrapage rapide

CLINIQUE : 22.2 kg (-2.1DS), 125.6 cm (-1.2DS), IM@.1 (-1.2DS),
croissance réguliere S2 a G, S3 a D, P2 grandessI®as de leucorrhée
AO corrélé a I'age civil : 9 ans — 9 ans %2

Pronostic de taille 149-152 cm ( -2.5-2DS) insuf pas de vitamine D
Consultation 22/10 S2 début été 2013 soit 9 ansi$ nphysio !

1 an d’avance scolaire, pas génée par sa tailemnseins

Aucun signe fonctionnel

QUESTION : que penser de ces cas?

REPONSE : situation a la limite de la physiologiemale
Seulement a suivre de pres.

NUMERO ORIGINE PRENOM

622 (416 et 400) BREST Killian

TABLEAU : garcon de 10 ans et 4/12 mois — 14 d@s 1
Suspicion de maladie de Cushing

EVOLUTION 1: décision d’une chirurgie a Paris
Un CLU augmenté une fois, Cortisol salivaire prénopmal Test au CRF normal
Chir : tissu anormal mais n’évoquant pas un adénéma path : pas d’adénome !

EVOLUTION 2 Age civil: 14 ans et 5 mois, notion dificultés psycho-familiales
Taille: 165,5 cm Poids: 89,7 kgs IMC a 32,7 kg/m?

Puberté tout juste débutante, P2 avec testis elrghuche mesurant 30 x 20 et 25 x 20 mn
Probleme posé : Ralentissement de croissanceaed maibertaire, obésité qui progresse

BIOLOGIE : Cortisolurie: 40 pg/24 h Testostérongt2lng/ml FSH: 4,7 UI/L et LH: 3,3 Ul/I
IGF1: 79,9 pug/l (N:>115) T4L: 13,2 ng/ITSH: 3,6&JI/

QUESTION : Persistance du ralentissement statuesd taux d’IGF1 abaissé
Retard pub ? arguments pour un cushing ?
Hypothese d’'un déficit en GH post-chirurgie? IGFLt pyperinsulinisme?

REPONSES : retard pub , devrait accélérer.
Déficit GH difficile a prouver (obésité), hypercaisme par entrainement/ obésité ?
Refaire IRM et cortisol salivaires
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623 BREST Louise

TABLEAU : nouveau né, fille
Découverte d’hypoglycémies sur dextros systémasique

ATCD : Histoire néonatale

le grossesse normale

PN 3.8 kgs, TN 49.8 cm, PCN 34 cm
Infection urinaire

CLINIQUE : Découverte d’hypoglycémies sur dextrgstématiques (0,28 g/l, 0.38 g/l)
Lait enrichi avec DM et liquigen, AGC

BIOLOGIE : CAA sanguine et urinaires normales

CAO urinaires : augmentation élimination fumardte2ecétoglutarate, Iégere acidurie
dicarboxylique.

Profil acylcarnitine normal. Ammoniémie 52 umod#tide lactique 2.4 mmol/l

Bilan thyroidien normal

EVOLUTION

HDJ 23/09/2013 Dextros a domicile limites Bilandafune glycémie capillaire & 0.55 g/l
BU : pas de cétose GH 3.6 mUI/L Cortisol 7.2 gL TH 359 ng/linsulinémie 6.5 muUl/|
Profil acylcarnitines : élévation de I'octenoylcéime

CAO urinaires : légére augmentation persistantiitharate associée a une augmentation
méthylmalonate et du 3hydroxybutyrate

Hypoglycémie a 0.59 g/l a 14h15 ACTH : 103 pmaogliline 2.97 mUI/L HGH 1.76 pmol/L

Bilan de base le 19/11/13 Glycémie 0,7 g/l cortisy3 ug/dl, ACTH 40,8 pmol/l
170HP 0.42 ng/mIRénine 16.9 ng/I

QUESTIONS : comment interpréter ce tableau
REPONSES : pas de pb a retenir

ACTH élevée par réaction au stress, reste du hitamal
Hypos pas « convainquantes, glycémies de niveatelae la norme.
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624 BREST Janna

TABLEAU : fille de 7 ans
Cas de « mélanose cutanée »

ATCD : 3 épisodes de malaise en 2011.
Scanner cérébral normal (kyste arachnoidien terhdood) Mélanose cutanée

CLINIQUE :aolt 2012 : malaise dans un parc deddisansfert CHU

Sd vestibulaire et cérébelleux droit

TDM cérébrale : kyste arachnoidien temporal D namgressif ancien.

Doute sur Iésions porencéphaliques péri-ventricesgdD et G, d’allure ancienne

IRM cérébrale : Accident ischémique hyperaigu dertsrritoire de la PICA gauche, avec
atteinte pontique paramédiane gauche Cicatricesuaires

Bilan étiologique Angio-IRM des TSA : normale

Consultation dermatologique : lentiginose cutanée.

Association évocatrice d'un syndrome de Carney

Consultation cardiologique : volumineux myxome 'dedlillette gauche

Poids 23 kgs (+1DS), Taille 123 cm(+1.5 DS) AOar® et 10 mois

Echo ovarienne : pas de kyste ovarien, aspectyiértaire avec ovaires multifolliculaires ¢
ligne de vacuité utérine

Echographie thyroidienne : glande thyroide de petitme, structure discrétement
hypoéchogéne mais parfaitement homogene

Bilan génétique : délétion nucléotidique de la sfge codante du géne PRKAR1A,
aboutissant & la production d’une protéine tronquaefonctionnelle

BIOLOGIE : IGF1 = 15.3 nM/L (N entre 6.4 et 22.3 ANl Prolactine = 81 mUI/L
TSH=1.909 mUI/L T4 =13.52 pmol/L AC afis <25, AC anti-TPO 31 kU/L,
thyrocalcitonine = 5.7 ng/L

Cycle cortisol nl ACTH 3.62 pM/L Cortisolurie 2415 pug/24h a deux reprises.
Delta-4 = 0.21 ng/mL (N= 0.6 & 1.8) Testostérorie06 ng/mL (N : 0.1 et 0.6)

17 béta estradiol < 20 pg/ml ; FSH = 1.56 UI/L ; EHhf & 0.07 UI/L

CONCLUSION : Découverte d’'un syndrome de Carneyatteinte du gene PRKAR1A
Pas d’atteinte endocrinienne

COMMENTAIRES : comment est la surrénale ? Faire inmagerie de base.

—+
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625 BREST Laly

TABLEAU : fille de 5 ans
hypoparathyroidie

ATCD : Née a 40 semaines de terme PN: 3130g;50Nm; PCN: 36 cm
Hospitalisée pour malaise a I'age de 2 mois et aemiien avec un RGO avec hyper
réflectivité vagale ( Biologie, EEG, RP et échodpiappesophagienne normale)
Calcémie a 2,28 momol/I

Rhinopharyngites et otites moyennes aigues fréggeftroissance normale
Alimentation diversifiée et produits laitiers erpapts normaux

CLINIQUE : Fiévre a 40° 3 jours sans point d’appeguvaise tolérance a + H24

motivant une consultation aux urgences

A I'examen: tachycardie, marbrures, rhinopharyngttangine érythématopultacée (strepto
test négatif) CRP a 152 mg/ml; PCT a 1,94 (CGuaie& 1,92 mmol/L)

Hospitalisation du fait des signes de mauvaisedolé de la fievre

Reste du bilan normal: ECBU négatif, coprocultuggative, MNI test négatif, EBV négativ¢
Conclusion: angine bactérienne tt par augmentin

BIOLOGIE : Calcémie a 1,91 mmol/l Calcium ionis®,a1mmol/Il

Phosphorémie normale: 1,66 mmol/l Magnésémie & @ymol/I

PTH basse a 6 pg/ml Vitamine D: 17 ng/ml (N: 30Pi)sphatases alcalines a 98 Ul/I
Rapport Ca/créatinine urinaire a 0,17 (N: 0,155p@alciurie normale

Radiographie age osseux en rapport avec AC

Pas de signes de rachitisme

EVOLUTION : Supplémentation calcique IV a la pogtode 1000 mg/m?2

H 24: calcémie a 1,97 mmol/ et phosphore a 1,3®khm

Hypothése: probable hypoparathyroidie familiale spmdromique ni auto-immune
Supplémentation par un alpha: 10 gouttes /jourci@al oral par 750 mg/jour

Bilan plus approfondi pour le papa et a visée gguét

Caryotype et biologie moléculaire: pas de délédnr22ql11.2, Géne GCMB

Puis géne Ca SR (récepteur sensible au calciuns)lavecherche d’'une mutation activatrig
Enquéte génétique

CONCLUSION : L'hypocalcémie autosomique dominahig6calcémie AD) est une
maladie de 'homéostasie calcique caractériséaerqmhypocalcémie de degré variable

\1%4

e

associée a des taux de parathormone (PTH) anormaldras et une hypercalciurie
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626 NANTES

Awen

TABLEAU : fille de 10 ans

Avance de pilosité

ATCD : Parents 171cm (R1 13a) et 172cm
P2a6a’%,Acnédes2a?

CLINIQUE : Vue a 8a 11m
138 cm (+ 2DS) 27.700 kg
S1P2 A3, clitoris 10mm, acné un peu AO 10 %

BIOLOGIE :

170HPro : Base 3.9 6.2 et 29.3 ng/ml Pic Syrawt : 50 ng/ml
D4A : 1.6 pic 2.5 ng/ml SDHA 2711 ng/ml Test@8®ng/ml
Cortisol 61 pic a 199 ng/ml Rénine 40 pg/ml lowomal

Génétique CYP21A2: Mutation V281L + Large délétion
EVOLUTION : Mise sous Hydrocortisone

2 x5 mg/j (9,8 mg/m2/j) Puis a 6 mois (9a2) seansntone
Prise de poids (mais grignotage ...)Encore androgénie
clinique : acné + S2P4A3

Bio: 17 OH début 6.2, 6 mois : 2.3, 12 mois .61dg/ml
Delta 4 début 1,5, 6 mois : 1,5, 12 mois : 2.6mg
Testo début 0,38, 6 mois : 0,53, 12 mois : 0g/ih
SDHA début 2711, 6 mois : 1345 ng/ml

QUESTION : CAT? Androcur ?? effet sur le poids aetone ?
Risque d'insuffisance SR ? faire un synacthene ?

REPONSE : quelques cas d’accidents d'insuffisaiR¢uSqu’au déces ...

Pas de synacthene disponible
Discussion sur la réalité d’'un effet de prise delpde I'énantone
Envisager androcur (1/2 cp) associé a I’hydroconts
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627 RENNES Juliette

TABLEAU : fille de 6 ans
Puberté précoce

ATCD : mere, 35 ans, 165cm, 55kg, réglée a 15embponne santé. TC=158.5cm (-1DS)
pére, 36ans, 165cm, 65kg, puberté a 9 ans (tailléeaa 10-11 ans).

GMP: 152cm, réglée a 10 ans arriere-GMP: R a $0 an

tante paternelle: R & 10 ans Oncle paterneletadulte & 11 ans (170cm)

une sceur de 9 ans(impubére), un frére de 2 atmrame santé

2° grossesse, accouchement a 41 SA. PN 4320g TN, PA€rB6cm Apgar 10

Aucun antécédents méd —chir Traitement : 0

CLINIQUE : Apparition de bourgeons mammaires bilaté a 5ans et 10 mois
Pas de pilosité, pas de transpiration, pas céphadéede Sd polyuropolydipsique
En CP, bon appétit, bon sommeil.

Taille 118.2cm(+1.2 DS). +8cm en un an AO : 9 a2

Poids 20kg (75p) IMC 14.4 ( 25p) A1P1S2 (20mm D&hm G).

BIOLOGIE : Test au LHRH: LH <0.8 => <0.8mUI/ml FSAs, pic a 2.5mUi/ml
Estradiol: 7.3 pg/ml (<2.7 impubére) 170Hprogestér 0.72 ng/mi
Delta-4-androstenedione: 1402 pg/mi(<922) SDHA140g/ml(<1.5)
FT4:10.8 pg/ml, TSH 1.84 pU/ml IGF1 178 ng/ml {raone)

HCG <1U/L, alphaFP= 2.9ug/I(>7.3)

Echo utérus 35mm, rapport col/corps<1, endomesiblei (3mm)

2 ovaires (D et G 29mm) Pas d’anomalie surrénaée

Urocytogramme: 10 7%, ICP 10% maturation: 07/83/10

Densité cellulaire:++ -> éveil pubertaire.

QUESTION : Pas de criteres biologiques de débuépalve
Puberté périphérique?

REPONSE : orientation vers MCA, ou prise d’estogene
Refaire UCG, refaire echo (KO ?)
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628 RENNES Alex

TABLEAU : garcon de 13 ans
Avance croissance et maturation (cs pour acnée)

ATCD Adressé par le dermato pour acné précoce dépge de 10 ans
naissance eutrophique a terme Taille cible aS1(I¥1 cm)

EXAMEN : T=171 cm P=84 kg
Acné importante (visage, dos) inflammatoire etrokgstique malgré traitement
A5P5G5 avec moustache AO=17 ans

BIOLOGIE : 170Hp de base= 4,1ng/ml a 15H Testo2126/ml

Deltad= 1882 pg/ml SDHA= 3,9 mg/I

Test au synactene : 17 OHP 5 ng/ml pic a 56 ng/ml

Testo =3900 pg/ml SDHA= 3 mg/l Deltad= 3200 pg/ml

ACTH= 10 pg/ml (n<52) Rénine= 22,2 pg/ml (nle)

2°Bilan testo=3300 pg/ml (n>3500) Delta 4= 2800muig/h>2000) 170Hp= 5,6 ng/ml
SDHA= 2,5 mg/I

3° Bilan (8H) : testo= 4000 pg/ml Delta4= 4100 p/MOHp= 14 ng/ml

Bio mol : Profil homozygote pour mutation modéréé281L (séquencage CYP21A2)
Complément d'étude pour savoir si large Iésiorusualléle ou mutation p.V281 sur 2 alléle
MLPA : Iésion séveére sur un alléle, nécessité dipistage moléculaire de son conjoint fut

QUESTION : Traitement ? quel tt pour '’Acnée ?
Synacthene ?

REPONSE : pas de traitement nécessaire pour lateetd’'androgénes
Traitement de I'acnée par dermatologue
Prévenir du risque éventuel d’insuffisance SR
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629 AVRANCHES Anais

TABLEAU : fille de 10 ans
Avance de pilosité

ATCD naissance eutrophique Taille cible =161 eédDS)

CLINIQUE: T=136 cm (-0,5 DS) réguliére P=30 kg
A3P3S1 AO=10 ans compatible

BIOLOGIE : 170Hp=14,4 ng/ml (<2) Deltad= 1440 ng/mnk900)
Testo=350 pg/ml (n<300) SDHA=1,2mg/I|

Bio mol= homozygote pour mutation modérée

EVOLUTION: a 10 ans et 6 mois A4P3S1 AO=11 ans

170Hp = 1,7 ng/ml (Ile matin) Testo= 220pg/ml D&#®20 pg/mi

Perdue de vue puis revue a 15 ans et demi

Amenorrhée primaire Acné importante inflammatoifas d'hirsutisme mais tres blonde
A5P5S5 T=161 cm (-0,5 DS) P=61 kg

Testo= 800pg/ml Deltad= 3500 pg/ml 17 OHP= 16 ndg#®H et LH pubertaire 4 9 et 6,5 u
AO =14 ans et demi

Traitement par androcur et provames permet regiabsupporté par la patiente (d abdo)
Essai dexamethasone 0,25 mg puis 0,5 mg mais deaoypb de compliance

Dernier bilan Delta4 =5000 pg/ml Testo=950 pg/mDHp=7 ng/ml

COMMENTAIRES : pas de signes cliniques d’hyperagérae
Question sur le choix de la dexamétasone (lié deptompliance)
Discussion sur le choix entre androcur et cortiesid
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630 (582) BREST Tatiana

TABLEAU : fille 12 ans 1/2
Hyperplasie non classique

ATCD : Diagnostic de troubles des regles et dasdes couches répétées chez la maman
Tatiana Jessica, sa soeur ainée présente égalenseHICS de forme frustre (hypertrichose

Retard de consultation (+ 4 ans ) du fait que lmnaraa été opérée d’'un méningiome

CLINIQUE : age civil: 12 ans et 4 mois / AO: 12 ans

Taille: 137,3 cm Poids: 32,8 kg IMC: 17,4 kg/nZB3,A1
Infléchissement de la vitesse de croissance dépgesde 9 ans
Mise sous Traitement par hydrocortisone:5-0-5 mg

Biologie moléculaire: 2 mutations homozygote poélV
double hétérozygotie portant une mutation séveneceterée

BIOLOGIE :
Delta 4 a 2,35 ng/ml 17 OHP 10,70 ng/ml SDHA a 1864l Testostérone a 0,43 ng/ml
Caryotype 46,XX, pic GH : 67 mUl/l, IGF1 nle, bilémyr nl

EVOLUTION Age civil: 13 ans et 4 mois Classe de 4das de souci particulier
Taille: 143,5 cm Poids: 35 kg IMC: 17 kg/m2 S4PBas de regles
Vitesse de croissance ralentie: 2 cm en 6 moisda@2 ans

QUESTIONS : Probléme d’'une VC tres ralentie samsraalie HGH et caryotype normal
Pronostic de taille trés altéréelndication d’uritérment par HGH?

REPONSES : pas de place pour un tt par GH (ouvéser.)
Que s’est-t'il passé entre 9 et 12 ans ?
Pc pas forcément si limité, essayer de baisserda d’hydrocortisone

o —
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631 NANTES Loreen

TABLEAU : fille de 13 ans
Cassure courbe de croissancen(vue a 9 ans v2)

ATCD Née a 40 SA (3,910 kg, 50 cm, PC 34 cm)

Fracture coude, otoplastie, hépatite A en 2008 galalyctomie

Pas de traitements, pas d’allergie

Mére 160 cm et pere 165 cm (TC 157,5 cm soit -1 DS)

Maladie Basedow chez tante maternelle 2 petitesssetd demi-frere qui vont bien

CLINIQUE :a9 ans et 8/12 Taille 118,5 cm (- 2,8)0Poids 25,200 kg
PC 51,5 cm Envergure 117 cm Pas de dysmorphigo&idé abdominale
2 taches café au lait (10 mm et 5 mm, coude eteprgl P1 Al

AO =6 ans/6,5 ans

BIOLOGIE : Ac anti-transglut, anti-gliadine, lgfhormaux

Bilan thyroidien normal (T4l 13,6 pg/ml, TSH 2,58 ml) Prolactine normale (4 ng/ml)
Axe gonadotrope non pubére (estradiol 6,6 pg/mH ES et LH < 0,1 mUI/ml)

Cortisol normal & 12h30 (68 puis 144 ng/ml)

IGF1 nle basse (77 ng/ml), IGFBP-3 nl (1888 pdllicggon/kerlone : GH pic a 32,9 muUl/|
Caryotype 46 XX, pas de mutation SHOX

Bilan MOC : en faveur MOC

EVOLUTION A 10 ans 11 mois 129 cm (- 3 DS) 30,2A@Q =9 ans

IGF1 nle basse 118 ng/mlIGFBP-3 nle basse 2504Ii@Hn hypo insuline : pic a 25,8 mUl
Axes thyréotrope et corticotrope normaux Axe gomanbe prépubere Prolactine normale
IRM hypophysaire : normale

QUESTION : Intérét a rechercher un déficit neurorstire ?
REPONSES : meme avec la bio négative, les radiogu®nt une MOC en priorité SHOX

Faire un traitement par GH sur cette notion
Pas de test nocturne nécessaire, envisager autee MO
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632 (399) (369) BREST Kimaya

TABLEAU : fille de 5 ans 7 mois
Forme sévére de pseudo-hypo-aldostéronisme 1

Biologie Moléculaire : double hétérozygote compmsit
Mutation avec codon stop en double exemplaire

EVOLUTION : a 5 ans et 7 mois

Marche acquise a I'adge de 2 ans et 3 mois Pasidade structuré

Troubles sévéres de la communication

Prise en charge CAMPS + service de rééducatiomendal elle va tous les jours + 1 nuit
Taille: 96 cm Poids 14,7 kgs IMC a 16 kgs/m?

Cassure de la courbe de croissance , moins de — 3DS

NacCl: 18 g/jour apportés par la sonde de gastromonaitin, midi gouter et diner
Kayexalate: 12 ml X 3 /24 h

Retard mental trés importants avec troubles séwrés communication

IRM Elargissement diffus des espaces peri-vasaedale Virchow-Robin ainsi que des
sillons corticaux

Aspect normal de la région hypothalamo-hypophysainst hypophyse en, situation
anatomique dans la selle turcique. Tige pituitatranté-hypopyse normale

QUESTION : comment expliquer ce ralentissement,fgire dans ce contexte ?

CONCLUSION : retenir le déficit en GH. Terrain panlier mais corpulence normale.
Tester un traitement par GH sur 6 maois.
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633 BREST Basile

TABLEAU : garcon de 14 ans
Traitement par GH sur maladie tumorale

ATCD a 3 ans et 9 mois Découverte d’'un astrocytpgiecytique de la queue de cheval
exérese chirugicale,biopsie,chimiothérapie

Apparition d’'une méningite a petites cellules ranfldiagnostic de PNET métastatique
traitement par chimiothérapie et irradiation crasypinale a 40 grays, et traitement d’entreti
Séquelles endocriniennes: déficit thyréotrope, sotrape

Tt par GH 2 ans arrété car découverte d’un noduta-canalaire de la queue de cheval

CLINIQUE : a 11 ans et 11 mois Taille 145,7 cm Poids:38,8 Ik4&: 18,3 kgs/m?
Testis droit et gauche: 35x20 mm, P2
Traitement par Iévothyrox: 50 pg/jour

BIOLOGIE : LHRH: FSH: 2,84 pic a 5,7 Ul/l LH 0,94gpa 18,78 Ul/l Testo : 0,5 ng/ml
IGF1 basse pour le stade pub a 21 nMol/l. a dens2a3 mois : testostérone a 1,98 ng/ml
Début du traitement par énanthone de la progresapde de la puberté sans HGH

EVOLUTION :
13 ans 1/2 : Taille 147 cm Poids 49 kgs PubertéecatP3 avec des testis 30x20 mm
AO: 13 ans Lévothyrox 50 ug /jour et énanthon23.Ing

Aggravation sur le plan tumoral. Prise en cha@eative

Décision RCP : Pas de radiothérapie. Chimiothénapielant 1 an a dater de 11/ 2013
Oncologue évoque la possibilité de reprendre leetrent par HGH

Evolution favorable cliniquement et et régressiarvdlume tumoral IRM

Information parents et Basile avec discussion béaéisque

Parents tres favorables a la reprise du traitement

Le patient pose le probléme de la croissance gesites cellules de la tumeur »

QUESTION : avis EPO sur une reprise de la GH ?
REPONSES : tt arrété par risque sur la tumeurjge@H = courir ce risque ...

Préserver les chances par rapport au risque tumonmaque d’'une séquelle sur la taille.
Proposition d’arréter I'’énantone pour laisser lagité évoluer

en

Discussion a avoir entre oncologue/endocrino etlfiam
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634 NANTES

Thomas

TABLEAU : garcon de 14 ans
Cassure courbe de croissance dans un contexterebamo

ATCD anorexie vers 11 ans

CLINIQUE : 14 ans

G1P3 A3 AO13ans

Taille — 1 DS, perte de 2 DS en «3 ans %
BIOLOGIE : Testo 0,2 ng/ml LH0,6 FSH 1,8
IGF1 77 GH1/4

QUESTION : test GH? Envisager un tt par testo ?

REPONSES : traitement par testo et voir IGF1
Eventuellement tt par GH si IGF ne monte pas atidéur Test GH
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635 (575) BREST Antoine

TABLEAU : garcon de 10 ans
Maladie de cushing opérée.

EVOLUTION : Chirurgie trans-sphénoidale, pas de ¢umidentifiée
Baisse cortisolémies , évaluation GH limite a 14,4
Mise sous tt par GH et hydrocortisone.

IRM : L’antéhypophyse a diminue de volume Composaissulaire latéro sellaire droite, al
contact de la paroi interne du sinus caverneux (post opératoire)
Tige non rompue, pas de désaxation.

CLINIQUE Diminution de la fatigabilité, T 129.8crm4.8cm en 4 mois)
Pds 32.4 kg (-2kg en 4 mois) IMC 19.2 (-3 en 4mois)
Fait du sport (foot/ ping pong)

BIOLOGIE : Cortisolémie :11/13 : 60, 12/13 4602/14 30,3 nmol/L
En 02/14 : IGF1: 54.95 nmo/L
Bilan thyroidien: normal

COMMENTAIRES : discussion générale sur I'arret anmle la GH dans les déficits
complets (post tumoraux)
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636 RENNES MAEL

TABLEAU : garcon de 8 ans 10/12
Retard staturo-pondéral

ATCD :

Familiaux :mére : 39 ans, 1m73, en bonne santé. GMIM70. GPM: 1m70.
Un oncle et une tante de tailles normales.

pére : 39 ans, 1m51, en bonne santé. Puberté reoavet accélération de la croissance en
méme temps que les autres mais taille définitived®S.
GPP: 1m55, GMM: 1m44, un oncle d'’1m70, une soelim&0 (2 enfants de tailles normalg
deux fréres : 12 ans et 6 ans, croissance norgralegonne santé.
Personnels : 37 SA + 3 jours, PN 3kg190. TN : 49com RCIU)
antécédent d'asthme et de pneumopathie, tt de fBad.d’allergies

CLINIQUE : croissance staturale 2 ans : -1,5 D&n8 -3 DS, 9 ans -4 DS

CEZ2, bon éléve. gym une fois par semaine. bon agdéton sommeil,

pas de trouble digestif. astigmatisme.

Taille : 108 cm— 4DS. Poids : 17,9kg, Taille agé@sie debout : 57% (N<55,5%)
Envergure/taille : 92% (N>96,5%)Puberté : ALP1SMrbcele (verge 60mmx20mm)
hypertrichose des membres, et dos, avec tourkdiopoils sur les épaules

aspect trapu et musclé

BIOLOGIE : Bilan nutritionnel :Préalbumine abaiss€€.13 gr/l, bilan martial normal.
Déficit en Vitamine A et en Vitamine DAc anti-endahanti-transglut: négatifs

GH de base : 9.70 mU/I, pic a 44.30 mU/l, IgF1:hgiml (m) IgFBP-3:0.93. g/ml (-3DS)
T4L : 17 pg/ml TSH : 1.8@U/ml Ac anti-TPO : < & 28 Cortisol pic a 74 ng/ml

Radio MOC pas en faveur dyschondrostéose, peavenif d’une dysplasie acromicrique.
Péere : Peu d'arguments radio en faveur d'une hgpocbplasie ou d'une dyschondrostéose

QUESTION : RSP -4 DS, non RCIU Aucun déficit horrabn
Quelques signes de carence nutritionnelle Avigtigne: hypothése d'acromicrie
Que proposer a Maél?

REPONSE : c’est un peu trop ralenti pour une MQ@pée mais IGF1 nle
Pb pour affirmer la cassure (fiabilité des mesures)

ns)

SHX a rechercher qd meme et chez le pére diseusaioun test nocturne.
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TABLEAU : fille de 7 ans 1/2 ans
Syndrome tumoral abdominal, ascite et suspiciogedtorticisme

ATCD personnelsnée a terme, 3 060 g, 48,5 cm, PC a 34 cm.

- cure de hernie ovarienne droite, avec fermetureashal péritonéo-vaginal en juillet 2006.
- bon développement psychomoteur.

familiaux : fille unique , tumeur du pancréas cleGPP (65 ans) en cours tt.

EXAMEN : scolarisée en CE1.

Découverte d’'une tumewians un contexte d’asthénie, douleurs abdominalesngissements
incoercibles+ ascite

Par ailleurs notés par les oncologues:

accélération de la croissance?

age osseux avanceé > 8 ans et 10 mois pour un &yeobbgique a 7 ans et 9 mois
et surtout vergetures pourpres d’apparition rézent

BIOLOGIE : Bilan d’extension par IRM corps entigrseanner thoracique : normal.
cortisolémie a 114 ng/mL, ACTH effondrée, restenmar(17-OHP, delta-4- androstenedior]
testostérone, FSH, LH, inhibine et progestérone).

Ponction d’ascite : liquide inflammatoire, absedeecellule tumorale.

Scanner surrénales : RAS CLU bien freiné Slrekt dexa 2test dexa en cours
Hypercorticisme « partiel » , intermittent surlegsg et urines

Pas de Myxome de l'oreillette Pas de lentigines
Chirurgie d’exérese : Iésion myofibroblastique ags® a un discret infiltrat inflammatoire
lymphocytaire de diagnostic difficile.

Tumeur intra-abdominale mal étiquetée opérée. dRéxd’ascite et sub-occlusion.
Persistance des signes cliniques d’hypercorticisseellement vergetures.

Traitement d’épreuve par AINS IV.Efficace? Nutritiparentérale.

Attente examen pet-scan.

QUESTION :y a t'il hypercorticisme ? evoquer um8some de Carney?:

REPONSE : autre tumeur ? scinti a I'iodo cholestétite dans ce cas ??
Pas d’hypercorticisme dominant le tableau. Poidaik¢ normaux .
Substance ACTH like serait dosée dans rech ACTH ?

Chercher d’autres causes de vergetures que I'’hyrigisme

€,
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Melissa/Anais

TABLEAU : filles de 15 ans %2 et 14 ans 8/12
Hyperandrogénie

ATCD Parents 159 175 (dermato)

CLINIQUE: 153 cm 40kg Croissance sur moy puigtarll ans

R1 a 13 ans tr cycle puis aménorrhée Hirsutiserdriran 24 Acné torse/visage

BIOLOGIE : T 1,3 ng/ml 170HP 1,8 D4A 3,8 SDHA 3000
Echo Ut 69 mm Ov 37 et 32 mm TDM surrénales normal

Synacthene 170HP 1,1 pic 3,3 ng/ml LHRH : LH 204 FSH 7 — 13 SDHA 3200

Traitement Androcur Provames 20/28]
EVOLUTION: OK pilosité et cycle 3 ans
Switch pour pilule OP

ANAIS : 52 kg 151 cm R1 10a %2 cycle / 2-3 mois
Hirsutisme Ferriman 20 Acné

Echo ... Pas d’autres explo

J28 170HP 2,15 ng/ml T 1,12 D4A 6,30 SDHA 3295
E2 34 pg/ml AMH 15 ng/ml LH 23 FSH 7

TTT Androcur Provames

QUESTION : pour Anais : pb surrénalien
Quelle orientation diagnostique ? CAT diagnostigue

REPONSE : bloc en 11 ? (mais pas d’'HTA) voir DO@égiine
Mélange de deux pathologies : pb surrénalien débbamt SOPK ?
Autres voies de biosynthéses (« backdoor » ?)
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TABLEAU : fille 6 ans
Retard statural et corticothérapie

ATCD : rhumatisme chronique juvénile a 2 ans cothiérapie de 2 ans a 5 ans %
Parents pere 176 cm, mére 161 cm, TC 162 (moyenne)

CLINIQUE : retard < -3 DS avec ralentissement da -B DS
pas de rattrapage apres arret des corticoides

BIOLOGIE : Test Glucagon : pic GH : 26.29mUl/ tsol effondre
Age osseux conforme a I'age civil

EVOLUTION : Refus de prise en charge du médecirsetn

« seules les spécialités bénéficiant d'une recondiatzon temporaire d'utilisation (RTU)
peuvent faire I'objet d’'une prise en charge déroigat hors du périmétre de remboursemer
de droit ( décret 2012-740 du 9 mai 2012) »
dossier transmis afin de permettre une éventugle pn charge au titre des prestations ex
légales ( liée au condition de ressources)

QUESTIONS : Pas d’accélération de la croissanceidédjarrét de la corticothérapie.
Conduite a tenir?

REPONSES : traitement par GH pour rattrapage anadder au médecin de la caisse

It

tra-
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TABLEAU : garcon de 15 ans 1/2
Retard pubertaire

ATCD familiaux :Ainé d’une fratrie de 4
Pére puberté vers 14 ans, taille 178 cm, énungldiee DPR ?, taille 164 cm
Fratrie : 2 : garcon agé de 12 ans : Enurésie, ralentissecn@issance staturale, - 1DS
3*' garcon agé de 10 ans, pas d'énurésie, croisstataease a + 1 DS
4% fille agée de 7 ans énurésie, grande pour I'age
ATCD personnels Né a terme, PN 3570 g, T 50 cm3®€m, ras en néonatal
Hernie inguinale gauche opérée a 6 ans (testissisrme, orchidopexie bilatérale)
Enurésie depuis toujours, étiquetée immaturitécadsimais non exploré. Traitement par
MINIRIN 120 mg/jour, en diminution pour essai d@trr

CLINIQUE : Poids 44 kg (moy/taille), Taille 155 cm (-2 DS/age), BMI 18,3 kg/m?
Stade de Tanner A1-2P1G1, verge 4 cm, testis 2 cm, quelques poils axillaires

Reste de I’examen normal, aucune plainte fonctionnelle

Aucun signe de démarrage pubertaire

Ralentissement statural progressive depuis 'age@eans -1 a — 2 DS

pas de pic de croissance pubertaire A0 :14 ans

BIOLOGIE : 1°: NFS, VS, glycémie a jeun, fonctiggnale, ferritine, CRP, TSH : N
2°:NFS, VS, IGA : N, Ac anti-transglut nég, T4,3@g/ml, T3 3,6 pg/ml, TSH 1,86 mUl/|
FSH 1,4 mUI/ml, LH 1,2 mUl/ml, testostérone < Omal/l IgF1 197,9 ug/L (-1,8 Z score)
IgF1 : 144,1 ng/ml AMH : 1033 pmol/l (N 197-30hhibine B : 247 pg/ml Prl 135 mU/I
lono sangsous Minirin : Normal Densité urinaire 30ibno U Na 147 mmol/l, K 117 mmol/
LHRH:FSH2a3,3etLH1,4a11,7

test Glucagon Betaxolol avec priming 0,9 a 27,5Lnfliestostérone 2,3 ng/ml)

QUESTION : Retard pubertaire entrainant retardrdessance, retard pubertaire simple ou
pathologique ? Retard pubertaire et énurésie ? pRiMue

Signification AMH trés élevée ? Traitement parasgtrone ?

Explorations chez le fréere ?

REPONSES : orientation vers un possible déficitaglmropgNDLR quels arguments ?)
IRM et bulbes olfactifs
Tt par testo a mettre en route, pb enurésie : dédeH ?
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TABLEAU : nné de 15 jours
micropénis

ATCD familiaux : RAS
2 ainés d'un ler conjoint de 9 et 11 ans sans ghmté, a priori taille normale, pas de pb al
maternité, vivent actuellement a Mayotte

personnels :1er bébé grossesse nle jusqu'a 32+B/34R, 1 cure de corticott anténatale
échographies normales, pas de prise médicamenteuse

Naissance a 32+5, PN 1655 g (10e p), T 38 cm (9e@R8 cm (10e p)

bonne adaptation, pas d'hypoglycémie dans leselees de vie (H1 glycémie 4,3 mmol/l)
Verge mesurée a 14 mm, testis gauche en placé udrpeu haut mais présent

Pas d'autre anomalie de I'examen clinique

Bilan a H19 devant le micropénis: FSH 0,9 UI/L, DB UI/L, testostérone 1,7 ng/ml

ler hypoglycémie a H33 : 2,4 mmol/I

perfusé avec 4 mg/kg/min de glucose IV + 25 ml/kig/jait maternel en discontinu

Bilan prélevé au méme moment : cortisol 2,9 pugai, 89,1 mUl/L

AMH 213 pmol/l (N 111 a 347) T4 15,3 pmol/l, TS13,7 mUI/L

Récidive d’hypoglycémie (1 par jour)

4e hypo a J4, 2 mmol/l (Gly. v a 1,8 mmol/l) (alimé avec 120 ml/kg/j de LM en discontin
Cortisol 14, 6 pg/dl et ACTH 186,7 pg/ml Insulin@m8 (N 18-173):

IgF1: 16,5 ng/ml et IgFBP3 : 0,6 mg/l (N J1-J7diaé@e 0,7) Ammoniémie normale

Hypo a +J5 : 2,4 mmol/l (Gly. V a 1,5 mmol/l) (akmté avec 160 mi/kg/j de LM )

GH : 35,1 mUI/L

Supplémentation en DM et passage alimentation Eh@rmettant arrét hypoglycémie le
11/2 a J6

Passage alimentation en 30 min bien toléré pué B a J11 : pas de récidive
d’hypoglycémie

IRM cérébrale faite le 14/2/14 mais artéfact, relee Rennes en attente

J15 nouveau bilan FSH, LH, AMH, contrdle bilan thigien

QUESTION : AMH a refaire de nouveau ?
Quelle surveillance prévoir ?
Indication a un traitement par testostérone ?

CONCLUSION : AMH nle pour I'Age, tt par testo avahtins
Etio hypoglycémie a discuter dans cadre hypotrophie
Refaire FSH-LH-Testo et cortisol en hypo

a

Pas d’élément pour une pathologie hypophysaire
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TABLEAU : fille de 3 mois
Hypertrophie clitoridienne ?

ATCD : Parents turcs non consanguins Grossesseétdigbstationnel, hypothyroidie,
Augmentation pilosité mére ? a 1 mois de I'accouudr : pilosité bas du dos, favoris, acn

CLINIQUE : Naissance : hypertrophie clitoris ?
J21 : clitoris 9-10 x 4 mmm, capuchon ++, vulvemale

BIOLOGIE : Caryotype 46 XX J3:170HP 0,57 ng/r2l7/12/2013
D4A 1,47 Testo1,19 FSHO,3 LH<0,1 TO03DHA 713
Composé S et 170HPrégnénolone N

MERE : TATSHNFSH9 LH7 E241T 0,33 ng/miMd1,60 SDHA 1672, 170HP 0,37
QUESTION : Aller + loin ?
Exploration mere ? (lutéome, T ovaire ...)

Exploration bébé (aromatase )

REPONSES :plutdt non revoir mére en cas de proelgimssesse
Voir endocrino-gynéco

e
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TABLEAU : fille de 13 ans et 3/12
Sd PUPD, retard statural, obésité

EVOLUTION :

Staff EPO: Indication de biopsie pour éliminer wmrginome, bénéfice/risque ? cassure dg
croissance - mais pb du ttt GH si suspicion dengevme

RCP hypophyse CHU Rennes Tige surtout épaissesuaolpes sagittales, stable
Indication théorique de biopsie/suspicion de geamia : si le germinome est écarté, le ttt g
GH est alors possible. Mais rapport bénéfice (ampidiagnostic) / risque (prélevement
insuffisant pour faire le diagnostic, section dg}ia discuter avec les parents

Staff national de neurochirurgie pédiatrique intlarade biopsie de tige pituitaire.

Biopsie de tige pituitaire aspect macro: perte @aubrangée et augmentée de taille
Anatomo-pathologie: orientant vers une histiocytlasgerhansienne.

CLINIQUE al13 ans 3 mois : Taille 145,5cm (-1,5)D¥C 0,5 cm en 2 mois ?
P 64 kg ; IMC 30.2 S4A3P4R0 AO 13 ans et 6 mois

BIOLOGIE post op: FT4 16,6 pg/ml (9,3 - 17,0) T8H5 pU/ml (0,270- 4,20)
Cortisol 288 ng/ml (36 - 193) ACTH 20 pg/ml
IGF-1 :168 ng/mL( -3DS) (3 mois aprés arrét GH) B3 :2.04ug/mL(-4,2DS)

QUESTION : Peut-on retenir le déficit en GH?

Cassure de la courbe de taille? Surtout non aati&garavec I'obésité
GH déficitaire mais obésité (IMC 27) et IGF1: 29ml (M) préTT GH
Accélération sous GH ET puberté avec amélioratilisc(ete) de I'IMC

IGF-1 actuel — 3 DS a 4 mois apres arrét GH emscde puberté et avec AO 13 ans 6 moi$

REPONSE : ttt a reprendre, déficit probable eattqorticoides envisagé / histiocytose
Reste a vérifier impact du tt par GH sur histiosgo..

(avril 2014) Pas de tt prévu, IRM stable

ar
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TABLEAU : fille de 9 ans 6/12
Puberté précoce

ATCD :

Mére 166 cm, DPR 14 ans, ob sévere, difficultés pwoir ses enfants (salpingite,
endométriose)

Sceur , prémature pubarche et surcharge pond, bgnach

Sceurs drépanocytose

Pére 170 cm, RAS

CLINIQUE : Depuis 8 ans 11 mois: menstruations liéges , une fois / mois, durée 4 j
Examen & 9 ans et 2/12 S1, P4, A3 Pilosité pubiehagillaire serait apparue a 3 ans (??)
Pas de douleur abdo Croissance N, surpoids, IMC R8s de signe d’HA

Pas d’anomalie cutanée

Imagerie : AO 10 ans, echo : Utérus 32 mm, ligrauita fine, C/C <1 OD, 18x6, OG 17x6

BIOLOGIE : 170HP 0,5, pic non fait sous synacthéaietechnique

Delta 4 base 0,8 ng/ml, pas de pic SDHA 802 ngl/esto: 0,1 ng /ml Oe: <2 pg /ml
T4: 14,4 pUl /ml, TSH 2,07 IGF1 199 ng/ml

LHRH :FSH 1,6, pic 10,7, LH 0,1, pic 1,5

EVOLUTION :

A 9 ans et 7/12 S1P4A3 hymen parait discrétemeptdgné Echo impossible

A 9 ans et 11/12 Régles toujours régulieres , igracun saignement intermenstruel
Aucun autre saignement Toujours S1, pas mémeadigtie

P4, A 3(? Serase...)

Echo : utérus 39 mm, C/C proche de 1 OD 22X8, 6G%%2

QUESTION : Exploration endoscopique ? AbsencesseirExploration coagulation?
REPONSE : proposition d’une vaginoscopie sous AG

Recherche infection urinaire et bilan de coagutatio
NDLR : un UCG serait utile ici pour évaluer I'impgeation oestrogénique




NUMERO ORIGINE PRENOM

645 RENNES Bébe

TABLEAU : bébé de — 3 mois ...
micropénis

ATCD Mme T. Manuella, 23 ans

Début de grossesse 1/10/13

Grossesse suivie pour une image kystique abdonsitakee sous le foie, non hépatique,
plutét en diminution de taille sur les contréletrieurs (duplication digestive,
lymphangiome, kyste mésentérique?)

EXAMEN ANTE NATAL : Amniocentese a 26SA: caryotydéXY, enzymes digestives
normales.

Echo 22SA: tubercule génital d’ aspect sensiblemernnal avec présence d’'une verge bie
identifiable

Echo 31 SA: bourses petites et vides et verge isualNsée

IRM foetale & 32 SA: Verge de petite taille etetfice de testicules en intrascrotal.
Questions en suspend: Longueur de la verge, ¢ giarplement d’'un micropénis...

La verge est-elle courbée? Fusion ou non des Hetsggenitaux?

Structure Mullérienne : & priori non sur 'IRM.

BIOLOGIE : Récupération du LA et des cellules darlhiocentése :

envoyees a Lyon

Dosage testostérone et delta-4 androsténedionédguélevé a 26 SA

Si testostérone élevée : étude du récepteur aun@amnes

Si la testostérone est basse, y a-t-il un intédets@r 'AMH?

QUESTION : Echo : verge et bourses petits Pas d@iyadias Un testis en place
(vanishing testis?)Avez-vous d’autres suggestions?

REPONSE : discussion sur testicule evanescentumasgul testis
Probleme de micropénis sans hypospadias
Situation a reconsidérer a la naissance

=
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TABLEAU : nouveau né fille
Hypoglycémie néonatale

ATCD 2e grossesse RCIU vasculaire

Accouchement a terme ok

CLINIQUE : Hypoglycémie des H2 0,28g/l puis 0,883

Alimentation enrichie Dextrine Maltose et Liprocil OK glycémies
Récidive hypoglycémies 2,2 puis 1,8 mmole/l desimlition alimentation J9
Dépendante d’un apport en glucose continu

BIOLOGIE : Résultat a J15 du Cortisol de J10 et:J3®t 9 pg/l ou pg/ml ?
Arrét supplémentation des l'arrivée, en 2h : Hypo ghmol/l Nal36 K4
Cortisol 5 ng/ml, T4 4 pg/ml, TSH 5 pU/ml

EVOLUTION :Mise sous Hydrocortisone en 3x a 15 mrjf

Récidive Hypoglycémie a 1,8 a H12 OK sous 30 raf/f2-2-2) pour 25009
Sous LThyroxine 8ug/kg/j

IRM aJ20: SIT etPHE PRL 6 ng/ml GH < qglycémie 2,2)

ECUN a J 19 puis septicémie a staph a J 35 pudi@nation ...

COMMENTAIRE : ECUN en lien avec apport importantglacose et hypothyroidie
Aucun symptome sur I’hypoglycémie, comportementragwrmal
Diagnostic fait sur la GH indosable a cet age.
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TABLEAU : nn gargon
panhypopituitarisme

ATCD : Diabéte gestationnel bien équilibré par limgimis en place au 5 éme mois.
Mére 34 ans, pere 41 ans Second enfant, 1 filRSen

Présentation en siege puis manceuvre externe Aisqp&wi par césarienne pour ARCF.
Apgar: 9/10/10 PN: 4010 g, TN: 49,5 cm, PCN: 34 Artériel a 7,12

CLINIQUE : Bébé resté en maternité; surveillance glgcémies dans le contexte du diabé
gestationnel

Hypoglycémie des H6 a 0,24 g/l, supplémenté enriexinaltose a 3% avec glycémie a 0,4
g/l, compléments, puis dextrine maltose 4%: derdexntre 0,4 et 0,7 g/l
J6 Ictere? Test au glucagon? Consommation desg@cAlanine sur CAA?
Hypothése premiére Hyperinsulinisme lié au dialgetationnel?

car pas de notion de cholestase, pas de microflais thyroidien normal

EVOLUTION : Sortie au domicile avec surveillancesakextros ( entre 0,5 et 0,7 g/l)
Pleure beaucoup, téte souvent, un épisode de sddiaselle

Réadmis a J 21 Poids: 4,225q, taille 54 cm, P(B &3

Alimentation gastrique continue avec 4% de dextnadtose: dextros entre 0,6 et 0,7 g/
Mais survenue d’un hypoglycémie 1 fois/jour a 0,8,4 g/l

Bilan diagnostic car I'hypoglycémie en lien avediabete gestationnel remis en question
Contact endocrino-pédiatre : Bilan hypophysaire

T4:0,74 ng/dl (N 0,6 et 1,2) et TSH a 2,2 , Caoltégnie basse a 0,7 pg/dl, ACTH 34 ng/l
Pas de micropénis

Ictere cutanéo-muqueux Bilan de cholestase aveaghycémie

Insuffisance anté-hypophysaire, demande d’'IRM gence et si récidive d’hypoglycémie:
début du traitement par hydrocortisone (Galactosgthyrosinémie Hépatite &a CMV ?)
Traitement par hydrocortisone 2 mg X3 Confirmati@v d’'un SIT

Complément de traitement par LThyroxine 4 gouttdd@H 0,2 mg/jour

COMMENTAIRE : GH chez le nouveau né meme en detinise hypoglycémie
Particularité : pas de micropénis

Pb de ne pas disposer des données réelles en direct
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TABLEAU : garcon de 17 ans et 3 mois
Adressé pour arrét de croissance depuis 2 ans

ATCD personnels: I° grossesse, Accouchement a 41 SA (forceps)

PN 3280q, taille 46cm (<-2DS), PC 34 cm ; Apgar 10

Allergie aux acariens traitée par Myzollen Acratée par Curacné (Isotrétinoine)
familiaux: Mére: 42ans, 152cm,52kg, réglée a 12 eandonne santé

Pére: 48ans, 175cm, 74kg, en bonne santé, pubedted Taille cible 170cm (-1DS)
Fratrie: sceur de 13ans en BS, 150cmGrands-paratesmals <160 cm
Grands-parents paternels, oncles et tantes de T60(m)

CLINIQUE : Né RCIU, rattrapage a 24 mois 86 cm (moyenne)

Croissance reguliere a -0,5DS jusqu’a 13 ans Stagnation de la courbe de croissance staturale:

155cm (-1DS) a 14ans, 159cm (-2,5DS) a 17 ans  Pas de notion de pilosite avancee

Aspect d’absence de pic pubertaire

En 1" STAV, sportif (karaté 6h/semaine) Bon EG, alimé@ntanormale

Taille 159cm (-2,5DS) Poids 56kg (+1,2DS), IMCKAImM2(97 per)

Stade pubertaire: ASP5G4(12-15ml) TA=136/88 Radhist, thyroide normale, musclé

RADIOLOGIE : Poignet et main G: maturation & 10Q%&s d’anomalie osseuse
Bassin face, genoux D et G: cartilage de croisstihizaix supérieurs totalement soudés

BIOLOGIE : FT4 12,0 pg/ml (9,3 - 17,0 ) TSH 2,04 jat) (0,270- 4,20) Ac négatifs

IGF1 399 ng/mL (131-490)

FSH 7,3 mUI/ml (1,5-12,4) LH 2,3 mUl/ml (1,7 ;69

Inhibine B 92 pg/ml (260 — 540) Testostérone34 @g/ml (3 500 - 11 500)

Delta-4 1 891 pg/ml (510 -2 000),17 OH P 0,46 ndk0 - 2,40 ) SDHA 2,5 ug/ml (1,3 -
4,4)

Ac MC négatifs lonogramme, créatinine: N CRP<1m@hryotype 46 XY

QUESTION : quelle orientation étiologique ? quel la CAT ? que lui dire ?

REPONSES : lien avec le RCIU ? influence du roameit? SHOX ?
Insuffisance gonadotrope ? a explorer
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TABLEAU : garcon de 16 ans 1/2
Retard pubertaire

ATCD Né a terme PN 3200g TN 50.5cm PC 35.6cm

Pas d’antécédent personnel particulier

Mére 162cm R & 12ans Pére 175cm a grandi au lgééédé d’une rupture d’anévrysme A
1frere de 18ans Sceur du pere réglée tard

CLINIQUE : 16 ans et demi Cs pour retard pubertaire
En seconde bons résultats Bon état général 'Rassthie
P 54.4kg -0.9DS, T161.8cm -1.8DS, IMC 20.8kg/{m3
G1P3Al1 Examen ras Age osseux 14ans et demi

BILAN : IGF1 265ng/ml -0.6DS IGF BP3 2.61ug/ml6BS

Cortisol 8h 138ug/l ACTH 92.6ng/l TSH 4.72muUl/LO041.7ng/I

FSH 0.37Ul/l, LH<0.1Ul/l, Testostérone <0.4nmol/l

AMH 613 pmol/l (85 ng/ml)- élevée (nle sup : 42 mg)ibine B : 90pg/ml (basse)
Delta-4 6.1nmol/l, DHEA 3nmol/l, Prolactine 8 ng/

IRM : Perturbation du signal en rapport avec apgpdentaire Pas d‘anomalie HtHp décelal
Hp morphologie normale bonne visibilité de I'hypgral de la postHp.
Tige pituitaire en place Pas de syndrome de masse

QUESTION : ttt androtardyl débuté. Quel bilan coémpéntaire ?
Faut il lui faire enlever son appareil dentaireidament pour controler IRM?

REPONSES : faire oter appareil dentaire pour \@rifRM : bulbes
Pb porte sur I'étiologie, pas sur le tt. Demandwygse bio mol par N de Roux
(discussion sur I'intérét de tt par gonado-stimesisur le plan de la fertilité future)

(attendre fin du tt orthodontique)

e
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650 BREST Agathe (Robin)

TABLEAU : fille de 13 ans 1/2
Retard statural

ATCD : frere Vu a la demande de I'endocrino adpher retard statural avec ralentisseme
de la vitesse de croissance

Né a terme: TN 47 cm

Mére 158 cm, pere 172 cm

Pas de ntion de tres petite taille dans la famille

Tendance au surpoids

P2, G1

CLINIQUE : AC: 12 ans et 8 mois AO // Age civil

Taille 139 cm, Poids 47,9 kgs IMC a 24,8 kg/m?

P2,A1,G1 Testis droit et gauche: 20x15 mm

Aspect dysharmonieux

Envergure: 137 cm Segment supérieur: 80 cm S$T8B% Envergure sur taille: 98,5%

BIOLOGIE : Cortisol en base: 5,2 ug/dl15,4 pg/dl
T4L: 15,23 pmol/l TSH a 1,98 mUl/l Testo a 0,28ml|
IGF1 21 nmol/l (N) GH: 0,22 mui/l 12,8 mui/l

Hypotheses Déficit somatotrope?

SHOX? Caractere dysharmonieux +++ Aspect deamélie Aspect « trapu »
CAT: second test ( sous sensibilisation ) et exgplon SHOX

Testostérone a 4,46 ng/ml HGH a 6,67 mui/l

IRM hypothalamo-hypophysaire Normale

EVOLUTION : Début du traitement par HGH

Posologie de 0,035 mg/kg/24 h

Bio mol : déletion du géne SHOX

QUESTION : explorer la sceur agathe (taille et V@males)

REPONSES :plutdt non , surveillance et bilan smassement
Question sur la croissance pubertaire dans les @resmu gene SHOX
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651 BREST Lilie

TABLEAU : fille de 9 ans et 1/2
Métrorragies

ATCD Pére aurait grandi au college Mere réglés Vage de 10/11 ans
Pas d’ATCD familiaux notables Parents séparéqisBésultats scolaires en CE2.
ATCD médico-chirurgicaux : Fractures avant-brasop@uet fracture coude gauche.

CLINIQUE

Motif de consultation : métrorragies depuis 1 mdigpisodes de saignement de durée
décroissante).

Pas de prise de médicaments ou d’application deecré

S4 P1 Examen gynécologique : inspection ras

Plusieurs taches café au lait.

BIOLOGIE : Oestradiol < 19 mmol/L; FSH a 2,05 UELLH < 0,12 UI/L
Echographie : HU & 42 mm avec ligne de vacuigispect triple feuillet
Ovaires : 19 et 25 mm Pas de masse abdo ou pedvie

QUESTION : quelle conduite adopter

REPONSE : puberté avancée avec évolution qui serapide
LH particulierement basse pour ce tableau

Revoir radio age osseux et urocytogramme

Faire un test au LHRH a 15 j de distance
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652 AVRANCHES Adeline

TABLEAU : fille de 4 ans 6/12
Suspicion de résistance aux hormones thyroidiennes

ATCD : naissance eutrophique a terme
pére obése, goitre euthyroidien, ifisafice gonadotrope secondaire ? (Pr Reiznic
meére : K de la thyroide enlevée auO3¥e Baclese

CLINIQUE : agitation psychomotrice et troublesldeoncentration

bilana 1 an : TSH a 4,8 mu/ml (n<4,2), TSH=3,8
mais T4= 23 pg/ml (n<17), T3= 4,3 pg/ml (N<6)
mise sous Lthyroxine 3 gouttes controle T4= 2hpd3=3,5 pg/ml, TSH=1,2 mu/m

Examen & 4 ans et 5/12

T=107 cm (1DS) P=24,7 (6 DS), IMC = 23 accélédmt-2DS a + 6DS en 2,5 ans
concentrée et compliante mais gros troubles derlaemtration a I'école

bon développement psychomoteur

Arrét Lthyroxine : contrdle a 1 mois, TSH= 1,8, T4=pg/ml (N<14,8), T 3= 3,9 (n<3,7)
pas de dégradation du comportement

QUESTION : Résistance aux hormones thyroidiennes ?
REPONSE : la clinique oriente vers ce diagnostid Babésité

Proposition de vérifier la biologie thyroidiennesdearents
Demander un avis au centre de ref (R Coutant)
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653 AVRANCHES Léana

TABLEAU : fille de 9 ans
Adrénarche exagérée, puberté avancée et mauvaisspiode taille

ATCD : Naissance a terme, eutrophique, Hypothyroidie coitaje
Taille cible a — 0,8 DS (159)
Croissance a la M pour taille 2 jfhir poids depuis toujours

CLINIQUE :

Adrenarche a 7 + 6/12

A2P2S1 T=122 cm (M) et P=28 (2DS) IMC= +1,8 DS

AO= 8+10 UCG = peu stimulé, 3% IE, 5% IK, 50/45IM

Vue a 7 + 9/12, A2P2S1 gynécomastie mais vulve éapée, T=124 cm, P=28,8

BIOLOGIE : StimuLH base 0,02 pic a O,75, FSH a Q56,5

Synactéene NI: 170Hp 0,4 pic a 2,3 ng/ml, delta®d@ gg/mi
Testo a 280 pg/ml, SDHA a 0,9 mg/I

UCG stimulé 5% IE, 8% IK, 25/67/08 IM

Echo: uterus 30mm, ovaires 12X9 X8

EVOLUTION :

7+ 11/12, A2P2S1 gynécomastie, AO= 9+3, UCG 5%8%a,IK, 15/78/07 IM

8+ 7/12, A2P2S1 gynécomastie, avance AO=10+6 ad&ansoide, PT finale — 2DS
UCG avance: 7% IE, 11%IK, 09/80/11

LHRH : LH 0,06 pic 0 1,5, FSH 1,5 pic a 7,2, Andeogs bas

8+11/12, A2P2S3 5cm, AO franchement a 11ans, T=ch3(M)

QUESTION : CAT ? ne rien faire ?

REPONSE : revoir echo pelvienne
A priori pas de solution alternative a I'abstention
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654 BREST Anna-Rose

TABLEAU : fille de 4 ans
Anomalie inhabituelle du caryotype

ATCD Naissance a 39 SA, PN 2,8 kgs ; TN 47cm ; BBN cm
Développement psychomoteur normal

ATCD familial : gdmeére maternelle 1m49, gdmeére pae 1m55
Formules chromosomiques parentales normales.

CLINIQUE : Apparition d’'un retard staturo-pondééat- 2DS
Dysmorphie : pavillons d’oreille bas implantés étdllés, fentes palpébrales obliques en |
et en dehors, nez un peu étroit, palais ogivahtfbmmbant et haut

BIOLOGIE : Caryotype :Translocation équilibrée :
Monosomie patrtielle de I'extrémité distale d’un &br
Trisomie partielle de I'extrémité distale du chr 1

avis généticien : Pas de retentissement sur le BRkha-Rose

QUESTION : Faut-il considérer ce tableau commedidesTurner ?
Quel retentissement sur la croissance staturo-paled@

délétions terminales du bras long de I'X entrainere petite taille, sauf celles distales a g2
Pas de géne majeur de la croissance sur la zougsd apres ql3séerkens C. Am J Med Genet 1994
Risque d’'insuffisance ovarienne ? Risque de cpalioes ?

Aucune malformation cardiagque retrouvée chez lésmias porteuses de délétions de I'X.

REPONSE : on retient le risque d’lOP, le risqueatard staturo-pondéral et cardio
Veérifier le CGH array ? relire la biblio ...

as

1
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655 NANTES Nouveau né

TABLEAU : enfant de 20 jours
Questions sur un caryotype anté natal

ATCD : 3 sceurs dont 1 décédée a 2 mois (Portugal)
Grossesse surprise, parents 40 et 45 ans
Anomalies de la nugue

Biopsie de trophoblastes

46XY échec de culture/10

CLINIQUE : Echo ok «c'est une fille » ...

Accouchement a terme

Appel pédiatre mater en urgence Consult a J1 : @@ihins normaux

Echo : utérus 39 mm, ovaires 8 et 9 mm

« aspect un peu inhabituel des gonades, de steucés homogene peu folliculaire »

BIOLOGIE : J1 170H Pro 3,2 ng/ml Testo 0,97 ng/AIH 0,4
Caryotype 46, XX

Réanalyse caryotype du trophoblaste: 46,X,der(X)

FISH SRY — et sonde centromere X ++

X et dérivé centrométrique du X (identifié comme Y)
Mosaique sur le placenta

COMMENTAIRE : attention a un caryotype sur le troplaste ...
NDLR: et « errare humanum est »
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656 BREST Clémence

TABLEAU : fille de 12 ans
Retard staturo-pondéral

ATCD Née a 30 SA + 6 jours, PN=1400 g, TN= 40 cGN2 28,5 cm
Césarienne pour HELLP syndrome Apgar 3-6-10

Evolution néonatale : MMH, ictére, RGO.

ESV avec échographie cardiaque normale et holt&S)¢isolées, non en salve
Taille mére 1m48, taille pére 1m76, TCG = 1m55

CLINIQUE : 6 ans 10 mois :

Difficultés d’acquisition de la lecture, problémis graphisme, difficultés de concentration
Diplégie spastique, IRM cérébrale et médullairenmade, ttt par toxine botulique et kiné
Ralentissement progressif croissance , infa -2 DS

11 Ans taille=127,5 cm (-2DS) ; Poids= 31,3 k@gs3bS)

Examen clinique normal, prépubére

Age osseux : 11 ans

Bilan radiologique Clémence et sa mére : pas dimaent pour une MOC

A 12 ans : Poids= 37,2 kgs ; taille= 133 cm (-RS) S3S4 AO 11 ans et demi

BIOLOGIE : Bilan a 4 ans AO : 3 ans

AC antigliadines négatifsNFS, iono, fonction rén&iéan hépatique normaux
Bilan thyroidien normal IGF1 78 ng/ml Caryotypge XX

A 1l ans: TSH 1,55 mUl/l, T4AL 17,2 pmol/l, IGF12ag/ml

QUESTION : Autres étiologies de retard staturav@géier ?
REPONSES : lien avec un RCIU ? rechercher la taillemois

Vérifier les mensurations TA/T, env/T Voir les iasl MOC pour la mére
Recherche déficit en GH, faire un CLU.
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657 BREST Gwenn

TABLEAU : garcon de 13 ans
Sd de Klinefelter

ATCD Grossesse : caryotype pour age maternel 4% XX

ATCD :ras, TCG 174 cm

CLINIQUE : a 11 ans et 10 mois : Scolarisé en 6ettfall

Taille= 159 cm (+2,3 DS), poids= 56 kgs (+3,5 DS)C= 22 kg/m2
Verge 50x20 mm, P2G1, testis prépubéres

BIOLOGIE : FSH 1,2 UI/L LH 0,7 UI/L testostérone30ng/ml
Inhibine B=182 ng/L IGF1 265 ug/l (N= 115 a 498)

EVOLUTION : & 12 ans et 6 mois

Taille 165 cm (+2,5 DS), Poids= 61,2 kgs (+ 3,208)C= 22,5 kg/m2

P2 G1 verge stimulée Acné

Bilan FSH 7UI/L LH 2,4 UI/L testostérone 1,14/my

Age osseux= 12 ans 6 mois — 13 ans

A 13 ans : Taille 167 cm, Poids 64 kgs, IMC 23,/k® P3 G1 verge stimulée

QUESTION : Faut-il le traiter par testostérone paktir de quand ? A quelle dose ?
Faut-il envisager un spermogramme ? Une biopsiewasre ?

REPONSES : traitement a faire au mieux apres larspgramme
Attendre le dysfonctionnement pour le supplémenter
Importance psychologique de laisser la virilisatipontanée se faire
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658 BREST Mohamed

TABLEAU : garcon de 12 ans 1/2
Puberté hative et scoliose sévére

ATCD : pere 180 cm, mere : 156, réglée a 15 ans

41SA+1, PN: 3620g, TN: 51.5cm, PC: 34 cm

Scoliose congénitale malformative Corps vertébietes cotes : T5 a T12
Traitement actuel par corset, Traitement chi&laidnon défini

CLINIQUE :

A 11 ans % classe de 6° Probléme scolaire / akisem¢ Conseil de discipline ...
Comportement difficile

puberté P3 apparition d’'un duvet vers 10 ans ig dsbit et gauche 35 sur 20 mm
Mue de la voix 12 ans

A 12 ans %2 : 5eme

Prise en charge psy : Amélioration des troublesataportement

P4, Testis droit : 45 fois 25 mm Testis gauche fol925 mm

Scoliose : Intervention chir

BIOLOGIE : Alpha foetoprotéine, béta HCG librearmaux

TSH: 1.2 mUl/I, T4L : 14.5pmol/L

Delta 4 : 0.93 ng/ml 17 OH Pg : 0.52 ng/ml SDH3V5 ng/ml Testo : 2.36 ng/ml
Igfl : 36.2 nmol/L (normal/ P3)

Test LHRH : Pic FSH 10.33UI/L, LH 13.6 UI/L

IRM : normale

QUESTION : Puberté évoluée, avance AO, Scolioséamahtive congénitale importante
Indication a un traitement par analogue de la LHR¥#hostic de taille? Gain de taille?

Effets secondaires du traitement ? Ostéoporoseite¢ chir + compliquées ...)

REPONSES :plutét pas de traitement , surveillarckBédolution spontanée
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659 VANNES Mathieu

TABLEAU : garcon de 5 ans
obésité sévere

ATCD : ATCD familiaux : Mére 60 kg, 170 cm Pére-80 kg, 180 cm

3% enfant d’une fratrie de 3, frére de 12 ans 4Qlkg50, BMI 18, sceur 50 kg, 150 cm
ATCD perso : Coarctation de l'aorte opéré a 1 nmuisvi cardiaque normal
Troubles du langage, suivi orthophonique Porudettes

Moyenne section, baby-karatépar corset, Traitéml@n: délai non défini

CLINIQUE :
Prise pondérale rapide de 10 kg en 6 mois sansficatain alimentaire ni des habitudes de
vie, début d’accélération staturale ?

Sudation importante Pas de céphalées, transitalorm
Respiration forte sans ronflement a priori

Poids 30,2 kg, taille 116 cm, BMI 22,5 kg/m?

Pas de vergetures, obésité androide

examen cutané ras, pas de dysmorphie

OGE : verge 5 cm, testis a peine 1 cm

BIOLOGIE : lonogramme, fonction rénale, Ca, Phmalr

Glycémie a jeun 0,94 g/I Bilan lipidique normal

T4 16,9 pmol/l, TSH 3,56 mUI/L IgF1 146 ng/ml : nal

Cortisol 8h 127,5 pg/l; ACTH 14,8 ng/l

Cortisol urinaire sur 24h 13 pg/24h (1 fois cardebprise en charge financiere)

IRM cérébrale : pas d’anomalie hypothalamo-hypophigs hypertrophie amygdalienne
importante entrainant sténose de la filiere oroAphgée, image séquellaire probablement 3
niveau de la couronne radiante droite (réintergicdaen attente)

QUESTION : Obésité d’apparition trés brutale avEdilan normal
Faut —il faire d’autres explorations hormonalesiarBgénétique ?
Surveillance pour le moment ?

REPONSES : explorer la période néo natale élénwigstant vers un Sd WP
Evaluer nutrition, revoir sur le plan ORL, faireeupolysomnographie
Evoquer sd de ROHHADNET

Le syndrome de ROHHADNET est une forme rare d’obésité qui peut ressembler aux obésités endocriniennes
(Syndrome de Cushing) ou génétiques (Syndrome de Prader-Willi). Dans les 9 cas de notre série, il existait,
une obésité précoce (début : 9 mois a 4 ans) avec cassure de la croissance staturale. Quatre patients avaient
un retard mental. Six patients présentaient des tumeurs neuroendocrines (ganglioneuromes). Les anomalies
endocriniennes étaient variables : hypercortisolisme (1/9), hypocortisolisme (4/9), hypothyroidie (4/9), déficit
en hormone de croissance (7/9), hypogonadisme hypogonadotrope (4/9). La natrémie moyenne était a 150
mmol/L sans diabéte insipide. Tous présentaient une hypoventilation sévere avec hypercapnie (PCo2 50 + 4
mmHg) et une dysautonomie (variations thermiques, tensionnelles, du rythme cardiaque). Ces obésités sont
rares mais potentiellement graves. L’'hypoventilation et la dysautonomie peuvent mettre en jeu le pronostic
vital. Deux patients sont décédés d’arrét cardiorespiratoire. Notre but est de faire connaitre ce syndrome afin
d’éviter les erreurs diagnostiques, de rechercher I’nypoventilation et de la traiter en urgence, d’étre prudent en

10

prescrivant de I'hormone de croissance dans ce contexte et de ne pas l'utiliser I'oxygéne en cas d’hypercapnie.
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660 LORIENT Charline

TABLEAU : fille de 1 an et 3/12
Prémature thélarche

ATCD : RAS

CLINIQUE

Stade pubertaire : A1P1S3 (diametre 3 cm)
AO =2 ans

BIOLOGIE : FSH a 9,4 Ul/lL a 40,8 et LH < 0,22 UIA8
Echographie : HU a 27 mm

QUESTION : comment analyser cette situation
REPONSE : pb pour la précision de I'age osseux Ehpetit

Pic de LH normalement plus élevé chez le petitmnfa
Pas de pilosité, pas de pb surrénalien a crainBtec?en 11

NUMERO ORIGINE PRENOM

661 RENNES Elisa

TABLEAU : fille de 5 ans
Pilosité pubienne

ATCD : naissance eutrophique a terme
pére : pic de 17 OH sous synacthémnealp pas de bio mol
meére : hyperplasie CG sr, hétéroaygomposite V281F (forme non classique)
SOPK, sous hydrocortisone

CLINIQUE : inquiétude sur la transmission de latation / pilosité
A1P2S1 (croissance ?)

BIOLOGIE : 17 OH 0,3 ng, testo nle, composé S nl
SDHA : 1012 pg, delta 4 : 0,5
AO : 6 ans %2, Echo ov nhormaux

QUESTION : prémature adrénarche : synacthene fhbl@

REPONSE : tres discutée ..., de toute facon , aesuierpres.
Synacthene , pas de consensus, accord sur la bio mo
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662/663 RENNES Héolia/lnes

Héolia
TABLEAU : fille de 7 ans 10/12
Suspicion de puberté précoce

ATCD : familial SOPK (sceur de la maman), de puberté peémaman et grand-mére
maternelle), d’obésité

Personnel : Pilosité axillaire & 4 ans Pilositbipaone a 6 ans %2

Surpoids précoce a 3 ans

CLINIQUE : obésité (41.5 kg = +8.4 DS pour 131.5er.8 DS),
A3P2S1, pas de signe d’hyperandrogénie

AO en avance de 2 ans : 10 ans AO/8 ans AC
BIOLOGIE : delta4 0.8 ng/ml (0.05-0.45), testo @l& ng/ml,
SDHA nl (659 ng/ml), 170HP nle (0.8ng/ml)
Hyperandrogénie ovarienne biologique
Echo pelvienne normale : pas de signe d'imprégnatestrogénique (utérus 29 mm), ovai
18 et 22 mm sans follicules, surrénales nles

Ines
TABLEAU : fille de 7 ans 7/12
Suspicion de puberté précoce

ATCD de syndrome métabolique chez le pére et aseeadu pére
Surpoids précoce a 3 ans, origine alimentaire, tgglycéridémie transitoire
Pilosité pubienne et axillaire a 6 ans

CLINIQUE : obésité (43.5kg = +9.6 DS pour 137 cm2E£3S),

A2P3S1 pas de signe d’hyperandrogénieqelmi

9 AO/ 8 ans AC
BIOLOGIE : testo 0.37 ng/ml, deltad4 1.2 ng/ml, SDHK681 ng/ml), 170HP nle
Hyperandrogénie biologique ovarienne
Echo pelvienne : pas de signe d'imprégnation ogétrigue (utérus 27 mm), ovaires 15 et
mm sans follicules, surrénales nles

QUESTION : L'obésité grave et précoce modifie edd sécrétion ovarienne des androgen
chez la petite fille ? Ou I'inverse : un ovaire ¢isposé au SOPK intervient il dans la prise
poids des la petite enfance ? Y a-t-il une plaag fpometformine ?Quel suivi?

REPONSE : plutot conséquence de I'adrenarche digpais de I'obésité en second
On ne retient pas d’anomalie pathologique

[€S

16

es
de

Suivi clinique « simple »
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664 (621) RENNES Lucie

TABLEAU : fille de 9 ans 5/12
Début de puberté limite

ATCD Adoptée du Vietham a 16 mois, dénutrie +iagivée, rattrapage rapide
QUESTION : inquiétude de la mére sur cette pubamtéours et sur la taille

REPONSE : la situation est normale sur I'age daitiébsur la croissance limite de la norn
Discussion de la mére avec un psycho serait efisipie ?

Que dit le pére ?

NUMERO ORIGINE PRENOM

665 (635, 575) BREST Antoine

TABLEAU : garcon de 11 Ans
Maladie de cushing

RAPPEL : GHD post opératoire

Traitement actuel

—Hydrocortisone 9mg/m2/jour 6mg matin, 3mg miirét du cortisol de fin d’aprés-midi
-GH : 1.1 mg/jour

BIOLOGIE : IgF1 : 311ng/ml (normale)
La cortisolémie augmente: reprise de la fonctionioatrope, annonciatrice de la guérison

CAT : Attente d’'une cortisolémie normale le matin
Puis test d’hypoglycémie insulinique pour vériféela fois la fonction corticotrope et
somatotrope. A priori la GH est mise pour une dirgesitoire d’'une durée de 1 an

EVOLUTION : Bonne efficacité de la GH Fatigue, Tiagce a I'effort
Vitesse de croissance, Morphologie
Avis sur la cortisolémie qui augmente?

DISCUSSION : GH efficace sur croissance et poids
Ana path négative mais la tumeur aurrait été vudepehir (fragment non analysé ?)

e
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666 RENNES Simon

TABLEAU : garcon de 16 ans 1/2
Retard staturo-pondéral

ATCD Terme 41 SA, PN 3220g, TN 50 cm : non RCIU

Pas d’ATCD pathologique, pas de traitement

mere: 44 ans, 159 cm, réglée a 12 ans, bonne santé

pére: 50 ans, 172 cm, pas de notion de puberté&éatmbnne santé
fratrie: 1 sceur de 20 ans, 164cm, réglée a 13 ans

CLINIQUE Croissance réguliere sur la ligne de -1jD&ju’'a 11 ans%2
Infléchissement (ou cassure?) entre 11 et 15 ah$BS

Cassure a 15ans avec taille actuelle a -2,2DS

En 2% pas d’activité extrascolaire Bon EG, alimentaujuilibrée
Taille 157,8 cm (-2,2DS) Ta/T 54%, E/T 100% Tanrker:

Poids 49kg (10p)IMC 19,7kg/ m? PA 115/45, FC 77

discréte gibbosité thoracique droite

BIOLOGIE : Bilan nutritionnel : normal Caryotyp&6, XY

TSH 1,2 pU/ml, T4l 11,4 pg/ml PRL 16,3 ng/ml

IGF-1 293 ng/ml (0,6DS), IGF BP3 1,99 pg/ml (-2,3DS

GH base < 0,15 mUI/I, pic 58,9 mU/l (Glucagon/Bxxt&m| base 70 ng/ml, pic 116 ng/ml
FSH 2,1 mU/ml, LH 2,2 mU/ml Testostérone 8850 pg/ml

AO : 18 ans, Radiographies du squelette : pas ufaegit pour une MOC

IRM : selle turcique et tige pituitaire Iégeremeésviées a D, sans syndrome de masse

QUESTION : Orientation étiologique? CAT?

REPONSES : pas de réponse ...
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667 NANTES Emilie

TABLEAU : fille de 12 ans
Avance pubertaire

ATCD lere enfant.
-Meére: 1.62m R+ a 12 ans
-Pére: 1.72m

CLINIQUE : Bourgeon mammaire a 7 ans 3 mois salusipé. Trés lIégére accélération de
taille
Suspicion de puberté précoce

BIOLOGIE : Test LHRH Pic LH=2.8 mUI/L. Pic FSL=5mUI/L

AO=8 ans 10 mois (avance de 1 an) IRM hypophys$dire

Echographie pelvienne: utérus 43 mm. Ovaire G 33 pan de visualisation ovaire droit
décision absence de traitement et surveillancécknet échographique

EVOLUTION : Contrdle écho: ovaire G a 50 mm sanst&yovaire D toujours non visualisg
Utérus 35 mm. Peu d’évolution pubertaire clinique.

IRM pelvienne: absence ovaire droit. Ovaire G niiliculaire avec parenchyme d’aspect
normal.

Hypothese : Hypertrophie compensatrice ovaire gaugain torsion anté ou post natale de
I'ovaire droit’

Puis épisode de douleurs abdominale:

Echographie image kystique a droite : Hydrosalpit&te paratubaire?

Contréle écho , Cs chir +/- caelioscopie

QUESTION : gue penser de cette image kystique

174

REPONSES : kyste de la trompe ? aucune autre idée ...
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TABLEAU : garcon de 15 ans
Gynécomastie

ATCD personnels : Naissance terme, eutrophe, RAS
familiaux : Mére : réglée a I'dge de 14 ans, tdili8 cm
Peére : taille 174 cm, pas de notion de gynécomadteuberté

Un frere ainé de 21 ans qui a eu une gynécomastilareuse pendant 3-4 mois a la puber

CLINIQUE : Puberté débutée depuis 2 ans

Poussée mammaire bilatérale depuis 1 an, doulcaisaue écoulement intermittent a la
pression de la glande mammaire du c6té droit.

Poids 66 kg, taille 169 cm, IMC 23 kg/m?

A3P3G4 avec une verge de 9 cm, testis de 15 mkl@asasse testiculaire palpée.
Glande mammaire de 2 cm de diameétre des 2 cotgstion sensible, pas d’écoulement
provoqueé.

Le reste de I'examen normal, sauf une tache caf@itaunique au niveau de la cuisse droitg

BIOLOGIE : NFS, lono normal, fonction rénale ephéque : normales

Bilan thyroidien : TSH 1,14 mUI/L, T4 14,7 pmolidPactine 97 mU/L ( N 45-380)
Cortisol 8,6 pg/dl (N 8-25) FSH 3,7 UI/L, LH 4,3/U Estradiol 31 pg/ml (N 7-43), en fév 7
Testostérone 2,8 ng/ml (N 2,4-8,3), 2,55 ng/mléan f

Protéine liant la testostérone et I'oestradiol 8&Hl (N 18-54)
Testostérone biodisponible 3,9 nmol/l (N 2,7-18hilbine B : 223 pg/ml
SDHA 6,5 pmol/l (soit 2395 ng/ml) (N 0,8-10 pumol/l)

D4AS : 5,9 nmol/l (soit 1,7 ng/ml) (N 0,3-10,7 nrfipl

Alfa FP : <1 ng/ml, bHCG libres : < 0,1 pgl/l

Echo testiculaire : normale
QUESTION : Autres explorations ? Quel traitememposer ?
REPONSES :aspect de gynécomastie pubertaire

Ecoulement lié a des massages de la glande ?
Proposer chirurgie d’ablation
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TABLEAU : fille de 8 ans
Prémature thélarche

ATCD : Maman : DPR : 12 ans %2
Puberté papa a priori normale
Période néonatale : Gynécomastie droite

CLINIQUE :accélération de la vitesse de croissarta +3,5 DS

5 ans : bi latéralisation gynécomastie

5 ans 10 mois : S3 G, S2 D pas de pigmentatiomaeselons P1, Al, vulve infantile
6 ans 10 mois : S3 (Dte : 3*3 cm, gauche : 3.5%3)661, Al

7ans 10 mois : S3 (7*5.5cm), A2, P2 vulve non imgpée

BIOLOGIE :

5ans ¥ : UCG: subatrophique : faible imprégnatiestrogénique

Echo ovaire : « plutét petits » LH <02 3.50 mUI/L FSH 2.16> 14 mUI/L

Rapport LH/FSH : 0.25 Oestradiol < 20pg/ml Andnoge surrénaliens : normaux

6 ans 10 mois: UCG: subatrophique a intermédidaéte imprégnation oestrogénique
Echo : utérus pré pubére, 32 mm de longueur, odaai 2.4cm, ovaire gauche 2.1cm.
LHRH : LH: 0.15-> 2.27 Ul/L, FSH 2.6 17.45UIl/L Rapport LH/FSH : 0.13
Oestradiol < 20pg/ml Marqueurs tumoraux : négaifsirogénes surrénaliens normaux
7 ans 10 mois : Gonadotrophines urinaires 24h: Q42 Ul/24h, FSH : 2.274 Ul/24h
Stade | ou stade Il

QUESTION : prémature thélarche ? traitement freina®

REPONSES : revoir écho et stimu LH
Traitement si puberté précoce confirmée
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TABLEAU : garcon de 15 ans
corticosurrénalome

ATCD Asthme Surpoids : 80kg a 13 ans
Chirurgies mineures : adénoidectomie, parasynthéese
Familiaux oncologiques : notion de cancer ORL, CEi€@hose

HDM Prise de poids : +32kg en 8 mois (de septerBbis a mai 2014)
Dyspnée d’effort progressivement croissante jusqu’'&pisode de dyspnée fébrile avec
cytolyse hépatique Hospitalisation en réanimatiédigitrique a Angers le 03.05.2014

CLINIQUE : Poids 110kg
Faciés lunaire Vergetures pourpres Hirsutisme

BIOLOGIE : Aggravation cytolyse hépatique 50N, &gtV abaissé 46%

Apparition d’une insuffisance rénale

Angioscanner thoraco-abdominal : absence d’emipolimonaire

masse surrénalienne D 15 cm thrombus v. cave éufégi(veine iliaque B> oreillette D)
Pet-Scan: hypermétabolisme intense de la sr Dhrduntbus et du parenchyme hépatique
Minéralocorticoides Aldostérone 1231 ng/l (N10-1L0%nine 93 ng/l (N 2,4-29ng/l)
DOC 202pg/ml (N 40-200) Corticostérone 0,2nghhk(3,4) Kaliémie ?

Androgénes 170HP 4,7 ug/l SDHEA 4,6 miy#androsténedione > 15 000 pg/ml
Testostérone 6,79 nmol/l FSH < 0,1 Ul/l, LH < QM

Glucocorticoides CLU 49 pg/24h cortisol a 8h 1gAN ACTH a 8h <5 ng/l

aFP 1,85 ng/ml (N< 13,4) hCG 0,06 (N<0,1ng/ml)

Chirurgie d’exérése a Rennes Pré-opératoire:

dégradation fonction hépatique TP 38%, facteur % 23syndrome de Budd-Chiari
Intervention le 07/05 : sous CEC

exérese en monobloc de la tumeur avec néphrectntiépatectomie D, résection veine ca
inférieure rétrohépatique remplacement de la V& lym tube Goretex annelé

Lésion tumorale: corticosurrénalome 16 cm x 14 exérése compléete

nombreux emboles vasculaires microscopiques ess@fmient graisse peéri-surrénalienne

post op androgénes surrénaliens effontifiégralocorticoides normalisés
Amélioration progressive de la fonction hépatiquammplications infectieuses
Puis insuffisance anurique : hémodialyse a Nantes.

Etiologie ? Sd de Li-Fraumeni ? Sd de Wiedemanckéh ?

Sd avec corticosurrénalome d’apparition plus tadadulte)

NEM 1 ( adénome >> corticosurrénalome malin) PAF1KR

Pas de commentaires

Ave
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Killian

TABLEAU : garcon de 15 ans (10 ans au début deite gn charge)
Maladie de cushing ?

EVOLUTION

A 15 ans et 5/12

Bonne évolution puberté : P4, Testis D et G : 5130
Ralentissement de la courbe staturale : T 168.6 cm
Amélioration de I'MC : 31.9kg/m2

Ralentissement statural lié au déficit en GH Bpsgtratoire ...
Réalité de la maladie de Cushing ?

Traitement par GH débuté en 06/2014

COMMENTAIRES : accord sur l'indication de mise sdupar GH
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TABLEAU : fille de 7 ans 1/2
Prémature pubarche

ATCD : Grossesse normale, accouchement a terme.
Maman : décédée mélanome

1 sceur ainée : sclérose tubéreuse de Bourneville
Rhabdomyosarcome Epilepsie polymorphe Polykystésale

CLINIQUE 7 ans : Pilosité pubienne

A 7 ans 8 mois : A1S1P3 accélération croissanaeta pe 4 ans, + 2 DS
Capuchon clitoridien Clitoris : 1-1.5cm Petitesri&vinfantiles

Pas de tache cutanée

Age osseux : 12 ans

BIOLOGIE : Gonadotrophines urinaires : stade pré&peb

LH urinaire de 24 heures: < 0.0140 Ul/jour FSHhanie : 1.589 Ul/24h

FSH: 0.70 mUI/L LH : <0.20 mUl/ml Estradiol: 14 pg/ml

Echographie : longueur utérine a 24 mm Ovairetyge pubere:

G :35*16 mm, soit5cm2 D:32* 15 mmm, sob 8m 2

Multiples images liquidiennes d’origine folliculair

Delta 4 : 0.30 ng/ml SDHEA : 499 ng/ml 17 OH pg1®ng /ml (Testo : non faite)
BHCG et AFP négatifsOestradiol : 22.46 pg/ml

Test LHRH : LH < 0.2mU/ml, pic a 2.98 FSH 0.95 mU/pic a 8.41

QUESTION : Origine de la stimulation ovarienne? Basigine centrale
Ni en lien avec une hyper androgénie de type HE®ume frustre
Origine de I'avance d’age osseux? les estrogénass Mou viennent-ils ?
CAT : Que faire?

REPONSE : réaliser un test au synacthene avectgroge et DOC (et envoi a Lyon)
Echo surrénalienne, scanner
Hyperandrogénie clinique mais pas biol. Carney eyatique ?
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TABLEAU : fille de 12 ans 9/12
Retard statural

ATCD : Mensurations de naissance normales (49 c3dtgs a 41 SA)
Tp 172 cm, Tm 154 cm soit TCG 156.5 cm (-1.3 DS)
Asthme du NR (plus de ttt)

CLINIQUE : taille — 2,5 DS avec ralentissementidsol DS
Ta/Td =50.7 % Env/Td =100 %

Examen somatique normal Pas de syndrome dysmamphiq
S4P4 (S2 a priori en sept 2013)

BIOLOGIE : tests GH pics a 9 et 12 mUI/L
Caryotype en attente IRM le 21/10/2014
Le reste du bilan est normal

QUESTION : Faut il envisager d’associer un traitatrfecinateur GnRH au traitement
substitutif par GH ?

REPONSE : freination a 13 ans et avec AO de 11 aes discutée ...

voir écho pelvienne, relire AO, avis , plutot GHikse

doute sur un gain supplémentaire avec ce projeét pub 1° année de tt par GH puis GH
seule




NUMERO ORIGINE PRENOM

674 NANTES Eva

TABLEAU : fille de 7 ans
Torsion annexe ovarienne a répétition

ATCD : RAS

HDM :

a 4 ans : torsion annexe droite, traitée sousaoel

bhCG aFP LDH négatifs Cytologie liquide peritaeénormale

Surveillance echo de 4 a 5al1/2 : ovaire droit 26AB@, pas de kyste, ovaire gauche 18mm
Utérus prépubére S1P1A1

a 5ans 8mois Torsion annexe droite (2 tours de)spit par coelio

Echo : 2 ovaires de 30 mm, pas de kystes

CLINIQUE : S1P1A1
taille +3DS réguliére (p 170 et 183, et prise delpo
Tache CAL 10 mmx 8 mm cuisse (comme mere)

BIOLOGIE : Marqueurs neg E2:11 pg/ml AMH 12.7 nglril <0.1 FSH 0.9

SDHA 263 ng/ml D4A 0.49 testo 0.37 ng/ml, delta2 dg/ml, SDHA nl (681 ng/ml),
170HP nle (Hyperandrogénie biologique ovarienne )

IRM pelvienne : ovaires normaux de grande tail@€835 mm, multifollicules <10 mm

EVOLUTION :

6ans 10 nouvelle torsion droite

Sous coelio : « laxité importante du ligament w@évarien et du ligament rond »
fixation ovaire et trompe. Echo : utérus prépabeér

7 ans : S2 unilatéral, P1 A1l vulve nle Croissadem

LHRH prévu ...

QUESTION : que penser de ce tableau ? que fairdréd’gue le LHRH prévu

REPONSE : vérifier TAMH et IGF1, revoir androgénes
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TABLEAU : Amine fille de 12 ans
Goitre

ATCD Famille maghrebine
Gd mere, Tante et Cousin de la maman : hyperthgroid
Coté papa : 1 grand-mére opérée d’un goitre

CLINIQUE : Consulte a 12 ans 1 mois pour goitréo{@ours eu le « cou large »)

TSH limite haute a la naissance, pas de suivi énsui

Euthyroidie clin, pas de puberté, bonne croissaggegervicaux d’allure banale. 36kg
écho = goitre hypoéchogene sans nodule, avec hémés et ganglions latéro cervicaux.
Lobe D 55*15.5*22 mm, lobe G 57*13/22 mm

BIOLOGIE : TSH limite supérieure (4.23 pour limae4.2), pas de dosage T3 T4,

Ac antiTPO limite 35 pour 34.

Adressé pour complément BS (en attente) - scimtifaibe car sceur déja eu et nle

Sceur : Ines fille de 9 ans

Dépistage néonatal de TSH élevée,

suspicion d’hypothyroidie transitoire mais échearage tt a 18 mois

Thyroide en place

Scintigraphie avec test au perchlorate normalégelde 1 an : pas de trouble de
I’lhormonosynthése

Traitement par L-thyroxine 12 gouttes par jourgbihormal en janvier 2014), avec deman
de relai par Levothyrox : 30 kg

A I'examen : euthyroidie sous traitement et godiigcret, ancien

Phase d’arrét du traitement : remontée a J10 @8#ha 11.67 mU/L, T3 normale & 3.81
(2.53-5.22), T4 normale a 1.08 (0.97-1.67)

QUESTION : quelle étiologie ? que faire ?

REPONSE : plutot ne rien faire — pas de traitene¢attendre I'évolution clin et biol
Faire biologie moléculaire de la famille (scintiyode frere ?)
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TABLEAU : fille de 11 Ans
Diabéte de type 1 « classique »

ATCD familiaux :
Parents d’origine roumaine, non consanguins P&¥Tdeconnu
Hyperglycémie a jeun chez le papa obése... DT2r(@egaternel et GMP

CLINIQUE :

SPUPD apparu en Nov 2013

Puis perte de poids d’environ 6 kgs en 1.5 W@en arrivée aux urgences :
Pas de signes de deshydratation

BIOLOGIE : BU : glycosurie +++, cétonurie +++
Glycémie 5.38 g/L pH 7.36 Hbalc 10.92 %
Insulinémie : 9.05 UI/L Peptide C 4.32 pg/L (04)-
Ac DT1 (IA2, GAD, insuline et ilots) négatifs
Bilan lipidique normal

EVOLUTION

Arret rapidement progressif des insulines (hum#ogis) par les parents...
Hypoglycémies initiales en rapport avec le sport

Modification de I'alimentation (diminution sucre)

HBAlc : 7.1 puis 6.2% (safs8UCUNE insuline)
M 7 jours 1.14 g/L; 147 :1.17 g/L; 30J :1.32 g/L et 90 J 51938

Biologie moléculaire négative pour tous les génetés
MODY 1 (HNF4A), MODY 2 (GCK), MODY 3 (HNF1A), MODY5 (HNF1B) négatif
ABCCS8, KCNJ11 et INS

QUESTION : orientation diagnostic et CAT
« Lune de miel » intense et prolongée ?...Fair& BR3 DR4 ? Ac anti-ZNT8 ?

REPONSE : diabéte de type 2 (acido-cétose 1 foi8)su
Voir avec une HGPO pour vérification Glucose etlime.
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TABLEAU : fille de 13 ans 3/12
Goitre euthyroidien

ATCD : naissance a terme, eutrophique Laryrgit&pétition avant 6 ans
grand meére maternelle : goitre

HDM

découverte d'un goitre homogéne, rénitent a 10 Bokographie évoquant une thyroidite
( parenchyme homogene hypervascularisé, augrdentélume a 6 ml x 2)

Euthyroidie biologique Présence d'anticorps ar@{B50u/ml) et anti TGB (44u/ml)

EVOLUTION :

Suivi a 2 ans : Toujours euthyroidie, Goitre nordifié a la palpation

Echographie thyroidienne : thyroide augmentée (6&), hyperéchogene mais avec de
nombreuses images microkystiques entre 3 et 7 fatéfales , sans adénopathie

Suivi a 3 ans idem cliniguement

Echographie : volume augmenté 8ml x 2, nette autgtion en nombre des nodules
bilatéraux de composante mixte tissulaire et kystiGgans microcalcification, sans
adénopathies entre 3 mm et 9,8 mm => goitre muéirtbé@odulaire

QUESTION : Evolution typique de la thyroidite dasthimoto avec dystrophie ?
Intérét d'une ponction sous echo si nodulé de ?

REPONSES : cyto ponction si taille sup a 10 mmtgplcefaire écho
Se méfier d’un pb de tumeur chez I'enfant (pusuedq en cas de kyste/adultes)
Histoire familiale plutot rassurante.
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TABLEAU : fille de 9 ans 8/12
Syndrome de Turner et Puberté précoce

ATCD Syndrome de Turner : mosaique 46,r(X)[12]%8]/46XX[10]
Découverte en anté-natal (BHCG augmenté) PN :@0BN : 50 cm, PCN : 33cm
ORL : otites séreus®@ATT Développement psychomoteur normal Pas de apathie

CLINIQUE : Date des premiéres regles de la mantaans
Consultation a 6 ans 10 mois : A1P1S1
Consultation a 9 ans 6 mois : A1P1S5 1 épisodeégles a 8 ans 11 mois

BIOLOGIE :

LHRH : FSH base : 1.91 Ul/l, pic a 10.74 Ul/l Li#¢ Base : 0.25 U/, pic & 9.19Ul/I
LH/FSH: 0.85, 17 beta oestradiol : < 19 pg/ml

Echo : Uterus longueur 39 mm, ovaires petitesegidivec des microfolicules bilatéraux.
IGF1 : 33.5 nmol/L ( N)Bilan thyroidien : normal REEbéta HCG : normaux

170HP : 0.26 ng/ml, Delta 4 : 0.34 ng/ml, testastér: 0.1 ng/ml, AO = 11 ans

QUESTION : Puberté précoce centrale et syndronmkEudeer en mosaique

Indication d’un traitement freinateur? Pronostctdille? Pronostic sur la puberté ultérieu
Discussion d’'une préservation de la fertilité, aetére a la mise en place du traitement
freinateur? Sur la fertilité du fait de la mosaiqQue

REPONSES : s’agit-t'il réellement de ménarche ferine 39 mm)/ AO = 11 ans
Puberté avancée plus que précoce (revoir caryqygpenatal .)

Voir AMH, envisager cryopréservation ovarienne.

Avis : pas de freination en I'état actuel, pastdmt GH.

e?
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TABLEAU : garcon de 14 ans 1/2
Anomalie du dévellopement génital

ATCD : Un frére aine bonne santé

Grossesse : Echographie : diagnostic de sexe if@nMiAP 36 SA+3
Naissance a 36SA +6, AVB PN : 3000g, TN : 49 c@NP 36.5 cm
Initialement déclaré de sexe féminin : Maiwenn

CLINIQUE : description initiale des OGE Pas de paytation des OGE

2 bourrelets génitaux symétriques Striés translemrsent

2 gonades palpées au niveau des bourrelets génitaux

Bourgeon génital de 2.5 cm * 1cm coudé. Avec ceérpstiles percus

Un sinus urogénital, orifice unique, a la basdédurgeon génital
Assignement du sexe retardé

Génitographie : sinus urogénital de bonne longugticule prostatique large
Echo pelvienne : normale, pas d’'uterus

BIOLOGIE : caryotype 46, XY sans anomalie

Brest : testostérone 1,2 ng/ml, delta 4 a 1,5 ngtilOHP a 3,2 ng/ml

Lyon : testostérone : 1,39 nmol/l (0,4 ng/ml) ddtal,56 nmol/l (0,43 ng/ml)

DHT: 0,75 nmol/l (0.22ng/ml) T/DHT : 1,8 17 OH® 19 nmol/l (1,05 ng/ml)

Pg :14,10 nmol/l (4;42 ng/ml), 17 OHPrég: 280g&dh(2,8 ng/ml)

SDHA : 1545 nmol/l (6 025 ng/ml) FSH : 2,9 mUl/aH :1,6 mUl/ml

Echo testiculaire : normale

Diagnostic de Dysgénésie testiculaire sévere, #6YKilisation des OGE incompléte
Atteinte Sertoli : Résidu mullérien Atteinte Léyd aux de testo bas

Pas d’'HCS : 17 HO Pg : normal Insensibilité auxragéines ? : Peu probable testo basse
Déclaré garcon, appelé Brennan

J6 : AMH : 14 ng/ml (64.8 +/- 18) basse, atteinédalfonction sertolienne

Test HCG : 6 x 1 500 U: testo de base a 1.30 nBépbnse a 3.4 ng/ml

A 1 mois test androgenes, bonne réponse, + : 3cth,5nsensibilité aux androgénes exclu

EVOLUTION :Multiples chirurgies et leurs complicatis:

Echappement au suivi : jusqu’en 2014 : pas de dsaimienne, pas de cs chirurgicale
Revient pour inquiétude sur taille de la vergeciméde longueur, 3 cm de largeur (-2DS/ ag
Début de puberté spontané : 12 ans T : 176.9 G s 59.7 kg

TG : 40*25 mm, TD: 35*20 mm Pilosité bien présemas d’acné

Testo : 7.01 ng/ml FSH : 19.57 UI/L LH : 10.1 UAMH : 12 pmol/L, Inhibine B ND

QUESTION : Dysgénésie gonadique mais puberté apéat?

Mise en place d’un traitement pour la taille dedage? Avec un taux de testo a 7.01 ng/m
Andractim?

Pas de fertilité spontanée possible (ligature desux des déférents lors de I'ablation de Ig
cavité mullérienne : indication a prélever des sogonies?
Recherche génétique? SF1?

D

e)

?




REPONSES :revoir le diagnostic en 1°
A priori, pas d’interet d’un tt par testo

Pb de 'AMH basse dans le bilan initial : insuffisa testiculaire mais taux normal de testo

Attention car si dysgénésie, nécessité de surmedld risque tumoral
A présenter au centre de référence ...

Causes geénétiques dysgénésie testiculaires
Paru en 05/2012, Medecine Clinique et EndocrineloGOUTANT C

Tableau 2. Causes génétiques des dysgénésies testiculaires

Structures Signes associés/variants
Gene Locus Transmission Gonades Milllsrienncs OGE phénotypiques
WT1 1Mp13 AD Dysgénésie % Féminins ou | Tumeur de Wilms, anomalies
testiculaire ambigus rénales, tumeurs gonadiques
(WAGR, syndromes de Denys-Drash
et Frasier)
SF1 9q33 AD/AR Dysgénésie testiculaire & Féminins ou | Les phénotypes sévéres compren-
(NRSAT) {variable) ambigus ou | nent une insuffisance surrénalienne,
hypospadias | les phénotypes moins sévéres une
dysgénésie gonadique partielle ou
isalée, ou un défaut de virilisation
SRY Ypi1.3 Y Dysgénésie testiculaire + Féminins ou
ou ovotestis ambigus
SOX9 17q24-q25 AD Dysgénésie testiculaire = Féminins ou | Dysplasie campomélique
ou ovotestis ambigus (les réarrangements 1724 ont un
phénotype moins sévére que les
mutations ponctuelles)
GATA4 AD Dysgénésie testiculaire - Ambigus Cardiopathie congénitale
DHH 12q13.1 AR Dysgénésie testiculaire + Féminins Neuropathie minifasciculaire ou
ou tastis dysgénésie gonadique isolée
ARX Xp22.13 X Dysgéndsie testiculaire - Ambigus Lissencéphalie lide & I'X,
(Laydig) épilepsie, instabilité thermique
TSPYL1 6q22-23 AR Dysgénésie testiculaire - Féminins ou | Mort subite
ambigus
Cxorfé Xq28 X Normal (dysfonction - Hypospadias
MAMLDY leydigienne}
Dysgénésie testiculaire et réarrang ts chr iql i didats
DMRT1 9p24.3 Délétion mo- | Dysgénésie testiculaire * Féminins ou | Retard mental
nesomique ambigus
ATRX Xq13.3 X Dysgénésie testiculaire - Féminins ou | w-Thalassémie, Retard Mental
ambigus ou
masculins
DAX1 Xp21.3 dupXp21 Dysgénésie testiculaire = Féminins ou
(NROE1) au ovaire ambigus
WNT4 1p35 dup1p3b Dysgénésie testiculaire + Ambigus Retard mental
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TABLEAU : garcon de 17 ans
Micropénis

ATCD :Mere : taille 162cm, poids 80kg, réglée alPhns, bonne santé. Pére: taille 176cm
poids 95kg, puberté normale, bonne santé. Pas dApathologique familiaux
Fratrie: 1 sceur de 17ans et 1 frere de 10 ansramelsanté

ATCDp: 2™ de la fratrie Pas d’ATCDp pathologique Taille eilil75¢cm

Naissance 39 SA Y2, eutrophe avec PN 35909, TN @17, BC 35,5cm, Apgar 10/10

CLINIQUE Adressé a l'age de 16 ans pour retarcepiatire

Taille 170 cm (moyenne) Poids 61,9kg{p%» IMC 21,4 kg/m2 (+0,5DS)

A2P4G3, testis 10-12ml, micropénis 5 x 2 cm (N a@s selon Damon: 6,12-11,96 cm)
Gynécomastie bilatéralcm Reste de I'examen normal pas d’anosmie (ai@@rif
Tempérament réservé, émotif Scolarité nle

BIOLOGIE : 1° bilan AO 13 ans ¥z pour AC 16ans

FSH 3,9mUl/ml, LH 2,4 mUl/ml Testostérone 2 288mig(N 3500-11500)
Inhibine B 159 pg/ml (N 260-540) AMH 7,5ng/ml

Delta-4 Androsténedione 2 623 pg/ml (N 510-2000)42611,9 pg/ml

Cortisol a 15h a 230 ng/miml, pic a 2.98 FSH 0.9%/ml, pic a 8.41

Caryotype: 46, XY sans anomalie CGH array: auasgduilibre chromosomique
IRM: hypophyse normale, absence de coupe sur leedolfactifs

EVOLUTION : réévaluation a 6 moisTaille 173 cm (reoye) Poids 62kg

Micropénis persistant (patient tres affecté paplwe6,5 x 2,5 cm (N 7,94-13,7)

Volume testiculaire identique 10-12ml Gynécomastable (4cm x 2)

FSH 3,7mUl/ml, LH 2,1 mUI/ml Testostérone 1947 plg(kh 3500-11500) Inhibine B 198
pg/ml (N 260-540)

AMH 5,6 ng/ml Delta-A androsténedione 2474 pg/mI5ND-2000)

170HP 1,55ng/ml & 14h DHA-S 1,9 pg/ml

Taille 174,5cm (moyenne) Poids 69,1kg (entreet®0 p), IMC 22,7 kg/m2 (+1DS)
A2P4G3 avec verge 7 x 2,5 cm (N 8,84-13,72), testtibles 12ml, gynécomastie stable
FSH 3,2muU/l, LH 1,5mU/I Testostérone 1989 pg/miiliie B 160 pg/m

DHA-S 2,3 pg/ml 170HP 1,66 ng/ml IGF1 435 ng/mbfyenne)

QUESTION : avis diagnostic ? CAT ?

REPONSE : insuffisance secrétion de testo : thpdrotardyl dose 250 mg pour 6 mois,
revoir si syncinésies (hth Kallman) et rechercheations
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681 NANTES Tidzio

TABLEAU : Garcon de 3 ans
Lipoatrophies dans un diabéte T1

ATCD Diabéte a 2 ans, pompe

CLINIQUE :3 ans aujourd’hui
Equilibre diabéte difficile 6 mois, bcp de variatsil
Dose actuelle 0,8U/kg/j

Lipoatrophies des cuisses apres 1 an de diabe

QUESTION : CAT

REPONSE : conseil de changer d’'insuline

Evocation de réaction immuno allergique, mais pasignes locaux en faveur
Voir Ac anti-insuline
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682 RENNES Morgane

TABLEAU : fille de 9 ans 9 mois
Retard statural

ATCD :Mere 161,7cm, R 11 ans, bonne santéC6té meltanilles normales

Pére, 149,5cm, ATCD lymphome non hodgkinien, ruptlianévrisme, décés en 2010.
Taille cible 149 cm (-2,4DS)

Coté paternel: GPP 150 cm, GMP 150 cm, 1 tantect8#ratrie: 1 frére, taille normale
Naissance 39 SA, PN 3450g, TN 48cm, PC 34cm, Apgér0

asthme peu actif, adénoidectomie.

A 17 mois : Taille -3DS, Poids -2DS, examen cli@awrmal

Ornithine: GH base 26,6p U/, pic 34,1, IGF1 36 ng/itDS), IGFBP3 1,77ug/ml (-1DS)
Cortisol base 119 ng/ml, pic a 266 TSH 1,31uU/Ml_T0,7pg/ml PRL 22,1ng/ml

Bilan nutritionnel: carence martiale isolée Caypet46, XX AO 9 mois

=> Simple suivi de la croissance + prise en chdrggtique (enrichissement alimentation):
récupération croissance staturale a -2DS a 21 mois

A 7 ans 2 mois Nouvel infléchissement staturall@di06,1cm soit -3DS) Poids 18kg (-1dg
Tanner 1, examen clinique normal

Test insuline: GH 9,7mUl/I, pic 24, IGF1 88ng/mi]), IGFBP3 1,47 ug/ml (-2,5DS)
Cortisol 55ng/ml, pic 219ng:ml TSH 2,69uU/ml, T4L,7pg/ml

FSH 2,2mU/ml, LH < 0,8mU/ml, E2 < 2,7pg/ml AO 7san

MOC: incurvation des 2 radius Relecture: pas diargnt pour dyschondrostéose
Biologie moléculaire gene SHOX en MLPA: négative

MOC chez tante paternelle (137 cm) : normales

EVOLUTION : 9 ans 6 mois

Séquencage géne SHOX: variant de significationninae c.-243G>A, décrit 1 fois dans la
base de mutation du géne SHOX, non répertorié ldaresse composée d’individus non
atteints de dyschondrostéose

Avis Dr Schmitt (Unité Génétique Moléculaire CHUMNes): indication a une analyse
familiale afin d’envisager la ségrégation de caardrchez les personnes a risque

Le pére ne pouvant pas étre exploré:

Séquence du gene SHOX chez la mére (en coursgrsi porteuse de ce variant = argumef
contre la responsabilité de ce variant dans ledeta croissance de Morgane

Cs génétique chez la tante paternelle (prévue/lEL2ZZ14)

QUESTION : que penser de ce tableau ? CAT ? Inditat un traitement par GH dans le
cadre de I'atteinte du gene SHOX?

N

nt

REPONSE : continuer les investigations et commelacttipar GH.
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683 RENNES Baptiste

TABLEAU : garcon de 15 ans
Diabeéte insipide

ATCD Familiaux RAS
Personnels Syndrome de jonction pyélo urétéralitedopérée
Enurésie jusqu’a I'age de 10 ans

CLINIQUE : a 14 ans Découverte fortuite d’une pabgie lors d’une consultation
d’anesthésie pour cure de jonction pyélo urétérale

Notion d’'une polydipsie 6L/24h évoluant depuis 2000

Hospitalisation pour bilan diabéte insipide

BILAN : test de restriction en faveur d’un diabétsipide

Hormonologie : T4 : 13,9 pg/mL TSH : 3,02 microU/Rtolactine : 446 microU/mL
FSH : 5,3 mUI/mL LH : 4,2mUl/mL Testostérone : 40#y'mL

ACTH : 69 pg/mL Cortisol : 142 ng/mL GH : 5,1mUIIGF1 387 ng/mL

HCG <1 aFP <1 Bhcg dans le LCR négatif

IRM cérébrale Hypophyse en place. Anté hypophgss particularité.

Perte de I'hypersignal T1 de la post-hypophyse aapgnent pour une ectopie.
Recherche de mutations sur le gene AVP ( ADH) Abeale mutation causale.

EVOLUTION : mise sous ttt minirin 240-180-300 ug
puis: 240 — 180 — 300 Boit 3L/jour
15 ans soit 4L/jour Posologie minirin augmentée 380 — 300

QUESTION : Persistance polydipsie malgré fortesedate minirin : Diagnostic ?
Prise en charge thérapeutique, augmenter les deseirin ?

REPONSE : retenir une polydypsie primaire , pb idelignt au niveau tubulaire lié a I'exce
d’apport et entretenu par celui ci, associatiotutbelopathie ?
Proposition de restreindre les apports pendaneq@ses.

\"2
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684 VANNES Nolwenn

TABLEAU : fille de 8 ans 9/12
Puberté précoce

ATCD personnels et familiaux: RAS
Premiéres régles a 12-13 ans chez sa sceur aiaénétrs

CLINIQUE : 1°¢Cs 8 A %, motif : leucorrhées évoluant depuis sned1 épisode
sanguinolent

S2P2A1 Leucorrhée physiologique

Croissance : réguliere a + 2 DS

Echo pelvienne : prépubére, corps 20 mm, col 19avaires mesurés a 0,8 cm3 et 1,4 cmy
AO avance de 2 ans
Décision surveillance

EVOLUTION2¢ Cs 8 A 9 mois

Persistance de leucorrhées

Glande mammaire stable, Iégére augmentation plosit

Accélération croissance staturale ( +3 cm en 4 )n@isle 141 cm (+ 2,5 DS), P 36,2 kg
(stable) echo : longueur utérine 39 mm

BIOLOGIE E2 0,08 nmol/l (N <0,09), LHRH LH : Q,pic a 9,6, FSH : 4,6, pic a 15,4
Testostérone < 0,1 ng/ml SDHA 1,6 pmol/l (N 0,32)AS 1,8 nmol/l (NO,3-2,4)

17 OH P 1,8 nmol/l (N<3) IgF1 191,2 ng/ml TSH&mUI/L, T4 12,7 pmol/l

QUESTION : Puberté centrale débutante ?
lers signes pubertaire = leucorrhées ? Discordaraerésultat écho pelvienne ?

REPONSE : début de puberté a un age physiologiguere grande taille + 2 DS
traitement a discuter selon tolérance psychologique
leucorrhée, d’abord sur vulvite puis physio
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685 RENNES Roxanne

TABLEAU : fille de 16 ans 6/12

Hyperplasie surrénalienne,
(NDLR : je n'ai pas retrouvé de PPT ...)

HDM : équilibre thérapeutique difficile

EVOLUTION :
Variation de corpulence rapide
Passage au dectancyl car augmentation de 'lMCnmtie baisse de I'IMC

QUESTION : CAT ?

REPONSES : peut t'on se poser la question de Iplkante ?
Variation de la prise médicamenteuse a évoquef en 1
Préférer la prednisone au dectancyl ? (notion doieleESPE)
Revoir en hospitalisation pour un changement destreent
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686 NANTES Louis

TABLEAU : garcon de 9 ans 8/12
Ectopie testiculaire bilatérale

ATCD Hydronephrose bilatérale, dg antenatal Scbdetjon et lithiase
Naissance : ectopie testiculaire bilatérale, Peilie normale (?)
Caryotype 46XY Testo 1,25 ng/ml

CLINIQUE :

a 1 an : testis inguinaux palpables

Chirurgie a 18 mois abaissement testiculaire diéfiChirurgies rénales
Postop : testis D + petit , Gh ok

a 4 ans hypotrophie testic

Vu endocped a 4 al/2 :

Penis 50x15 mm Testis <10mm

AMH :12 pg/ml Testo O LH <0,3 et FSH 0,

Alla6/12 P55cmtestis5-8 mm T 0,15 ngdiviH 0,8 FSH 38 LH 7
A 12 a 10/12 Taille +1,8DS, léger infléchissement

AO12a9 T0,25ng/ml AMH <0,4 FSH55 LH 12,5

Début ttt Androtardyl
QUESTION : insuffisance gonadotrope initiale ?

REPONSES : non car secrétion testo correcte enatalé
Donc insuffisance périphérique a priori.
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687 BREST Lisa

TABLEAU : fille de 21 mois
dyschondrostéose

ATCD : Née a 37 SA+5, PN 25909, TN : 47 cm, PCN: 33 cm
Nombreux cas de petite taille dans la famille
Mere 144 cm , madelung, radio évocatrice SHOX

CLINIQUE : consultation pour petite taille
Evolutionde-1a-1,5DS
Déformation de madelung poignet gauche

COMMENTAIRES : enfant un peu jeune pour mise ertgaliun traitement et taille encore
au dessus de -2 DS

NUMERO ORIGINE PRENOM

688 BREST Robin

TABLEAU : garcon de 12 ans 9/12
dyschondrostéose

ATCD : Mere : 1.58 m Sceurs de la maman : 1,50 a 1,62 m
Pére : 1,72 m Pas de petite taille familiale
Naissance, a terme, TN : 47 cm

CLINIQUE : consultation pour petite taille P2ZA1G1

Evolutionde —1DSa3ans a—1,5DS a 12 8/12

Impression de micromélie Envergure / taille = 1.9dt sup / Taille = 0.57

Pas de particularité morphologique faciale

ler test GH : pic a 12.8 mUI/l , 2eme test (Soudratardyl 100mg) pic a 4.8 mU/L ( ?)
IgF1 : 21 nmol/L Bilan thyroidien, malabsorptigghosphocalcique normal

IRM hypothalamo hypophysaire : normale

Radiologie évocatrice d'une MOC , Attente des riégsilde SHOX

CONCLUSION : Ralentissement statural sur GHD
Début du traitement par GH a 0.025 pg/kg/jour

EVOLUTION : Délétion incluant la totalité du geneleXx
Délétion de 12 sondes contigues passage a 0.0k§/jogt Surveillance de I'ilgF1

COMMENTAIRES : faux déficit (surpoids) mais vrai 8K ...

NDLR : un autre cas , Pierre mais je n’ai pas geisiotes ... mes excuses ...
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689 (679) BREST Brennan

TABLEAU : garcon de 14 ans 1/2
Anomalie du dévellopement génital

EVOLUTION : repérage d’'une mutation NRSA 1 codamtiple SF1
Cet élément nouveau conforte le choix initial déotiation masculine puisqu’il n’y avait pas
en fait d’autre alternative...

QUESTION : comment prendre en compte le problemia deuffrance psychologique
concernant la sexualité et la fertilité future ?

REPONSE : cette connaissance de la mutation peematé meilleure compréhension du
tableau et de mieux accompagner le patient.

Sexualité possible, fertilité a voir

Revoir avec le chirurgien spécialisé a Nantestdploe pas réintervenir

Renforcer positivement sur le sujet de la sexualité

NUMERO ORIGINE PRENOM

690 NANTES louna

TABLEAU : Fille de 3 ans
Puberté trés précoce

ATCD (non transmis)

CLINIQUE :puberté débutée entre 9 et 12 mois
Début du traitement & 17 mois par décapeptyl
Transition avec énantone a 3 ans : reprise deldarf
Reprise du décapeptyl ...

QUESTION : qu’en pensez-vous ?

REPONSE : enantone : pb d’injection ? situationligel?
Garder décapeptyl , envisager reprise enantonedgquéme
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691 LORIENT Laly

TABLEAU : fille de 4 ans
Kyste ovarien

ATCD Née a 38 SA, PN 3230g, TN 49,5 cm, pas d’ATCD
Croissance réguliéere a + 2DS, pere 183cm, méred§B€ 166,5), + 1DS pour le poids

CLINIQUE : plusieurs épisodes de douleur abdomibalgale,

Cs du MT: abdomen souple, conseille urgences ddatensité de la douleur

Un vomissement alimentaire durant le trajet enweijusqu’aux urgences T° 36,6
Enfant plaintive, douleurs pér-iombilicales, abdomnseuple, pas de sd occlusif, reste de
'examen normal. pas de nouvelles crises de dosil@ppétit normal, transit ralenti

P 15,6 kg, T 104,2 cm Pas de signes de pubertéqadtas de TCL

Age osseux: 4 ans

PARACLINIQUE : BU: neg, cet ++ ASP: stase sterct®rar, Normacol non productif
Echo Kyste ov droit anéchogene de 3cm controletekgtable 32x30 mm, d’allure bénigne
Fine lame liquidienne au niveau du Douglas

IRM:Kyste ovaire droit hypersignal T2, hyposigndl, P5x34x37 mm

Pas de cloison ou végétation intra-kystique Qdgsefollicules ovaire G

Utérus non pubére, rapport col/corps>1

FSH 0,8 Ul/l, LH<0,22 Ul/l, Estradiol<6pg/ml Marquies négatifs

Testost<0,03ng/ml, SDHA 16ng/ml (4,7-194) InhibBw8,0ng/|

EVOLUTION : Sortie sous Forlax Consignes de rectiesen urgence si nouvel épisode
Echographie de contrdle a 1 mois

Kyste ovarien droit 33x30x27mm, pas de signes défremce, 2 autres follicules de 5 mm
Ovaire G normal, micro-follicules Utérus d’aspedantile

Petite lame liquidienne intra-utérine compatible@une petite imprégnation hormonale

Clin : Pas de plaintes, pas de nouvelles douléadsrainales
Examen clinique: inchangé, pas de TCL, pas de sigaguberté précoce, Echographie de
contrble écho prévu 3 mois apres avec nouvelleultation

QUESTION : Kyste ovarien droit de 30 mm, d’allunigne, stable, sans signes de puber
précoce associé CAT ? Surveillance ? Explorationsptémentaires?

REPONSE : kyste non fonctionnel, non secrétant
Revoir 2° echo, surveillance et si persistancesagar chirurgie ponction pour affaisser le

té

kyste et garder liquide pour biol moléculaire, mesgyrs et estradiol
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692 BREST Halian

TABLEAU : garcon de 11 ans
Hypothyroidie

ATCD :
Personnel : asthme traité par SYMBICORT et BRICANYL
Familial : mere 160 cm, 1éres regles a 14 ans,thypmidie d’Hashimoto ; pére 174 cm

CLINIQUE :

Dc d’une hypothyroidie a presque 10 ans sur agth@nise de poids, visage bouffi

TSH = 339.5 mUI/L, T4L=0.516 ng/dl (0.930 — 1.7)A@ti TPO +, AC anti TG +
Echographie thyroide : glande de petit volume tdectire globalement hypoéchogene et
hétérogene, typique de thyroidite Traitement : CHHYROX 75 ug/j

EVOLUTION

10 ans 2/12 : P=29.2 kgs, T=133.6 cm, IMC 16.14Rglestis DG 35x20 mm, P1

TSH 6.66 mUI/l Testostérone = 0.49 ng/ml Age osseldl ans

Consultation de juillet 2014

10 ans 10/12 : T=138.3cm, P=31.7 kgs, IMC = 16 //Rd’1, testis 40x20 mm
Traitement par LT4 125 pg/j Age osseux : 11 ano&m

11 ans 1 mois : T 140.8 cm, P 33 kgs, IMC 16.6rkdg54 (40x20), P2A1

TSH=0.382 mUl/l, T4l 15.4 pmol/I

170HP=0.74 ng/ml, delta 4=0.55 ng/ml, SDHA=371 nghesto=1.73 ng/ml AFBHCG -
Test LHRH-FSH :3,7a6,8Ul/L, LH : 1,18 & 18JVL

QUESTION : Indication d’'un traitement freinateurldguberté ?
Puberté franchement démarrée, AO : 11 ans %

REPONSE : quelle évaluation serait faite de I'effettraitement ? Qu’en pense le patient 7
Pas d’avis tranché, plutét non — mention d’un caarret de croissance avec tt
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693 RENNES Estelle

TABLEAU : fille de 12 ans
Reatard statural dans un contexte d’'IRC

ATCD Mere : 165 cm Pere : 170 cm ( taille ciblel 18n)

Fracture coude gauche Rhume de hanche

Cs aux urgences a 12 ans Vomissements en jetrdiéha

Créatinine sanguine : 36 mg/L ( N5 a 12 ) sof f4nol/L Clairance 12mL/min
Anémie normochrome normocytaire 10,1 g/dL

Insuffisance rénale avec suspicion insuffisancalechronique

CLINIQUE : Pas de consultation médicale depuis< an

Anamnese : SPUPD depuis toujours avec réveils noesu

Douleurs abdominales vomissements paroxystiquaséxaution cyclique
Crampes fréquentes Asthénie chronique

12 ans Taille 143 cm (-0,5 DS) Poids 27 kg ( -2[E3 A1 P1, S2 depuis 6 mois
Paleur importante TA 116/77 PAM 85

Infléchissement statural depuis I'age de 6 ansdgsage de +1 a -1 DS
Accélération depuis 6 mois avec le démarrage gelbberté

Infléchissement pondéral progressif du 50 éme péteer < 3™ percentile

Aspect néphrologique: Diagnostics évoqués :

Acidose tubulaire distale (mais présence d’un dgupo polydipsique, pas d’hypercalciurie)
Nephronophtise (microkystes, absence d’atteintmgtalaire et SPUPD)

Traitement : Potassium,Un Alpha, fer, ac foligcedcium Bicarbonates de Na

Une greffe va étre proposée mais avec un délaioert

BILAN Age osseux 11 ans sans sésamoide

Echo pelvienne : Longueur utérine 47 mm Ovaid2DnmOvaire G 34 mm
Estradiol : 31 pg/mL, FSH 9 mUIl/mL, LH23,7 mUIl/mlkd?actine 11,4 ng/mL
DHA-S0,4 pg/mL IGF 1 381 ng/mL (- 0,5 DS) IGF BP5Bug/mL (-1,9 DS)
T4 10,7 pg/mL TSH 2,33 pU/mL

QUESTION : Intérét de débuter traitement par GHrouéliorer le pic de croissance
pubertaire ?

REPONSE : oui, jusqu'a la greffe
car risque de pic trés limité et conséquencesauroissance des tt pendant la greffe
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685 RENNES Roxanne

TABLEAU : fille de 16 ans 6/12

Hyperplasie surrénalienne,
(NDLR : je n'ai pas retrouvé de PPT ...)

HDM : équilibre thérapeutique difficile

EVOLUTION :
Variation de corpulence rapide
Passage au dectancyl car augmentation de 'lMCnmtie baisse de I'IMC

QUESTION : CAT ?Aperte de poids de 15 kg)

REPONSES : peut t'on se poser la question de Iplkante ?
Variation de la prise médicamenteuse a évoquef en 1
Préférer la prednisone au dectancyl ? (notion doieleESPE)
Revoir en hospitalisation pour un changement destreent
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686 NANTES Louis

TABLEAU : garcon de 9 ans 8/12
Ectopie testiculaire bilatérale

ATCD Hydronephrose bilatérale, dg antenatal Scbdetjon et lithiase
Naissance : ectopie testiculaire bilatérale, Peilie normale (?)
Caryotype 46XY Testo 1,25 ng/ml

CLINIQUE :

a 1 an : testis inguinaux palpables

Chirurgie a 18 mois abaissement testiculaire diéfiChirurgies rénales
Postop : testis D + petit , Gh ok

a 4 ans hypotrophie testic

Vu endocped a 4 al/2 :

Penis 50x15 mm Testis <10mm

AMH :12 pg/ml Testo O LH <0,3 et FSH 0,

Alla6/12 P55cmtestis5-8 mm T 0,15 ngdiviH 0,8 FSH 38 LH 7
A 12 a 10/12 Taille +1,8DS, léger infléchissement

AO12a9 T0,25ng/ml AMH <0,4 FSH55 LH 12,5

Début ttt Androtardyl
QUESTION : insuffisance gonadotrope initiale ?

REPONSES : non car secrétion testo correcte enatalé
Donc insuffisance périphérique a priori.
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694 RENNES Amandine

TABLEAU : fille de 24 mois
Suspicion de résistance aux hormones thyroidiennes

ATCD : Mere, 39 ans, T 160cm Poids 63 kg

Goitre, hyperactivité et insomnie : Diagnostic @2a 26 ans d’'une maladie de Basedow
traitée par ATS et levothyrox (CH Laval), puis thiglectomie en 2006 a Angers.

Sous levothyrox depuis avec des difficultés d’adipn, actuellement sous 212,5 ug/j
Dernier bilan : FT3 4,1- FT4 24,7 - TSH6,22

Au cours de ses 2 grossesses, levothyrox augmestgg’a 300ug/j.

Pére, 39 ans, T 171 cm Poids 80 kg

Thyroidectomie totale sur nodule froid en 2003pét levothyrox 132,5 pg/j, bien équilibré

ATCD personnels 39 SA PN 3320g TN 50cm 3ACm, eutrophe

CLINIQUE : Accélération du transit avec 2 a 3 s&fleur Insomnie Nervosité
24 mois : 10,320 kg (-1,2 DS), 86 cm (+0,5 DS),485 cm (-1 DS) TA 127/82 FC 156/mif
Examen de la thyroide normal pas d’exophtalmie

Courbe staturale réguliere sur la médiane puis B& % ourbe pondérale réguliere — 1 DS

BIOLOGIE : T4 29,3 puis 21,3, FT3:11,3/6,3, TSBi3/ 2,31, ac TPO, TRAC négatifs
Echo cceur normale, fréquence cardiaque légéremgnientée pour I'age

Echo thyroide : taille normale avec 2 lobes de 10ams leur plus grand axe transversal.
Isthme non épaissi. Echogénicité thyroidienne nt@ma

Tube EDTA pour I'étude de la résistance aux horradhgroidiennes envoyé a Angers
QUESTION : Amandine : tableau de résistance aurmbaes thyroidiennes
tachycardie, nervosité, accélération du transiv&ilén T3L et T4L avec TSH normale
La mere traitée pour une Maladie de Basedow par pdiSthyroidectomie totale

avec équilibre difficile : suspicion résistance d&axmones thyroidiennes

gu’en pensez-vous ?
REPONSE : accord pour considérer qu'il s’agit d’&1EH

Traitement par avlocardyl pour le cceur et le corgment
Adresser la famille a Angers

—J
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695 RENNES Juliette/ Titouan

TABLEAU : Fille de 6 ans et garcon de 3 ans
Pubertés précoces

ATCD : Mere 35 ans, taille 165 cm, poids 55 kg, age desslrégles : 15 ans
Pére 36 ans, taille 165 cm, poids 65 kg pubert@@eadébutée a 9 ans, taille adulte 11 an
Grand-mere paternelle 152 cm, leres regles 1Quardante réglée a 10 ans

Juliette : ATCD Grossesse normale, naissance a terme, eutrophe
A 5 ans 10 mois développement mammaire a droigeggauche

accélération de la vitesse de croissancefi+éh 1 an)
CLINIQUE : 6 ans 1 mois Taille 118 cm (+ 1DS) Poids
Puberté A1 P1 S2 Examen cutané sans tache cadé au |
BIOLOGIE LH effondrée indosable/ tous les temps FftHbase < 0,6- pic a 2,50 mU/mL
Estradiol : 7,3 pg/mL SDHA < 0,1ug/mL Delta 4 : 248y/mL 17 OHP : 0,72 ng/mL
Bilan thyroidien normal alphaFP et HCG négatifs
Echo pelvienne : utérus 35 mm, col/corps< 1 Oga2@mm (d et g) Surrénales normales
Urocytogramme IE 7 % IC 10 % IM 7/83/10 (impregoatmodérée)
Age osseux 9 ans 4 mois ( avance 3 ans 3 mois)
EVOLUTION : 6 ans et 11 mois Taille 123,5 cm ( % DS) Poids 22,5 kg ( 75°P), A1 P1 S
Age osseux 11 ans 1 mois ( avance 4 ans 2 mois)
Echo pelvienne : utérus 39 mm, ovaire droit 30 mauche 27 mm
Urocytogramme : IE 6 %, IC 8 %, maturation 12/80(id&régnation modérée)
CONCLUSION : début pubertaire et LH effondrée - Ava d’age osseux 4 ans

Titouan : ATCD Grossesse normale, naissance a terme eutrophe

Au cours d’une cs pour Juliette, question sur digystment des OGE de Titouan
CLINIQUE a 3 ans 2 mois Taille 100,5 cm ( +1DS)id3 16 kg ( + 1DS)

Stade pubertaire : A1P1 G3 testis 5 mL de facatdyihle Acné visage
Echographie abdominale surrénales normales Agexossans 1/2

BIOLOGIE : Bilan nutritionnel normal Bilan thyroiein normal

LHRH FSH <0,6 pic a 1,8 mUI/mL LH <0,8 pic 2,6 nikjL

SHBG 91 nmol/L Inhibine B 203 pg/mL (nle basse)stbstérone 1562/ 1834pg/mL
Synacthene Delta 4 504 pg/mL 17 OH P pic 1,62 ngfm2l, SDHA 0,1 ng/mL
ACTH 22 pg/mL Cortisol 80 ng/mL, pic 225 Réning3pg/mL

QUESTION : Dans cette fratrie, 2 avances pubegakec deux tests de stimu LHRH
négatifs Mutation activatrice de la LH ? Y compigez la fille ?7?

REPONSES : tres probable autonomie testiculaire pauan , et ovarienne pour juliette 7
Envisager recherche en biologie moléculaire

Programmer ttt kétoconazole

3
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696 BREST Gaspard/ Léo

TABLEAU : garcons de 8 ans et de 3 ans
Testotoxicose familiale

ATCD : Familiaux : testotoxicose par mutation daapteur de LH chez le pere

GASPARD : ATCD néonataux : a terme, PN 3950 g, TN 52.5 cni\\BZ.8 cm
Mutation hétérozygote M398T du gene du réceptelrttie

CLINIQUE : Consultation a J15, M2, M6 puis tous &mois

a 2 ans Accélération de la croissance de +0.5BB5DS

Verge 4x2cm, testis prépubéres, P1A1 Testo 0.3#%ing

a 2ans 6/12 T 96 cm, P 15.5 kgs verge 5.5 ctesfs 25x15mm

BIOLOGIE : 2 ans 8 mois Test LHRH : LH T60 1.34 IUtapport FSH/LH <0.6,
testo 2.9 ng/ml Inhibine B 76 pg/ml, AMH 277 pnhol/

Echographie testiculaire : testis D 22x9x13, G ¥@Age osseux : 2 ans 4 mois

EVOLUTION : pseudo-puberté précoce sur mutatioivatrice du récepteur de LH
début Nizoral 300 mg/J Adaptation réguliere du desau poids
Complications du traitement Insuffisance surrémaléfrustre. Pas de complication hépatic

Léo : ATCD néonataux : né a 28 SA+6 jours
PN 1370 g, TN 38 cm, PCN 27.5cm
Maladie des membranes hyalines, canal artériedciitn materno-feetale, ictére simple

EVOLUTION : Recherche mutation positive

6 mois P 5.275 kgs, T 57 cm, PC 41 cm A1P1, tds40D, 18x10 G, verge 3x1.5cm
FSH=1,3Ul/l LH=1,52Ul/L testo=1,64 ng/ml Inhibiie384, AMH 1504

1 an P=5.6 kgs, T=70 cm, PCN 46.5 cm prépubere

FSH =0,3 UI/L, LH 0,12, Testo 0,02 nmol/L

18 mois P=10.09 kgs, T=77.5 cm PC=48.5 cm, praguberge 40x16mm, A1P1
Testo 0,38 ng/ml

2 ans 6/12 modif du comportement

testo 1.17 ng/ml, FSH 0.41 UI/L, LH<0.12 UI/L tdoduction de Nizoral

2 ans 8 mois : T 91.5 cm, P 13.3 kgs Testis 20x10venge 5x2 cm Testo 0,2 ng/ml
Pas de complication du traitement

AU TOTAL : Cas familiaux de testotoxicose par migtatdu récepteur de la LH se
manifestant par une pseudopuberté précoce a 2 dame
Contréle sous traitement par Nizoral. Surveillabidan hépatique et fonction corticotrope

COMMENTAIRES :
Interet du recul grace au cas du pere et fratn Kevolution est rassurante.

Les tailles finales ne sont pas forcément tresdies, TFA parfois normales

ue
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697 LORIENT Caroline

TABLEAU : fille de 12 ans
Anomalie du développement génital

ATCD : Familiaux :Demi frere ainé du cote de la naam né en 1984, RAS
Maman : psychose Papa: RAS

ANTENATAL : Grossesse : RAS Haldol a faible dgpsychose de la maman)
NAISSANCE : 39SA, AVBPN : 41909, TN 49.54 cm

Appel pédiatre pour malformation génitale

DESCRIPTION INITIALE type Prader IV avec une courbules corps érectiles
Bourgeon genital petite taille : de 1 cm sur (8 ¢

Bourrelets génitaux ; « Scrotum » hypoplasique pigmenté,

2 Gonades palpées asymétriques : Gauche gonasléadasurse environ 1 cm de longueu
Droite gonade en région inguinale superficiellar2de longueur

CARYOTYPE 46, XY Gene SRY

J3 Testostérone : <0.10 ng/ml ACTH 221 pg/ml,OH P 0.50 ng/ml

Aldosterone 2040 pg/ml (un peu augmentée) Deit@.40 ng/ml (normal)

Renine : 93 pg/ml (Iégérement augmenté) compase &3 ng/ml DHA : 1.10 ng/ml

J7 FSH : 3.91 UI/L LH: 0.50UI/L AMH : 3.84 ng/M{10.6-53) (trés basse)

J14Test synacthéne : normal ACTH:344 pg/ml 170BIB§ ng/ml a 2.50 ng/mIDOC 83
pg/ml & 252 pg /ml, Testo < 0.10 ng/ml & < 0.1@AL972 pg/ml & 2813 pg/ml
Déclaration du sexe a 5 semaines : fille, Carol@enitoplastie féminisante a 2 mois
Analyse moléculaire : a 12 ans Géne NR5A1, codant [aprotéine SFJ,

mutation ¢.247G>A (p.Val83Met) dans I'exon 4 ad¥hétérozygote.

EVOLUTION Insuffisance surrénale suspectée a 6 ans

Cortisol 9h 12ug/100ml ACTH 33.2 ng/ml Renine 41ahiin A4 0.4 ng/ml SDHA 466 ng/ml
11 ans: FSH:53.9 UI/L, LH : 7.6 Ul/L Fonctiogdophysaire normale

bilan de malaise : Renine active debout : 31.0hpdésto 0.21 ng/ml, Delta 4 : 0.80 ng/ml
SDHEA : 940 ng/ml ACTH 96.2 pg/ml (5.0-48.0) coatlid.6 ug/dl (7-25)

12 A9/12 161.5cm 55.3 kg, Sein 4cm A2 P2 S3

Oestrogel ¥2 reglette/jour Pas de pg car pas disiter

QUESTION : élévation de FSH et LH malgré oestrogéhe
Progestérone non utile ? synacthéne a refaire (enent d’ACTH élevé) ?

REPONSE : pas de nécessité de surveiller la LH
Surveillance de la croissance des seins pour augm@estrogenes
Retenir insuffisance surrénale probable, survesiigrcortisol de base

-
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698 AVRANCHES Natan

TABLEAU : Gargcon de 1 mois
DSD : hypospadias sévére

ATCD : 1e enfants mais 2 garcons du frere de laeroat des anomalies des OGE
Origine polonaise
Naissance prématurée a 33,5 SA RCIU PN=1890g40Nm

CLINIQUE : A la naissance : Hypospadias séveregrépostérieur mais pas périnéal
Verge coudée 1,5 cm sur la grande courbure Bofusamnées, plissées, peu colorées
Gonades ascensionnées a l'anneau inguinal maesbpedp

BIOLOGIE : J1 - SDHA 2100 nmol/l (2000 +/-1500)eia4 2,2 nmol/l (628 pg/ml)
170Hp 11,6 nmol/I(3,28 ng/ml) Testo 7,4 nmol/I 2Ipg/ml)
AMH 137 pmol /1 (631 &4 400 4J13) 46 XY SRY +

J 21- FSH1,4 mu/ml et LH 2 mu/ml Testo 1700 pg/ml (DH30Zg/ml)
AMH 264 pmol/l

QUESTION : retenir un diagnostic de DSD plutdt quhypospade « banal »? (AMH bass
REPONSE : tableau qui oriente vers une dysgénésie

SRY avec mutation sans déletion , SF1?

Trouble de la synthése des androgénes

Faire enquéte familiale si possible

1%
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699 AVRANCHES Noémie

TABLEAU : fille de 7 ans 10 mois
Suspicion de puberté précoce

ATCD: née eutrophique a terme  Taille ciblegpaale=157 cm (-1 DS)

CLINIQUE: Poussée mammaire débutée a 7 ans et ¢ tnési génée par ces changements
Accélération croissance de +1 a + 2.2 DS

7 ans 10/12 Al (sueurs)P1 S3 5 cm stimulé, vuhmégnée

AO=9 ans Echo : utérus a 45 mm, ovaires a 32 etrddollicules

BIOLOGIE = LHRH - FSH 1.62 mu/ml pic a 9, LH 0.@&u/ml pic a 4.22, E2 =26 pg/ml
Synactene : testo = 460 pg/ml (1.6 nmol/l), delt&8d9 pg/ml, SDHA 0.86 mg/l, 17 OH 0.3
2 ng/ml

QUESTION : faut-il retenir la puberté précoce : pit limite

REPONSE : puberté en cours a traiter de toute fagories autres arguments cliniques et
échographiques
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700 BREST Seyfoutdin

TABLEAU : garcon de 11 ans
Retard statural

ATCD : Origine tchétchene , ainé d’une fratrie de34sceurs qui vont bien
Maman 1.59m Papa 1.75m, Pas de petite tailldifden
Né a 39 SA, eutrophe PN 2800g, TN 48-49cm (nonRCl

CLINIQUE : Taille a — 3 DS stable sur plus d’'um #MC normal

CM1 Pas de Symptomatologie Pas de dysmorphie

Hypertrophie gingivale « Bien musclé » A1P1G1

Envergure/ taille = 99% Segt sup/ taille : 53,40s 55%

Rx de squelettes : a priori normal Retard d’AO img@ot (5 ans a 8 ans %)

BIOLOGIE Caryotype 46.XY

SHOX : ni délétion, ni duplication : MLPA Pas deitation au séquencage

Acps transglutamianses normales Bilan phosphoasangprmal

TSH: 2.24 mUI/L, T4 : 18.13 pmol/L

IgF1 BAS : 36 ng/ml (64-345) puis 34.35 ng/ml § AM/L (15-20)

IgF1 BP3 bas : 1206 ng/ml (1730-3940)

Test Glucagon betaxolol : GH : pic a 33 mUK2 Tableau de résistance a la GH
Test de génération IGF1 : 4 injections de 0.02&g/pur de GH pendant 4 jours
IgF1 JO : 67.93 ng/ml, , 8.2 nM/L (17-24) 1gF1:2B.33 ng/ml, 12.2 nM/L (17-24)
Augmentation de 'lGF1 de 25.

EVOLUTION Pas de mise en place de traitement ileitirent compte tenu de la situation
sociale : Risque d’expulsion

QUESTION : quel diagnostic ? que faire ?

REPONSE : retenir RCIU sur clin et biologie — pbsisur mensurations de naissance ...
Avis partagé !

» creuser cet aspect d'IGF1 bas

* traitement par GH sur “aspect” RCIU

* pb nutritionnel envisagé mais pas d’élémentsagigjues en faveur et IMC a la moyenne
* phase de renutrition avec observation en hosgatadn et taux dIGF1

* avis généticiens
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701 RENNES Zohair

TABLEAU : garcon de 8 ans %2
Retard statural dans un contexte de polypathologie

ATCD Mere : 171 cm Pere : 183cm ( taille cible 183)

Consanguinité : parents cousins germains

Grossesse Hydramnios A 7 mois, doute sur I'écayotype sur LA : 46 XY

Terme 38 SA +5 PN 2650 TN<46cm (a 38 iU si < 2333¢g et < 46,1 cm)
Taille 48 cm et PC 36cm a 1 moRRC = -2DS a la naissance’

CLINIQUE : tableau complexe associant :

* grele court, allergies alimentaires

* retard psychomoteur avec lésions neuro a I''lRM

* surdité

* cryptorchidie bilatérale

« infections pulmonaires a répétition avec DDB

* anémie arégénérative macrocytaire non étiquetée

» dysmorphie discréete

* retard statural

* et lymphopénie cyclique ...

Croissance staturale sur la courbe des -2DS immiaht

Infléchissement a partir de 3 ans %2 pour atteirdl®@S a 8 ans 6 mois
T 104,5cm (-4,68 DS) VC 3,5 cm en 15 mois&d@n/an

Poids 15,7 kg (-5,2 DS) IMC 14,4 (-1,2 DS) &3 segment supérieur
PC 49 cm Verge de taille normale et cryptorchidiate

Ne parle pas, montre du doigt pour communiqueraditélen milieu spécialisé surdité
Psychomotricité, orthophonie, kiné, oralité

BILAN : test glucagon betaxolol :

absence de déficit en GH avec pic a 35,6 mU/mMGEt1 88ng/mL (- 1DS)

T4 L:1535pg/mL TSH 2,10 pU/mL normal Cooti§6 ng/mL pic 202 ng/mL
Prolactine 5,2 ng/mL

Age osseux a 5 ans soit un retard de 2 ans

Bilan étiologique n’ayant pas permis un diagnostic
Pas d’anomalies métaboliques, quelgues anomaliespexifiques sur radios MOC
Aucune orientation jusqu'a présent sur le plan tigune

QUESTION : demande insistante des parents pouriternent par GH au moins a l'essai.
Que répondre ?

REPONSE : pb d’absence actuelle de diagnostidfetudié nette d’acceptation de la
situation de handicap pour les parents

Avis EPO : pas de traitement car aucune possiliétéonnaitre les effets bénéfiques (peu
probables) et néfastes (sur ce terrrain complexe ...)

A voir a deux référents (gastro et endoc ?)
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702 LA ROCHE Victoria

TABLEAU : fille de 14 ans 9 mois
Retard pubertaire

ATCD : Mére: F'esreégles a 14 ans et demi Pére: puberté normale
Unigue enfant du couple Grossesse naturelle garesurs d’lAC

37 SA+4j. PN 2kg500 TN 46.5cm

Tendance constipation

CLINIQUE :

Début pilosité pubienne a 13 ans et 9 mois puasjiéd axillaire et acné mais pas de sein
14 ans 9 mois S1A2P2 P=35kg T=154cm IMC=1472DS)

Acné modérée OGE Capuchon un peu bombant

BIOLOGIE : Caryotype 46,XX

Estradiol:54 pg/ml FSH:3.3 mUI/ml LH:1.9mUl/ml

Inhibine B:100pg/ml AMH:92.5pmol/L (13 ng/ml) Testérone: 0.7ng/ml

170HP: 0.9 ng/mlA4 androstenedione: 2.7ng/ml SDHA: 1363 ng/ml

AO: 12 ans.

Echo pelvienne: utérus de 37mm. Ovaire G 4ml. Nbfellicules. Ovaire D non vu.
IRM hypophysaire normale

QUESTION : comment expliquer I'absence de développg mammaire ?
Comment avancer sur ce tableau de retard pubeptaire

REPONSE : revoir taux de prolactine

Vérifier le bilan nutritionnel (ac maladie coéliagu
Voir olfaction et IRM bulbes olfactifs

Proposer estréva : ¥4 cp par jour d’emblée (taikg O
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703 BREST Yohann

TABLEAU : gagon de 4 ans 1/2
Sd d’interruption de tige pituitaire

ATCD : Prématurité consentie , Inversion cérébro-placenta{ NDLR ?7?)
RCIU vasculaire ARCF
33SA- PN : 15409 (9ep, audipog) TN : 42cm (24eplj@og) PCN : 30 cm (25ep, audipog

» Hypoglycémie initiale Résolutive a J7 Hyperilisisme transitoire

A J3 Glycémie : 0.1 g/L Insulinémie 26.4 uU/mii8)

T4 :15.85 pmol /L TSH : 6.448 mUI/L GH : 64.35 miU IGF1: 1.6 nM/L = 12.39 ng/ml|
Cortisol : 12.9 ug/ dl = 356 nmol/L

» Hypocalcémie : JO : 1.57 mmol/L Gluconate deicafclV, Un alpha per os

* Ictere : 3 séances de Photothérapie

» Thrombopénie : 68000/mm3, transfusion plaquettair

 Hernie inguinale réductible Chirurgie en urgeac@BSA+5 sur étranglement a gauche
Sortie, J35, 38SA+2

CLINIQUE : a 3 ans Taille a—-2 DS
Petite section Va bien Front bombant Verge rabem.
Puis stabilisation vers — 2DS

BIOLOGIE 3 ans 3 mois

Anémie hypochrome microcytaire Thrombocytose Gesenartiale : ttt par Ferrostrane
lono sang : normal Anticorps transglutaminase, Ig@@rmaux IgE PLV: normal

TSH 1.93 mUI/L, T4L : 0.93ng/dI

IGF1 : 18.5 ng/ml ou 27.4 ug/L (N: 49-171 ng/ml aume moyenne de 114)

A 4 ans Carence martiale corrigée : NFS, Ferritienalisée

Bilan phosphocalcique normal Pas de Sd inflammat&ilan hépatique: normal
Caryotype normal : 46, XY

A4 ans % T4 :12 pmol/L, TSH: 2.05 mUI/L Cortid3.4 & 22.9 ug/dl

IGF1 : 1.08 contrdlé a 1.30 nmol/L (9.9-65)

Test GH glucagon Bx pic a 4.15 mUI/L Insuline Ri2.17 mUI/L (hypo 3.40 mmol/L)
IRM : tige pituitaire non visible,

posthypophyse a 3 mm, situation ectopique rarrdu chiasma optique

évoque un syndrome d'interruption de la tige.

COMMENTAIRES : discussion sur le niveau de corésole limite a retenir pour évoquer
une insuffisance : synacthéne faible nl si sup@ia8uffisant si inf a 60 ?
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704 | SAINT LO Quentin

TABLEAU : garcons de 15ans
Retard statural majeur — 5 DS

ATCD : famille: des petites tailles pere 158 cm,riel54 cm TC : 162
mais une sceur agée de 17 ans mesurant 168 cm.

CLINIQUE : retard & — 5 DS isolé

Retard de croissance débute vers I'age de 5 amsohi@ux: taille: -4ds ; poids: -3 ds
A 14 ans poids: 26 kg (-3,5 ds) taille: 130,5 em ¢(Is) Envergure: 132 cm

thorax proéminent avec élargissement de I'écartemamelonnaire

BIOLOGIE : GH pic a 7,8 IGF 59 ng/ml (limite in83 IGFBP3 1589 ng/ml (limite inf 2190
Test 0,42 ng/ml, FSH : 2,66, LH 1,63, cortisol 108,0H 0,1 ng/ml

46, XY

IRM : hypoplasie anté hypophysaire et interruptilertige

EVOLUTION traitement par GH efficace sur la VC 9,5 cm par an

T4: 8,9 pmol/l testosterone: 0,67 ng/ml IGF1: 14/ml

QUESTION conduite pour Quentin et pour la famille ?

REPONSES

T4 basse (nle 10 a 25): supplementation en levoxy®g/j; controler dans 3 mois
doser la prolactine Controler le cortisol une foés an a jeun

Génétique (?) Taille assis

Famille faire un arbre généalogique
Pere consultation endocrinologue adulte IRM cétélmahypophysaire
Rx osseuses, IGF1 FT4




