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RESUME

Le retard pubertaire touche une proportion variable d’adolescents et est observé chez environ 2 a 5 % des enfants en age
pubertaire selon les séries cliniques publiées. Nous rapportons le cas d’une patiente de 26 ans admise pour dyspnée, toux
chronique et fievre évoluant depuis plusieurs mois, dans un contexte de pathologie respiratoire ancienne. L’histoire
révélait un retard statural sévére depuis I’enfance, une cécité progressive apparue a 8 ans et demi et une aménorrhée
primaire. Plusieurs traitements antibiotiques et antituberculeux avaient été administrés sans succés. A l’examen, la taille
était de 121 cm (< -3 DS) pour 24 kg, avec un faciés infantile, une absence de développement mammaire et de pilosité
axillo-pubienne. La radiographie thoracique montrait une bronchopneumopathie chronique séquellaire.
L’échocardiographie objectivait une cardiomyopathie dilatée avec hypertension artérielle pulmonaire. Le bilan hormonal
retrouvait un faible taux d’estradiol associé a des taux bas de FSH et LH, compatible avec un hypogonadisme
hypogonadotrope, avec fonction thyroidienne normale.

Le retard de croissance et pubertaire est une affection multifactorielle dont le diagnostic repose sur une évaluation
clinique et paraclinique rigoureuse. Le cas présenté illustre les difficultés diagnostiques et de prise en charge rencontrées
dans un contexte a ressources limitées comme celui de Lubumbashi, souvent responsables d’un retard au diagnostic. Un
dépistage précoce et un suivi régulier de la croissance permettraient d’améliorer le pronostic statural et pubertaire de
nos enfants.
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INTRODUCTION

Le retard pubertaire touche une proportion variable d’adolescents et est observé chez
environ 2 a 5% des enfants en age pubertaire selon les séries cliniques publiées [1]. La
prévalence exacte des troubles de la puberté n’est pas précisément connue, mais on
estime qu’environ 3% des adolescents présentent un retard pubertaire cliniquement
significatif [2].

Parmi les causes de retard pubertaire, le retard constitutionnel de croissance et de puberté
(CDGP) est la forme la plus fréquente, représentant la majorité des cas, tandis que les
formes pathologiques, notamment I’hypogonadisme hypogonadotrope, constituent une
minorité mais restent cliniquement importantes [3]. L’hypogonadisme hypogonadotrope
idiopathique (IHH), qui peut se manifester par un retard pubertaire ou une aménorrhée
primaire, est rare avec une prévalence estimée a 1-10 cas pour 100 000 naissances [4].

Chez les filles, 'aménorrhée primaire — absence de régles a un age attendu - est elle-méme
peu fréguente dans la population générale (inférieure a 0,1% a 0,3 %) [5].

Ces données soulignent que, bien que les retards simples de puberté soient relativement
fréquents et souvent bénins, les causes endocriniennes et syndromiques multisystémiques
restent rares mais cliniquement significatives, nécessitant une investigation approfondie.

OBSERVATION

Une jeune fille, agée de 26 ans, présentant une difficulté respiratoire, toux et fievre de
survenu progressive depuis plusieurs mois voire années.

Elle a grandi normalement et scolarisée normalement dans un grand Lycée de la place
jusqu’al’age de 8 ans.

Puis les parents ont constaté une toux chronique suivie d’une vision floue puis cécité vers
I’age de 8 ans et demie ; ce qui a fait qu’elle puisse poursuivre les cours a I'institut des non
voyant de la place ; NURU ou elle a accroché son diplédme d’état avec la mention grande
distinction. Elle est actuellement en troisieme graduat dans une institut supérieure de la
place ou elle suit les cours grace a un magnétophone. Il est a noter qu’elle n’a jamais eu ses
ménarche ou elle présente une aménorrhée primaire.

Comme traitement requ, elle a été soumise sous plusieurs antibiotiques pendant plusieurs
semaines sans succes, puis elle sera mise sous antituberculeux pendant 6 mois et puis une
deuxieme fois pendant 9 mois sans succes et a deux reprises pendant 12 mois sans sucées.
Elle a été opérée des deux yeux a deux reprises sans sucées a 8 et 10 ans.

146



Retard statural et pubertaire sévére associé a une... MUDEKEREZA Musimwa A. et al.

Les parents ont tous une taille normale ; le papa a une taille de 176 cm, la maman mesure
168 cm et tous ces fréres mesure entre 178 et 170 cm pour sa sceur.

Figure 1: Mesures anthropométriques
Examen physique

A I’'examen clinique a son admission mettait en évidence une fievre a 38°¢, taille de 121 cm,
poids de 24 kg, saturation en oxygene a 93% avec une fréquence cardiaque a 110 battements
a la minute.

Au visage ; un visage enfantin, conjonctives palpébrales et bulbaires colorées et une cécité
totale et au niveau de la bouche nous mettons en évidence une dentition compléte type de
’adulte.

Au thorax : pas de déformation thoracique, un petit ou ébauche des seins, pas des poils
axillaires.

A P'auscultation nous avons mis en évidence des rales ronflants, discret crépitant et une
tachycardie.

Aux membres supérieures et inférieures présentent des tuméfactions non douloureuses
au niveau des articulations des coudes et des genoux au début mais quelques jours apres ;
les douleurs au niveau des articulations des genoux a I’occasion d’une forte activité ou ala
marche.
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Aux pieds notons une déformation des pieds présentant une incurvation interne
Organe génito- externe est de type féminin et sans pilosité.

Paraclinique

1. Laboratoire

Goutte épaisse négative,

Globules blancs a 12700,

Formule leucocytaire ; 76% de neutrophile et 24% de lymphocyte et une

Vs a 86% et ASLO inférieure a 1/200

Urée 38 mg par dl, Créatinine a 0,9 mg par dl

2. Radiologie

a) laradio poumon incidence face met en évidence une bronchopneumopathie avec aspect
rétractile a gauche suggestive de tuberculose chronique ou séquellaire.

Figure 2: cliché radiologie Thorax incidence face

b) La radio des mains gauche et droite montrent une ostéoporose, sclérotisation des
diaphyses des phalanges, une déviation axiale aux doigts, un aspect de tarses a la soudure
et un age osseux entre 14 et 15 ans. Ce qui a amené les radiologues a conclure en termes
d’hypothyroidie ou une polyarthrite rhumatoide.
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Figure 3: cliché radiologie de la main gauche et droite
3. Echographie

a) Echographie cardiaque qui diagnostique cardiomyopathie dilatée avec une pression
artérielle élevée dans les artéres pulmonaires ; hypertension artérielle pulmonaire

b) Echographie pelvienne ; un utérus et des ovaires normaux et vagin pas développé ou
infantile.

4. Dosage hormonaux

a) Dosage des hormones thyroidiennes ; le TSH était a 1,3 mUI L avec les limites de TSH
normale variant entre 0,4 a 4 mUI/L, le T4 libre a 9,1 ng/L avec les limites des valeurs de T4
normale variant entre 9 a 17 ng/L et le T3 libre a 2 a 6 ng/L. Ces dosages des hormones
thyroidiennes nous a permis d’exclure une origine thyroidienne de ce retard.

b) Pour ce qui est du dosage des cestrogenes ; le taux d’cestradiol plasmatique a 9,4 pg/ml.
¢) Pour’hormone lutéinisante (LH) le taux sérique était de 1,2 mUI/ml ou encore 1,2 Ul/24h.

d) La FSH a 3UI/L, qui est un taux plasmatique normale avant la puberté la valeur normale
étant inférieure a 5 UI/L, elle a été doser pour trouver la cause de I’lhypogonadisme et de
son aménorrhée primaire.
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Les dosages de I’cestradiol, FSH et LH ont étaient demandées car elles interviennent dans
la croissance et la maturation des follicules ovariens chez la fille. Les follicules ovariens vont
a leur tour sécréter de I’cestradiol.

Discussion

Le retard de croissance statural est défini par une taille inférieure a —2 déviations standards
(DS) par rapport aux courbes de référence adaptées a I’age, au sexe et a la population (6).
Il peut également étre évoqué devant un infléchissement progressif de la courbe de
croissance ou une taille inférieure de plus de —1,5 DS a la taille cible familiale corrigée (7).
Certaines définitions intégrent la vitesse de croissance, un gain statural inférieur a 3,5 cm
par an étant considéré comme pathologique (8). Le retard est qualifié de sévére lorsque la
taille est < -3 DS ou < au 3¢ percentile (6). Dans le cas présenté, la taille de 121 cm a I’age de
26 ans correspond a un retard statural sévere, traduisant une atteinte chronique profonde
et prolongée du processus de croissance.

La croissance normale se déroule classiquement en trois phases : une phase infantile
dépendante des facteurs nutritionnels et périnataux, une phase d’enfance dominée par
’axe hormone de croissance-IGF-1, puis une phase pubertaire caractérisée par
I’accélération staturale sous I’effet synergique des stéroides sexuels et de ’hormone de
croissance (9). Les causes du retard statural sont multiples et incluent les formes
constitutionnelles, les maladies chroniques, les carences nutritionnelles, les anomalies
génétiques et les affections endocriniennes (10). Les pathologies endocriniennes
représentent moins de 10 % des étiologies, tandis qu’environ 70 % des retards staturaux
sont constitutionnels ou idiopathiques (11). Cependant, en présence d’un retard sévére
associé a des signes systémiques, une cause organique doit étre activement recherchée.

Les maladies chroniques respiratoires sont des causes reconnues de retard de croissance
(12). Plusieurs mécanismes physiopathologiques sont impliqués, notamment I’hypoxémie
prolongée, I'inflammation systémique persistante, I’hypercatabolisme et la malnutrition
secondaire. Les cytokines inflammatoires telles que I'IL-1, I'IL-6 et le TNF-a inhibent la
sécrétion de ’lhormone de croissance et diminuent la production d’IGF-1, entrainant une
réduction de la prolifération chondrocytaire au niveau des cartilages de conjugaison (13).
L’hypoxie chronique altére également directement la croissance osseuse et le métabolisme
cellulaire (14). Par ailleurs, ’'augmentation des dépenses énergétiques observée dans les
pathologies pulmonaires chroniques contribue au déficit staturo-pondéral (14). Le retard
marqué de I’age osseux chez cette patiente confirme une atteinte prolongée de la
maturation squelettique (9).

Le retard pubertaire est défini par I'absence de développement mammaire aI’age de 13 ans
ou I’'absence de ménarche a 15 ans chez la fille (15). Le diagnostic repose sur I’évaluation
clinique et le dosage des hormones gonadiques, notamment |’cestradiol, la LH et la FSH
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(16). L’cestradiol, principal ocestrogéne ovarien, joue un roéle essentiel dans le
développement des caractéres sexuels secondaires et dans le métabolisme osseux (17). La
FSH stimule la maturation folliculaire tandis que la LH intervient dans la stéroidogenése
ovarienne (18). Dans ce cas, la présence d’un taux bas d’cestradiol associé a des taux bas
de LH et FSH évoque un hypogonadisme hypogonadotrope central.

Les maladies chroniques sévéres peuvent entrainer une inhibition fonctionnelle de I’axe
hypothalamo-hypophysaire par suppression de la sécrétion pulsatile de GnRH (19).
L’inflammation systémique et I’hypoxémie chronique sont reconnues comme facteurs
inhibiteurs de la fonction gonadotrope (20). Ainsi, le retard pubertaire observé s’intégre
dans un contexte d’atteinte systémique prolongée dominée par la pneumopathie
chronique.

La présence concomitante d’une hypertension artérielle pulmonaire et d’une
cardiomyopathie dilatée traduit une évolution avancée de la pathologie respiratoire (20).
L’hypoxémie persistante perturbe la perfusion tissulaire et I’équilibre métabolique global.
Des données expérimentales suggérent que I’hypoxie chronique peut retarder I’activation
pubertaire et interférer avec la stéroidogenése (21). Le tableau clinique observé
correspond donc a un continuum physiopathologique associant maladie pulmonaire
chronique, insuffisance cardiaque et suppression fonctionnelle endocrinienne.

La croissance constitue un indicateur fondamental de I’état de santé de I’enfant (6). La
surveillance staturo-pondérale et pubertaire doit faire partie intégrante du suivi
systématique pédiatrique (22). Un diagnostic et une prise en charge précoces des maladies
chroniques permettent de limiter le retentissement statural et pubertaire. Dans les
contextes a ressources limitées, I’labsence de dépistage précoce contribue a I'installation
de séquelles irréversibles.

La prise en charge doit étre multidisciplinaire et associer I'optimisation du traitement
cardiopulmonaire, un suivi endocrinologique spécialisé et une induction hormonale
substitutive progressive (17). La prévention des complications osseuses et métaboliques
est essentielle. Toutefois, compte tenu du retard prolongé, I'objectif thérapeutique
principal reste I'amélioration de la qualité de vie plutot que la récupération staturale
compléte.

Conclusion

Nous avons rapporté le cas d’une fille présentant un retard de croissance et pubertaire au
décours d’'une pneumopathie chronique. La croissance et la maturation pubertaire sont
insuffisamment suivis en consultation de routine chez les enfants. Les causes sont dans la
plupart de temps d’origine endocrinienne, des pathologies chronique et génétique. Des
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efforts doivent étre fait pour améliorer la qualité des consultations et soins afin de
minimiser le retentissement des différentes pathologies sur la croissance et la puberté.

Conflit d’intéréts : aucun
Contribution des auteurs : tous les auteurs ont lu et approuvé ce manuscrit

Considérations éthiques : le patient a été informé des objectifs de la publication et a donné
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