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Pourquoi ce travail ? | |

« bB-6 enfants présentent une anomalie du développement génital ( en cours de
grossesse ou a la naissance ...)

« Situation qui pose toujours question
« Entité peu connue des professionnels

« 2 grands objectifs :

Limiter le risque d'erreur d'orientation sexuelle administrqtive (diffi
pour changer l'orientation sexuelle a posteriori, méme s\il existe

volonté sociétale de « sexe neutre »)
Limiter le risque d ‘erreurs dlagnos‘rlques en B@Ll‘l@d’ des

compliqués avec les centres de référence méme ZM% /Fem me

|dentifier ce qui n'est pas réellement une A.Dev-Gen :

En cas de doute, il convient :

= hypospade antérieur avec festicules palpés.

+ de prendre |'avis du médecin du Cenire de Compétence

« cryptorchidie unilatérale isolée sans micro pénis, (CCMR.Dev-Gen) (CT. Contacts page 18).
* micro pénis isolé chez le gargon, « de ne pas s'engager sur un diagnostic,
+ hypertrophie du capuchon clitoridien chez la fille, - d'éfre vigilant quant aux fermes ufilisés.
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En cas de suspicion prénatale d'une anomalie du développement /génifral...

!

Ne pas s'engager dans des hypothéses
diagnostiques...
Pas de bilan avant I'avis du CPDPN...
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Quels signes d'appels )
échographiques ?
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Aspect normal | |

. Masculin :

cour'bur'e et mclmalson
— Localisation du méat urétral



Aspect normal

« A 22 SA longueur du pénis : 9,6 mm
« A 32 SA longueur du pénis : 19, mm

 Testicules visibles dans les bo
— 27 SA : 20 % pour les 2
— 32 SA: 97 % pour les 2
« Uretre pénien :
— ligne hyper échogene
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Aspect inhabituel

« Hypospadias : 0,5% des NN gargons

— Explorations nécessaires

UFC
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Sévere : postérieur ou proximal
Associé a des anomalies des bourses
Associé a une cryptorchidie

Associé a une verge courte
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Aspect inhabituel [ |

» Hypospade : —
— Distal : pénis court / incurvé,
anormale
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Aspect inhabituel -

« Hypospade :
« Proximal / péno-scrotal : aspect de
testicules ?
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Aspect inhabituel [ |

 Micropénis :
—<-25DS
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Aspect inhabituel

» Epispadias :

— Rare ~

— Ureétre a la face dorsale du péxis .
—90 % : associé a exstrophie vésica

— Les tubercules péniens D et Gp@h:\/»

réunissent pas Mere-femme
— Verge petite avec coudure dorsale

— Gland de forme aplatie




Aspect normal | |

e Féminin:
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Aspect inhabituel

* Hypertrophie clitoridienne:

— Dépassement du clitoris > 5 mm-par rappo
aux grandes levres

me




/

Aspect inhabituel

| L

« Hypertrophie petites levres :
— Transitoire a 22 SA
— Controle entre 26 et 32 SA
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Aspect inhabituel

 Si aspect inhabituel féminin :
— Rechercher une hyperplasie congénita
surrénales.

* Mesure de la distance ano génita

NV Y
\/\/ W

D Anus - FV / D Anus post clitori

— >0,5: signe de virilisation
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Antenatal

» Ce qui n'est pas une A.Dev-Gen :

— Cryptorchidie unilatérale isolée-sans
micropénis

— Micro pénis isolé \
— Hypertrophie du capuchon cli’rlgﬁifgk

Hypertrophie transitoire des pgdifesfemiene
— Hypospade antérieur avec testicules en
P

ace




Que dire ?? Le poids des mots

e Proscrire les termes :

— Ambiguité f

— Hermaphrodisme .

— Inter sexe (/Q
— Ni fille, ni gargon Pﬁle\/*

» Description : Mere-femme

— Termes non sexués pour les OGE
— Termes non sexués pour l'enfant




Centre de Biologie et Pathologie Est, CHU de Lyon HCL -
GH Est, Bron.

Géne CYP 21

Centre de Biologie et Pathologie Est, CHU de Lyon HCL -
GH Est, Bron.

Géne SRY

Centre de Biologie et Pathologie Est, CHU de Lyon HCL -
GH Est, Bron.

= 1 flacon spécifique.

+  Quantité 20 ml de LA
ou 20 mg de
trophoblaste.

Androgénes,
testostérone, 17 OHP
et dérivés sur liquide
amniotique

Secteur Biochimie endocrinienne du CHRUB.
Réception des prélévements 24 / 24 tous les jours.
Miveau + 2 batiment PC bio [bleu).

Puis envoi au Centre de Biologie et Pathologie Est, CHU
de Lyon HCL - GH Est, Bron.

Du lundi au vendredi (départ de la navette & 13h).

» ltubesecdesdml
(bouchon rouge).

7 déhydrocholesterol

Secteur Biochimie endocrinienne du CHRUB.

» ltubesecdesdml

Anténatal

Quelles explorations

Comment expliquer la PEC aux parents

biologiques proposées ?

De Wi

ECHOGRAPHISTE REFERENT
(CPDPN)

Confirmation du
ou des signas
d'appels ouw d’'un
syndrome
polymalformatif?

CCMR.Dev-Gen

mpterendu envoye a

graphiste de dépistage

i ll existe une anomalie. Parfois, il n'est pas possible de dire d'emblee quel esf le sexe de I'enfant. Des examens sonl nécessaires pour le determiner »
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Apres discussion en CPDPN, ne pas BRLCOLER
DANS SON COIN.. |

1" message : |

— association fréquente anomalies des OGE et syndrom
polymalformatifs -.

 Mise en jeu du pronostic neurodéve
pas uniquement sexuel

« 2°Me message : p(")|e

_ Méfiance si RCTU associé : smith LemVES RS of GJNE

facile du 7 DOH cholestérol sur LA
— Méfiance si précocité du diagnostic prénatal
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Quelle place pour I'hormonologie sur
liquide amniotique ?

Anomalies des OGE + 46 XY : NE PAS SE LIMITER AU
CARYOTYPE = hormonologie sur LA

Spectre des dysgénésies gonadiques

— Dosage possible des R-androgénes ( insensibtfe partie
complete aux androgenes)

— Dosage androgénes, testostérone \7/
— Un probléme : pas de dosage possible de I gn prenata

(dosage décisif en période néonatale dansihdibb&+ic/ MIMIE
diagnostique)

Pronostic et orientation sexuelle dépendront de I'état de
virilisation a la naissance
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Une situation particuliere

e Anomalies des OGE + 46 XX

« Penser hyperplasie congénitale surrénale
— Dosage 17 OHP &
— Mutation gene CYP 21

— Si hormonologie normale: éliminer d'autres causdes de'virilisation
foetale (fumeurs maternelles sécrétantes)

« Objectif
— Prise en charge néonatale Pf) I e |

— Prévenir le risque de syndrome de perte de sel, *~|
Mere-femme

« Le probléme : pas de ftraitement possible aprés le T1

— Intérét de la déxaméthasone avant 9SA remis en cause (abandonné
par les suédois,? risque de troubles de la mémoire, PHRC en cours)
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