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Résume

Les hormones thyroidiennes jouent un réle important
dans le fonctionnement physiologique de plusieurs or-
ganes, essentiellement des effets sur la croissance et le

développement neurologique. Lhypothyroidie congé-
nitale est 'une des endocrinopathies les plus fréquentes
chez lenfant. Elle a des conséquences neurologiques
néfastes mais évitables griace aux programmes de dé-
pistage, qui revétent une trés grande importance, mais
aussi a la prise en charge thérapeutique précoce et adé-
quate. Le diagnostic et le traitement de I'hypothyroidie
acquise est également important et a des bénéfices en
particulier sur la croissance. Cet article va aborder les
manifestations cliniques, les étiologies, les modalités de
dépistage et de diagnostic et la prise en charge théra-
peutique de l'hypothyroidie infantile.

Thyroid hormones have an important role in
physiological functioning of many organs and
especially in growth and neurologic develop-
ment. Congenital hypothyroidism is one of the
most frequent endocrinopathies in childhood.
It has devastating neurologic consequences but
evitable by the screening programs, early dia-
gnosis and treatment. Diagnosis and treatment of
acquired hypothyroidism is also important and
have benefits essentially on growth. This article
summarizes the clinical manifestations, causes,
screening, diagnosis and treatment of pediatric
hypothyroidism.

Hypothyroidie congénitale, pédiatrique, dépistage, thyroide
ectopique.

Congenital hypothyroidism, pediatric, screening,
thyroid ectopy

Introduction :

La thyroide est une glande produisant et secrétant les hormones thyroidiennes. Ces hormones ont un réle important
dans le fonctionnement physiologique de plusieurs organes. De ce fait, toute hypothyroidie induit des effets cardio-
vasculaires, neurologiques, gastro-intestinaux et métaboliques.

Chez lenfant, 'hormone thyroidienne joue, en plus, un role crucial dans la croissance et le développement neuro-
logique @. Lassociation entre laltération de la fonction thyroidienne, aprés la naissance, et développement neurolo-
gique et mentale est connue depuis plus d’un siécle @.

Cet article va résumer les connaissances actuelles sur les manifestations cliniques, le diagnostic, les étiologies et le
traitement de I’hypothyroidie néonatale et de lenfant .
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Manifestations cliniques :

1. Hypothyroidie néonatale :

Les symptomes et les signes d’alerte qui peuvent orien-
ter chez le nouveau-né sont® :

» Chypothermie néonatale

o La prise des biberons est longue et difficile

« La constipation

o Cet enfant dort beaucoup et est considéré comme
« trop sage »

o Lictére néonatal est prolongé (plus de 8 jours)

o La respiration est bréve et bruyante

« Le nouveau-né est tres chevelu

« Le visage est infiltré avec ensellure nasale et macroglossie
o La peau est froide, marbrée et séche

o La hernie ombilicale existe dans presque tout les cas,
I'abdomen est distendu

o Lenfant est hypotonique

o La fontanelle antérieure est large et la postérieure
anormalement perméable

o La croissance staturale est diminuée et le périmeétre
cranien se développe lentement

2. Hypothyroidie du nourrisson :

Le tableau clinique va se compléter si le diagnostic ne
sest pas fait durant le premier mois :

o Le visage infiltré devient caractéristique

o Avec un retard psychomoteur

o Des signes osseux radiologiques (sutures larges,
manque des points dossification au niveau du genou et
du pied) @

3. La forme de I'enfant :

o Le retard statural est majeur avec une croissance pon-
dérale conservé

o Le nanisme est dysharmonieux

« Le visage est grossier

« Les cheveux sont secs et cassants

« Le teint est jaune

o Lage osseux est trés en retard par rapport a I'age chro-
nologique

Quelles sont les étiologies

de I’hypothyroidie de I’enfant ?

1. Les hypothyroidies primaires :

Par une atteinte de la glande thyroide elle-méme (Tableau 1).
A. hypothyroidie congénitale :

Elle touche environ 1 sur 2.000 naissances et peut en-

gendrer des effets néfastes sur le développement neu-
ro-cognitif ®. Elle est une cause commune du retard
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mental quon peut prévenir ©. Lhypothyroidie peut étre
permanente ou transitoire.

a. Les formes permanentes :

« Troubles de la morphogenése (dysgénésies thyroidiennes) :
La thyroide feetale se constitue a la 7°™/9*™ semaine de
gestation, elle complete sa migration et atteint sa posi-
tion définitive & la 10°™ semaine de gestation. Ces dys-
génésies représentent 85 % des cas V.

Il peut sagir d’'une agénésie, d’'une hypoplasie ou d’'une
ectopie thyroidienne. La plupart des cas sont spora-
diques, seuls 2 a 5 % des cas sont dus a des mutations
génétiques (TSHR, facteurs de transcription (PAXS,
FOXE1)) ©.

Il sagit d'une ectopie thyroidienne dans 70 % des cas
(figure 1). Elle est due & un trouble de la migration em-
bryonnaire de la glande thyroidienne ©. La situation a
la base de la langue étant la plus fréquente ©. Lathyréose
(25 %), qui est la forme la plus sévere, est I'absence totale
du tissu thyroidien.

Dans 5 % des cas il sagit d'une hypoplasie-hemiagénésie ©.

Figure 1 : Aspect scannographique d’'une ectopie thyroidienne en avant
du cartilage thyroidien chez une enfant de 6 ans.

o Troubles de 'hormonogenése :

Il sagit d'une anomalie de synthése des hormones thyroi-
diennes par une glande thyroidienne eutopique ©. Elles
sont le plus souvent dfies a une anomalie génétique de



la synthése des hormones thyroidiennes. Il peut sagir
de mutations génétiques de la thyroglobuline (TG),
de la thyroperoxydase (TPO), du Na+ /I- symporteur
(SLC5A5), de la pendrine (SLC26A4) et bien d’autres ©.

b. Les formes transitoires :

Elles sont secondaires a un déficit sévére en iode, a l'uti-
lisation de désinfectants iodés en salle d'accouchement.
Il peut sagir aussi du passage transplacentaire dauto-
anticorps anti- thyroidiens (ACAT) ou d’'un traitement
par antithyroidiens de syntheése utilisé pour une hyper-
thyroidie chez la mére @,

B. L’hypothyroidie acquise :

La cause la plus commune de I'hypothyroidie acquise de
lenfant est la thyroidite auto-immune, le plus souvent
avec goitre (thyroidite d’Hashimoto) (figure 2), ou sans
goitre (atrophique). Ces thyroidites se voient surtout a
Tage scolaire et a ladolescence, rarement avant un an ©.
Plus fréquente dans le sexe féminin et chez ceux qui ont
une trisomie 21 ou un syndrome de Turner. Elle est due
a une inflammation, une fibrose et une altération de la
fonction thyroidienne secondaire & un désordre immu-
nitaire .

Les autres causes de thyroidite (virales, de Riedel) se
voient surtout chez l'adulte ©.
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Figure 2 : Thyroidite d’Hashimoto (hypothyroidie avec goitre) chez
une fille de 9 ans.

2. Phypothyroidie secondaire (centrale) :

Est une cause rare d’hypothyroidie de lenfant (tableau 1).
Elle peut étre :

o Congénitale par altération du développement de I'hy-
pothalamus ou de l’hypophyse, ou par mutation génétique
des facteurs de transcription (SOX3, PROP1, Pit-1) ?.

o Ou acquise par un processus infiltrant (craniopha-
ryngiome), un traumatisme ou une irradiation pour
tumeur locorégionale ©.

Hypothyroidies primaires

Hypothyroidies secondaires

1- Hypothyroidies congénitales :

a) Permanentes :

- Anomalies de la morphogeneése thyroidienne
- Troubles de 'hormonosynthese

- Insensibilité thyroidienne & la TSH

- Résistance aux hormones thyroidiennes

b) Transitoires :

- Surcharge iodée

- Déficit iodé sévere

- Passage transplacentaire des ACAT maternels
- Passage materno-foetal des antithyroidiens de syn thése
2- Hypothyroidies acquises :

- Thyroidites auto-immunes

- Irradiation de la thyroide

1- Hypothyroidies congénitales :

- Altération du développement de 'hypothalamus ou
de ’hypophyse

- Mutation génétique des facteurs de transcription
(SOX3, PROP1, Pitl)

2- Hypothyroidies acquises :
- Processus infiltrant (craniopharyngiome)
- Irradiation pour tumeur locorégionale

Tableau 1 : Les étiologies de 'hypothyroidie du nourrisson et de lenfant.

Diagnostic de I’hypothyroidie

de 'enfant :

1. Dépistage néonatal de ’hypothyroidie
congénitale :

Sa réalisation, dans beaucoup de pays, a commencé dés
la fin des années 70.

Le prélévement se fait entre 48-72 h de vie par micro-
ponction au talon du nouveau-né, le prélevement de
sang est recueilli sur du papier buvard qui est envoyé par
la suite & un laboratoire central pour analyse. La majo-
rité des programmes de dépistage évalue la TSH. Dans
quelques programmes, la FT4 est aussi dosée ).
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Selon le consensus de I'ESPE (European Society for Pe-
diatric Endocrinology) de 2014 )

« Sila TSH est supérieure a 40 Mui/l, le traitement doit
étre commencé dés que le prélévement veineux est fait
et sans attendre le résultat du dosage sérique.

« Si la TSH est supérieure a 20 Mui/L, ou si la FT4 est
basse, sur les mesures de confirmation sur sérum, le
traitement doit étre instauré.

« Si la TSH sérique est entre 6-20 Mui/L avec FT4 nor-
male, contréler la fonction thyroidienne toutes les 1 a 2
semaines, et commencer le traitement si TSH augmente
ou FT4 diminue au dessous de la normale selon l'age.
Lorsque cette anomalie persiste plus de 3 a 4 semaines,
la plupart des auteurs préconisent le traitement.

Pour déterminer Iétiologie de cette hypothyroidie
congénitale, la présence ou non du tissu thyroidien sera
précisée par léchographie et la scintigraphie thyroi-
dienne @. Cette derniére a une grande valeur diagnos-
tique surtout dans les thyroides ectopiques (figure 3).

Lt

Figure 3 : Aspect scintigraphique d’'une ectopie thyroidienne en avant

du cartilage thyroidien chez une enfant de 6 ans.

2. Diagnostic de I’hypothyroidie acquise :

Sa cause principale est la thyroidite auto-immune. Les
anticorps antiTPO et/ou antiTG sont présents dans 95 %
des cas. Leur positivité suffit au diagnostic de la thyroi-
dite auto-immune.

Léchographie thyroidienne peut contribuer au diagnos-
tic (échostructure hétérogene) des thyroidites a ACAT
négatifs ).

Quelles sont les modalités
thérapeutiques ?
Les hormones thyroidiennes jouent un réle crucial dans
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le développement neurologique, surtout au cours des 3
premiéres années de vie. De maniére optimale, le trai-
tement doit étre initié précocement sans dépasser les 2
semaines de vie.

La dose de levothyroxine différe selon I'dge et le poids du
patient (tableau 2) .

Au cours de 'hypothyroidie congénitale, lobjectif thé-
rapeutique est de maintenir la TSH dans lintervalle
normal selon I'age, et la FT4 a la moitié supérieure de
lintervalle de normalité selon I'4ge. Apres le début du
traitement, contrdle de la fonction thyroidienne 1 a 2
semaines apres, puis toutes les 2 a 4 semaines avec ajus-
tement thérapeutique. Tous les 1 a 2 mois durant les 6
premiers mois de vie, puis tous les 1 a 3 mois au cours
des 6 mois ultérieures, puis chaque 2 a 4 mois au cours
des 3 premiéres années de vie ®.

Chez les enfants plus 4gés et les adolescents, une fois
leuthyroidie obtenue la TSH peut étre dosée tous les 6
mois jusqua la fin de la puberté et de la croissance, puis
annuellement, avec un controle 4 a 8 semaines apres
tout changement de dose de levothyroxine .

Age Dose dala LT4 (ug/kg/jour)
0-3 mois 10-15

3-12 mois 6-10

1-3 ans 4-6

3-10 ans 3-5

10-16 ans 2-4

> 16 ans 1,6

Tableau 2 : Les doses de levothyroxine (LT4) dans I'hypothyroidie de

lenfant.®

Conclusion :

Lhypothyroidie du nourrisson et de Ienfant peut avoir
des conséquences sur le développement neurologique
et sur la croissance. Son diagnostic et son traitement
doivent étre effectués précocement et rapidement.

Les conséquences neurocognitives néfastes de I'hypo-
thyroidie congénitale peuvent étres évitées grace a des
moyens simples de dépistage de cette endocrinopathie.
Diagnostiquée et traitée précocement, cette pathologie a
un pronostic excellent. Pour cela, la mise en route d’'un
programme de dépistage efficace et compatible avec
notre programme de santé est nécessaire chez tous les
nouveau-nés pour une prise en charge précoce et adé-
quate. Remerciements : Notre remerciement pour le
professeur Mourad Semrouni pour sa lecture critique
de cet article.



Abréviations :

TSH: Thyroid-stimulating hormone

FT4:  Free thyroxine

TSHR : Thyroid-stimulating hormone receptor
PAX8: Paired box gene 8

FOXE] : Forkhead box protein E1

Pit-1: Pituitary specific transcription factor 1
PROP1 : Prophete de Pit-1

SOX3: SRY-related HMG-box
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