
Le retard pubertaire

Michael Hauschild
Médecin associé, MER

Unité d’endocrinologie, diabétologie et obésité pédiatrique

Service de Pédiatrie, CHUV Lausanne



Objectifs du cours

Objectifs d’apprentissage :

1. Revoir la définition du retard pubertaire

2. Connaitre les principales causes ainsi que les signes suggérant une 

pathologie sous-jacente

3. Connaitre les premiers examens à faire

4. Connaitre les possibilités thérapeutiques actuelles



Les hormones

1



Physiologie puberté
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Mitchell AL, Dwyer A, Pitteloud N, Quinton R. Genetic basis and variable phenotypic expression of Kallmann syndrome: 

towards a unifying theory. Trends Endocrinol Metab. 2011 Jul.;22(7):249–258. 

Modulation de la puberté 



Génétique de la puberté 

Mitchell AL, Dwyer A, Pitteloud N, Quinton R. Genetic basis and variable phenotypic expression of Kallmann syndrome: 

towards a unifying theory. Trends Endocrinol Metab. 2011 Jul.;22(7):249–258. 



Développement pubertaire



Nomogramme pubertaire

Puberty Plot Web Application

http://vps.stefvanbuuren.nl/puberty/

Garçon

http://vps.stefvanbuuren.nl/puberty/


Nomogramme pubertaire

Puberty Plot Web Application

http://vps.stefvanbuuren.nl/puberty/

Fille

http://vps.stefvanbuuren.nl/puberty/


Nomogramme pubertaire

J Clin Endocrinol Metab. 2015 Apr;100(4):1376-85. doi: 10.1210/jc.2014-3631. Epub 2015 Jan 16.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25594861


Evolution pubertaire normale

https://www.rcpch.ac.uk/system/files/protected/page/NEW%20GIRLS%20CPCM%20DUO.pdfGrowth and puberty growth chart girls

van Buuren S, Ooms JC. Stage line diagram: an age-conditional reference diagram for tracking development. Stat Med . 2009;28:1569–1579.



https://www.rcpch.ac.uk/system/files/protected/page/NEW%20BOYS%20CPCM%20DUO.pdfGrowth and puberty growth chart boys

van Buuren S, Ooms JC. Stage line diagram: an age-conditional reference diagram for tracking development. Stat Med . 2009;28:1569–1579.

Evolution pubertaire normale



Retard pubertaire – algorithme 

European Journal of Endocrinology (2015) 173, R15–R24



Causes d’un retard pubertaire

LH FSH

Testostérone 

/Oestradiol
Inhibine B

Hypogonadisme 

hypogonadotrope

Hypogonadisme 

hypergonadotrope



Retard constitutionnel – facteurs 

prédictifs ?

European Journal of Endocrinology (2015) 173, R15–R24



Retard pubertaire – algorithme 

European Journal of Endocrinology (2015) 173, R15–R24



Signes cliniques spécifiques à 

rechercher
Anosmie

Anomalies de l’oreille

Trouble de l’audition

Colobome

Atrésie des choanes

Fente labiale

Fente palatine

Uvula bifida

Agénésie des dents

Malformation pituitaire

Synkinesie bimanuélle

Ataxie

Retard mental

Malformation cardiaque

Agénésie rénale

Cryptorchidie/micropénis/hypospadie

Retard de croissance

Scoliose

Syndactylie

Split hand / split foot

Diabète de type 2

Obésité

mirror movements



European Journal of Endocrinology (2015) 173, R15–R24

Retard pubertaire – algorithme 



Evaluation clinique

Pitteloud, N. et al. (2015) European Consensus Statement on congenital hypogonadotropic hypogonadism—pathogenesis, diagnosis and treatment

Nat. Rev. Endocrinol. doi:10.1038/nrendo.2015.112



Causes d’un retard pubertaire

Mark R. Palmert, M.D., Ph.D., and Leo Dunkel, M.D., Ph.D. Delayed puberty. N Engl J Med 2012; 366:443-453

Le diagnostic le plus fréquent est le retard constitutionnel (Constitutional delay of growth and puberty= CDGP) 



Investigations:

Première ligne:

Vitesse de croissance

Stade de Tanner (incluant le volume testiculaire)

Age osseux

Bilan sanguin

- exclusion trouble chronique (anémie, maladie inflammatoire, coeliaquie, 

trouble rénal ou phosphocalcique, dysthyroidie (hypo- ou hyperthyroidie)

- bilan pubertaire: LH, FSH, IGF-1, testostérone

Mark R. Palmert, M.D., Ph.D., and Leo Dunkel, M.D., Ph.D. Delayed puberty. N Engl J Med 2012; 366:443-453



Investigations:

Deuxième ligne:

Test fonctionnel LHRH

Inhibine B

AMH

Prolactine

Test de l’olfaction (Sniffin’ Stick tests)

IRM (avec bulbes olfactaires) 

Génétique 

Première ligne:

Vitesse de croissance

Stade de Tanner (incluant le volume testiculaire)

Age osseux

Bilan sanguin

- exclusion trouble chronique (anémie, maladie inflammatoire, coeliaquie, 

trouble rénal ou phosphocalcique, dysthyroidie (hypo- ou hyperthyroidie)

- bilan pubertaire: LH, FSH, IGF-1, testostérone

Mark R. Palmert, M.D., Ph.D., and Leo Dunkel, M.D., Ph.D. Delayed puberty. N Engl J Med 2012; 366:443-453



Retard pubertaire - génétique

European Journal of Endocrinology (2015) 173, R15–R24



Génotype-phénotype

Pitteloud, N. et al. (2015) European Consensus Statement on congenital hypogonadotropic hypogonadism—pathogenesis, diagnosis and treatment

Nat. Rev. Endocrinol. doi:10.1038/nrendo.2015.112



Génotype-phénotype

Pitteloud, N. et al. (2015) European Consensus Statement on congenital hypogonadotropic hypogonadism—pathogenesis, diagnosis and treatment

Nat. Rev. Endocrinol. doi:10.1038/nrendo.2015.112



Génotype-phénotype

Pitteloud, N. et al. (2015) European Consensus Statement on congenital hypogonadotropic hypogonadism—pathogenesis, diagnosis and treatment

Nat. Rev. Endocrinol. doi:10.1038/nrendo.2015.112



Retard constitutionnel – génétique

Eurpean Journal of Endocrinology . 178:4, 377-388  - 2018



Eurpean Journal of Endocrinology . 178:4, 377-388  - 2018
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Retard constitutionnel – génétique
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CDGP     constitutional delay of growth and puberty

Histogram showing the frequency of individuals having 

- no rare variants in CHH genes, 

- one gene mutated 

- at least two genes mutated (oligogenicity).

Retard constitutionnel – génétique



Plan de la présentation

Orphanet J Rare Dis. 2017 Mar 20;12(1):57. doi: 10.1186/s13023-017-0608-2.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/28320476


http://wp.unil.ch/pedlaus

http://wp.unil.ch/pedlaus


CHARGE – CHD7 gène mutations

Genetics in Medicine. 2017 Nov 16.



CHARGE 

Le syndrome CHARGE est un syndrome d'anomalies congénitales multiples caractérisé par l'association variable de 
plusieurs anomalies, principalement un colobome, une atrésie/sténose choanale, des anomalies des nerfs crâniens et 
de l'oreille (ces anomalies sont connues sous le nom des quatre caractéristiques (4C) majeures).

Critères de Bergmann:

•Unilateral or bilateral coloboma of the iris, retina-choroid, and/or disc with or without

microphthalmos (80%-90% of individuals)

•Unilateral or bilateral choanal atresia or stenosis (50%-60%)

•Cranial nerve dysfunction resulting in hyposmia or anosmia, unilateral or bilateral facial 

palsy (40%), impaired hearing, and/or swallowing problems (70%-90%)

•Abnormal outer ears, ossicular malformations, Mondini defect of the cochlea and absent or 

hypoplastic semicircular canals (>90%)

•Cryptorchidism in males and hypogonadotropic hypogonadism in both males and females

•Developmental delay

•Cardiovascular malformations (75%-85%)

•Growth deficiency (70%-80%)

•Orofacial clefts (15%-20%)

•Tracheoesophageal fistula (15%-20%)



CHARGE – CHD7 gene mutations

Genetics in Medicine. 2017 Nov 16.



Points cliniques clés

• La puberté retardée est diagnostiquée lorsqu'il n'y a pas d'élargissement testiculaire 

chez les garçons ou de développement mammaire chez les filles à un âge de 2 à 2,5 DS 

plus tard que l'âge moyen auquel ces événements surviennent dans la population 

(traditionnellement, 14 ans chez les garçons et 13 ans chez les filles).

• Le retard constitutionnel de la croissance et de la puberté (CDGP) est la cause la plus 

fréquente de retard de la puberté chez les deux sexes, mais il peut être diagnostiqué 

seulement après que les conditions sous-jacentes ont été écartées.

• La cause de CDGP est inconnue, mais la plupart des patients atteints de CDGP ont des 

antécédents familiaux de puberté retardée.

• La prise en charge du CDGP peut impliquer une observation ou une thérapie avec des 

stéroïdes sexuels à faible dose.

• Lorsque le traitement est administré, les objectifs sont d'induire l'apparition de 

caractères sexuels secondaires ou l'accélération de la croissance et d'atténuer les 

difficultés psychosociales associées au retard pubertaire et à la petite taille.

• L'utilisation systématique d'hormone de croissance, de stéroïdes anabolisants ou 

d'inhibiteurs de l'aromatase n'est actuellement pas recommandée.


