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Introduction:-

Les anomalies de la différenciation sexuelle ( DSD ) correspondent aux atypies congénitales chromosomiques,
gonadiques ou anatomiques du développement sexuel. Elles constituent 1’'un des plus grands challenges de
I’endocrinologue. Leurs causes sont trés variées.

La présence de ce type d’anomalie peut constituer une urgence médicale (Hyperplasiec congénitale des
surrénales ) et sociale. L’impossibilité de donner un sexe a un enfant qui vient de naitre est trés éprouvant
et le choix du sexe doit étre le plus rapide possible. Celui-ci est dépendant de multiples facteurs qui sont
déterminés par une enquéte anatomique, fonctionnelle et psychologique minutieuse dans le but d’établir un
diagnostic étiologique précis qui représente le pilier de la prise en charge multidisciplinaire de ces patients.
[10 -6]

Classification Des Anomalies De Developpement Sexuel :-

une nouvelle classification a vu le jour Intitulée «anomalies de développement sexuel » ou « Disorder of
sexdevelopment »
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Table 1:-Nouvelle nomenclature des anomalies de différenciation sexuelle.

Nomenclature ancienne

Nomenclature proposée

Intersex DSD
Male pseudohermaphrodisme 46 XY DSD
Female Pseudo Hermaphrodite 46 XX DSD

Hermaphrodisme Vrai

Qvotestis DSD

XX male ou XX réversion sexuelle

46 XX testicular DSD

XY réversion sexuelle

46 XY dysgénésie compléte

Table 2:-Tableau récapitulatif des principales étiologies des DSD.
— .
a-Ddficit en 21 0HL
b=Déficit en 116 OH.
c—Déficit en 3 B hydroxystéraoide déshydrogénase.
Anomalies
d=DEficit en POR
46,2 DSD
2-SAutres @ Hyper—androgénie maternelle | lide &
=Tumeur ovarienne.
=Hyperplasie virilisante surrénale.
=Prise de médicaments wirilisants.
1 =Déficits des fonctions testiculaires :
=D ficit en ARMH.
Anomalies =Déficit en restostérone.
46,2 D50y 2=Perturbation de la sensibilité tissulaire aux androgénes:
=Déficit en Soerdéductase.
=Déficit du récepreur cytosolique de la testostérone et la DHT.
Dysgéndédsies gonadigues 46 XY : complétes; partielles_
Dysgénésies
Dysgénésies gonadigues 46 X
gonadigues
Dysgénésies gonadigues mixtes.
- d

Examen clinique:-

Cet examen clinique initial permet de reconnaitre 1’ambiguité des OGE selon la classification de Prader qui

se compose de cing stades (fig.1):

1. Stade I:-appareil féminin avec hypertrophie clitoridienne.

2. Stade Il:-fusion postérieure des grandes lévres, orifices urétral et vaginal distincts.

3. Stade Ill:-la fusion des grandes lévres se compléete et entoure un orifice unique débouchant sur un sinus
urogénital.

4. Stade IV:-organe péno-clitoridien recouvert d’un capuchon préputial incomplet, fusion compléte des
formations labio-scrotales, orifice uro-genital unique situé a la base de la verge en hypospadias scrotal ou
pénien postérieur.
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5.

Stade V:-verge bien développée avec un orifice uro-génital situé a I’extrémité du gland recouvert par
prépuce circonférentiel complet.

Figl:-Classification de Prader.

ExamenParaclinique:-

Biologie:-

lonogramme sanguin et urinaire:-

Il objective dans le cas d’un déficit en 21 hydroxylase :

1.

w N

une hyponatrémie avec hypernatriurése (Cliniquement le syndrome de perte de sel apparait du moment ou la
natrémie est inférieure & 125meq/l).

Une hyperkaliémie

I’hypoglycémie et les désordres hydro électrolytiques secondaires a la déshydratation comme 1’acidose
métabolique. (Dans le déficit en 11 béta OH, en raison de l'excés de synthése des métabolites
minéralocorticoides) [9 -4 -7]

Explorations hormonales:-
Nous n'en citerons que l'essentiel:-

1.

Dans les anomalies 46,XX DSD, le diagnostic doit étre obtenu trés rapidement a cause du risque minéralo-
corticoide que comportent ces enzymopathies , ( blocs les plus fréquents, ceux de la 21 hydroxylase et
de la 11 Hydroxylase) . Il est plus sir de doser dans le plasma les concentrations de 17 OH
progestérone ou de désoxycortisol (DOC) pour dépister réciproquement le bloc de la 21 hydroxylase et
celui de la 11 hydroxylase. La réduction des concentrations plasmatiques de I'un ou l'autre précurseur
hormonal sert également de test d'efficacité au freinage de I'hyperplasie cortico-surrénale par la
dexaméthasone.

Le diagnostic des anomalies 46,XY DSD est plus délicat mais ne requiert pas la méme urgence. La
conduite des examens biologiques ne peut étre codifiée du fait de la grande diversité des troubles, mais le
dosage de la testostérone reste la base de ces examens.

Le dosage des gonadotrophines plasmatiques, LH et FSH est un temps capital du diagnostic, les
gonadotrophines dans les dysgénésies gonadiques sont régulierement supérieures a la normale avant 6 ans et
apres 10 ans. L'hypergonadotrophisme permet de séparer, sans ambiguité, les dysgénésies gonadiques de
certains hypogonadismes hypothalamo-hypophysaires dont les aspects cliniques sont assez voisins.

Dosage de I'hormone anti millerienne :Son déficit est responsable de la persistance des canaux de muller
. [8-5-3]
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Au total : en premiére intention:-
Testostérone - 4 androsténe-dione - DHEA - 17 OH prégnénoloneDihydro-testostérone - Progestérone - 17 OH

progestérone

Radiologie :-

I’exploration de I’arbre génito-urinaire est assuré principalement par 1’échographie ,IRM pelvienne , et la
génitographie , I’echographie permet d’affirmer la présence d’un utérus et de visualiser la structure d’ovaires.
lagenitographie va préciser le niveau d’implantation de la cavité vaginale sur I’urétre, élément essentiel pour la
chirurgie.

Table 3:-bilan paraclinique.

lanogramme sanguin et urininaire

XX : 1 FOHP, T, DOC, SDHEA, FSH, LH

X¥: Testostérone, 1 7OHP, DHT, A4 androsténedione, AMH,
test & I'HCG, FSH, LH

Echographle: Repérer le siége exact des gonades non
palpables

Génitographie: -Etudier la cavité vaginale.
=Rechercher Mempreinte du col utérin.
=Analyser la morphologie et la longueur de

T"uréthre.
=Apprécier la nature et le volume des gonades.
=Faire des biopsies, pour avoir le type anatomopatholegigue
exact .

Canvotypse : X¥ ou XY ou présence d'une anomalie

\ ﬁ’ -Dépistage en salle de naissance.
") -E clinique | Di ic) Suivi

L =Pédiatre
\,  -Pédiatre endocrinologue

~Caryotype. Dosages -Echographie -Ceelioscopie Suivi des

-Etude moléculaire. hormonaux pelvienne. -Biopsie des Py g E
-Diagnostic prénatal. statiques et -TOM/ IRM gonades. de l'enfant et risque pour
~Conseil iy i i ~Chirurgie de des parents. dépister et traitar

etde
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Conclusion:-

Les désordres de développement sexuel constituent un groupe hétérogene de pathologie dont la compréhension du
mécanisme physiopathologique est nécessaire a la prise en charge qui doit étre pluridisciplinaire et guidée par des
praticiens habitués a ces diagnostics. La constatation d’un DSD & la naissance doit étre considérée comme une
urgence néonatale.
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