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Les différents types d’hypothyroïdies 
congénitales

Dysgénésie thyroïdienne 

(60-70%)

Ectopie

Athyreose

Hypoplasie 

Glande en place

(30-40%)

Trouble de 
l’hormono-synthèse

Forme transitoire 
(30%)



(Leger J et al. Horm Res Paediatr 2014)



(Leger J et al. Horm Res Paediatr 2014)



Dépistage néonatal en France
 depuis 1978

 sous l’égide de l’Association Française pour le dépistage et 
la prévention du handicap de l’enfant (AFDPHE)

Entre 48 et 72h de vie



Arbre 
décisionnel du 
dépistage de 
l’hypothyroïdie 
(GSP)



Glande en place Dysgénésie Total

N 1021 1701 2722

% 37,5 62,5 100

Incidence globale 11,8/100 000 19,7/100 000 33/100 000

(Barry et al. BEH 2015)



Prédominance féminine 
Gravité de l’hypothyroïdie   

(Barry et al. BEH 2015)



Une progression de 7,7% par an de 
l’incidence des HC avec GEP

(Barry et al. BEH 2015)



L’augmentation de l’incidence des HC avec 
GEP est associé
 avec un sexe ratio équilibré

 au petit poids de naissance (<2,5 kg)

GEP 14,1% vs dysgénésie 7,1 %

 à une naissance prématurée 

GEP 14,2% vs dysgénésie 4,8%

(Barry et al. BEH 2015)



Une disparité 
régionale des 
diagnostics 
d’HC avec GEP 

(Barry et al. BEH 2015)



Les formes avec GEP sont associées aux HC transitoires, 
expérience toulousaine (Oliver et al., SFE 2015)

100 HT 

(9 ans de 
dépistage)

51 dysgénésies
31 ectopies

18 athyréoses

2 hypoplasies

49 glandes 
en place

20 troubles de 
l’hormonosynthèse

12 confirmations 
moléculaires

29 formes 
transitoires

Dont 19 exposés en 
période périnatale aux 

antiseptiques iodés



Recommandations thérapeutiques 
internationales
Démarrage du traitement: 
 Immédiat si TSH > 40 mU/l

 Après résultat du contrôle veineux si TSH < 40 mU/l

Bilan radiologique
 Radio des genoux: sévérité de hypothyroidisme

intra-utérin (épiphyses tibiales et fémorales?)

 Scintigraphie +/- perchlorate +/- écho thyroïdienne

Démarrage dans les 2 semaines de vie

Dose initiale de 10 à 15 µg/kg/j (80 % de la dose 
per os si IV)

Contrôle T4L et TSH au moins 4 h après la 
dernière prise

Objectifs des contrôles
 TSH normale
 T4l dans la moitié sup de la normale
 Pas de changement de traitement uniquement sur 

un taux de T4L

Premier contrôle: 1 à 2 semaines après le 
démarrage du traitement

Puis évaluation /2 semaines jusqu’à 
normalisation de la TSH puis 
 tous les 1 à 3 mois  pendant 1 an
 Tous les 2 à 4 mois jusqu’à 3 ans
 Tous les 3 à 12 mois jusqu’à la fin de la croissance

(Leger J et al. Horm Res Paediatr 2014)



En situation de possible hypo transitoire

Au titre de diagnostic étiologique
 après l’âge de 3 ans

 arrêt traitement 4-6 semaines

 Examens biologiques et radiologiques

Au titre de confirmation de l’hypothyroïdie primitive: 
 diminution de 30% et contrôle TSH / 2-3 semaines

 TSH > 10 mU/l: confirmation de l’hypothyroïdie

Réévaluation du diagnostic

(Leger J et al. Horm Res Paediatr 2014)



Suivi à long terme



Age médian: 23,4 ans [20,8 – 26,0]

(Leger J et al. JCEM 2011)



Facteurs à l’âge adulte associés à 
l’hypothyroïdie cong. /population générale

Différences
significatives 
(p<0,05)

Hypothyroïde
congénitale

(%)

Population 
générale

(%)

Maladie 
chronique 

5,7 2,9

Surdité 9,5 2,5

IMC > 30 6,9 4,2

Sans travail 9,3 4,6
(Leger J et al. JCEM 2011)



Effets mesurés : les plus fort sur les composantes « mentales »

 vitalité

 fonctionnement social

 émotion

 santé mentale

Qualité de vie

(Leger J et al. JCEM 2011)



Facteurs significativement  associés un 
plus faible niveau éducatif 
 Sexe masculin

 Niveau socio-professionel des parents

 Athyréose

 Adaptation thérapeutique à l'âge adulte (TSH >5)

 Comorbidité (maladies chroniques associées, surdité ou obésité)

(Leger J et al. JCEM 2011)



Leger J et al. JCEM 2011

Age médian: 23,4 ans [20,8 – 26,0]

DN 1978 - 1988



Objectifs thérapeutiques (1993-2006):

TSH > 50: pédiatre endocrinologue

10-15 µg/kg/j

T4L > 10,5 pmol/l au 1ier contrôle

T4L maintenue dans les valeurs normales au 
dessus de la médiane dans le premier mois

>1 mois: utilisation de la TSH

Résultats 

N = 44

Age médian: 9,6 ans [4,0-18,6]

Même QI / témoins

Même développement moteur / témoins

Pas d’effet de la sévérité de l’HC

Le temps pour normaliser les T4l est associé à 
une moins bonne évaluation motrice

(Albert et al. JCEM 2013)



German registry (Aquape « Hypo Dok »)
(Ellerbroek et al. Klin Pediatr 2015)
1080 patients

46 centres

Résultats disponibles à 7,3 j

Diagnostic et traitement démarré à 8,4 j

Dose utilisée pdt les 3 1iers mois: 10,7 µg/kg/j

Qi chez 25% des patients: 98,8 +/- 13,2

Age de la réalisation du QI?



Recommandations sur le suivis
Pas besoin d’informer la crèche ou l’école de la pathologie thyroïdienne (éviter la stigmatisation)

Surveillance du développement psychomoteur et de la progression scolaire 
 Chez tous les enfants

 En particulier si: 
 Absence d’épiphyses du genou, 

 T4L très basse ou TSH très haute au diagnostic

 Athyréose

 Retard de normalisation de la TSH

 Mauvais contrôle pendant la première année

 Retard diagnostic

Audiogrammes: avant l’âge scolaire puis si nécessaire

Cs ophtalmologue

(Leger J et al. Horm Res Paediatr 2014)



Conclusions
 Dépistage de l’hypothyroïdie congénitale: très grande efficacité

 Augmentation des formes avec glandes en place
• Disparité régionale

• Causes de cette disparité ? Utilisation d’antiseptiques iodés en période périnatale?

 Résultats à long terme 
• À réévaluer dans des populations pour lesquelles les recommandations thérapeutiques internationales ont été 

appliquées

• Dépistage des anomalies auditives

• Importance de la transition dans le suivis

 Importance de la rapidité de la normalisation de la T4l
• Rapidité dans le rendu du résultat

• Bonne connaissance des recommandations de traitement  prise en charge par un pédiatre endocrinologue

Approfondir les investigations étiologiques dans les formes avec GEP


