Hypogonadisme masculin : Diagnostic et prise en charge
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L’hypogonadisme est défini par une production insuffisante des hormones sexuelles, s’associant fréquemment à des troubles de la reproduction (1). L’hypogonadisme hypogonadotrope (hypopituitarisme, syndrome de Kallmann, etc) est défini par un déficit de sécrétion de LH et/ou FSH, alors que le caractère hypergonadotrope, comme par exemple lors du syndrome de Klinefelter ou post chimiothérapie, suggère une lésion ou un dysfonctionnement testiculaire. On retrouve également des situations cliniques comme le diabète et l’hémochromatose où l’hypogonadisme combine des causes centrales et périphériques (1-4). Le caractère congénital de l’HH suppose quant à lui, des mécanismes génétiques hérités mis en route dès la conception (5-6). Très récemment, les différents diagnostics génétiques de l’hypogonadisme  sont disponibles au CHU de Liège et seront discutés au cours de cette présentation.
Le retard pubertaire est une des manifestations cliniques les plus significatives de l’hypogonadisme hypogonadotrope,  et un véritable défi diagnostic pour l’ensemble des cliniciens. Il faut cependant rappeler que  l'activité de l'axe hypothalamo-hypohyso-gonadique (HHG)  se déroule en plusieurs phases. A leur tour, ces différentes étapes sont une fenêtre diagnostique privilégiée pour suspecter un hypogonadisme.
Une première phase d'activité  de l’axe HHG se produit lors de la 16ème semaine de vie intra-utérine. Ainsi, le suivi obstétrique et échographique sont susceptibles de mettre en évidence des anomalies tels qu’un micropénis ou une ectopie testiculaire. La période post-natale immédiate est une deuxième fenêtre d'opportunité pour les pédiatres et les néonatologues, qui peuvent alors diagnostiquer un hypogonadisme hypogonadotrope. Cette période dite de « mini-puberté » se caractérise par une augmentation des gonadotrophines et de la sécrétion des hormones stéroïdes sexuelles (1,7).
Si le déficit androgénique  se produit au troisième trimestre de gestation, on pourra retrouver à  la naissance du garçon  un micro pénis (<2.5 cm chez un nouveau-né à terme, ou <2.5 déviation standard pour l’âge gestationnel selon les courbes de Feldman et Smith) ou une cryptorchidie. En effet, la testostérone participe à la croissance du pénis et à la descente testiculaire. Sa sécrétion est commandée par la hCG (human chorionic gonadotrophin) pendant la vie embryonnaire jusqu’au premier trimestre, puis par la LH (lutheinizing hormone) de l’hypophyse fœtale. On sera aussi attentif à des anomalies de la ligne médiane, telle qu’une fente palatine pouvant faire évoquer un syndrome de Kallmann (1,7). 
A l’adolescence, le diagnostic  de HHG pourra être évoqué par l’absence de caractères sexuels secondaires. Chez le garçon, on sera attentif à  tout antécédent de cryptorchidie corrigée chirurgicalement pendant la petite enfance. D’un point de vue de la taille, on remarquera un aspect eunucoïde (l’envergure supérieure à la taille). En effet, les stéroïdes sexuels induisent la fusion des cartilages de croissance, croissance qui persiste dans les os longs de ces patients. La détermination du stade de Tanner, basée sur les caractères sexuels secondaires -pilosité du pubis, taille des testicules et du pénis- en fonction de l’âge, pourra aussi être utilisé comme un élément de référence (1,7).
Chez l’homme adulte, on pourra retrouver une gynécomastie, des testicules de petite taille (<14 ml), une hypoplasie de la verge, une oligo-azoospermie. La présence de certains signes associés (difficiles à identifier chez l’enfant) tels qu’une anosmie-hyposmie (à rechercher par olfactométrie), une agénésie dentaire, des syncinésies d’imitation pourront faire évoquer un Syndrome de Kallmann (1,6-8).
Un sujet d’actualité est la prise en charge hormonale des hommes âgés et plus particulièrement lorsqu’il existe un syndrome métabolique ou un diabète. Des études récentes évaluent le bénéfice potentiel d’une supplémentation androgénique dans le syndrome métabolique, l’ostéoporose et la diminution de la mortalité par cause cardiovasculaire (9,10).
Le diagnostic d’un hypofonctionnement de l’axe gonadique masculin intéresse l’ensemble des praticiens, impliquant généralistes, pédiatres, endocrinologues, cardiologues, urologues et généticiens, selon les circonstances et le moment de la vie ou le diagnostic est posé. D’un diagnostic précoce découle la possibilité de rétablir l’intégrité de l’identité sexuelle et des capacités reproductives de l’individu, avec un excellent pronostic dans la plupart des cas.
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