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LE DEPISTAGE DE L’HYPOTHYROIDIE CONGENITALE
ASPECTS DIAGNOSTIQUES ET THERAPEUTIQUES

F. DELANGE (1)(2), J. P. BOURGUIGNON (3), P. BOURDOUX (2), A. M. ERMANS (2)

L’hypothyroidie congénitale est une des af-
fections les plus fréquentes en endocrinclogie
pédiatrique.

Les hormones thyroidiennes jouent un rdle
déterminant dans le développement du systéme
nerveux central chez le jeune enfant, depuis la
vie feetale jusqu’a Pdge de 3 ans. En cas de
carence e¢n hormones thyroidiennes durant
cette période critique de la vie, il se développe
des anomalies au niveau de la structure du
systeme nerveux central qui se traduisent sur le
plan clinique par un retard mental irréversible.
Cette complication ne peut étre évitée que si un
traitement substitutif adéquat est instauré ex-
trémement précocement, rdéalement au cours
des premiers jours de la vie.

Ce travail a pour objet de rappeler un certain
nombre de données générales concernant I'hy-
pothyroidie congénitale, son dépistage systé-
matique chez le nouveau-né et son traitement.

L'HYPOTHYROIDIE CONGENITALE

Le développement cérébral chez I'homme
connait deux phases principales (1, 2).

— La premiére commence a partir de la
douziéme semaine de la vie intra-utérine et se
termine vers la vingtiéme semaine. Elle corres-
pond au processus de multiplication neuronale.
Durant cette phase, le cerveau est particuliére-
ment vulnérable aux processus infectieux et aux
attcintes par irradiation.

— La seconde débute vers la vingtieme se-
maine de la vie intra-utérine et se poursuit
jusqu’a la fin de la troisiéme année de la vie
postnatale. Cinq sixiémes du développement
du cerveau surviennent durant la période post-
natale dans Pespéce humaine. Cette seconde
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phase correspond 4 la multiplication et 4 la
migration des cellules ghales, au processus de
myélinisation et & 'organisation des connec-
tions interneuronales. Durant cette phase, le
cerveau est particuliérement sensible aux défi-
ciences nutrittonnelles et hormonales, v com-
pris Phypothyroidie.

Klein et coll. (3), dans une étude effectuée
avant I’ére du dépistage systématique, ont com-
paré les coetficients intellectuels (QT) observés
chez des hypothyroidiens congénitaux, en fone-
tion de I'dge au moment on le diagnostic a £té
posé et un traitement entrepris,

Lorsque le traitement a été instauré avant
Page de 3 mois, le QI final obtenu est en
moyenne de 89 + 14 % (DS), ¢’est-a-dire une
valeur située dans les limites de la normale.
Cependant, il existe une variation des valeurs
individuelles relativement importante, allant de
64 a 107 %. Un coefficient supérieur a4 85 %
est observé chez seulement 78 % des nouveau-
nés. Lorsque le diagnostic est posé plus tardive-
ment, le pronostic mental devient de plus en
plus sombre jusqu’a atteindre un QI moyen de
54 + 20 % si le traitement est instauré au-dela
de 1'dge de 7 mois.

Wolter (4), sur la base d’une compilation des
données de la littérature, a comparé les QI
lorsque le diagnostic a €té posé, soit avant I'age
d’un mois, soit entre 'dge de | a 3 mois. Cet
auteur a montré que le QI final obtenu dans le
premier groupe est supérieur a celui du second.
I n’est donc pas indifférent de postposer de
quelques semaines l'instauration du traite-
ment : Vhypothyroidie néonatale est une ur-
gence pédiatrique.

Un travail récent effectué¢ par Wolter et coll.
{(4) a permis de préciser, dans une certaine
mesire, la raison pour laquelle il existe une
telle dispersion des valeurs individuelles des QI
atteints par les hypothyroidiens congénitaux
traités & partir du méme &ge. Ces auteurs ont
étudié 45 enfants hypothyroidiens détectés sur
des bases cliniques avant 'ére du dépistage
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systématique. Les patients ont €t¢ divisés en
deux catégories principales en fonction de 'age
osseux au moment du diagnostic : ceux dont
I’age osseux correspondait a la périade feetale
(groupe prénatal) et ceux dont I'dge osseux
correspondait 4 la naissance (groupe natal).
Dans le premier groupe, le QI diminuait rapi-
dement en fonction de I'dge chronologique au
moment du traitement. Dans le second groupe,
au contraire, la diminution en fonction de I’age
au moment du traitement €tait beaucoup plus
lente. Ces données suggérent que le QI final
atteint par un nouveau-né hypothyroidien dé-
pend non seulement de Pdge au moment du
traitement, mais également de la sévérité et de
la durée de I'hypothyroidie avant le traitement.

Les mémes auteurs (4) ont montré que, outre
des problémes de QI, les hypothyroidiens
congénitaux peuvent présenter, comme séquel-
les, toute une série de problémes neurepsycho-
logiques plus fins et en particulier des difficul-
tés d’attention, une incoordination motrice
fine, des problémes d’orientation spatiale, une
idéation lente et des performances motrices
ralenties.

Ces auteurs ont montré que, comme on
pouvait s’y attendre, ces anomalies sont exiré-
mement fréquentes chez les hypothyroidiens
avec unt QI bas. La contribution principale de
ce travail a cependant ét¢ de montrer que,
méme lorsqu’un traitement précoce a permis
d’obtenir un QI normal, une proportion non
négligeable d’enfants présentent également ces
séquelles neuropsychologiques fines. Ces ano-
malies peuvent contribuer a expliquer les diffi-
cultés d’intégration scolaire et, plus tard, so-
ciale, que ces patients peuvent présenter.

Ces données pourraient suggérer qu’une hy-
pothyroidie débutant pendant la vie foetale
pourrait entrainer des séquelles fines, méme
lorsqu’un traitement substitutif précoce permet
dattemndre un QI normal. Cette vue relative-
ment pessimiste n’a cependant pas £té confir-
mée jusqu’a présent, au cours d’études longitu-
dinales d’enfants hypothyroidiens diagnosti-
qués précocement grice au dépistage systéma-
tique.

Il a été montré 4 de nombreuses reprises
(2, 5) que, durant la période néonatale, la
symptomatologie clinique de 1hypothyroidie
est fruste et peu spécifique. Ces patients

peuvent cependant présenter une série de si-
gnes et de symptoémes qui doivent attirer I'at-
tention du clinicien parmi lesquels les plus
fréquents sont une lenteur d’alimentation et
une apathie.

En raison des difficultés 4 établir un diagnos-
tic d’hypothyroidie chez un jeune enfant sur des
bases cliniques, des études épidémiologiques
rétrospectives effectuées en Hollande (6) et en
Suéde (7) avant ’ére du dépistage, ont montré
que le diagnostic n’était pos¢ pendant le pre-
mier mois de la vie que chez 10 2 20 % des
enfants atteints. Cinquante pour cent seule-
ment d’entre eux étaient reconnus a 'age de 5
mois et un nombre important était diagnostiqué
au-dela de 'age de 12 mois, entrainant un
risque élevé d’arriération mentale.

LE DEPISTAGE SYSTEMATIQUE
DE L'HYPOTHYROIDIE
CONGENITALE

Sur la base des données résumées dans la
premiére partie de ce travail, il apparait parfai-
tement justifié et nécessaire de procéder au
dépistage systématique de I'hypothyreidie
congénitale chez le nouveau-né pour les raisons
suivantes.

1) 11 s’agit d’'une affection dont I'incidence
actuellement bien établie est de 1/3.600 nais-
sances, c'est-a-dire un taux nettement plus
élevé que celui des aminoacidopathies dépis-
tées depuis de nombreuses années.

2) Le retard mental causé par '’hypothyroi-
die congénitale ne peut étre évité que si un
traitement substitutif est instauré tres précoce-
ment, idéalement au cours des premiers jours
de la vie. A cet dge, le diagnostic posé sur des
bases cliniques est extrémement aléatoire.

3) Tl existe un traitement parfaitement effi-
cace et peu colteux.

Ce dépistage est basé sur la mise en évidence
des signes biochimiques de I'affection. 1l s’agit
d’un abaissement de la concentration sérique
des hormones thyroidiennes, essenticllement
de la thyroxine (Ts) et/ou d’une élévation de la
thyrotrophine hypophysaire {TSH).

La raison pour laquelle le dépistage de 'hy-
pothyroidie est apparu tellement tardivement
sur la scéne des dépistages polyvalents est la
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grande difficuité technique a mesurer de ma-
niére précise les concentrations de Ts et de
TSH & partir de sang total récolté sur le méme
papier filtre gue celui utilisé pour le dépistage
des aminoacidopathies.

A la suite des travaux pionniers de Dussault
et Laberge (8) au Québec, ces problémes tech-
niques sont actuellement complétement résolus
(5).

De nombreuses émdes ont été effectuées
dans le but de préciser la méthode de dépistage
la plus sensible (5, 9-12). 11 est actuellement
bien établi {12) que 'utilisation de la Ta comme
seul test de dépistage aura comme conséquence
de manquer un nombre appréciable (environ
30 % ) d’enfants présentant une ectopie thyroi-
dienne, qui représente la cause la plus fré-
quente d’hypothyroidie chez le jeune enfant
{12). Les méthodes actuellement les plus utili-
sées sont la T4 complétée par la TSH pour les
valeurs basses de Ts en Amérique du Nord (10)
et la TSH en Europe (12, 13).

Une étude récente (13) apporte une série
d’informations concernant I'organisation et le
financement du dépistage en Europe ainsi que
les perspectives de son développement futur,
Elle porte sur 3.079.494 nouveau-nés exami-
nés par 80 centres différents distribués dans 18
pays.

En 1979, le dépistage était organisé sur une
base nationale en France, Suisse, Israél, Dane-
mark, Autriche, Norvége et Luxembourg. Dans
ces pays, le taux de couverture du dépistage
était supérieur a 95 % des naissances vivantes,
sauf en Norveége ou le dépistage n’a pas ét¢
complet durant les trois premiers mois de 1979.
Le financement du dépistage a ¢té fourni par le
gouvernement central dans cing des sept pays,
par la sécurité sociale en France et par les
cantons, I’assurance de santé obligatoire ou les
parents en Suisse. L’organisation du dépistage
ne subira pas de modifications appréciables
dans ces pays, sauf en Autriche ou la détermi-
nation systématique de Ta et de TSH sera
effectuée chez tous les nouveau-nés.

Pour ies pays ot il n'existait pas de pro-
gramme national en 1979, le taux de couver-
ture a varié de moins de I % a environ 50 %
des nouveau-nés. Le financement du dépistage
a été fourni en partie par des fonds de recher-
che, par des fonds régionaux ou nationaux ou

par des institutions hospitalieres. En 1980, des
programmes nationaux ont été organisés en
Finlande et en Suéde et des financements na-
tionaux ont été obtenus en Allemagne et en
Belgique.

Sur un échantillon de 896.148 enfants on les
données étaient disponibles, la TSH a ét¢ deé-
terminée systématiquement chez 87 % et a été
le seul test de dépistage utilisé chez 75 %
d’entre eux. La détermination systématique de
Ta et TSH ainsi que la Ta initiale complétée par
la TSH pour les valeurs basses de Ta, représen-
taient 12 et 13 % respectivemnent.

Le dépistage proprement dit a été entamé en
1974 en France et en Belgique, en 1975 en
Allemagne, en 1976 en Autriche et & partir de
1977 pour les autres pays.

Pour Pensemble des 3.079.494 nouveau-nés
étudiés, l'incidence de "hypothyroidie congé-
nitale est de 1/3:600 naissances. Les taux
d’incidence dans les différents pays sont proi
ches, ils varient de 1/2.860 aux Pays-Bas a
1/4.040 au Danemark, sauf en Autriche ot ils
sont plus bas (1/5.770). Cette différence pour-
rait étre expliquée du moins en partie par le
fait que dans ce pays, le dépistage a été
effectué durant plusieurs années & 'aide du
dosage de la Ta seule.

Le tableau I résume le protocole suivi dans le
dépistage de I'hypothyroidie congénitale, par
les deux centres auxquels appartiennent les
auteurs de ce travail. La méthode est identique
si ce n’est que le dosage supplémentaire de la
Ta effectué sur le prélevement de dépistage
initial en cas de valeurs modérément élevées de
la TSH (20 a 50 yU/ml de sérum) n’est effectué
qu’a Bruxelles.

Le dépistage de I'hypothyroidie congénitale

a pour but essentiel la mise en évidence de
I'hypothyroidie sporadique primaire, causée es-
sentiellement par un défaut dans le développe-
ment embryqlogique de la thyroide (dysgénésie
thyroidienne) (5). On pouvait espérer au dé-
part que I'immense majorité des nouveau-nés
présentant des tests de dépistages anormaux
seraient effectivement.atteints d’hypothyroidie
congénitale sporadique et que les autres
nouveau-nés auraient des tests de dépistages
normaux ; en d’autres termes que le nombre de
« faux positifs » au moment du dépistage serait
faible. Les données accumulées au cours des

— 439 —




Vol. XXXIX — N° 10 REVUE MEDICALE DE LIEGE 15 mai 1984
Tasieav 1. Chronogramme du dépisiage de Uhypathyroidie congénitale
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derniéres années, en particulier en Europe
{12), ont montré qu’en réalité il n’en €tait rien.

Les premiéres analyses des résultats du dé-
pistage ont pu mettre en évidence chez des
nouveau-nés des taux abaissés de thyroxine
avec des concentrations sériques de TSH nor-
males (5). Cette situation répond le plus sou-
vent & une déficience congénitale en TBG dans
laquelie le taux d’hormones thyroidiennes Hhi-
bres reste normal. 11 n’y a donc aucune réper-
cusston pathologique de cette anomalie. Plus
tard, le dépistage de 'hypothyroidie congéni-
tale a permis d'identifier au moins deux syndro-
mes nouveaux concernant la fonction thyroi-
dienne durant la période périnatale : il s’agit
de T'hypothyroidie primaire transitoire du
- nouveau-né et de I’hyperthyrotropinémie tran-
sitoire (14).

L’hypothyroidie primaire transitoire est ca-
ractérisée par la présence d’un tableau biochi-
mique d’hypothyroidie primaire avec TSH éle-
vée et Ta basse, qui est en tous points similaire
a celui observé dans 'hypothyroidie classique
par dysgénésie thyroidienne. Elle s’en distingue
par le fait que ce tableau se corrige au bout de
quelques semaines de vie, soit spontanément,
s0it aprés une courte période de traitement par
hormones thyroidiennes ou par iodure.

L’hyperthyrotropinémie transitoire est ca-
ractérisée par la présence d’'une TSH élevée
avec T4 normale chez des nouveau-nés avec
glande thyroide en place. Cette anomalie est
observée au moment du dépistage et au mo-
ment des examens de contrOle; elle persiste
durant quelques semaines a quelques mois et
disparait ensuite progressivement en ’absence
de tout traitement.

Enfin, un nombre appréciable d’enfants pre-
sentent une TSH élevée avec T4 normale ou
abaissée au moment du dépistage mais ces
anomalies ne sont plus retrouvées, ni au mo-
ment des examens de contrdle, ni ultérieure-
ment.

La pathogénie de ces anomalies fonction-
nelles transitoires est encore imparfaitement
connue : 'hypothyroidie transitoire peut s’ob-
server chez des nouveau-nés gui ont été expo-
sés a4 une surcharge importante en iode a la
suite de badigeonnages cutanés a l'aide de
solutions contenant de I'iode ou & la suite
de Padministration de produits de contraste

iodés utilisés en radiologie : il s’agit dans ce cas
d’une action toxique ef antithyroidienne de
Viode connue sous le nom d’effet Wollff-
Chaikoff (15). L'hypothyroidie transitoire peut
s’cbserver également chez des prématurés sains
ou malades qui ne sont pas soumis & une
surcharge iodée. Le mécanisme en cause dans
ce cas pourrait &tre I"action combinée de I'im-
maturité thyroidienne et, au contraire, d’un
certain degré de carence iodée. Lhypothyroi-
die transitoire doit étre traitée; les hormones
thyroidiennes et 'iodure sont efficaces.

L’hyperthyrotropinémie transitoire peut
correspondre en réalité 4 un artéfact dans le
dosage radio-immunologique de la TSH, lié a
la présence dans le sérum de 'enfant d’anti-
corps d’origine maternelle, ayant traversé le
placenta et interférant dans le dosage (26).
[>ans ce cas, la TSH maternelle est également
élevée et la TSH néonatale diminue rapide-
ment. Dans d’autres cas, cet artéfact méthodo-
logique est exclu, la TSH maternelle est nor-
male et la pathogénie du tableau d’hyperthy-
rotropinémie néonatale transitofre est incon-
nue. Cette condition ne nécessite pas de traite-
ment.

Un point important soulevé par ces anoma-
lies transitoires est qu’elles sont beaucoup
plus fréquentes que I'hypothyroidie congénitale
sporadique classique. Ainsi, dans certaines s¢-
ries, l'incidence de I'hypothyroidie transitoire
est de 1/600 naissances. Un autre point impor-
tant est que ces anomalies sont, au départ,
enticrement similaires a celles observées chez
un nouveau-né atteint ¢’hypothyroidie congé-
nitale permanente. Seuls des examens de
contrble soigneux et un suivi longitudinal du
patient permettront de poser un diagnostic
correct et donc d’avoir une attitude thérapeuti-
que raisonnable.

Ces examens de contréle constituent une
urgence pédiatrigue étant donné la notion,
établie au moins chez I'animal (1), que tout
délai dans I'instauration d’un traitement correct
chez un rat nouveau-né hypothyroidien se
solde par la perte irréversible d’'un nombre
élevé de cellules cérébrales.

Ces examens de contrble comprennent (ta-
bleau 1) : a) un examen clinique soigneux de
I’enfant, b) une appréciation précise de son
degré de maturation osseuse, ¢} une détermi-
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TABLEAU I Situations pathologiques susceptibles d’étre mises en évidence par le dépistage systématique
de Uhypothyroidie congénitale

Observations biologiques

Au dépistage Ultérieurement
TSH Ta totale TSH T4 totale

1. Rypothyroidie primaire définitive s hS s NN
(ectopie ou athyréose. dyshormonogenése)

2. Hypothyroidie primaire transitoire Va o Normalisation Normalisation
(étiologie inconnue, ou induite par iodures, (progressive) (progressive)
ou antithyroidiens)

3. Hyperthyrotropinémie transitoire a Normale Normalisation Normale

(progressive}

4. Hyperthyrotropinémie « fugace » A Normale Normalisation Normale
(étiologie inconnue ou artéfact) (rapide ; dés le

1¥7 contréle)

5. Hypothyroidie secondaire ou tertiaire Normale N Normale N
(insuffisance hypothalamo-hypophysaire)

6. Déficienee congénitale en TBG Normale N Normalg N

7. Résistance périphérique aux hormones Normale Normaie
thyroidiennes ou ou

nation d’une série de paramétres biochimiques
qui sont au moins la TSH, T» et T3 sérigues de
I'enfant, d) optimalement associée 4 une déter-
mination des mémes paramétres chez la mére
¢t a la mesure chez 'enfant et sa mére de la
TBG, FTa et Tg sériques, de I'iode urinaire et &
une recherche d’anticorps antithyroidiens, e)
I'indication et la méthodologié d’une scintigra-
phie thyroidienne doivent étre soigneusement
¢tablies; la réalisation de cet examen ne peut
pas retarder outre mesure la mise en route d’un
traitement substitutif,

La réalisation immédiate et l'interprétation
correcte de ces différents examens font appel a
des techniques délicates, en particulier chez le
jeune enfant. La décision diagnostique et, par
conséquent, thérapeutique est cependant
lourde de conséquences pour 'enfant et sa
famille. Il en résulte qu’il existe un intérét
évident & pratiquer ces examens diagnostiques

dans un centre pluridisciplinaire bien équipé et
rompu 4 ce genre de problémes.

Le tableau II résume les principales situa-
tions pathologiques susceptibles d’étre mises en
évidence par le dépistage systématique de I'hy-
pothyroidie congénitale.

Il faut souligner que les anomalies 5, 6 et 7
ne sont habituellement pas détectées par les
programmes qui utilisent la TSH comme test
de dépistage primaire. Cette limitation a été
jugée acceptable car il sagit, soit d’affections
extrémement rares comme I"hypothyroidie se-
condaire ou tertiaire ou la résistance périphé-
rigue aux hormones thyroidiennes, qui ne pro-
voquent pas nécessairement de retard mental
lorsqu’elles surviennent chez les nouveau-nés,
soit d’affections plus fréquentes comme la
déficience congénitale en TBG mais qui sont
associées a une fonction thyroidienne nor-
male.
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TRATFEMENT ET SURVEILLANCE LONGITU-
DINALE DES PATIENTS ATTEINTS
D'HYPOTHYROIDIE CONGENITALE

Le traitement substitutif de Iinsuffisance
thyroidienne chez 'enfant est en principe bien
codifié et relativement simple. Néanmoins,
I'expérience accumulée au cours de ces dernieé-
res années a permis de formuler un certain
nombre de commentaires concernant la situa-
tion particuligre du nouveau-né et du jeune
enfant (16, 17, 18, 19).

a) Médication utilisée et posologie inifiale. —
Il existe un consensus actuel concernant 'utili-
sation de la l-thyroxine administrée oralement
en une prise journaliére. Il s’agit du traitement
le plus physiologique, le plus aisé a administrer
et & contrbler et le moins coliteux. On est en
droit de procéder d’emblée a un traitement
substitutif a dose maximale sans avoir & crain-
dre de complications, notamment cardio-vascu-
laires ou d’insuffisance surrénalienne, étant
donné que le patient n’est optimalement pas
myxedémateux au moment du début du traite-
ment, La dose de 1-Ta proposée est propor-
tionnellement nettement plus élevée que chez
le grand enfant et 'adulte : elle est de 'ordre de
50 ng (8 ng/kg/jour) a 'dge de 0-6 mois, elle
passe & 5 pg/kg/jour a 'dge de -5 ans et a 3
ug/kg/jour au-deld de 12 ans.

La compliance au traitement est trés variable
d’un patient a I'autre et des contrdles sanguins
répétés sont nécessaires durant les premiéres
semaines du traitement afin d’éviter tout sur-
ou sous-dosage thérapeutique.

b)Y Critéres biochimigues permettant d’appré-
cier le caractére adéquat de la thérapeutique. —
Il a ét¢ noté que, contrairement & la donnée
classique connue chez le grand enfant et
I'adulte atteints d’hypothyroidie acquise ou
congénitale d'expression fruste et tardive, la
normalisation de la TSH sérique ne constitue
pas un critére adéquat chez le jeune enfant
atteint d’hypothyroidie congénitale, Chez ces
patients, la normalisation rapide de la TSH
nécessite 'administration de doses thérapeuti-
ques de Ta qui se soldent par I'obtention de
valeurs largement supraphysiologiques ¢t po-
tentiellement dangercuses de la T4 sérique. 1l
est actuellement admis que la dose thérapeu-

tique optimale est celle qui permet d’obtenir
une concentration sériqgue de Tas (totale et
surtout libre) située a la limite supérieure de la
normale pour I'dge, et ce. quelle que soit la
valeur de la TSH sérique. Il est fréquent de
constater que la TSH reste élevée de 1 a 48
mois aprés l'obtention d’une Ts sérique nor-
male (fig. 1), La pathogénie en est peu claire.
Elle pourrait résulter d'une diminution de
la réceptivité hypothalamo-hypophysaire a la

TSH
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FiG. 1. Variations des concentrations sériques de TSH en
relation avec celles de la thyroxine (T4) totale mesurées a
diverses reprises au cours d'un traitement substitutif par
levothyroxing chez des patients atteints d’hypothyroidie
primaire congénitale. Ceux-ci sont assidus dans la prise de
la thérapeutique prescrite. Ils sont comparés selon qu'ils
sont dgés de moins de 3 ans (partie supérieure) ou de plus
de 10 ans (partie inféricure).
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Ta chez le jeune enfant, secondaire a I'dge (20)
ou 4 une hypothyroidie présente durant la vie
feetale et au début de la vie postnatale (21).

¢} Evaluation clinique, radiologique et neurop-
sychologique. — Les critéres utilisés sont relati-
vement bien codifiés sauf en ce qui concerne le
développement neuropsychologique qui varie
d’'un centre a lautre. Quelles que soient les
méthodes utilisées, une attention particuliére

-sera portée a apprécier non seulement le déve-
loppement intellectuel mais également celui de
P’attention, de la coordination motrice fine et de
'orientation spatiale. Des anomalies dans ce
domaine sont en effet capables d’entrainer des
difficultés dans lintégration sociale et la vie
scolaire chez des enfants hypothyroidiens congé-
nitaux en dépit d’un quotient de développement
ou mtellectuel normal.

11 résulte de ces considérations que le suivi
longitudinal d’enfants hypothyroidiens dés la
naissance pose une série de problémes spécifi-
ques qui justifient I'intervention, au moins oc-
casionnelle, ou mieux réguliére, d’équipes spé-
cialisées. L’hypothyroidie congénitale constitue
un exemple de pathologie chronique ou la
coopération entre pédiatres des familles et
équipes spécialisées est particulierement utile.

En conclusion, ce travail souligne la gravité
de T'hypothyroidie chez le nouveau-né et la
nécessité de procéder a son dépistage systéma-
tique. Il décrit certains aspects physiopatholo-
giques et thérapeutiques de la fonction thyroi-
dienne, propres a la période périnatale et 4 la
petite enfance. 1l indique que, contrairement a
ce que l'on pourrait croire, les problémes thy-
roidiens sont extrémement polymorphes et fré-
quents durant cette période de la vie.

Un point essentiel est que, actuellement, le
diagnostic et le traitement précoce de I'hy-
pothyroidie congénitale sont parfaitement pos-
sibles et réalisés sur une trés large échelle : en
1982, prés de 30 millions de nouveau-nés des

pays industrialisés avaient déja bénéfici€ de ce,

dépistage (Proceedings of the second interna-
tional Conference on neonatal Thyroid Scree-
ning, Tokyo, aoiit 1982, sous presse).

Enfin, il faut souligner que si I'incidence de
I’hypothyroidie congénitale menagant le déve-
loppement mental de I'enfant est proche de

1/4.000 naissances dans les pays industrialisés, .

il est certaines régions du monde ol ce taux

atteint 1/15 naissances (22). Il s’agit de régions -

ol les caractéristiques nutritionnelies sont tel-

les qu'elles entrainent le développement de

goitre et de crétinisme endémiques parmi la
population (23, 24). Des efforts soutenus ont
été développés dans certains pays affectés, pour
tenter d’élaborer une stratégie de prévention

du retard mental consécutif a une hypothyroi- |
.die congénitale dans cet environnement parti-

culier (25).
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DOCUMENTATION ET DISCUSSION

HYPOTHYROIDIE CONGENITALE

Dans la discussion, le Professeur Farriaux
insiste sur les 3 points suivants.

1) L’expérience francaise, remontant &
1977-1978, a permis de dénombrer 1,58 % de
faux négatifs, c’est-a-dire d’hypothyroidies non
détectées; 'analyse des causes d’erreurs a pu
étre faite dans 12 cas sur 14 : il s’agissait
chaque fois d’erreurs humaines. Un effort par-
ticulier sera donc entrepris afin quaucun cas
n’échappe plus au diagnostic.

2) Dans nos régions, le diagnostic de I'hy-
pothyroidie était fait pratiquement dans tous
les cas présentant une symptomatologie clini-
que, et la fréquence de I'affection était de
1/6.000. Actuellement, avec le dépistage bio-
chimique, nous enregistrons une fréquence de
1/4.000 ou méme moins. Ces 50 % d’hypo-
thyroidiens diagnostiqués en plus, que repré-
sentent-ils ? Ne peut-on penser qu’ils sont pris
en charge de fagon inutile puisqu’ils ne de-
vraient pas présenter de signes cliniques;
seraient-ils tous des formes transitoires? Il y a
1a une question foridamentale qui mérite Fé-
ponse et doit nous rendre prudents dans la
poursuite du traitement.

3) En Belgique, I'exploration scintigraphi-
que se fait généralement au technétium, tandis
quen France on. utilise '3[, On ne peut
écarter un danger ultérieur, tardif, de ces irra-
diations ; or, si ces examens satisfont notre désir
de diagnostic précis, ils ne changent en rien le
traitement ; nous pourrions donc étre amenés a
les regretter plus tard, si leur action nocive était
confirmée.

Quelques points particuliers méritent d’€tre
évoqués.

a) La possibilité d’une hyperthyrotropinémie
et/ou d’une hypothyroidie transitoire par con-
tamination iodée (4).

b} La possibilité d’une hyperthyrotropinémie
maternelle et néonatale, avec euthyroidie, par
anomalie sérique due  des anticorps maternels
anti-TSH franchissant la barriére placentaire ;

le taux de TSH baisse ensuite spontanément
chez le nouveau-né (6).

¢) Le développement, parallelement & de
nouvelles techniques radio-immunologiques (8,
10), de méthodes immuno-enzymatiques pour
le dosage sur sang séché de la Ts et de la TSH
(10, 5).

d) L’attention particuliere & réserver aux

_enfants prématurés, sujets & une vaniété de

troubles de la fonction thyroidienne, en rapport
avec des degrés divers d’immaturité du systéme
hypothalamo-hypophyso-thyroidien. Dans ces
cas transitoires, seuls ceux s’accompagnant
d’une Ta basse avec TSH élevée semblent justi-
ciables d’un traitement. Les mesures de Ts libre
sont particulierement utiles dans les formes
avec Ta basse et TSH normale ou peu élevée
(11).

e) L'attention & porter aux familles ayant
expérimenté un dépistage néonatal faussement
positif pour 'hypothyroidie et dont certaines
ont présenté des réactions psychologiques de
longue durée (1).
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