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RESUME

L’Unité d’Endocrinologie Pédiatrique couvre la
prise en charge des enfants et adolescents avec
problemes de croissance, de puberté, de
pathologies thyroidiennes, hypothalamo-
hypophysaires ou surrénaliennes, ou encore du
métabolisme phospho-calcique. Nous avons une
approche multidisciplinaire et globale, incluant
le médecin/pédiatre traitant et nos colléegues
des spécialités pédiatriques.

Notre approche au niveau recherche consiste en
une évaluation de nos résultats pour le patient
individuellement, mais aussi via I’analyse de
cohortes de patients au niveau local, national , et
international. Nous tentons aussi d’essayer de
comprendre a travers un patient particulier une
série de concepts par exemple au niveau de la
physiologie ou du mécanisme moléculaire.
Quelques exemples concernant la croissance sont
évoqueés et illustrés au niveau de la bibliographie,
ils ne correspondent pas a un relevé exhaustif
mais reflétent certaines composantes de notre
Unite.

ABSTRACT

The Unit of Pediatric Endocrinology takes care
of children and adolescents with disorders of
growth, puberty, thyroid, adrenal, pituitary or
gonadal function, and also anomalies of the
calcium metabolism.

We have a multidisciplinary approach, including
the paediatrician and the other specialists. We
analyse our results locally, but also at the natio-
nal and international levels. Through special
patients, we try to understand different concepts,
at the level of physiology or at the molecular
level. A few examples will be described here and
can be found in more detail in the bibliography.
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LUnité d’Endocrinologie Pédiatrique couvre la
prise en charge des enfants et adolescents avec
problemes de croissance, de puberté, des pathologies
thyroidiennes, hypothalamo-hypophysaires ou
surrénaliennes, ou encore du métabolisme phospho-
calcique. Lanalyse de la croissance intervient dans
quasi toutes les endocrinopathies'®. A I'occasion des
20 ans de 'HUDERF, nous avons choisi d’illustrer plus
spécifiqguement quelques aspects concernant le
traitement a I’hormone de croissance, en incluant
quelques-uns de nos themes de recherche dans ce
domaine.

LENFANT DE PETITE TAILLE DEFICIENT EN
HORMONE DE CROISSANCE : QU’EST CE QUI A
CHANGE ?

Jusqu’en 1985, la seule hormone de croissance
disponible était I’lhormone de croissance extractive,
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d’origine humaine. En 1986 apparait sur le marché
I’hormone de croissance biosynthétique, produite par
génie génétique.

Lhormone de croissance est actuellement
donnée a dose substitutive en injection sous-cutanée
quotidienne,en général avec succes'®. Nous continuons
a analyser nos données a la fois sur le plan local,
mais aussi sur le plan belge, via notre groupe de
recherche, le Belgian Study Group for Pediatric
Endocrinology ou BSGPE.

On constate ainsi une augmentation du nombre
de patients organiques, et ce sont en majorite des
patients qui nous viennent de l'oncologie, soit qu’ils
ont une tumeur de la région hypothalamo-hypophysaire,
soit qu’ils ont recu pour leur tumeur par ex un
médulloblastome une irradiation cérébrale incluant la
région hypothalamo-hypophysaire''. Notre approche est



d’optimaliser la prise en charge thérapeutique, mais
aussi d’essayer de comprendre... Ainsi cette famille
consanguine d’origine marocaine que nous avons pu
analyser. La patiente index est née avec un
colobome du nerf optique et une microphtalmie
unilatérale, elle a présenté des hypoglycémies
extremement séveres des la naissance, la mise au
point a montré que cette enfant était panhypopite, toutes
les hormones antéhypophysaires étaient indosables,
tout comme chez son frere né quelques années plus
tard. LIRM a montré I'absence d’antehypophyse. Nous
avons pu mettre en évidence une mutation homozygote
au niveau du gene HESX1, qui code pour un facteur
de transcription essentiel dans le développement de
I’nypophyse'. Cette mutation conduit a I'aplasie de
I’'antehypophyse.

Notre centre a aussi un grand intéréet
de recherche dans le domaine du syndrome de
Turner'™'7,

Le traitement a I’'hnormone de croissance a dose
supraphysiologique est proposé depuis 1987.

Ainsi avec le BSGPE, nous avons repris toutes
les tailles finales de nos patientes traitées a ’hormone
de croissance. Cette taille finale était en moyenne de
151.7 cm, ce qui est 8 cm de plus que le groupe
historique™. Ces filles avec syndrome de Turner ont
en général une insuffisance gonadique, qui est tres
précoce, voir antenatale. La FSH dosée sur sang séché
n’est cependant pas encore assez élevée au 4-
6°me jour de vie, pour envisager par ce dosage le
dépistage systématique des enfants avec syndrome
de Turner',

LENFANT NE AVEC UN RETARD DE CROISSANCE
INTRAUTERIN, ET QUI NE CONNAIT PAS DE
RATTRAPAGE STATURAL POSTNATAL.

Notre groupe a publieé en 1999 les résultats a
6 ans de traitement par hormone de croissance aussi
a dose supraphysiologique'®'®. Suite a nos travaux et
ceux rapportés dans la littérature, cette indication de
traitement est maintenant remboursée par I'INAMI,
suivant certains criteres. Le syndrome de Silver
Russell associe tres souvent une hémihypotrophie, et
surtout un retard de croissance antenatal et postnatal
tres sévere, et ces enfants bénéficient actuellement
de ce traitement a I’hormone de croissance. En
collaboration avec le groupe de Trousseau a Paris,
une déméthylation 11p15 de l'allele paternel, avec une
perte d’expression de I'lGF2, a pu etre mise en
évidence chez la plupart de ces patients. Cette
découverte ouvre certainement des portes quant au
role possible de I'IGF-2 au niveau de la croissance
antenatale, mais aussi postnatale®.

CONCLUSIONS
Nous avons en Endocrinologie Pédiatrique une

approche multidisciplinaire et globale, incluant le
médecin/pédiatre traitant et nos collegues des

spécialités pédiatriques. Notre approche au niveau
recherche consiste en une évaluation de nos résultats
pour le patient individuellement, mais aussi via
I'analyse de cohortes de patients au niveau local,
national , et international. Le recrutement de 'lHUDERF
nous offre une variété de pathologies extraordinaires,
et notre curiosité et aussi notre passion nous pousse
a essayer de comprendre a travers un patient
particulier une série de concepts par exemple au niveau
de la physiologie ou du mécanisme moléculaire.
Quelques exemples concernant la croissance ont été
repris btievement et sont détaillés au niveau de la
bibliographie; ils ne correspondent pas a un relevé
exhaustif mais refletent certaines composantes de
notre Unité.
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