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INTRODUCTION
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Les anomalies du développement sexuel correspondent aux atypies congénitales,
gonadiques, chromosomiques ou anatomiques, du développement sexuel [13].
Ces anomalies constituent I’un des plus grands challenge pour I’endocrinologue,
le généticien, le radiologue, le chirurgien pédiatre, et le psychologue. Les
données épidémiologiques de la France en 2017, décomptent sur 800.000
naissances par an en moyenne, 200 personnes atteintes d’une malformation
génétique du développement sexuel soit une naissance sur 4000 [33]. Aux etats-
unis, la prévalence est de 1 a 2% par an [26]. En afrique une étude réalisée en
2004 au Sénégal dans le service de chirurgie pédiatrique a 1’hopital Aristide le
Dantec retrouvait une prévalence de 2,4 cas/an [13]. Partant du fait qu’il s’agit
trés souvent d’un probléme majeur de santé publique avec des conséquences sur
la reproduction, toute la problématique réside sur le fait de I’annonce d’une telle
pathologie a la naissance aux parents ainsi que les moyens financiers permettant
sa prise en charge et surtout le déterminisme du sexe pour une vie sociale
épanouie de I’enfant. Nous avons initié¢ cette étude portant sur la prise en charge
des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique
du centre hospitalier Aristide le Dantec, avec comme but, de dresser le bilan
rétrospectif de la prise en charge des anomalies du développement sexuel et plus
spécifiquement, déterminer la prévalence des anomalies du développement
sexuel ainsi que les aspects épidémiologiques, diagnostiques, thérapeutiques et
évolutifs. Pour ce faire, nous allons articuler ce travail autour de deux parties.
Dans une premiere partie, nous effectuerons des rappels et une revue de la
littérature, dans une deuxiéme partie nous exposerons notre travail personnel
portant sur les méthodes et les résultats obtenus que nous allons comparer avec

la littérature avant de terminer par une conclusion.
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-

RAPPELS ET REVUE DE LA
LITTERATURE
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1- RAPPELS EMBRYOLOGIQUES
1-1-Développement de la gonade

La gonade embryonnaire apparait au cours de la 5™ semaine de

développement.

Elle est consittuée, d'un élément somatique mésodermique, et d'un élément
germinal, les gonocytes primordiaux d'origine entoblastique, nés a distance mais
qui viennent coloniser I'ébauche gonadique. A la fin du premier mois de la vie
intra utérine apparait sur la face antérointerne du mésonéphros (rein transitoire)
un ¢épaississement de 1'épithélium ccelomique représentant les crétes génitales.
Ces dernicres font saillie dans la cavité péritonéale et proliferent pour constituer
les cordons sexuels primitifs qui s'enfoncent dans le mésenchyme et se mettent
en relation avec les tubes mésonéphrotiques. Parallelement, les cellules
germinales initialement localisées dans 1’épaisseur de la paroi vitelline proche
de I’émanation allantoidienne, tout en se divisant, migrent par des mouvements
amoeboides et sous la dépendance des substances chimiotactiques vers les crétes

génitales (figure 1) [5].
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Haut

T—> Gauche

Figure 1 : Représentation la région lombaire d'un embryon de 4 semaines [5]
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1-2-Voies génitales internes indifférenciées

Les voies génitales internes indifférenciées sont identiques quel que soit le sexe,
et sont constituées d'un double systtme de canaux pairs et symétriques: d'une
part les canaux de Wolff et d'autre part les canaux de Muller de méme direction
et qui progressent dans le méme sens cranio- caudal. Les canaux de Wollff,
canaux collecteurs du mésonéphros s'abouchent au niveau du cloaque a la 4¢me
semaine. Au 30°™ jour issus des canaux de Wolff, apparaissent les bourgeons
urétéraux qui induiront la formation du rein définitif et seront a l'origine du
systeme excréteur de l'urine. Ultérieurement entre la 6¢me et la 8¢me semaine la
croissance de I'éperon périnéal divise le cloaque en sinus urogénital en avant ou
s'ouvrent les canaux de Wolff, et en intestin terminal en arriére. Les canaux de
Muller dérivent d'une invagination de 1'épithélium ccelomique. Ils descendent le
long des canaux de Wolff qu'ils croisent pour s'accoler sur la ligne médiane.
Leur mise en place est terminée a la 8¢me semaine ou les canaux de Muller sont

au contact du sinus urogénital [6].

1-3-Voies génitales externes indifférenciées

Les organes génitaux externes sont identiques dans les deux sexes pendant pres
de trois mois. De part et d'autre de la membrane uro-génitale, trois structures
sont individualisées: en avant le tubercule génital médian, latéralement les
bourrelets génitaux, au milieu la fente uro-génitale ou goutticre urétrale
primitive lorsque la membrane uro-génitale disparait a la 6éme semaine de

developpement.
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1-3-1-L'étape génétique chromosomique
Le premier stade de la différenciation sexuelle est déterminé au moment de la
fécondation. En effet, en fonction de 1'€équipement chromosomique du zygote, la
différenciation gonadique sera orientée dans un sens ou dans un autre. Chaque
cellule de Il'individu normal possede 46 chromosomes (44 autosomes et 2
chromosomes sexuels XX chez la femme et XY chez 'homme). L'ovogenese et
la spermatogenese normales qui conduisent a la réalisation des gametes (ovules
et spermatozoides) se caractérisent par une réduction de moiti€¢ du nombre de
chromosomes. Dans ces conditions, tous les ovules contiennent 23
chromosomes (22 autosomes et 1 chromosome X), 50% des spermatozoides
contiennent 22 autosomes et 1 chromosome X, l'autre moitié contenant 22
autosomes et 1 chromosome Y. L'équipement chromosomique du spermatozoide
fécondant détermine donc le sexe génétique du zygote.Le déterminisme sexuel
XX/ XY, ou le sexe homo- gamétique est féminin et le sexe hétéro- gamétique
masculin conduit logiquement a admettre que le chromosome Y est un
déterminant male puissant et que le sexe féminin est un sexe neutre spontané. En
effet, I'étude des anomalies de disjonction des chromosomes sexuels montre que
la seule présence d'un chromosome Y méme si le nombre de chromosomes X
augmente, s'accompagne dune différenciation gonadique en testicule et d'un
phénotype masculin chez des sujets stériles. Par ailleurs, I'analyse des anomalies
morphologiques du chromosome Y permet de localiser le déterminant male

puissant au niveau de son bras court [6].
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1-3-2-L'étape gonadique
La gonade embryonnaire est formée d'un cortex et d'une médullaire, la zone
médullaire se développe principalement chez le male, tandis que dans le sexe
féminin le cortex prédomine. La présence de gonocytes n'est pas indispensable
au développement ni a la différenciation des gonades. De méme, la garniture
chromosomique des gonocytes est sans réelle influence. La différenciation en
ovaire ou testicule serait en fait fonction du génome féminin ou masculin des

cellules mésenchymateuses.

1-3-3-La différenciation en testicule

Les cordons sexuels primaires continuent a proliférer, envahissant la médullaire,
et s'anastomosent entre eux donnant ainsi les cordons testiculaires. Ces cordons
seront formés de cellules de Sertoli et de spermatogonies. Alors que les cellules
de Leydig se développent aux dépens du mésenchyme entre les tubes
séminiferes [3]. Ces cellules de Sertoli secrétent I'hormone anti- Mullérienne
(AMH) a partir de la septiéme semaine et pendant toute la durée de la vie intra
utérine. Les cellules de Leydig secrétent la testostérone a partir de la huitiéme
semaine. Cette sécrétion atteint son maximum entre la 14éme et la 16éme
semaine, puis diminue a partir de la 20éme semaine. Il se trouve que pendant la
période de sécrétion maximale de testostérone, la différenciation masculine des
organes génitaux atteint sa phase critique. La régulation de la sécrétion de

testostérone s'effectue par 'HCG et la LH [6].

1-3-4-La différenciation en ovaire

Les cordons sexuels primitifs sont segmentés par envahissement mesenchy-
mateux en amas cellulaires irréguliers. Ces amas contenant des ilots de
gonocytes sont situés au niveau de la région médullaire de I’ovaire. Ils seront en-
suite remplacés par un stoma vasculaire qui constitue la zone médullaire de

I’ovaire.
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L'épithélium superficiel reste épais et continue a proliférer. Il donne les cordons
sexuels corticaux qui sont segmentés en amas cellulaires isolés contenant un ou
plusieurs gonocytes. Les gonocytes donneront les ovogonies alors que les
cellules épithéliales qui les entourent originaires de I'épithélium superficiel
formeront les cellules folliculaires. Du point de vue hormonal la différenciation
ovarienne apparaitrait plus précocement qu'il n'y semblerait sur les critéres
morphologiques.

En effet dés la huitieme semaine, 1'ébauche ovarienne est capable de transformer
les androgenes en cestrogenes et de synthétiser de petites quantités d'cestradiol

(figure 2) [5].

Figure 2 : Principe de la différenciation sexuelle [5]

Mémoire de chirurgie pédiatrique, Njakou Njabang Wilson Page 9



Prise en charge des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique du centre
hospitalier universitaire Aristide Le Dantec.

1-4-L.'étape gonophorique

Dans le sexe féminin, les canaux de Wolff s'atrophient pour ne laisser subsister
que deux reliquats embryonnaires : les tubes de Gartner et l'organe de
Rosenmiiller. Les canaux de Muller persistent et sont a l'origine du systeme

tubaire, de l'utérus et du vagin supérieur (figure 3) [5].
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Haut

Gauche

Figure 3 : Différenciation du tractus génital interne [5]
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1-5-Voies génitales externes

La différenciation des voies génitales externes débute au 3éme mois. Chez
1'homme, le tubercule génital s'allonge pour constituer le pénis. Parallelement,
les replis génitaux limitant la fente urogénitale fusionnent pour donner l'uretre
pénien (ce dernier sera prolongé par une lame épithéliale invaginée représentant
l'uretre balanique). Le raphé pénien témoigne a la face inférieure du pénis, d'une
fusion normale des replis génitaux. Les bourrelets génitaux sont a l'origine du
scrotum ou les testicules, venus de la région lombaire mésonéphrotique sont en
place a la 32 eéme semaine. Chez la femme, l'allongement du tubercule génital
est modéré et constitue le clitoris. Les petites levres dérivent des replis génitaux
non fusionnés. Les bourrelets génitaux engendrent les grandes lévres (figure 4)

[30].
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Haut
Droit <«

Figure 4: Différenciation des organes génitaux externes [30]
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1-6- Le géne SRY
I1 est localisé sur le bras court du chromosome Y. Cette partie terminale du bras

court du chromosome Y, est considérée comme la région minimale, permettant

une réunion des deux sexes.

2- Données endocrinologiques
2-1-Chez I'homme

La présence du testicule est essentielle pour la différenciation phénotypique dans
le sens masculin. Le testicule va intervenir selon deux mécanismes d’abord,
I’hormone anti-Mullérienne AMH sécrétée des la 8eme semaine par les cellules
de Sertoli qui va provoquer la régression des canaux de Miiller et la testostérone
sécrétée par les cellules de Leydig entre la 11eme et la 17eme semaine, qui va
étre responsable de la différenciation masculine des canaux de Wolff et du Sinus
urogénital. Le sinus urogénital contient une enzyme la 5-alpha réductase qui
transforme la testostérone en dihydrotestostérone (DHT) qui se lie au récepteur

et qui va induire la différenciation des OGE [3].

2-2- Chez la femme

En l'absence de déterminant testiculaire (TDF), la gonad¢ indifférenciée fonnera

un ovaire. En l'absence de toute influence testiculaire, le phénotype est féminin.
La fonction endocrine de l'ovaire apparait dés la 8¢me semaine avant méme la
différenciation histologique. Elle repose sur la synthése d'cestradiol par

aromatisation des dérivés androgéniques au niveau de la théque interne.
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Ainsi, la fonction endocrine semble- t- elle étre également contrdlée par des
facteurs gonadiques intrinseques. Le role de [Dcestradiol vis-a-vis de la
différenciation testiculaire est a ce jour, inconnu. L'ovaire contient des
ovogonies qui vont subir une succession de développement pour donner des
follicules ovariens vers la 20eme semaine de gestation. Les dérivés Miullériens
vont persister et se développer en utérus, trompes de Fallope, col cervical et
vagin. [20].
2-3-Classification des anomalies du développement sexuel

Apres la réunion du consensus de Chicago en Novembre 2005 qui a
regroupé 50 experts en matiere de troubles de la différenciation
sexuelle, une nouvelle classification a vu le jour. Intitulée « anomalies

de développement sexuel » ou « Disorder of sex development » [9].

Elle a pour but d’¢éliminer des termes comme pseudohermaphrodisme inter- sexe
ambiguité sexuelle « sex- reversal » la nomenclature proposée est la suivante

(Tableau I) [9].
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Nomenclature propose

46 XY DSD

46 XX DSD

DYSGENESIE GONADIQUE
DSD OVOTESTIS
46 XX DSD TESTICULAIRE
46 XY DYSGENESIE COMPLETE

Tableau I: Nouvelle nomenclature des anomalies de différenciation sexuelle
[23]

3-Diagnostic positif
3-1-Diagnostic anténatal

Le diagnostic anténatal des anomalies du développement sexuel, se fait a partir
du 2°™ trimestre de la grossesse, par I’échographie anténatale qui nous renseigne
sur les discordances au niveau du phénotype du foetus.

Un DSD est évoqué en anténatal devant :

-L’incertitude sur le diagnostic de sexe ou son changement au cours du suivi
échographique ;

- Une anomalie morphologique visualisée (courbure, et/ou taille anormale du
bourgeon genital, localisation et aspect des gonades, hydrocolpos, anomalies des

bourses, aspect des grandes Iévres);

- Des malformations associées.

L’echographie feetale nous renseigne chez le foetus masculin avec I’aspect du
tubercule génital, la verge, 1’existence ou non des testicules et les malformations
associées comme 1’exstrophie vésicale.

Chez le foetus féminin, les anomalies concernent les grandes Ieévres et le clitoris

et la plus fréquente démeure la virilisation des organes génitaux externes avec
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une fusion des grandes levres et une hypertrophie clitoridienne.

3-2- Diagnostic post-natal
3-2-1-Chez le nouveau- né et dans ’enfance

On peut noter a I’examen clinique,
- Un bourgeon génital (pénis chez le gargon, clitoris chez la fille),

- Des bourrelets génitaux (bourses et scrotum chez le garcon, grandes levres
chez la fille),

-Un sinus urogénital (fermé chez le gargon, ouvert chez la fille).

Ces trois composants des OGE sont particuliers et évoquent des organes
génitaux indifférenciés, pouvant aller d’un axe féminin complet a un axe
masculin complet. Cet examen clinique initial permet de reconnaitre I’anomalie

du développement sexuel.

3-2-1-1- Classification de PRADER

Selon la classification de Prader, on distingue 5 stades :

-Stade I: appareil féminin avec hypertrophie clitoridienne ;

-Stade II: fusion postérieure des grandes leévres, orifices urétral et vaginal
distincts ;

-Stade III: la fusion des grandes lévres se compléte et entoure un orifice unique
débouchant sur un sinus urogénital ;

-Stade IV: organe péno-clitoridien recouvert d’un capuchon préputial incomplet,
fusion compléte des formations labioscrotales, orifice urogénital unique situé a
la base de la verge en hypospadias scrotal ou pénien postérieur;

-Stade V: verge bien développée avec un orifice urogénital situé a I’extrémité

Du gland, recouvert par un prépuce circonférentiel et complet (figure 5) [7].
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Haut

Vue de profil avant  <«—

Haut
Vue de face
—® Gauche

Figure 5 : Classification de PRADER [7]

Mémoire de chirurgie pédiatrique, Njakou Njabang Wilson Page 18



Prise en charge des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique du centre
hospitalier universitaire Aristide Le Dantec.

3-2-2- chez le grand enfant

3-2-2-1-Phénotype masculin

L’on peut citer parmi les signes retrouvés chez le grand enfant, I’infantilisme qui
correspond a certaines dysgénésies testiculaires ou parfois certains syndromes
de Klinefelter. La puberté retardée et incomplete peut étre diie a certaines
dysgénésies testiculaires chez les patients 46 XY DSD avec des organes
génitaux internes de type féminin et apparition d’une gynécomastie. La puberté
dissociée est marquée par le développement pubertaire des caractéres sexuels
secondaires (dépendant de la testostérone) a 1’exception de la pilosité faciale

(dépendant de 1a DHT) [5].

3-2-2-2-Phénotype féminin
L’on peut citer Pinfantilisme et une aménorrhée primaire correspondant au
syndrome de Turner ou certaines dysgénésies gonadiques pures les dysgénésies
ovariennes ou un déficit en testostérone. L’infantilisme et I’hypertrophie
clitoridienne sont plutét 1’apanage des dysgénésies gonadiques pures ou
gonocytomes. La pseudo puberté hétérosexuelle correspond aux patients 46 XX
DSD. la puberté¢ retardée et incompléte correspond a certaines dysgénésies

ovariennes.

3-3-Diagnostic étiologique
3-3-1-Les anomalies 46 XX DSD

Elle est représentée par 1I’hyperplasie congénitale des surrénales.
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3-3-1-1- Syndrome de perte de sels

L'hyperplasie congénitale des surrénales ou syndrome de perte de sels rend
compte de 95% des cas des anomalies 46 XX DSD [25].

Le point de départ de ce syndrome consiste en une déficience de trois enzymes
de la corticosurrénale [25] la 21 hydroxylase, la 11 B hydroxylase et la 3 B-
hydroxystéroide déshydrogenase (3 BHSD).

Le déficit de chacun de ces enzymes améne a une production insuffisante de
cortisol, d’ou une ¢levation de la sécrétion antéhypophysaire d'ACTH
(corticotropine). Cette ¢élévation du taux circulant d'ACTH entraine une
hyperplasie de la corticosurrénale et une accumulation des stéroides en amont du
blocage enzymatique. Ces précurseurs stéroidiens sont alors dérivés par des

chaines métaboliques pathologiques vers 1'hyperproduction d'androgene.

3-3-1-2 - Déficit en 21 hydroxylase

La virilisation sera d’autant plus marquée que le trouble biochimique sera
sévere. En outre dans les formes graves, un déficit de sécrétion en aldostérone
conduit a2 un syndrome de perte de sel menacant le pronostic vital. La 17
hydroxyprogestérone est sécrétée en exces (> 50ng/ ml) et cet exce€s par une
compétition avec l'aldostérone aggrave probablement la défaillance
minéralotrope.la delta 4 androsténédione est ¢levée le cortisol est normal ou bas
et 'ACTH est élevée. Cette maladie génétique héréditaire autosomique récessive
est intimement liée au locus HLA sur le chromosome 6. elle ne provoque pas de

trouble de la différenciation chez le male puisqu'elle n'interfere pas avec la
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synthese de la testostérone[6- 7].

3-3-1-3- Déficit en 11 p hydroxylase
Dans ce syndrome on peut observer la triade: OGE ambigus, rétention de sel et
hypertension artérielle. C'est 'accumulation de désoxycorticostérone (DOC) qui
détermine 1'hypertension artérielle et la rétention de sel. la virilisation du sinus
urogénital résulte de la production excessive d'androgeénes surrénaliens au cours
de la vie feetale. La delta 4 androsténédione et le sulfate de

déhydroépiandrostérone (SDHEA) sont élevés, le cortisol est normal ou bas, et

I'ACTH est élevée.

3-3-1-4-Déficit en 3 p hydroxystéroide déshydrogénase
L'anomalie est ici moins marquée et l'on constate essentiellement une
hypertrophie clitoridienne. il peut également exister un syndrome de perte de
sel. I'anomalie biochimique s'exerce a un stade précoce de la stéroidogenése
surrénalienne puisqu'elle empéche aussi bien la formation de glucocorticoides
que de minéralocorticoides et d'androgénes. il ya accumulation plasmatique de

prégnénolone. la 170HP est un peu élevée.

3-3-2-Les anomalies 46 XY DSD
Elles sont caractérisées par la présence de testicules et d'un caryotype 46 XY
Chez des sujets porteurs d'organes génitaux externes et/ ou internes ambigus, on
retrouve aussi un hypocortisolisme et une pseudo-puberté précoce. Elles
constituent une entité clinique hétérogéne dont le diagnostic étiologique, souvent
difficile, repose sur les examens paracliniques essentiellement biologiques de
réalisation et d'interprétation délicate, mais également radiologique voire méme

des explorations ccelioscopiques et chirurgicales.
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L'explicationphysiopathologique est complexe et les mécanismes invoqués sont

nombreux [1].

3-3-3-Les dysgénésies gonadiques 46 XY

Les dysgénésies gonadiques 46 XY (DG) constituent une variété clinique ou le
développement de la gonade fcetale est anormal et comprennent les dysgénésies

completes et partielles.

C’est le résultat de délétions ou mutations ponctuelles du gene SRY, de
duplication du locus sur le chromosome X, ou de certaines mutations

autosomiques.

3-3-4-Les dysgénésies gonadiques 46 XX

. Ce type de dysgénésie ovarienne est dii & une mutation du géne codant pour le
récepteur de la FSH. Ce syndrome se transmet sur le mode autosomique récessif.
Elle peut parfois étre associée a des cas de trisomie 13 ou 18. Elles se
caractérisent par un phénotype féminin, une stature normale, un infantilisme
sexuel, les bandelettes fibreuses bilatérales, une aménorrhée et une élévation du

taux de FSH et de LH.

4-Traitement
4-1-But

Restaurer une anatomie génitale fonctionnelle, permettant les rapports

sexuels.

- Supporter la reproduction
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- Eviter une virilisation ou une féminisation a la puberté chez un

individu €levé dans le sexe opposé
-Réduire le risque de cancer gonadique

-Supporter le développement d’une identité individuelle et sociale
¢vitant une stigmatisaion et permettant aux parents d’¢lever 1’enfant

dans les meilleures conditions possibles.

4-2-Moyens et méthodes
4-2-1-Moyens médicaux

4-2-1-1- Traitemement hormonal

Il consiste a corriger un déficit ou supplémenter un manque, moyen utilisé pour
les cas d’anomalies du développement sexuel avec une cause
endocrinologique : on peut citer entre autres : la supplémentation en androgeénes

ou en glucocorticoides.

4-2-1-2-Traitement des blocs surrénaliens

La supplémentation en glucocorticoides permet de freiner 'ACTH et la sécrétion
d'androgenes. L'hydrocortisone est administrée a la dose de 18 a 25 mg/ m? par
jour en 2 ou 3 prises. L'adjonction de minéralocorticoides a la dose de 25 a 100
ug de fludrocortisone et de sel (2 a 3 g/ jours) est nécessaire s'il existe un

syndrome de perte de sel [11].
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4-2-1-3-Traitement androgénique

En cas de déficit ou de castration, le traitement androgénique est nécessaire.

La testostérone administrée entre 9 et 12 mois en 3 injections de 25 mg d'une
forme retard a 3 semaines d'intervalle permet une augmentation du volume de la
verge sauf si I'anomalie des organes génitaux est en rapport avec un trouble de la
réceptivité aux androgenes [11]. Le déclenchement de la puberté masculine se
fait quand l'age osseux est supérieur a 13 ans par des injections mensuelles de
250 mg de testostérone retard. Le déclenchement de la puberté féminine peut
étre rendu nécessaire apres gonadectomie précoce.

IT se fait quand 1'age osseux est supérieur a 11 ans, d'abord par de petites doses
d'éthinyl- oestradiol: 10 mg par jour pendant 3 mois, puis par une association
oestroprogestative permettant des cycles artificiels et des menstruations s'il

existe un uterus [3].

4-2-2-Moyens chirurgicaux

On distingue essentiellement deux gestes a savoir la génitoplastie féminisante et

Masculinisante.

4-2-2-1-La chirurgie de féminisation
La chirurgie de féminisation est axée autour de trois principaux gestes qui sont

la clitoridoplastie, la vaginoplastie, la labioplastie

4-2-2-1-1-La clitoridoplastie
Actuellement, le procédé standard de reconstruction d’un nouveau clitoris utilise

généralement un lambeau vasculo- nerveux pédiculé qui remplit la plupart du
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temps les conditions cosmétiques et fonctionnelles requises.

Ce lambeau a été décrit au début par Hinderer [10], plus tard par Brown [11] et
ammeélioré par Mollard.

Nous décrivons ici la technique de clitoridoplastie selon mollard.

Une des techniques qui illustre ce procédé (figure 6) [18].

Haut
A : Incision en selle
Droit <——
Le premier temps correspond a I’incision en selle, selon le tracé d’incision
préalablement défini. Le deuxiéme et le troisiéme temps correspondent

respectivement a I’exposition de 1’organe péno-clitoridien et la dissection du
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pédicule neuro-vasculaire dorsal ainsi que de la plaque uréthrale. La derniere

¢tape consiste en la clitoridoplastie proprement dite.

Haut
B : Organe peno-clitoridien

Droit <«
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C : dissection du pédicule neuro-vasculaire dorsal et de la plaque urétrale
ventrale Haut

Droit <«—
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D : Clitoridoplastie Haut

Droit
Figure 6: Clitoridoplastie selon le procédé de Mollard [18]

4-2-2-1-2-La vaginoplastie

Le choix de la technique chirurgicale la plus appropriée est conditionné par les
résultats de I’examen clinique, de 1’échographie, de la génitographic et de
I’exploration endoscopique précédemment réalisés. Il dépend du niveau de

confluence entre vagin et urctre.
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4-2-2-1-2-1-La vaginoplastie selon la technique de Hendren et Crawford

Malgré de nombreuses modifications le principe de cette technique reste le
méme: séparation des tractus urinaires et génitaux, reconstruction de la
continuité de I'uretre; abouchement vaginal au niveau périnéal [17]

Dilater I’introitus (orifice vaginal) apres deux semaines. Les parents doivent
poursuivre les dilatations a domicile. Il est nécessaire que les dilatations se

poursuivent jusqu’au début de I’activité sexuelle (figure 7) [15].

Haut

Gauche

A B
Figure 7: Vaginoplastie de Hendren et Crawford [17]

A: Lignes d’incisions avec séparation des tractus urinaires et génitaux.

B: Reconctruction de la continuité de I’urétre, avec abouchement vaginal au
niveau périnéal
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4-2-2-1-2-1-2-La vaginoplastie par un abouchement vaginal bas:
technique de Fortunoff ou lambeau selon Fortunoff

Elle utilise un lambeau formé a partir de la peau périnéale, et suturé au
vagin a 6 heures. Ceci permet de former la paroi postérieure et

inférieure du vagin (figure 8) [9, 27].

Haut

Avant <_I

Figure 8: Lambeau selon Fortunoff [9]

Mémoire de chirurgie pédiatrique, Njakou Njabang Wilson Page 30



Prise en charge des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique du centre
hospitalier universitaire Aristide Le Dantec.

4-2-2-1-3-La labioplastie

La labioplastie est une technique chirurgicale qui consiste a réaliser une plastie
des grandes levres et des petites levres c’est le 3eme temps de la génitoplastie
féminisante.

Elle est enticrement dédiée a la réfection esthétique des organs génitaux
externes. La realisation d’une plicature de ce type répond aux principes décrits

selon les techniques chirurgicales ci-dessous (figure 9) [17].

Haut
—» Gauche
Figure 9 : Labioplastie [17]
A: fils repéres et lignes d’incision avec un plan de dissection

B: sutures avec labioplastie
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4-2-2-2-chirurgie de masculinisation
La chirurgie de masculinisation repose sur:
L’orchidopexie, la chirurgie d’un hypospadias, I’éxerése des structures

miilleriennes persistantes.

4-2-2-2-1-Chirurgie de I’hypospadias

L’hypospade se définit comme une hypoplasie de la face ventrale de la verge.
Trois anomalies sont associées a des degrés variables: un abouchement
ectopique de D’orifice urétral; une courbure ventrale de la verge; une anomalie
du prépuce avec exces de peau a la face dorsale et un manque cutanée a la face
ventrale. Le segment manquant d’urétre est remplacé par une plaque urétrale
allant de I’orifice ectopique jusqu’au sommet du gland entre les deux corps

caverneux et un coprs spongieux hypoplasique.

Plusieurs techniques sont décrites pour les formes postérieures
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4-2-2-2-1-1-Uretroplastie selon KOYANAGI

C’est une technique d’uretroplastie qui se fait en deux temps mais réalisable en

une seule étape (figure 10) [28].

Haut
Gauche

Figure 10: Uretroplastie selon KOYANAGTI [28]
Légende:
A: appercu des incisions des volets
B: les volets de la base du meat sont décrits
C: verge essentiellement dégantée
D: les parties dorsales des deux volets sont suturées

E: La tubularisation du neo-urétre est terminée et atteint la pointe du gland
facilement

F: la réparation est terminée
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4-2-2-2-1-2-Uretroplastie selon BRACKA
Correspond a une procédure de réparation en deux temps utilisant les lambeaux

de greffon de la muqueuse vésicale ou labiale (figure 11) [15].

A \B |l / Cl D Haut
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Premiere étape

Haut
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Figure 11: Les différentes étapes de la technique d’urétroplastie en deux temps
selon BRACKA [15].

Deuxiéme étape

4-2-2-3-Exéreése des structures miilleriennes

La chirurgie des résidus miilleriens peut se faire par trois voies essentiellement

- L’endoscopie urinaire: permet de mettre en evidence 1’utricule prostatique afin

de réaliser le geste.

- La coelioscopie: permet 1’exérése des dérivés miilleriens tout en laissant une
cicatrice esthétique, elle est egalement moins délabrante et plus confortable pour

le chirurgien.

- La chirurgie ouverte: Elle est délabrante et incorfortable pour le chirurgien.

4-2-3-Autres moyens
- Soutien psychologique
- Assistance sociale
4-3-Indications
4-3-1-DSD 46 XY
- si déficit androgénique : insensibilité partielle :
-sexe en fonction de la réponse des organes génitaux a la testostérone.

Si androgéne(+) :&
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Si androgene(-) : 9

-Si déficit en Sa réductase : cerveau est virilisé.
-Garder en & a cause de I’emprunte de Y sur le cerveau.
- testicule féminisant : enfant élevé en fille.

On fait une orchidectomie a la puberté si avant on instaure un traitement
hormonal a base d’oestrogénothérapie.

4-3-2-Ovotestis DSD (XX, XY, XX/XY)
Respecter le sexe dans lequel il a été éleve
4-3-3-DSD 46 XX

-choisir le sexe féminin quelque soit le degré de virilisation des organes génitaux
externes

-conseil génétique :
Anténatal <10SA : dexamétazone
Postnatal : hydrocortisone en 2 a 3 prises
+
Fluoro hydrocortisone (si perte de sel)

-rééquilibration hydro électrolytique par une augmentation en ration de sel
jusqu’a 2g /24h

-surveillance clinique et biologique
-génitoplastie féminisante
4-3-4- Si pas déficit androgénique
- DSD 46 XX avec tissu gonadique de type ovarien: génitoplastie féminisante

- DSD 46 XY avec tissu gonadique de type testiculaire: génitoplastie

masculinisante

4-4-Résultats

Les résultats sont généralement satisfaisants avec un résultat cosmétique assez

probants. Cependant des cas de sténose vaginale ou de recurrence
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d’hypertrophie clitoridienne peuvent étre retrouvées devant les génitoplasties
féminisantes et les cas de micropénis ou alors de récidive d’hypospadias ou
fistules sont ’apanage de la génitoplastie masculinisante toutefois, la fonction

de reproduction est par ailleurs généralement conservée [27].

Rapport- gratuit.com ﬁ'};

LE NUMERD 1 MONDIAL DU MEMOIRES
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NOTRE ETUDE
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PATIENTS ET METHODE
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1-Cadre d’étude
1-1-Description des lieux

Le service de chirurgie pédiatrique comporte, une salle de staff, une salle de
consultation pour les enfants malades, une salle de pansement, une salle de
platrage, une salle de garde pour les médecins en spécialisation, une salle de
garde pour les infirmiers, les salles d’hospitalisation d’une capacité de 24 lits,
une cabine individuelle, une salle d’hospitalisation de néonatologie d’une
capacité de 7lits, une salle de réveil d’une capacité de Slits, 2 salles pour le bloc
opératoire , une salle d’archive ou sont tenus les dossiers et 4 bureaux
respectivement pour le professeur assimilé, le maitre de conférence titulaire, la

sécrétaire et le surveillant de service.

1-2- Personnel

Le personnel médical est constitué par le professeur assimilé de chirurgie
pédiatrique, le maitre de conférence titulaire, les internes des hopitaux, les
médecins en spécialisation de chirurgie pédiatrique. Le personnel paramédical
d’hospitalisation est composé¢ d’un surveillant du service, des infirmiers dans les
salles d’hospitalisaiton, une sage-femme d’état, des aides-soignantes, les
gar¢ons de salle. Le personnel paramédical du bloc opératoire est composé de
I’infirmier d’etat surveillant du bloc, des infirmiers-instrumentistes, les
brancardiers, les techniciennes de surface. Le personnel administratif est

compos¢ de deux sécrétaires du service et le major du service.

1-3- Activités du service

Les activités du service sont: les soins, I’enseignement, et la recherche.

Mémoire de chirurgie pédiatrique, Njakou Njabang Wilson Page 40



Prise en charge des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique du centre
hospitalier universitaire Aristide Le Dantec.

2-Patients et méthode
2-1-Patients
2-1-1-Critéres d’inclusion
Nous avons inclus dans notre étude, tout enfant 4gé de 0-15 ans ayant bénéfici¢

d’une prise en charge pour anomalie du développement sexuel.

2-1-2- Criteéres de non inclusion

Nous n’avons pas inclus dans notre étude les enfants pour lesquels les dossiers

n’étaient pas complets. Soit un total de cinq dossiers.

2-2-Méthode
2-2-1-Type et période d’étude

I1 s’agit d’une étude retrospective et descriptive, allant du 1* janvier 2016 au 31

Decembre 2019.

2-2-2-Collecte des données

Nos données ont été recueillies a partir des registres des protocoles opératoires
ainsi que les dossiers des malades exploitables. Ces données ont été collectées et

reportées sur une fiche d’enquéte préalablement établie.

2-2-3-Parameétres étudiés

Les parametres épidémiologiques sont : Age, la profession du pere et de la mere,

le sexe d’¢levage, origine géographique.

Nous avons réparti 1’age en trois tranches : [O-5ans [ ; [5-10ans [et [10-15 ans]
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Les parametres cliniques sont: le motif de consultation, les antécédents,
I’examen du sinus urogénital, ’examen du bourgeon génital, ’examen des

bourrelets génitaux et la classification de PRADER.

Sur le plan de ’examen clinique : les données de I’examen clinique ont été

comparées au phénotype.

Il s’agit des anomalies avec phénotype masculin et féminin et pour lesquels nous
avons ¢tudié respectivement : le bourgeon génital, le sinus urogénital, I’examen

des bourrelets génitaux.

Les paramétres para-cliniques : [’echographie abdomino-pelvienne, la
génitographie, le dosage hormonal (testostérone, progestérone, FSH, LH,
17alphahydroxy-progestérone, la dihydro-epiandrostérone), le caryotype, le
gene SRY, I’histologie gonadique.

Sur le plan de la chirurgie, nous avons étudi€ les paramétres suivants :
Abord : La coelioscopie exploratrice, la laparotomie exploratrice.
Gestes : la génitoplastie féminisante, la génitoplastie masculinisante,
Les paramétres évolutifs : les suites postopératoires, I’évolution.

2-2-4- Traitement des données

La saisie des données a été faite avec le logiciel word 2018 et I’analyse des

données avec le logiciel SPSS PASW STATISTICS 18.
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RESULTATS
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1-Aspects épidémiologiques

1-1-Fréquence

Sur la période allant de 2016 a 2019, nous avons enregistré 20 cas soit une

prévalence de 5 cas par an.

Nous avons enregistré en fonction du caryotype :
DSD 46 XX : 13 cas soit 65 %

DSD 46 XY : 7 cas soit 35%

1-2- Age a la consultation

La moyenne d’age était de 4,75 +/- 0,25 ans avec des extrémes allant de 2 mois

a 13 ans.

La majorité des patients avait consulté avant I’age de Sans soit 15 cas (Tableau

).

Tableau II : Répartition des patients en fonction de 1’age a la consultation.

Age Effectif Fréquence%
[0-5] 15 75
[5-10] 1 5
[10-15] 4 20
Total 20 100

1-3- Sexe d’élévage
Au cours de notre étude la plupart de nos patients soit 11 cas étaient élevés

comme une fille. Les neuf cas restants étaient élevés comme des gargons.
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1-4- Profession de 1a mére

La majorité des mamans étaient des femmes au foyer soit 16 cas (tableau III).

Tableau III: Répartition des patients en fonction de la profession de la mere.

Profession de la mére Effectifs Fréquence %
Femme au foyer 16 80
Commercante 2 10
Coiffeuse 2 10
Total 20 100

1-5-Profession du pére

La profession de commercant €tait la plus représentée avec 6 cas (tableau IV).

Tableau IV: Répartition selon la profession du pére

Profession du pére Effectifs Fréquence %
Fonctionnaire 2 10
Commergant 6 30
Cultivateur 5 25
Eleveur 2 10
Chauffeur 5 25
Total 20 100
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1-6-Origine géographique

Nos patients provenaient pour la plupart de dakar et sa banlieue (Tableau V).

Tableau V: Répartition des patients selon 1’origine géographique

Origine geographique Effectif Fréquence%
Dakar 10 50
Touba 4 20
Tivaouane 2 10
Kaolack 2 10
Tambacounda 2 10
Total 20 100

1-7-Consanguinité

rrrrr

27" dégré (Tableau V).

Tableau VI: Répartition des patients selon le dégré de consanguinité

Degré de consanguinité Effectifs Fréquence %
1 degre 1 8,4

2" degré 10 83,2
3 degré 1 8.4
Total 12 100
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1-8- Antécédent anténatal
1-9-Exposition aux pesticides et aux médicaments a effet tératogéne

Nous n’avions pas retrouvé, d’antécédents d’exposition aux pesticides, ni méme
aux médicaments a effet tératogene, ou encore un quelconque facteur pouvant

expliquer la survenue de I’anomalie.

2-Aspects diagnostiques
2-1-Diagnostic anténatal

L’echographie anténatale faite dans le cadre des consultations prénatales n’avait
pas diagnostiqué d’anomalie du développement sexuel ou encore des signes en

faveur chez tous les patients.

2-2-Diagnostic post-natal
2-2-1-Motif de consultation

Tous les patients avaient consulté¢ pour une malformation des organes génitaux

externes.

2-2-2-Examen clinique
2-2-2-1-Phénotype féminin
Le phénotype était majoritairement féminin dans 12 cas et masculin dans les 8

autres cas.

2-2-2-1-1-Tubercule génital
Le tubercule génital était hypertrophi¢ dans 10 cas et normal dans les 10 autres

cas.

2-2-2-1-2-Bourrelets génitaux
Les patients avaient des bourrelets génitaux lisses type féminin dans 13 cas et

striés dans les 7 autres cas.
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2-2-2-1-3-Sinus urogénital
Les patients avaient présenté pour la plupart deux orifices a I’examen clinique

soit 10 cas.

2-2-2-2-Phénotype masculin
2-2-2-2-1- Tubercule génital et classification de PRADER
L’examen retrouvait un micro-pénis chez 7 patients (la taille n’étant pas préciser

sur aucun dossier).

Le stade II de la classification de PRADER était retrouvé chez 12 patients
(Tableau VII).

Tableau VII: Répartition des patients en fonction du stade de la classification

de PRADER

PRADER Effectifs Fréquence %
Stade | 1 7,7
Stade II 12 92,3
Total 13 100
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2-2-3-Bilans paracliniques
2-2-3-1-Bilan génétique
2-2-3-1-1-Caryotype

Le caryotype était 46 XY chez 7 patients et 46 XX chez 13 patients (Tableau
VIII).

Tableau VIII: Répartition selon le caryotype et I’examen clinique

Caryotype

Clinique 46 XY 46 XX Total
Pénis hypospade 1 06 07
Sinus urogénital 6 07 13
Total 7 13 20

2-2-3-1-2-Geéne SRY

Le géne SRY était présent chez 6 patients et chez 14 patients
ce gene n’était pas retrouvé.

2-2-3-2-Bilan hormonal

Le bilan hormonal était normal dans 60% (Tableau 1X).

Tableau IX: Répartition selon le bilan hormonal

HPO17 Effectifs Fréquence %
Normal 12 60
Progestérone
Normal 12 60
Testostérone
Normal 12 60
Dihydroépiandrostérone
Normal 12 60
Non réalisé 8 40
Total 20 100
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2-2-3-3-Bilan d’imagerie
2-2-3-3-1-Echographie
Les organes génitaux internes €taient de type féminin, chez 13 patients et de

type masculin chez 7 patients (Tableau X).

Tableau X: Répartition des patients en fonction des résultats de I’échographie

Echographie Effectif Fréquence %

OGI type masculin 7 35
Présence des gonades

Dans chaque sac

OGI type féminin et 13 65

Visualisation de 1’utérus

et ses annexes

Total 20 100
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2-2-3-3-2-Génitographie
Elle a mis en évidence chez 13 patients des organes génitaux internes de type

féminin. dont 7 patients avec deux orifices et 6 patients avec un seul orifice

(Tableau XI).

Tableau XI: Répartition des patients selon les résultats de la génitographie

Génitographie Effectif Fréquence %
Un seul orifice, absence 7 35

des OGI type féminin

Deux orifices OGI type 7 35
Féminin

Un seul orifice OGI type 6 30
féminin

Total 20 100

2-4- Laparoscopie diagnostique
La laparoscopie exploratrice faite sur 6 patients avait retrouvé un utérus et ses

annexes chez 3 patients (50 %) et la présence des canaux déférents chez 3

patients soit 50% (Tableau XII).

Tableau XII: Répartition des patients selon la laparoscopie exploratrice

Laparoscopie Effectifs Caryotype
exploratrice Fréquence%
Visualisation d’un utérus 3 46 XX 50

et ses annexes

Présence d’une gonade 3 46XY 50
avec des canaux déférents

et absence de

visualisation de I’utérus

Total 6 46XX / XY 100
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2-5-Histologie
Le tissu gonadique était de type ovarien chez 13 patients avec un caryotype 46

XX et de type testiculaire chez 7 patients avec un caryotype 46 XY.

3—Aspects thérapeutiques
3-1-Laparotomie exploratrice

Les anomalies DSD avec des organes génitaux internes de type féminin ont été
retrouvées chez 10 patients ayant un caryoype de type 46 XX et les anomalies
DSD avec des organes génitaux internes type masculin (canaux déférents) chez

4 patients ayant un caryotype 46 XY.

3-2-Génitoplastie
Sept patients avec ADS 46 XY avaient bénéficé d’une génitoplastie

masculinisante et les treize autres avec ADS 46 XX d’une génitoplastie

féminisante (Tableau XIII).

Tableau XIII: Répartition des patients selon le type de génitoplastie en fonction du génotype.

Génotype 46 Techniques Effectifs Fréquence%

XY

Génitoplastie Onlay 1 5

Masculinisante Magpi 1 5
Bracka en deux temps 5 25

Génotype 46

XX

Génitoplastie Vaginoplastie 12 60

Féminisante clitoridoplastie

Génitoplastie Clitoridoplastie labioplastie 1 5

féminisante gonadectomie

Total 20 100
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4-Complications

L’infection du site opératoire et le lachage des sutures €taient retrouvées chez
deux patients apres la génitoplastie masculinisante. L’aspect esthétique était
représenté par les synéchies cutanées chez sept patients apres la génitoplastie
féminisante. L.’évolution était favorable dans la majorité des cas. Nous n’avions

pas eu d’observation particuliére avec un recul de six mois (Tableau XIV).

Tableau XIV: Répartition des patients en fonction des complications

Complications Effectif Fréquence %

Génitoplastie masculinisante

Infection du site opératoire 2 10
Lachage des sutures 2 10
Pas de complications 3 15

Complications Génitoplastie

Féminisante

Infection du site opératoire 2 10
Lachage des sutures 4 20
Synéchies cutanées 7 35
Total 20 100
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DISCUSSION

Mémoire de chirurgie pédiatrique, Njakou Njabang Wilson Page 54



Prise en charge des anomalies du développement sexuel dans le service de chirurgie pédiatrique du centre
hospitalier universitaire Aristide Le Dantec.

Les anomalies du développement sexuel étaient de 20 cas sur 4 ans avec une
prévalence de Scas/an. Nos résultats sont superieurs a celui de Diouf [13] et de
Hammou [16] avec une prévalence respectivement de 2,33cas/an et 3 cas/an.
Cette différence pourrait s’expliquer par notre période d’étude relativement
longue. Au cours de notre étude 1’dge moyen était de 4,75 ans, avec des
extrémes allant de 2 mois a 13 ans. Birraux [8] retrouvait, un age médian de 5
ans et 11 mois. La prédominance du sexe lors du dépistage était similaire a celle
de Smiti [32] avec 66% de sexe féminin et différente de celle de Hammou

[16] a prédominance masculine avec 56% (tableau XV).

Tableau XV: Sexe majoritaire selon les auteurs

Auteurs Année Pays Sexe
majoritaire
Smiti [32] 2016 Maroc F (66%)
Hammou [16] 2015 Algérie M (56%)
Notre étude 2020 Sénégal F (65%)

Nous avions eu 12 patients avec une notion de consanguinité retrouvée. Ce qui
pose le probléme de I’importance du bilan pré-nuptial afin et surtout vérifier si
I’on est génétiquement compatible. Cependant, il convient tout de méme de
rappeler que les habitudes et certains comportements pendant la grossesse,
comme certains traitements hormonaux ou alors I'utilisation de certains produits
industriels a usage domestique, dont les pesticides, avec un effet tératogene,

pourraient étre responsables d’ambiguité sexuelle.

Nos résultats sont assez comparables a ceux de Amri 78% [4] et Sallahi 80%

[30] (tableau X VI).
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Tableau XVI: comparaison du taux de consanguinité selon les auteurs

Auteurs Année Pays Consanguinité
Amri [4] 1997 Maroc 78%

Sallahi [30] 2003 Maroc 80%

Notre étude 2020 Sénégal 80%

Le développement du tubercule génital intermédiaire entre le clitoris et le pénis
est la principale manifestation de ’anomalie du développement sexuel [24]. Au
cours de ’examen physique on s’attachera a préciser et a apprécier la position
de I’orifice urétral [21]. L’ambigiiité sexuelle peut se manifester également au
décours d’une autre malformation locorégionale, comme le démontre
parfaitemnt Birraux [8] dans sa série. Nos résultats selon le caryotype en termes
de prévalence sont assez similaires a ceux de Diouf [13] qui retrouve 75% de

DSD 46 XY et de Alaoui [2] avec 56% de DSD 46 XY (tableau XVII).

Tableau XVII: Prévalence selon les auteurs

Auteurs Année  Pays DSD46XX DSD46 XY
Diouf [13] 2004 Sénégal 75% 25%
Alaoui [2] 2011 Maroc 56% 44%
Notre étude 2020 Sénégal 65% 35%
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Le caryotype est indispensable dans I’établissement de la carte génétique devant
toute anomalie de la différenciation sexuelle, car il permet déja de s’orienter sur
le genre et sur le sexe. Cependant, il reste un examen treés coliteux et donc pas a
la portée du patient lambda, d’ou la difficulté dans la réalisation de cet examen

¢galement [24].

On remarque que la coelioscopie est un grand intérét quand au couple
echographie et génitographie. Elle permet de faire des biopsies et de poser le
diagnostic. Ftouhi [14] Cependant elle n’est pas faite de facon courante chez
nous. Comme bilan d’imagerie, une échographie abdominale et une
génitographie avait été¢ réalis¢ dans la prise en charge des anomalies de la
différenciation sexuelle. Ces examens morphologiques apportent des arguments
relatifs a ’aspect des organes génitaux internes. Nos résultats se rapprochent un
peu de celui de Diouf [13] et Smiti [32] car prés de 50% des patients ont réalisé

ces examens morphologiques (tableau XVIII).
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Tableau XVIII: Comparaison du bilan paraclinique selon les auteurs

DSD

46 XY

46 XX

Ftouhi(Maroc) 1999

Echographie :  absence
d’organes génitaux de
type Féminin (90%)

Génitographie :
confirme le diagnostic

Smiti (Maroc) 2016
Echographie : absence
OGI type féminin

Visualistion des

testicules (75%)

Génitographie : confirme
le diagnostic

La coelioscopie confirme
le diagnostic sur 6 cas
réalisés

NE (Sénégal) 2020

Echographie : OGI de
type masculin 35%

Génitographie : confirme
le diagnostic :

La colioscopie faite chez
3 patients confirme le
diagnostic.

Echographie : OGI type
féminin
Génitographie : 0GI
type féminin

Echographie : OGI type
feminin

Génitographie confirme
le diagnostic

Coelioscopie :  réalisée
chez 6 patients confirme
les OGI type féminin.

Echographie : OGI type
fémininin 65 %
Génitographie : confirme

le diagnosctic

La coelioscopie faite
chez 3 patients confirme
le diagnostic
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L’exploration réalisée, chez 6 patients par une ccelioscopie exploratrice et chez
14 patients par une laparotomie exploratrice, plus biopsie gonadique, nous a
permis de distinguer 13 cas de DSD avec du tissu gonadique de type ovarien et
7 Cas de DSD avec du tissu gonadique de type testiculaire. Ces résultats sont
superposables a celui de Biraux [8] avec pres de 95% des patients et ceux de

Hicham [19]

Le traitement des anomalies du développement sexuel reposait donc sur deux
grands principes selon I’étiologie de I’anomalie. On distingue donc le principe
du traitement médical ou celui du traitement chirurgical. Celui-ci devra se faire
dans une collaboration multidisciplinaire, avec les endocrinologues pédiatres, les

chirurgiens pédiatres, les radiologues, les généticiens et les psychologues.

Nous avions réalisé 13 cas de génitoplastie féminisante et 7 cas de génitoplastie

masculinisante

Nos résultats sont superposables a celui de de Diouf [13] avec autant de
génitoplastie soit prés de 90%. Les complications sont généralement axées
autour des infections du site opératoire, les synéchies ou alors les lachages de
sutures alors que en cas de génitoplastie masculinisante, celle-ci était marquée
par un micro-pénis. Cependant avec un recul la majorité de nos patients dans
notre série ont eu des suites post-opératoires simples avec une évolution

favorable soit prés de 60% des cas, similiaire a celui Alaoui [2].
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CONCLUSION
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Conclusion

Les anomalies du développement sexuel, correspondent aux atypies congénitales
gonadiques chromosomiques et anatomiques lices au sexe. Ces anomalies
constituent I’un des plus grands challenge pour I’endocrinologue le généticien
le radiologue, le chirurgien pédiatre, le pédopsychiatre et le psychologue.
L’¢épidémiologie en France rapporte une naissance/4000 en 2017. Aux Etats-
Unis, une prévalence estimée de 1 a 2%. Au sénégal en 2004 la prévalence était
de 2,4 cas/an. La pertinence de cette pathologie réside dans le dignostic de
I’anomalie en anténatal et surout le souci majeur de faire le diagnostic le plus tot
possible avec une prise en charge multidisciplinaire, ce qui reste un défi dans
notre contexte avec les moyens souvent limités. Notre étude s’est déroulée dans
le service de chirurgie pédiatrique du centre hospitalier universitaire Aristide Le
Dantec. Le service de chiurgie pédiatrique prend en charge tous les enfants de 0-
15 ans issus de toutes les couches sociales et provenant des régions du sénégal et
méme de la sous-région. L’objectif général était d’évaluer la prise en charge des
anomalies du développement sexuel dans le service et plus précisément de
determiner les aspects épidémio-cliniques diagnostiques thérapeutiques et
évolutifs des anomalies du développement sexuel. Nous avons mené ainsi une
étude retrospective et descriptive allant du 1% janvier 2016 au 31 decembre
2019. Nous avons inclus dans notre étude tous les enfants agés de 0-15 ans ayant
consulté pour anomalie du développement sexuel et ayant bénéficié d’une prise
en charge chirurgicale. Nous avons enregistré 20 cas d’enfants sur une période
de 4 ans soit une prévalence de Scas/ an. Les anomalies DSD réprésentaient en
fonction du génotype 13cas de DSD 46 XX et 7cas de DSD 46XY. L’age moyen
¢tait de 4,75+/-0,25ans avec des extrémes allant de 2 mois a 13 ans. Le
diagnostic anténatal n’avait pas été fait, le sexe d’¢élevage féminin répresentait la
majorité a 65%. Nos patients provenaient de dakar et I’intérieur du pays a 50%.

La notion de consanguinité a été retrouvée chez 12 patients dont 10, étaient de
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2°"¢ dégré. 10 patients avaient des bourrelets génitaux lisses donc de type
féminin. A I’examen clinique 10 patients présentaient deux orifices et 9 patients
avaient des gonades plapées en position inguinale. La classification stade II de
PRADER ¢était la plus retrouvée chez 12 patients. Le géne SRY était présent
chez 6 patients. Le bilan hormonal était normal dans la majorité¢ des cas,
I’imagerie montrait des organes génitaux internes de type féminin chez 13
patients et de type masculin chez 07 patients. Le tissu gonadique a I’histologie
¢tait de type ovarien chez 13 patients et de type testiculaire chez 07 patients.
Nous avons réalis¢ 13 génitoplasties féminisantes et 7 génitoplasties
masculinisantes. L’infection du site opératoire et le lachage des sutures étaient
retrouvés chez 2 patitents en post-opératoire aprés génitoplastie masculinisante
et les synéchies cutanées, chez 7 patients, aprés génitoplastie féminisante.
L’évolution était favorable sur un recul de 06 mois, dans la majorité des cas

excepté 4 cas de micropénis observé apres génitoplastie masculinisante.
A 1’issue de ce travail nous formulons les recommandations suivantes.
Aux autorités sanitaires:

- Faciliter I’accés aux moyens d’explorations génétique, radiologique et
biologique pour la recherche étiologique des anomalies du dévelopement sexuel,

afin que cela soit possible pour tout patient.
Aux professionnels de la santé

- Encourager la collaboration multidisciplinaire et le travail en équipe pour des
résultats plus satisfaisants.

- Réaliser des sessions de formation continue afin d’avoir une mise a jour
précise sur la pathologie.

A la population

- Informer la population, sur les anomalies du développement sexuel afin d’avoir

un dépistage précoce.
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Haut

Figure 12 : anomalie du développement sexuel avec deux orifices, I’un urétral
et le Second vaginal tous cathétérisables

[Service de chirurgie pédiatrique, centre hospitalier Aristide Le Dantec: Dr
Njakou Wilson]

Haut

Droite

Figure 13: génitoplastie féminisante

[Service de chirurgie pédiatrique centre hospitalier Aristide LeDantec : Dr
Njakou Wilson]
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Haut

Droite

Figure 14: Mini laparotomie exploratrice montrant des organes génitaux
internes de type féminin sur un phénotype masculin, avec des organes génitaux

externes type masculin

[Service de chirurgie pédiatrique du centre hospitalier d’enfants Albert Royer:

Dr A.P Diawara]
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Fiche d’enquéte

I-Etat civil

I-Nom :

2-Prénom :

3-Age:

4-Sexe d’¢levage :

6-Profession du pere/........................ Telcooiiiii,
7- Profession de la mere/.......................

8- A- Personnel : a-syndrome trisomique

b- syndrome polymalformatif

-B-Familiaux : a- cas similaire l-oui 2-non
b - consanguinité l-oui  2-non
c-degré de consanguinité : 1-1% degré

2-2°" degré
3-3°" degré

II-Examen clinique

10- Examen uro-génital :
» Phénotype : 1-Masculin 2- Féminin
A- Bourgeon génital :  1-oui 2-non
B- Bourrelet :  1-lisse  2-stri¢
» Fusion postérieure 1-oui 2-non
» Me¢éat urétral :
Hypospadias 1-oui 2-non
Si oui a-antérieur b-moyen c-postérieur

C-Gonades palpées
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G-Sein :

-Gynécomastie : 1-oui 2-non

II-Examens radiologiques

K-Echographie abdomino-pelvienne...................ocooiiiin..

III-Examens biologiques
a-17 alpha hydroxy-progestérone
b- testostérone
c-progestérone
d-oestrogeéne
f-dihydrotestostérone
g-FSH
h-LH

i-Dihydroépiandrostérone

J-S1.AULTES PIECISET & \ovutiieiieeereeeiireeeeineeaneennn,

IV-Examen bactériologique :
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V- Cytogénétique

VIII-Traitement :

a-Génitoplastie masculinisante :

-Urétroplastie en 1 temps :

MAGPI — ONLAY- DUPLAY-SNODGRASS-KOYANAGI
-Urétroplastie en 2 temps selon BRACKA

b-Génitoplastie féminisante :

-vaginoplastie selon fortunoff

-Vaginoplastie selon la technique de HENDREN et Crawford

IX- Soins post-opératoires : a-simples  b-compliquées
X- Complications :

1-fistules urétrales

2-lachage des sutures

3-infection du site opératoire

4-génitoplastie incomplete

5-infection urinaire

6-rétention aigue d’urine sur sonde urinaire
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XI- Evolution :
a-favorable apres chirurgie

b-Reprise génitoplastie
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Résumé

Introduction

Les anomalies du développement sexuel, correspondent aux atypies congénitales
gonadiques chromosomiques et anatomiques li¢es au sexe. L’épidémiologie en
France rapporte une naissance/4000.Au sénégal en 2004 la prévalence était de
2,4 cas/an. Le but de notre étude était d’évaluer la prise en charge des anomalies

du développement sexuel dans le service.

Patients et Méthodes : Il s’agit d’une étude retrospective et descriptive allant
du 17 janvier 2016 au 31 decembre 2019. Ont été inclus dans notre étude tous
les enfants agés de [0-15ans], ayant consulté pour anomalie du développement

sexuel et ayant bénéficié d’une prise en charge chirurgicale.

Résultats : Nous avons enregistré 20 cas d’enfants sur une période de 4 ans soit
une prévalence de Scas/ an. Les anomalies DSD réprésentaient en fonction du
génotype 13cas de DSD type 46 XX et 7cas de DSD type 46XY. L’age moyen
¢tait de 4,75+/-0,25 ans avec des extrémes, allant de 2 mois a 13 ans. Le
diagnostic anténatal n’avait pas été posé. L’examen clinique au moment du
diagnostic retrouvait deux orifices chez dix patients avec une classification stade
II de PRADER qui était la plus retrouvée chez 12 patients. Le bilan hormonal
¢tait pour la plupart normal, I’imagerie montrait des organes génitaux internes

de type féminin chez 13 patients et masculin chez 07 patients. Nous avons

réalisé 13 génitoplasties féminisantes et 7 génitoplasties masculinisantes|

L’évolution était favorable sur un recul de 06 mois.

Conclusion : les anomalies du développement sexuel sont fréquentes et
nécessitent une prise en charge multidisciplinaire, qui reste un challenge dans

notre contexte, avec des moyens souvent limités.

Mots clés: Prader, anomalies du développement sexuel, génitoplastie, résultats
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