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Les pathologies endocriniennes sont rares tant chez le feetus qu’en période néonatale.
Cependant, une série de maladies peuvent affecter les glandes endocrines et influer le
statut endocrinien feetal et éventuellement néonatal. Parmi ces maladies, certaines
pourront étre démontrées par I’imagerie.

Les aspects normaux et pathologiques de la thyroide, des surrénales, des ovaires et des
organes génitaux peuvent étre démontrés au travers de I’échographie obstétricale et
dans certains cas de I'IRM feetale. Les équipements actuels permettent de démontrer
de maniere précise et détaillée ces différents organes ainsi que leur évolution durant la
grossesse. L’échographie est habituellement suffisante pour évaluer la plupart des
organes intra-abdominaux ou encore la thyroide. L’IRM est utile pour démontrer des
petites structures intracérébrales (par exemple, 1’hypophyse) ou a I’inverse, des

structures larges et complexes.

1. La thyroide

1.1. Développement et fonction de la thyroide normale

La thyroide foetale se développe comme un diverticule antérieur du plancher pharyngé.
Elle migre vers la région cervicale et atteint sa position définitive vers la 7° semaine.
La fonction thyroidienne est sous le contrdle de I’hypophyse par I’intermédiaire de la

TSH a partir de 20° semaine. La glande thyroide joue un rdle important a la fois pour
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la croissance foetale normale ainsi que pour la maturation de son systeme nerveux
central. Le diagnostic de toute dysfonction est donc essentiel (Radaelli & al 2002,
Neale & Burrow 2004).

1.2. Echographie obstétricale et IRM feetale de la thyroide normale

L’échographie est certainement la technique la plus adaptée pour confirmer la
présence et effectuer des mesures de la thyroide (diametres, circonférence ou aire). La
thyroide se présente comme une structure bilobée, a lobes triangulaires ou arrondis
encerclant la partie antérieure de la trachée. Différentes courbes décrivant la croissance
thyroidienne normale durant la grossesse ont été publiées et permettent de confirmer
son développement normal (méme si en pratique routiniere la glande n’est pas
mesurée) (Achiron & al 1998; Ranzini & al 2001; Bernades & al 2008). A noter qu’a
PIRM sur des séquences en pondération TI1, la thyroide apparait
« physiologiquement » hypersignal (Harreld & al 2011).

1.3 Pathologie thyroidienne : Le goitre feetal

Le diagnostic d’agénésie thyroidienne complete ou celui d’une hémi-agénésie sont des
diagnostics quasi impossibles in utéro mais certainement possibles des la naissance.
Par contre, le diagnostic de goitre, principale pathologie foetale, est tout a fait
possible. Un goitre feetal s’observe dans environ 3% des grossesses survenant chez de
meres avec antécédents de maladie thyroidienne et jusqu’a 19% lorsque la mere
présente une maladie de Basedow. En cas de goitre, les mesures de la glande se
situeront bien au dela du 95e percentile pour I’age gestationnel correspondant. La
tuméfaction thyroidienne peut entrainer un hydramnios, une anasarque voire une
décompensation cardiaque. L’échographie 2D est habituellement suffisante pour faire
le diagnostic; plus rarement, 1’échographie 3D ou I’IRM pourront contribuer au
diagnostic. Un goitre feetal est le révélateur d’un déséquilibre hormonal qui peut étre
associé avec une hypo- ou hyperthyroidie. L’échographie est susceptible de
différentier entre les deux types de pathologie. Un goitre associé a une hyperthyroidie

peut induire un retard de croissance intra-utérin, une accélération de la maturation
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osseuse, une tachycardie au dela de 160/°, une décompensation cardiaque ainsi qu’une
thyrotoxicose néonatale. La glande apparait hypervascularisée au Doppler couleur. A
I’inverse, en cas d’hypothyroidie fecetale on observe un retard de maturation osseuse et
de maniere inattendue, les mouvements feetaux sont accrus. Un score échographique a
été proposé par Huel & al (Tableau 1). Lorsque ce score égale ou dépasse 2, on se
trouve devant un goitre hyperthyroidien et un score < 2 est indicateur d’

hypothyroidie (Avni & al 1992; Nath & al 2005; Harreld & al 2011; Huel & al 2009).

Des échographies répétées permettront de suivre I’evolution du volume du goitre en
réponse a un traitement médicamenteux éventuel (Volumenie & al 2000; Cohen & al
2003).

Un goitre feetal doit é€tre différentié des autres causes de masses cervicales;
essentiellement le tératome et le neuroblastome. Un tératome peut démontrer une
variété d’aspects échographiques. Il s’agit le plus souvent de tumeurs de grand volume
avec un contenu hétérogene a composante kystique prépondérante, avec des septas et
des calcifications. Un neuroblastome cervical a un développement plus latéral qu’un
goitre. L’IRM peut aussi contribuer a cette différentiation (Gorincour & al 2003;
Nemec & al 2011).

1.4 Apres la naissance

Chez le nouveau-né un controle de la glande pourra €tre demandé pour vérifier 1’ état
de la glande suite a un diagnostic anténatal. Une prise en charge plus globale devra
étre assurée en cas de tumeur cervicale.

Le plus souvent cependant, des malformations thyroidiennes seront objectivées a
I’occasion d’une échographie réalisée dans le cadre du dépistage néonatal
d’hypothyroidie congénitale. En cas de diagnostic présumé d’hypothyroidie,
I’échographie sera couplée a un examen isotopique afin de vérifier la morphologie et
la fonction de la glande. L’échographie est habituellement suffisante de vérifier la

présence et la morphologie de la glande. La technique permet aussi de démontrer des
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ectopies sublinguales. De maniere concomitante, 1’age « osseux » pourra €tre évalué
au travers de la vérification, toujours par échographie, des épiphyses fémorale distale,
tibiale proximale ou encore humérale proximale ( Kumorowicz-Czoch M & al 2011 ;

Supakul N & al 2012).

2. Pathologies surrénaliennes

2.1 Echographie des surrénales feetales normales

Les surrénales foetales sont aisément visualisées a 1’échographie obstétricale des le
premier trimestre. Elles apparaissent triangulaires et hypoéchogenes au dessus des
reins (eux-mémes hyperéchogenes). Les surrénales sont relativement larges en début
de grossesse et peuvent €tre mesurées aisément; leur mesures relativement au rein vont
diminuer tout au long de la grossesse. Par ailleurs, les surrénales apparaitront toujours
hypoéchogenes par rapport au rein. A partir du 2e trimestre, il sera possible de
démontrer une différentiation cortico-médullaire (cortex - hypo- et médullaire -
hyperéchogene). La forme des surrénales se modifiera progressivement pour prendre

un aspect en Y ou V renversé (Bronshtein & al 1993; Turan & al 2011).

2.3 Echographie et Hyperplasie Congénitale des surrénales (HCS)

Les pathologies endocriniennes des surrénales foetales résultent essentiellement de 1’
HCS. 1l s’agit d’une maladie autosomique récessive survenant chez 1/15000
naissances. Elle résulte d’un défaut d’une des 5 enzymes nécessaires a la synthese du
cortisol et de I’aldostérone. Plus de 90% de cas résultent d’un déficit en 21-Béta
hydroxylase (Speiser & White 2003).

La clé pour la détection anténatale de I’HCS est la démonstration d’un trouble de
différentiation sexuelle (TDS) (ambiguité sexuelle). Alors que chez le feetus male, en
cas de TDS, les organes génitaux externes (OGE) apparaitront normaux, chez le foetus

fille ces organes sont virilisés et leur aspect dépendra du degré de virilisation ; ces
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aspects pourront varier d’une hypertrophie clitoridienne « simple » jusqu’a des
malformations uro-génitales beaucoup plus complexes qui rendent la détermination du
sexe tres difficile (Sivan et al 1995). La découverte d’ un TDS doit induire une analyse
concomitante des surrénales. En cas d° HCS, les surrénales sont hypertrophiées et
particulicrement hypoéchogenes. De plus dans les cas typiques, leur aspect sera
« cérébriforme ». Cet aspect pourra aussi se retrouver apres la naissance (Avni & al
1993; Chambrier & al 2002; Saada & al 2004). Chez les feetus males, alors qu’il n’y a
pas de signe de TDS, la découverte de surrénales de grande taille doit suggérer le
diagnostic d° HCS et susciter une surveillance néonatale pour prévenir une
déshydratation li€e aux pertes massives de sels minéraux.

Dans certains cas d” HCS, un traitement aux corticoides sera initi€¢ déja in utéro; dans
ces cas, I’échographie sera utile pour démontrer la réduction progressive du volume
surrénalien (Saada & al 2004; Cassart & al 2005).

Apres la naissance, 1’échographie doit vérifier pour vérifier 1’aspect et la taille des
surrénales de méme que 1’aspect des OGI chez la fille. Dans les cas de virilisation
marquée, une cystographie rétrograde sera indispensable pour démontrer d’éventuelles
fistules uréthro-vaginales voire méme digestives.

La tuméfaction des surrénales liée a I’HCS doit étre différentiée des autres causes de
tuméfaction. Par exemple, les surrénales peuvent apparaitre globuleuses et
hyperéchogenes en cas d’infection a CMV. De plus, certaines les surrénales peuvent
faire I’objet d’atteintes spécifiques qui modifieront leur volume. par exemple les
dysplasies corticales kystiques peuvent survenir en association au syndrome de
Beckwith- Wiedemann. Ces kystes peuvent éventuellement saigner, avant ou apres la

naissance (Izbitzky & al 2005; Buhimshi & al 2008).
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3. Les kystes ovariens

Les kystes ovariens représentent la cause la plus fréquente de masses abdominales
kystiques chez les foetus de sexe féminin. Leur incidence est estimée a 1/2600
grossesses. Ces kystes se développent du fait d’'une hyperstimulation des ovaires par
la FSH fcetale, les cestrogenes maternels et ' HCG placentaire. Leur incidence est
accrue chez les foetus de meres diabétiques, en cas de pré-éclampsie et de grossesse
pathologique liée aux incompatibilités Rhésus. Les kystes ovariens peuvent aussi
survenir en cas d’hypothyroidie congénitale. Leur présence chez un foetus est le signe
de I’expression excessive d’un processus physiologique. On considere qu’a partir de 2
cm, il s’agit de kystes anormaux. Ils peuvent aussi se développer bilatéralement (Akim
& al 2010; Heaton & Liechty, 2008).

En tant que masses kystiques, ils sont aisément démontrés durant une échographie
obstétricale. La plupart des kystes sont détectés apres 30 semaines (mais parfois aussi
précocement que 25 semaines).

Les kystes ovariens se répartissent en kystes simples et kystes complexes. Les kystes
simples correspondent a des kystes a contenu completement liquidien. Les kystes
complexes ou compliqués contiennent des zones plus échogenes, un niveau
liquide/liquide ou encore des septas. Un kyste complexe traduit habituellement la
survenue de torsion ou d’une hémorragie intra-kystique. Les kystes ovariens peuvent
étre volumineux et parfois interférer avec 1’accouchement. La plupart vont régresser in
utéro ou apres la naissance. Des ruptures spontanées peuvent aussi survenir

Le diagnostic différentiel d’un kyste de I’ovaire inclut une variété d’autres masses
kystiques abdominales. Le kyste de 1’ovaire est toutefois de loin la cause la plus
fréquente (Tableau 2).

Dans certains cas de masse volumineuse ou encore d’échogénicité inhabituelle, I’IRM
foetale peut fournir des informations utiles pour le diagnostic différentiel ou pour

évaluer les complications (Avni & al 2009, Nemec & al 2011).
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A ce jour, il n’y a pas d’attitude univoque concernant le traitement et la prise en charge
in utéro ou apres la naissance. Un kyste de 1’ovaire ne nécessite pas de traitement en
urgence. Apres la naissance, une échographie abdominale doit étre réalisée pour
confirmer le diagnostic. Un kyste d’aspect compliqué doit, de maniere préférentielle,
eétre retiré (sans urgence). Les kystes simples peuvent étre controlés par échographie ;
une chirurgie ou une aspiration peuvent €tre proposé€s en cas de non régression

(Hasiakos & al 2008; Ben-Ami & al 2001; Heaton & Liechty 2008).

4. Les troubles de la différentiation sexuelle (TDS)

4.1. Détermination prénatale du sexe

L’échographie obstétricale permet des la fin du ler trimestre de définir le sexe foetal.
La croissance pénienne devient plus rapide que celle du clitoris apres 14 semaines. De
plus chez le foetus male, le phallus détermine un angle de 30° avec 1’horizontale, alors
que cet angle est proche de 0° chez le feetus de sexe féminin. Ce « signe sagittal »
comme nommé dans la littérature, permet de définir le sexe des la 12°™ semaine.

Au deuxieme trimestre, il devient aisé de différentier le pénis et le scrotum d’une part
des clitoris et grandes leévres de I’autre. Vers la 18° semaine, le col utérin commence a
s’hypertrophier et devient visible. Vers 26 semaines, les testicules commencent leur
descente vers le scrotum; ils ne doivent pas nécessairement €tre intra-scrotaux a la
naissance. Il faut noter que 1’échographie 3D peut fournir des informations plus
globales sur les OGE (Pajkort & Chitty 2004; Emerson & al 1989; Efrat & al 2006;
Mazza & al 2004; Soriano & al 1998; Odeh & al 2009; Shapiro 1999; Katoza E & al
2009).

4.2. Les troubles de la différentiation sexuelle (TDS) (Ambiguité sexuelle)

Un TDS doit étre suspecté lorsque les OGE n’ont pas une apparence normale et que

des lors le sexe foetal ne peut €tre défini. Les causes des TDS sont multiples, certaines
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sont d’origine génétique, d’autres d’origine environnementale. L’incidence en est
estimée a 1/4500 naissances. Le TDS peut survenir en tant qu’anomalie isolée ou se
rencontrer en association avec d’autres malformations dans un cadre syndromique.

Un TDS peut €tre suspecté des la 15¢ semaine. Les signes évocateurs d’un TDS
comprennent un micropénis, un phallus absent, une fusion des grandes levres ou une
hypertrophie du clitoris (Tableau 3). L’échographie joue un rdle important dans la
compréhension des anomalies. Il est important que les conclusions échographiques
permettent autant que possible de faire la différence entre un feetus de sexe féminin
virilisé, un feetus de sexe masculin féminisé et les cas indéterminés. La contribution de

I’analyse génétique est essentielle.

4.2.1 Feetus féminin virilisé (FFV):

Le diagnostic d’un FFV est porté devant des foetus XX avec ovaires et utérus mais
dont la détermination du sexe est impossible. La cause principale de FFV est ’HCS.
La clé du diagnostic réside dans 1’analyse des surrénales qui présentent 1’ aspect
cérébriforme typique. Le diagnostic d” HCS peut exister méme en cas de surrénales

normales et des lors, des examens complémentaires au sang du cordon sont

indispensables (Chambrier & al 2007).

4.2.2. Feetus mdles sous-virilisés (FMsV)

De nombreux déficits peuvent mener a la sous virilisation d’un foetus male. Il faudra
attendre essentiellement la mise au point hormonale post natale pour finaliser le
diagnostic. In utéro, les OGE doivent étre analysés en détail pour détecter les
conséquences des différents déficits. Un micropénis ou un hypospade sont
fréquemment associés. La qualité « fonctionnelle » des testicules ne peuvent étre

évalués in utéro.
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4.2.3. Syndromes and anomalies chromosomiques

De nombreuses aneuploidies liées aux chromosomes sexuels, une translocation du
gene SRY, et certains mosaicismes peuvent influer la différentiation sexuelle, de ce
fait, une analyse génétique et chromosomique doit toujours €étre réalisée.

Plusieurs syndromes comprennent un TDS comme stigmate: par exemple le syndrome
de Smith Lemli Opitz ou le syndrome Campomélique comprennent un TDS. De ce
fait, en cas de TDS, I’ensemble du feetus doit €tre €valué a la recherché d’un syndrome
polymalformatif.

Enfin, il ne faut pas oublier qu’en cas de complexe épispadias — extrophie vésicale —
malformations digestives, de méme qu’en cas de malformations uro-digestive
complexes, la détermination du sexe peut &tre malaisée. (Pajkert & Chilty 2004;
Pinhas-Hamiel O & al 2002; Mandell & al 1995: Cheickelard & al 2000; Katoza E &
al 2009).

5. L’hypophyse foetale

L’IRM feetale permet de visualiser aisément 1’ hypophyse postérieure grice a 1’
hypersignal physiologique sur les s€équences pondérées T1 apres 25 semaines (Rhigini
& al 2009). Ceci pourrait contribuer a la mise au point d’anomalies de la ligne

médiane (Sckmook & al 2010) .
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Tableau 1 : Score échographique permettant de différentier entre goitre feetal

hypo- et hyperthyroidie.

Signes échographiques: Score :

Vascularisation au Doppler

Périphérique ou absente 0

Centrale 1
Rythme cardiaque

Normal 0

Tachycardie 1

Maturation osseuse

Retardée -1
Normale 0
Accélérée 1

Mouvements foetaux
Normaux 1

Accrus 0
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Tableau 2 : Masses abdominals kystiques

- Kyste ovarien

- Duplication digestive

- Kyste mésentérique

- Tératome kystique

- Lymphangiome kystique
- Kyste de I’ ouraque

- Hémato / Hydrocolpos

- Pseudokyste méconial

- Kyste du cholédoque
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Tableau 3 : Signes échographiques d’un TDS

- Phallus absent

- Micropénis

- Courbure anormale de la verge
- Malposition phallo-scrotale

- Hypertrophie clitoridienne

- Fusion des grandes levres

- Sexe indeterminable

- Discordance entre le sexe échographique et le caryotype
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