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ABREVIATIONS

ADS : Anomalie du Développement Sexuel

AMH : Anti-Mdllerian Hormone

DSD : Disorders of Sexual Development

ESPE : European Society of Pediatric Endocrinology

FISH : Fluorescent In Situ Hybridization

FSH : Follicle-Stimulating Hormone

HCS : Hyperplasies Congénitales des Surrénales

ISNA : Intersex Society of North America

LH : Luteinizing Hormone

LWPES : Lawson Wilkins Paediatric Endocrine Society

OGE : Organes Génitaux Externes

OGlI : Organes Geénitaux Internes

17-OHP : 17-hydroxy-progestérone
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INTRODUCTION




INTRODUCTION

Les anomalies du développement sexuel sont des anomalies rares, mal connues du
personnel médical et paramédical. C’est une situation complexe dont la prise en charge
initiale va beaucoup interférer sur 1’acceptation future et le vécu des parents et donc de
I’enfant. La naissance d’un enfant dont I’examen des organes génitaux ne permet pas de
déclarer le sexe est toujours un événement difficile et douloureux. Elle implique I’intervention
d’une équipe multidisciplinaire qui va travailler avec la famille, et parmi-eux, la sage-femme
qui occupe une place essentielle a I’arrivée de I’enfant. Ce sont des affections qui touchent
environ 1/45000 enfant a la naissance et qui ont fait I'objet d'une nouvelle nomenclature et

d'un consensus international [1].

Ce consensus propose de classer les différentes anomalies en fonction du caryotype, et
élimine les termes juges trop péjoratifs, souvent employés, comme « ambiguités sexuelles »,
« réversion sexuelle » et « pseudohermaphrodisme » (tableau I) [1]. Le terme unique qui a été
proposé et accepté est celui de DSD (Disorders of Sexual Development) ou ADS (Anomalie

du Développement Sexuel).

Tableau | : Nouvelle nomenclature

Previous Proposed

Infersex Disorders of sex development (DSD)
Male preudchermaphrodite

Uindervirilisafion of an XY male 45 X DSD

Undermasculinisation of an XY male

Female pseudochermaphrodite

Crarvirilisation of an XX female A4 X¥ DSD

Masculinisation of an XX female

True hermaphrodite Cwvotesticular D50

X male or XX sox mversal 45 XX testicular DSD

XY sex reversal 45 XY complete gonodal dysgenesis

Les étiologies de certains patients restantes encore inconnues, il est essentiel d'employer
une terminologie précise qui permette d'y rajouter des étiologies au fur et a mesure de leur
découverte. Les termes doivent étre descriptifs et non subjectifs, compréhensifs et non

ressentis comme péjoratifs pour les patients et la famille.
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I.  Principales étiologies

1. Les 46,XX DSD ou masculinisation des organes génitaux externes (OGE) d'un feetus

46,XX

Quelle que soit I'étiologie, le mécanisme est toujours le méme, il s'agit de I'exposition

in utero a des taux excessifs d'androgeénes d'origine feetale ou maternelle.
1.1. Origine feetale

1.1.1. Le déficit en 21-hydroxylase

La grande majorité des nouveau-nés 46,XX virilisés est due a des hyperplasies
congeénitales des surrénales ou HCS (environ 95%), dont la forme la plus fréquente est le
déficit en 21-hydroxylase (1/10000 naissance en Europe) [2] faisant I'objet d'un dépistage
néonatal sur papier buvard a J3. Il s'agit d'une maladie autosomique récessive responsable
d'une virilisation d'une petite fille, d'un syndrome de perte de sel en période néo-natale et
d’une insuffisance surrénalienne. Ce diagnostic est donc urgent & confirmer ou a éliminer du

fait du risque de déshydratation grave et d'insuffisance surrénalienne aigué.

Cholestérol

ACTH —> |
Prégnénolone —p 17-OH-Prégnénolone — DHA
Progestérone —» ——m= A4-Adione

!
L P450c21 (21-hydroxylase)J )
1 - Testostérone

1

(i Yo
Désoxycorticostérone  11-Désoxycortisol
(DOC) (Composé S)
=< -
Corticostérone 118-hydroxylase

4
‘ Cortisol g )
21-désoxycortisol
18-OH-Corticostérone y

\ Aldostérone /

Figure 1 : Déficit en 21-hydroxylase [3]

Le diagnostic est porté devant une virilisation plus ou moins compléte des OGE
classée en stade de Prader (Annexe I) mais avec des gonades non palpées dans les replis
labio-scrotaux. Il est confirmé par un dosage sérique élevé de 17-hydroxy-progestérone (17-

OHP). La réalisation d'une échographie pelvienne permet d'objectiver la présence d'un utérus,
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des ovaires normaux et des surrénales trop bien visualisées. On note également une

mélanodermie des OGE.

L'HCS nécessite la mise en place d'un traitement hormonal substitutif sans délai, avant

la décompensation. Il associe hydrocortisone, fludrocortisone et du NaCl.

1.1.2. Autres déficits enzymatiques de la stéroidogénése

Plus rarement, le déficit porte sur la 11-B-hydroxylase, la 3-B-hydroxystéroide
déshydrogénase, la 17-o-hydroxylase, ou exceptionnellement sur StAR et la P450

oxydoréductase.

7 =
Cholestérol b

# I Ae-H 17,20-D

Prégnénolone —— 17- hydroxypregnenolone—>? <.
# \“\“ \“ 0-D \j\[)

Progestérone 17-hydroxyprogestérone Androstenedlone
\. J
A
& 21-H * 21-H * I7PR
Désoxycorticostérone 11-désoxycortisol Estrone

A 176R
~7H\

Estradiol

e }

Corticostérone Cortisol

* 18-hydroxylase

Aldostérone
17a-H :17a-hydroxylase ; 21-H : 21-hydroxylase ; 11-H : 11g-hydroxylase ;
Sa-R : Sa-reductase ; 17,20-D : 17,20-desmolase.

Figure 2 : Stéroidogénése des surrénales [5]

1.1.3. Déficit en aromatase placentaire

La conversion périphérique de testostérone en estrogene est due a I’activité de
I’aromatase. Son déficit est responsable d’une virilisation en fin de grossesse de la mére et du
feetus et de I’absence de production d’estrogéne chez la fille. La testostérone, LH (Luteinizing
Hormone) et FSH (Follicle-Stimulating Hormon) sont élevées alors que les androgénes

surrénaliens sont normaux. L utérus et les ovaires sont présents [2].



1.1.4. Résistance aux glucocorticoides

La résistance aux glucocorticoides est une affection rare caractérisée par une résistance
aux corticoides partielle ou généralisée des tissus cibles. La résistance aux glucocorticoides
entraine des augmentations compensatoires de I'normone adrénocorticotrope circulante, qui
aboutissent & la production accrue de corticostéroides avec une activité androgénique et/ou de

minéralocorticoides, et une élimination élevée de cortisol libre dans les urines [4].

1.1.5. Anomalie du développement des ovaires

Les génes de la détermination masculine peuvent étre par leur présence a 1’origine
d’une dysgénésie gonadique et d’une virilisation d’un feetus 46,XX : il s’agit de la
translocation du géne SRY et de la duplication du géene SOX 9. La présence de géne SRY
(localisé sur le chromosome Y) par translocation sur le chromosome X est a I’origine d’une

virilisation d’un feetus 46,XX [2].

1.1.6. Tumeur Surrénalienne foetale

D’anciennes observations font état de tumeur surrénalienne feetale ou de syndrome de

Cushing a début anténatal pouvant étre la cause de 46,XX DSD [5].

1.2. Origine maternelle

Toutes les tumeurs d’origines maternelles susceptibles de sécréter des androgeénes peuvent

étre responsables d’un DSD, plus particuliérement les tumeurs ovariennes ou surrénaliennes.

Il existe par ailleurs de nombreuses thérapeutiques hormonales contenant des androgénes
ou certains progestatifs qui sont potentiellement virilisants. La période critique pour 1’effet
tératogene se situe entre 6 et 14 SA. Aprés le troisiéme mois, 1’exposition Iin utero aux
androgénes exogeénes n’entrainera pas de virilisation, mais au plus une hypertrophie

clitoridienne. [5]

2. 46,.XY ou insuffisance de virilisation d’un feetus 46, XY

2.1. Anomalies de la détermination testiculaire
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2.1.1. Dysqgénésies gonadiques

La dysgeneésie gonadique partielle a 46,XY correspond & un développement anormal des
gonades se traduisant par un morphotype génital variable. Elle est associée a des anomalies
fonctionnelles a la fois des cellules de Leydig et de Sertoli pouvant étre dues a des délétions
ou des mutations ponctuelles du gene SRY ou a des duplications. Selon la mutation en cause,
une insuffisance surrénalienne ou une atteinte rénale peuvent étre présentes. Des
gonadoblastomes ou des tumeurs a cellules germinales invasives surviennent dans 20 a 30%
des cas [4].

La dysgenésie gonadique peut étre également compléte, et se traduit par la présence

d’organes génitaux féminins externes et internes malgre le caryotype masculin 46,XY [4].

2.2. Anomalies de la synthése de la testostérone

2.2.1. Anomalie du récepteur a la LH

Les anomalies du récepteur a la LH sont responsables d’une aplasie des cellules de
Leydig. Ce déficit peut étre complet, le phénotype est féminin ou partiel, responsable d’un

défaut de virilisation [6].

2.2.2. Défaut d’action de la testostérone

Des anomalies du géne produisant de la testostérone résistante a la LH ont été décrites,
et sont également responsables d’une aplasie des cellules de Leydig. Il existe des déficits
complet ou partiel, avec un phénotype variable. Sur le plan hormonal, cela se traduit par une

testostérone basse associée a une LH et FSH hautes [6].

2.2.3. Persistance des canaux de Miller

Le syndrome de persistance des canaux de Muller est une forme rare d’anomalie du
développement sexuel qui se manifeste par la persistance de dérivés millériens, un utérus
et/ou des trompes. Les OGE sont normalement virilisés avec une ectopie testiculaire. Le
syndrome de persistance des canaux de Miller est di a une mutation soit au niveau du géne
codant pour 1’hormone Anti-Mdllerienne (AMH), soit au niveau du géne codant pour son
récepteur [4].



2.3. Anomalies de la synthése ou d’action des androgénes

2.3.1. Déficit en Sa-réductase

Le testicule est normalement forme et le défaut se situe au niveau des tissus cibles. La
testostérone circulante est transformée au niveau de certains tissus cibles en
dihydrotestostérone par la Sa-réductase. Si la testostérone est responsable localement de la
différenciation des canaux de Wolff en ¢épididyme et vésicule séminale, c’est la
dihyrotestostérone qui virilise le sinus urogeénital en pénis et qui a une action sur la prostate et
Iurétre [7].

2.3.2. Anomalie des récepteurs aux androgéenes

Les patients atteints du syndrome d’insensibilité aux androgenes ont un caryotype 46,XY
avec une résistance des organes cibles a I’androgéne due a des mutations du récepteur a la

dihydrostestostérone. L’insensibilité aux androgeénes peut étre partielle ou totale [4].

3. Ovotestis 46, XX ou 46,.XY

Cela correspond a la coexistence de tissu testiculaire et de tissu ovarien. L’expression
clinique est sévere, avec un scrotum bifide et un hypospadias. Les patients sont exposés a des

insuffisances gonadiques et une dégénérescence tumorale a type de gonadoblastome [4].

4. DSD avec anomalie du nombre de chromosomes sexuels

4.1. Syndrome de Klinefelter

Le terme de syndrome de Klinefelter regroupe un ensemble d'anomalies chromosomiques
caractérisées par la présence d'au moins un chromosome X supplémentaire dans un caryotype
masculin 46,XY. Sur le plan sexuel, ce syndrome est responsable notamment d’une atrophie
testiculaire, avec des cellules de Leydig qui ne sont pas completement fonctionnelles. Ce
diagnostic peut étre poseé dans la petite enfance face a un hypospadias, un micropénis, une
cryptorchidie, ou un retard de développement psychomoteur [4].



4.2. Syndrome de Turner

Une des causes les plus fréquentes de dysgénésie gonadique chez la fille, est le
syndrome de Turner. C’est une maladie chromosomique liée a I'absence compléte ou partielle
d'un chromosome X. Elle est responsable notamment d’une atrophie ovarienne (les ovaires

sont remplacés par des cordons fibreux) [4].

4.3. Autres

I1 existe d’autres anomalies du nombre de chromosomes sexuels, plus rares, telles que la
dysgénésie gonadique mixte 46,XY/45,X0, ou le chimérisme 46,XX/46,XY, pouvant étre

également responsables de DSD.

5. Idiopathiques

Malgré un énorme travail de recherche en génotypage et phénotypage, la plupart des DSD

restent a I’heure actuelle sans étiologies.

Il. Enjeux psychiques dans les anomalies du développement sexuel

1. L'enfant imaginaire

Le désir d'avoir un enfant peut étre d'abord un désir « neutre » : un couple désire un
enfant. Dés que ce désir se concrétise sous la forme d'un projet, la formulation se complete,
implicitement ou explicitement : ils préféreraient plutét un garcon ou plutét une fille. L'enfant
fantasmatique et imaginaire d'avant la naissance est déja un enfant sexué. Connaitre son sexe
contribue a humaniser et personnifier le feetus qui devient alors un « bébé » [8]. Tous les
parents, en particulier les meres, pensent, pendant leur grossesse, a la possibilité d'une
malformation feetale. Aucun cependant ne peut imaginer qu'on ne puisse pas identifier son
enfant comme garcon ou fille. Parmi toutes les malformations anatomiques, les troubles du
développement des organes génitaux sont les plus difficiles a élaborer et a penser pour les

parents.



2. Naissance d'un enfant intersexué

A Tl'accouchement, la premiére annonce est celle du sexe du bébé. Un bracelet
d'identification est immédiatement posé au bras du nouveau-né, souvent rose pour les filles et
bleu pour les garcons. Pour les parents, la perception du sexe de I'enfant est indispensable
pour donner corps aux représentations mentales jusqu'ici mises en attente, et dont le prénom
choisi est la premiére concrétisation. Pour les nouveau-nés présentant une anomalie du
développement sexuel, la dynamique ordinaire est suspendue, pendant quelques heures,
quelques jours, voire plusieurs mois. Les phénoménes psychiques entrant en jeu chez les
parents brutalement confrontés a l'impossibilité de désigner leur bébé comme « fille » ou
« garcon » sont tres complexes, I'impact traumatique d'une telle naissance est indéniable. La
perte du repére, que constitue I'appartenance a I'un ou l'autre sexe, est un puissant perturbateur
des relations précoces qui se nouent entre un enfant et ses parents [8]. Ce dont souffrent
d'abord ces nouveau-nés, c'est de ne pas pouvoir naitre dans la psyché de leurs parents. Ce
nourrisson, en attente d'inscription sexuée et civile, ne peut étre I'objet d'investissement. Les
parents ne parviennent pas a engager une relation faite de contacts et de paroles authentiques
avec lui, ils sont dans l'incapacité d’interagir avec leur enfant. Sans identité¢ sexuée, sans

prénom, ce bébé est voué a I'abandon.

L'effroi que génere la naissance d'un bébé intersexué plonge les parents dans une
confusion a l'allure psychotique et les conduit souvent a des débordements comportementaux
de nature sensitive (surtout les peres) et au retrait dépressif (notamment les méres) [9]. Dans
les jours qui suivent la naissance, les parents se tiennent au secret, et I'enfant avec eux, dans
une sorte de « quarantaine » : comment annoncer la naissance d'un enfant qui n'a ni sexe, ni
prénom ; comment parler de lui? Les sages-femmes et les puéricultrices, souvent elles-
mémes en grande difficulté, sont sollicitées pour les prendre en charge, leur donner leur bain,
le biberon, les changer. Les discussions entre soignants et parents sont elles-mémes
rapidement interrompues faute d'échanges possibles autour du bébé. Ce repli est bien sir
d'abord lié a la blessure secondaire a la malformation de leur bébé. Néanmoins, la honte
souvent trés intense, s‘associe vite dans les entretiens a la confusion entre anomalie des
organes génitaux et anomalie voire déviance de la sexualité [10]. Les fantasmes s'expriment
ouvertement avec des projections sur I'nomosexualité de leur enfant, voire sur son

transsexualisme. Tout se passe comme si l'ambiguité somatique devait contaminer la



psychosexualité de I'enfant, comme s'il y avait confusion entre sexe biologique et orientation

sexuelle.

Le plus souvent, le premier mouvement des parents est un sentiment de honte. Leur
premiere attitude est de vouloir garder le secret, leur premiére réaction est de réclamer
’assignation a un sexe précis. Les parents ont dans I’esprit le « qu’en dira-t-on » et la crainte
d’une révélation brutale ou tardive avec son cortége de difficultés administratives et
d’insertion sociale. Les meres réagissent souvent par un état dépressif plus ou moins avéré, et
vont s’opposer a l’investissement du bébé. Plus tard, clles s’adapteront difficilement a
I’évolution de leur enfant, se manifestant par des conduites incohérentes, parfois
maltraitantes. Les péres ont des réactions brutales, en réponse a une angoisse de castration tres
vive. lls peuvent se mettre a boire pour lutter contre la dépression. Souvent la sexualité du
couple s’interrompt et reprendra lorsque I’enfant sera confirmé dans son sexe d’assignation

[11].

3. Le développement psycho-sexuel

Tout au long de notre vie, le sexe d’assignation déterminera nos divers roles sociaux. Il est
le sexe dans lequel 1’enfant sera déclaré a 1’état civil et dans lequel il sera élevé. Le

développement psycho-sexuel est traditionnellement conceptualisé en trois composants :

o l'identité de genre, correspondant a la représentation de soi par l'individu comme

appartenant au sexe masculin ou féminin

o le sexe social, correspondant au roéle/comportement sexuel, c'est-a-dire les
caractéristiques psychologiques comme les préférences de jeux, et certains types de

comportements.

« L'orientation sexuelle, qui correspond a I'intérét/attraction érotique vers autrui.

La construction psychique de 1’identité sexuée se dessine tout au long du développement
de ’enfant. Le développement psycho-sexuel est influencé par de multiples facteurs comme
I'exposition aux androgenes, les chromosomes sexuels, la structure cérébrale, ainsi que le
contexte social et la dynamique familiale. L’impact de 1’environnement familial et social
prévaut. L’identité sexuée se construit dans un environnement familial et social ou existent les
deux sexes, et en réponse a ce qui vient des parents: le maternage, leurs paroles, leurs

sentiments, leurs conduites. Mere et pere s’occupent du bébé chacun a leur facon selon leur
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sexe, mais le pensent et le manipulent selon qu’il est une fille ou un garcon. Les enfants de
sexe «ambigu » construisent leur identité sexuée comme tous les enfants dont le sexe
d’assignation ne prétait pas a confusion, et confrontent leurs parents a la bisexualité
psychique. L'élaboration de la bisexualité psychique correspond a la reconnaissance par
I'enfant de la différence entre les deux sexes [11]. Elle survient entre trois et quatre ans et
oblige I’enfant a un double travail psychique :

o Le renoncement a posséder les attributs de I’autre sexe

o L’intégration psychique des qualités de 1’autre sexe

Nous comprenons tout I’intérét de 1’assignation du sexe avant quatre ans pour les enfants
porteurs d’une anomalie des organes génitaux. En France, I’équipe médicale fait en sorte que

le sexe de I’enfant soit assigné avant ses six mois de Vie.

L’identité sexuée se modele dans les relations cedipiennes. La relation que I’enfant noue
avec ses parents lui permet de développer progressivement des identifications a son pére et a
sa mére. L’enfant en arrive a assigner au parent du méme sexe le role de double narcissique.
Pour les parents il s’agit d’accepter ce en quoi ’enfant se reconnait pour lui-méme et est
reconnu en tant qu’objet d’amour possible pour autrui. Les contre-attitudes parentales
entravent 1’¢élaboration de la bisexualité¢ de ’enfant : la mere ou le pére interdit a ’enfant les
manifestations de 1’autre sexe ; a I’inverse les encourage [11]. Les parents peuvent réprimer
tous ces comportements au nom du principe d'une stabilité identitaire nécessaire au bon
développement de leur enfant. Leur opposition sera d'autant plus forte que leur doute sera
grand [8].

La difficulté¢ majeure des parents est d’adopter le sexe d’assignation choisi et de 1’adopter
avec authenticité et certitude, continuité et cohérence. Lorsqu’un doute persiste dans
I’imaginaire de la famille proche, celui-ci risque de perturber la constitution du « Moi » de
I’enfant et plus encore son développement psychosexuel, conséquence a la fois de la
déstructuration des relations précoces et de l'incertitude qui infiltre ces relations. Il en résulte
ainsi une psychosexualité floue, indifférenciée, fondamentalement ambigué, a I’image de la
nature des messages familiaux renvoyés a I’enfant [12]. Les enfants présentant un DSD
restreignent leur vie affective, fantasmatique, et intellectuelle, pouvant faire poser au médecin
non informé un diagnostic de retard mental. Les difficultés psychologiques sont en
coincidence avec les contre-attitudes parentales. Ces difficultés vont du trouble de I’identité, a

la désorganisation psychotique de la personnalité.
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L'insatisfaction de genre survient lorsque l'individu n'est pas heureux dans son sexe
attribué. Les causes de cette insatisfaction sont mal comprises, méme chez les personnes non
atteintes d'anomalies sexuelles. Il est important de bien séparer l'identité de genre, le
comportement sexuel et I'orientation sexuelle, car ceux-ci ne sont pas toujours corrélés, ce qui

n'est pas forcément le reflet qu'un mauvais choix ait été fait dans lI'assignation du sexe [13].

I1l. Recommandations actuelles

En 2005, deux sociétés savantes d'endocrinologie, la LWPES et I'ESPE ont lancé un
travail international dans le but de revoir la prise en charge de personnes atteintes d'une
anomalie du développement sexuel a la lumiére de I'avancée des connaissances scientifiques
les plus récentes. Une cinquantaine d'experts en ce domaine ont été répartis a un certain
nombre de questions, en se basant non seulement sur leur expérience propre, mais surtout sur
une revue extensive de la littérature. De ce travail est né le «consensus statement on
management of intersex disorders » qui constitue la référence actuelle de la prise en charge de

ces patients, et que nous proposons de synthétiser par la suite.

1. Ce qui doit faire suspecter un DSD

Une anomalie de la différenciation sexuelle doit étre évoquée a la naissance devant

o une hypertrophie clitoridienne

o la palpation de gonades dans la région inguinale ou dans les bourrelets génitaux.
o un orifice vaginal non visible ou la fusion postérieure des bourrelets génitaux

o une cryptorchidie! bilatérale

o un hypospade? sévére postérieur

ICryptorchidie = absence de testicule palpé dans les bourses et/ou dans les régions inguinales, dd a un arrét de
migration testiculaire.

2L 'hypospade correspond a une virilisation incompléete du bourgeon génital et associe trois anomalies :
e une courbure ventrale de la verge ;
e un méat urétéral n'étant pas au sommet du gland mais quelque part sur la ligne médiane ventrale un
prépuce incompletement fermé dit « en tablier de sapeur ».
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o unhypospade peu sévere mais une ou deux gonades ne sont pas descendues
o un micropénis
o un aspect clairement « indéterminé » des organes genitaux.

o s'il y aune asymétrie entre le coté droit et le coté gauche

2. Annoncer la malformation

Le contact initial avec les parents est essentiel car cette premiére impression est celle
qui persistera toujours. Le role de la sage-femme est donc important, et il est indispensable de
ne pas commettre d'impair qui pourrait étre irréparable. L’équipe devra expliquer aux parents
que I'enfant a une malformation des organes génitaux externes qui ne permet pas de dire si le
bébé est un garcon ou une fille. Pour I’instant, cela ne veut pas dire que l'enfant est un
mélange des deux sexes. Il est essentiel de rester neutre tant que le sexe n'est pas établi : dire

« le bébé, notre bébé » et pas « il » ou « elle ». Proposer de donner un surnom a I'enfant.

Il est important de souligner que cet enfant a le potentiel de devenir une personne comme
les autres, adaptée a la vie en société. Les parents doivent étre rassurés sur le fait que méme si
les choses ne sont pas claires au départ, I'ensemble de I'équipe multidisciplinaire va travailler

avec eux pour trouver la cause de I'anomalie et, de ce fait, le sexe de I'enfant.

L'anomalie en elle-méme ne doit pas étre considérée comme honteuse, mais la

confidentialité doit étre respectée.

L'équipe doit discuter a l'avance avec les parents de l'information qui sera donnée aux
autres membres de la famille et a 1’entourage. Les parents doivent étre informés sur le
développement sexuel et ses anomalies a I'aide notamment du livret d'informations adapté aux

parents (Annexe II).

3. Procéder a une anamnése

Afin d'orienter une étiologie, il convient de refaire le point avec les parents sur les
antécédents familiaux. 1l faut rechercher des antecédents d’hypospadias, ou de stérilité, ou s'il
y a une consanguinité, une virilisation maternelle ou une prise médicamenteuse maternelle

durant la grossesse.
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4. Procéder a un examen descriptif

Il sera ensuite nécessaire de faire une description anatomique objective et précise, tout en

restant neutre, utilisant les termes de :

e gonades (et non testicules ou ovaires), en précisant si elles sont palpables, et indiquant
leurs localisations

e bourgeon génital (au lieu de verge ou clitoris), précisant la taille, ainsi que la
localisation du méat urétral

o bourrelets (au lieu de bourses, scrotum ou lévres), en précisant leurs aspects (lisses,
plissés, pigmentés) et leur degré de fusion

e Préciser le nombre d'orifice

Il conviendra également de rechercher d'autres malformations, en particulier sur la ligne

médiane.

5. Contacter un centre multidisciplinaire

Des le diagnostic de DSD posé, il faudra avertir le pédiatre de la maternité et contacter au
plus vite un centre multidisciplinaire qui pourra prendre en charge le bébé. Les intervenants

de la prise en charge multidisciplinaire sont :

o les endocrinologues pédiatres, gynécologues et pédiatres qui vont mener les
investigations visant a faire le diagnostic de la malformation, puis suivront le patient
dans son développement (puberté)

o les chirurgiens pédiatriques qui vont procéder a la réparation des organes génitaux
externes afin qu'ils correspondent au futur sexe

o les radiologues

e les généticiens

e les psychologues

o I'équipe paramédicale

o les assistantes sociales

13



6. Surseoir a la déclaration du sexe

6.1. Obligations légales

Le Code civil stipule [14] :
- Article 55 : obligation légale de déclaration de naissance dans les trois jours a I’Etat
Civil.
- Article 57 : les mentions légales obligatoires de ’acte de naissance sont : le jour,

I’heure, le lieu de naissance, le nom de famille, le prénom et le sexe de I’enfant.

6.2. Aspects juridiques particuliers des DSD

L'assignement du sexe et sa déclaration a 1’Etat Civil doivent étre reportés tant que la

situation n’est pas évaluée par une équipe compétente en la matiére.

Légalement, selon la circulaire du 28 octobre 2011 [15], il est possible de ne porter aucune
mention du sexe sur la déclaration de naissance, avec I’accord du Procureur de la République,
en remettant a I'Officier d’Etat Civil « un certificat de suspension de déclaration de sexe » qui
doit étre rédigé par un medecin (Annexe IlI). Il est également conseillé de ne pas porter
I’indication « sexe indéterminé ». En France, les équipes médicales font en sorte que I’enfant
soit assigné avant ses six mois. Actuellement, un prénom est réclamé dans les trois jours
Iégaux, et en cas de doute, la loi conseille de donner un prénom mixte, ce qu’il ne faut surtout

pas faire.

7. Débuter les investigations

L'incertitude sur le sexe de l'enfant est trés stressante et dérangeante pour les parents. De
plus, compte tenue de la cinétique particuliere des hormones a cet age, la fenétre d’action est
tres breve, inférieure a 24 heures. C'est pourquoi I'évaluation néonatale doit se faire dans les

plus brefs délais. Le bilan de base comportera :

e Un caryotype (méme s'il y a eu un caryotype prénatal), avec FISH SRY
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o Des dosages hormonaux :

o 17-OHP (hydroxyprogestérone)

o FSH, LH Impérativement avant la 24°™ heure de vie, car passé ce délai le

o Testostérone

semaine de vie (phénoméne de mini-puberté).

dosage de la testostérone n’est plus interprétable avant la troisiéme

o AMH, Inhibine B

o lonogramme sanguin

e Une imagerie :
o une échographie abdomino-pelvienne recherchant un utérus et d'autres
anomalies
o +/- une IRM permettant une trés bonne évaluation des organes génitaux
internes

o /- une génitographie (en seconde intention)

e Puis des investigations plus poussées en biologie moléculaire pourront rechercher des
anomalies génétiques (selon les cas, recherche de mutations sur les génes du récepteur
aux androgenes, de la 5-alpha-réductase, et des genes du développement des gonades

et des organes génitaux internes : SF1, WT1, SOX9, etc.)
Dans de nombreuses situations, ce bilan permettra d’établir le diagnostic dans les 48 heures.
8. Choisir le sexe

Si, dans beaucoup de cas, il n'y a pas d'hésitation sur l'assignement du sexe, il n'est pas
rare que la décision soit difficile, et ne corresponde gu'au moins mauvais choix possible (il n'y
a pas de moyen scientifique de prédire l'identité de genre du bébé). Le principe est de les
assigner le plus tot possible, avant leur troisieme année de vie, dans le sexe d'attribution le
plus plausible en fonction des données anatomiques et endocriniennes, tout en travaillant avec
la conviction des parents autour de cette attribution. La question principale est celle de
l'orientation dans laquelle cet enfant aura le plus de chance de se développer
harmonieusement. On tente ainsi de lui garantir un développement stable, grace a une

cohérence éducative qui conforte I'orientation initiale.

Dans certains cas, lorsque les parents ont eu un diagnostic de sexe en prénatal, et que
celui-ci se révéle faux a la naissance, ils peuvent avoir I'impression qu'on leur propose un
changement de sexe, ce qui peut étre insupportable pour eux. Par ailleurs, I'acceptation d'un
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sexe différent de celui du caryotype n'est pas si simple. Enfin, dans certaines cultures, le sexe
masculin est largement privilégié, et il peut étre difficile de convaincre les parents que le

choix féminin est parfois le plus adapté pour leur bébé.
Les facteurs qui influencent le choix du sexe sont :

o Le diagnostic étiologique +++

o L'avis des parents ++

e Le contexte socio-culturel +

o L'anatomie des organes génitaux externes et internes
e Les possibilités de réparation chirurgicale

e Lanécessité d'un traitement hormonal substitutif a vie

o Le potentiel de fertilité versus le potentiel de malignité de gonades dysgénésiques

9. Le soutien psychologique

La famille dans son ensemble a besoin d'une prise en charge a la fois médicale et
psychologique. La prise en charge psychologique doit étre considérée des le début dans le
cadre d'une équipe multidisciplinaire, étroitement associée a I'‘évaluation médicale et
chirurgicale, et a son suivi [11]. Un psychothérapeute ayant I'expérience de ces situations est
nécessaire. Il ne doit pas se limiter & un rdle de soutien, mais il doit étre un partenaire actif
dans la réflexion que les parents menent avec les différents spécialistes [8]. Cette prise en

charge psychologique sera longue (plusieurs années), et centrée sur la relation parents-enfant.

IV. Pratiques actuelles et problématique

Comme vu précédemment, la naissance d’un enfant porteur d’un DSD est une situation
complexe dont la prise en charge initiale va énormément interférer sur 1’acceptation future et
le vécu des parents et donc de I’enfant. Sa prise en charge est donc primordiale, or elle met
souvent mal a I’aise et décontenance les professionnels par sa rareté et du fait qu’elle touche

directement 1’identité méme du bébé.

Des recommandations ont été mises en place dans 1’objectif d’établir une prise en charge
optimale pour ces enfants et leur familles. Nous pouvons nous poser la question de

I’application ou non de ces recommandations, par le personnel de périnatalite, 10 ans apreés
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leur parution. Notre problématique est donc la suivante : au regard des troubles psychiques et
physiques en lien avec la découverte d’un DSD a la naissance, la prise en charge de I’enfant et

sa famille par les professionnels de la périnatalité suit-elle les recommandations actuelles ?

1. Hypothese principale

e [’accompagnement des parents ainsi que la prise en charge immédiate d’un nouveau-
né présentant un DSD par les professionnels de la périnatalité ne tiennent pas compte

des nouvelles recommandations.

2. Hypothéses secondaires

o Les professionnels de la périnatalité ne connaissent pas la nouvelle nomenclature
concernant les malformations de [’appareil génital et emploient des termes a

connotation péjorative (laissant plus tard des séquelles psychologiques a la famille).

e Les professionnels de santé sous-estiment le degré d’urgence pour débuter les
premieres investigations, du fait du risque vital possiblement associé et de la cinétique
particuliere des sécrétions hormonales a cette période néonatale.

o Les pédiatres eux-mémes, n’ont pas connaissance des derniéres recommandations sur

la prise en charge d’un DSD.

o Les professionnels ayant déja été confrontés a un DSD ont une meilleure prise en

charge de I’enfant.

o Les derniéres recommandations ne sont pas connues notamment par les professionnels
exercant depuis plus de 10 ans, dont I’apprentissage reposait sur d’anciennes pratiques

maintenant remises en question.

3. Objectif de I’étude

L'objectif principal de cette étude est de dresser un état des lieux sur la prise en charge
d'un nouveau-né porteur d'un DSD par les équipes de périnatalité dans les maternités de la

région Basse-Normandie.
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MATERIEL ET METHODE

I. Caractéristiques de I'étude

1. Type d'étude

Il s'agissait d'une étude prospective reposant sur I'élaboration et I'exploitation d'un
questionnaire strictement anonyme destiné aux sages-femmes, gynécologues obstétriciens et
pédiatres dans 12 maternités de la région Basse-Normandie. L'enquéte s'est déroulée du 15
juin au 20 octobre 2014.

Une autorisation des différentes cadres sages-femmes des maternités a été délivrée afin
de permettre la distribution des questionnaires.

2. Taux de participation

Au total sur les 360 questionnaires, adressés soit par mail, soit par courrier, seuls 124
d'entre eux ont été retournés, 119 ont pu étre exploités, soit un taux de participation de 33 %.
Ce taux est non interprétable car le nombre de questionnaire envoyés aux maternités a été

estimé arbitrairement, en fonction du niveau de la maternité.

3. Bases de données et logiciels

Les questionnaires recueillis ont été codés puis les données saisies ont été analysées
grace au logiciel Excel. Les tests statistiques ont été effectués avec le logiciel BiostaTGV. Le
test utilisé est celui de Fisher. Une différence entre les résultats est considérée comme

significative lorsque p<0,05.

I1. Questionnaire

Ce questionnaire comportait une majorité de questions a choix multiples ou fermées, et

quelques questions avec une possibilité de réponse ouverte (Annexe 1V).
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RESULTATS

I. Description sur I’échantillon

» Profession

Sur les 119 questionnaires exploitables, 96 répondants étaient des sages-femmes, 15 des

gynécologues obstétriciens, et 8 des pédiatres.

» Ancienneté

40 35
35
30
25 22 21

24
20 1 B Temps d'exercice
15
10
5
0 T T T

moins de 5 5-10ans 10-15ans 15-20ans plusde 20 ans
ans

nombre de professionnels

Figure 3 : Répartition des professionnels selon leur durée d’exercice

» Confrontation par le passé a un DSD

80
70
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0 [

pédiatres obstétriciens sages-femmes

M oui

H non

Nombre de professionnels

Figure 4 : Répartition des professionnels et confrontation par le passé a un DSD
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Il. La prise en charge d’un DSD par les professionnels de périnatalité

» Concernant le moment opportun pour réaliser un examen des organes génitaux :

Pour cette question, plusieurs réponses étaient possibles.

84% (n=100) ont coché « en salle de naissance », par
o n=15 [Tauxiliaire puéricultrice
o n=116 lasage-femme
o n=17 le pédiatre

63% (n=75) ont coché « A I’arrivée en suite de couche », par
o n=51 Pauxiliaire puéricultrice
o n=31 lasage-femme
o n=16 le pédiatre
(©)
81% (n=96) ont coché « A J1 », par
o n=19 Tlauxiliaire puéricultrice
o n=14 lasage-femme
o n=81l le pédiatre

83% (n=99) ont coché « A a la sortie », par
o n=4 Tauxiliaire puéricultrice
o n=13 la sage-femme
o n=97 le pédiatre

Selon les professionnels de la périnatalité, un examen des OGE doit étre fait :

- alanaissance par la sage-femme
- al’arrivée en suite de couches par I’auxiliaire puéricultrice

- aun jour de vie et & la sortie de I’enfant par le pédiatre

> Concernant la premiére personne a qui la sage-femme demande conseil face a
une anomalie des organes génitaux :

Nous pouvons observer que 61% des sages-femmes confrontées a une anomalie des OGE,

demandent un avis au pédiatre en premiére intention.
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0,8% (n=1) autre : interne de pédiatrie \

Nombre de réponses

45
40
35
30
25
20
15
10

38% (n=36) autre collége sage-femme

M autre collégue sage-femme
M obstétricien
i pédiatre

M autre

61% (n=59) pédiatre

Figure 5 : Demande d’un avis devant un DSD

Devant une anomalie des organes génitaux, les sages-femmes diplémées depuis moins de
cing ans demanderaient d’abord un avis auprés d’une collegue sage-femme, alors que les
sages-femmes diplémées depuis plus longtemps s’adresseraient au pédiatre directement
(p=0,004).

40

m Demande I'avis d'une autre collegue sage-femme

Demande I'avis du pédiatre

19
T 10 9 11
7 6 B Demande l'avis de I'obstétricien
i 0 . 0 0

Diplomés <5ans Diplomés5-10ans Diplédmés > 10 ans

p = 0,004

Figure 6 : Demande d’un avis en fonction de [’ancienneté

Les sages-femmes ayant déja été confrontées a un DSD par le passé, solliciteraient
directement 1’avis du pédiatre, alors que les sages-femmes n’ayant jamais été confrontées a un

DSD demanderaient d’abord conseil aupres d’un(e) collegue (p=0,004).
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35

31
30 28
» 25 B Demande I'avis d'une autre collegue sage-femme
v 21
2
S 20
o Demande I'avis du pédiatre
3 15
L
g 10 - —  mDemande |'avis de |'obstétricien
S s —
B K ;
O T 1

personnel ayant déja été personnel n'ayant jamais
confronté a un DSD rencontré de DSD

p = 0,004

Figure 7 : Demande d’un avis selon que le professionnel ait déja été confronté & un DSD ou non

» Concernant les explications données aux parents devant une anomalie du
développement sexuel découverte a la naissance :

[)
120 89% M Vous dites aux parents que leur enfant va bien
(n=106)
v 100 -
& z
S 80 - M Vous expliquez aux parents que leur enfant présente
~§' une ambiguité des organes génitaux externes
8 60 -
[\
S 40 - Vous les rassurez en leur disant qu'il s'agit certainement
g d'une fille/d'un gargon
< 20 -
0 3 . g
0 - — M Vous dites aux parents qu'il s'agit d'un
Réponses pseudohermaphrodisme

M sans réponse

Figure 8 : Explications données aux parents devant un DSD

Pour cette question, plusieurs réponses étaient possibles. 89% des professionnels
de santé utiliseraient le terme « d’ambiguité sexuelle » pour expliquer la situation aux

parents. Personne n’a répondu qu’ils parleraient de pseudohermaphrodisme.
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Nous n’observons pas de différence significative entre les explications données aux

parents, qu’il s’agisse d’une sage-femme, d’une pédiatre, ou d’un obstétricien.

100 B Vous dites aux parents que leur enfant va bien
90 86
80
[V
& 70 . .
S Vous expliquez aux parents que leur enfant présente une
\§- 60 ambiguité des organes génitaux externes
2 50
£ 40 32 . . . .
g B Vous les rassurez en leur disant qu'il s'agit certainement
3 30 1 d'une fille/d'un gargon
20 - 13
10 370 = 00 MR
0 - — m m Vous dites aux parents qu'il s'agit d'un
Sages-femmes Pédiatres Obstétriciens pseudohermaphrodisme
p=0,83
Figure 9 : Explications données aux parents en fonction de la profession
Nous n’observons pas de différence significative, entre les explications données aux
parents, et I’ancienneté des professionnels.
60 57 H Vous dites aux parents que leur enfant va bien
50
[V
§ 40 Vous expliquez aux parents que leur enfant présente
S 31 une ambiguité des organes génitaux externes
)
8 30
5}
S 18 B Vous les rassurez en leur disant qu'il s'agit certainement
§ 20 16 d'une fille/d'un garcon
2 12
10
10
1 9 1 ¢ 2 0 W Vous dites aux parents qu'il s'agit d'un
0 - pseudohermaphrodisme

Diplémés < 5 ans

Diplémés 5-10 ans Diplomés > 10 ans

p=0,73

Figure 10 . Explications données aux parents en fonction de l’ancienneté
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Nombre de réponses

Il n’y a pas de différence significative entre les explications données aux parents, que le

professionnel ait déja été confronté dans sa carriére a un DSD ou non.

80
70
60
50
40
30
20

10

M Vous dites aux parents que leur enfant va bien

71
Vous expliquez aux parents que leur enfant présente
une ambiguité des organes génitaux externes
35
29
B Vous les rassurez en leur disant qu'il s'agit certainement
9 d'une fille/d'un gargon
3
m :
: I . . e
personnel ayant déja été personnel n'ayant jamais M Vous dites aux parer.wts qu'il s'agit d'un
confronté a un DSD rencontré de DSD pseudohermaphrodisme

p=0,63

Figure 11 : Explications données aux parents selon gue le professionnel ait déja été confronté & un DSD ou non

> Concernant la durée nécessaire a la détermination du sexe selon les

professionnels :

47
50 B Dans 2-3j
45
0 40
g 35 B Dans 1-2 semaines
Q
3 30
325 m Dans 1 mois
L 20
S
§ 15
=210 - H Cela peut prendre
5 plusieurs mois
0 -

o ] ] . M sans réponse
Durée nécessaire, selon les professionnels, a la

détermination du sexe de I'enfant

Figure 12 : Répartition des réponses sur la durée nécessaire a la détermination du sexe
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Nous n’observons pas de différence significative, entre la durée estimée nécessaire a la

détermination du sexe, qu’il s’agisse d’une sage-femme, d’une pédiatre, ou d’un obstétricien.

H Dans 2-3 jours

0

[V

<

o

& Dans 1-2 semaines

o

(\J)

<

Q

.g H Dans 1 mois

0 T

2 L3 4 3 5

— 0 . 0 H Cela peut prendre plusieurs mois
Sages-femmes Pédiatres Obstétriciens
p=0,84
Figure 13 : Réponses sur la durée nécessaire a la détermination du sexe selon la profession
25
21
20 H Dans 2-3 jours
w 20
3
<
S
o 15 Dans 1-2 semaines
[\J)
S
L 10
t B Dans 1 mois
§ 5 5
Z g5 -
1 0
0 - M Cela peut prendre plusieurs mois

Diplomés <5 ans Diplémés 5-10 ans Diplomés > 10 ans
p = 0,008

Figure 14 : Réponses sur la durée nécessaire a la détermination du sexe selon [’ancienneté

Nous pouvons observer une différence significative entre les personnes exercant
depuis moins de 10 ans, selon lesquelles la détermination du sexe peut prendre plusieurs mois,
et les personnes exercant depuis plus de 10 ans pour lesquelles la durée nécessaire a la
détermination du sexe est de une a deux semaines (p=0,008).
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Nous n’observons pas de lien significatif entre la durée estimée nécessaire a la

détermination du sexe, que le professionnel ait déja été confronté dans sa carriere & un DSD

Ou non.
40 36

m35 H Dans 2-3 jours
230
825
© Dans 1-2 semaines
£20
215
g ® Dans 1 mois
510
2

5 -

0 - M Cela peut prendre plusieurs

personnel ayant déja été personnel n'ayant jamais mots
confronté a un DSD rencontré de DSD
p = 0,088

Figure 15 : Réponses sur la durée nécessaire a la détermination du sexe selon que le professionnel ait déja été

confronté a un DSD ou non

> Concernant la déclaration de naissance :

Pour cette question, plusieurs réponses étaient possibles. Nous pouvons observer que 38%

du personnel interrogé n’assigne ni prénom, ni sexe a 1’enfant.

Vous assignez a I'enfant un prénom est un sexe, qui pourront étre
changés plus tard si besoin
B Vous assignez a I'enfant un prénom et précisez sexe « indéterminé »
B Vous conseillez aux parents de choisir un prénom mixte

H Vous n’assignez a I’enfant ni prénom, ni sexe

W Autre

sans réponse

Figure 16 : Modalités pour remplir la déclaration de naissance

Pour la réponse ouverte « autre », quatre sages-femmes ont répondu qu’il est nécessaire de
décaler la déclaration de naissance et de demander un délai & ’officier d’Etat Civil. Plusieurs

ont répondu qu’elles demanderaient un avis a la cadre du service. Une seule a répondu qu’elle
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Nombre de réponses

Nombre de réponses

noterait « ambiguité sexuelle » sur la déclaration. Deux sages-femmes ont répondu qu’elles
demanderaient ’avis au pédiatre. Huit professionnels ont répondu qu’ils ne savaient pas

répondre a cette question.

Les sages-femmes et les pédiatres ont répondu en majorité qu’ils n’assigneront ni prénom,

ni sexe a I’enfant, alors que les obstétriciens assigneraient un prénom et un sexe (p=0,013).

B Vous assignez a I'enfant un prénom est un sexe,

qui pourront étre changés plus tard si besoin

Vous assignez a I'enfant un prénom et précisez
sexe « indéterminé »

B Vous conseillez aux parents de choisir un
prénom mixte

B Vous n’assignez a I’enfant ni prénom, ni sexe

Sages-femmes Pédiatres Obstétriciens Autre

p=0,013

Figure 17 : Modalités pour remplir la déclaration de naissance en fonction de la profession

Nous n’observons pas de différence significative, entre la fagcon de remplir la déclaration,

et I’ancienneté des professionnels.

B Vous assignez a I'enfant un prénom est un sexe, qui

pourront étre changés plus tard si besoin

[
(2]

Vous assignez a I'enfant un prénom et précisez
sexe « indéterminé »

10

B Vous conseillez aux parents de choisir un prénom
mixte

B Vous n’assignez a I’enfant ni prénom, ni sexe

W Autre

Diplémés < 5 ans Diplémés 5-10 ans Diplémés > 10 ans

p =0,83

Figure 18 : Modalités pour remplir la déclaration de naissance en fonction de [’ancienneté
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Il n’y a pas de différence significative sur la facon de remplir la déclaration, que le

professionnel ait déja été confronté dans sa carriére a un DSD ou non.

35 . R .
B Vous assignez a I'enfant un prénom est un sexe,
30 qui pourront étre changés plus tard si besoin
[V
& 25 . - . .
g ™ Vous assignez a I'enfant un prénom et précisez
€ 20 sexe « indéterminé »
~
(1)
<
g 15 M Vous conseillez aux parents de choisir un prénom
IS mixte
S 10
=
5 B Vous n’assignez a I’enfant ni prénom, ni sexe
O .
personnel ayant déja été personnel n'ayant jamais = Autre
s . u
confronté a un DSD rencontré de DSD
p=0,82

Figure 19 : Modalités pour remplir la déclaration de naissance selon que le professionnel ait déja été

confronté a un DSD ou non

> Concernant I’évaluation du degré d’urgence pour la prise en charge d’un DSD :

(n=7) Ne doit pas étre une urgence, et sera (n=2) Sans réponse
pris en charge en ambulatoire apres le retour 1 7%/
a domicile

(n=31) Est une urgence nécessitant une pris
en charge des la salle de naissance

(n=79) Est une urgence relative qui sera
prise en charge durant le séjour a la
maternité

Figure 20 : Réponses des professionnels sur le degré d’urgence
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Nombre de réponses

Nous n’observons pas de différence significative de 1’évaluation du degré d’urgence

d’un DSD, qu’il s’agisse d’une sage-femme, d’une pédiatre, ou d’un obstétricien.

70 63

60 B Urgence nécessitant une prise en charge des la salle
“ .
8 5o de naissance
<
8
L 40
3 30 27 Urgence relative qui sera prise en charge durant le
g sejour a la maternité
Sa-

i 10
10 1 > 2 0 2 2 B Ne doit pas étre une urgence, et sera pris en charge
0 - — — en ambulatoire aprés le retour a domicile
Sages-femmes Pédiatres Obstétriciens

p=0,51

Figure 21 : Evaluation du degré d’urgence d’un DSD en fonction de la profession

Les résultats différent selon 1’ancienneté : les professionnels diplémés depuis moins de
10 ans pensaient que la prise en charge d’un DSD est une urgence relative, qui sera vue en
suites de couches, alors que pour les professionnels exercant depuis plus de 10 ans, il

s’agissait d’une situation non urgente (p=8,22.1011) pouvant attendre le retour a domicile.

45
45 B Urgence nécessitant une prise en charge
40 dés la salle de naissance
35
30 23 Urgence relative qui sera prise en charge
25 21 durant le sejour a la maternité
20
15 10 11 . N .
10 9 B Ne doit pas étre une urgence, et sera pris
en charge en ambulatoire apres le retour
5 2 l a domicile
0 - . .

Diplomés <5 ans Diplomés 5-10 ans Diplémés > 10 ans

p = 8,22. 1011
Figure 22 : Evaluation du degré d’urgence d’'un DSD en fonction de [’ancienneté
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Il n’y a pas de différence significative concernant 1’évaluation du degré d’urgence, que le

professionnel ait déja été confronté dans sa carriére a un DSD ou non.

60
51
Q 50 B Urgence nécessitant une prise en charge des la salle de
vy .
S 40 naissance
S
S 20 28
LI
E 23 Urgence relative qui sera prise en charge durant le
.E 20 - sejour a la maternité
o
ST — 5
_- 2 -_\ B Ne doit pas étre une urgence, et sera pris en charge en
0 - — - ambulatoire aprés le retour a domicile
personnel ayant déja été personnel n'ayant jamais
confronté a un DSD rencontré de DSD
p=0,63

Figure 23 : Evaluation du degré d’urgence d’'un DSD selon gue le professionnel ait déja été confronté & un DSD

ou non.

» Concernant I’élément le plus important pour I’assisnement du sexe selon les

professionnels de la périnatalité :

0,
(]
40% -
0 35% -
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5 30% 24%
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Figure 24 : Elément le plus important pour assigner le sexe, selon les professionnels de périnatalité.
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Nombre de réponses

Nous n’observons pas de différence significative, dans les réponses des professionnels
concernant I’élément le plus important pour assigner le sexe, qu’il s’agisse d’une sage-femme,

d’une pédiatre, ou d’un obstétricien.

45 42
M Le caryotype

40 yotyp
35
30 L'avis des parents
25
20 M L'aspect des OGE
15
10 M Les possibilités thérapeutiques

5

Les compétences sexuelles et fertilité
Sages-femmes Pédiatres Obstétriciens futures
p=0,18

Figure 25 : Elément le plus important pour assigner le sexe, selon les professionnels de périnatalité, en fonction

de la profession

Nous n’observons pas de lien significatif, entre le choix des professionnels concernant

I’élément le plus important pour assigner le sexe, et leur ancienneté.

30 77
M Le caryotype

25
0
g
S 20 L'avis des parents
\E 13 13
3L * 12
o 9 M L'aspect des OGE
T 10 1 7 8
S
< 5 - 4 3 4 4 M Les possibilités thérapeutiques

0 o ! 0
O h e
Diplémés < 5 ans Diplémés 5-10ans  Diplomés > 10 ans Les compétences sexuelles et fertilité
futures
p=0,10

Figure 26 : Elément le plus important pour assigner le sexe, selon les professionnels de périnatalité, en fonction

de [’ancienneté
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Nombre de réponses

Nous n’observons pas de différence significative sur le choix des professionnels

concernant 1’élément le plus important pour assigner le sexe, que celui-ci ait déja été

confronté dans sa carriére a un DSD ou non.

H Le caryotype

i L'avis des parents

M L'aspect des OGE

M Les possibilités thérapeutiques

1 Les compétences sexuelles et fertilité

personnel ayant déja été Personnel n'ayant jamais futures
confronté a un DSD rencontré de DSD
p=0,34

Figure 27 : Elément le plus important pour assigner le sexe, selon que le professionnel ait déja été confronté a

un DSD ou non.

> Concernant leur réponse sur ’orientation sexuelle future de ’enfant :

0%
m Oui, votre enfant sera

homosexuel/transsexuel

B Non, votre enfant ne sera pas
homosexuel/transsexuel

M Je ne sais pas

M Cela n'arien a voir

Figure 28 : Avis des professionnels sur [’homosexualité ou la transsexualité de [’enfant
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Nous n’observons pas de différence significative, dans les réponses des professionnels
concernant 1’orientation sexuelle de I’enfant, qu’il s’agisse d’une sage-femme, d’un pédiatre,

ou d’un obstétricien.

gt
Obstétriciens > N
0 H Cela n'arien a voir
0
M s | .
€ ne peux pas savoir
Pédiatres > P P
0
0
1 85 B Non, votre enfant ne sera pas
5 homosexuel/transexuel
Sages-femmes 6
0 B Oui, votre enfant sera homosexuel/transsexuel
0 20 40 60 80 100

Nombre de réponses
p=0,18

Figure 29 : Avis des professionnels sur I’homosexualité ou la transsexualité de [’enfant en fonction de leur

profession

Nous n’observons pas de différence significative, dans les réponses des professionnels

concernant 1’orientation sexuelle de I’enfant et leur ancienneté.

Diplémés > 10 ans . 7 " M Cela n'a rien a voir
0
P 22 Je ne peux pas savoir
Diplédmés 5-10 ans 01
0
. H Non, votre enfant ne sera pas
33 homosexuel/transexuel
Diplomés < 5 ans 1
0 M Oui, votre enfant sera homosexuel/transsexuel
i

0 10 20 30 40

Nombre de réponses
p=0,30

Figure 30 : Avis des professionnels sur [’homosexualité ou la transsexualité de [’enfant, en fonction de leur

ancienneté



Nous n’observons pas de différence significative, dans les réponses des professionnels

concernant 1’orientation sexuelle de I’enfant, que ceux-ci aient déja eté confrontés a un DSD
ou pas.

personnel n'ayant
jamais rencontré
de DSD

M Cela n'arien a voir

Je ne peux pas savoir

personnel ayant
déja été confronté

H Non, votre enfant ne sera pas
aunDSD

homosexuel/transexuel

M Oui, votre enfant sera homosexuel/transsexuel
0 10 20 30 40

Nombre de réponses

p=0,74

Figure 31 : Avis des professionnels sur I’homosexualité ou la transsexualité de [’enfant, selon que le

professionnel ait déja été confronté a un DSD ou non.

» Concernant leur avis sur la fertilité future de I’enfant :

sans réponse
Est fonction de I'étiologie 70%
Je ne sais pas
Non
Oui
O,OIO% 20,00% 40,00% 60,00% 80,00%

% de réponses

Figure 32 : Les troubles du développement sexuel sont-ils toujours associés a une stérilité future : réponses des

professionnels
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Il n’y a pas de différence significative, entre les réponses des professionnels
concernant la stérilité future de 1’enfant, qu’il s’agisse d’une sage-femme, d’une pédiatre, ou

d’un obstétricien.

Obstétriciens H Cela dépend de I'étiologie

. Je ne sais pas
Pédiatres

B Non, votre enfant ne sera pas stérile

Sages-femmes

B Oui, votre enfant sera stérile

0 20 40 60 80
Nombre de réponses

p=0,33

Figure 33 : Les troubles du développement sexuel sont-ils toujours associés a une stérilité future : réponses des

professionnels en fonction de leur profession

Nous n’observons pas de différence significative, entre les réponses des professionnels

concernant la stérilité future de I’enfant et leur ancienneté.

Diplomés > 10 ans
M Cela dépend de I'étiologie

Diplomés 5-10 ans Je ne sais pas

B Non, votre enfant ne sera pas stérile

Dipléomés < 5 ans

B Oui, votre enfant sera stérile
0 20 40 60
Nombre de réponses

p=0,20

Figure 34 : Les troubles du développement sexuel sont-ils toujours associés a une stérilité future : réponses des

professionnels en fonction de leur ancienneté
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Nous n’observons pas de différence significative, entre les réponses des professionnels
concernant la stérilité future de ’enfant, que ceux-ci aient déja été confrontés a un DSD ou

pas.

personnel n'ayant
jamais rencontré
de DSD

M Cela dépend de I'étiologie

Je ne sais pas

personnel ayant
déja été confronté
aun DSD

B Non, votre enfant ne sera pas stérile

M Oui, votre enfant sera stérile

0 20 40 60 80

Nombre de réponses

p=0,53

Figure 35 : Les troubles du développement sexuel sont-ils toujours associés a une stérilité future : réponses des

professionnels selon qu ’ils aient déja été confrontés a un DSD ou non.

» Concernant les parents et ’information donnée a leur entourage :

(n=12) sans réponse (n=15) Vous leur conseillez de passer sous
\ silence le doute quant au sexe de I'enfant

10%  13%

(n=92) Vous leur conseillez d’informer
I’entourage proche

Figure 36 - Conseil sur l'information donnée a [’entourage

»> Concernant le soutien psychologique proposé aux parents :

La grande majorité a 98% (n=117) proposait un soutien psychologique aux parents dans

I’immédiat, 0,8% (n=1) le proposait plus tard. Personne n’a répondu «non ».
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DISCUSSION

. Résultats principaux

L’étude souligne I’inconfort des équipes face aux situations de DSD. Ces équipes
respectent majoritairement les regles de bonnes pratiques des recommandations, concernant le
moment pour effectuer les examens des OGE du nouveau-né, le temps nécessaire aux
explorations et le délai au diagnostic, leurs réponses sur la fertilité et I’orientation sexuelle de

I’enfant.

En revanche, nous notons la présence encore forte des termes « d’ambiguité sexuelle »
(jugés trop péjoratifs), dans le discours des professionnels. De plus, nous remarquons qu’ils
sous-estiment le degré d’urgence de la prise en charge et des explorations. Concernant la
déclaration de naissance, seuls 38% ne déclareraient pas de sexe a la naissance. De méme, les
professionnels pensent en majorité que le caryotype est I’élément principal pour 1’assignement
de sexe, alors qu’il sert surtout a orienter 1’étiologie. Au contraire, les professionnels sous-

estiment le poids du choix des parents dans la décision du sexe.

1. Analyse critigue de I'étude

1. Les atouts

Le personnel interrogé a majoritairement le désir d’approfondir ses connaissances
théoriques sur le sujet et d’améliorer ses pratiques. En effet, lors de la distribution de mes
questionnaires, de nombreux professionnels, notamment les sages-femmes, ont reconnu ne
pas maitriser le sujet. Nous constatons donc que les résultats de cette étude et les projets

d’amélioration des connaissances permettront de répondre a un réel besoin d’information.

2. Les limites

Le taux de participation des pédiatres et gynécologues obstétriciens étant
particulierement faible, I’ensemble des résultats ne permet pas de mettre en évidence des

différences significatives.
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Concernant la question portant sur les explications données aux parents, le terme
« ambiguité sexuelle » a pu étre choisi par défaut. En effet, il manquait un item proposant la
méme réponse mais utilisant le terme «d’anomalie sexuelle », permettant ainsi aux

professionnels de choisir entre les deux options.

Pour certaines questions, nous observons un taux de non-répondants important, allant
parfois jusqu’a 14%. Nous pouvons donc nous demander si le probléme est li¢é a la
méthodologie avec des questions mal formulées, ou bien si les participants n’ont pas su
répondre aux questions malgré les propositions. Pour éviter cela, un item « je ne sais pas »

aurait mérité d’étre ajouté aux différentes propositions de réponses.

Une question supplémentaire concernant 1’enseignement regu sur les DSD aurait

également pu étre ajoutée au questionnaire.

I11.  Analyse et Discussion

1. L’examen des organes génitaux externes du nouveau-né

Les résultats de notre étude montrent que les professionnels de la périnatalité estiment

qu’un examen des organes génitaux doit étre fait :

- alanaissance par la sage-femme
- al’arrivée en suite de couches par 1’auxiliaire puéricultrice

- aun jour de vie et a la sortie de ’enfant par le pédiatre

Au cours de son séjour en maternité, le nouveau-né subit plusieurs examens : dés sa
naissance, au premier jour de vie et avant le retour a domicile. Actuellement, selon la loi, un
seul examen est obligatoire avant le huitieme jour de vie (décret n°2003-462 du 21 mai 2003)
[16].

L'examen du nouveau-né en salle de naissance n'est pas imposé par la loi mais est reconnu
nécessaire, permettant de dépister au plus t6t les pathologies et de les prendre en charge
précocement. L'examen de naissance est effectué par la sage-femme responsable de

I'accouchement sauf en cas de pathologie.
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Selon la loi, I'examen du nouveau-né au premier jour de vie n'est pas obligatoire. Il est
cependant recommandé par la plupart des professionnels du fait de pathologies néonatales
pouvant décompenser entre I'examen effectué en salle de naissance et celui effectué a la sortie
de la maternité. Cet examen n'est pas effectué dans toutes les maternités. De méme, il n'est

pas realisé par les mémes personnes selon I'établissement : sage-femme ou pédiatre.

L’examen a la sortie de la maternité est exclusivement réalisé par le pédiatre. Il donne lieu
a l'établissement du certificat médical du huitieme jour, au remplissage du carnet de santé
ainsi qu'a différentes prescriptions médicales.

Nos résultats concordent donc avec la littérature, mais il est important de noter que
certains professionnels ont répondu que I’examen des OGE peut étre effectué par I’auxiliaire
puéricultrice, alors que celle-ci n’en a pas la compétence, il n’est pas dans ses attributions de

savoir dépister les pathologies.

2. L’annonce aux parents

Dans notre étude, 89% des professionnels de santé interrogés ont choisi d’expliquer
aux parents que leur enfant présente une « ambiguité sexuelle » pour parler du doute quant au
sexe de I’enfant. Or les termes tels que « ambiguité sexuelle » ont été supprimés du langage
médical car jugés trop péjoratifs. Leur emploi aurait des répercussions néfastes dans
I’imaginaire des parents, et donc sur le développement futur de I’enfant. Il est actuellement
recommandé d’utiliser le terme « d’anomalie du développement sexuel » [1]. Certains
médecins préconisent méme I’utilisation du terme «variations » anatomiques et non
« d’anomalies », laissant ainsi de coté toute référence a la « norme » [9]. En revanche, dans
notre étude, aucun professionnel ne parle de « pseudohermaphrodisme », terme également
banni et remplacé par « 46,XX DSD ou 46,XY DSD ».

Par ailleurs, 32% du personnel interrogé rassurent les parents sur I’état de santé de leur
enfant, en leur précisant que méme si les choses ne sont pas claires au départ, leur enfant va

aller bien, ce qui est conforme aux recommandations [1].

Il est important de preciser que quatre personnes ont choisi de rassurer les parents en
leur expliquant qu’il s’agit certainement d’une fille/d’un garcon, ce qui est actuellement
fortement déconseillé. En effet, ’annonce d’une anomalie des OGE aux futurs parents est

toujours traumatisante et ne doit pas les « fixer » vers un diagnostic de sexe tant que les
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explorations sont en cours. Il est essentiel de rester neutre tant que le sexe n’est pas

définitivement établi [6].

Notre ¢tude n’a pas retrouvé de différence significative entre les réponses données et
I’ancienneté du personnel. Il n’y a également pas de différence significative entre les réponses
données, que la personne ait déja rencontré un DSD ou non lors de sa carriére, mais s’agissant
de pathologies rares, mémes les personnes ayant répondu avoir déja été confrontées a un DSD

ont vu, en fait, peu de cas.

Notre étude n’a pas retrouvé de différence significative quant aux réponses données
qu’il s’agisse d’un pédiatre, d’une sage-femme ou d’un obstétricien. Cela signifie que méme
certains pédiatres ne connaissent pas la nouvelle nomenclature concernant les malformations
de I’appareil génital, mais les résultats sont peu représentatifs du fait du faible effectif des

pédiatres ayant répondu a 1’étude.

3. L’évaluation du degré d’urgence

Dans I’étude, 66% du personnel interrogé pensait que la prise en charge d’un DSD
peut attendre le retour en suites de couches de la mére et de son enfant. Les professionnels de
santé sous-estiment donc le degré d’urgence pour débuter les premieres investigations, du fait
du risque vital possiblement associé, et de la cinétique particuliére des sécrétions hormonales
a cette période néonatale. En effet, le pédiatre de la maternité doit étre alerté dés le diagnostic
de DSD évoqué, car dans le cas d’un déficit en 21-hydroxylase (responsable d’une virilisation
d’une petite fille), il y a un risque de déshydratation grave (par déficit en aldostérone) et
d’insuffisance surrénalienne aigue [2]. De plus, dans le cadre des investigations, le dosage de
certaines hormones et notamment la testostérone, doit impérativement étre fait avant la 24°m
heure de vie. Passé ce délai, son dosage n’est plus interprétable avant la troisiéme semaine de

vie ce qui retarde le diagnostic étiologique [13].

Une différence a été mise en évidence dans notre étude concernant I’évaluation du
risque et I’ancienneté du personnel. En effet, les professionnels diplomés depuis moins de 10
ans pensent qu’il s’agit d’une urgence relative nécessitant une prise en charge durant le séjour
a la maternité, alors que pour les professionnels exergant depuis plus de 10 ans, il s’agit d’une

situation non urgente, qui sera prise en charge aprés le retour a la maison (p=8,22.101).
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Notre étude n’a pas montré de lien significatif entre les réponses données, que la
personne ait déja rencontré un DSD ou non, ou bien qu’il s’agisse d’un pédiatre, d’une sage-
femme ou d’un obstétricien. Cela signifierait que méme certains pédiatres sous-estiment le

degré d’urgence que représente un enfant DSD.

Concernant la premiére personne a qui la sage-femme demande conseil, 61% d’entre

elles s’adressent directement au pédiatre de la maternité en cas de découverte d’un DSD.

Nos résultats ont montré que, devant une anomalie des organes génitaux, les sages-
femmes ayant déja été confrontées a un DSD par le passé, sollicitent directement 1’avis du
pédiatre, alors que les sages-femmes n’ayant jamais été confrontées a un DSD demandent

plutot conseil auprés d’un(e) collégue (p=0,004).

Nos résultats ont montré que devant une anomalie des organes génitaux, les sages-
femmes diplomés depuis moins de cing ans demandent d’abord un avis auprés d’un(e)
collégue, alors que les sages-femmes diplomées depuis plus longtemps s’adressent au pédiatre
directement (p=0,004).

4. Remplir la déclaration de naissance

Concernant la déclaration de naissance, seuls 38% des professionnels ne déclareraient
ni sexe, ni prénom a I’enfant. Ce qui fait plus de la moitié des enfants pour qui il sera
probablement nécessaire de changer de sexe a I’Etat Civil. En comparant les réponses selon
la profession, nous remarquons que les sages-femmes et les pédiatres répondent en majorité,
qu’ils n’assigneraient ni prénom ni sexe a I’enfant, alors que les obstétriciens assigneraient un
préenom et un sexe (p=0,013). L’attitude des sages-femmes et des pédiatres tend donc & étre
conforme aux recommandations actuelles. En effet, la loi autorise a demander au Procureur de
la République qu’aucune mention de sexe ne soit écrite dans 1’acte de naissance, en remettant
a I’Officier d’Etat Civil un certificat de suspension de déclaration de sexe, rédigée par un
médecin [15]. En revanche, les obstétriciens ont répondu qu’ils assigneraient un prénom et un
sexe a I’enfant, or il sera beaucoup plus long (parfois plus d’un ou deux ans) et extrémement
difficile, impliquant une action en justice, de changer un prénom et un sexe déclarés a la
naissance qui se seront averés faux quelques semaines plus tard, sans oublier que le premier

sexe restera pour toujours inscrit a I’Etat Civil.

41



Pour la réponse libre, quatre sages-femmes savaient qu’il est nécessaire de décaler la
déclaration de naissance et de demander un délai & I’officier d’Etat Civil. Plusieurs ont
répondu qu’elles demanderaient un avis a la cadre du service. En revanche, une sage-femme a
répondu qu’elle noterait « ambiguité sexuelle » sur la déclaration, et 29% du personnel

interrogé utiliserait la mention de « sexe indéterminé », ce qui est actuellement proscrit.

De méme, nous pouvons noter que 19% du personnel conseillait aux parents de choisir
un prénom mixte, ce qui est actuellement fortement déconseillé, au risque de pérenniser
I’incertitude du sexe dans 1’imaginaire des parents, influant sur leur relation et 1’éducation de

leur enfant, risquant ainsi de perturber son développement psychosexuel [12].

L’étude n’a pas montré de différence significative entre les réponses donneées, que la

personne ait déja rencontré un DSD ou non.

L’ancienneté du personnel ne modifie pas significativement les réponses données.

Il est important de noter que huit professionnels ont répondu qu’ils ne savaient pas

répondre a cette question, illustrant la méconnaissance du personnel face a une telle situation.

5. DSD, fertilité, et orientation sexuelle

Nos résultats ont montré que 70% du personnel interrogé, savaient que la fertilité
future d’un enfant DSD dépend de I’étiologie, mais n’est pas toujours responsable d’une
stérilité. Bien que certains enfants sont actuellement considérés comme stériles a cause de
leurs DSD, il ne faut pas oublier que la fertilit¢ future de I’enfant dépend aussi des
technologies de reproduction qui seront disponibles dans I'avenir, pouvant rendre possible leur

désir de devenir le parent biologique de leur enfant [17].

Notre étude n’a pas montré de lien significatif entre les réponses données, que la
personne ait déja rencontré un DSD ou non, quelle que soit I’ancienneté, ou quelle que soit la

profession.

Par ailleurs, concernant [’orientation sexuelle de 1’enfant, presque tous les
professionnels de la périnatalité ont répondu a 95% que 1’orientation sexuelle de ’enfant n’a
rien a voir avec un DSD. 8% ont répondu qu’il est impossible de savoir si 1’enfant sera

homosexuel. Sur ce point, les professionnels ont la bonne attitude face aux questions des
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parents qui reviennent systématiquement sur 1’homosexualité ou la transsexualité de leur
enfant. En effet, il n'y a vraiment aucun moyen de prédire 'avenir sur I’orientation sexuelle de
tout enfant. Il est important de bien séparer I’identité de genre, le comportement sexuel et
I’orientation sexuelle, car ceux-Ci ne sont pas toujours corrélés. Une insatisfaction dans son
genre n’est pas forcément le reflet qu’un mauvais choix ait été fait dans I’assignation du sexe
[17].

6. Informations données a I’entourage

Dans notre étude, la majorité des professionnels (77%) conseillaient les parents
d’informer 1’entourage proche, ce qui est conforme aux recommandations. Il est conseillé aux
parents d’étre ouverts et honnétes sur la situation de leur enfant. Bien qu'il puisse étre difficile
de parler avec la famille et les amis au sujet du sexe de l'enfant, la rétention d’information ou
le mensonge créent un sentiment de honte et d’isolement des parents. Mettre sa famille ou les

amis proches dans la confidence permet également de trouver leur soutien [17].

7. Soutien psychologigue

Dans notre étude, la grande majorité a 98% du personnel proposait un soutien
psychologique aux parents dans I’immédiat, seulement une personne le proposait plus tard. En
effet, ’impact traumatique d’une telle naissance est indéniable, la confrontation a une telle
annonce engendre immangquablement un traumatisme pour les parents. Il apparait donc utile et
indispensable de proposer aux parents de parler avec les psychologues responsables dans les
unités de soins concernées, endocrinologie pédiatrique, gynécologie, chirurgie, afin de se faire
aider. Il sera aussi trées important de voir régulicrement, jusqu’a 1’adolescence, les
responsables médicaux et psychologiques, afin que tout ceci ne tombe pas dans le silence et le
non-dit [17].

V. Propositions et pistes de réflexion

1. Livrets d’informations

Afin d’améliorer la prise en charge des enfants atteints de DSD, il pourrait étre intéressant
de mettre en place des livrets d’informations destinés aux parents et aux professionnels, dans
le méme esprit que ceux existant déja aux Etats-Unis [18]. Ces deux livrets d’informations

(“Clinical Guidelines for the management of disorders of sex development in childhood” et
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“Handbook for parents”), ont eté publiés en 2006 par I’Intersex Society of North America
(ISNA). Leur contenu est basé sur une revue de la littérature mais surtout sur I’expérience de

médecins spécialistes, de patients et de parents.

Il n’existe actuellement pas dans la région Basse-Normandie, de protocole ou de livret
expliquant aux professionnels la conduite a tenir lors de la découverte d’un DSD. Toutefois, il
existe déja un livret d’information destiné aux parents, expliquant la physiologie du
développement des organes genitaux, les examens pratiqués et les principes de la chirurgie
réparatrice (Annexe Il1). Cependant, certaines informations restent tres succinctes, les conseils
concernant le ressenti des parents, leurs peurs, les questions les plus fréquentes ne sont pas

expliqués ni méme évoqueés.

Toutefois, un livret d’information méme trés complet, ne doit pas remplacer la présence,
les informations et les conseils donnés par I’équipe entourant les parents et I’enfant. Il doit

étre un complément, un outil permettant d’ouvrir le dialogue avec 1’équipe multidisciplinaire.

2. Formation continue et formation initiale

Pour les professionnels médicaux conscients de leurs responsabilités, effectuer une
formation continue tout au long de la vie professionnelle est une évidence. La formation
continue «a pour objectif le perfectionnement des connaissances et 1’amélioration de la
qualité des soins et le mieux-étre des patients » (Loi du 4 mars 2012) [18]. Pour toutes les
professions médicales universitaires, I’obligation d’effectuer une formation continue est une
obligation déontologique, prévue explicitement en tant que devoir professionnel dans la loi
sur les professions médicales (Article R4127-304 du code déontologique des sages-femmes et
Article R4127-11 du code déontologique médical) [19,20].

L’an passé en mai 2014, une intervention par le Docteur Alaa Cheikhelard, concernant
les malformations sexuelles découvertes a la naissance, a eu lieu a 1’occasion des 42émes

Assises Nationales des Sages-Femmes.

Tous les étudiants disposent dans leur formation initiale d’un enseignement sur les
anomalies du développement sexuel. Nous avons pu observer dans notre étude, une différence
entre les réponses des professionnels récemment dipldmés et les plus anciens. A Caen, les

étudiants sages-femmes recoivent un enseignement spécifique sur les DSD et leur prise en
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charge, pouvant expliquer en partie ces différences de réponses. Qu’en est-il dans les autres
écoles de France ? Tous les étudiants regoivent-ils un enseignement spécifique sur les DSD,
ou le sujet est-il abordé un peu dans différents enseignements ?

45



CONCLUSION




CONCLUSION

Les anomalies du développement sexuel sont des anomalies rares. C’est une situation
complexe dont la prise en charge initiale va beaucoup interférer sur I’acceptation future et le

vécu des parents et donc de I’enfant.

Cette enquéte réalisée aupres des sages-femmes, pédiatres et gynécologues obstétriciens,
nous a permis de dresser un état des lieux sur la prise en charge d'un nouveau-né présentant a
la naissance une anomalie du développement sexuel par les équipes de périnatalité dans les

maternités de la région Basse-Normandie.

L’étude souligne I’inconfort des équipes face aux situations de DSD. Ces équipes
respectent majoritairement les régles de bonnes pratiques des recommandations, concernant le
moment pour effectuer des examens des OGE du nouveau-né, le temps nécessaire aux
explorations et le délai au diagnostic, leurs réponses sur la fertilité et 1’orientation sexuelle de

I’enfant.

En revanche, nous notons la présence encore forte des termes « d’ambiguité sexuelle »,
(jugés trop péjoratifs), dans le discours des professionnels. De plus, nous remarquons qu’ils
sous-estiment le degré d’urgence de la prise en charge et des explorations. Concernant la
déclaration de naissance, seuls 38% ne déclareraient pas de sexe ni de prénom a la naissance.
De méme, les professionnels pensent en majorité que le caryotype est I’élément principal pour
I’assignement du sexe, alors qu’il sert surtout a orienter I’étiologie. Au contraire, les

professionnels sous-estiment le poids du choix des parents dans la décision du sexe.

Ceci permet de mettre en avant I’importance de la formation continue, le devoir

déontologique de mettre a jour nos connaissances de notre pratique professionnelle.

Afin d’aider les parents et les professionnels, il serait intéressant d’enrichir le livret
d’informations destiné aux parents et d’en élaborer un destiné aux professionnels de santé

expliquant la prise en charge d’un enfant porteur d’un DSD.
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Annexe Il : Livret d'information : Fille ou garcon ? Le développement des organes génitaux

Fille ou garcon ?

des organes génitaux
LIVRET D'INFORMATION

SOMMAIRE

CHAPITEE 1 ¢ Le développement
des organes génitaux pendant
la grossessa
- L fiacondation et la détermination de sow ganitigue
- |a formation des onganes gamitin
dabord mmmen s deus sases
- La farmation du testicelo ou do Fovais:
- |a formation des onganes gamitau imtames ot edomas

CHAPITRE 2 : L'appareil génital
-l description des caganss génitau Famisins,
Ia puobortt, L fortilité chor lx fomma
- L dascription dies ouganes génitaux mascubins,
Iz puberts, |2 fertilits chaz Thomma
- La salits
CHAPITRE 2 : Les anomalies
des organes génitaux
- Ousls sont les oamens pratiquis ot pourgasi T

CHAPITRE & =
Fille ou gargon, U'attente

CHAPITRE 5 : Les principes
de la chirurgie réparatrice

CHAPITRE & : Mots dés
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Annexe |11 : Exemple de certificat médical

Monsieur le Procureur de la République
Et/ou par Délégation, M™/M. L'Officier d’Etat Civil

Lieu, date

Je soussigneé Dr X, certifie avoir examineé l'enfant........

de lui assigner actuellement de sexe a I’Etat civil.

Des examens sont nécessaires en milieu spécialisé pour déterminer celui-ci.

Certificat établi pour faire valoir ce que de droit. Docteur X

, Il ne s'avére pas possible
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Annexe 1V : Questionnaire

1) Vous étes :

o Pédiatre
o Obstétricien
o Sage-femme

2) Vous exercez depuis :

Moins de 5 ans
5a10 ans
10a15ans
15a 20 ans
Plus de 20ans

0 O O O O

w
~

Vous travaillez actuellement au sein de la maternité de :

CH d’Alengon
CH d’Argentan
CH d’Avranches
CH de Bayeux
CHU de Caen
CH de Cherbourg-Octeville
CH de Falaise
CH de Flers

CH d’Honfleur
CH de L’Aigle
CH de Lisieux
CH de Saint-L6

0O 0O 0O 0O o 00 O o o o o

AN
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Avez-vous déja été confronté a une anomalie des organes génitaux externes en
salle de naissance?

Oui
o Non

5) Sioui, il y a combien de temps :

Moins de 5 ans
Entre 5 et 10 ans
Entre 10 et 15 ans
Plus de 15 ans

o0 O O ©O
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6) Selon vous, I’examen des organes génitaux externes s’effectue :
(vous pouvez cocher une plusieurs réponses)

o En salle de naissance, par
o l’auxiliaire puéricultrice
o lasage-femme
o le pediatre

o A l’arrivée en suite de couche, par
o lauxiliaire puéricultrice
o lasage-femme
o le pédiatre

o Al par
o lauxiliaire puéricultrice
o lasage-femme
o le pediatre

o Aalasortie, par
o I’auxiliaire puéricultrice
o lasage-femme
o le pediatre

7) Sivous étes Sage-femme, face a un doute devant I’observation des organes
génitaux externes d’un nouveau-né :

Demandez 1’avis d’une autre collégue sage-femme en 1% intention
Demandez I’avis a I’obstétricien d’abord

Demandez I’avis d’un pédiatre directement

Autre :

o O O O

8) Devant une anomalie du développement sexuel découverte a la naissance :
(vous pouvez cocher une plusieurs réponses)

o Vous dites aux parents que leur enfant va bien

o Vous expliquez aux parents que leur enfant présente une ambiguité des organes
génitaux externes

o Vous les rassurez en leur disant qu’il s’agit certainement d’une fille/d’un gargon

o Vous leur dites que leur enfant a un pseudohermaphrodisme masculin/féminin

9) Vous expliquez aux parents que des explorations seront nécessaires et que le
sexe de leur enfant sera fixé :

o Dans 2-3 jours
o Dans 1-2 semaines
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o Dans 1 mois
o Peut prendre plusieurs mois

10) Concernant la déclaration de naissance :

(vous pouvez cocher une plusieurs réponses)

o O O O

Vous assignez a I’enfant un prénom et un sexe, qui pourront étre changés plus tard si
besoin

Vous assignez a I’enfant un prénom et précisez sexe « indéterminé »

Vous conseillez aux parents de choisir un prénom mixte

Vous n’assignez a I’enfant ni prénom, ni sexe

UL &

11)Selon vous, la découverte d’une anomalie des organes génitaux externes :

Est une urgence nécessitant une prise en charge dés la salle de naissance

Est une urgence relative qui sera prise en charge durant le séjour a la maternité

Ne doit pas étre une urgence, et sera prise en charge en ambulatoire apres le retour a
domicile

12) Selon vous I’é1ément le plus important pour I’assignement du sexe est :

O O O O O

Le caryotype

L’avis des parents

L’aspect des organes génitaux externes

Les possibilités thérapeutiques

Les compétences sexuelles futures et la fertilité future

13) Les parents vous demandent si leur enfant sera transsexuel ou homosexuel,

vous leur répondez :

o O O O

Oui

Non

Je ne sais pas
Celan’arien a voir

14) Les troubles du développement sexuel sont toujours associés a une stérilite

future :

o O O O

Oui

Non

Je ne sais pas

Est fonction de I’étiologie
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15) Concernant les parents et leur entourage :

o Vous leur conseillez de passer sous silence le doute quant au sexe de I’enfant
o Vous leur conseillez d’informer 1’entourage proche

16) Proposez-vous un soutien psychologique aux parents :

o Oui
o Non
o Plustard
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Résumé

L'objectif de cette étude était de dresser un état des lieux sur la prise en charge d'un nouveau-né
présentant une anomalie des organes génitaux par les équipes de périnatalité dans les maternités de la
région Basse-Normandie. Il s'agissait d'une étude prospective reposant sur I'élaboration et I'exploitation

d'un questionnaire destiné aux sages-femmes, gynécologues obstétriciens et pédiatres.

Les résultats ont montré que tous les professionnels de la périnatalité ne connaissent pas la
nouvelle nomenclature requise concernant les anomalies sexuelles, sous-estiment le degré d’urgence
d’une telle prise en charge et le poids de I’avis des parents. Cependant, leur prise en charge concernant
I’examen des organes génitaux externes, le temps nécessaire aux explorations, leurs réponses sur la

fertilité et I’orientation sexuelle de I’enfant sont conforment aux recommandations.

Titre : Prise en charge d'un nouveau-né présentant une anomalie des organes génitaux a la naissance,

par les équipes de périnatalité. Etat des lieux dans les maternités de la région Basse-Normandie.

Mots clés : DSD, anomalies sexuelles, prise en charge, nouveau-né

Abstract

The object of this study was to draw up a, assessment concerning the medical care of new norns
with sexual abnormalities by perinatal in Lower-Normandy. It was a prospective study based on the

development and exploitation of a questionnaire destined to midwives, obstetricians and pediatricians.

The results revealed that all the perinatal professionals don’t know the new nomenclature used
concerning sexual abnormalities, underestimate the urgency of such care and the weight of the views of
parents. However, their medical care concerning the exam of external genital organs, the time spent on
analyses, their answers on fertility and the child’s sexual orientation in in compliance with the

recommandations.

Title : Management of sexual disorder in newborn at birth by perinatal teams. Status report in maternity

hospitals in the Lower Normandy region.

Keywords : DSD, sexual abnormalities, management, newborn
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