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Définition 

■ Syndromes de sensibilité réduite aux HT (SSRHT) 
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Définition 

■ 1er cas décrit en 1967 par Refetoff chez des patients avec des hormones 
thyroïdiennes élevées, un goitre et anomalies des épiphyses osseuses. 

■ Aujourd’hui, c’est essentiellement un diagnostic biologique. 

D’où la définition: Syndromes de sensibilité réduite aux HT (SSRHT) 

RHTb  

TSH = ou ↑ (rare) 

T4l ↑ 

T3l ↑ 

rT3 ↑ 

T4l/T3l = 



Refetoff, BPRCEM 2007 

• Réduction de l’affinité de la 
T3 avec le TRβ 
 

• Interactions anormales de la 
T3 avec les cofacteurs  
 . + forte avec corepresseurs 
 . -  forte avec coactivateurs 
 

• Le plus souvent mutation 
d’un nucléotide ou 
délétion/insertion 

RHT par mutation de THRB 



Le phénotype 

Données du CR; Refetoff et al. BPRCEM 07; Bruker-Davis et al., Ann Inter Med 95; Beck-Peccoz et al. Thyroid 94  

Caractéristiques (n=272) Fréquence (%) Références (%) 

Goitre (n=195) 61 66-95 

CV 
 - tachycardie/palpitations (n=185) 

 - tb du rythme dont AC/FA (n=151) 

 - anomalie échocardiographique (n=59) 

 
43 
20 
33 

 
33-75 
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Système nerveux 
 - nervosité (n=78) 

 - hyperactivité (n=110) 

 - déficit sensoriel auditif (n=98) 

 - sueurs (n=31) 

 - diarrhée (n=39) 

 
46 

302 
15 
48 
36 

 
 

40-60 
10-22 

 

Infections ORL répétées (n=103) 22 55 

Croissance et développement 
 - taille des adultes (cm) (n=146) 

 - poids des adultes (kg) (n=141) 

 
164.8 

64.8 

 
Petite taille 18-25 

 



Les HT traversent la barrière placentaire 
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Impact sur la grossesse 

Grossesse et RHTb 

Impact maternel Impact fœtal  

Diagnostic prénatal ? 

Problématiques de la grossesse 



Retentissement clinique maternel 

■ Très variable 

 - asymptomatique 

 - palpitations, tachycardie, anxiété, agitation, tremblement. 

 - pas de rapport d’hyperèmese gravidique 

 

■ Pas de modification dans la prise pondérale durant la grossesse 
 

■ Nécessité ou pas de traitement à visée maternel ? 

 Symptomatique avec βbloquant 

 ATS ? 
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Evolution hormonale maternelle 

Blair, 2002 Massaad, 2007 Dhingra, 2008 Salas-Lucia =, 2023 

1 femme avec 2 γ: 
- 1 avec ↘ PTU 
- 1 avec ↗ PTU 
1 femme avec 1 γ 
- ↗ PTU  

1 femme avec 2 γ 
- Faible variation 
hormonale 
 

3 γ chez 3 femmes:  
- 1 seule avec PTU à 

29SA (symptômes) 

9 γ chez 6 mères atteintes 
- 6 avec fœtus atteints 
- 3 avec fœtus sains 

9 
Blair, Clin Endo 2002; Dhingra, Obstet Gynecol 2008; Massaad, Eur J Int Med 2007; Salas-Lucia, Thyroid 2023 



Evolution hormonale maternelle 

10 
Dhingra , Obstet Gynecol 2008 

PTU 



Evolution hormonale maternelle (femme mutée) 

■ Réduction de la TSH jusqu’en fin de T1 (pas de 
différence selon le statut fœtal) 

 

■ Elévation modérée de la T4L de 138-158% entre 8-
16SG 

■ Entre 25-32SG: T4L plus élevée si fœtus sain 

 

■ Elévation de la T3L de 174-191% entre 8-16SG 

■ Après 25SG: T3L plus élevée si fœtus sain 

11 
Salas-Lucia, Thyroid 2023 

F.sain 

F.muté F.sain 



Evolution hormonale maternelle (femme non mutée) 

■ Réduction de la TSH jusqu’en fin de T1 (pas de 
différence selon le statut fœtal) 

 

 

■ Après 33SG: T4L plus élevée si fœtus sain 

 

 

 

■ Pas de différence sur la T3L 

12 
Salas-Lucia, Thyroid 2023 

F.sain 

F.muté 



Anselmo, JAMA 2004  

p=0.001 

p < 0.001 

p<0.001 

Retentissement fœtal: le PN   

17 8 10 11 

Enfants nés de 
mères atteintes  

Enfants nés de 
pères atteints  

Enfants nés de  
parents sains 

● Enfants atteints 
○ Enfants sains   



Retentissement fœtal: le PN   

Kvistad, EJE 2004 



Hormonologie néonatale  

■ La TSH néonatale 
effondrée peut 
évoquer l’absence de 
RHTb de l’enfant. 

15 

Enfants nés de 
mères atteintes  

Enfants nés de 
pères atteints  

Enfants nés de  
parents sains 

● Enfants atteints 
○ Enfants sains   

Anselmo, JAMA 2004  
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E.Sain E.RHTb p 

TSH (mU/L) <0.1 9.5 <0.001 

fT4 (%ULN) 98.4 89.5 NS 

fT3 (%ULN) 90.7 51.9 <0.05 

Salas-Lucia, Thyroid et JCEM 2023 



Retentissement fœtal: le TN   

■ 16% de petite taille à 7-8ans  
(Brucker-Davis, Ann Inter Med 95) 

 

Zaig, Isr Med Assoc J, 2018  

Kvistad, EJE 2004 



Risque de la grossesse: fausse couche ? 

Anselmo, JAMA 04  

Zaig, Isr Med Assoc J, 2018  



Risque de la grossesse: prématurité ? 

Zaig, Isr Med Assoc J, 2018  



Diagnostic prénatal ? 

Asteria, JCEM 1999 

Thyrotoxicose maternelle  

17S. Biopsie choriale. Fœtus RHTb 

Reprise TRIAC ↗ TRIAC 

1er cordocentèse 2ème  cordocentèse 



Diagnostic prénatal ? 

Asteria, JCEM 1999 

Défaillance multiviscérale et césarienne à 33S 

L-T4 pour 2 mois 



Diagnostic prénatal ? 

Pappa, JCEM 2017 

Fœtus RHTb        Fœtus sain 

Tous  

Que les traitées 

Fœtus RHTb    Fœtus sains 

Tous  
Que les traitées 

■ Dg prénatal chez 18 femmes avec RHTb 



Mère RTH+ 

Fœtus RTH+ 

Mère RTH+  

Fœtus RTH- 

Mère RTH- 

Fœtus RTH+  

Mère RTH- 

Fœtus RTH- (si père RTH+) 

Pas de TTT 

Pas de TTT 

Pas de TTT 

TTT par PTU ? 

+ Prendre en considération les précédentes grossesses + 

Si diagnostic prénatal…  

Weiss, JCEM 2010 



PNDS RHTb 

■ Suivi conjoint avec le CRMR ou CC-TRH.  

■ Multidisciplinaire: endocrinologue, pédiatre, obstétrique, 
échographiste 

 

■ Pas diagnostic prénatal systématique car pas de traitement 
spécifique 

 



PNDS RHTb 

Avant grossesse Pendant grossesse Période néonatale A 3 mois de vie 

TSH, T4l TSH + T4l / mois Clinique  Clinique  

Echo fœtale selon 
anomalies 

TSH + T4l  TSH + T4l  

En plus du buvard Génétique si 
suspicion 
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PNDS RHTb 
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