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a These referral criteria only apply to children with a birth weight ≥ 2.500g. b Children with a growth disorder and tall parents can be missed if a child is 
≥ 3 years old and height is > 2.5SD below target height. In spite of HSDS, referral and further investigations should be considered. c These guidelines 
are proposed for screening purposes only. In individual cases, especially when growth deflection occurred recently : in spite of HSDS, referral and 
further investigations should be considered. HSDS = Height SDS; THSDS = target height SDS. (43) 

Figure 1 : Evidence-based guideline for referral of children with short stature and age 0-10 

years, figure issue des travaux de l’équipe néerlandaise des Drs Oostdijk et Grote (2008) 
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I, VI, VIII, IX, 
XII

III, VI, IX, X
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III, VIII, IX, X

VI, IX, XI

VI, VIII, IX, XI

IX

VI, VIII, IX, X

VI

VI, IX

VIII, IX, XI

IX

VI

VI, VII, VIII, 
IX, X

Tableau 6 : FTT : examen clinique 

 

 

Synthèse : éléments de l’examen clinique intégrés dans l’arbre décisionnel :
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5) Examens complémentaires 

(a) PLACE DES EXAMENS COMPLÉMENTAIRES DANS LE BILAN DIAGNOSTIQUE 
 

IV,

V

VIII
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VI VIII

XI

XI

XII

Synthèse : place des examens complémentaires, intégrée dans l’arbre 

décisionnel :
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(b) EXAMENS BIOLOGIQUES 

maladie cœliaque

I, II, III, VII, VIII, IX, X, XI, 

XII

mucoviscidose VIII, IX, X, XI, XII

I, II  III

maladie cœliaque

II

I infection urinaire

II

acidose tubulaire rénale
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I

I II III

II

VI VII VIII
IX X XI XII

XI

VII VIII IX
X XI XII

VIII X

VII

VII VIII XI
XII

VIII IX  X XI
XII

VII IX XI XII

VII VIII, X

X XII

VI IX X XI

VI

X

VIII

XII

XII

III VIII

III X

III X

III X

III

III VIII

X

I II III VII
VIII X XI XII
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VIII IX X XI
XII

III VIII X XII
VIII

IX

X

IX

VIII XI

VIII XII
VIII XII

VIII

Tableau 7 : FTT : examens biologiques 

 

Synthèse : examens biologiques intégrés dans l’arbre décisionnel :
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(c) EXAMENS GÉNÉTIQUES  

VII VIII, X

VIII

XI

Synthèse : examens génétiques intégrés dans l’arbre décisionnel :

(d) IMAGERIES ET ENDOSCOPIES  

V endoscopie
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VIII âge osseux

III

VIII

transit œso-gastro-duodénal TOGD

II VII VIII

VIII

examiner la déglutition au baryum

radiographies du squelette

VIII X

VII XI radiographie du thorax
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échographie abdominale VIII l’échocardiographie transthoracique VII

imagerie cérébrale VII

III VIII

VIII
VIII

II VII VIII

VIII

V

VII
XI

VIII X

VII 

VII

VIII

Tableau 8 : FTT : imageries et endoscopies 
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Synthèse : examens d’imagerie intégrés dans l’arbre décisionnel :

6) Quand adresser au spécialiste ? 

I XI  

I

XI

I

I XI

I
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7) Quand hospitaliser ? 

XI XII

XII XII

I IX

I

IX

IX X

IX

IX X

IV IX
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 Figure 3 : Failure to thrive : arbre décisionnel 
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B. GROUPE « SHORT STATURE – GROWTH 
FAILURE »

1) Angle d’approche diagnostique 

(a) PROBLÉMATIQUE 

XV
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XIX

XIII

(b) COMMENT RATIONNALISER LA DÉMARCHE DIAGNOSTIQUE ? 

· Pathologies cibles du dépistage des troubles de la croissance : 

XVII
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XX XXII XXIII
XXVI XXVIII
XXIX XXXI

XVII XIX XX
XXX

XIX

XX XXII XXIII
XXVI XXIX XXXI

XVII XX XXIII
XXIV XXVI XXXI

XXIII XXVI XXX
XXXI

XXII XXVI XXX
XVII XIX XX
XXVI
XVII XXI

XXVI XXX
XVII
XVII
XX

XXX 
XVII  XXX
XVII

XVII

XVII

XVII

XX

XX

XXII XXIII XXVI
XXX XXXI

XVII XX XXIII
XXVI XXX XXXI

XX

XVII XIX XX
XXVI XXX

XVII XX XXVI
XXX
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XXVI

XXX

XXVI XXX XXXI

XIX XXVI

XXII XXIII XXIV
XXVI XXXI

XXII XXIII XXIV
XXVI XXXI

Tableau 9 : Short stature : pathologies cibles du dépistage des troubles de la croissance 

· Rendement des examens complémentaires : 

XIV

XIV
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XIV

XIX

XIX
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(c) PARAMÈTRES ORIENTANT LES INVESTIGATIONS DIAGNOSTIQUES  
 

 

taille XIV XVIII XIX XXII XXIII XXVI XXX

XIV XVIII XIX

poids XVIII XIX XX XXI XXII XXIV XXV XXVI XXX XXXI

taille cible XVIII XXII XXIII XXVI XXVIII XXX XXXI

XXX

XIX XVIII XXX
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baisse de la vitesse de croissance XIV XVI XVIII XIX XXIII XXV XXVI

XXX

XIX XXX

allure de la courbe » XXV  XXVIII

antécédent familial de retard de puberté XXI XXIII XXXI
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proportions XVI XVIII XX XXII XXIII XXVI

XXIX

dysmorphie XVIII XX XXII XXIII XXVIII XXIX

début anté ou postnatal XVIII XX XXI XXIII

 signes fonctionnels et éléments de l’examen clinique XIX XXII XXIII XXVI

âge osseux XXII XXIII XXVI
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2) Interrogatoire 
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XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXIX XXXI

XVIII XIX XX XXI
XXIV XXVIII XXIX
XXX XXXI

XVIII XIX XX XXI
XXIX XXX XXXI

XXI XXIV XXV
XXVIII XXIX XXX

XIX

XXI

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI
XXVII XXVIII XXIX
XXX XXXI

XVI XVIII XIX XX
XXII XXV XXIX
XXXI

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIX XXX XXXI

XXVIII

XV XVIII XIX XX
XXIII

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVII
XXVIII XXIX XXX
XXXI

XVIII XIX XX XXI
XXIV XXV XXXI

XXI XXII XXV XXX

XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXIV XXV
XXVII XXVIII XXIX
XXX XXXI
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XIX XXI XXII

XXIV XXV

XXV

XV XVIII XIX XX
XXIII XXV XXIX

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI
XXVII XXVIII XXIX
XXX XXXI

XVIII XIX XX XXX

XVIII XIX XX

XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX
XXXI

XV XVIII XIX XX
XXIII XXIV XXV
XXIX XXXI

XVIII XIX XX XXXI

XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXV XXVI
XXVIII XXIX XXX
XXXI

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIV
XXV XXVII XXIX
XXXI

XVI XVIII XIX XX
XXIV XXV XXIX

XV XVIII XIX XX
XXIV XXIX

XVIII XIX XX XXIX

XVIII XIX XX XXX
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XVIII XIX XX

XIX XXIV XXV
XXVII XXVIII XXIX
XXX

XVIII XIX XX XXIV
XXV XXX

XVIII XX XXX

XVIII XIX XX

XIX XXIX

XV XVI XVIII XIX
XX XXV XXVII
XXIX XXX XXXI

XVIII XIX XX XXVII
XXXI

XVIII XIX XX XXIV
XXV XXVII XXXI

XVIII XIX XX XXIV
XXV XXVII XXX
XXXI

XVIII XIX XX XXVII
XXX XXXI

XVIII XIX XX XXV
XXVII XXX XXXI

XVIII XIX XX XXV
XXVII XXX XXXI

XV XVIII XX XXIX
XXXI

XXIX

Tableau 10 : Short stature : interrogatoire 
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Synthèse : éléments de l’interrogatoire intégrés dans l’arbre décisionnel

3) Examen clinique  
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XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVIII
XXIX XXX XXXI

XVI XIX XXII XXV
XXVIII XXIX

XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX
XXXI

Caractéristiques syndromiques : XV XVI XVIII XIX
XX XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX
XXXI

Caractéristiques faciaux évocateurs de 
certaines pathologies :

XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIV
XXV XXVI XXVIII
XXX XXXI

Sans précision XV XVI XXVIII XXIX

Signes généraux : XVI XVIII XIX XX
XXI XXII XXIV XXV
XXVI XXVII XXX
XXXI
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Statut nutritionnel : XV XIX XXIII XXIV
XXVII XXIX XXX

Gastro-intestinal : XVIII XIX XX XXII
XXV XXIX

Cardiaque XVIII XIX XX XXV
XXVI

Pulmonaire : XXV

Dermatologique : XIX XXI XXV XXVI
XXX XXXI

Bucco-dentaire : XVI XIX XXI

Neuro / Ophtalmo : XVIII XIX XX XXV
XXXI

Muscles et squelette : XIX XXV XXVIII
XXIX XXX

Organes génitaux : XVIII XIX XX XXI
XXII XXV XXVIII
XXXI

Signes d’endocrinopathie : XV XVI XVIII XIX
XX XXI XXV XXVI
XXVII XXIX XXX
XXXI

XVIII XIX XX

XV XVI XVIII XIX
XX XXIII XXV XXVII
XXVIII XXX XXXI

Tableau 11 : Short stature : examen clinique 
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Synthèse : éléments de l’examen clinique intégrés dans l’arbre décisionnel

4) Examens complémentaires 

(a) PLACE DES EXAMENS COMPLÉMENTAIRES DANS LE BILAN DIAGNOSTIQUE 

XIX XXIII XXIX

XIX

XXIX
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XIV

· Dans certains cas, la nécessité de réaliser des investigations complémentaires est 

particulièrement mise en avant, la probabilité de trouver une pathologie sous-

jacente étant plus forte : 

cassure de la courbe de taille XIV XVI XVIII XIX XXVI XXVIII

XXXI

XVIII XIX XXX XXVI

XIX

XXXI

XVIII

très petite taille

XIV

XIX XXVI XXVIII XVIII

XIX
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grand écart par rapport à la taille cible XVIII XXVI XXVIII XXXI

XVIII XIX

XXXI XVIII

petite taille pour l’âge gestationnel (retard de début prénatal) sans 

rattrapage à l’âge de 2-3 ans XVIII XXI XXIII XXIII

cassure de poids précédant la cassure de taille

XVI XXV XXXI

prise de poids accompagnant une cassure de taille

XVI XXXI

dysmorphie disproportion XVIII XXIII XXVI

XXIII XXVIII

signe clinique orientant vers une pathologie 

XXIII
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XXIII

retard de croissance proportionné, de début postnatal, sans signe clinique

· Certains articles proposent de ne pas réaliser de bilan complémentaire systématique 

dans certaines circonstances, le diagnostic de retard de croissance idiopathique étant 

le plus probable : 

asymptomatiques sans ralentissement de la vitesse de 

croissance

XIV XVI XXIV

moins de 3 ans taille est supérieure à -2,5DS

une seule fois entre -2,5 et -3 DS XVIII

plus de 3 ans taille est supérieure à -2,5DS pas 

présenté une petite taille pour l’âge gestationnel, sans signe de dysmorphie ni 

disproportion distance par rapport à la taille cible n’excède pas -2DS 

pas de cassure de taille > 1DS XVIII XXVI

 petite taille d’origine familiale est suspectée

XXIV XXV XXXI
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retard constitutionnel de croissance et de puberté 

XXV XXXI XXI XXIV

début prénatal

dysmorphie disproportion signe clinique 

évocateur d’une pathologie spécifique
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Synthèse : place des examens complémentaires, intégrés dans l’arbre 

décisionnel : 
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(b) EXAMENS BIOLOGIQUES 

NFS

VS ou CRP XIX

Créatinine

Na, K, Cl, bicarbonate

Calcémie, phosphorémie, phosphatase alcaline

XIX

« Équilibre acide-base » / Gaz du sang (pH, pCO2, HCO3-)
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Albuminémie

IgA anti-transglutaminase et IgA total

TSH, T4L

XIX

IGF1, IGFBP3

Ferritine

ASAT, ALAT, GGT, bilirubine

XIX

Urée

Analyse urinaire

XIX

Protéinémie

FSH

Examen des selles
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XV XVI XVIII XX XXI
XXII XXIII XXIV XXV
XXVI XXVII XXVIII XXIX
XXX

XVI
XXV

XIII XIX XXXI

XIII XIX

XIX

XIII XIX

XIII XIX
XIX

XIII XIX
XIX

XIII XX XXIII
XXVII XXIX

XX

XXIX

XIX
XXIV

XIX

XIII XV XVI XVIII
XX XXI XXII XXIII XXVI
XXVII XXVIII XXIX XXX

XVI
XXII

XVI XXII XXIII XVI
XXII

XVI XXVIII

XVI

XVIII

XIII XXI XXII
XXIII XXIV XXV

XXV

XIII XXI XXII
XXIII XXIV XXV

XXV

XIII
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XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXV

XXVII

XXX

XXI XXII XXIII XXIV
XXV

XXV

XVI

XVI

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI XXVII
XXIX XXX XXXI

XXV

XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVIII XXX

XXV

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXV

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXV

XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX

XXV

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXV

XXVII

XXX

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXV

XXVII

XXX

XV XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX

XXV
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XVIII 
XVIII

XXVIII

XXI XXII XXIII XXIV
XXV

XXV

XXII XXIII XXX
XXII

XVIII XX XXIX XXXI XIX

XXXI

XIII XVIII
XIX XX

XXI XXII
XXIII XXIV XXV XXIX

XXXI

XXV

XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVIII

XXV

XIII XV XVIII XX
XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVIII XXIX XXXI

XXV

XX XX

XIII XIV XV XVI XVIII
XXVIII

XVI

XVIII

XIX

XIII XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVI XXVII XXIX
XXX XXXI

XXII
XXV

XIII XVI XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII XXV
XXIX XXX XXXI

XXII
XXV
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XIII XVI XVIII XX
XXIV XXV XXIX XXXI

XXV

XIII

XVI XXVI XXVIII

XIII XV XVIII
XIX XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVII XXIX
XXX XXXI

XXII XXV

XIII XV XVIII XIX
XX XXI XXII XXIII XXIV
XXV XXVII XXIX XXX
XXXI

XXII XXV

XVI

XIII XV XVI XVIII
XIX XX XXI XXII XXIII
XXIV XXV XXVI XXVII
XXVIII XXIX XXX XXXI

XXIV
XXV

XIII XV
XVI XVIII

XIX
XXI XXII XXIII XXIV

XXV XXIX XXXI

XXIV
XXV

XXIX

XIII XXII XXXI XXII

XIX
XIX

XX XX

XX XX

- Les pourcentages entre parenthèse suivant l’article 13 indiquent quel pourcentage des pays 
recommandent ce bilan.
-  Dans les articles 21, 22, 23, 24, 25, il est mentionné que doit être réalisé un « Complete metabolic 
panel », sans détails sur ce que cela doit comprendre. Il a été supposé que ce terme comprenait les 
examens suivants :  glycémie, électrolytes, calcémie, créatinine, urée, ASAT, ALAT, PA, bilirubine, 
albumine, protéine, équilibre acide-base. Un astérisque rappelle cette interprétation dans le tableau.

Tableau 12 : Short stature : examens biologiques 
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XVI

XVI

XVI XXII

XVI

XVI

XXII XXV

XXII XXV

XVI XXV

XVI XXV

XXII XXVII
XXX

XX

XX

XX

XX

XIX

XXV

XXX

XXX

XX XXIV
XXVII

XXII

XXII

XXIV

XXV

Tableau 13 : Short stature : examens biologiques en cas de point d'appel clinique 
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XIX

XIX XX

XVI

XXVIII

XV XX

XXIV
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XV XX XXIV XXVI XXIX

Synthèse : examens biologiques intégrés dans l’arbre décisionnel :
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(c) EXAMENS GÉNÉTIQUES 

XVI XVIII XX XXI XXII XXIII XXIV XXVI XXVII XXIX

XX XXV

XXIX

XXIII

XXXI

XIX

XIII XV XVI XVIII XIX XX XXI XXII XXIII XXIV XXV XXVII

XXVIII XXIX XXX XXXI

XIX
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XV XVIII XX XXIII XXIV XXIX, XXX XXVIII

XIII

XV XVI XX

XX

 

Synthèse : examens génétiques intégrés dans l’arbre décisionnel :
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(d) IMAGERIES ET ENDOSCOPIES 

· Âge osseux : 

XIII

XIV XV XVI XVIII XIX XX XXI XXII XXIII XXIV XXV XXVI XXVII XXVIII

XXIX XXX XXXI XVIII XXII XXVI

XXIV

XXVIII XXX

XXX

XIV XXXI

XVI XX XXI XXII XXX

XXII

XIX

XX XXII
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XXX

XX XXIV

XXI

XVIII  XIX XX XVIII

XX

XXIII

XXX

XXVI

· IRM hypothalamo-hypophysaire : 

XV XIX XX XXII XXIV XXVI XXVII XXIX XXX

XXVII XXX

XV XXIII
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· Etude squelettique :   

XV XVIII XIX XX XXII XXIII XXIV XXVII XXIX

XXVII XXX XXX

XIX

· Endoscopie avec biopsie intestinale : 

XVIII XX XXII XXIX

XX
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Synthèse : examens d’imagerie intégrés dans l’arbre décisionnel :

5) Quand adresser au spécialiste ? 

XXIII

XXIII XXVIII

XXIII XXV

XXII XXV
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XXVIII

XXII XXIII

XXIV

XXII

XXIII

XIX XXII XXIII

XXII XXIII XXVIII

XXII XXIII XXV XXVIII

XXIII

XXIII XXV

XXIII

XXI XXIV
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Figure 4 : Short stature - growth failure : arbre décisionnel 
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II. Risque de biais transversal aux études  

interdépendance des articles

langue

20 dernières années

Trois bases de données

l’absence de terme générique

faibles niveaux de preuves
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pédiatres

médecins généralistes
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DISCUSSION 

 
I. Pourquoi s’intéresser à ce sujet ? 
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II. Synthèse des résultats : consensus et 
désaccords  

 

A. Question de recherche
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XVIII XIX

B. Partie « failure to thrive »

1) Interrogatoire et examen clinique  

II  IV

interrogatoire
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examen clinique

III
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2) Examens complémentaires 
 

(a) Place des examens complémentaires 

 

VI VIII 

XI
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(b) Nature des examens complémentaires 

 

VIII XI
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XXVIII XXX

C. Partie « short stature – growth failure »
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1) Interrogatoire et examen clinique 
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2) Examens complémentaires 
 

(a) Place des examens complémentaires 

 

XIV

XVIII XIX
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XIX
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(b) Nature des examens complémentaires 

XIX
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XIV

XIX
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D. Une synthèse difficile mais indispensable en 
médecine générale

« utilise de façon efficiente les ressources du système 

de santé par la coordination des soins, le travail avec les autres professionnels de 

soins primaires et la gestion du recours aux autres spécialités
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intervient à un stade précoce et indifférencié du développement des 

maladies, qui pourraient éventuellement requérir une intervention rapide

base sa démarche décisionnelle spécifique sur la prévalence et 

l'incidence des maladies en soins primaires
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a une responsabilité spécifique de santé publique 

dans la communauté

 

 

III. Synthèse des niveaux de preuve  
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IV. Limites et forces 

A. Limites 

niveau de preuve

grille de lecture

 

l’interdépendance des 

publications
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exclu plus de 20 ans

3 bases de données

terme anglais
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médecins généralistes

pédiatres

 

arbre décisionnel

résumé des données
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B. Forces
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CONCLUSION 
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ANNEXES 
 

 

 

Annexe 1 : Lien vers le dossier Google Drive annexé à la thèse
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Annexe 2 : Courbes de croissance françaises
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Annexe 3 : Selected primary growth disorders, which can present with 
(apparent) isolated short stature (30)

Diagnosis, 
ICPED* code

Incidence/yr (I)
Prevalence (P)
Prevalence in 
referred short 
children (Pr)

Clinical features

General: 
Skin: 
Head/neck: 

Thorax: 

Skeleton/muscles: 

Hand/foot: 

Comorbidities: 

Skin: 

Head: 

(Co)morbidities: 
Development: 

Head/neck: 

Thorax: 

Genitalia: 
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SHOX 

NPR2

SHOX 

ACAN 

IHH

NPPC 
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Annexe 4 : Selected secondary growth disorders, which can present with 
(apparent) isolated short stature (30)

Diagnosis and ICPED 
code

Incidence/yr (I)
Prevalence (P)
Prevalence in 
referred short 
children (Pr)

Clinical features
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Annexe 5 : Niveaux de preuve des recommandations de bonne pratique 
d’après le SIGN 2008 (69)
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Annexe 6 : Grille d'évaluation de la qualité des articles
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Annexe 7 : Diagnostic yield (%) in (relatively) high-income countries (30)

14.1 21.4 15 4.8 16.9 1.3 14.8 7.1



Jo
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D
at

e Type

d'étude
Population Intervention

Q
u

al
it

é

d
e 

l'é
tu

d
e

Angle d'approche du retard Interrogatoire

"Failure to thrive"
I

N
IC

E

N
ic

e 
C

om
itt

ee

20
17 Revue 

systématique 

de littérature et 

avis d’expert 

pour établir un 

guideline.

Enfants de plus de 

8 semaines et 

d’âge préscolaire 

Propose une 

conduite à tenir 

devant un retard 

de croissance

12 Valeurs seuils de préoccupation (après les premiers jours de vie) :

- cassure > ou = 1 percentile pour le poids si le poids de naissance était < 9
e 

percentile

- cassure de 2DS ou + si poids de naissance entre le 9
e
 et le 91

e
 percentile

- cassure de 3DS ou + si poids de naissance > 91
e
 percentile

- poids < 2
e
 percentile, peu importe le poids de naissance

Les causes de faible prise de poids peuvent être multiples et intriquées, parfois 

pas de cause claire trouvée.

Causes alimentaires du FTT :

- organisation / pratiques du repas

- type de nourriture donnée

- aversion alimentaire, évitement

- interaction parent/enfant (par ex réponse aux signaux de l’enfant)

- appétit, intérêt pour l’alimentation

- problèmes physiques qui perturbent l’alimentation

 

- taille des parents (si < -2DS taille cible, peux indiquer dénutrition ou trouble de croissance primaire)

- terme (prématurité ?)

- stade de développement, notamment neurologique

- évaluation sociale (négligence, niveau socio économique, éducation  par le passé pensait que jouait un 

grand rôle, finalement pas tant, rarement en cause)

- pathologie sous-jacente (mucoviscidose, CD)

- état de la mère (dépression postnatale, anxiété)

- histoire alimentaire, observation de l’alimentation / des repas (par une personne entrainée) : allaitement 

inefficace ou alimentation au biberon inefficace, routines/schéma d’alimentation, environnement des repas, 

composition des repas, aversion alimentaire (recrache, évitement, signes de détresse devant la nourriture), 

interactions parents/enfants, réponse des parents aux signaux de l’enfant par rapport à l’alimentation, problèmes 

physiques qui perturbent l’alimentation.

- tenir un journal alimentaire (type, texture, quantité, apports liquides (si boit trop de lait, moins d’appétit pour le 

reste par ex)), reporter les problèmes rencontrés lors des repas (cadre, comportement)

(nb : cause de FTT : souvent complexe et multifactoriel. Risque de monitoring trop fréquent de la croissance et 

d’investigations trop nombreuses. Négligence est une cause rare. Soutien émotionnel aux familles nécessaire.)
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08 Etude 

d'évaluation 

d’une méthode 

diagnostique

6 mois – 14 ans, 

208 patients 

présentant un FTT 

inclus de façon 

consécutive 

lorsqu’ils 

consultaient à 

l’unité  de 

gastroentérologie 

pédiatrique de 

l’hôpital 

universitaire de 

Messina (Italie)

Etudier la valeur 

prédictive de 

signes et 

symptômes 

prédéfinis pour 

définir si le FTT 

est organique ou 

non organique.

17 - vivacity (hyperactivité)

- restriction alimentaire ou rituels alimentaires (préjugés des parents de donner à manger à l’enfant comme aux 

autres membres de la famille, alimentation forcée, induite par des jeux, nourri quand l’enfant s’endort)

- faible appétit

- vomissements (> 4x par mois les 3 derniers mois)

- alternance diarrhées/constipation

- distension abdominale

- diarrhées (moins de 36 mois)
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11 Revue (non 

systématique ) 

de la littérature

Enfants présentant 

un FTT (sans 

précision d’âge)

Recherche dans 

la littérature 

d’informations 

sur le diagnostic 

et le traitement 

du FTT et 

proposition 

d'une conduite à 

tenir pour le 

diagnostic du 

FTT

14
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18 Etude 

prospective 

descriptive 

d’une 

population de 

92 enfants 

admis à 

l’hôpital pour 

un FTT, 

conclusions de 

l’hospitalisation 

(diagnostic, 

présentation 

clinique, 

évolution, 

examens 

réalisés)

Age non clairement 

précisés mais 75% 

des enfants ont 

moins de 6 mois.

Critères pour 

affirmer le FTT :

- poids < 75 % du 

poids médian pour 

l’âge

- poids < 80 % du 

poids médian pour 

la taille

- BMI < 5e 

percentile pour 

l’âge

- poids < 5e 

percentile pour 

l’âge

- taille < 5e 

percentile pour 

l’âge

- baisse de vitesse 

de croissance, 

croise plus de 2 

lignes de percentile

- « conditional 

weight gain » dans 

les 5 % les plus 

bas

Description 

d’une population 

d’enfants admis 

pour un FTT, 

décrit les 

caractéristiques 

cliniques, les 

diagnostics 

posés en fin 

d’hospitalisation, 

les examens 

réalisés et 

discute leur 

intérêt (les 

examens 

complémentaire

s sont-ils utiles 

et pour qui)

17,5 Pas de détails mais dit que le bilan doit se baser sur l’interrogatoire et la clinique

NOFTT : plus de probabilité d’avoir une assurance publique et moins de probabilité d’avoir une pathologie 

médicale déjà connue. Les facteurs sociaux économiques jouent peut-être un rôle dans le NOFTT.

Pas de différence statistiquement significative entre OFTT et NOFTT en fonction des symptômes de constipation, 

diarrhées et vomissement (ce qui contredit l'étude précédente qui dit que les vomissements orientent vers un 

OFTT, ici dit que non discriminant, souvent reflux physiologique)

Dans les pays développés, le FTT est généralement dû à une pathologie sous 

jacente.  Etapes :

- 1. diagnostic de FTT et identification de sa sévérité

- 2. identification de la pathogénèse du FTT

- 3. diagnostic de la cause sous-jacente

1. Critères de FTT :

- ratio poids/taille < 70-89 % ou BMI < 3
e
 percentile

- poids < 3
e
 percentile

- cassure de courbe > 2 percentiles (taille et/ou poids)

2. Pathogénèse du FTT

- apports insuffisants : manque d’appétit, vomissements chroniques, troubles de la 

masticationet de la déglutition, trouvles de la mobilité oesophagienne, dyspnée 

(pathologie cardiaque ou pulmonaire)

- augmentation des besoins énergétiques (dur à quantifier)

- malabsorption : diarrhées, stéatorrhée

3. Diagnostic de la cause sous jacente : cf interrogatoire clinique et bio

Arbre décisionnel devant un FTT :

- 1ere question : accès suffisant à la nourriture

- si non : négligence, pauvreté ? Signes psychiatriques et puberté : anorexie 

mentale ?

- si oui : examen clinique appareil par appareil

- si toux chronique et signes pulmonaires : test à la sueur (mucoviscidose)

- si diarrhées et selles sanglantes : endoscopies, anticorps pour maladie 

coeliaque : CD, Crohn, MICI

Variables étudiées : vomissements, diarrhées, faible appétit, restrictions 

alimentaires ou rituels alimentaires, douleurs abdominales récurrentes, vivacity 

(hyperactivité), constipation, alternance diarrhées/constipation, distension 

abdominale.

Classement organique / non organique selon : interrogatoire, clinique et bilan 

avec : biochimie, équilibre acide base (< 3 ans et présence de symptômes 

suggérant une maladie métabolique), analyse urinaire, TSH, T3L, âge osseux (si 

taille < 5e percentile et à la taille cible), Ac antitransglutaminase et anti 

endomysium, IgA total, transit baryté si vomissements, endoscopies avec biopsies 

si Ac antitransglutaminase ou entiendyomysium positifs ou si demandé par le 

gastroentérologue sénior.

NOFTT : association significative avec : vivacity (hyperactivité), restriction 

alimentaire ou rituels alimentaires, faible appétit (chez le moins de 36 mois : juste 

hyperactivité)

OFTT : association significative avec : vomissements, alternance 

diarrhées/constipation, distension abdominale (et en plus diarrhées chez le moins 

de 36 mois)

L’association "pas de signes de OFTT + au moins 1 signe de NOFTT" est un bon 

indice de diagnostic de NOFTT, peu d’examens de laboratoire sont utiles.

Chez le moins de 36 mois, l'hyperactivité est le signe le plus important de NOFTT, 

ainsi que l’absence de vomissements, diarrhées, alternance diarrhées/constipation, 

distension abdominale.

- histoire médicale

- journal alimentaire

- quantifier les apports en pesant la nourriture, si allaitement peser l’enfant avant et après la têtée

- urines et selles (quantité)

- appétit (anorexie pas toujours mentale, peut être secondaire à une pathologie physique)

- vomissements

- troubles de mastication, déglutition, mobilité oesophagienne

- dyspnée

- selles : diarrhées chroniques (> 4 selles par jour pendant + de 4 semaines), stéatorrhées, selles sanglantes ou 

glaireuses (consistance, fréquence, quantité des selles) : malabsorption ? MICI ?

- douleurs abdominales

- chronologie entre début des signes digestifs et aliments ingérés

- développement psychomoteur

- autres signes comme toux (mucoviscidose), appareil par appareil, infections chroniques

- symptômes psychiatriques

- histoire sociale : métiers et revenus des parents, statut marital, rang dans la fratrie, scolarisation régulière ou 

non, amis et contacts sociaux (négligence, abus, privations, accès à la nourriture, pathologie psychiatrique chez 

parents)

- histoire familiale : causes familiales ou génétiques de petite taille

(interrogatoire petit à petit orienté par les possibles pathologies évoquées par les autres symptômes. Noter aussi 

la fréquence des symptômes et l’âge auquel ils surviennent)



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

- poids, taille, courbe, IMC (dénutrition? ++ si < 0,4
e
 percentile)

- « examen clinique » (sans précision), signes de déshydratation, de 

pathologie sous jacente

- surveillance du poids max 1x/j si < 1 mois, 1 fois par semaine si 1 à 6 

mois, 2x/mois si 6 à 12 mois, 1x/mois à partir d’1 an (dépend aussi du 

degré d’inquiétude). Pas de mesures plus rapprochée, inutile et angoisse 

les parents.

- mesure de la taillle : pas plus que tous les 3 mois (même si inquiétudes 

sur la croissance)

- envisager la recherche d'une infection urinaire

- envisager la recherche de maladie coeliaque si le gluten a déjà été 

introduit

- autres investigations seulement si orienté par la clinique, peu de chance 

que d’autres examens révèlent quelque chose si clinique sp par ailleurs

Avis spécialisé si : 

- signes de pathologie sous-jacente

- pas de réponse à la prise en charge/ l’intervention faite en premier 

recours

- vitesse de croissance lente ou petite taille inexpliquée

- perte de poids rapide ou dénutrition sévère

- inquiétudes quant aux parents (maltraitance)

- hospitalisation que si enfant vraiment inquiétant ou plan de soin prévu 

(comme nécessité d'une sonde nasogastrique par ex)

La première intervention devant une faible prise de poids est d’essayer 

d’augmenter la prise énergétique et donner des conseils pour gérer les 

comportements alimentaires.

- maladie coeliaque  (cause de OFTT la plus fréquente dans l'étude) : 

symptômes souvent non typiques, 1 enfant sur les 25 avec un signe de 

NOFTT

 recherche de maladie coeliaque : un des rares examens à faire dans le 

bilan diagnostique de l’enfant avec un FTT

- gaz du sang veineux avec détermination de la concentration en 

bicarbonate (acidose tubulaire rénale ) : pour tout enfant avec un FTT et 

suspicion d’acidose métabolique (à inclure dans les quelques tests à faire 

pour exclure une cause organique, même si rare). Surtout avant 3 ans a 

priori (pas très clair dans le texte)

Pour toutes les autres causes de OFTT : interrogatoire et clinique suffisent 

pour orienter le bilan diagnostique à réaliser. (dans l’étude juste 1 enfant 

avec asthme et 1 avec sinusite où clinique pas aidante, avaient des 

vomissements)

- radios (transit baryté ) : si 

vomissements (signe d'OFTT. 

RGO ? autre anomalie 

anatomique intestinale ?)

Causes retrouvées de OFTT dans l’étude sur 208 enfants :

- CD (25)

- RGO (5, uniquement avant 36 mois)

- diarrhées chroniques aspécifiques (5, avant 36 mois)

- intolérance aux protéines de lait de vache (4, avant 36 mois)

- Crohn (3, après 36 mois)

- GHD (2, après 36 mois)

- mucoviscidose (2)

- lithiase vésiculaire (1)

- colite ulcérée (1)

- autre colite (1)

- asthme (1)

- sinusite (1)

- poids, taille, IMC

- pli cutané : peu reproductible, pas utilisé en routine

Signes de dénutrition :

- pâleur, peau sèche et craquelée

- poussée des cheveux clairsemée

- musculature peu développée

- peu de graisse sous cutanée

- abdomen distendu avec malabsorption

- signes de carences vitaminiques (ex : rachitisme)

Examen appareil par appareil

Le bilan (laboratoire et autres) doit se baser sur une suspicion diagnostique 

dérivée de l’âge, de l’interrogatoire et de la clinique.

Pas de bilan standard pour définir la malnutrition, les plus utilisés sont :

- albumine, préalbumine

- IGF, IGFBP3

- Hb (anémie), fer, oligo-éléments comme le zinc et d’autres

Dans le FTT il peut y avoir :

- anémie

- carence martiale, carence en vitamine B12

- anomalies électrolytiques

- hypoalbuminémie

- IGF et IGFBP3 bas

Mesure de stéatorrhée si suspicion de malabsorption

Anticorps de la maladie coeliaque : gliadine et transglutaminases (si 

suspicion clinique?)

- âge osseux : dans le FTT, 

petit retard (retard plus 

important dans le retard 

constitutionnel de croissance)

Risques du FTT : affecte le développement somatique, psychosocial, 

moteur, cognitif, la fonction immmunitaire 

Pas de détails mais dit que le bilan doit se baser sur l’interrogatoire et la 

clinique

Les examens de laboratoire, imagerie et endoscopie changent rarement la 

prise en charge et le diagnostic dans le FTT.

- 1 % des examens de laboratoire ont aidé au diagnostic

- 5 % des imageries ont aidé au diagnostic

- 0 % des endoscopies ont aidé au diagnostic

Au total 2 % des examens ont conduit au diagnostic étiologique du FTT.

 recommande de ne pas faire de bilan complémentaire tout de suite, de 

d’abord observer l’enfant, de prioriser les interventions comportementales, 

et de ne faire des examens complémentaires que si signe clinique ou 

interrogatoire en faveur d’une pathologie organique en cause dans le FTT, 

ou si pas d’amélioration (pas de prise de poids) pendant l’hospitalisation 

malgré les interventions comportementales et une prise calorique 

adéquate.

cf partie "examens de 

laboratoire"

Prise de poids plus importante pendant l’hospitalisation si NOFTT.

Peut avoir une pathologie organique et une cause non organique au FTT.

- OFTT : 31 % : pour la moitié, causes déjà connues avant l’hospitalisation 

(pathologie cardiaque, retard de développement, Hirschprung), nouveaux 

diagnostics : intolérance aux protéines de lait de vache, laryngomalacie, 

anomalie génétique/chromosomique, tumeurs cérébrales, syndrome de 

Bartter, gastroparésie, malrotation

- NOFTT : 69 % : problème d’allaitement, de lait artificiel mal reconstitué, et 

le plus souvent apport calorique insuffisant

Biais notés :

- données pour des enfants hospitalisés (tertiary care hospital) 

- informations disponibles que si notées dans les dossiers (pas de sondage 

pour chaque enfant)

- ne tient pas compte de la valeur diagnostique d’un résultat négatif
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16 Etude 

prospective 

descriptive 

d’une 

population de 

110 enfants 

adressés dans 

une clinique de 

gastro-

entérologie 

pédiatrique 

pour un FTT 

(diagnostic, 

présentation 

clinique, 

évolution, 

examens 

réalisés

Ages non 

clairement précisés 

mais la plupart des 

enfants ont moins 

de 2 ans.

Consultations 

ambulatoires de 

gastro-entérologie. 

Critères de FTT : 

identique à la 

précédente étude 

(article IV)

Description 

d’une population 

d’enfants admis 

pour un FTT, 

décrit les 

caractéristiques 

cliniques, les 

diagnostics 

posés en fin 

d’hospitalisation, 

les examens 

réalisés et 

discute leur 

intérêt (les 

examens 

complémentaire

s sont-ils utiles 

et pour qui)

17,5 Important de savoir si OFTT ou NOFTT car si OFTT, en plus des mesures 

alimentaires, il faut traiter la cause sous jacente.

Diagnostic de NOFTT : si pas de cause organique trouvée ou si cause de NOFTT 

trouvée.

Faible rendement des examens complémentaires, à envisager si signes cliniques 

ou si pas d’amélioration malgré les interventions comportementales.

Pas de détails mais dit  le bilan doit se baser sur l’interrogatoire et la clinique
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20
18 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants de 0 à 3 

ans

Propose une 

approche 

diagnostique du 

FTT (problème 

multifactoriel)

10 Le diagnostic de FTT est généralement basé sur 2 critères de croissance pour 

éviter les faux positifs :

- poids pour la taille ou BMI < 5
e
 percentile et cassure de 2 percentiles

- poids pour l’âge < 5
e
 percentile ou cassure de 2 percentiles (après être arrivé à 

un modèle stable)

- taille pour l’âge < 5
e
 percentile ou cassure de plus de 2 percentiles (malnutrition 

chronique, ou si cassure de taille et pas de poids penser aux pathologies 

génétiques ou endocrines) 
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16 Revue simple, 

avis d’experts

FTT, pas de 

précision d’âge

Propose une 

approche 

diagnostique

9,5 Pour parler de FTT, tenir compte de nombreux facteurs. 

Par exemple, un enfant né avec un poids plus élevé que la moyenne va perdre des 

percentiles ensuite pour atteindre son couloir génétique. (25 % des enfants vont 

croiser 2 lignes de percentiles). 

Par ailleurs il y a des enfants avec un IMC normal mais qui ont un retard 

initialement sur le poids qui a fini par impacter aussi la taille, d’où l'IMC normal. Il 

faut utiliser les z-scores pour le diagnostic.

- Histoire alimentaire détaillée : préparation du lait K8 durée et fréquence de biberons et environnement des 

signes de détresse lors de l'alimentation (toux, nausées). Quantité et qualité des repas, volumes de liquides 

(attention aux jus, soda, lait et eau). Journal alimentaire sur 3 jours (ou mémoire des dernières 24h).

- Antécédents médicaux : maladies chroniques, infections fréquentes, retard de développement

- Histoire familiale : antédécent de retard constitutionnel de croissance et de puberté chez les parents (nb : dans 

le retard constitutionnel, après l’âge de 6 mois, le retard est harmonieux, alors que dans le FTT :M8:Q8 perte de 

poids d’abord, puis taille), taille cible

- Histoire sociale : qui nourrit l’enfant, environnement des repas, difficultés d’accès à la nourriture
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20
13 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants, a priori de 

0 à l’adolescence

Propose une 

approche 

diagnostique

11 Dépend de si le retard concerne le poids, la taille ou les 2 :

- taille (cassure > 2 percentiles) : hypothyroïdie, GHD, Cushing, pathologie 

cardiaque, rénale, métabolique, chromosomique

- poids (nb : il est normal de changer de couloir d'IMC entre 0 et 6 mois) : apports 

insuffisants, malabsorption, augmentation des dépenses énergétiques

- poids + taille : si cassure simultanée : génétique (familial) ou retard 

constitutionnel de croissance. Si poids d’abord : malnutrition chronique.

Evaluation complète médicale et psychosociale.

Histoire de la naissance :

- poids et taille de naissance, terme (prématurité, RCIU, SGA), problème de croissance harmonieux (cause 

génétique, toxique) ou dysharmonieux (prédomine sur le poids, suggère une malnutrition par problème 

placentaire par ex, meilleur pronostic)

- problème pendant la grossesse (infections, exposition à des toxiques ou des médicaments), pendant le travail, 

l’accouchement et en périnatal

Développement 

Alimentation :

- histoire alimentaire, problème de motricité orale (difficultés à avaler et mâcher), antécédent d’étouffement

- appétit, refus alimentaire, recrache, vomissements, communication de l’enfant par rapport aux signaux de faim 

et de satiété, préfère s’alimenter seul, routine lors des repas, collations, repas à la crèche, chaise dans laquelle il 

mange

- journal alimentaire, dliution lait/biberon, jus, qualité des repas

- difficultés alimentaire : alimentation orale difficile, fente labio palatine, RGO

Habitudes lors des repas :

- est-ce que l’enfant a une chaise adaptée à son développement ? Repas à heures régulières ? Alimentation 

forcée, diversion.

- est-ce qu’il a faim lors des repas ? (si grignotage n’aura pas faim pour les repas)

Autre problèmes comportementaux : sommeil, réponse aux ordres et habitudes du quotidien, interactions avec 

les autres, vécu de la séparation avec les parents

Histoire sociale/familiale :

- difficultés d’accès à la nourriture, à un logement, facteur de stress / dépression qui peut se répercuter sur la 

faculté à s’occuper de l’enfant

- abus, négligence, violences dans la famille

- accès à la nourriture et à l’assistance publique

- inquiétude parentale par rapport à la croissance de l’enfant et le comportement alimentaire, stratégies mises en 

place pour l’alimentation, comment savent-ils si l'enfant a faim ou n’a plus faim, relation parents/enfants et entre 

parents, soutien/conflit du reste de la famille, perception des repas (agréable ou stressant)

- connaissances sur ce qu’est une bonne alimentation adaptée au développement, organisation des repas

- antécédents familiaux de FTT

Antécédents médicaux et signes fonctionnels d’autres pathologies :

- infections récurrentes, opérations, brûlures, maladies chroniques : gastro intestinales, respiratoires, cardiaques 

congénitales, néoplasie, endocrinopathie, insuffisance rénale, maladies inflammatoires systémiques, pathologie 

neurologique

- diarrhées, vomissements, RGO (peut développer une appréhension à manger), douleurs abdominales, 

dysphagie

- allergies alimentaires

Cassure de poids :

- histoire alimentaire (journal 3 jours), type de nourriture, nombre de repas, timing d’introduction de la nourriture 

solide, laits spéciaux

- allergies alimentaires

- histoire prénatale, exposition maternelle (alcool, médicaments)

- diarrhées, ballonnements (cause gastrointestinale)

- antécédent de pathologie chronique (CD, MICI, coeur, rein)

- histoire psychosociale : métiers des parents, statut financier, stress à la maison, dépression famille (mère), 

interaction mère-enfant

- enfant qui a beaucoup d’appétit mais ne prend pas de poids : penser RGO, sténose du pylore, CD, 

mucoviscidose, intolérance aux protéines de lait de vache, maladie métabolique, anomalies intestinales 

anatomiques, MICI, entéropathie post entérite

Cassure de taille :

- courbe de croissance / vitesse de croissance (si petite taille mais vitesse de croissance normale, plutôt petite 

taille familiale ou retard constitutionnel)

- taille des parents / taille cible, âge de la puberté des parents

- histoire de la naissance et néonatale : SGA, hypoglycémie (GHD)

- antécédents médicaux : irradiation crânienne, traitement par corticoides ou stimulants

- très petites tailles dans la famille : dysplasie

- cassure de taille isolée (poids normale) : endocrinopathie

Cassure poids et taille :

- voir si un paramètre décroche en premier, si c’est le cas reprendre le schéma correspondant (cassure poids ou 

taille)

- grossesse et naissance : RCIU

- bilan systématique du nouveau né à revoir (mucoviscidose, pathologie métabolique)

- médicaments (stimulants pour le TDAH)

- antécédents médicaux : infections récurrentes, diarrhées chroniques (immunodéficience, mucoviscidose), 

pathologie cardiaque ou rénale

- si retard constitutionnel ou petite taille familiale : vitesse de croissance normale

(- généralement si cassure poids et taille en même temps, la cause n’est pas un apport alimentaire insuffisant)



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

Pas de détails mais dit que le bilan doit se baser sur l’interrogatoire et la 

clinique

Vomissements : souvent une raison pour faire une endoscopie pour 

chercher une oesophagite à eosinophiles

3,2% des examens de laboratoire ont aidé au diagnostic étiologique de 

FTT, les 2 étant des examens génétiques et suspectés par la clinique

3,2% des examens de 

laboratoire ont aidé au 

diagnostic étiologique 

de FTT, les 2 étant 

des examens 

génétiques et 

suspectés par la 

clinique

- endoscopies : ont aidé dans 

16,7% des cas au diagnostic 

(2 oesophagites à 

eosinophiles, clinique : 

vomissements + FTT). 

Meilleur rendement des 

endoscopies aussi car comme 

il s'agit d'un examen plus 

invasif, il est réalisé moins 

« facilement ».

- imageries : 3,1% (1 examen) 

a aidé au diagnostic (tumeur 

cérébrale)

- 89% de NOFTT

- 5,5% de FTT suite à une perte d'appétit liée à un médicament stimulant

- OFTT : nouvelles causes organiques trouvées : oesophagite à 

éosinophiles, colite allergique, cause génétique, tumeur cérébrale

- OFTT suite à une pathologie déjà connue : pathologie pulmonaire 

chronique, galactosémie et vomissements, laryngomalacie

Souvent il existe une cause non organique au FTT même chez des enfants 

avec des pathologies complexes systémiques par ailleurs.

Biais trouvés :

- population adressée en gastro-entérologie, non généralisable à tous les 

enfants

- suivi court, juste 1ère visite de suivie notée

- ne tient pas compte de la valeur diagnostique d’un résultat négatif

- taille, poids, IMC, PC (si < 2ans) courbes de croissance (spécifiques si 

prématurité, trisomie etc)

- taille cible

- examen appareil par appareil (souffle cardiaque sur pathologie 

congénitale, signes de pneumonie, cachexie sur pathologie chronique ou 

néoplasie etc.)

- signes de malnutrition : apathie, plis cutanés liés à perte de masse 

musculaire

- signes de déficits nutritionnels : palêur (anémie), rachitisme (carence en 

vitamine D)

- infections fongiques inhabituelles (VIH)

- déshydratation si diarrhées chroniques sévères (yeux creux/cernes, 

fontanelle creusée, pli cutané, manifestations neurologiques, tachycardie, 

hypotension)

- fente palatine

- signes de négligence : caries du biberon, mauvaise hygiène, érythème 

fessier sévère, ingestion de toxiques

- signes de maltraitance : ecchymoses, autres blessures

Généralement pas indiqués sauf si l’histoire ou la clinique suggère une 

pathologie, et à ce moment là un bilan orienté par la suspicion est à faire.

Le bilan basique initial peut inclure :

- NFS (anémie?)

- analyse urinaire (infection?)

- plombémie (si environnement en faveur)

Pas de bilan si :

- petite taille mais vitesse de croissance sp, examen clinique sp, bonne 

réponse aux recommandations pour l’alimentation

- SGA

- prématuré (noter les constantes sur une courbe appropriée)

Risques du FTT : affecte la croissance staturale, les fonctions cognitives, 

les performances scolaires, les apprentissages, peut donner une obésité 

plus tard.

A l’âge scolaire, beaucoup d’enfants qui avaient un FTT restent plus petits 

que les autres.

- poids, taille, PC, IMC

- examen physique complet à la recherche de signes de pathologies 

organiques ou de maltraitance

Examens complémentaires rarement utiles, limités aux cas où il existe des 

signes de pathologie organique ou si pas d’amélioration après les conseils 

nutritionnels et comportementaux (interventions comportementales et 

augmentation des apports caloriques avant tout examen si pas de point 

d’appel de pathologie organique).

Si échec des mesures interventionnelles :

- NFS

- électrolytes

- urée

- albumine

- Ac antitransglutaminase et IgA total si exposition au gluten

- VS

« Tout enfant qui ne grossit pas pendant une hospitalisation pour FTT doit 

avoir des examens complémentaires biologiques, imagerie et endoscopie 

selon l’indication »

Analyse génétique si 

la clinique suggère 

une pathologie 

génétique

- Si vomissements 

persistants (au-delà du simple 

reflux) : TOGD (recherche de 

malrotation)

- Imagerie cérébrale (si point 

d’appel?)

- Echographie cardiaque (si 

point d’appel?)

- Radio du thorax (si point 

d’appel?)

NOFTT : facteurs psychosociaux ou environnementaux (86 % des enfants 

hospitalisés pour FTT, et sûrement encore plus en ambulatoire)

Mais les causes sont souvent intriquées, même dans un FTT organique 

des aspects comportementaux sont présents. Les causes organiques 

n’excluent pas une part liée aux facteurs environnementaux.

Evolution / conséquences : les enfants présentant un FTT ont un QI 

similaire ou un tout petit peu en-dessous mais ils ont plus de difficultés en 

mathématique.

- mesurer à chaque visite : poids, taille, PC (jusqu'à 3 ans et + si problème 

de croissance), courbes (vitesse de croissance), IMC

- pli cutané et périmètre brachial

Cassure de poids :

- courbe de croissance : début de la cassure, voir si une pathologie ou un 

évènement psychosocial coïncide avec le début

- observer l’alimentation : technique du parent pour donner à manger, 

interaction enfant/parent, difficultés à têter / avaler, méthode inefficace 

d’alimentation

- examen clinique complet : signes de pathologie organique : dysmorphie, 

retard de développement, organomégalie, bruits respiratoires, signes de 

carences en vitamines et minéraux, signes de maltraitance

Cassure de taille :

- courbe

- dysmorphie, syndrome (Turner, Noonan, Down, Russell Silver, Prader 

Willi)

- envergure des bras, taille assise/debout (dysplasie)

- stade de Tanner chez les adolescents

Cassure poids et taille :

- courbe, IMC (normal)

- examen clinique complet

- dysmorphie (syndrome)

- stade de Tanner (adolescents)

Caryotype pour 

éliminer un syndrome 

de Turner chez toutes 

les filles avec taille < 

3
e
 percentile ou très 

en-dessous de leur 

taille cible.

Cassure de taille : 

étude chromosomique 

si suspicion de 

pathologie génétique

Cassure poids et 

taille : étude 

chromosomique si 

suspicion de 

pathologie génétique

L'interrogatoire et la clinique sont le plus important, les examens de 

laboratoire et d'imagerie sont à réaliser juste pour compléter les choses 

trouvées à l’interrogatoire et à la clinique.

Cassure de poids :

- si suspicion de pathologie organique : "basic metabolic panel", NFS, zinc, 

taux de vitamines liposolubles (malabsorption)

- si suspicion de CD : Ac antitransglutaminases

- si infections récurrentes, suspicion de mucoviscidose : test à la sueur

- si suspicion de malnutrition sévère ou suspicion de rachitisme : albumine, 

calcium, phosphore, PA

Cassure de taille :

- pas de bilan si croissance à vitesse normale au-dessus du 3
e
 percentile

- bilan si cassure de courbe même si > 3
e
 percentile (nb : il est normal de 

changer de couloir avant 2 ans et à l’adolescence surtout si retard de 

puberté)

- bilan initial : TSH, T4L, IGF1, IGFBP3

- test de stimulation : si faible vitesse de croissance (par rapport au stade 

de Tanner) et IGF1 bas

Cassure poids et taille :

- biologie basée sur l'interrogatoire et la clinique

- bilan plus complet si étiologie pas claire après examen clinique : NFS, 

comprehensive metabolic panel, vitamines liposolubles, VS, TSH, T4L

- analyse des selles : si suspicion de malabsorption

- acides aminés, acides organiques urinaires, carnitine, lactate : si 

suspicion de pathologie métabolique

Cassure de poids :

- âge osseux : aide à 

différencier si pathologie 

organique ou non. Si normal, 

peu de chance d’avoir une 

pathologie endocrinologique 

ou organique.

- selon l'interrogatoire et la 

clinique : échographie 

abdominale, TOGD, examen 

de la déglutition au barium

Cassure de taille :

- âge osseux (bilan initial)

- radios du squelette : si 

histoire familiale ou clinique 

suggérant une dysplasie

- IRM hypothalamo-

hypophysaire : si GHD 

idiopathique

Cassure poids et taille :

- imagerie basée sur 

l'interrogatoire et la clinique

- âge osseux (si retardé + 

histoire familial de retard 

constitutionnel de croissance 

et de puberté : suffisant pour 

parler de retard 

constitutionnel)
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16 Revue simple, 

avis d’experts

Enfants sans 

précision d’âge 

(mais plutôt enfants 

jeunes)

Propose une 

approche 

diagnostique
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14 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants de 0 à 

l’adolescence

Propose une 

approche 

diagnostique

10,5 Pour tous :

- histoire de la grossesse, antécédents médicaux, signes fonctionnels, développement, médicaments, allergies, 

antécédents familiaux, poids/taille des parents, histoire alimentaire, activité physique, évaluation psychosociale

- histoire médicale et signes fonctionnels : apports insuffisants (suite à une pathologie ou non), augmentation des 

besoins ou du métabolisme (brûlures, cancer, VIH), pertes caloriques excessives (brûlures, diarrhées, 

protéinurie, vomissements, pertes protéiques digestives), malabsorption (mucoviscidose, CD)

Nourrissons :

- allaitement : succès de la mise au sein et de l’allaitement, sein ou tire-lait, horaire des repas, quantité de lait si 

tiré, utilisation de lait maternisé en complément, accès à un professionnel de l’allaitement, durée de l’allaitement / 

âge au sevrage, alimentation et hydratation maternelle

- lait maternisé : quel lait à la naissance et actuellement, nombre de changements de lait, horaires des repas, 

horaires de sommeil, quantité par biberon / par jour, reconstitution du lait maternisé (demander au parent de 

décrire ou montrer la préparation des biberons, nombre de cuillères, d’eau, lequel est mis en premier dans le 

biberon, ajout de céréales et quantité, ajout d’autres aliments dans le biberon, conseils reçus sur la préparation 

des biberons), calculer le nombre de calories par millilitres.

- autres aliments : âge de la diversification, petits pots, purées, lait de vache, horaires des repas, texture et 

quantités des repas, mode alimentaire, jus et boissons sucrées (quantité), quantité d’eau par jour, passage au 

gobelet ou paille

- activités : développement, âge des acquisitions, limitations physiques, histoire de prise en charge 

psychologique ou physique

Enfants et adolescents :

- liquides : lait de vache (entier, écrémé, demi), lait sans lactose, quantité, jus et boissons sucrées (quantité), 

consommation d’eau (quantité)

- nourriture : horaire des repas et collations, journal alimentaire, taille des assiettes et portions (nombre de fois où 

se sert), qualité de la nourriture (fast-food, combien de fois par semaine, type), conseils donnés par des 

professionnels ou l'entourage

- activités : niveau d’activité physique, participation en cours de sport, activités extra scolaires, durée par jour 

d’activité physique

- sommeil : quantité

Comportements alimentaires :

- problème de déglutition, de salive, recrache, vomissements, reflux

- aversions orales (sein, sucette, cuillère), aversion à des textures

- antécédent d’orthophonie

- position pendant le repas (siège approprié)

- interaction enfant/parent : observation de l’interaction pendant le repas au biberon ou cuillère, contact visuel, 

expressions faciales, est-ce que le parent sait quand l’enfant a faim/plus faim et répond aux signaux ?

- perception de son poids par l’enfant, coopération de l’enfant avec un plan nutritionnel

- nombre de repas par semaine mangés en famille

Parents :

- nutrition et activités : alimentation de la mère (si allaitement), poids des parents, végétariens, allergies 

alimentaires (ex CD)

- psychosocial : évaluation psychosociale, sécurité alimentaire, troubles alimentaires (anorexie), perception du 

poids de l’enfant

Histoire alimentaire :

- environnement : routine alimentaire à la maison et à la crèche

- habitudes alimentaires de la famille : restrictions culturelles ou religieuses, familles migrantes non habituées aux 

aliments locaux et leur qualité. Journal alimentaire : quantifie les apports, identifie les dysfonctionnements, les 

habitudes de grignottage, le manque de routine ou d’horaires fixes, distractions pendant les repas, mauvaises 

réponses du parent au comportement alimentaire de l’enfant, prise excessive de jus (peu calorique et coupe 

l’appétit)

- préparation des repas : reconstitution du lait maternisé, fréquence des repas, apport calorique, aliments pour 

bébé ou non spécifiques, techniques d’alimentation

- ressources : programmes d’aide, travailleurs sociaux, accès à la nourriture

Histoire médicale :

- antécédents médicaux : atopie (ex la dermatite atopique peut venir d’une allergie alimentaire), allergies 

alimentaires, RGO, infections urinaires, pulmonaires ou cutanées, acidose tubulaire rénale

- prématurité, pathologies congénitales, poids de naissance (petits poids plus sujets au FTT)

- opérations

- évaluation du développement : peut indiquer une pathologie sous jacente (ex : neuromusculaire) ou un 

problème psychosocial

(négligence) qui peut contribuer au FTT. Il y a plus de retards de développement chez enfants présentant un 

FTT.

- problème de sommeil

Histoire familiale :

- pathologies gastro-intestinales : CD, MICI, mucoviscidose

- alimentation des parents dans leur enfance (malnutrition)

- taille et âge de la puberté (petite taille familiale, retard constitutionnel de croissance et de puberté)

- pathologie psychiatrique (dépression du post-partum), usage de drogues

Histoire sociale :

- conditions de vie : sécurité, confort, aptitude des parents à acheter de la nourriture appropriée, pauvreté, 

isolation sociale

- relation parent/enfant : mauvaises compétences parentales, manque de lien

- qui s’occupe de l’enfant : parents, membres de la famille, famille d’accueil

- facteurs de stress : soutien financier et psychologique pour l’enfant et sa famille, violences conjugales

Signes fonctionnels :

- maladies : infections respiratoires, gastroentérite, fièvre, agitation, irritabilité, pathologies récurrentes (la 

malnutrition réduit les défenses immunitaires), voyages, visites médicales, passages au SAU, hospitalisations, 

exposition à des parasites ou à des pathologies endémiques (ex tuberculose)

- vomissements, diarrhées, déshydratation



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

- poids, taille, IMC, courbes (spécifiques si prématurité, Turner, Down etc) : 

mesures répétées (ne pas peser les nourrissons tous les jours)

- signes de pathologies chroniques

- dysmorphie (pathologie génétique, syndrome)

- oedème (pathologie rénale, hépatique, cardiaque)

- modification de la couleur/texture des cheveux : déficit en Zinc

- souffle cardiaque : pathologie anatomique cardiaque

- hépatomégalie : infection, pathologie chronique, manutrition

- statut mental/cognitif : paralysie cérébrale, peu de liens sociaux

- relation parent/enfant pauvre : dépression, stress social

- rash, pathologie dermatologique, ecchymoses : VIH, allergie aux 

protéines de lait de vache, maltraitance

- difficultés respiratoires : mucoviscidose

- déclin : paralysie cérébrale, cancer

- évaluation du développement

- évaluation du statut nutritionnel

- état bucco dentaire, caries, frein de la langue court (controversé) (facteur 

de risque de FTT)

Examens de laboratoire et hospitalisation rarement indiqués dans le FTT, 

bilan ciblés selon la pathologie suspectée.

Pas de bilan standard, l'interrogatoire et la clinique peuvent être la seule 

chose indiquée pour débuter une prise en charge.

Si un bilan est fait, initialement :

- NFS

- analyse urinaire

- électrolytes

- bilan thyroïdien

- tests de la maladie coeliaque

Bilans spécifiques : mucoviscidose, allergies alimentaires, VIH, 

tuberculose, déficit immunitaire : selon la clinique.

Autres bilans : selon le diagnostic suspecté à la clinique

Selon le diagnostic suspecté 

par la clinique

Examens de laboratoire et d'imagerie : basés sur les découvertes de 

l’interrogatoire et de la clinique, et sur les risques de complications 

médicales du FTT.

Bilan initial :

- NFS

- enzymes hépatiques

- électrolytes, phosphore, magnesium

- TSH, T4L

- analyse urinaire

- VIH

- CRP ou VS

- carence nutritionnelles : fer, vit D

A envisager selon les cas :

- élastase fécale

- test à la sueur

- Anticorps de la maladie coeliaque

- étude des selles si diarrhées

Selon suspicion 

clinique

Selon les cas :

- radios du squelette

Hospitalisation indiquée si :

- doute sur une sous-alimentation intentionnelle

- crainte pour la sécurité de l’enfant

- malnutrition sévère

Suite de l’interrogatoire : évaluation psychosociale :

Enfant :

- besoins de soins médicaux spéciaux : prématurité, anomalies 

congénitales, reflux sévère, dysfonctions oromotrices, pathologie 

métabolique, allergies (lait de vache ou autre), troubles neurologiques 

- interaction parent/enfant : attachement, réponse aux besoins, éducation

Parents :

- niveau de connaissance : niveau d’éducation, histoire de troubles du 

développement, limites intellectuelles (lecture, écriture, compter), 

compréhension de conseils alimentaires et coopération

- abus de substances : alcool, tabac, médicaments, drogues

- santé mentale : histoire de maltraitance dans l’enfance, dépression, 

anxiété, bipolarité, psychose, stress post-traumatique

- limitations physiques : problèmes de santé, médicaments sédatifs

Environnement :

- parent : père, mère, autre

- famille : parent célibataire ou couple, nombre d’enfants, nombre de gens 

dans le foyer, autres enfants ou adultes dont doit s’occuper, santé des 

autres membres de la famille (FTT, troubles du développement)

- "support systems" : isolation sociale, amis, famille

- violences familiales : domestiques, maltraitance de l’enfant, services de 

protections de l’enfance impliqués, mesures de protection légales

- garde de l’enfant : décidée par un juge, par 1 ou les 2 parents, disputes 

de la garde, communication entre les parents

Ressources personnelles et de la communauté :

- financières : métiers des parents, revenus, possibilité d’acheter de la 

nourriture, des médicaments, du matériel, loyer etc.

- nourriture : accès à la nourriture, aides

- maison : propriétaire ou locataire, logement social, eau, électricité, gaz, 

état du logement (sécurité, fuites)

- assurance : assurance privée, CMU

- moyens de transport : motorisé, transports en commun, accès aux 

magasins, hôpital, médecin

Examen clinique :
- poids, taille, IMC, distribution des graisses

- examen complet des pieds à la tête, blessures, complications de la 

dénutrition (cheveux, peau, infections cutanées), hépatomégalie

La malnutrition sévère impacte d’abord le poids, puis la taille et le PC, dans 

les cas extrêmes de développement cognitif et les fonctions immunitaires.

Hospitalisation indiquée si :

- risque sévère pour la santé

- prise en charge ambulatoire inefficace

- grande déficience ou anxiété parentale

- interaction parent/enfant très pauvre

- besoin d’informations précises sur la prise alimentaire

- facteurs psychosociaux qui mettent l’enfant en danger, suspicion de 

maltraitance

- pathologie sous jacente sévère ou problème de santé

- malnutrition sévère ou déshydratation

Pour les enfants ayant des problèmes médicaux complexes et des 

problèmes sociaux et de développement : on peut montrer une amélioration 

du poids pendant l’hospitalisation, mais la prise de poids pendant 

l’hospitalisation ne confirme pas forcément la cause alimentaire ou familiale 

au FTT.
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12 Revue simple, 

avis d’experts

Enfants (sans 

précision d’age)

Propose une 

approche 

diagnostique

13 Causes organiques rares (5-10 % des FTT), et quand organique il y a des signes 

ou symptômes clairs suggérant une pathologie sous jacente. Les bilans 

complémentaires dans le FTT asymptomatique ne trouvent quasiment pas de 

nouveaux diagnostiques de pathologies organiques. Pathologie organique peu 

probable si asymptomatique, les investigations doivent être organisées de manière 

à éliminer certaines pathologies rares plutôt qu’à identifier une cause au FTT.

Diagnostic du FTT :

- cassure de 2DS, mais pour les enfants avec un poids de naissance < 9th 

percentile une cassure de 1DS devrait déjà inquiéter, et pour ceux nés avec un 

poids > 91st centile une cassure de 3DS devrait être considérée.

- poids < 0,4th centile 

- IMC < 2nd centile

- association petit poids, petite taille ou IMC + cassure de poids : le plus à risque

Le FTT est assez fréquent chez le nourrisson et généralement survient chez 

l'enfant par ailleurs en bonne santé et dans un environnement non maltraitant.

- taille des parents

- antécédents médicaux

- évaluation du développement neurologique (approprié pour l’âge ?)

- histoire alimentaire : histoire de l’allaitement, âge au sevrage, gamme et type de nourriture actuelle, routine des 

repas et comportement alimentaire, journal alimentaire sur 3 jours, observer un repas

- facteurs psychosociaux (ex dépression maternelle)
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avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’âge)

Propose une 

approche 

diagnostique

9 Pas de dichotomie organique / psychosocial, causes multifactorielles. Parfois 

cause organique, mais la prise en charge crée des problèmes comportementaux 

d’aversion alimentaire par exemple, s’ajoute le stress familial etc.

Les longues hospitalisations pour éliminer une pathologie sous-jacente, ou retirer 

l’enfant du milieu pour enquêter sur l’environnement et montrer que l’enfant grandit 

mieux à l’hôpital, ne sont plus d’actualité.

L’idée que forcément les enfants ayant un FTT auraient des effets à long terme sur 

le développement neurologique n’est plus vraiment vraie non plus.

FTT : pas un syndrome mais un signe physique de nutrition inadéquate / sous 

nutrition. La cause est souvent multifactorielle, l’évaluation diagnostique ne doit 

pas s’arrêter automatiquement quand une cause potentielle a été trouvée, il faut 

voir s’il y en a d’autres.

- aliments donnés à l'enfant : quel lait, lait maternisé, aliments, vitamines

- connaissances des parents sur ce qu’est un régime adapté à l’âge et au développement de l’enfant

- ressources financières pour assurer l’alimentation adéquate

- comment se passe l’allaitement, pour la mère et pour l’enfant

- le lait maternisé est-il bien préparé

- consommation excessive de jus qui coupent l’appétit

- signes de maltraitance

- conditions intrinsèques chez l’enfant qui interfèrent avec la prise alimentaire : dysfonction oromotrice, retard de 

développement, aversions alimentaires dûes à des problèmes de comportement ou à une réponse acquise à la 

douleur

- vomissements fréquents : RGO, malrotation avec volvulus intermittents, HTIC

- journal alimentaire sur 3 jours avec avis du nutritionniste pour calculer les apports énergétiques, protéiques, 

vitaminiques et en minéraux

- signes de malabsorption : fréquence et consistance des selles, voir si le dépistage néonatal de la 

mucoviscidose a été fait (pas spécifique et sensible à 100 % non plus), histoire familiale de troubles respiratoires 

et gastro-intestinaux, exposition au gluten, antécédents familiaux de CD ou de pathologie endocrinologique, 

histoire familiale d’allergie aux protéines de lait de vache

- antécédent de pathologie chronique

- signes fonctionnels pour chercher des signes d’insuffisance cardiaque, rénale, une pathologie endocrinologique

- histoire périnatale, RCIU

"Short Stature"
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20
05 Etude 

descriptive 

transversale 

« de pratique »

Questionnaire 

envoyé aux 

membres de 

l'ESPE (European 

Society of 

Paediatric 

Endocrinology) et à 

plusieurs endocrino-

pédiatres des USA, 

Canada, Brésil, 

Japon, Australie et 

Nouvelle Zélande

Questionnaire 

demandant aux 

spécialistes des 

différents pays 

leur procédure 

diagnostique en 

cas de retard de 

croissance (pas 

de précision 

d'âge)

14 Non précisé, parle a priori du bilan diagnostique quand l'interrogatoire et la clinique 

n'ont pas orienté sur une piste
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13 Etude 

rétrospective 

observationnell

e

Revue 

rétrospective des 

dossiers de 1373 

enfants adressés 

au Cincinnati 

Children's Hospital 

Medical Center 

Pediatric 

Endocrinology 

Clinic entre 2008 et 

2011. Inclusion de 

235 enfants ayant 

une taille < 3rd 

percentile et étant 

asymptomatiques, 

âges non précisés.

Evaluation du 

rendement 

diagnostique du 

protocole 

diagnostique du 

"Consensus 

statement on the 

diagnosis and 

treatment of 

children with 

idiopathic short 

stature" (article 

XV) dans cette 

population.

15 1. Pas de bilan systématique chez les enfants petits asymptomatiques sans baisse 

de la vitesse de croissance (sauf +/- recherche de CD et âge osseux)

2. Bilan systématique (biologie et radio, sans précision) chez les enfants avec une 

vitesse de croissance anormale, donc la vitesse de croissance est à monitorer.

3. Les enfants avec des pathologies organiques sont particulièrement petits. Plus 

de pathologies organiques quand plus petite taille.

4. La baisse de la vitesse de croissance est un meilleur indicateur que la taille en 

soit.

Pas de détails mais conclusion :  interrogatoire et clinique doivent guider l'approche diagnostique.



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

- poids, taille, courbe (ajustée si prématurité)

- auscultation cardio-pulmonaire

- évaluation du développement neurologique

Les pathologies organiques sont rares chez l'enfant asymptomatique, mais 

il est raisonnable d’éliminer une pathologie organique si les conseils 

nutritionnels et comportementaux n’ont pas été efficaces.

Les bilans ne devraient généralement pas être entrepris en soins primaires, 

mais différés jusqu’à une évaluation pédiatrique. Investigations : que si 

signes ou symptômes de pathologies, ou si la perte de poids persiste ou 

est sévère. Pas de bilan de routine standard d'utilité prouvée, mais les 

biologies suggérées (en soins secondaires) sont :

- si perte de poids persistante : NFS, ferritine, urée et électrolytes, thyroïde, 

Ac de la maladie coeliaque, ECBU

- si histoire d’infections respiratoires : test à la sueur (mucoviscidose)

- si alimentation solide limitée ou couleur de peau foncée : taux de vitamine 

D (rachitisme)

Caryotype chez les 

filles si le retard 

persiste (en soins 

secondaires)

Si enfant < 3 mois ou 

infections respiratoires : radio 

du thorax (anomalies 

cardiaques, mucoviscidose) 

(en soins secondaires)

- examen clinique complet, concentré sur les points relevés à 

l'interrogatoire

- signes de dysmorphie, proportions des membres

- poids, taille, PC, IMC

- épaisseur du pli cutané, périmètre brachial

- observer un repas, interation parent/enfant pendant le repas, horaires des 

repas, position de l’enfant pendant le repas (chaise adaptée), difficultés à 

avaler ou mâcher selon la consistance et la température, aversion 

alimentaire, cris, pleurs, recrache, tape, tourne la tête, vomit, garde la 

nourriture dans la bouche

Très peu d’intérêt aux examens complémentaires, pas de preuve de 

l’intérêt d’un bilan complet systématique dans le FTT. Approche au cas par 

cas.

Le bilan peut aider à créer une alliance avec la famille, montrer qu’on fait 

une recherche globale, aide aussi à comprendre qu’on investigue au 

niveau de l’environnement, psychosocial, comportement, fait partie d’un 

tout. Le bilan du développement, la recherche d'un problème oromoteur, 

social, de santé mentale, etc. fait partie du bilan de routine, pas à réserver 

aux cas où le bilan organique est normal.

Si un bilan est jugé nécessaire par le médecin, même si pas d’indication 

clinique particulière, envisager :

- NFS (anémie, carence martiale)

- "complete chemistry panel", dont bilan rénal et hépatique

- recherche de maladie coeliaque

- examen des selles (stéatorrhée et « reducing substances » pour voir si 

intolérance au lactose)

- test à la sueur

Si cassure de taille et taille <50
e
 percentile pour l’âge, envisager bilan 

pour :

- hypothyroïdie

- GHD

Si taille > 50
e
 percentile, bon indice pour une absence de pathologie 

endocrinologique.

Conséquences du FTT : études pas toutes d’accord mais tendance globale 

de dire qu’il y a des inquiétudes sur des effets à long terme sur la cognition, 

les apprentissages et le comportement, ± la croissance au long cours 

(enfants plus petits et fins)

Quasiment plus de bilan hospitalier maintenant, approche ambulatoire, 

pluridisciplinaire si possible. Il est préférable de faire les choses dans 

l’environnement habituel de l’enfant, par ailleurs évaluation d’un 

changement de poids peu significative sur quelques jours d’hospitalisation, 

voir évolution sur plusieurs semaines.

Certains enfants sont « faits pour être plus minces et petits », il s'agit de 

leur norme à eux même si pas la norme statistique. Parfois les mesures 

diététiques chez ces enfants induisent des syndromes métaboliques plus 

tard, une obésité. Donc il faut étudier au cas par cas pour savoir si une 

thérapie nutritionnelle est indiquée.

Pourcentage de pays réalisant chaque examen dans leur procédure 

standard :

Hb : 93%

Ht : 87%

cell indices (VGM, TCMH, CCMH etc) : 69%

Leucocytes : 81%

Formule : 69%

VS : 69%

Ferritine : 69%

ASAT : 69%

ALAT : 69%

GGT : 44%

PA : 56%

Albumine : 56%

Creat : 75%

Na : 75%

K : 69%

Ca : 75%

Ph : 75%

Equilibre ac-base : 31%

IgA anti endomysium : 88%

IgA antigliadine : 50%

Antiglutaminase : 37%

IgA total : 43%

TSH : 100%

T4 : 87%

IGF1 : 87%

IGFBP3 : 69%

FSH : 50% (chez les filles < 2 ans ou > 9 ans)

Turner : pour 50% des 

pays, à chercher 

systématiquement

SHOX et disomie 

uniparentale à 

chercher pour 35% 

des pays

Age osseux pour 100% des 

pays

Recommandation de rechercher systématiquement la maladie coeliaque 

Pas de détails mais conclusion :  interrogatoire et clinique doivent guider 

l'approche diagnostique.

Maladie coeliaque : probablement à toujours chercher mais besoin d'études 

pour le confirmer.

Age osseux : peut être utile 

pour différencier ISS et retard 

constitutionnel de croissance 

et de puberté.

Beaucoup moins de pathologies organiques trouvées par rapport à d'autres 

études car n'inclut que des enfants asymptomatiques, renforce l'importance 

de l'examen clinique pour mettre sur la piste, car quand il est bien fait il 

reste peu de pathologies méconnues.

L'ISS est reconnu comme une indication de traitement par GH. Certains 

disent que pour diagnostiquer un ISS il faut avoir un bilan complet normal. 

Dans cette étude ils disent que le bilan doit être surtout clinique et pas 

forcément biologique

Revue des études parlant des causes et facteurs de risque de FTT :

- Niveau socio-économique et éducationnel : dans des études récentes en 

Angleterre, pas d’association significative FTT / bas niveau socio-

économique et éducationnel. Sûrement lié au « filet de sécurité » des 

systèmes de santé modernes qui soutiennent les familles avec des jeunes 

enfants.

- Maltraitance/négligence : environ 5 % des FTT, la maltraitance peut être 

vue plus souvent chez les enfants ayant un FTT, mais reste rare dans la 

population des FTT.

- Difficultés alimentaires : association FTT et petit appétit, succion faible, 

difficultés au sevrage, comportement de la mère quand elle donne le repas 

(moins d’interactions positives avec l’enfant, d’anticipation et aide pour 

répondre aux besoins de l’enfant)

- Dépression maternelle : certaines études trouvent une association avec le 

FTT, d’autres pas vraiment.

- Variations selon l’âge : diagnostic en moyenne de FTT vers 15,5 mois, 

mais généralement la cassure de courbe commence dans les premières 

semaines, 50 % remplissent déjà les critères à 6 mois. Cassure dans les 2 

premières semaines : associée avec des facteurs périnataux (prématurité, 

tabac pendant la grossesse etc), et début plus tard plus associé avec une 

pathologie organique et des difficultés alimentaires.

Conséquences du FTT : effets sur la croissance au long terme et peut-être 

petit effet sur les capacités cognitives. Effets sur la croissance 

potentiellement réversibles si intervention.

Adresser au spécialiste (pédiatre) si signe de pathologie sous-jacente ou 

perte de poids sévère (cassure >=2DS) qui a persisté malgré les 

interventions. Pas d’hospitalisation sauf circonstances extrêmes. Avant 

d’adresser au spécialiste, essayer les interventions classiques ± aide de la 

puéricultrice (« health visitor »).
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20
08 Consensus, 

par groupes de 

discussion 

entre experts, 

revue des 

questions clés, 

vote et atteinte 

d'une décision 

majoritaire 

pour chaque 

question.

Consensus auquel 

ont participé 32 

spécialistes, dont 

les représentants 

des sociétés 

d'endocrino-

pédiatrie 

internationales. La 

population dont il 

était question était 

les enfants 

présentants un 

retard de 

croissance 

idiopathique (ISS), 

sans précision 

d'âge.

Discussion et 

vote d'un 

consensus sur 

la prise en 

charge des 

enfants 

présentant un 

ISS, sur la base 

de la littérature 

et des 

expériences 

cliniques des 

experts

14,5 La petite taille familiale et le retard constitutionnel de croissance et de puberté sont 

inclus dans l'ISS.

Antécédents personnels et familiaux

Consanguinité

Age de la puberté des parents

Taille des parents au 1er et 2e degrés (fratrie, cousins etc)

Croissance foetale, complications périnatales, poids de naissance

Antécédents de maladies

Antécédents de symptômes de maladie chroniques

Médicaments utilisés

Statut nutritionnel

Développement psychosocial et cognitif

Courbe de croissance (chiffres précédents), adaptées à l’origine ethnique
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14 Revue 

systématique 

de la littérature

Revue 

systématique 

incluant 16 articles 

traitant de la prise 

en charge 

thérapeutique mais 

aussi diagnostique 

de l'ISS chez les 

enfants de 0 à 18 

ans.

Synthèse  de la 

revue 

systématique 

pour la partie 

"prise en charge 

diagnostique"

12,5 Evaluer la taille : taille absolue (<2DS), calcul de la taille cible, évaluation de la 

vitesse de croissance (faible vitesse de croissance en faveur de pathologies 

organiques, mais dans les 3 premières années peut changer de couloir, 

adolescence aussi selon l'âge de la puberté)

Diagnostic différentiel de la petite taille :

Variants normaux :

- petite taille familiale

- retard constitutionnel de croissance et de puberté

Croissance anormale :

- disproportionnée (tronc/membre) :

  * dysplasie squelettique

  * SHOX gene mutation

  * radiation moelle épinière

- proportionnée

  * intrinsèque : SGA (RCIU), anomalie chromosomique ou génétique

  * cassure poids > cassure taille : déficit nutritionnel, malnutrition, malabsorption 

(CD, MICI), diabète mal contrôlé

  * maladies chroniques (rénal, cardiaque, pulmonaire, hématologique)

  * poids maintenu : endocrinopathie (GHD, hypothyroïdie, hypercorticisme), CD ou 

MICI parfois

Taille des membres de la famille et histoire de leur développement pubertaire

Histoire néonatale :

- âge gestationnel

- poids et taille de naissance

- complications pré et périnatales

Retard dans le développement / l’acquisition des principales étapes, difficultés scolaires

Antécédents de problèmes médicaux

Signes fonctionnels en faveur de certaines pathologies

Alimentation pour évaluer le statut nutritionnel

Médicaments utilisés (traitement du TDAH, anticonvulsivants, antidépresseurs)
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17 Consensus 

(selon une 

version 

modifiée de la 

méthode 

RAND/UCLA)

Consensus 

d'experts pour 

définir les 

pathologies cibles 

principales de la 

surveillance globale 

de la croissance 

chez l'enfant (sans 

précision d'âge, 

sans élément sur le 

contexte clinique, 

dans la population 

générale)

Consensus basé 

sur la littérature 

et l'expérience 

d'experts pour 

définir les 

pathologies 

cibles 

principales de la 

surveillance de 

la croissance 

chez l'enfant

15,5 Par pathologies qui doivent être les cibles principales du screening (donc dans la 

population générale, sans élément initial sur le contexte clinique, donc applicable 

au "growth monitoring" plutôt qu'à la situation du médecin généraliste. Mais 

méthode diagnostique pour cette liste de pathologies non précisée.

4 critères pour la sélection : incidence et sévérité avec morbi/mortalité, longue 

phase asymptomatique avec juste manifestation auxologique, relation diagnostic 

précoce / meilleure issue, critère diagnostique fort et indépendant des critères 

auxologiques.

Précise que l'objectif du consensus est de sélectionner des pathologies qui 

devraient servir à la construction des algorythmes pour définir la croissance 

anormale et non pas remplacer l'expertise clinique. D'autres pathologies doivent 

toujours être cherchées par les médecins.
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09 Revue simple 

basée sur le 

Dutch 

Consensus 

Guideline de 

1998

Enfants (sans 

précision d’age), 

pays aisés

Propose des 

critères justifiant 

la réalisation 

d'un bilan et une 

procédure 

diagnostique

12,5 1ère partie sur les critères justifiant la réalisation d'un bilan

Puis propose une approche en 3 étapes pour approcher le diagnostic :

1. Interrogatoire et clinique

2. Investigations spéciales selon les pistes des premières données

3. Examens radiologiques et biologiques non spécifiques en l’absence de pistes

Taille et poids de PC, âge gestationnel (SGA ? Disproportions ?)

Particularités pendant la grossesse (RCIU, consommation de drogues, infections) et à la naissance (siège, 

asphyxie, ictère, hypotonie et ronflements (Prader Willi)) : le RCIU peut mener au SGA avec parfois une petite 

taille qui persiste ; les dysfonctions hypophysaires sont associées avec les sièges et les ictères prolongés.

Précédentes mesures de poids/taille : courbe de croissance

Pays d’origine, ethnie (utiliser courbes de référence en fonction)

Consanguinité

Taille des parents

Impression globale des parents (dysmorphie surtout visage et mains, proportions des membres)

Age de la puberté chez les parents

Antécédents familiaux (maladies autoimmunes, pathologie thyroidienne, troubles de la croissance, problèmes 

squelettiques, endocrinopathie)

Age de début de la puberté chez l’enfant

Antécédents de maladies, opérations, traitements (ex : corticoides inhalés)

Signes fonctionnels pour chaque système : coeur, poumons, intestins (douleurs abdominales, abdomen tendu, 

diarrhées, constipation), reins, endocrinopathie (fatigue), système nerveux central (maux de tête, troubles 

visuels, nausées, vomissements), fatigue (anémie, CD, MICI, troubles rénaux, hypocorticisme)

Histoire alimentaire de la première année / nutrition (dans le SGA et Prader Willi, souvent difficultés alimentaires 

la 1ere année. Si FTT : histoire plus détaillée voir question spécifique)

Retard dans les acquisitions, retard intellectuel

Environnement social, fonctionnement psychosocial : performances scolaires (niveau, comportement social, 

activités physiques), contact social, personnalité (confiance en soi), vitalité (humeur, activités, sommeil), 

comportement, plaintes physiques inexpliquées, attitude parentale (recherche de négligence, privation affective, 

malnutrition, dépression, anorexie mentale, évaluation du soutien et de l’inquiétude parentale)



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

Caractéristiques phénotypiques

Périmètre cranien si < 4 ans

Proportions du corps

Stade pubertaire

Statut nutritionnel

Quantifier le degré de retard de croissance

Proportions  : envergure des bras, taille assise, ratio segment supérieur / 

inférieur = taille tête à symphyse pubienne / symphyse pubienne pieds, IMC

Recherche de dysmorphie (syndrome?)

Signes de maladies chroniques

Signe d’endocrinopathie

Biologie si pas de piste sur un diagnostic après interrogatoire et clinique :

NFS

VS

PA

Albumine

Creat

Na, K, Ca, Ph

Test pour maladie coeliaque

TSH, T4L

IGF-1

Bicarbonate

Dépistage de déficit en GH uniquement si interrogatoire ou clinique 

compatible, ou petite vitesse de croissance, ou taux d’IGF-1 bas (pour la 

plupart des experts : pas de dépistage de GHD si vitesse de croissance 

normale, pas de retard d’âge osseux et IGF 1 normal). Pour une minorité 

d’experts : tester GHD peu importe le taux d’IGF 1). Test de provocation : 

pic de GH < 10ng/ml : en faveur du diagnostic. Pas de nécessité de 

mesurer la sécrétion spontanée de GH. (mais question spécifique 

spécialisée pour le diagnostic du GHD).

IGFBP3 : intérêt seulement chez l’enfant < 3 ans

Test de l’insensibilité à la GH : pas de test assez fiable pour le moment.

Caryotype pour :

- les filles sans cause 

trouvée à la petite 

taille

- les garçons avec des 

anomalies génitales 

associées à la petite 

taille

Autres analyses 

génétiques : si 

arguments cliniques.

Pas d’étude du gène 

SHOX systématique, 

seulement si 

arguments cliniques 

en faveur.

IRM inutile dans l'ISS.

IRM hypothalamo 

hypophysaire juste chez 

enfant avec diagnostic 

confirmé de GHD ou lésion 

intracranienne suspectée

Age osseux pour tous

Etude squelettique si 

suspicion de dysplasie, par 

exemple si anomalie de 

proportionnalité ou si la taille 

est très en dessous de la taille 

cible parentale

Recherche de signes de maladies systémiques ou endocrinologiques

Signes de dysmorphie, taille des métacarpes, proportions des membres, 

stade pubertaire.

Signes de GHD :

- augmentation de la graisse sous cutanée tronculaire

- visage immature, grand crâne (bosse frontale)

- arrête nasale sous développée

- retard de dentition

Age osseux (retardé dans le 

retard constitutionnel de 

croissance et de puberté, 

endocrinopathies, déficit 

nutritionnel, maladies 

chroniques)

8 pathologies à chercher :

- Maladie coeliaque

- Maladie de Crohn

- Craniopharyngiome

- Néphronophtise juvénile

- Syndrome de Turner

- Déficit en GH avec syndrome d'interruption de la tige pituitaire

- Cystinose juvénile

- Astrocytome hypothalamo-optochiasmatique

Non incluses mais à ne pas oublier (non incluses car : dépistage néonatal 

en France pour la mucoviscidose, manque d'indépendance entre le critère 

diagnostique et les paramètres auxologiques, absence de longue phase 

asymptomatique) : 

- Mucoviscidose

- SGA sans rattrapage de taille après 2 ou 3 ans

- Insuffisance d'apport alimentaire

- Dwarfisme psychosocial

- Allergie aux protéines de lait de vache

- Hypothyroïdie

- Hypercorticisme

Dans un premier temps examens orientés par la clinique si on a des pistes.

Pas de consensus sur les tests à faire quand on n’a aucune piste. Dépend 

de la prévalence de la maladie, de la fréquence à laquelle la maladie ne se 

manifeste que par la petite taille, la sensibilité et spécificité du test, des 

conséquences pour le patient.

Base scientifique solide pour tester la maladie coeliaque (cf étude : Short 

stature and the probability of CD, in the absence of gastrointestinal 

symptoms) : 2 à 8 % de CD parmis les enfants petits sans troubles 

digestifs.

Doser les Ac anti transglutaminase et anti endomysium + IgA total, et 

finalement biopsie intestinale.

NFS

VS

Bilan hépatique : non car très peu probable que soit asymptomatique.

Na, K, Ca, Ph, PA, analyse d’urines (glucose, protéine, sang, sédiment), 

créat, albumine

Equilibre acide-base : si < 3 ans seulement

TSH et T4L

IGF-1 (+ IGFBP si < 3 ans)

Zinc ? Besoin de plus de recherches

Fer, ferritine

Dans un premier 

temps examens 

orientés par la clinique 

si on a des pistes.

Si suspicion de 

syndrome, test adapté

Caryotype toujours à 

faire chez la fille petite 

sans autre cause 

(reste du bilan clinique 

et biologique sp) 

même sans signe 

clinique évident de 

Turner.

Garçons : caryotype 

plutôt à réserver aux 

garçons avec des 

anomalies des OGE

Autres analyses 

génétiques selon la 

clinique

Dans un premier temps 

examens orientés par la 

clinique si on a des pistes.

Si suspicion de dysplasie : 

analyses radiologiques 

supplémentaires

Radiographie de la main et du 

poignet :

- Age osseux (toujours si pas 

d’autre piste à la clinique)

- peut voir des anomalies 

associées au déficit du gène 

SHOX

- peut voir des signes de 

carence en vit D

Le bilan biologique doit dépendre de la courbe de croissance :

Si cassure simultanée poids et taille : recherche de maladie systémique ou 

endocrinopathie

Peu d’intérêt à l’évaluation de la fonction rénale et hépatique après 3 ans si 

asymptomatique

GHD, hypothyroidie, CD, Turner et Noonan sont les plus fréquents.

Peu de rendement du bilan si vitesse de croissance normale et 

asymptomatique, sauf maladie coeliaque.

Pour le GHD : IGF-1 peut être utile (mais avant 6 ans chevauchement entre 

le taux d’IGF1 chez enfant normal et chez ceux avec GHD). Variations de 

l’IGF1 selon sexe, ethnie, réduction si malnutrition, hypothyroïdie, maladie 

hépatique, diabète, retard de puberté.

IGFBP 3 : pourrait être utile avant 3 ans (car IGF1 peu discriminant)

Test de stimulation : généralement limite utilisée 10ng/ml (mais spécialisé)

Si suspicion de CD : IgA an transglutaminase ou Ac anti endomysium avec 

taux d’IgA total (+ avis gastroentérologue si forte suspicion même si 

biologie sp)

Si suspicion de MICI : NFS, VS ± CRP (+ avis gastroentérologue si forte 

suspicion même si biologie sp)

Si suspicion d'hypothyroïdie : bilan thyroidien

Si suspicion de GHD : IGF1 (± IGFBP3 si < 3ans)

Si suspicion de Turner 

(signes physiques en 

faveur) ou si filles 

avec petite taille 

inexpliquée après 

premier bilan : 

caryotype

Déficit du gène 

SHOX : à tester 

seulement si 

combinaison de 

signes physiques :

- baisse du ratio 

envergure des bras / 

taille

- augmentation du 

ratio taille assise / 

taille debout

- IMC > moyenne

- déformation de 

Madelung (poignets)

- cubitus valgus

- avant-bras courts ou 

courbés

- luxation de l’ulna au 

coude

- hypertrophie 

musculaire

Auxologie : taille, poids, PC taille assise, envergure des bras, taille des 

avant-bras, IMC (ratio taille assise/taille  suggère dysplasie / envergure 

basse ou avant bras court  SHOX)

Maigreur (troubles intestinaux, hypocorticisme, troubles métaboliques, 

SGA)

Surpoids, obésité (hypothyroidie, Cushing, GHD, pseudohypoparathyroidie)

Dysmorphie (syndrome)

Bosse frontale, hypoplasie médiofaciale (GHD ou GH résistance, déficit en 

IGF1)

Visage rond, faciès pléthorique(cushing)

Inspection des amygdales (hypertrophie?)

Taille de la thyroide

Fréquence cardiaque (basse dans l’hypothyroidie), relaxation lente du 

réflexen achiléen (hypothyroïdie)

PA (HTA dans maladie rénale ou Cushing)

Graisse abdominale (GHD)

Abdomen tendu (CD)

Hépato ou splénomégalie (trouble hépatique ou métabolique)

Stade pubertaire

Micropenis (hypogonadisme, hypopituitarisme)

Cryptorchidie (hypogonadisme)

Virilisation (cushing)

Hypotonie 

Fond d’oeil, analyse de la vision, champ visuel (pathologie du SNC)

Signes de négligence ou d’abus
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08 Revue simple, 

avis d'expert 

ISS, enfant (sans 

précision d’age)

Propose une 

démarche 

diagnostique

10,5 Pour parler d’ISS, il faut éliminer :

- un syndrome dysmorphique

- dysplasie squelettique

- SGA

- maladie systémique (pas de consensus sur quelless maladies doivent être 

exclues et comment, ici suggère d’éliminer : CD, Turner, hypothyroidie, anémie, 

maladie inflammatoire chronique, acidose rénale chez le jeune enfant)

- endocrinopathie (hypothyroïdie, Cushing, GHD, résistance à la GH)

Taille et poids de PC, âge gestationnel (SGA ? Disproportions ?)

Particularités pendant la grossesse (RCIU, consommation de drogues, infections) et à la naissance (siège, 

asphyxie, ictère, hypotonie et ronflements (Prader Willi)) : le RCIU peut mener au SGA avec parfois une petite 

taille qui persiste ; les dysfonctions hypophysaires sont associées avec les sièges et les ictères prolongés.

Précédentes mesures de poids/taille : courbe de croissance

Pays d’origine, ethnie (utiliser courbes de référence en fonction)

Consanguinité

Taille des parents

Impression globale des parents (dysmorphie surtout visage et mains, proportions des membres)

Age de la puberté chez les parents

Antécédents familiaux (maladies autoimmunes, pathologie thyroidienne, troubles de la croissance, problèmes 

squelettiques, endocrinopathie)

Age de début de la puberté chez l’enfant

Antécédents de maladies, opérations, traitements (ex : corticoides inhalés)

Signes fonctionnels pour chaque système : coeur, poumons, intestins (douleurs abdominales, abdomen tendu, 

diarrhées, constipation), reins, endocrinopathie (fatigue), système nerveux central (maux de tête, troubles 

visuels, nausées, vomissements), fatigue (anémie, CD, MICI, troubles rénaux, hypocorticisme)

Histoire alimentaire de la première année / nutrition (dans le SGA et Prader Willi, souvent difficultés alimentaires 

la 1ere année. Si FTT : histoire plus détaillée voir question spécifique)

Retard dans les acquisitions, retard intellectuel

Environnement social, fonctionnement psychosocial : performances scolaires (niveau, comportement social, 

activités physiques), contact social, personnalité (confiance en soi), vitalité (humeur, activités, sommeil), 

comportement, plaintes physiques inexpliquées, attitude parentale (recherche de négligence, privation affective, 

malnutrition, dépression, anorexie mentale, évaluation du soutien et de l’inquiétude parentale)

Généralités / raisons de la consultation

- précédentes tailles, courbes (évocatrice de certaines pathologies ou non), poids, IMC (augmenté si Cushing, 

hypothyroïdie, GHD, diminué si MICI)

- conséquences psychosociales, vécu

Grossesse, accouchement, période néonatale :

- PMA (anomalies de méthylation de l’ADN), problèmes pendant la grossesse (RCIU, médicaments, toxiques 

(alcool), infections

- poids de naissance, taille et PC, terme (SGA ? Proportionné ou disproportionné?)

- problèmes à l'accouchement et périnataux (siège, asphyxie, ictère) (déficit pituitaire associé avec siège et ictère 

prolongé. Hypoglycémie postnatale est associée avec GHD ou GH insensitivity, SGA, pathologies métaboliques)

Antécédents :

- retard des acquisitions, de développement, intellectuel (syndromes, pathologies chromosomiques, pathologies 

métaboliques)

- problèmes alimentaires dans la première année de vie (syndromes)

- antécédens médicaux ou chirurgicaux, médicaments (corticoïdes inhalés, traitement du TDAH), irradiation

Signes fonctionnels :

- général : fatigue (anémie, CD, MICI, insuffisance rénale, hypothyroïdie)

- coeur, poumons (fatigue, asthme, dyspnée)

- gastro-intestinal (histoire alimentaire, appétit, douleurs abdominales, diarrhées ± glairo sanglantes, ulcérations 

buccales) : CD, malabsorption, MICI, mucoviscidose, pathologies mitochondriales

- urogénital (infections, dysurie) : anomalies anatomiques, pathologie rénale chronique

- endocrinopathie : fatigue, lenteur, constipation (hypothyroïdie)

- SNC (céphalées, troubles visuels, nausées, vomissements) : tumeur cérébrale

- nutrition/alimentation (régime particulier, comportements alimentaires étranges, sous nutrition ou surnutrition, 

intolérances, évitements) : si FTT, faire évaluation détaillée de la prise alimentaire. Pour les plus petits 

(préscolaire) évaluer la privation affective. Adolescents : anorexie/boulimie)

Psychosocial :

- environnement social, scolarité, apprentissages, comportement et contact social, activités physiques, 

personnalité, indépendence, humeur, vitalité, sommeil, comportement (clown, agressif), plaintes somatiques 

inexpliquées, attitude des parents par rapport à la croissance : signes de négligence, privation affective, 

dépression, anorexie mentale, inquiétude et soutien parental, capacité de l’enfant à gérer la situation de petite 

taille

Puberté : stade de Tanner

Antécédents familiaux :

- pays d’origine des parents, ethnie

- taille des parents (si possible à mesurer) / taille cible (si taille d’un parent < 2DS, suspecter transmission 

dominante)

- consanguinité (pathologie génétique récessive)

- âge de début de la puberté

- sur 3 générations, antécédents de cas similaires, de personnes traités par GH, CD, pathologies autoimmunes, 

thyroide, trouble de croissance, dysplasie, endocrinopathie, osteoarthrite ou discopathie dégénérative à un âge 

précoce (cf ACAN mutation hétérozygote)

- disproportions, dysmorphie

1ère étape : interrogatoire + clinique + courbes : pour collecter des indices 

orientant vers cause primaire ou secondaire de retard.

2
e
 étape : examens complémentaires : radio main et poignet gauche (âge osseux 

et signes de dysplasie, découvertes récentes que l’état hétérozygote pour 

certaines mutations peut se manifester de diverses façons pas toujours évidentes 

ou spécifiques, mais montre souvent des anomalies radiologiques), biologie à la 

recherche de pathologies pouvant se manifester par une petite taille isolée, 

analyse génétique (molecular array plutôt que caryotype)

 les étapes 1 et 2 devraient conduire à une liste d’indices diagnostiques 

orientant vers cause primaire ou secondaire. Certaines pathologies devraient déjà 

pouvoir être diagnostiquées : Turner, CNVs ou disomie uniparentale chez les filles, 

hypothyroidie, CD, iatrogène.

3
e
 étape : si signes de cause primaire de retard, tests génétiques +/- spécifiques, 

radios du squelette si suspicion de dysplasie. Si signes de retard secondaire, ou 

anomalie biologie ou âge osseux retardé, autres examens ciblés.

4
e
 étape : si pas de signe en faveur d’une cause primaire ou secondaire et biologie 

normale, voir critères de taille : si taille <2DS ou taille cible <1,6DS ou cassure > 

1DS : si non, suivi de la croissance. Si oui mais taille > -3DS, suivi, si < -3DS 

adresser au spécialiste.

 cf arbre décisionnel

Dans l’arbre, les critères de taille ne sont même plus en premier, seulement 

« enfants adressés pour petite taille ou baisse de la vitesse de croissance » sans 

précision, les critères ne sont mentionnés que bien plus tard. Justifié par le fait que 

dans pas mal de cas pathologiques les critères ne sont pas remplis (ex : Turner, 

souvent arrivent vraiment dans les critères de taille assez tardivement). Dit quand 

même que ce qui reste important c’est la taille pour l’âge, la taille pour la taille cible 

et l’évolution de la taille au fil du temps, voir si très différente des standards.

Après interrogatoire, clinique et 1
er

 bilan biologique et radiologique, peut 

diagnostiquer hypothyroïdie, CD, Turner, CNV ou UPD chez la fille. Si tout est 

négatif, il faut estimer la probabilité de cause primaire ou secondaire :

- si  1 indice de retard primaire : collaboration avec généticien ou 

endocrinologue : array, autre si disproportion ou dysmorphie, spécifique

- si  1 indice de retard secondaire : parfois diagnostique d’interrogatoire (ex 

médicament, anorexie mentale) ou examens complémentaires nécessaires. Si 

signes cliniques, courbes et IGF1 suggèrent un GHD, 2 tests de stimulation + 

dosage IGFBP3 + nouvelle mesure d’IGF1 nécessaire, puis IRM cérébrale si 

diagnostique de GHD.

- si pas d’indice pour le retard ou résultat négatif pour l’évaluation d’un retard 

primaire ou secondaire, si taille < -2DS : ISS, familial ou non familial. Si taille > -

2DS mais taille cible < 1,6DS : « petit pour la taille cible d’origine inconnue ». Si 

taille et taille cible dans la norme mais croissance lente chez enfant 

asymptomatique, suivi de l’enfant. Dans des cas extrêmes, par ex taille > -3DS, 

adresser dans un centre spécialisé pour la croissance.



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

Radio de la main et du 

poignet gauche pour âge 

osseux.

Généralement dans cause 

primaire, âge osseux proche 

de l’âge chronologique.

Evaluer aussi les anomalies 

anatomiques sur cette radio, 

peut orienter vers certaines 

pathologies, notamment 

dysplasie.

Si suspicion de dysplasie, 

étude du squelette (mais 

parfois une étude génétique 

ciblée peut être plus utile pour 

faire le diagnostic)

IRM cérébrale : si diagnostic 

de GHD

Test pour le GHD : difficile, pas de gold standard. Pas de réponse oui/non 

au GHD mais plutôt un niveau de probabilité de 0 à 100 %, estimé en 

fonction de l’auxologie, de l’histoire, de l'âge osseux, d’autres déficits 

hypophysaires, IRM, génétique, IGF1 et IGFBP3, test de stimulation)

Pas de consensus sur les tests à faire quand on n’a aucune piste. Dépend 

de la prévalence de la maladie, de la fréquence à laquelle la maladie ne se 

manifeste que par la petite taille, la sensibilité et spécificité du test, le coût 

du test, les conséquences pour le patient

NFS

VS

Ac antiendomysium et Ac antitransglutaminases + total IgA (et biospie si 

besoin pour confimer CD, ou même si tests neg mais forte suspicion 

clinique)

Na, K, Ca, Ph, PA, analyse d’urines (glucose, protéine, sang, sédiment), 

créat, albumine

Equilibre acide-base : si < 3 ans seulement

TSH et T4L

IGF-1

Si signes de dénutrition : peut faire ferritine, préalbumine, examen des 

selles pour chercher du sang ou des parasites.

Biologie pour Cushing seulement si clinique évocatrice

Sensibilité à la GH : trop spécialisé

Caryotype pour 

chercher Turner chez 

toutes les filles si le 

bilan n’a rien donné.

Recherche de déficit 

du gène SHOX si 

signes en faveur (mais 

plutôt question de 

généticien, il existe un 

« score » pour savoir 

chez qui tester SHOX)

Caryotype chez les 

garçons seulement si 

dysmorphie ou 

anomalie génitale 

(mosaique XY/X?)

Si dysmorphie / 

suspicion de 

syndrome, avis 

généticien pour tests 

spécifiques

Age osseux (généralement 

retardé dans les causes 

secondaires de troubles de 

croissance et souvent dans 

l’ISS. Peu de retard dans les 

causes primaires. L’absence 

de retard d’âge osseux 

élimine l’hypothèse du GHD.

La radio permet aussi de voir 

des signes en faveur d’un 

déficit du gène SHOX (surtout 

après 6-8 ans), et si petits 

métacarpes pense à la 

pseudohypoparathyroidie.

- si suspicion de dysplasie : 

analyse radios 

supplémentaires

IRM hypophysaire : si 

suspicion de GHD

Pour rechercher un GHD, 2 options :

OPTION 1 :

- 1ere ligne : paramètres cliniques et auxologiques (dont la vitesse de 

croissance) + âge osseux + IGF1 (± IGFBP3)

-> si IGF1 (et/ou IGFBP3) près de la moyenne ou dans la partie supérieure 

de la norme, et/ou peu de retard d'âge osseux, et/ou absence de signe 

clinique en faveur de GHD : peu de chance que GHD, pas d’autre examen.

 si IGF1 < -2DS, ou entre 0 et -2DS + signes cliniques  test de 

provocation de GH

OPTION 2 : test de provocation à tout le monde

Auxologie : taille, poids, PC taille assise, envergure des bras, taille des 

avant-bras, IMC (ratio taille assise/taille  suggère dysplasie / envergure 

basse ou avant bras court  SHOX)

Maigreur (troubles intestinaux, hypocorticisme, troubles métaboliques, 

SGA)

Surpoids, obésité (hypothyroidie, Cushing, GHD, pseudohypoparathyroidie)

Dysmorphie (syndrome)

Bosse frontale, hypoplasie médiofaciale (GHD ou GH résistance, déficit en 

IGF1)

Visage rond, faciès pléthorique(cushing)

Inspection des amygdales (hypertrophie?)

Taille de la thyroide

Fréquence cardiaque (basse dans l’hypothyroidie), relaxation lente du 

réflexen achiléen (hypothyroïdie)

PA (HTA dans maladie rénale ou Cushing)

Graisse abdominale (GHD)

Abdomen tendu (CD)

Hépato ou splénomégalie (trouble hépatique ou métabolique)

Stade pubertaire

Micropenis (hypogonadisme, hypopituitarisme)

Cryptorchidie (hypogonadisme)

Virilisation (cushing)

Hypotonie 

Fond d’oeil, analyse de la vision, champ visuel (pathologie du SNC)

Signes de négligence ou d’abus

Signe d'anémie

Auxologie :

- taille, courbes (comparer avec les courbes dans certaines pathologies), 

poids, IMC (cf orientation causale selon sur ou sous poids) : Taille < -3DS 

ou taille similaire à taille d’un parent : plutôt cause primaire. Cassure > 

1DS, plutôt cause secondaire. Prise ou perte de poids/BMI : plutôt cause 

secondaire.

- taille assise, envergure des bras (dysplasie, pathologies génétiques), ratio 

bras/avant bras, et cuisse/ jambe, disproportions, asymétrie

- PC (microcéphalie : alcoolisme foetal, génétique)

Général :

- signes de maltraitance, négligence

- graisse sous cutanée

- naevi, vergetures, hirsutisme, virilisation

- dysmorphie

- PA : HTA dans l'insuffisance rénale chronique, Cushing, hypotension 

dans l'hypoadrenalisme

- FC : bradycardie si hypothyroïdie

- impression globale des parents (dysmorphie, proportions des membres)

Tête et cou :

- dysmorphie

- dans GHD ou insensivity : bosse frontale, face triangulaire, hypoplasie 

médiofaciale

- Cushing : facies rond, pléthorique, lunaire

- autres : ptosis, hypertélorisme, oreilles 

- nuque : cheveux bas implantés, cou palmé (Turner), bosse de bison 

(Cushing)

- thyroide (goitre)

- chez l’enfant jeune : fontanelle et dentition

- anomalies neurologiques

Thorax :

- gynécomastie (prolactinome)

- thorax large, mamelons écartés (Turner)

- souffle cardiaque

Abdo :

- distension (CD)

- hépato ou splénomégalie : trouble hépatique, métabolique

OGE :

- stade de Tanner (âge, apparition chronologique normale des signes de 

puberté)

- micropénis, cryptorchidie, ambiguité sexuelle

Muscles et squelette :

- asymétrie des membres, luxation de hanche (Turner), faiblesse des 

muscles proximaux (Cushing), hyperlaxité, signes de dysplasie (bras et 

jambes courts), déformation de Madelung (shox), hypo ou hypertrophie 

musculaire

- mains et pieds : petite taille, lymphoedème (turner), syndactylie, 

clinodactylie

Si orientation diagnostique par la clinique, examens ciblés.

Si pas d’orientation diagnostique : bilan pour détecter des pathologies 

chroniques infracliniques avec initialement un SS isolé. Le rendement 

diagnostique est très faible si clinique sp et vitesse de croissance sp, mais 

le clinicien ne veut pas passer à côté d’un diagnostic important. Les 

pratiques sont très variées entre les pédiatres.

Comme pas preuve scientifique / étude pour déterminer quel bilan doit être 

fait, le DCG utilise pour proposer le bilan :

- évalue la probabilité pré-test de la présence d’une pathologie chronique 

chez un enfant SS

- utilise les 8 "priority targets" de l’étude française

- regarde les études mentionnant le rendement diagnostique des examens 

de laboratoire

- avis d’experts

- implications pour le traitement et le suivi

- estimation du coût

Tous :

- Hb, Hct, erythrocytes, red cell indices (VGM, CCMH, TCMH, coeff de 

variation de GR) : anémie (hémoglobinopathie, CD, MICI, autres 

pathologies chroniques)

- IGF1 : GHD (± sévère, congénital ou acquis) ou GHI, IGF insensivity

- TSH, T4L : hypothyroïdie

- IgA antitransglutaminase, IgA total : CD (incidence élevée 0,7 % dans la 

population et fort rendement diagnostique dans la population SS)

- Na, K, créat, Ca, Ph, PA : insuffisance rénale, troubles du métabolisme 

osseux

< 3 ans et cassure :  gaz du sang, IGFBP3 : acidose tubulaire rénale, GHD

> 10 ans, cassure taille et cassure de BMI ou BMI < -1DS :  VS ou CRP, 

leucocytes + formule, calprotectine fécale : MICI notamment Crohn

Pour toutes les filles 

avec retard de 

croissance et taille < -

2DS et/ou taille cible < 

1,6DS : chercher 

Turner (peut avoir SS 

isolé).

 caryotype est 

encore conseillé mais 

dans le nouveau DCG 

recommandent plutôt 

une analyse array 

(SNP-array ou CGH 

array) car sensibilité 

similaire pour tous les 

variants de Turner, 

diagnostic possible 

d’autres problèmes 

chromosomiques et 

CNV’s (microdeletions, 

duplications), si SNP 

array formes de 

isodisomie 

uniparentale, moins 

cher.

Filles < -2DS ou < -

1,6DS taille cible :

 recherche de 

problème 

chromosomique 

(surtout Turner) avec 

de préférence une 

analyse array (puce à 

ADN), détecte Turner 

+ autre comme CNV’s, 

uniparental disomy, ou 

sinon caryotype

Pour le GHD, préfère maintenant parler de degré de probabilité de GHD car 

pas toujours de certitude. Se base sur la clinique, la courbe de croissance, 

retard d’âge osseux, IGF1 et IGFBP3, exclusion des autres causes et 2 

tests de stimulation. Si probabilité suffisante, traitement par GH.

Le dépistage néonatal de l’hypothyroidie ne détecte que l’hypothyroïdie 

primaire (dose juste TSH), alors que TSH + T4 détecte l’hypothyroïdie 

primaire et secondaire. L’hypothyroïdie juvénile acquise est rare surtout 

avant 10 ans. Les indices sont : histoire familiale de troubles thyroidiens 

autoimmuns acquis et augmentation du BMI + cassure taille.

Souvent quand on découvre une CD, l’enfant n’a pas encore beaucoup 

cassé sa taille, donc test à faire précocément même si les critères de SS 

pas encore vraiment remplis.

Pas d’intérêt supplémentaire à l’analyse urinaire du glucose, proteine, sang 

et sédiment par rapport juste à Na, K, créat.

Ca, Ph, PA : rachitisme, hypophosphatémie, hypoparathyroidie etc : mais 

prévalence basse et souvent signes cliniques associés, donc probabilité 

pré test basse. Pas d’étude pour dire si ces pathologies peuvent se 

présenter par un SS isolé, mais informations « anecdotiques » d’experts 

disant que ça peut arriver donc inclus dans le bilan.

Bio exclues du bilan initial : plaquettes, leucocytes et formule, VS, CRP, 

bilan hépatique, analyse urinaire. Si hépatomégalie ou suspicion de 

pathologie métabolique, faire bilan hépatique, EAL, acide urique et 

comprehensive metabolic panel.

Turner : souvent plutôt petite taille de naissance en moyenne -0,7DS, puis 

baisse rapide de la taille la première année à 1,6DS, puis baisse plus 

graduelle à 2 3 ans, puis plutôt stable jusqu’à 10 ans et absence de pic 

pubertaire. Distance par rapport à taille cible, ratio taille assise/taille un peu 

haut, retard pubertaire.
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18 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’âge)

Propose une 

approche 

diagnostique

9 Retard constitutionnel de croissance et de puberté : décélération de la croissance 

de 10 à 14ans, retard du pic de croissance, retard pubertaire, retard d’age osseux, 

histoire familial de retard constitutionnel de croissance, taille finale proche de la 

taille cible -> mais diagnostic d’exclusion ! Après bilan complet

Petite taille familiale : vitesse de croissance normale, âge osseux normal, histoire 

familiale de SS, taille normale pour taille cible, âge de début de puberté normal.  

« si bilan biologique réalisé » (donc pas indispensable?) sera normal

SGA : dans 10 % des cas la taille cible n’est pas rattrapée vers l’âge de 2 ans, 

dans ce cas il faut faire des investigations.

Maladies systémiques : baisse de la vitesse de croissance de la taille et surtout du 

poids

Maladies endocrines : baisse de la vitesse de croissance en taille mais épargne le 

poids (IMC normal voir élevé)

GHD : jusqu’à preuve du contraire, hypoglycémie et micropénis à la naissance sont 

dûs à un hypopituitarisme.

Cushing : généralement iatrogène

Les bilans suggérés peuvent être pratiqués par le médecin de soins primaires. 

Selon les résultats, voir si oriente ou non au spécialiste et si oui lequel. Si pas de 

cause trouvée, adresser à l’endocrinologue.

Histoire de RCIU/SGA :

- infection pendant la grossesse

- facteurs maternels/placentaires : grossesse multiple, prééclampsie, peu de temps entre 2 grossesses, 

pathologie placentaire ou du cordon

- tératogène, exposition environnementale (tabac, caffeine, alcool, drogue, médicaments)

- anomalies génétiques foetales

Signe de GHD acquis : traumatisme crânien, tumeur cérébrale, chirurgie du SNC, radiations.

Histoire de la grossesse, de la période périnatale

Histoire du développement

Histoire familiale : tailles des parents entre autres
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15 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’age)

Propose une 

approche 

diagnostique

9,5 Commencer par chercher si taille < 2DS, vitesse de croissance < 5cm par an ou > 

2DS taille cible (un peu différent des recommandations habituelles).

Arbre décisionnel p.3 : 1ere étape : symptôme gastro-entérologiques ou 

endocrinologiques, puis 2
e 

 étape : dysmorphie (proportionné ou pas  génétique 

ou osseux), puis 3
e
 étape : dépende de la vitesse de croissance, taille cible, poids 

et âge osseux pour différencier retard constitutionnel de croissance et de puberté, 

petite taille familiale ou pathologie endocrinologique.

La taille et croissance des tous petits dépend de l’environnement intra utérin, la GH 

ne joue pas un grand rôle. Entre 6 et 18 mois, la croissance augmente ou diminue 

pour atteindre le couloir génétique. A l’age de 2 ans, la GH joue un rôle 

déterminant, puis normalement plus de changement de couloir. A l’adolescence la 

croissance dépend du début de la puberté et les hormones sexuelles deviennent 

les facteurs prédominants de la croissance.

- médicaments utilisés (corticoides, traitement du TDAH, antiépileptiques)

- taille des parents, âge de leur puberté

- antécédents généraux, antécédents de traumatisme crânien, irradiations cérébrales, infection du SNC, 

déroulement de l’accouchement

- hypoglycémie néonatale, jaunice, micropénis, anomalies de la ligne médiane (GHD)

- retard mental (hypothyroidie)

- RCIU sans rattrapge à l’âge de 2-4 ans (SGA)

- histoire de dénutrition, perte de poids prédominante, histoire nutritionnelle

- signes de Turner
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16 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’age) 

plutot prépubaires

Propose une 

approche 

diagnostique

9,5 Cf arbre décisionnel très bien fait

- proportionné / disproportionné

 disproportionné : analyses squelettiques ± études moléculaires pour dysplasies 

les plus fréquentes

 proportionné prénatal : pathologies chromosomiques, syndromes

 proportionné postnatal : si pas sévère (2-3DS), le plus souvent variant normal 

ou ISS. Si sévère (>-3DS), explorations pour notamment GHD, CD, Crohn, 

insuffisance rénale, acidose tubulaire rénale, hypothyroidie

- origine pré ou postnatale

- histoire du patient, courbe de croissance

- antécédents médicaux, maladies héréditaires, pathologies endocrinologiques

- consanguinité

- ethnie, pays d’origine

- poids taille et PC à la naissance

- pathologies périnatales

- histoire de la famille, taille des parents et modèle de croissance
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14 Revue simple, 

avis d'expert 

De 0 à 

l'adolescence 

(même si peu 

développée)

Propose une 

approche 

diagnostique

11 - surpoids : plutôt pathologie endocrinienne

- maigreur : plutôt malnutrition primaire ou secondaire

- si suspicion de petite taille familiale (vitesse de croissance normale, âge osseux = 

âge chronologique (différencie par rapport au retard constitutionnel de croissance), 

âge de la puberté normal, parents petits) : alors généralement pas d’autres 

investigations indiquées

- si suspicion de retard constitutionnel, éliminer quand même les autres 

pathologies par un bilan complémentaire

- si SGA sans rattrapage de la taille à 2 ans  avis spécialisé

- si ISS  avis spécialisé

- petite taille familiale, retard constitutionnel et SGA avec rattrapage de courbe : 

généralement pas besoin d’avis de l’endocrino-pédiatre

- antécédents médicaux : antécédents de pathologie, chirurgie, hospitalisation, médicaments pris

- grossesse : tabagisme maternel, alcool, médicaments, diabète gestationnel ou autre pathologe pendant la 

grossesse (HTA, préeclampsie), taille de l’enfant pour l’âge gestationnel

- histoire familiale : taille des parents (à mesurer si possible), taille des parents par rapport à leur propre famille, 

âge de la puberté chez les parents, pathologies dans la famille

- histoire sociale : moyens économiques, accès à la nourriture, développement de l’enfant, performances 

scolaires, signes de carences émotionnelles, stress, anxiété

- revue appareil par appareil : pulmonaire, intestins (toux, dyspnée, diarrhées, malabsorption etc), signes de 

pathologies



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

Signes d’hypothyroidie : surpoids, bradycardie, retard dans la dentition, 

peau froide et sèche.

Signes de GHD congénital : anomalies de la ligne médiane, incisive 

centrale unique, micropénis, dysplasie septo optique, ou autre anomalie 

cérébrale.

Signes de Cushing : obésité facio tronculaire, HTA, acné, vergetures 

violacées

NFS

Complete metabolic panel (= glycémie, électrolytes, calcémie, créat, urée, 

Asat Alat, PA, bilirubine, albumine, protéine, équilibre acide-base)

TSH et T4L

IGF1 et IGFBP3

VS

Ac antitransglutaminases et total IgA

Caryotype : devrait 

toujours être fortement 

considéré chez la fille 

petite (peut avoir 

Turner en mosaique 

avec juste petite taille)

Autres analyses 

génétiques selon les 

suspicions

Age osseux :

- retardé en faveur d’une 

hypothyroidie, GHD, retard 

constitutionnel de croissance 

et de puberté, certaines 

dysplasies

- avancé : rare, peut être vu 

dans les Cushing, puberté 

précoce, certaines dysplasies

- taille, calcul vitesse de croissance et taille cible

- dysmorphie (syndrome génétique), anomalie de la ligne médiane 

(problème sur l’axe de la GH)

- poids : si pathologie endocrinienne (GHD, hypothyroïdie, Cushing) poids 

normal ou augmenté, si maladie systémique diminution poids et taille

- fatigue, pâleur (anémie)

- douleurs abdominales, malabsorption (CD)

- rectorragies (MICI)

- dysproportions des membres, dysmorphie

Bilan biologique à faire soit guidé par la clinique soit si pas de piste :

- NFS (anémie)

- Comprehensive metabolic panel  (maladie rénale ou hépatique) :

- glycémie

- Calcémie, albuminémie, protéinémie

- Na, K, CO2, Cl

- urée, créat

- ASAT ALAT PA bilirubine

- VS, CRP (MICI)

- FSH, caryotype (Turner)

- IGF1 (GHD), IGFBP3

- TSH, T4L (hypothyroïdie)

- Ac anti transglutaminases et IgA total (CD)

- « urinalysis » sans précision (pathologie rénale)

- test de stimulation de GH : si suspicion GHD

Caryotype : chez les 

filles probablement 

toujours si pas d’autre 

cause évidente

Autres analyses 

génétiques ciblées

Indications pour adresser à l’endocrinologue :

- RCIU sans rattrapage à 2 ans

- taille < 3DS

- vitesse de croissance < 5cm par an

- pas de démarrage de la puberté à 14 ans (garçon) ou 13 ans (fille)

- taille < 2DS pour taille cible

- âge osseux < 2DS âge chronologique

- diagnostic accessible à un traitement par GH

- poids, taille, IMC, PC, pli cutané

- statut nutritionnel

- dysmorphie

- taille segment supérieur et inférieur, taille assise, envergure

- stade pubertaire (Tanner)

Si retard postnatal proportionné (> -2DS) et pas de signe évoquant une 

pathologie spécifique :

- NFS

- Ferritine

- CRP, VS

- « basic biochemistry »

- ionogramme

- gazométrie et pH

- analyse urinaire

- IgA et anticorps pour CD

- TSH, T4L

- IGF1 et IGFBP3

 si tout est normal, si entre 2 et 3 DS, antécédent familial de SS ou retard 

constitutionnel, taille +/-5cm de taille cible  contrôle croissance /6mois

 si tout est normal mais -3DS ou -2DS par rapport à taille cible ou arrêt 

de croissance ou baisse de vitesse pendant plus de 2 ou 3 ans ou âge 

osseux retardé de plus de 2 ans ou dysmorphie ou signe de pathologie ou 

disproprotions, ou IGF 1 bas ou IGFBP 3 bas (chez le moins de 3 ans ) : 

alors adresser au spécialiste (cf arbre décisionnel)

Etudes moléculaires / 

chromosomiques si 

suspicion de dysplasie 

ou syndrome

Si pas de diagnostic 

évident et retard 

sévère ou composant 

familial, envisager 

étude génétique

Si retard postnatal 

proportionné (> -2DS) 

et pas de signe 

évoquant une 

pathologie spécifique : 

caryotype chez toutes 

les filles et la plupart 

des garçons

Age osseux dans l’évaluation 

initiale (prédiction taille adulte, 

comparaison taille cible)

Pas d’IRM dans l’ISS.

Etude squelettique si 

disproportions

- poids, IMC, PC (<3-4 ans), courbes (± courbes adaptées à des 

pathologies spécifiques, comme courbes pour les Turner ou Noonan)

- taille du segment supérieur et inférieur, envergure, taille assise

- signe de dysmorphie / disproportion

- anomalies de la face / proportions (syndromes)

- hypotonie, difficultés de succion (nourrisson)

- statut nutritionnel

Premier bilan chez « de nombreux patients » avec petite taille :

- NFS

- VS ou CRP

- « comprehensive metabolic panel » (= glycémie, calcémie, albuminémie, 

protéinémie, Na K Cl CO2, urée, créat, ASAT ALAT bili PA)

 exception, pas de bilan si petit mais vitesse de croissance normale-

basse, en suivant la trajectoire de la courbe antérieure, asymptomatique 

avec examen clinique sp (car très faible rendement de pathologie dans 

cette population, 1%)

- test pour la thyroide : fait partie du bilan précoce pour de nombreux 

enfants (même si moins probable que soit en cause par rapport à des 

pathologies chroniques et leur traitement)

- Ac anti transglutaminases ou anti endomysium : à faire de façon assez 

générale

- tests pour pathologies + rares comme par ex le Cushing : seulement si 

arguments cliniques

- IGF 1 et IGFBP3 (< 3ans) : selon les cas

- test de stimulation : selon le taux d’IGF1, vitesse de croissance, 

interrogatoire et clinique : pas de test de GH si vitesse de croissance 

normale, âge osseux non retardé, IGF1 près de la moyenne // faire test de 

stimulation si IGF1 bas ou dans la norme basse avec des éléments 

cliniques en faveur du GHD. Risque élevé de faux positif ou négatif, travail 

de l’endocrinologue.

- si ISS : tests biochimiques et hématologiques de routine, IGF1, test de 

stimulation, TSH, T4 ou T4L. Mais dit aussi que si pas de symptôme et 

clinique sp, une surveillance régulière sans autre test (hormis l'âge osseux) 

peut se faire aussi (…?)

Tests génétiques : 

selon l’interrogatoire et 

la clinique

Caryotype (filles) : 

chez toutes les filles 

où pas d’autre cause 

trouvée et les garçons 

avec en plus des 

anomalies génitales.

D’autres tests 

génétiques peuvent 

être envisagés dans 

l’ISS (chromosomal 

microarray)

Age osseux : moins utile si 

retard disproportionné / 

dysplasie.

Age osseux (ne précise pas 

quand le faire, en tous cas 

toujours pour ISS donc si pas 

d’autre piste). Si pas de 

retard, GHD très peu 

probable.

Radios pour diagnostic de 

dysplasie ou certains 

syndromes (Turner), déficit du 

gène shox etc. Radios main et 

poignet pour analyse du 

squelette : seulement si 

suspicion de dysplasie

IRM hypophysaire : si 

suspicion de GHD (pas à faire 

en routine si pas de signe de 

lésion intracranienne ou 

anomalies de la ligne 

médiane)

Age osseux : dans 

l’évaluation initiale pour tous 

(sauf autre cause évidente) Si 

variation > 2DS par rapport à 

la moyenne pour l’âge 

chronologique : plus en faveur 

d’une pathologie.

Si petite taille familiale ou 

idiopathique : âge osseux = 

âge chronologique.

Si retard constitutionnel ou 

pathologie endocrine : âge 

osseux < êge chronologique. 

(pour différencier retard 

constitutionnel et 

endocrinopathie, faire âge 

osseux tous les 12 mois, si 

pathologie endocrinienne :  va 

continuer à diminuer par 

rapport à l'âge chronologique)

Endoscopies digestives et 

biopsies si suspicion de CD 

ou MICI

Autres images : radiographies 

du squelette si suspicion de 

pathologie osseuse

IRM si GHD
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20
14 Revue simple, 

avis d'expert 

Non précisé, mais 

semble être plutôt 

prépubaire 

Propose une 

approche 

diagnostique

9 - si pauvres apports nutritionnels ou maladies gastro intestinales : cassure poids 

puis taille

- si endocrinopathie (hypothyroïdie, GHD) : cassure taille avec poids normal ou 

augmenté

- petite taille familiale : taille/couloir cohérent avec taille cible

- retard constitutionnel de croissance : vitesse de croissance normale mais âge 

osseux retardé et courbe en dessous de la taille cible jusqu’au pic de croissance 

de la puberté

Dans cet article globalement l’aspect de la courbe va guider le bilan 

complémentaire à faire.

- histoire de la naissance : poids, taille, complications, problèmes de santé de la mère, terme

- antécédents médicaux : infections, chirurgie, pathologies chroniques (infections respiratoires ou digestives 

fréquentes, asthme non contrôlé, douleurs abdominales chroniques ou diarrhées, antécédent de traumatisme 

important, hospitalisation)

- histoire familiale : taille des parents et fratrie (calcul taille cible), âge de la puberté, pathologie (consanguinité, 

anomalie familiale congénitale)

- développement : acquisitions, difficultés d’apprentissage, âge de la poussée dentaire / perte des dents de lait 

- traitements : « stimulants » (TDAH), stéroides, psychotropes

- puberté : âge de début de la poussée mammaire ou du développement génital, poils axillaires et pubiens, âge 

des 1eres règles (puberté précoce ou tardive)

- histoire alimentaire : appétit, quantités, équilibre nutritionnel, allergies alimentaires

- histoire sociale : environnement, accès à l’alimentation et aux services de santé (histoire de négligence ou 

d’abus, facteurs de stress)

- revue de systèmes : surtout gastro intestinal et neurologique (diarrhées, constipation, douleurs abdominales, 

céphalées, troubles visuels, polyurie, polydypsie, perte de poids, changement peau / cheveux, intolérance à la 

température 
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13 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’age)

Propose une 

approche 

diagnostique

9,5 Taille des parents, âge de la puberté

Taille et poids de naissance (RCIU?)

Régime alimentaire / nutrition
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17 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’age)

Propose une 

approche 

diagnostique

8,5 - Histoire médicale personnelle et familiale : taille, âge de la puberté

- Taille de naissance, terme

- Antécédent de pathologie chronique

- Traitement pris

- Symptômes : céphalées, troubles visuels, asthénie, polyurie, gastrointestinal, pulmonaire, cardiologique, 

urogénital

- Développement cognitif

- Taille cible et taille « prédite »

- Conditions psychosociales
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20
15 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants et 

adolescents

Propose une 

approche 

diagnostique

9,5 - Le contexte et la courbe de croissance sont le plus important pour guider les 

investigations.

- Si pathologie chronique, il faut réévaluer la croissance sous traitement et si la 

vitesse de croissance continue à chuter, adresser à l’endocrinologue pour voir 

quelles investigations supplémentaires faire.

- cf arbre décisionnel p.3 :

- 1ere étape dysmorphie ou non.

- Si pas de dysmorphie, biologie (cf partie examens de labo)

- Si problèmes biologiques, investigations spécifiques / traitement

- Si biologie normale : si est dans la taille cible, possiblement petite taille familiale, 

suivi à 6-12 mois, si vitesse de croissance normale on s’arrête là, si diminution de 

la vitesse on adresse à l’endocrinologue

- Si biologie normale et taille sous la taille cible, adresser à l’endocrinologue

- histoire de la grossesse dont la santé de la 12:12 les traitement pris pendant la grossesse

- âge gestationnel / terme

- poids de naissance

- âge auquel les inquiétudes sur la croissance ont débuté

- croissance antérieure

- histoire nutritionnelle

- problèmes de santé, médicaments

- histoire familiale, taille et âge de la puberté dans la famille

- histoire sociale
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20
11 Revue simple Enfants sans 

précision d’age, 

mais a priori de 0 à 

la puberté

Propose une 

approche 

diagnostique en 

se basant sur 

des articles de 

référence 

(consensus)

13,5 - si disproportion et suspicion de dysplasie -> radio puis +/- analyse génétique 

ciblée

- si dysmorphie et suspicion de syndrome  analyse génétique ciblée

- diagnostic d’ISS : si < 2DS et après bilan complet clinique et examens 

complémentaires (proportions des membres, dysmorphie, syndrome, pathologie 

dont le GHD) pour exclure autre cause.

- taille des parents et famille du 1er et 2e degré, âge de puberté des parents

- pathologies dans la famille, consanguinité

- histoire de la naissance : problèmes maternels pendant la grossesse (infection, HTA, médicaments, radiation), 

croissance foetale, Apgar, complications péri et post natales. Terme, poids taille et PC de naissance.

- antécédents de maladies ou de symptômes de maladie chronique

- maladie psychiatrique, problèmes émotionnels

- médicaments pris

- statut nutritionnel

- statut psychosocial, développement cognitif, scolarité

- perception de la taille par l’enfant et les parents

- évaluation des courbes de croissance : SGA ? Taille, taille cible, vitesse de croissance.

En général, si vitesse de croissance trop faible : évaluations complémentaires avec 

possiblement bilan biologique.

Distance par rapport à la taille cible : aussi paramètre qui doit alerter.

->bilan complémentaire devant petite taille si : taille pour âge < 1st percentile (mais 

on parle de SS à partir de < 3rd percentile) OU vitesse de croissance < 10th 

percentile pour l’âge osseux OU taille franchement sous la taille cible OU 

proportions des membres anormales

Dans la grande majorité des cas : ISS.

La surveillance et la réassurance sont raisonnables dans la plupart des cas, 

d’autant que peu de preuve de difficulté psychosociale dans le SS ou d’effet 

bénéfique à ce niveau du traitement.

Arbre décisionnel (p4) :

- 1ere étape : voir si perte de poids > perte de taille ou non. Si surtout perte 

de poids :  évaluer la prise calorique (alimentation), reins, intestins et thyroide

 FTT : faible apport calorique, perte calorique (ex diabète ou malabsorption), fort 

besoin calorique (ex patho cardiaque, pulmonaire, hyperthyroidie, tumeurs)

 si l’évaluation ne donne pas de piste pour le FTT, faire vitesse de croissance et 

âge osseux et rejoindre le schéma ci dessous

- Si surtout perte de taille, 2
e
 étape : déterminer la vitesse de croissance et 

l’âge osseux

- Si vitesse de croissance normale ou presque et âge osseux = 

chronologique : petite taille intrinsèque : petite taille familiale, syndrome 

génétique, pathologie congénitale (RCIU, dysplasie), retard acquis (ex irradiation 

spinale)

- Si vitesse de croissance normale et âge osseux < chronologique : 

croissance retardée : retard constitutionnel de croissance et de puberté, 

pathologie chronique non sévère, pathologie atténuant la croissance 

ancienne/guérie

- Si faible vitesse de croissance et âge osseux < chronologique : croissance 

atténuée : pathologie endocrine (GHD, hypothyroïdie, Cushing, hypogonadisme), 

fort retard pubertaire, pathologie chronique sévère (IRC, CD, MICI), médicaments 

(cortidoides, stimulants)



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

- tête, oreilles, yeux, nez, gorge : forme yeux et oreilles, forme du palais, de 

la tête, PC, sourcils, anomalies de la ligne médiane (incisive centrale 

unique, fente palatine) (dysmorphie)

- cou/nuque : thyroide, adénopathies, dysmorphie

- cardio vasculaire : souffle, rythme, fréquence

- poumons, poitrine, dos : forme du thorax, espace intermamelonnaire, 

bruits respiratoires (déformation plexus ou cage thoracique, scoliose)

- abdomen : foie, rate, souplesse, masse 

- puberté : développement mammaire, poils pubiens, taille testicules et 

pénis (retard de développement mammaire, micropenis, cryptorchidie. Un 

retard de puberté peut de voir dans certains syndromes ou troubles 

endocrinologiques)

- extrémités : taille et forme des membres, plis palmaires (métacarpes 

courts, pli palmaire unique, clinodactylie, angle coude, genu varum ou 

valgum)

- neurologique : réflexes, tonus, force (hyper/hypotonie)

- peau : tâches de naissance, rash (tâches café au lait, hémangiomes)

- mesures de la taille, courbe de croissance avec taille cible notée

Adapté à la suspicion clinique.

- si suspicion retard constitutionnel: simple âge osseux, pas d’autre 

investigation

- si l’examen retrouve une dysmorphie ou des signes de syndrome 

génétique : test génétique adapté

- si en plus de la petite taille, cassure poids ou perte de poids : recherche 

de maladie coeliaque ou pathologie systémique comme l’acidose tubulaire 

rénale et l’anémie : NFS, comprehensive metabolic panel, IgA total et 

anticorps anti transglutaminases ou ac anti endomysium.

- si petite taille, petit poids et infections respiratoires : chercher 

mucoviscidose (génétique ou test à la sueur)

- si suspicion de pathologie endocrinienne : évaluation des différents axes 

hormonaux : TSH, T4L, IGF1 et IGFBP3

- si l’examen retrouve 

une dysmorphie ou 

des signes de 

syndrome génétique : 

test génétique adapté

- toutes les filles 

petites : caryotype 

(Turner)

Si suspicion de retard 

constitutionnel: simple âge 

osseux et c’est tout (serait 

retardé)

Avis spécialisé :

- si petite taille familiale ou retard constitutionnel: investigations 

supplémentaires et avis spécialisé généralement non indiqués

- si anomalie à l’interrogatoire ou clinique en faveur d’une pathologie : avis 

spécialisé approprié (gastroentérologue, généticien, endocrinologue pour 

diagnostic et pour traitement aussi, logue aussi si anomalie de la ligne 

médiane)

- si cassure de courbe sans cause clinique évidente : adresser au 

spécialiste

- Proportions des membres (segment supérieur et inférieur, taille assise) : 

dysplasie, syndrome comme Turner

- Signes de maladie génétique : lymphoedème, cheveux implantés bas 

dans la nuque, souffle cardiaque (rétrécissement valve pulmonaire dans le 

Noonan)

- Signes d’hypothyroidie (goitre)

- Poids, IMC (bas : problème nutritionnel ou pathologie chronique)

- Augmentation de la graisse sous cutanée (GHD)

Bilan complémentaire devant petite taille si : taille pour âge < 1st percentile 

OU vitesse de croissance < 10th percentile pour l’âge osseux OU taille 

franchement sous la taille cible OU proportions des membres anormales :

- anomalies hormonales (ex : thyroide)

- électrolytes, créatinine (pathologie rénale)

- VS (patho inflammatoire ou immune)

- Ac anti transglutaminases

- NFS (pathologie hématologique)

- IGF1 (norme par rapport à l’âge osseux et non l’âge chronologique) : un 

taux normal élimine les formes sévères de GHD mais pas les formes 

moyennes

Test de stimulation : difficile, différentes procédures et valeurs seuils, 

influence de la puberté

Tests génétiques : 

guidés par la clinique 

ou par une courbe de 

croissance 

franchement différente 

de celle attendue par 

rapport à taille cible

Age osseux : sert aussi de 

référence pour savoir à quelle 

norme d’âge se référer pour 

notamment la vitesse de 

croissance et le taux d’IGF1. 

Selon l’arbre, à faire toujours 

sauf si la perte de poids 

prédomine et que l’on trouve 

une cause de FTT.

IRM hypothalamo 

hypophysaire : si suspicion de 

GHD (IGF1 bas et test de 

stimulation bas)

- Proportions des membres

- Dysmorphie

- Goitre

- Distribution masse grasse, statut nutritionnel

- Stade pubertaire

Ac antitransglutaminases

VS

NFS

Ferritine

Electrolytes, créat

TSH, T4L

IGF1 SDS pour l’âge, le sexe et le stade pubertaire

Investigations de l’hypercorticisme ou des désordres phospho-calciques : 

seulement dans certains cas (pas de précision donnée)

Si suspicion de déficit en GH : 2 tests de stimulation de GH

Caryotype (fille)

Analyse génétique si 

syndrome particulier 

suspecté

Age osseux

Radios (hanches, pelvis, 

lombaire, poignet et main 

gauche) : seulement si 

disproportion à l’examen de 

l’enfant ou des parents

IRM cérébrale : si déficit en 

GH (pour voir si lésion 

hypothalamo hypophysaire, 

malformation ou tumeur).

- signes de maladies chroniques

- dysmorphie (signes de Turner ou autre syndrome), anomalie de la ligne 

médiane, micropenis

- taille assise, envergure (proportions des membres), scoliose, lordose

- série de mesures dans le temps (vitesse de croissance)

- stade pubertaire

- taille des parents / taille cible

- dans l’arbre décisionnel, biologie si < 2DS ou cassure de courbe, après 

interrogatoire, clinique et calcul de la taille cible :

- NFS

- urée, electrolytes

- fonction hépatique

- VS

- thyroide

- bicarbonate, PTH

- « bone profile » = protéine, albumine, calcium, ph, PA

- test de CD

- IGF1

NB : IGF1 : un taux bas peut indiquer un déficit en GH ou une insensibilité à 

la GH, mais aussi une dénutrition ou des pathologies associées à une 

dénutririon (problème hépatique, MICI, rein) -> à interpréter en fonction du 

contexte

Caryotype : toutes les 

filles, garçons avec 

difficultés 

d’apprentissage

Age osseux : rarement utile 

avant 5 ans, peut signifier un 

problème surtout si > 18 mois 

de différence avec l’âge 

chronologique

NB : dans l’abre décisionnel, 

l'âge osseux n’est utilisé dans 

l’évaluation de l’enfant pubère 

…

- taille, poids, PC, taille assise, envergure des bras (si taille assise/taille > 

95e percentile, mesurer l'avant bras car signe de déficit du gène SHOX), 

proportions des membres (dysplasie)

- signes de pathologie chronique

- signes de malnutrition

- signes de pathologie métabolique : hépatosplénomégalie

- dysplasie (position ou taille anormale des os longs, proportions des 

membres anormales)

- signes de syndromes ou pathologie génétique (dysmorphie face ou corps)

- signes d’endocrinopathies

Si pas de piste à l’examen clinique, on fait :

- NFS, VS

- créat, électrolytes

- Ca, Ph, PA

- albumine, fer, ferritine

- TSH, T4L

- CD: ac anti endomysium et anti transglutaminase (+ biopsie intestinale 

pour confirmer), total IgA

- IGF1 (IGFBP3 : débattu, plutôt pas inclus dans le bilan dans la plupart des 

consensus et des pays) : un taux bas d’IGF1 et IGFBP3 suggèrent un GHD 

mais leur normalité ne permet pas de l’exclure.

- avant 3 ans seulement : test balance acide-base (acidose tubulaire 

rénale)

- urines : glucose, protéines, sang, sédiment

Test pour le GHD : seulement si les autres causes possibles de SS ont été 

étudiées et exclues. A faire si vitesse de croissance basse ou IGF1 bas. Si 

vitesse de croissance normale, pas de retard d’âge osseux et IGF1 > 0DS : 

pas de test de GH.

Diagnostic de GHD difficile, réunir les informations cliniques, auxologiques, 

biochimiques et radiologiques, et voir les facteurs qui peuvent influencer 

l’axe GH-IGF1 (statut nutritionnel, conditions psychosociales, médicaments)

- si suspicion de 

dysplasie, analyse 

ADN ciblée

- si dysmorphie ou si 

anomalie de l’axe GH-

IGF1 avec suspicion 

de syndrome, analyse 

génétique ciblée selon 

avis généticien

- caryotype : toutes les 

filles même si pas de 

dysmorphie, et pour 

les garçons avec 

anomalies génitales

- si anomalie de proportions 

des membres avec suspicion 

de dysplasie : radios du 

squelette

- âge osseux (radio main 

gauche) : a priori chez tout le 

monde

- IRM cérébrale hypothalamo 

hypophysaire : chez tout 

enfant avec diagnostique de 

GHD
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20
17 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants et 

adolescents 

(puberté incluse)

Propose une 

approche 

diagnostique

7 Analyser en parallèle courbes de taille et poids.

- cassure staturale brutale : éliminer tumeur cérébrale

- cassure poids avant taille : cause nutritionnelle ou affection générale chronique

- cassure taille et prise de poids excessive : endocrinopathie (hypercorticisme, 

hypothyroïdie, déficit somatotrope, pseudohypoparathyroidie, craniopharyngiome) 

ou Turner

- cassure taille > 1DS ou taille < 1,5DS taille cible : explorations

- cassure en période pubertaire : souvent retard pubertaire simple mais diagnostic 

d’élimination

En pratique la cassure de croissance ne fait pas découvrir les pathologies 

cardiaques, pulmonaires, hépatiques, ces pathologies sont déjà connues.

En revanche : intestin et rein ++ (peut être cliniquement discret)

Familial :

- taille parents et fratrie, grands parents, oncles, tantes, cousins

- âges pubertaires parents et fratrie (ménarche pour femmes, pour hommes : croissance accélérée, mue)

- dysmorphie

- contexte socio économique et psychologique (carences nutritionnelles ou psychoaffectives?)

Personnel :

- mensurations de naissance, terme, problèmes pendant grossesse (infections, intoxications, HTA, pathologies 

chroniques mère, prééclampsie, malnutrition, causes placentaires, grossesse multiples)

- pathologie chronique ou traitement pouvant retentir sur la croissance

- antécédent de traumatisme crânien grave

- hypoglycémie néonatale, micropénis, ictère néonatal prolongé  déficit hypophysaire congénital

- signes fonctionnels : céphalées, vomissements (HTIC), troubles visuels, troubles du transit, anorexie, 

polyuropolydyspie, frilosité

- apports alimentaires

- contexte psychoaffectif

- sport intensif

- nycturie (néphropathie?)
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20
09 Revue simple, 

avis d'expert 

Enfants (sans 

précision d’âge 

mais a priori 

puberté incluse)

Propose une 

approche 

diagnostique

8 - histoire familiale : pathologies (endocrinopathie, thyroide, troubles de la croissance, dysplasies, patho 

autoimmunes), taille des parents (taille cible), âge de la puberté des parents (retard constitutionnel de croissance 

et de puberté)

- histoire personnelle :

- taille, poids de naissance, terme (SGA?)

- grossesse : RCIU, drogue, infections

- naissance : siège, ictère prolongé, asphyxie (signes de dysfonction hypothalamo hypophysaire)

- antécédent de maladies, opérations, médicaments

- symptomes de pathologie cardiaque, pulmonaire, intestinale, renale, endocrienne, du SNC. Fatigue (anémie, 

CD, rein, hypothyroidie)

- statut nutritionnel (alimentation, anorexie)

- précédentes mesures de poids/taille (courbes)

- aâe de début de la puberté (poussée mammaire fille, testicules >4ml garçons)

- retard mental (syndromes, pathologies chromosomiques, métaboliques)

On ne peut parler de retard constitutionnel de croissance et de puberté que si pas 

de puberté à 13-14 ans, donc un retard d’âge osseux chez l’enfant est prédictif de 

retard constitutionnel de croissance et de puberté mais parfois pas toujours, donc 

pas simple au début de faire différence retard idiopathique et retard constitutionnel. 

Mais si l’enfant remplit tous les critères d’ISS et que le bilan endocrinologique est 

normal, chance de retard constitutionnel très élevée.

Si petite taille familiale (et a priori pas de pathologie en cause dans la petite taille 

des parents), peu de chances de trouver une pathologie, donc le bilan 

diagnostique complet peut ne pas être nécessaire, sauf si la vitesse de croissance 

diminue.

Si petite taille non familiale et histoire familiale de retard constitutionnel de 

croissance et de puberté, forte chance de retard constitutionnel et le clinicien 

expérimenté peut suivre une attitude expectative.

ISS : pas de GHD, proportions des membres normales, pas de SGA, pas 

d’anomalie chromosomique, pas de syndrome dysmorphique, pas de pathologie 

systémique, endocrine ou nutritionnelle, pas de petite taille familiale ni de retard 

constitutionnel.

ISS : 80 % des enfants adressés pour SS. Pathologie trouvée dans 5 % et SGA 

dans 15 %. La majorité des ISS est une petite taille famiiliale ou un retard 

constitutionnel (variants normaux) et l'enfant atteindra sa taille cible.

Dans l’ISS, il n’y a pas d’accord sur jusqu’où doit aller l’exploration génétique pour 

parler d’ISS. Accord pour tester Turner chez toutes les filles, mais pas pour le 

SHOX (qui représenterait 2,5 % des ISS). Il existe un score clinique pour voir qui 

tester pour le déficit du gène SHOX (mais question de généticien plutôt). Pas 

d’accord non plus sur quelles dysplasies devraient être exclues ou quelles valeurs 

seuils utiliser pour les proportions des membres, valeurs de référence fiables non 

disponibles.

Nombreuses anomalies possibles dans l’axe GH-IGF1, il y a une continuité entre 

l’ISS et les anomalies de l’axe plus ou moins franches à tout niveau. La majorité 

des ISS a un IGF1 normal-bas et des concentrations de GH normales.

 en résumé, des enfants avec un ISS peuvent avoir une sécrétion de GH basse 

non détectée, une pathologie génétique non testée (ex SHOX), une dysfonction 

dans l’axe GH-IGF1 non analysée. Dans les années à venir, plus de causes 

identifiables seront probablement trouvées et ne seront plus « idiopathiques ».



Clinique Examens de laboratoire Génétique Imagerie Autre, commentaires dans la discussion

Courbes de croissance, poids taille, IMC, stade pubertaire (Tanner)

Rapport envergure sur taille, rapport taille assise sur taille

Insuffisance nutritionnelle : peau sèche et fine, cheveux ternes, extrémités 

violacées et froides, absence de pannicule adipeux, hypotrophie 

msuculaire, sangle abdominale relachée / Ou obésité

Dysmorphie : Turner et autres syndromes, anomalies osseuses 

constitutionnelles, autres anomalies chromosomiques ou génétiques (nb : 

p.76 tableau avec détails des signes dysmorphiques dans certaines 

pathologies)

Hypopituitarismes congénitaux : anomalies ligne médiane (fente 

labiopalatine, incisive médiane unique, colobome irien, anomalie 

ophtalmologique)

Endocrinopathie :

- Cushing : érythrose faciale, vergetures pourpres, buffalo neck, 

amyotrophie

- hypothyroïdie : goitre, peau pâle jaunâtre ou cireuse et froide, visage 

bouffi avec lèvres épaissies, oedème paupières, infiltration des extrémités, 

sourcils rares, signe de la queue du sourcil, bradycardie, douleurs 

musculaires

- déficit en GH : adiposité abdominale, front bombé, enselure nasale 

marquée, hypoplasie malaire, visage poupin, voie aigue, mains et pieds 

potelés, faible développement musculaire

En 1ère intention :

NFS

VS

Iono, urée, créat

BU

Dosage pondéral des IgA et Ac IgA antitransglutaminase (même si pas de 

signes cliniques de CD)

IGF 1

TSH, T4L

FSH, LH, oestradiol ou testostérone, inhibine B et AMH, prolactine 

(seulement si retard pubertaire ? Pas clair ..)

En seconde intention ou si cas particulier :

- test de stimulation 

- IRM hypothalamohypophysaire si déficit somatotrope prouvé

- Si prise de poids excessive : cortisol libre urinaire des 24h (Cushing) et 

bilan phosophocalcique (pseudohypoparathyroidie)

- si retard pubertaire : mesure des gonadotrophines hypophysaires de 

base, FSH, LH, inhibine B, AMH

Caryotype (fille) (1ere 

intention)

Caryotype chez le 

garçon si suspicion 

d’insuffisance 

testiculaire

Précise que la taille cible est ininterprétable si grande différence de taille 

entre les 2 parents.

Changements de couloir de croissance peuvent être physiologiques entre 0 

et 4 ans si c’est pour se mettre sur son couloir génétique, et à la puberté si 

avance ou retard pubertaire.

- taille, poids, IMC (si petit poids : pathologie intestinale, métabolique, SGA 

; si surpoids : hypothyroïdie, Cushing, GHD), PC (dysmorphie)

- proportions des membres, taille assise / taille (segment supérieur et 

inférieur) : dysplasie

- dysmorphie (syndrome)

- bosse frontale, enselure nasale marquée, hypoplasie 

médiofaciale (pathologie de l’axe GH-IGF1 : GHD, GH resistance, déficit en 

IGF1)

- visage lunaire, visage rond/pléthorique (Cushing)

- taille et consistance de la thyroide (Hashimoto)

- HTA (pathologie rénale, Cushing)

- distension abdominale (CD)

- hépato ou splénomégalie (pathologie hépatique, métabolique)

- vergetures (Cushing)

- virilisation, hirsutisme, acné (Cushing)

- stade pubertaire (retard constitutionnel de croissance et de puberté)

- micropenis (hypogonadisme, hypopituitarisme)

- oedème papillaire, diplopie, anomalie du champ visuel (pathologie du 

SNC)

- Hb (anémie)

- créat, albumine, Na, K, Ca, Ph, PA (pathologie rénale, rachitisme, 

malabsorption)

- IgA anti endomysium, IgA anti transglutaminases, IgA total (CD)

- T4L, TSH (hypothyroïdie)

- FSH, caryotype (Turner)

- IGF1, IGFBP3 (GHD ou GH résistance)

- balance acide base (pour les 0-2 ans) (acidose tubulaire rénale)

- urines : pH, glucose, protéines, sang (pathologie rénale)

Caryotype chez toutes 

les filles

Autres tests 

génétiques : pas de 

consensus, à l’avenir 

peut être plus de tests 

génétiques ?

Age osseux : n’en parle pas 

vraiment mais dit que utile 

pour savoir si retard 

constitutionnel ou petite taille 

familiale, ou pour savoir qui 

traiter par GH, donc il faut 

probablement le faire …

Age osseux : surtout utile en 

période péripubertaire, 

variabilité normale de +/-18 

mois, grande variabilité dans 

l’interprétation de la mesure.

Retard âge osseux peut être 

le marqueur d’une cause 

organique, mais aussi dans le 

RCIU (où il est faussement 

rassurant)

Aide à déterminer une 

prédiction de taille, mais 

imprécis surtout avant 10-12 

ans

1ere intention :

- IRM cérébrale rapide si 

cassure staturale

- Radios du squelette : rachis 

lombaire F et P, avant bras 

gauche, genou gauche face, 

bassin face (fait partie du 

bilan de première intention 

même si pas de signes 

cliniques) : particularité de cet 

article : maladies osseuses 

classées comme parmi les 

principales causes de retard 

(avec le déficit partiel en GH 

idiopathique, RCIU, retard 

simple de croissance et 

puberté, petite taille 

idiopathique)

Echographie pelvienne si 

retard pubertaire (fille)
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Annexe 9 : Enfant trop petit : algorithme (Société Française de Pédiatrie) (70)
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