
Paramètres  cliniques Patient 1 Patient 2 Patient 3 Patient 4 Patient 5 Patient 7 

Prolactine (ng/l) 7,6 NRe 9,3 5,4 NRe NRe 

TSH (mUI/l) 2,37 1,04 2,8 1,4 1 2,9 

T4L (pmol/l) 8,8 11,8 12 11,6 18,65 11 

ACTH base (pg/ml) 12,2 24,4 NRe 21,7 NRe NRe 

Cortisol base (nmol/l) NRe NRe 167 292 5,5 NRe 

Cortisol après stimulation (nmol/l) NRe NRe 220 692 13,75 NRe 

FSH (mUI/l) 4,7 3,1 5,6 0,4 2,2 NRe 

LH (mUI/l) 3,9 4 3 0,5 0,3 NRe 

Testostérone (ng/ml) 6,27 - 4,03 0,3 0,07 NRe 

TeBG (nmol/l) 36,3 74,49 42,11 150 NRe NRe 

Oestradiol (pg/ml) - 83,6 - - - - 

Inhibine B (pg/ml) NRe - 99 54 NRe NRe 

AMH (ng/ml) NRe 5,6 NRe NRe NRe NRe 

Stade pubertaire de Tanner G5P5 P5S5 G5P5 G1P1 NRe G1P1 

Retard pubertaire Non Non Non Oui Oui NRe 

Taille cible (cm) (DS) 174,5 (-0,1) NRe 180 (+0,9) 168,5 (-1) NRe NRe 

Taille (cm) (DS courbe de Sempé) 172 (-0,4) 164 (+0) 178 (+0,6) 121 (-5,6) 119 (-4,3) 62 (-4) 

Age Osseux (ans) NRe NRe NRe 11,5 8,0 0,75 

Taille corrigée à l’âge osseux en DS selon Sempé NRe NRe NRe -3,4 -1,2 -1 

GH base 0,4 10,8 1,3 5,3 3,38 4,7 

GH après stimulation (mUI/l) NRe 18 40 35 23,3 7,9 

IGF1 (ng/ml) (DS) 101 (0DS) 343 (0DS) 135 (-1DS) 20 (<-2DS) 20,6  (<-2DS) NRe 
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Paramètres  cliniques Patient 1 Patient 2 Patient 3 Patient 4 Patient 5 Patient 7 

Prolactine (ng/l) 7,6 NRe 9,3 5,4 NRe NRe 

TSH (mUI/l) 2,37 1,04 2,8 1,4 1 2,9 

T4L (pmol/l) 8,8 11,8 12 11,6 18,65 11 

ACTH base (pg/ml) 12,2 24,4 NRe 21,7 NRe NRe 

Cortisol base (nmol/l) NRe NRe 167 292 5,5 NRe 

Cortisol après stimulation (nmol/l) NRe NRe 220 692 13,75 NRe 

FSH (mUI/l) 4,7 3,1 5,6 0,4 2,2 NRe 

LH (mUI/l) 3,9 4 3 0,5 0,3 NRe 

Testostérone (ng/ml) 6,27 - 4,03 0,3 0,07 NRe 

TeBG (nmol/l) 36,3 74,49 42,11 150 NRe NRe 

Oestradiol (pg/ml) - 83,6 - - - - 

Inhibine B (pg/ml) NRe - 99 54 NRe NRe 

AMH (ng/ml) NRe 5,6 NRe NRe NRe NRe 

Stade pubertaire de Tanner G5P5 P5S5 G5P5 G1P1 NRe G1P1 

Retard pubertaire Non Non Non Oui Oui NRe 

Taille cible (cm) (DS) 174,5 (-0,1) NRe 180 (+0,9) 168,5 (-1) NRe NRe 

Taille (cm) (DS courbe de Sempé) 172 (-0,4) 164 (+0) 178 (+0,6) 121 (-5,6) 119 (-4,3) 62 (-4) 

Age Osseux (ans) NRe NRe NRe 11,5 8,0 0,75 

Taille corrigée à l’âge osseux en DS selon Sempé NRe NRe NRe -3,4 -1,2 -1 

GH base 0,4 10,8 1,3 5,3 3,38 4,7 

GH après stimulation (mUI/l) NRe 18 40 35 23,3 7,9 

IGF1 (ng/ml) (DS) 101 (0DS) 343 (0DS) 135 (-1DS) 20 (<-2DS) 20,6  (<-2DS) NRe 
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Paramètres  cliniques Patient 1 Patient 2 Patient 3 Patient 4 Patient 5 Patient 7 

Prolactine (ng/l) 7,6 NRe 9,3 5,4 NRe NRe 

TSH (mUI/l) 2,37 1,04 2,8 1,4 1 2,9 

T4L (pmol/l) 8,8 11,8 12 11,6 18,65 11 

ACTH base (pg/ml) 12,2 24,4 NRe 21,7 NRe NRe 

Cortisol base (nmol/l) NRe NRe 167 292 5,5 NRe 

Cortisol après stimulation (nmol/l) NRe NRe 220 692 13,75 NRe 

FSH (mUI/l) 4,7 3,1 5,6 0,4 2,2 NRe 

LH (mUI/l) 3,9 4 3 0,5 0,3 NRe 

Testostérone (ng/ml) 6,27 - 4,03 0,3 0,07 NRe 

TeBG (nmol/l) 36,3 74,49 42,11 150 NRe NRe 

Oestradiol (pg/ml) - 83,6 - - - - 

Inhibine B (pg/ml) NRe - 99 54 NRe NRe 

AMH (ng/ml) NRe 5,6 NRe NRe NRe NRe 

Stade pubertaire de Tanner G5P5 P5S5 G5P5 G1P1 NRe G1P1 

Retard pubertaire Non Non Non Oui Oui NRe 

Taille cible (cm) (DS) 174,5 (-0,1) NRe 180 (+0,9) 168,5 (-1) NRe NRe 

Taille (cm) (DS courbe de Sempé) 172 (-0,4) 164 (+0) 178 (+0,6) 121 (-5,6) 119 (-4,3) 62 (-4) 

Age Osseux (ans) NRe NRe NRe 11,5 8,0 0,75 

Taille corrigée à l’âge osseux en DS selon Sempé NRe NRe NRe -3,4 -1,2 -1 

GH base 0,4 10,8 1,3 5,3 3,38 4,7 

GH après stimulation (mUI/l) NRe 18 40 35 23,3 7,9 

IGF1 (ng/ml) (DS) 101 (0DS) 343 (0DS) 135 (-1DS) 20 (<-2DS) 20,6  (<-2DS) NRe 

Paramètres  cliniques Patient 1 Patient 2 Patient 3 Patient 4 Patient 5 Patient 7 
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TSH (mUI/l) 2,37 1,04 2,8 1,4 1 2,9 

T4L (pmol/l) 8,8 11,8 12 11,6 18,65 11 
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Cortisol base (nmol/l) NRe NRe 167 292 5,5 NRe 

Cortisol après stimulation (nmol/l) NRe NRe 220 692 13,75 NRe 

FSH (mUI/l) 4,7 3,1 5,6 0,4 2,2 NRe 

LH (mUI/l) 3,9 4 3 0,5 0,3 NRe 

Testostérone (ng/ml) 6,27 - 4,03 0,3 0,07 NRe 
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Figure 1 : Courbe de croissance staturo-pondérale de Yohan 

Abréviation : TTT rhGH = traitement hormonal par hormone de croissance recombinante humaine. 
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RESULTATS 

 

1. DONNEES GENERALES 
!
Dans notre base de données nous avons pu collecter les informations pour 7 

patients atteints d’un syndrome de Netherton. Il y a une femme et 6 hommes. 

Les âges dans cette série sont très étendus puisque nous allons de 2 à 72 ans au 

moment de la consultation (tableau 1). 

 

Tableau 1 : Description des données démographiques des patients de la série. 

Patient Lieu 
de suivi 

Sexe 
H/F 

Age à la 
Consultation 

(ans) 

Immuno-marquage 
sur cellules de peau 

Mutation 
SPINK5 

1 Nantes H 43 Positif NR 

2 Nantes F 18 Positif NR 

3 Nantes H 72 NR Muté 

4 Poitiers H 21 Positif NR 

5 Brest H 13 NRe NRe 

6 Brest H 27 NRe NRe 

7 Toulouse H 2 Positif En attente 

Abréviations : H = homme ; F= femme, NR= non réalisé ; NRe = non renseigné 
 

 

Pour quatre d’entre eux (57%) le diagnostic a été affirmé par immunomarquage sur 

cellule de peau et pour un la recherche de la mutation de SPINK5 a été réalisée et a 

trouvé la mutation. La recherche est toujours en cours pour le patient numéro 7. 

Nous ne disposons pas d’information sur la vérification du diagnostic pour deux des 

patients. 
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