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INTRODUCTION

Le deficit en Steroidogenic acute regulatory (StAR) est responsable d’une forme rare et sévére de 1’hyperplasie lipoidique congénitale des
surrénales. Son incidence dans la population générale n’est pas connue. Quatre-vingt-cing cas ont éte publies dans la litterature avec une

majorité de patients japonais, Coréens et palestiniens.

OBSERVATION

Enfant de 06 ans issu d’un mariage consanguin, ayant presenté
depuis I’age de 15 mois plusieurs episodes de deshydratation
algue avec des signes d’insuffisance surrénale clinique et
biologique, et des organes génitaux externes ambigus avec
micropénis et cryptorchidie bilatérale.

Son Caryotype est 46 XY, le profil hormonal a montre des
niveaux bas de cortisol, testostérone, de sulfate de
dehidroepiandrostérone, et de 17-OH progesterone, et des
niveaux éelevés d’ACTH et de l'activite rénine plasmatigue,
compatibles avec une insuffisance gonadigue et surrénalienne
périphérique .

Les anticorps anti 21 hydroxylase sont negatifs et le dosage des
acides gras a tres longue chaine est normal éliminant ainsi une
adrénoleucodystrophie. L’échographie Abdominale n’a pas
objective des organes genitaux internes de type feminin.

[ IRM pelvienne a objective une atrophie testiculaire,
confirmee par 1’exploration per-opératoire.

[’¢étude genétique a revele une mutation homozygote du gene
STAR.
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DISCUSSION

L’enzyme StAR est exprimee dans la surrénale et les gonades. Elle
est responsable de la premiere eétape enzymatique de la
steroidogenese , elle facilite le transport du cholestérol a partir de
la  membrane mitochondriale externe a la membrane
mitochondriale interne.

Le gene de la proteine StAR est formé de sept exons est localisé
sur le chromosome 8 dans la région p11.2. A I’heure actuelle, une
trentaine de mutations ont été décrites

Son déficit entraine donc une Insuffisance de synthese du cortisol,
de I’aldostérone et des steroides sexuelles surrénaliennes et
gonadiques.

Des mutations récessives dans le gene de STAR sont la cause la
plus frequente de 1° hyperplasie lipoides congenitale des
surrenales.

Les formes classiques sont caracterisées par l'insuffisance
surrénale néonatale primaire et des organes genitaux externes de
type feminin sans distinction de sexe genétique.

Les personnes présentant la forme non classique ont des troubles
de la différenciation sexuelle moins marquees.
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Régulation de |la stéroidogenese dans la cellule de Leydig



