Insuffisances gonadique et surrenalienne associees dans I'errance diagnostique:
Résolution grace une double approche GCMS et Sequencage de Nouvelle Geéneration par Exome cible.
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Contexte : L'association d'une insuffisance simultanée des fonctions endocrines surrénaliennes (IS) et gonadiques (1G)
avec insuffisance testiculaire (IT) ou insuffisance ovarienne (I10P) est rare. Peu de génes ont éteé identifies.
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Matériels et Méthodes

Sequencage Nouvelle Generation Exome Cible : Panel « GONADES » Steroidogramme par Spectrometrie de masse
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Résultats / Diagnostic étiologique  Famille 1 Famille 2
Mutation homozygote du gene CYP11A1 codant pour le Cytochrome P450 SCC 2 mutatlons heterozygotes COmDOSlteS de la Cytochrome P450 Oxidoréductase (POR)
L

Cholesterol Pregnenolone

CYP11A1 NM_000781.2 c.[806C>T];[806C>T]. POR NM_000941.2 c.[1648C>T 1:[1826_1849del],
p.[(Ala269Val)]:[(Ala269Val)]. (Ref2) p.[(Arg550Trp)1:[(2)]. (Ref3)

Conclusion

Ameélioration du diagnostic étiologique des IG/IS

Grace aux Exomes cibles (EC) par Séquencage Nouvelle Génération (NGS), aidee de la
Chromatographie en phase Gazeuse couplée a la Spectrométrie de Masse (GC-MS), des cas == s

associant IG/IS d'origine indéterminée ont pu €tre résolus tres tardivement a 1'age adulte. 7 UNIVERSITE
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