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Les hyperplasies congenitales des surrénales par déficit en 21-hydroxylase sont des pathologies géenétiques de transmission autosomique recessive gui se definissent par

un déficit en cortisol et en aldostérone plus ou moins marqué, associé a une augmentation de la production des androgenes surrénaliens. On distingue deux formes : la

forme classique, a révelation neonatale, et la forme non classigue aussi appelee a révelation tardive.

déterminer la prévalence du bloc enzymatique en 21-hydroxylase chez| |Le déficit partiel en 21-hydroxylase entraine une insuffisance de la sécretion de cortisol, une
les patientes ayant un hirsutisme, ainsi que les particularités cliniques et| |augmentation de la secretion d'’ACTH responsable de [hyperplasie surrénalienne, de

para-cliniques qu’elles présentent l'accumulation du précurseur en amont du bloc enzymatique, la 170HP, et d'une production

excessive d'androgenes [1]. La prévalence de la maladie parmi les femmes
_ hyperandrogéniques varie selon les études entre 1 et 10 %, notamment en fonction de l'origine

geographique et/ou ethnique des patientes considérees [2]. Ce qui est compatible avec les

Il s’agit d'une étude retrospective portant sur 100 patientes hospitalisées

. . , - _ données de notre série. Géneralement, les patientes ayant un déficit partiel en 21-
dans notre service pour exploration d'un hirsutisme, chez qui on a

hydroxylase présentent des signes cliniques d'hyperandrogénie apparaissant durant la période

cherche le bloc enzymatique en 21-hydroxylase.

péri-pubertaire. Parmi ces signes, l'hirsutisme représente la manifestation la plus fréquente ; il
_ peut étre associe a d'autres signes cutanés comme une acné ou une hyper séborrhee [3]. Ce
qui est concordant avec nos resultats. Chez les patientes les plus jeunes, on peut également

observer une pubarche ou une adrénarche prématurée, voire une puberté précoce ISo- ou

Sur 100 dossiers exploités, 7 patientes avaient un bloc enzymatique en

21 hydroxylase (soit 7%), dont I'Age moyen était de 33.7 ans. Deux héetérosexuelle. Le diagnostic positif de déficit en 21-hydroxylase repose sur le dosage

oatientes (soit 28.5%) avaient un ATCD de mort néo-natale dans la plasmatique de la 170HP qui est un precurseur des androgenes surrénaliens, son exces de

fratrie, avec une notion d'infertilité primaire chez deux autres patientes.| |Production est directement responsable d'une hypersecretion d'androgenes.

hirsutisme était modéré a sévére chez toutes les patientes avec un En effet, l'élevation franche de la 170HP, jusqu'a un taux supérieur a 10 ng/ml 60 minutes

score de Ferriman et Galloway variait entre 10 et 22. Une seule malade apres stimulation par I'ACTH, qui affirme le diagnostic. La seéecrétion surrénalienne de

orésentait des signes d’hyper androgénie majeurs a type de Golfes testostérone reste peu importante et la majeure partie de la testostérone circulante provient,

fronteaux et une hypertrophie clitoridienne. comme chez la femme normale, de la conversion périphérigue de la delta 4-androstenedione.

Les explorations hormonales concluent a une testostéronémie élevée (> La concentration plasmatique de testostérone, habituellement egalement elevee, peut étre

0.6 ng/ml) chez 4 patientes (soit 57.14%), un 17 OHP aprés stimulation normale [4]. En ce qui concerne la fonction glucocorticoide, les taux plasmatigues de base du

positif (> 10 ng/ml) chez toutes les patientes et une insuffisance cortisol se situent dans les valeurs normales, mais la réponse a la stimulation par 'ACTH est en

surrénalienne a été retenue chez 5 patientes (soit 71.4%). revanche est significativement inférieure a la normale [4] .Les mutations modérees sont

'imagerie surrénalienne n'a été réalisée que chez deux patientes associees a la forme non sévere de la maladie. Il s'agit de mutations ponctuelles (V281L, la

rovenile s3hs ahomalies plus frequente, P30L et P453S, promoteur) [5]. En cas de deésir de grossesse, le traitement par

Sur le plan thérapeutique, toutes les patientes ont été traitées par hydrocortisone a dose de 15 a 20 mg/jr ou dexaméthasone permet de limiter la production

S : . - : . surrénalienne d’androgéenes et de progestérone et ameliore les chances de qgrossesse
’Acétate de cyprotérone assocCie a I'Ethyinil oestradiol, tandis que J Y g

, . . . - . . spontanée tout en minimisant le risque de fausse-couche spontanee précoce. En cas de
I'hydrocortisone a dose de 20 mg/jour a été instauré chez 6 patientes

: persistance d'une dysovulation malgre le traitement par hydrocortisone, un traitement par citrate
: 0).
(soit 85.2%)

de clomifene peut étre proposé [6]. Le traitement antiandrogénique par l'acétate cyproterone

(Androcur®) est largement plus efficace en cas d'hirsutisme. L'exploration familiale repose sur
la réalisation de dosages hormonaux de base aprés administration de Synacthéne®(170HP et
21-DF), complétee par I'étude moléculaire du gene CYP21B . Elle permet de distinguer au sein
des membres de la famille les homozygotes vrais et les hétérozygotes composites qui

présentent deux mutations identiques a celles du cas-index [3].

Le dépistage du bloc enzymatique en 21-hydroxylase est systématigue chez toutes les hirsutes. L'identification de cette maladie, longtemps mal connue, a bénéficié des

progres successifs des techniques biochimiques de dosages et de la biologie moléculaire. Toutes les patientes ayant une forme non classique doivent bénéficier d'un conseil

genétique, ainsi qu'un suivi endocrinien et gynecologique afin d’equilibrer au mieux leur fonction ovarienne.
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