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Introduction:

L’adrénoleucodystrophie lice a I’X (X-ALD), deuxieme cause d’insuffisance surrénalienne periphérique chez
I’homme, peut €tre associee a une nsuffisance gonadique. L’insuffisance testiculaire est habituellement primaire,
rarement secondaire.

Observation:

Un homme de 19 ans, fils unique, sans antécedent avec croissance normale, a consulte pour developpement
pubertaire incomplet P2GS5. Signes cliniques : IMC 28,8 kg/m?2 , asthénie, pas de syndrome tumoral hypophysaire, ni
d’anosmie, sans signe neurologique. Dosages hormonaux : hypogonadisme hypogonadotrophique (testosterone 0,18
ng/mL, FSH 1 et LH 4,3 Ul/l) sans hyperprolactinemie, insuffisance surrénalienne péripherique (cortisolemie 48
nmol/l, ACTH 1114 ng/l, 17-OH progesterone basse, rénine/aldosterone normal), et hypothyroidie péripherique
infraclinique auto-immune. IRM hypophysaire normale (Images I et II); TDM : atrophie des surrénales. Le dosage
des anticorps anti-21-hydroxylase et la recherche de mutation NROBI ¢taient negatifs. Le taux plasmatique des

acides gras a tres longue chaine etait ¢leve a deux reprises et une mutation stop a I’¢tat hémizygote a ete 1dentifice
dans I’exon 6 du gene ABCD1.

Image 1. Coupe centree sur I’hypophyse Image II. Coupe centree sur les bulbes olfactifs
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Discussion et conclusion:

Les cas rapportes associant X-ALD et hypogonadisme hypogonadotrophique sont rares, dont un seul cas ou
I’hypogonadisme a ¢té mnaugural de la maladie.?? A notre connaissance, 1l n’y a pas de publication concernant le
diagnostic d’une forme d’X-ALD secondaire a un impubérisme par HH (sans antecédant familial connu) et 1l n’a pas
cte mis en evidence de lien entre I’X-ALD et ’HH. L hypothese ¢émise serait que I’X-ALD et I’HH de notre patient
soit deux entités distinctes.
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