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• Patiente A.Z. , 29 ans, admise pour aménorrhée 
secondaire. 
• Antécédents : 

•Ataxie cérébelleuse de Friedrich depuis 14 ans 
•Opérée pour neurofibrome du sein gauche 

Histoire de la maladie: 
•  5 ans : spanioménorrhées 
•Compliquée depuis 3 ans d’aménorrhée 
secondaire 
•Sans thermo phobie ni bouffées de chaleurs 
associés 

Examen clinique: 
• Ataxie à la marche avec un nystagmus vertical 

-Au bilan para clinique 
•Un hypogonadisme hypergonadotrophique 
avec: Fsh: 82u/ LH: 63 u/l, œstradiol :50ng/ml 
•Dosage de la vitamine D:7.9ng/ml 
•L’ échographie pelvienne était sans anomalie 
•FO légère atrophie 
•L’audiogramme était sans anomalie 

Diagnostic suspecté: forme atypique du syndrome de 
Perauls 
Prise en charge: 

•Substitution en vitamine D, prévoir ODM après 
sa normalisation. 
•Echo-mammographie: révélant une lésion 
mammaire classée ACR: 3 
•Prévoir de mettre sous traitement hormonal 
substitutif après avis gynécologique par rapport 
à la prise en charge du nodule mammaire. 
•Demander une expertise génétique. 

OBSERVATION: 

•L'association de l'hypogonadisme 
hypergonadotrope avec la perte auditive 
neurosensorielle chez les femmes a été décrite 
pour la première fois en 1951 en tant que 
syndrome de Perrault.  
 
•Il s'agit d'un syndrome génétique hérité d'une 
manière autosomique récessive.  
 
•Des formes atypiques de ce syndrome ont été 
décrites incluant une aménorrhée secondaire 
avec ataxie cérébelleuse et nystagmus avec 
atteinte auditive. 
 
• Cette dernière étant absente chez notre 
patiente mais pourrait apparaitre 
ultérieurement.  

•L'association entre l'hypogonadisme et l'ataxie 
cérébelleuse a d'abord été reconnue et décrite comme 
un syndrome distinct, rare, autosomique récessif par 
Gordon Holmes en 1907. 
•D’autres syndromes associant des anomalies 
rétiniennes et auditives ont été décrits.  
 
•Nous rapportons le cas d’une jeune fille de 29  ans 
présentant une ataxie cérébelleuse associée à une 
aménorrhée secondaire. 

INTRODUCTION: 

DISCUSSION: 

CONCLUSION: 


