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L'HYPERPLASIE SURRENALE 
CONGENITALE 

(A propos de 7 observations 
au CHU de DAKAR) 

1 - INTRODUCfiON 

L'hyperplasie surrénale congénitale est une affection 
génétique liée à un trouble de la biosynthèse du cortisol, 
qui se manifeste plus ou moins précocément chez l'en
fant par une virilisation associée ou non à des troubles 
digestifs. Nous en rapportons 7 observations con
firmées, colligées dans le service de Pédiatrie du CHU de 
Dakar (Professeur M. FALL). 

Il - PATIENTS ET METHODES 

Il s'agit d'enfants suivis dans notre Service de 1980 à 
1987 pour ambiguïté sexuelle ou virilisation précoce. 
Dans cette série nous n'avons sélectionné que les cas 
confirmés sur le plan endocrinologique après dosages 
hormonaux effectués à la Fondation de Recherche en 
Hormonologie de Paris (Docteur M. ROGER). 

Pour chaque enfant nous avons fait : 
- une étude auxologique complète ; 
- une -déte rmination de la maturation osseuse (par la 

méthode Greulich et Pyle) ; 
- une é tude génétique avec caryotype (Docteur S. 

GILGENKRANTZ) Cytogénétique- Nancy. 
- un bilan biologique comportant entre autres des do
sages endocriniens et un ionogramme sanguin ; 

- chez les sujets présentant une ambiguïté sexuelle, la 
détermination clinique de l'imprégnation androgéni
que des organes génitaux externes a été faite à l'aide 
de la classification de Prader (10) (12): 

• (Travail du Service de Pédiatrie du CHU de Dakar : Professeur 
M . FALL) 
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. type 1 : simple hypertrophie du clitqris, la fente vul
vaire est normale ; 

. type II : hypertrophie du clitoris associée à une fu
sion postérieure des grandes lèvres, l'orifice uré

thral et l'orifice vaginal demeurant distincts ; 
. type III : hypertrophie importante du clitoris, fusion 

presque complète des grandes lèvres entourant un 
orifice unique qui débouche sur un sinus urogéni
tal ; 

. type IV : verge plus ou moins développée recouver
te d'un tablier préputial incomplet, fusion complè
te des bourrelets génitaux orifice urogénital uni
que et de petite taille à la base de la verge, aspect 
d'hypospade périnéal avec sinus urogénital bas ; 

. type V : verge bien développée avec prépuce cir
conférentiel complet et orifice urogénital à l 'extré

mité du gland, scrotum plat et vide, sinus urogéni
tal haut. 

III - NOS OBSERVATIONS 

a -Cas 0° 1 : L'enfant B.B. né le 08.1 0.80, consulté à 1 'â
ge de 3 ans pour virilisation précoce avec avance statura
le. A l'examen la taille est de 115 cm ( + 5 D.S/âge) le 
poids :24,200 kg ( + 1,5 DS/T), PC: 54 cm, l'âge statural 
est de 6 ans 3/ 12, e t l'âge osseux est de 8 ans. Il présente 
en outre une morphologie athlétique avec une macrogé
nitosomie et des érections fréquentes. La pilosité pu
bienne est au stade III de Tanner. La tension artérielle 
est de 11 / 6. Le reste de l'examen clinique est normal. Le 
caryotype est 46 XY masculin normal. Le bilan endocri
nien revèle : 17 OH -Progestérone - 3ng/ ml, Composé 
S - 120 ng/ ml, Delta 4 - Androstène Dione - 18_5 
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ng/ ml, DHA - 10,3 ng/ml, Testostèrone - 1,7 ng/ml, 
Cortisol à 8H - 16 ng/ dJ, L'épreuve à la LHRH- absen
ce de réponse FSH et LH. 

Dans les urines : 17 CS : 5 mg/ 24h. 17 OH -
19mg/ 24h, TI-IS - 12,5mcg/24H, Prégnanétriol -
2ng/24h. 

Le diagnostic retenu est celui de Pseudopuberté pré
coce par hyperplasie surrénale congénitale due à un dé
fi cit en Il B hydroxylase Traitement: hydrocortisone à la 
dose de 20 mg/ m2/j. 

Evolution : à l'Age de 7 ans la taille est de 130 cm 
(+ 1,5/DS/i\ge) le poids de 46,5 kg (+3DS/ T) pilosité 
pubi enne au stade JI et l'âge osseux est estimé à 12ans. Il 
présente en out re une obésité avec retentissement psy
chologique important. 

b - Cas nIl, III, IV, V, VI et VII: les données cliniques et 
biologiques relatives à ces 6 enfants sont résumées res
pectivement dans les tableaux 1 et 2. 

TABLEAU 1: 

Obser- Age Ambigui- Autres Parents Fratrie Traite- Evo lu- Age os - Caryotype 
vat ion té si gnes ment t ion seux 

sexuel l e cliniques 
( Prader) 

2 Perfusi or Décès à 
W2 13 j Type 4 Pds-2,400 Cousins l'ainé :lydrocor- 10 mois Norma l 46,X X 

T. 49cm germains tisone + par fémini n 
né le Vomisse- est Synco r ty l des hydra normal 
18. 8. 85 ment + normal tati on 

Diarrhée 
intercur-
rente 

2 ans 6/1 ~ Type 4 T. 89cm 5 dont per os: 
né le Pds -12,500 non 1 décédé Hydrocor- 8onne 46,XX 

27.1 1.87 pilosité cons an- à 8 mois ti sone + sous avanc:ée fémi nin 
W 3 pubienne guins 9 alpha survei L- 6 ans no rmal 

stade 2 Lance 
RAS par 
a illeurs 

T. 63cm 5 dont pe r os 
N"4 4 mois Type 3 P. 6 , 800 non 1 décédé Hyd roco r - Bonne légèrement 46,XX 

(soeur 6/12 RAS par cons an- à 8 mois tisone + sous wancée fémin in 
du No née Le aiL Leurs guins 9 alpha survei l- 6 mois normal 
3 ) 16.1. 87 lance 

3 j P. 2,600 cousins 5 dont Perfusion 
W5 né l e Type 4 T. 49cm ge rmains 1 décè s Hydroco r- Décès à 46,XX 

18. 2 . 86 Pea u hyper à J3 ti sone I V 3 moi s normal fém inin 
pigmentée + Syncor- par deshy norma L 
des hydra tyl lM dratat ion 
tat i on + col lap 
par vo- sus 
missement 

No 6 1 mois P. 2 , 700 Pe rfusion 46,XX 
né le Type 4 T.53 cm cousins 3 Hydrocor- Bonne normal féminin 
12. 10.87 vomisse- ge rmùins tisone + sous no rma l 

ment +++ Syncorty l surve i l -
dep uis l a l ance 
naissance 
des hydra -
tat ion + 
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TABLEAU 1 : (su ite) 

Obser- Age Am bi gui- Autres Parents Fratrie Traitement Evolution Age os- caryo-
vat ion té signes seux type 

sexuelle cliniques 
(Prader) 

No 7 1 mois Typ e 4 P.2,700 cous ins Perfusion 
né le T.49cm germains 2 Hydrocor- Décès à 

7.12.87 Discrète ti sone 2moi s 1/2 normal Autop-
' mélanoder - l'ainé Syncortyl par deshy s ie 

mie est ovai-
des hyd ra- normal res et 
tati on OGI 
mo yenne féminins 
par vomis-
sement 

TABLEAU Il :EXAMENS BIOLOGIQUES : 

Obser- 17 OH Est radio l Testosté- Delta 4 D H A Co rn posé s FSH LH · Ionos anguin 
vat ion Progesté (pg/ml) rone Andro s tè - (ng/m l ) (ng/ml) 

rone ( ng/ ml) ne Di one 
(ng/m l ) (ng/ml) 

2 150 25 1, 4 1, 50 0, 80 - - - Na = 11 7 
K = 4, 6 

3 100 35 - 4, 90 8, 70 1,3 0, 7 0,4 no rmal 

4 150 15 - 1, 40 1,50 1, 0 0, 6 0,5 norma l 

5 360 - - - - - - - Na = 126 
K = 5, 6 

6 71 , 0 20 1, 3 2, 10 0, 60 - - - Na = 123 
K = 5, 8 

7 250 mg - - - - - - - Na = r2o 
K = 6, 4 
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IV - COMMENTAJRES 

1) - FREQUENCE : 
Il se dégage de notre série, que Je motif de consultation 

le plus fréquent est constitué par l'ambiguïté sexuelle. 
Cell e-ci représente 0,38% de nos hospitalisations , 32 cas 
ayant été suivis dans notre Service de 1980 à 1987. 
Malgré cette faible fréquence dans nos consultations, la 
proportion des hyperplasies surrénales congénitales 
confirmées au sein des ambiguïtés sexuelles est relative
ment importante 6/ 32 soit 19 %. Cependant la fréquence 
réelle est probablement sous-estimée car la majorité des 
ambiguïtés n'a pu être explorée correctement ainsi que 
de nombreux cas de déshydratations graves mortelles 
observées chez Je nouveau-né ou le jeune nourrisson . 

Dans la littérature (7) (9), la fréquence de l'hyperplasie 
congénitale des surrénales est estimée de façon variable 
selon les pays : 1/ 67.000 naissances dans le Maryland, 
1/ 5.000 à Zurich et l / 490 chez les Esquimaux. 

2) - ETIOLOGIES : 
Dans notre série, le diagnostic a été 6 fois sur 7 un défi

cit en 21 - hydroxylase authentifiée par l'élevation signi
ficative de la 17-hydroxy-progestérone dans le sang, seul 
dans un cas il s 'agissait d'un déficit en Il B hydroxylase. 
Cette apparente prédominance du déficit en 21-hydroxy
lase corrobore les constatations relevées dans la littéra
ture (9) (5), et JOB et coll. L'estiment à 90 % des blocs 
enzymatiques surrénaux (8), a lors que le déficit en 11-
hydroxylase ne représente que 3 à 7% des cas (5). Les au
tres blocs enzymatiques incriminés dans la génèse de 
1 'hyperpla sie surréna le congénitale n'ont pas été re
trouvée dans notre faible série ; il s'agit des déficits en 20 
hydroxylase, en 20-22 Desm olase, en 3 Beta-ol-d eshy
drogenase et en 17-hydroxylase. 

3) - ASPECTS CLINIQUES : 
Dans notre série, la prédominance du sexe féminin est 

évidente (6/7), tous nos cas de bloc en 21-hydroxylase se 
présentent avec un tableau de pseudohermaphrodisme 
féminin confirmé par Je caryotype ou la vérification ana
tomique. Seul le déficit en 11-hydroxylase est de sexe 
masculin. La symptomatologie présentée est variable : 

- Le déficit en 11-hydroxylase se présente avec un ta
bleau de pseudopuberté précoce par virilisation avec 
une avance s taturo-pondérale et de la maturation osseu
se ; 

- Quan t aux cas de défi cit en 21 -hydroxylase (cf. ta
bleau l et 2) nous remarquons que : 

. Dans 4 cas le tableau réalisé est celui d'une ambi
guïté sexue lle de type 4 de la classification de Prader as
sociée à un syndrome de perte de sel cliniquement mani
feste. Cette forme à révélation néonatale entraine une 
déshydra tation grave par vomissement + diarrhée, avec 
dénutrition précoce. li n'y a pas d'avance sta turo-pondé
rale du fait de la dénutrition et la déshydratation pro
longées. 

. Dans 2 cas, le tableau est celui d'un pseudo-her-

maphrodisme féminin avec ambiguïté de types 3 et 4, et 
cliniquement sans syndrome de per te de sel mais avec 
une avance importante de la maturation osseuse. En réa
lité, la définition de la perte de sodium n'est pas clinique 
mais biologique et, ce~ enfants .• appar,mment non per
deurs de sel sont en fa1t potenllellement perdeurs com
me en témoignera it l'activité rénine plasma tique (A.R.P.) 
élevée retrouvée da ns 90% des cas e t qui constitue le re
flet d'une perte de sel infraclinique ( Il ) (3 ). 

Ainsi la quasi-totalité de nos déficits en 21 -hydroxyla
se se présentent avec un état de masculinisa lion avancée 
de type 4 de Prader (5/ 6). 

4) - EVOLUTION : 
- Dans les formes avec perte de sel, si l'évolution à 

court te rme a été favorable sous tra itement comportant 
perfusion de soluté salin, glucocorticoides et miné ra lo
corticoides, le pronostic à moyen terme est sombre 3 
enfants sur 4 décèdent au bout de 2 à 3 mois dans un ta
bleau de déshydratation avec colla psus, secondaire à un 
aba ndon ou une irrégu larité thérapeuti ques, ou une 
infection intercurrente. 

- Dans les «formes vi rilisantes» (dé ficit 2 1-hydroxylase 
non perde ur de sel et déficit en Il hydroxylase), le pro
nostic vi tal n'est pas menacé mais la progression défavo
rable de la ma tura tion osseuse malgré le tra item ent 
substitut if fait réserver le pronos tic s tatural de ces 
enfants. 

5) - ASPECTS GENETIQUES 
Le défi c it responsable de l'hyperpl asie surréna le 

congénita le est transmis suivant le mode autosomique 
récessif. 

- Dans le bloc en 2 1-hydroxylase 1 'expression clinique 
va riable (avec ou sans perte de sel) est conditionnée pa r 
une pénétrance va riable du gène dé fi citaire (5). L'étude 
de l'arbre généa logique dans notre série nous perme t de 
remarquer que dans le grou pe d'enfa nts présentant un 
dé ficit en 2 1-hydroxylase, on retrouve la notion de con
sanguinité dans 4 cas sur 6 avec parents cousins ger
mains et dans 2 cas la notion de décès précoce d'un ge r
main présentant un sexe ambigu. Dans nos pa ys, le taux 
é levé d'unions consanguines e t l'endogamie constituent 
certaine ment un facteur favorisant importa nt. Depuis 
les travaux de Dubont e t coll . (4) qui mirent en évidence 
la liaison entre les gènes contrôlant la 21 -hydroxyla se et 
les antigènes d 'his tocompatibilité HLA, le typage HLA 
dans les familles d'enfants atteints a permis Je dépistage 
des hétérozygotes e t d 'étudier la tra nsmission du dé fi cit 
enzymatiqu e et l'expression clinique dans la fami lle -
index. (l) (2) (8). Selon Simonin e t Coll. (1 4) l'antigène 
B 14 prédominera it d~ns la plupart des séries étudi ées, et 
sera it un é lément de-présomption da ns le diagnos ti c des 
formes ta rdives. Ces données récentes ont ouvert des 
possibilités nouvell es pour le diagnostic anténa tal par la 
déte rmination combinée du groupe HLA, du caryotype 
et du taux de 17-hydroproges térone dans le liquide am
niotique (6) . 

- Pour les autres défi cits enzymatiques su rréna liens. il 
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n'y a pas de liaison avec le système HLA. Cependant, le 
diagnostic anlé natal du dé ficit en 11 -hydroxylase est 
actuellement réalisé par le dosage du composé S. dans 
le liquide amniotique ( 13). 

6) - PROBLEMES THERAPElJfiQUES : 
En dehors d 'un contexte aigu qui nécessite une réhy

dra tation avec des solutés salins el u ne augmentation de 
la dose des corticoïdes, Je tra itement substitutif usuel re
pose sur l'associa tion hydrocortisone (20mg/m2/j ) et 9 
alpha-fluorohydrocortisone ( 1 00mcg/ m2/j) avec 
supplémen ta lion sodée (1 à 2g/ j). Outre la surveillance 
clinique du poids, de la taille, de la tension artérielle, et 
de la ma turation osseuse, le contrôle biologique régulier 
et périodique est nécessaire pour guider l'ada pta tion du 
tra itement et éviter les sur ou les sous-dosages (3) (7) (9) 
(5) : 

. Dans le sang, on dosera le 17-hydroxyprogeslerone, 
la testostérone et l'activité rénine plasmatique (A.R.P). 

. A défaut, mais c'est moins fiable on aura recours aux 

examens urinaires : 17 cétos téroïdes et corticoïdes cé
togéniques en C17. 

Dans notre série, malgré la surveillance clinique, l'ab
sence de contrôle biologique adéquat régulier ainsi que 
la di sponibilité insuffisante de l'hydrocortisone et de la 9 
a lpha fluorohydrocorlisone, expliquant toutes les diffi 
cultés d'ada ptation du traitement en particulier chez les 
suje ts avec syndrome de perle de sel. Cependant, si les 
cas rapportés dans celle série ont pu bénéficier d'une ex
ploration hormonale adéqua te, il n'en a pas toujours é té 
de même pour la majorité des cas suspectés dans le 
passé: lorsque le diagnostic était posé sur la base d'argu
ments cliniques, radiologiques, et après laparotomie ex
ploratrice, le traitement substitutif requis n 'a pas été 
toujours possible en ambula toire. Quant au traitement 
chirurgical des malformations génitales externes, il con
sis te en une clitoridoplas tie avec périnéoplastie préco
ces (vers 2 ans), complétées par une retouche vaginale 
au moment de la puberté . 

7) - CONCLUSION : 

Au terme de cette é tude, il n'es t pas possible de déter
miner la fréquence des hype rplasies surréna les congéni
tales dans nos régions, mais, notre expérience quoti
dienne nous apprend que celle anomalie serait plus fré
quente qu'on ne le pense du fait du taux é levé de consa n
gu inité dans certaines ethnies. Si l'orientation diagnosti
que est relat ivement facile, la précision diagnostique est 
par contre diffici le dans nos régions car elle nécessite le 
recours aux dosages endocriniens, lesquels sont encore 

obligatoires pour ajus ter le tra itement substitutif. Dans 
les premiers mois de la vie, le pronostic vital est condi
tionné par l'existence fréquente d'un syndrome de perte 
de sel. Chez l'enfant plus âgé; les difficultés thérapeuti
ques doivent fai re réserver le pronostic stalural, et, dans 
nos cas la p rise en charge tardive sur le plan chirurgical 
amène à pose r seconda irement le problème de l'identifi
cation sexuelle vécue aussi bien pa r l'enfant que par la 
famille. 

RESUME 

A propos de 7 observations confirmées et ayant bénéfi
cié d'une é tude endocrinienne et cytogénétique, les au
teurs mettent en re lief les principaux tableaux cliniques 
rencontrés et insis tent sur les difficultés auxquelles ils 
sont confrontés dans la prise en cha rge de ces enfants. 

Celles-c i sont do minées par : 
-la disponibilité insuffisante des médicaments appro

priés 
- et l'absence d 'examens complémentaires qui sont 

indispensables au contrôle biologique des enfants 
trai tés el à leur réajus tement thérapeutique. 
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