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Hyperplasie Congénitale des Glandes Surrénales — Li  vret N°6

Cette brochure a été congue a l'origine par Fernando Vera et le Professeur Gary Butler a
I'Institut des Sciences de la Santé, Université de Reading, Reading, Grande-Bretagne
(2006). Certaines parties du texte sont extraites ou adaptées a partir d’'une série de livrets
sur la « Croissance et les maladies de la Croissance » (3°™° édition, 2000) écrite par le Dr
Richard Stanhope (Middlesex Hospital, London) et Mme Vreli Fry.

Toutes les illustrations sont créées et produites par Fernando Vera. Traduction assurée
par le Dr Anne Fjellestad-Paulsen MD, PhD (2009) et I'équipe du Centre de Référence des
Maladies Endocriniennes de la Croissance (Hopital Robert Debré, Paris).

Cette brochure fait partie de la série des brochures « Maladies Endocriniennes ».

L’ensemble de ces livrets est disponible sur les sites : www.crmerc.aphp.fr
www.sfedp.org/index.php
WWW.eurospe.org
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Introduction

Le but de ce guide est d'apporter une meilleure compréhension de certains aspects
associeés a [I'Hyperplasie Congénitale des Glandes Surrénales. Nous allons
développer le diagnostic, le traitement et les différents problemes qui peuvent apparaitre.

Nous espérons que ce guide vous permettra de comprendre cette pathologie afin de
mieux aborder ce theme avec votre médecin traitant ou avec les spécialistes de I'hopital.

Qu’est-ce que les Glandes Surrénales ?

Les glandes surrénales sont une paire de glandes triangulaires situées au-dessus des
reins.

Glandes
S rrénales

Les glandes surrénales travaillent en parallele avec le cerveau en produisant des
hormones essentielles pour une bonne santé.

Les hormones sont de trois types :
* Le Cortisol : aide le corps a combattre le stress et les maladies. De plus, le
cortisol est partiellement responsable du maintien d’'un niveau stable du sucre
dans le sang.

« L’Aldostérone : contrdle le sel et la balance hydrique dans le corps.

 La Testostérone: c'est une hormone male (androgéene) responsable du
développement de la pilosité et des caractéristiques males.

23/04/2009 3



Aldosterone

| 4

Qu’est-ce que I'Hyperplasie des Glandes Surrénales ?

L'Hyperplasie Congénitale des Glandes Surrénales (H CS) est une maladie ou les
glandes surrénales ne réussissent pas a produire suffisamment de Cortisol et parfois de
I'Aldostérone et produisent trop d’androgenes. La carence en cortisol est a I'origine d’'une
augmentation de la sécrétion de 'ACTH au niveau de la glande hypophyse qui est dans le
cerveau. Cette élévation de 'ACTH est responsable de I'hyperplasie congénitale des
glandes surrénales. Cette maladie est héréditaire (peut étre transmise d'un parent a
'enfant) et elle est présente avant la naissance.

Comment est-ce que la forme habituelle de 'HCS aff  ecte les enfants ?

La forme habituelle de 'HCS s’exprime différemment suivant que I'enfant est un garcon ou
une fille et que le déficit est sérieux ou modéré.

» Chez le garcon avec un déficit sévere :  le bébé parait normal a la naissance.
Les premiers signes de HCS sont habituellement des difficultés alimentaires,
perte de poids et vomissements pendant la 1° et 2°™® semaine de vie. Ceci est
di a la perte de sel et d’eau a cause du déficit en Aldostérone .

* Chez la fille avec un déficit sévere :  pendant la grossesse le bébé aura été
exposé a une quantité excessive d’hormones males. Ceci produit des organes
génitaux (externes) virilisés. Cependant, le bébé est réellement une fille avec un
utérus normal, un vagin et des ovaires normaux.

Si le diagnostic de HCS se fait avec retard, ces filles peuvent avoir les mémes problémes

de perte de sel que les garcons. Les enfants (garcon ou fille), avec ce type de HCS
classique, sont communément appelés « des perdeurs de sel ».
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» Garcgons avec un déficit modéré :  ils vont présenter plus tard, vers
2-4 ans (ou méme plus tard), une grande taille avec une croissance rapide, des
poils pubiens et peut-étre une augmentation de la taille de la verge. Ces signes
sont dus aux quantités excessives d’hormones males.

e Filles avec un déficit modéré : elles vont aussi présenter des signes en
rapport avec un exces d’hormones males. Elles vont étre de grande taille avec
une croissance rapide, avoir des poils pubiens et parfois un clitoris augmenté
de volume.

Alors que ces garcons et filles sont grands pour leur age ils vont étre petits a I'adge adulte
s’ils ne sont pas traités. Ceci est dU aux hormones males qui agissent sur la maturation
osseuse qui est plus rapide et ainsi les cartilages de conjugaison vont fusionner plus
rapidement, avec une croissance qui s’arréte plus vite que normalement.

Enfin, il y a une forme moins sévere de HCS encore appelée « non classique » qui peut
étre responsable de pilosité corporelle excessive et de menstruations irréguliéres chez la
jeune fille.

Quel traitement est préconisé dans I'HCS ?

Le traitement des enfants avec une HCS est médical et de plus, nécessite souvent une ou
plusieurs interventions chirurgicales (chez les filles).

Traitements médicamenteux :

Le traitement médical de 'HCS consiste a donner des glucocorticoides pour corriger le
déficit. Ce traitement est donné sous forme de Hydrocortisone en comprimés. Pour les
enfants qui ont aussi un déficit en Aldostérone, il y a un 2°™ traitement hormonal
substitutif. 1l s’agit le plus souvent de comprimés de Fludrocortisone

Un supplément en sel est donné chez les bébés qui ont une Hyperplasie avec une perte
de sel sévere.

La dose et la fréquence de la prise des médicaments varient d’'un enfant a I'autre. Dans
certaines circonstances (maladie, fievre, stress) la quantité d’Hydrocortisone doit étre
doublée ou triplée et parfois I'Hydrocortisone doit étre donnée par voie injectable
(intervention chirurgicale, vomissements qui empéchent la prise de médicaments par voie
buccale).
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Traitement chirurgical :

Un traitement chirurgical est nécessaire chez certaines filles ; cette intervention se fait
habituellement quand I'enfant est 4gé de quelques mois. L'importance de lintervention
dépend du degré de la virilisation des organes génitaux. Le chirurgien doit réduire le
volume du clitoris De plus, le chirurgien peut intervenir sur le vagin si celui-ci est trop petit
et situé trop haut. Parfois une deuxieme chirurgie peut étre nécessaire au moment de la
puberté.

Est-ce que la puberté est normale dans I'Hyperplasi e ?

Chez les enfants ayant une HCS bien traitée, la puberté démarre généralement a un age
habituel et évolue normalement. Chez certains enfants surtout lorsque le traitement est
insuffisant, la puberté peut survenir plus tét que normalement et nécessite un traitement
particulier.

Cependant, les filles peuvent développer un syndrome d’ovaires polykystiques. Pour avoir
des regles réguliéres, le traitement hormonal doit parfois étre finement équilibré.

La fertilité est normale chez la fille comme chez le garcon, a condition que I'équilibre du
traitement soit satisfaisant.

Dans tous les cas, un conseil génétique devra étre donné, de méme que les possibilités
de diagnostic voire de traitement anténatal dans les formes graves d’ HCS.

Quels examens sont a prévoir dans le suivi des pati  ents ?

Des consultations spécialisées sont recommandées dans I'hyperplasie congénitale des
glandes surrénales. Elles peuvent regrouper différents spécialistes pédiatres et adultes :
endocrinologues, chirurgiens, gynécologues, psychologues et généticiens.

Certains examens sont a prévoir pour évaluer les doses du traitement hormonal. Il faut
faire des prises de sang régulierement et mesurer le poids, la taille et la tension artérielle.

23/04/2009 6



De plus, une évaluation de la maturation osseuse est nécessaire. Il faut faire une
radiographie de la main et du poignet pour évaluer I'dge osseux. Si la maturation
osseuse est trop avancée et progresse trop vite, les doses d’hydrocortisone peuvent étre
augmentées. Si la puberté survient trop t6t, il est parfois nécessaire d’instituer un
traitement freinateur de la puberté.

Comment est-ce que le traitement de I'hyperplasie ¢  hange lors d'une
urgence ?

L’hydrocortisone est une hormone tres importante pour combattre la maladie et le stress.
Dans ces conditions, il faut augmenter les doses d’hydrocortisone chez les enfants avec

une hyperplasie congénitale des glandes surrénales

Votre médecin ou infirmiére va vous conseiller sur la conduite a tenir si votre enfant est
malade. De plus, vous pouvez également consulter le Livret N°5 des « Maladies
Endocriniennes » :  « Recommandations en cas d’Urgence pour les Enfants avec déficit
en Cortisol et en Hormone de Croissance » (voir page 2) ou la Carte de Soins et
d’'Urgence, éditée par le Ministére de la Santé en France :

www.sante-sports.gouv.fr/dossiers/sante/maladies-rares

Quelles sont les autres sources d’'informations util es?
Le but de cette brochure est de proposer une information de base sur I'hyperplasie

congénitale des glandes surrénales . Pour de plus amples informations, vous pouvez
VOus renseigner aupres des organismes suivants :

» La Société Francaise d’Endocrinologie et Diabétolog  ie Pédiatrique (SFEDP)

www.sfedp.org/index.php

» La Société Européenne d’Endocrinologie Pédiatrique (ESPE)

WWW.eurospe.orq/

* Centre de Référence Maladies Endocriniennes de la Croissance
(C.R.M.E.R.C)

Hépital Robert Debré

48 boulevard Sérurier

75019 PARIS

Téléphone secrétariat : 01 40 03 41 20

www.crmerc.aphp.fr
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Centre de Référence des Maladies Rares du Développe ment Sexuel
Hépital Femme Mére Enfant

Service d’Endocrinologie

59 boulevard Pinel

69677 BRON Cedex

Centre de Référence Maladies Rares de la Surrénale

http://surrenales.aphp.fr

Association de patients « Surrénales »

www.surrenales.com

Association Francaise pour le Dépistage et la Préve  ntion des
Handicaps de I'Enfant (AFDPHE)

www.afdphe.assoc.fr

Carte de Soins et d’'Urgence (éditée par le Minister e de la Santé)

www.sante-sports.qgouv.fr/dossiers/sante/maladies-rares

(Annexe I — Carte Insuffisance Surrénale)

Orphanet

www.orpha.net

- Rubrique — Recherche simple : « Insuffisance Surrénale »
- Rubrique — Maladies rares  : « liste alphabétique »

Hormone Foundation

www.hormone.org

Vous pouvez également consulter votre médecin prés de votre domicile pour des
informations supplémentaires.




» Carte de soins et d'urgence (Insuffisance surréenale )

« Recommandations en cas d’'urgence — Regles d’or
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1. Prévoyez, en lien avec votre

médeacin  traitant, un  Suivi
médical régulier avec le médacin
spiciaiste de Pinsuffisance suminade;
. Suivezr  les  prescriptions
meédicales et prenez wvotre
traitement régulidrement tous
bes jouurs &l 'agin d'un traitement
hoermiainal substitutf quotidien, le phis
shuvent a vie. Minterrompes
jamais le traitement, méme quand
tout va bien, Respectez et faites
respecter les contre-indications
médicamenteuses que Vous 2w
cignatéas votre médedin (exernple les
diuréngues),

. Apprengz & reperer les signes
«débutants »  d'insuffisance
surrénale aigué {apparition dune
fatigakifite, d'une pente dappétit, de
nausées, des doulalrs abdominales,
d'accés de paleur ou de suelrs). Dans
cette situation :

= doublez ou tripler les doses
habituelfes d'hydrocortisone,

= suragilbaz-wotre poids,

& consultez an  Urgence  wolng
médecin en 'absonce o amékip-
ration rapide au bout de quelques
heures;

wen case daggravation aec
apparition de « signes de ofavité =,
stives fa point 4,

s5ignalez @ votre médecin un
facteur favorisant ventusl (fisvre,
Shress. k.

4. Consultez en urgence a I'hopital

ou appeler (ou faites appeler) le
15-ou le 112 devant Nappantion dun
ou plusieds o signes de gravité s,
an sagnalant vorre malade ;
= une fatigabilitd intense génant le
mindse effort,
» des vomissaments incassants,
= une impassibilité & prendere e
traitement pae |3 bouche, du fait
des toubles digestifs,
aune. perte de - poids  belitale,
tradisisant unve déshydratation,
aun mataice, ung perte de
CONMAISSance.

. Afin de pedvenir une: insuffisance

suffenale aigué,

préventivement,

traitement hormonal
certaines situations :

» doubéer les doses dhwdrocoetisone
e Cas e fiéwre et de tout incident
{infection, strass...),

* g0 Cas e vomissemenis ou de
diarrheées répétis, |e traitement doit
&re. administre  par - voip
intramusculaire ; demandez avs
de wotre miedecin afin de prévoir,
sglon |a peescription medicae, 1a

adaptez
votre
dans
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réaglisation pratigue de ces
rraitemants & domicie,

6. Informez de votre maladie les
professionnels de  santé
{anestheésistes, chinmgiens, médedns,
dientistes, infimiers. .. ) qui poumaient
éire amenés 3 vous Taire des soins
LEIGENIS 04 programmes. ef montnez-
feur votre: carte.de soins.

7 . Faites connaitre aux personnes
de votre entourage les signes
d'alerte: do vorre maladio; afin
quethes puissent vours aider si besoin,
& constlter en urgence.

8. Soyez & jour de vos vactinations.
Pour cela, consulter votre médedin.

9. Pratiquez une activité physique
o sportive adaptes a wolre etat de
sante, ke plos regulitrement possiie,
Demandes consedl & votre médecin,
Ayez une alimentation équilibrée
et mangez normalement salé.

10, A Pécole, lo: médecin scolaire, en
concertation aves volre médecin, vols
acera & rganiser Faccueil de Fenfant
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par fa rédaction d'un o« projet
d'accueil individualisé » (PAl).

En cas de projet de grossesse
ou de grossesse débutante,
prévenez votre médecin, Une
prise en charge spécifique, en
[ien avec le mededn obstétricen, est
necessaire pour la grossesse et
Iaccouckement. 51 voire maladie
est d'origine  génétique,
demandez: conseil & volre' megedn
pour  bénéficier d'un  conseil

génétigue.

12. Partez toujours sur vous votre

carte de soins, présentez-la &

chaque consultation urgente ou
non, INsérez dans be porta-tane votre
dermitse prdonnance de taitement,
le hilan le plus récent et les
w consignes &crites en cas
d'urgence » ; et JOCuEnents vous
seront remis par be médecin qui
assure wolre prise en  chasge
spéciafiche.

=% Quelques recommandations spécifiques de votre maladie :
4 corrnpidner par K mdrlecn qui remplt i carre,
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