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Hyperplasie Congénitale des Surrénales
Information aux couples a risque

Modalités

L'hyperplasie congénitale des surrénales est unkadieahéréditaire. Le déficit en 21-hydroxylase kstforme la plus
fréquente. Dans sa forme classique, il est resptmsians les glandes surrénales, d'un défaut diedtibn de deux hormone
l'aldostérone, qui retient le sel et I'eau dangdinisme, et le cortisol qui est une hormone tmg®Itante pour la protection d
I'organisme contre les agressions (maladies, irt@ion chirurgicale). Ce manque d'’hormones (cdrés@ldostérone) pey
entrainer quelques jours apres la naissance umgdi@sation qui peut survenir chez les filles e¢xles gargons.

Une autre conséquence de la maladie est la produeti exces d'hormones masculines. Dés le débatgiessesse, cet exces
d'hormones masculines entrainent chez les filles malformation des organes génitaux externes. Calfonmations
nécessitent des interventions chirurgicales répeeatcomplexes. Chez le gargon, cet excés d’haemarasculines n'a pas e
conséquence décelable a la naissance.
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Le but de ce document est de discuter les avantgasonvénients d'un traitement qui peut étréaing chez la mere dés [le
début de la grossesse pour éviter ou limiter lgformabktion des organes génitaux externes chezlles ui présentent un
hyperplasie congénitale des surrénales.
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Principes du traitement
Le traitement est administré a la mére. La dexaasetle est un corticoide de synthése commerciadisge forme de
comprimés de Dectancyl. Ce médicament passe lemgkcil va freiner la production d'hormones mased! chez le feetus et
éviter la masculinisation des organes génitauxreatedes filles qui présentent une hyperplasie @diteje des surrénales.

Pour étre efficacde traitement doit étre débuté avant la formation @s organes génitaux externe®’est-a-dire au mieu
avant la 7" semaine de la grossesse). Il doit étre pris giestidiment jusqu’a 'accouchement, et ne doit étreriompu que
sur avis médical motivé. La surveillance de cedment nécessite des consultations réguliéressepritees de sang, 15 jours
aprées le début du traitement puis tout au lonqadgdssesse.

Dans quels cas les examens et le traitement peuvéstétre proposés?
Dans les familles a risque (par exemple ayant eanfiant atteint), le risque d’avoir un nouvel enfatieint est de 1 sur 4 et
d'avoir une fille atteinte est de 1/8. Ce risquel@snéme a chaque grossesse. Le traitement préresautile que si léoetus
est de sexe fémininDifférents examens peuvent déterminer si I'enésttune fille ou un garcon, puis si cette fillégante ou
non la maladie.
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* Le premier examen est une prise de sang che2ia qui permettra de savoir si I'enfant est urle iu un garcon (résulta
dans les 2 jours). Il est non invasif (non agressifr I'enfant) et est réalisable trés tot dangrtzssesse dés 14" semaine de
grossesseSi I'enfant est un futur garcgon, il n'est pas nécesaire de débuter de traitement pendant la grossesse

« A partir de la 8™ semaine de grossesse, le développement des org@niésux s’orientent vers un aspect de fille ou| de
garcon. Si le foetus est une fille, pour étre efficde traitement doit étre débuté le plus tot ipdsgavant la 7" semaine de
grossesse).

* A partir de la 10 éme semaine de grossessex&sans permettant, de déterminer si le foetus fénaisti atteint ou non, sont
réalisables, la mére (et donc) I'enfant auront dibuté le traitement depuis environ 4 semainespré&vement se fait &
I'aide d’une seringue sous contréle échographique

Ce diagnostic prénatal peut étre réalisé par tqabs :

- Des cellules sont prélevées dans le placentae Gethnique est appelée biopsie de trophoblegtterdent appelé
prélévement de villosités choriales. Elle ne péng pratiquée qu’a partir de lafisemaine de grossesse.

- L’amniocentése permet d’obtenir des cellules flatta dans le liquide qui entoure le foetus (liq@d®iotique)
L'amniocentése se pratique a partir de Id"i8emaine de grossesse.

Ces examens entrainent un risépible de fausse couche qu'il convient de discuter awaata
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La poursuite du traitement est évaluée en fonctiodes résultats : )

* Si le foetus féminin n'est pas atteint (3 filles 4), le traitement sera arrété deés le résultaheden général vers laTfou
12™ semaine de grossesse, soit 4 ou 5 semaines denat)

« Si le feetus féminin est atteint (1 fille sur 4#,traitement sera administré jusqu'a la naissafipess I'accouchement, le
doses de dexamethasone seront diminuées progressite
Le traitement anténatal n’évite pas I'hyperplasie ongénitale des surrénalesAprés la naissance, un traitement hormgnal
substitutif a vie par hydrocortisone et Fludrosmiie devra étre mis en place.
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Efficacité
Quand ce traitement est donné de facon adéquatgu'ibtest régulierement suivi, l'efficacité sur faévention des
malformations des organes génitaux est complétquasi-compléte. Les filles ayant recu un traitemenitero (pendant la
grossesse) ont des organes génitaux normaux ouuawpe augmentation isolée de la taille du cktoEn l'absence de
traitement, il existe un risque de malformation aripnte des organes génitaux nécessitant une aieptsa interventions
chirurgicales réparatrices complexes.

Effets secondaires du traitement anténatal
Chez la mérece traitement peut avoir des effets indésiraldegput en cas de traitement prolongé pendant taugeossesse
entrainant une prise de poids importante, des emegts d’humeur, une élévation de la pressionieltgérdes cedémes et des

vergetures lors du®2® et du 8™ trimestre de la grossesse. Dans certains casptmérance au sucre ou un diabéte peuvent
apparaitre. Tous ces parameétres seront survellésle consultations au moins mensuelles par urétolofen spécialisé dan
ce type de traitement.
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Chez I'enfantl'administration de glucocorticoides (équivaleti¢sla cortisone) via sa mere, n'entraine paseti'séfcondaire
indésirable connu. Cependant, ce traitement edtatiuction récente (les premiers traitements ébuté en 1984) et aucune
étude n'a évalué précisément son effet & long tesunele développement de I'enfant, tant dans le des traitements
transitoires arrétés vers la“l'i semaine (fcetus non atteint) que dans le cas ditsntents prolongés jusqu'a la fin de|la
grossesse. Les études actuellement en cours dodegnsultats contradictoires et laissent planedaute sur d’éventuels
troubles de la mémoire chez certains enfants quiegu un traitement anténatal.

Conclusion
Bien que les premiers traitements de ce type aiemmencé au début des années 1980 et que I'efécagr le risque de
malformation des organes génitaux de la fille seitaine, ce traitement reste controversé et lateaids restent partagés sur
I'équilibre entre ses bénéfices et ses risques.
Le but de cette note est de susciter de la parpaests confrontés a ce choix difficile des questiauxquelles I'ensemble de
I'équipe constituée de pédiatres endocrinologuesyrgiens, généticiens et obstétriciens s'eff@akr répondre. Dans tous les
cas, il est important de comprendre qu'il ne sjagit d'un traitement banal et qu'il demande uneeslance trés attentive du
déroulement de la grossesse pour assurer un tésptteal tant pour la mére que pour I'enfant. Lavegillance devra étre
poursuivie chez la mére dans les semaines quirduiaecouchement et chez I'enfant, méme si iltrpes atteint d'hyperplasie
congénitale des surrénales.




