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ADS isolée



Hyperplasie congénitale des surrénales

• prévalence 1/10 000

• déficit des enzymes de la stéroïdogénèse

– insuffisance surrénalienne 

– hyperandrogénie

• 17-hydroxyprogestérone ↗↗

• gène CYP21A2

• transmission autosomique récessive

• traitement hormonal de substitution à vie

– glucocorticoïde : hydrocortisone, 

– minéralocorticoïde : 9 alpha-fludrocortisone 



Hyperplasie congénitale des surrénales

• forme la plus fréquente (90 à 95 %) : déficit en 21-hydroxylase

– filles : ADS, virilisation 

– garçons : OGE normaux

– +/- perte de sel : déshydratation, hypotension artérielle  
au cours des premières semaines de vie

– pubarche prématurée, accélération de la vitesse de 
croissance, petite taille à l'âge adulte, hirsutisme



Wikipedia



D’après « Votre enfant a une hyperplasie congénitale des 

surrénales », de G.L. Warne, illustré par Jocelyn Bell



Hyperplasie congénitale des surrénales

• Caryotype 46,XX

• PCR SRY –

• CGH-array N

• Élévation 17-OHP

• Hyponatrémie, hyperkaliémie

• Mutation homozygote ou hétérozygotie composite de 
CYP21A2



ADS syndromique



Syndrome de Smith-Lemli-Opitz 

• Prévalence 1/20 000 – 1/40 000

• Anomalie du métabolisme du cholestérol

• 7-déhydro-cholestérol ↗↗

• Gène DHCR7

• Transmission autosomique récessive

• Spectre clinique large

• Supplémentation en cholestérol

7-déhydro-cholestérol cholestérol

7-déhydro-cholestérol-réductase



Syndrome de Smith-Lemli-Opitz 

• retard de croissance 

• déficit intellectuel

• chez les garçons : ADS, micropénis, hypospade (70%) 

• microcéphalie (80%)

• fente labio-palatine (1/3 des patients)

• syndactylie des 2e et 3e orteils (95%)

• malformations : cérébrale, cardiaque, gastro-intestinale



Syndrome de Smith-Lemli-Opitz 

• Caryotype 46, XY

• PCR SRY +

• CGH-array N

• Élévation du 7-déhydro-cholestérol

• Mutation homozygote ou hétérozygotie composite de DHCR7



Remaniement chromosomique

• CGH-array : microdélétion 19q12q13.12
• De novo
• Association malformative

– ADS

– déficience intellectuelle

– retard de croissance à début prénatal

– microcéphalie

– dysplasie ectodermique



Figure  1  : 
Fetal  autoptic  features.  Note  prominent  
nose,  thin 
lips,  downslanting  palpebral 
fissures,  telecanthus,  pronounced  infra-
orbital  folds,  absence  of  eyelashes  and  
a  wrinkled appearance  of  the  eyelids  
(a,b).  The  hair  as  a  light  pigmentation  
with  a  wooly  and  frizzy 
appearance  (c).  Anomalies  of  the  
external  genitalia  included  micropenis,  
hypospadias  and bifid scrotum (d). 

Mottet et al, 2018


