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Introduction

Le but de ce guide &est d 6 ap p o rde eertainss aspectsme i | |
associes a | Qperplasie Congénitale des Glandes Surrénales. Nous allons
développer le diagnostic, le traitement et les différents problémes qui peuvent apparaitre.

Nous espérons que ce guide vous permettra de comprendre cette pathologie afin de
mi eux aborder ce th me avec votre m®decin tra

Qu 0 ecse que les Glandes Surrénales ?

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

Glandes
Surrénales

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

Les hormones sont de trois types :
e Le Cortisol : aide le corps a combattre le stress et les maladies. De plus, le
cortisol est partiellement responsable du mai nt i en sabledu sutre v e au
dans le sang.

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

e La Testostérone: c 6 ewné hormone male (androgene) responsable du
développement de la pilosité et des caractéristiques males.
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Cortisol Aldosterone

Testosterone

Qu 6 ecset q uyperplasid des Glandes Surrénales ?

L 6yiderplasie Congénitale des Glandes Surrénales (HCS) est une maladie ou les

glandes surrénales ne réussissent pas a produire suffisamment de Cortisol et parfois de

| 6Al dost ®r one et produbaseatenhcepedobéandtbgohes
augmentation de |l a s®cr ®tion de | 6ACTH au niwv
cerveau. Cette élévaton de | 6 ACTH estel rbehypenmpdalsea e cong
glandes surrénales. Cette maladie est héréditaire (peut étre trans mi se dobéun pa
| 6 e n ét alla ésf)présente avant la naissance.

Comment est-ce que la forme habituelle de | HICS affecte les enfants ?

La forme habituellede IH)CS s éexpr i me di ff ®r emment sui vant
une fille et que le déficit est sérieux ou modéré.

e 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
dialapertedeselet do&eau défiot entARestéboe.

e Chez la fille avec un déficit sévere : pendant la grossesse le bébé aura été
exposé aunequant it ® excessi ve .déchproduihdes erganesi©l e s
génitaux (externes) virilisés. Cependant, le bébé est réellement une fille avec un
utérus normal, un vagin et des ovaires hormaux.

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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Alors que
soil s

Garcons 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
sontdusaux quantit®s excessives dohor mones

Filles avec un déficit modéré : elles vont aussi présenter des signes en
rapport avec unexcesd 6 hor mones moO| e sde grandd talle aveco n t
une croissance rapide, avoir des poils pubiens et parfois un clitoris augmenté

de volume.

ces garcons et filles sont grands pour leur ageilsvont °tre petits
ne sont pas trait®s. Ceci est d¥% aux

osseuse qui est plus rapide et ainsi les cartilages de conjugaison vont fusionner plus
rapidement, avec une croissancequis 6arr °te plus vite que nor mal

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 irrégulieres chez la

jeune fille.

Quel traitemente st pr ®c onHGES® dans | 6

Le traitem
plusieurs i

ent des enfants avec une HCS est médical et de plus, nécessite souvent une ou
nterventions chirurgicales (chez les filles).

Traitements médicamenteux :

Le traitemen HCSht@distecaadonnat des gluitocorticoides 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.

'l sbéagit I|decompdrinés deludracertisone.

Un supplément en sel est donné chez les bébés qui ont une Hyperplasie avec une perte
de sel sévere.
La dose et la frequence de la prise des médicamentsvar i ent ddéun enf ant

certaines

circonstances (maladie, fievre, stress) la quantité d 6 Hy d r o c odoit &rs o n e

doublée ou triplee et parfois | 6 Hy d r o c odoit &tre adlan®ee par voie injectable
(intervention chirurgicale, vomissements qui empéchent la prise de médicaments par voie

buccale).

23/04/2009 5

h

r



Traitement chirurgical :

Un traitement chirurgical est nécessaire chez certaines filles ; cette intervention se fait
habituellement guand | 6enfant est L ®g®@p aret agnuceel qduee sl &
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 deuxiéme chirurgie peut étre nécessaire au moment de la

puberté.

Est-ce que la puberté est normale d a n s yperplékie ?

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 développerun syndr ome dbéovaires polyl
des regles régulieres, le traitement hormonal doit parfois étre finement équilibré.

La fertilité est normalechez | a fill e comme chez | e gar-on,
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 &iCS.

Quels examens sont a prévoir dans le suivi des patients ?

Des consultations spécialisées s o n t recommand®es dans | 6hyper
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.
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De plus, une évaluation de la maturation osseuse est nécessaire. |l faut faire une
radiographie de la main et du poignet pour évaluer | 6 ©g e 0 sS¢ la maturation

osseuse est trop avancée et progresse trop vite,| es doses dobéhydrocortis
augmentées. Si la puberté survient trop tot, il est parfois nécessaire d 6i nsti tuer
traitement freinateur de la puberté.

Comment est-c e gue | e traitement de | 6hypernp
urgence ?

Léhydrocortisone est une hor molamalatigetls stresmmpor t a
Dans ces conditions, il faut augmenterlesdoses dohydr oc oenfantssasen e ¢ h «
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 »: «x Recommandati ons en cas wtdaac gédigitc e p c
en Cortisol et en Hormone de Croissance » (voir page 2) ou la Carte de Soins et

d 6 Ur g, éditée @ar le Ministére de la Santé en France :

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

Quelles sontlesautressour ces doéi nformmations util es

Le but de cette brochure est de proposer une information de base sur | 6 hyper pl as
congénitale des glandes surrénales. Pour de plus amples informations, vous pouvez
VOus renseigner auprés des organismes suivants :

e LaSoci®t ® Fran-aise dOoEndocrinol oFEDPet Di ab®

www.sfedp.org/index.php

e La Soci ® ® Europ®enne d6éEndocrinologie PG¢

www.eurospe.orqg/

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

Hoépital 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 Développement Sexuel
Hoépital Femme Mere Enfant

Service doEndocrinologie

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 Prévention des
Handi caps deEAFDPEIENnf ant

www.afdphe.assoc.fr

Carte de Soins et doéUrgence (®dit®e par

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

(Annexe | T Carte Insuffisance Surrénale)

Orphanet

www.orpha.net

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

Hormone Foundation

www.hormone.org

Vous pouvez également consulter votre médecin prés de votre domicile pour des
informations supplémentaires.
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eCarte de soins et doéburgence (

e Recommandations eni Ragl eé8udge
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Carte de soins et durgence
Emergency Healthcore Cord

Groupe de maladies génétiques ou acquises
ﬁ%bwd'mmamuﬂm
des hormones surrénaliennes (cortisol et fou aldostérone)

44 compitter par ke médacin qui remplt o carte)

* Risque d insuffsance surrénale aigue a prévenir et traiter
devant toute ituation durgence ou & apparition de signes
d'alerte : asthénie inhabituelle, woubles digestfs et douleurs
damnges

c:mmwzamawummmmrma
nddequenestlepopiétare.
Ce document est confidentiel et soumis au secret médical.
mrmmmmmmwmmm

Nul ne peut en
m«muﬂ astrecommandé de congees et e suvus e ae
de groupe sanquin, e st s ute voire indispensable en cas d'urgence.
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Informations et conseils

Lsez atentvement ce document et consenvez-le soigneusement e I cate de
soins, | contient e nformationssur 3 malacis ses compliations et leu préention,
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LUinsuffisance surrénale aigué est la
principale comphication de la maladie, Elle
peut survenir lors d’une intervention
chirurgicale, d'un accouchement, d’une
infection, de soins dentaires, d'un stress,
d'une émotion, mais aussi spontanément.

1 - Ne jamais interrompre le traite-
ment substitutif quotidien et
veillez & faire observer un régime
normalement  salé en  toute
circonstance,

2 - Evoquer le diagnostic d'insuf-
fisance surrénale aigué deés les
premiers signes d‘alerte, asthénie
inhabituelle, perte d'appétit, nausées,
vomissements, douleurs abdominales,
sueurs, céphalées, premiers signes de
déshydratation, perte de poids,
hypotension.

« Doubler ou tripler les doses d"hydro-
cortisone et assurez-vous de |'amélio-

« En cas de survenue de signes de gravité
ou en I'absence d'amélioration rapide,
hospitaliser immédiatement le malade
et prendre contact avec le médecin
assurant 1a prise en charge habituelle,

« Rechercher un facteur favorisant (infec-
tion intercurrente, traumatisme...) et
traiter, i besoin.

« Attendre I"amélioration dlinique et
I'efficacité du traitement du facteur

» hospitaliser le malade (appel du 15 0u
du 112),

= débuter un traitement d’hémisuccinate
d'hydrocortisone (1 ampoule de 100mg
= 2 mi), par voie parentérale, si possidle
avant le transfert 2 |a dose de : chez
I'enfant : 2 mgkg/'6 & 8hen IM ou /4
a6henlV
chez I'adulte: 100 mg en IM puis
SOmg/6h en IM ou SOmg/4h en IV.

= €n cas de déficit minéralocorticoides
associé, administrer I'Acétate de
Désoxycorticostérone, (ampoule de
10 mg = 1 ml), 1 dose par voie IM par
24h(1mg<lan;2mgde 1a5ans;
3mgde6310ans;4mg> 10 ans;
5 & 10 mq chez I'adulte),

« maintenir I'hémodynamique stable,
cuﬂgunmﬂnﬁee(mmlgs
pertes hydro-électrolytiques par voie
intraveineuse (surveilance de la ghycéme,
du fonogramene sanguin et de I'ECG, en
raison du risque d'hyperkalidmie), traiter
le facteur déclenchant.

= prendre contact avec ke médecn assurant
la prise en charge habituelle du malade.

=» Pour tout probléme de prise en charge, contacter le médecin suivant au :
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4 - Adapter le traitement afin de
prévenir le risque de décom-
pensation lors de certaines
situations a risque.

» En cas de fievre ou de tout incident,

doubler les doses d’hydrocortisone.
» En cas de vomissements répétés ou de
diarrhées :
> Appliquer le traitement substitutif prévu
au point 3,
> Surveiller I'état d'hydratation et la

glycémie et compenser les pertes

ghucidiques et hydro-électrolytiques, s'il
y alieu.

« En cas d'anesthésie générale, d'inter-
vention chirurgicale, de situation de
réanimation, d'accouchement, ou
d'academ qgrave, awloquet préven-

doubler les doses d'hydrocortisone, par
voie orale s'il s'agit d'un enfant.
> Le jour de |'intervention ou en situation
d'urgence, appliquer le protocole prévu
3u point 3.
> Les jours suivants, avant fa reprise du
transit intestinal et/ou de I'alimentation,
continuer le traitement substitutif par
voie parentérale :
- Hémisucanate d'Hydrocortisone : chez
F'enfant: 2 mgkg/d 26h i1V, /64 8h
si IM; chez I'adulte : 25mgidh si IV ou

= For recommandations in case of emergency :
Go on the website Orphanet (free access website providing informations
about rare diseases and orphan drugs) : www.orphanet.net

BhsiIM,

- si déficit minéraloconticoide, continuer
I'Acétate de Désaxycarticostérone 3 la
méme dose que la veille (3 adapter en
fonction du ionogramme sanguin et
de |2 pression arténielle).
> Apeés 1a reprise du transit intestinal et/
ou de I'zlimentation, reprendre le
traiternent par voie orale par :

~ Hydrocortisone : dose double ou triple

delaposo!ognehablmelle.répmieen

2 a3 3 puses, puis diminution

progressive de la posologie avec retour

au traitement habituel en 2 3 6 jours.

£n cas d'insuffisance minéralocorticoide :

~ Fludrocortisone & la dose habituelle.

~ Assurez un apport hydro-&ectrolytique
et glucidique adapté,

« En cas d'anesthésie légére ou d'examen,
nécessitant d'étre & jeun (2 organiser de
préférence le matin) : Hémisuccinate
d'hydrocortisone; chez I'enfant :
2mgkg/d a6henVou/6a8henlM;
chez I'adulte 100 mg/4h en IV ou /6h
en IM, & renouveler i le jedine se poursuit,
puis reprendre les doses habituelles
d'Hydrocortisone per os.

« En Gas d'anesthésie kgére ne nécessitant
pas d'étre a ja(n ou d'anesthésie locale,
doubler les doses, 1a veille, le jour et le
lendemain de [I'anesthésie, la voie
injectable ne devant étre utilisée qu'en
cas de troubles digestifs.
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