\
bloc enzymatique en > beta hydroxy.. de de. hase:d propos.d un ca.

Ghizlane El Ouazzani 2, Yves Morel ®, Ahmed Gaouzi ¢, Hanane Latrech?
a Service d’Endocrinologie Diabetologie, CHU Med VI, faculte de médecine, université Med premier, Oujda, Maroc.
b Service de biologie moléculaire, Lyon, France
¢ Unite d’Endocrinologie pediatrique, faculté de medecine, université Mohamed V, Rabat, Maroc

v O VUIUAY J 11U _J vV Ul UU C _J v v JI1 U AULUOU A U

rare touchant les voies de synthese de tous les stéroides actifs dans la surrenales et les gonades.

biologie a objectivée une hyponatremie et une hyperkaliemie.
[’1magerie a révele une hyperplasie bilaterale des surrénales et des
organes génitaux internes de type masculin sans presence de
derives mullériens. Le caryotype sanguin a montré une formule
chromosomique 46XY. Le taux d’ACTH, de SDHEA et d’activite

minima ont eté décrits (2).Le syndrome de perte de sel fait partie du tableau
clinigue dans environ la moitié des cas et il se manifeste dans les premieres
semaines de vie

Dans le cas de notre patient, le tableau clinique regroupe une anomalie de
differenciation sexuelle associée a un syndrome de perte de sel.
Biologiquement le diagnostic est fait devant des taux élevés de 170H
prégnénolone et de DHEA, Il est parfois retrouvé une augmentation
modeéree de la 170HP. Dans les formes avec perte de sel, la rénine est
augmentee.

Pour le traitement, il associe I’hydrocortisone et la Fludrocortisone en cas
de syndrome de perte de sel. Le traitement chirurgical de I'hypospadias che

peripheriques et le type bHSDIL) qui est exprime dans
la surrénale, et dans I'ovaire et le testicule apres la puberte
La 3BHSDII est responsable de 1'oxydation et de
I'iIsomerisation des stéroides (pregnénolone, 170H
pregnenolone et DHEA) en A4 stéroides (respectivement,
progesterone, 170HP et A4 androstenedione). Son déficit
complet entraine donc un déefaut de synthese du cortisol,

e deficit en 33 HSD est tres rare. Nous exposons a travers ce cas
clinique les difficultés et les pieges diagnostiques de ce deficit.
Il faut souligner également que 1I’hyperplasie congénitale des
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