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RESUME

Les auteurs rapportent un cas de pseudo-her maphro-
disme féminin (PHF), éat intersexué rare, défini par
I’existence d'un caryotype féminin XX chez un sujet
ayant des ovaires normaux mais présentant des carac-
téres phénotypigques masculins plus ou moins mar qués.
Un tel état est réalisé si le fodus est soumis a une stimu-
lation androgénique. La causela plus fréquente est I' hy-
perplasie congénitale des surrénales.

L’analyse de cette observation leur permet d’évoquer
les caractéristiques cliniques, paracliniques de cet état
singulier ainsi que le traitement qui doit ére précoce
pour étre efficace.

Mots-clés : Pseudo-hermaphrodisme féminin, hyper-

plasie congénitale des surrénales, déficit en 21 hydroxy-
lase, diagnostic, traitement.

INTRODUCTION

Le pseudo-hermaphrodisme féminin (PHF) représente
I affection la plus fréquente des ambiguités sexuelles (2). I
résulte de la virilisation des seuls organes génitaux exter-
nes (OGE) d'un fogtus féminin généralement par hyperpla-
sie congénitale des surrénales. C'est une situation relative-
ment simple, il Ny a aucun probléme de choix du sexe, ce
sont des filles sans ambiguité aucune et la génitoplastie
féminisante ne se discute pas quelle que soit I'intensité de
lamasculinisation initiale (2).

L’ observation que nous avons eu |’occasion d’ étudier a la
maternité universitaire des orangers nous permet une mise
au point sur cette pathologie.

OBSERVATION

Mlle K.L, &gée de 15 ans, célibataire, est adressée en
novembrel997 & la consultation de gynécologie pour une
ambiguité sexuelle, qui a |’ &ge pubertaire commence a la
perturber psychologiquement. La patiente sans antécédents

Maternité Universitaire des Orangers - C.H.U de Rabat.

pathol ogiques notables a des menstruations réguliéres
depuis|’age de 12 ans.

A I’examen, on trouve une patiente de petite taille (1 m 44)
avec une tension artérielle de 120/60 mmHg, le diamétre
biacromia est supérieur au diamétre bitrochantérien sa
pilosité est de type androide, les seins sont développés
(Photos N°1 et 2).

Photo n°1

Photo n°2

Sur le plan gynécologique, on note une vulve normale avec
les grandes et les petites Iévres bien développées, un abou-
chement séparé de I'urétre et du vagin, une hypertrophie
péniforme du clitoris (Stade 1 de Prader) de 3,5 cm,
érectile (Photos n° 3 et 4).

M édecine du Maghreb 2000 n°80



16

Photo n°3

Photo n°4
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Les examens complémentaires montrent une élévation du
taux plasmatique de la 17 hydroxy-progestérone (86 ng
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/ml), de la testostérone (2,1 ng/ml) et de la 4 androsté-
nédione (10 ng/ml). Le caryotype est de type féminin 46
XX. L’ échographie objective un utérus de taille et d'écho-
structure normale avec des ovaires polykystiques dont la
biopsie réalisée lors de la codioscopie confirme la présence
de tissu ovarien avec des kystes folliculiniques, des folli-
cules primaires et des cicatrices de corps jaunes.

Il s’agit donc d' un pseudo-hermaphrodisme féminin par
enzymopathie surrénalienne (déficit en 21-hydroxylase).
Un traitement & base de déxaméthasone a raison de 0,5 mg/
j est instauré ainsi qu’une chirurgie plastique pour la
correction des organes génitaux externes est réalisée. Les
suites immédiates et & moyen terme sont favorables.

DISCUSSION

Le PHF est un état intersexué assez rare, cependant, il restele
plus fréguent des ambiguités sexuelles (8). L'identification
d’ une masculinisation des organes génitaux externes chez une
patiente XX avec des organes génitaux internes féminins
permet de parler de pseudo-hermaphrodisme féminin.

Il est secondaire a une hyper-androgénie endogéne qui est
soit d origine maternelle soit d' origine fodale (4, 5, 8, 9)
par hyperplasie congénitale des surrénales.

Notre patiente en est un bon exemple.

Hyperplasie congénitale des surrénales

Les hyperplasies surrénaliennes congénitales sont dles a
des troubles de la chaine de biosynthése des hormones sté-
roides. Elles sont dles dans 95 % des cas a un déficit en
21 hydroxylase (4) (fig. 1).

Figure 1: Représentation schématique de la synthése des hormones stéroides

Progestérone —» 17-OH Progestérone — 4 Androsténédione —» Testostérone

21 Hydroxylase \ /21 Hydroxylase

Alostérone

Elle représente 90 % des cas de PHF (4), c'est la seconde
endocrinopathie congénitale par safréguence.

L’ absence de cette enzyme entraine dés |la période fodtale
une accumulation de la progestérone et de la 17-OH pro-
gestérone et une diminution de la synthése de |’ aldostérone
et du cortisol. L'accumulation de la 17 hydroxy-proges-
térone entraine une conversion excessive de ce stéroide en
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androgénes surrénaliens. L’ excés de synthése des androgé-
nes surrénaliens conduit donc a une virilisation des organes
génitaux externes du fodusfille. Cette virilisation est d’am-
pleur variable mais peut aler jusqu’'a I’ambiguité sexuelle
compléte dans certains cas. Par ailleurs, le défaut d’aldo-
stérone peut provoguer dans les jours qui suivent un syn-
drome de perte de sel conduisant a la mort de I’enfant. Il
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existe trois formes cliniques de la maladie : laforme classi-
gue avec perte de sel ou I absence d’ enzyme est compléte ;
la forme simple virilisante dans laquelle il existe une acti-
vité enzymatique résiduelle qui permet a la voie de I’ aldo-
stérone de fonctionner, la forme a révélation tardive ou la
production de I’ enzyme est de I’ ordre de 30 % de la norma-
le (7). PRADER a établi 4 types cliniques schématiques en
fonction du degré de I" hyper-androgénie :

- Typel : la différenciation féminine est presgque parfaite,
le seul signe pathologique est I’ hypertrophie clitori-
dienne,

- Typell : Clitoris péniforme, étroit vestibule en entonnoir
ou s abouchent séparément |’ orifice urétral et vaginal,

- Typelll : Vagin abouché al’ urétre, lui-méme abouché a
la base d' un organe péno-clitoridien,

- Type IV : Différenciation masculine presque parfaite :
scrotum, abouchement de I’ urétre al’ extrémité du pénis.

Dans ce type d'hyper-androgénie, les structrures mdllérien-
nes sont toujours normales, la régression des canaux wolf-
fiens est compléte. Plusieurs hypothéses tentent d’ expliquer
ce paradoxe, |I"hyper-androgénie fogtale survient alors que
les voies génitales internes sont déja différenciées. La
concentration locale en androgénes est insuffisante pour sti-
muler le développement des canaux de Wolff, I'action viri-
lisante des androgénes surrénaliens est trop faible. Seul le
tiersinférieur du vagin présente des anomalies ; il est établi
gue I’ abouchement vaginal dans I’ urétre vertical est d au-
tant plus haut et distant du périnée que I'imprégnation
androgénique a été plus intense.

L’ exploration paraclinique morphologique fait appel a
I’ échotomographie pelvienne qui permet de rechercher
I’ existence dans le pelvis des gonades et d’ un utérus. L' hys-
téro-sal pingographie apporte des précisons indispensables
sur la conformation des voies génitales.

La cadioscopie lorsgu’ elle est réalisable assure |’ explora-
tion anatomique de la cavité pelvienne, la biopsie d'une
gonade permet la confirmation de la nature de la gonade et
I’ étude histologique de ses é éments congtitutifs.

Les dosages hormonaux (testostérone, 17 OH progestérone,
delta-4 andro-sténédione, le cortisol, I' ACTH) confirment
ce que dgja I’ analyse clinique a laissé supposer. L’ explora-
tion génétique permet d’ entreprendre ;

- Larecherche de la chromatine sexuelle réalisée souvent
sur les frottis buccaux, elle renseigne rapidement sur le
sexe génétique,

L’ établissement du caryotype compléte les investigations
cytogénétiques.
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L’ exploration anatomo-pathol ogique impose I’ identification
anatomique précise des gonades et |’ examen histologique
du tissu gonadique obtenu par biopsie au cours d’'une
cadioscopi e comme dans notre observation.

Il faut noter que le bloc enzymatique en 11-hydroxylase se
caractérise cliniquement par I’ association d’une masculi-
nisation tardive a une hypertension artérielle, ce qui est due
a I’excés de la désoxycorticostérone ; cette hypertension
n' apparalt jamais avant |’ age de trois ans (4)

L' hyper-androgénie maternelle

Elle peut étre endogéne ou exogene. Des tumeurs virilisan-
tes de la femme enceinte méme s leur survenue est assez
rare en cours de grossesse sont responsables d’ une anoma-
lie de la différenciation sexuelle, certains produits hormo-
naux administrés a la mére pendant les premiers mois de
grossesse sont susceptibles de masculiniser les organes
génitaux externes d’ un fogtus féminin.

TRAITEMENT

La démarche médicale a suivre devant un pseudo-herma-
phrodisme féminin est fonction de I’ age, le traitement
glucocorticoide a dose freinatrice est toujours indiqué (5).
A un jeune enfant, le traitement doit étre précoce pour per-
mettre une croissance et une puberté normales. L’ hormone
glucocorticoide supplée I'insuffisance cortisolique et, frei-
nant I’ACTH endogéne, diminue I' hyperplasie surrénalien-
ne productrice d’androgeénes, |’ hypophyse retrouve son
rétro-contréle.

Chez I'enfant, la majorité des auteurs utilisent |"’hormone
physiologique : I"hydrocortisone a des doses modérées :
10 mg par jour avant 2 ans, 20 mg par jour entre 2 et 6 ans,
30 mg par jour au-dela.

Chez I’ adulte, I' adaptation du traitement est plus facile car
il suffit de freiner la sécrétion d ACTH par une dose modé-
rée d’ hydrocortisone (30 mg par jour) ou de déxaméthasone
(0,5 a1 mg par jour) (5). On insiste sur le bénéfice d' un
traitement vespéral avie.

Dans les formes avec perte de sel, en cas de déshydratation
aigué, il faut rétablir I’ équilibre hydro-électrolytique ; s la
cortisone intra-musculaire (5mg/kg/jour) est insuffisante
pour maitriser la fuite sodée, il faut y gjouter un minéralo-
corticoide dont la posologie est progressivement dégressive
en maintenant une surveillance réguliéere.

Quant & I'anomalie des organes génitaux externes, le geste
chirurgical doit étre précoce (5).
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Il peut s'agir de:

- laclitoridoplastie : elle doit permettre la réduction de
I" hypertrophie clitoridienne tout en préservant la sensibi-
lité et les possibilités théoriques d’ érection.

La conservation totale avec réduction apparente par
enfouissement et plicature sous pubienne du tissu érec-
tile (intervention de Pellerin) a été abandonnée au profit
d’une réduction vraie par exérése partielle de la portion
accolée des corps caverneux avec conservation et réim-
plantation du gland (intervention de spence et Allen),
C'est ce qui a été réalisé chez notre patiente.

Il reste la technique décrite par Mollard qui respecte le
pédicule vascul o-nerveux dorsal du gland et la bandel ette
muqueuse sous-clitoridienne.

- Lavaginoplastie : elle doit reconstituer un orifice vagi-
nal distinct et séparé du méat urétral par une cloison
mugueuse.

- Lavulvoplastie : reconstitue les grandes |évres par trans-
lation des bourrelets génitaux. Les petites |évres souvent
absentes dans le pseudo-hermaphrodisme féminin peu-
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vent étre recréées a partir de I’ excés du fourreau cutané
clitoridien (nymphoplastie).

CONCLUSION

Le pseudo-hermaphrodisme féminin reste une simple ano-
malie anatomique des organes génitaux externes aisément
et compléetement réparable par I’ endocrinologie et la chirur-
gie plastique.

Le diagnostic doit étre précoce pour permettre une crois-
sance hormale, une puberté féminine et une fertilité satisfai-
sante (3).

Le diagnostic prénatal de I’ hyperplasie congénitale des
surrénales repose sur le dosage de la 17 hydroxy-progesté-
rone dans le liquide amniotique & 10 semaines d’ améno-
rrhée (6). De méme, un traitement a base de déxaméthasone
au tout début de la grossesse (1) permet d’éviter la virili-
sation d’un fodus fille.
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