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L’hyperplasie congénitale des surrénales est un groupe de désordres autosomiques récessifs qui 

résulte d’un déficit de l’un des 5 enzymes impliqués dans la synthèse du cortisol au niveau du 

cortex surrénalien. 

Dans la majorité des cas il s’agit du déficit en 21-hydroxylase qui représente plus de 90% des 
cas, plus rarement il porte sur la 11β-hydroxylase, la 3β-hydroxy stéroïde déshydrogénase et 
17α-hydroxylase. [1] 

 

Il en résulte, un déficit en cortisol et en aldostérone, qui sera responsable d’une insuffisance 

surrénalienne avec comme réponse hypophysaire une hypersécrétion d'ACTH d’où l’hyperplasie 

des glandes surrénales. Et une accumulation des précurseurs des corticoïdes en amont du bloc 

enzymatique à l’origine d’une déviation de la cascade enzymatique vers la biosynthèse des 

androgènes.  

Ainsi, le résultat de ces perturbations hormonales est :  

- Déficit en minéralocorticoïdes : Entraine le syndrome de perte de sel avec déshydratation, 

risque de collapsus et de décès parfois très rapide, généralement pendant la deuxième semaine 

de vie. 

- Déficit en glucocorticoïdes : Aggrave le collapsus cardiovasculaire et entraine des hypoglycémies 

parfois sévères. 

- Hyperandrogénie : Entraine chez la fille une masculinisation des organes génitaux externes 

(OGE) de gravité variable alors que les organes génitaux internes (OGI) sont normaux 

responsable d’un trouble de différenciation du sexe (DSD), chez le garçon les OGE sont sans 

anomalies. [2]  

 

La prise en charge de cette affection est médico-chirurgicale assuré par une équipe 

multidisciplinaire associant (l’urgentiste, le pédiatre, le chirurgien pédiatre, l’endocrinologue, et 

le psychologue), afin de palier aux déficits hormonaux et corriger l’anomalie de différenciation 

du sexe. 

Lorsque le diagnostic est réalisé à un très premier âge la correction du sexe de l’enfant se fait 

dans la majorité des cas vers le sexe féminin (du caryotype). Cependant, il est extrêmement 
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difficile de détermine le sexe lorsque le diagnostic est fait à un âge retardé (> 2.5 ans) [3] ce qui 

est le cas pour les pays en voie de développement. Celui-ci est influencé par des facteurs 

culturels, traditionnels et économiques.  

 

L’objectif de cette étude est de détailler la place de la chirurgie de masculinisation dans la prise 

en charge de cette pathologie et de rapporter l’expérience du service de chirurgie C de l’hôpital 

d’enfant de Rabat. 
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I. Physiologie des hormones surrénaliens : 

A. Synthèse : [4]  

Synthétisées au niveau de la corticosurrénale, les hormones surrénaliennes sont de trois types : 

minéralocorticoïdes, glucocorticoïdes et les stéroïdes sexuels. 

Toutes ces hormones sont issues du cholestérol dont l’origine est principalement hépatique, 

l’importation du cholestérol cellulaire vers les mitochondries est sous la dépendance d’une 

protéine appelée StAR, ensuite survient la conversion du cholestérol en prégnénolone sous 

l’action de la P450scc. 

La deuxième étape est la conversion du prégnénolone en progestérone, 2 voies sont possibles : 

- la plus importante est la transformation du prégnénolone en 17α-Hydroxyprégnénolone 

(17OHpreg) sous l’action du 17α-Hydroxylase puis subit l’action du 3β-Hydroxystéroïde 

oxydoréductase (3B-HSD) pour donner le 17OH-progestérone (17OHP). 

- La moins importante fait intervenir d’abord la 3B-HSD pour donner la progestérone puis la 

17α-Hydroxylase aboutissant à la formation de 17OHP. 

Au terme de cette étape, les précurseurs des trois familles de stéroïdes sont synthétisés : la 

progestérone (minéralocorticoïdes), la 17OHP (glucocorticoïdes), la 17OHPreg (androgènes). 

 La voie des glucocorticoïdes : 

 La 17OHP va subir successivement l’action de deux enzymes. La 21- Hydroxylase qui transforme 

le 17OHP en 11-desoxycortisol (DOC), puis la 11β-Hydroxylase qui transforme DOC en cortisol. 

La 21-Hydroxylase n’est présente que dans les surrénales. Elle se situe au niveau des 

mitochondries, alors que la 11β-Hydroxylase est située au niveau de la membrane interne des 

mitochondries. 
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Figure 1 : Biosynthèse des hormones surrénaliens 

 La voie des minéralocorticoïdes :  

La Progestérone, précurseur de cette famille de stéroïdes, va subir trois hydroxylations 

successives et une oxydation. 

La première hydroxylation est menée grâce à la 21-hydroxylase et transforme la progestérone 

en 11 desoxycorticostérone (DOC). 

La deuxième est assurée par la 11β-hydroxylase et conduit à la formation de corticostérone. La 

corticostérone est ensuite hydroxylée en 18-Hydroxy- corticostérone par 18-Hydroxylase.  

Enfin, la 18-Hydroxy-corticostérone est convertie en Aldostérone par l’action 18-oxydase de 

l’aldostérone synthétase. 
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 La voie des androgènes :   

Les androgènes surrénaliens sont nombreux et ont une activité biologique plus ou moins 

importante. Ainsi la delta-4-Androstenedione et la testostérone sont responsable de 90% de 

l’activité androgénique totale. 

La Dehydroépiandrostérone (DHA) provient de la 17OHpreg grâce à l’action C17-C20 lyase. La 

delta-4-Androstenedione provient de la 17OHP grâce à l’activité C17-C20 lyase. 

B. Régulation : [4] 

 Glucocorticoïdes :  

La régulation de la biosynthèse des glucocorticoïdes est assurée par l’ACTH. C’est une hormone 

polypeptidique sécrétée au niveau de l’antéhypophyse par les cellules corticotropes de façon 

pulsatile, suivant un rythme circadien qui se met en place au cours de la première année de vie. 

Le taux est élevé le matin et faible pendant la nuit, avec un nadir à minuit.  

L’ACTH se fixe sur des récepteurs membranaires au niveau de son site actif. Elle agit en 

augmentant le taux de l’AMP cyclique, cette dernière a comme effet à court terme, la régulation 

de l’importation du cholestérol au niveau mitochondrial via la protéine StAR, et à long terme, 

elle agit sur la transcription des gènes codant les enzymes nécessaires pour la synthèse du 

cortisol. 

Elle a une action trophique sur les surrénales, entrainant une augmentation de l’irrigation 

sanguine, une augmentation du volume de la surrénale par synthèse protéique et une 

multiplication cellulaire. L’ACTH augmente surtout la sécrétion du cortisol et du corticostérone. 

Elle a un effet moindre sur les androgènes et un effet encore plus faible sur l’aldostérone. 

Le cortisol régule la sécrétion de CRF (corticotropine releasing factor) et d’ACTH par un 

mécanisme de rétrocontrôle négatif sur la glande hypophyse et également sur l’hypothalamus. 
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 Minéralocorticoïdes : 

Le plus important stimulus de la synthèse et de la sécrétion de l'aldostérone est 

l'angiotensine II. C’est un produit d’activation de la rénine. 

La rénine est une enzyme protéolytique synthétisée par les cellules de l'appareil juxta-

glomérulaire du rein. Elle est stockée sous forme de granules. Après sa sécrétion elle scinde 

l'angiotensinogène qui est une α globuline hépatique, et en libère angiotensine I. Ensuite 

l'enzyme de conversion coupe l'angiotensine I en un octopeptide, l'angiotensine II. Ce dernier 

peptide possède la propriété de stimuler la synthèse de l'aldostérone.  

La sécrétion de la rénine et donc d’aldostérone augmente lors de la diminution du capital sodé, 

et lors de l’hypovolémie ou de la diminution de la pression de perfusion du rein, et elle diminue 

dans les conditions inverses.  

Un autre facteur agit directement sur la sécrétion d’Aldostérone, c’est l’hyperkaliémie qui 

entraine une augmentation de la sécrétion d’Aldostérone par action direct sur la zone 

glomérulée. 

 

Figure 2: schéma récapitulatif de la régulation des hormones surrénaliens 
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C. Rôles : 
 Glucocorticoïdes : 

Au niveau hépatique, les glucocorticoïdes ont un effet anabolisant. Ils facilitent la 

néoglucogénèse hépatique à partir des acides aminés, des lactates et des lipides. Ils diminuent 

l’absorption périphérique du glucose en inhibant la sécrétion d’insuline et en diminuant la 

sensibilité des tissus périphériques à l’insuline ce qui entraine une hyperglycémie. 

Au niveau musculaire, un effet catabolisant par la stimulation de la protéolyse et l’inhibition de 

la synthèse des protéines. Un hypercorticisme entraine une ostéoporose avec risque de 

fractures spontanées et accélère la maturation du cartilage de croissance chez l’enfant. Une 

fonte musculaire peut également être observée. 

Au niveau du tissu adipeux, ils augmentent la lipolyse. A forte concentration, ils favorisent une 

répartition anormale des graisses au niveau de la partie supérieure du corps. 

Au niveau gastrique, la diminution de la synthèse des prostaglandines et l’augmentation de la 

production d’HCl ce qui favorise l’apparition d’ulcère gastrique.  

A dose physiologique les glucocorticoïdes exercent une action anti-inflammatoire utilisés en 

thérapeutique. Ils retardent ou empêchent la cicatrisation de la peau du fait de l’action 

catabolique sur les fibroblastes. Ils inhibent la sécrétion d’hormones de croissance et diminuent 

la sécrétion de thyréostimuline. 

Enfin à forte dose, certains glucocorticoïdes notamment le cortisol possèdent également une 

activité minéralocorticoïde à un degré moindre. 

 Minéralocorticoïdes : 

L’Aldostérone assure le maintien de l’homéostasie du sodium et du potassium avec rejet du 

sodium vers l’extérieur de la cellule au niveau des cellules rénales du tube distal, des glandes 

salivaires, intestinales et sudorales. Au niveau du rein, il favorise la réabsorption du sodium par 
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la branche épaisse de l’anse de Henlé, le tube contourné distal et le tube collecteur, et 

l’excrétion de potassium et de protons.  

 

 Hormones sexuelles : 

Le rôle biologique des androgènes surrénaliens est négligeable chez l’homme adulte. Chez 

l’enfant et la femme, l’effet virilisant des androgènes surrénaliens est lié à leur production en 

excès lors d’un défaut enzymatique ou à des tumeurs sécrétrices, et secondaire à leur 

conversion périphérique en testostérone. 

A la naissance, leur taux est élevé, il diminue ensuite, puis il y a un pic pré pubertaire expliquant 

le développement de la pilosité axillaire et pubienne chez la fille et chez le garçon. 
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II. -Rappel anatomique : 

A. Les glandes surrénales : [6]  
1. Situation : 

Les glandes surrénales sont au nombre de deux, l’une droite, l’autre gauche. 

Situées le long de la partie sus hilaire du bord interne du rein. Parfois la glande surrénale coiffe 

l’extrémité supérieure du rein. La glande droite se projette en regard de la 12ème vertèbre 

thoracique, tandis que la glande gauche se projette en regard de la 11ème vertèbre thoracique   

 

 

Figure 3: situation des glandes surrénales 

2. Couleur, consistance et dimensions :  

Les glandes surrénales ont une coloration gris jaunâtre. Leur consistance est assez ferme. Leur 

volume est très variable. En moyenne, les glandes surrénales mesurent de 4 à 5 cm de longueur 

et de 2 à 4 cm de largeur. Leur épaisseur atteint de 8 à 10 mm le long de leur bord externe qui 

s’appuie sur le rein ; elle diminue graduellement de dehors en dedans et ne mesure plus que 3 à 

4 mm le long du bord interne de la glande. Chaque glande surrénale pèse environ 6 g. 



41 

 

3. Configuration extérieure et rapports : 

Les glandes surrénales sont aplaties d’avant en arrière. Leur forme, en situation normale, est 

celle d’un croissant ou mieux, d’une virgule dont la tête repose sur le pédicule rénal, tandis que 

la pointe remonte jusqu’au pôle supérieur du rein. La glande surrénale droite a normalement la 

forme d’une longuette ; la forme de la glande surrénale gauche est très variable. En position 

haute, les glandes tendent à prendre une forme triangulaire à base inférieure ou inféro- 

externe. 

La surface des glandes surrénales est parcourue par de nombreux sillons qui s’effacent peu à 

peu avec l’âge et qui donnent à la glande un aspect chagriné. 

Nous leur décrirons deux faces : l’une, antérieure et l’autre, postérieure, deux bords : l’un 

médial et l’autre latéral, deux extrémités : l’une proximale et l’autre distale. 
 

a) Face antérieure : 
 

La face antérieure, à peu près plane, parfois légèrement concave ou convexe dans son 

ensemble, regarde en avant et en dehors. 

On voit sur cette face un sillon oblique et généralement orienté suivant le grand axe de la 

glande. C’est par ce sillon que la veine surrénale sort de la glande. On donne à ce sillon le nom 

de hile. Ce n’est pas à proprement parler un hile, mais une plicature de la glande, déterminée au 

cours du développement par la pression qu’exerce le rein sur la glande surrénale. 

Les rapports sont différents à droite et à gauche. 

La glande surrénale droite : Elle répond en avant et en dedans à la veine cave inférieure qui la 

recouvre parfois presque complètement ; en dehors, au foie. Elle est encore en rapport en bas, 

quand elle est en position basse, avec le premier angle duodénal par l’intermédiaire du fascia 

duodéno-jéjunal. Dans tout le reste de son étendue, elle répond à la face inférieure et à la face 

postérieure du foie, où la glande surrénale droite creuse parfois une empreinte. 

La glande surrénale gauche : Elle est recouverte en bas par le corps ou la queue du pancréas et 

par les vaisseaux spléniques, en haut par l’estomac. 

b) Face postérieure : 
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Cette face, plane ou convexe, regarde en arrière et en dedans. Elle s’appuie sur le diaphragme 

qui la sépare de la douzième vertèbre thoracique, de la partie supérieure de la première 

vertèbre lombaire et du récessus pleural costo- diaphragmatique. La partie interne de la face 

postérieure répond encore aux nerfs grand et petit splanchniques et aussi, parfois, au ganglion 

semi-lunaire correspondant. 

c) Bord médial : 

Le bord médial, convexe, est recouvert : à droite, par la veine cave inférieure qui empiète plus 

ou moins sur la face antérieure de la glande, à gauche, par le péritoine postérieur du récessus 

omental inférieur et par le pancréas ; de plus, ce bord est un peu en dehors de l’aorte. Le bord 

médial est longé dans ses deux tiers supérieurs par l’artère phrénique supérieure. Il est de plus 

en connexion avec le plexus solaire, et en particulier, avec les ganglions semi-lunaires. 

C’est par leur bord médial que les glandes surrénales sont étroitement unies au fascia périrénal 

ou périréno-surrénal qui est lui-même en cet endroit fortement uni au diaphragme et reçoivent 

encore les artères surrénales médiane et supérieures, branches de l’artère phrénique 

supérieure. 
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Figure 4 : Configuration extérieur des glandes surrénales 
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d)  Bord latéral : 

Ce bord, concave, est beaucoup plus épais que le médial. Il est séparé de la face postérieure par 

une arête réno-diaphragmatique qui s’enfonce dans l’angle que forme le bord interne du rein 

avec le diaphragme. 

Le bord latéral s’applique sur la convexité du segment sus-hilaire du bord interne du rein quand 

la glande surrénale est en position normale. Il repose sur l’extrémité supérieure du rein, quand 

la glande est en position plus élevée. Ce bord, large, est décrit par certains auteurs sous le nom 

de face basale. 

 

e)  Extrémité distale : 

L’extrémité distale est large. Elle est normalement en rapport avec le pédicule rénal. Elle reçoit 

l’artère surrénale inférieure et des rameaux nerveux du plexus rénal. 

 

f)  Extrémité proximale : 

Quand la glande surrénale est en position normale, son extrémité supérieure, arrondie ou 

effilée, est placée à 5 ou 6 cm de la ligne médiane ; elle répond au pôle supérieur du rein et à la 

onzième côte. A gauche elle est en rapport avec le sommet de la rate. 

Les glandes surrénales sont maintenues solidement par le péritoine qui les recouvre, par leurs 

vaisseaux, par leurs nerfs et aussi par leurs connexions avec le fascia rénal et la capsule 

adipeuse périrénale. Aussi, quand le rein se déplace, la glande surrénale ne bouge pas. 

 

4.  Structure :  

La glande surrénale est constituée par un parenchyme enveloppé par une membrane fibreuse 

propre, mince, mais résistante. 

Le parenchyme se compose de deux parties, un périphérique : la corticosurrénale, une centrale : 

la médullo-surrénale. 

La corticosurrénale, glande endocrine de couleur jaunâtre, ferme, comprend trois couches, une 

périphérique faite d’éléments rayonnés, c’est la couche glomérulaire qui secrète les 
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minéralocorticoïdes (aldostérone), une moyenne à la structure radiée, ou couche fasciculaire à 

l’origine des glucocorticoïdes (cortisol), une dernière plus profonde, la couche réticulaire qui 

secrète les androgènes surrénaliens. 

La médullo-surrénale, de nature sympathique, rouge, molle et friable, s’altère très vite après la 

mort et prend l’aspect d’une bouillie brun-marron, elle produit l’adrénaline. 

5. Vaisseaux et nerfs :  

 Artères : 

Chaque glande surrénale reçoit trois sources différentes d’artères appelées les artères 

surrénales. 

L’artère surrénale médiane vient de l’aorte, gagne le bord médial de la glande et se ramifie sur 

les deux faces de l’organe. Cette artère est inconstante. 

Les artères surrénales supérieures, au nombre de 1 à 3, sont des branches de l’artère phrénique 

supérieure ; elles fournissent de fins rameaux à la partie supéro- interne de la glande. 

L’artère surrénale inférieure vient de l’artère rénale ou de l’une de ses branches terminales. Elle 

est destinée à l’extrémité inférieure de la glande surrénale. 
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Figure 5 : vascularisation des glandes surrénales 

 Veines : 

Les veines des glandes surrénales ne présentent aucune analogie avec le système artériel. 

La veine surrénale, appelée encore veine centrale, qui recueille presque la totalité du sang 

veineux de la glande. Elle émerge du sillon principal et se termine : à droite dans la veine cave, à 

gauche, dans la veine rénale. 

On trouve également de petites veines d’importance secondaire et inconstantes. Les unes, 

supérieures, plus au moins satellites des artères surrénales supérieures, se rendent aux veines 

phréniques inférieures ; les autres, inférieures, se terminent à droite dans la veine cave 

inférieure, à gauche dans la veine rénale. 

 

 Lymphatiques : 

Les vaisseaux lymphatiques se rendent aux nœuds lymphatiques aortiques latéraux qui 

s’étagent depuis le tronc cœliaque jusqu’un peu au-dessous du pédicule rénal correspondant. 
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De plus, certains se rendent à travers le diaphragme aux nœuds lymphatiques prévertébraux et 

médiastinaux postérieurs. 

 Nerfs : 

Ils viennent du plexus solaire et du plexus rénal. On distingue au plexus surrénale trois plexus 

secondaires : Un plexus surrénal supérieur formé par des rameaux du plexus diaphragmatique, 

un plexus surrénal inférieur représenté par quelques filets nerveux issus du plexus rénal, un 

plexus surrénal médian constitué par un grand nombre de filets qui émanent du plexus solaire, 

en particulier du ganglion semi-lunaire et aussi, directement, du nerf grand splanchnique. 

 

Figure 6: Innervation des glandes surrénales  
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B. Appareil génital féminin : [7] [8] 

Il comprend :  

● Les ovaires (gonades féminines)  

● Le tractus génital 

           ○ Trompes utérines  

           ○ Utérus  

           ○ Vagin  

● Organes génitaux externes 

 

1. Ovaires : 

Deux ovaires droit et gauche situés de part et d’autre de l’utérus au niveau de la cavité 

pelvienne, ont une forme ovoïde, 4 cm x 2 cm, de couleur blanc rosé et de consistance ferme. Ils 

sont coiffés par le pavillon de la trompe. 

L'ovaire est constitué de 2 parties, la corticale en périphérie, elle correspond à la zone de 

stockage des ovocytes, elle est entourée d'une membrane qui lui donne sa couleur : l'albuginée, 

qui tapisse sa face périphérique, et la médullaire, au centre, lieu de l'activité hormonale et 

endocrine de l'ovaire où il y a pénétration des branches de l'artère gonadique et sortie des 

veines gonadiques. 

Les ovaires ont un double rôle ; libèrent les ovocytes et sécrètent les hormones stéroïdes 

sexuelles. L’unité morphologique est le follicule ovarien qui évolue en deux phases dans un cycle 

: la phase folliculaire et la phase lutéale. 

Chaque ovaire est maintenu en place par plusieurs ligaments : ligament propre de l’ovaire qui 

fixe l’ovaire à l’utérus, le ligament suspenseur de l’ovaire qui fixe l’ovaire à la paroi du bassin et 

le mésovarium qui suspend l’ovaire entre l’utérus et la paroi du bassin. 
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Figure 7 : vue antérieure de l’appareil génital féminin 

2. Le tractus génital : 

a) Trompe utérine : 

Ce sont deux conduits musculo membraneux d’environ 12 cm de long, composés de quatre 

portions :  

● Le pavillon, évasé hérissé de franges situé au-dessous de l’ovaire  

● L’ampoule, dilatée fait suite au pavillon  

● L’isthme, partie moyenne  

● Le segment intra-mural ou partie interstitielle, située dans l’épaisseur de la paroi utérine, 

transition entre l’isthme et la corne utérine. 
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b)   Utérus : 

Organe musculaire creux médian, de 7 cm de long et 4 cm de large, légèrement aplati d’avant 

en arrière, composé d’une portion dilatée : le corps, dont la partie supérieure forme le fond, et 

d’une partie cylindrique : l’isthme, en continuité avec le col qui s’ouvre dans le vagin. 

L'utérus est tapissé dans sa lumière par une muqueuse, l'endomètre, et il est entouré par le 

muscle utérin, le myomètre. 

c)  Vagin : 

Conduit musculo-membraneux formé d’une muqueuse et d’une tunique musculaire entourée 

d’une adventice. Au niveau de sa partie inférieure, il est fermé par un repli qui est l’hymen. 

 

Figure 8 : vue latérale d’une coupe sagittale de l’appareil génital féminin 
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3. Organes génitaux externes ou vulve : 

Ils portent également le nom de vulve, qui est une fente verticale d'avant en arrière. On trouve 

3 orifices, d'avant en arrière, l'ostium urétral (méat de l'urètre), l'ostium vaginal (obturé par 

l'hymen chez la vierge) et l'anus. Au niveau de la fente vulvaire, on trouve les petites lèvres qui 

sont des replis cutanés. De part et d'autre, il y a les grandes lèvres où la peau est rose et 

humide, recouverte de poils de chaque côté de la vulve. 
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C.  L’appareil génital masculin : [8] [9]  
 

Il comprend : 
 

 Les organes génitaux externes 

 Les organes génitaux internes 

 L'urètre 

 La prostate 

 

1. Les organes génitaux externes : 
 

a)  Les testicules : 

De forme ovoïde, surface lisse, blanc bleu, ferme, le testicule droit est placé plus 

haut que le gauche. Les testicules sont contenus dans les bourses (ou scrotum). Le septum du 

scrotum sépare les deux testicules.  

Le scrotum est constitué de différentes enveloppes : la peau (la plus externe), fine et 

pigmentée, elle contient des glandes sébacées et des poils. Le dartos (sous la peau), membrane 

fibreuse recouverte d'un muscle c’est le muscle crémaster, dont la fonction est d'élever le 

testicule de manière volontaire, au moment de l'éjaculation. La vaginale, enveloppe identique 

au péritoine, constitué de deux feuillets : un feuillet pariétal et un feuillet viscéral.  

Chez l'embryon les testicules sont situés dans les fosses lombaires, près des reins (dans la cavité 

abdominale) ; ils vont descendre dans les bourses par l'orifice inguinal à la fin du 

développement de l'embryon. 

 Chaque testicule est formé de l'albuginée (= enveloppe fibreuse qui entoure les 300 à 500 

lobules testiculaires) ; chaque lobule testiculaire contient un peloton de tubes très fin = les 

canaux séminaires ; ces canaux aboutissent à un réseau nommé le rete testis ; lui-même est 

constitué de canaux plus larges qui communiquent entre eux pour aboutir à l'épididyme. 
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b) L'épididyme : 

C’est un organe de 6 cm de long qui « coiffe » le bord supérieur de chaque testicule, à l'intérieur 

se trouve un conduit très fin et très long (6m), pelotonné sur lui-même, qui va recevoir toutes 

les sécrétions testiculaires (spermatozoïdes et hormones). L'épididyme est composé de 3 parties 

: une tête, c’est la partie la plus volumineuse, un corps, plus fin, et une queue, située au pôle 

inférieur du testicule, de plus en plus effilée. La queue de l'épididyme est continuée par le canal 

déférent. 

 

c)  La verge (ou pénis) : 

Il possède trois parties, la racine du pénis ; elle est fixe, elle vient s'insérer sur les branches 

ischio-pubienne sur le muscle profond du périnée, le corps du pénis ; c’est la partie mobile, et le 

gland du pénis ; c’est renflement conique où se trouve le méat urinaire. 

 Le gland est recouvert d'une enveloppe cutanéomuqueuse mobile appelé le 

prépuce, qui est fixé à sa partie inférieure par le frein du prépuce.  

Le pénis est formé de corps érectiles, il s’agit du corps caverneux et du corps spongieux. Ils sont 

enveloppés d'un tissu riche en fibres musculaires et élastiques. 

 Les corps caverneux : Les deux corps caverneux sont insérés au niveau des branches 

ischio-pubienne ; ils se rejoignent et enveloppe sur les 2/3 le corps spongieux. Au niveau 

de la racine, chaque corps caverneux est entouré du muscle ischio-caverneux.  

 Le corps spongieux : Il est médian, long de 15 cm, il entoure sur toute sa longueur 

l'urètre. Il prend racine au niveau du muscle profond du périnée. Il est entouré de 2 

muscles bulbo-spongieux.  
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Figure 9: vue latérale d’une coupe sagittale de l’appareil génital masculin 

2. Les organes génitaux internes : 
 

a)  Le canal déférent : 

Un pour chaque testicule, de 4,5 cm de long et 2 mm de diamètre. Il possède une paroi 

musculaire à l'origine des mouvements péristaltiques permettant la progression des 

spermatozoïdes, ceux-ci arrivant au niveau de l'urètre. L’ensemble canal déférent, vaisseaux et 

nerfs constituent le cordon spermatique.  

Le petit renflement du canal déférent, à la fin de son parcours, est appelé 

ampoule déférentielle, c’est le lieu de stockage des spermatozoïdes. Cette 

ampoule déférentielle constitue avec les vésicules séminales le canal éjaculateur.  
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b)  Les vésicules séminales : 

Les vésicules séminales mesurent 5 cm de long et 1,5 cm de large, elles sont situées en arrière 

de la prostate. Ce sont les glandes produisant le liquide séminal, dans lequel nage les 

spermatozoïdes. 

c)  Les canaux éjaculateurs : 

 Les canaux éjaculateurs mesurent 2 à 5 cm de long. Ils sont constitués de 

l’ampoule déférentielle et des vésicules séminales.  

Le canal éjaculateur s'abouche à l'urètre, au niveau de la prostate. La petite saillie 

au niveau de l'abouchement se nomme le veru montanum 

3.  L'urètre : 

Il possède une double fonction, une fonction urinaire et une fonction génitale. 

L'urètre conduit l'urine et les spermatozoïdes. Il possède un sphincter, c’est le sphincter lisse 

urétral qui en se contractant pendant l’érection empêche que les deux fonctions s’exercent en 

même temps. 

4. La prostate : 

C'est un petit organe situé sous la vessie, qui entoure l'urètre et qui est traversé par 

les canaux éjaculateurs. C’est une glande de forme conique, à base supérieure, de 

2,5 cm de long, 4 cm de large et 3 cm de haut. La prostate possède plusieurs petits sacs 

glandulaires, qui sont entourés de tissu conjonctif et de fibres musculaires lisses, ayant chacun 

leur canal excréteur. La prostate produit une solution qui entre dans la composition du liquide 

spermatique. Elle est palpable au toucher rectal, elle présente une consistance ferme et 

indolore.  
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Figure 10 : vue antérieure de l’appareil génital masculin  
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III. Physiologie de l’orgasme et de l’éjaculation 

A. Physiologie de l’orgasme : [133]  

La description de l’orgasme, du fait des diverses formes de son expression, dépendra de 

l’observateur qui pourra considérer l’aspect neurophysiologique ou purement psychologique. 

Une définition consensuelle de l’orgasme doit donc prendre en compte l’ensemble de ses 

formes d’expression. L’orgasme est un processus neuropsychophysiologique complexe 

marquant habituellement le paroxysme de la réponse sexuelle. L’orgasme se traduit, chez la 

femme comme chez l’homme, par une forte activation de certaines aires cérébrales 

accompagnée d’un ensemble de réponses physiologiques périphériques. La sensation de plaisir 

intense inhérente à l’orgasme, en partie subjective, est générée dans les zones cérébrales 

activées. Au niveau périphérique, l’orgasme se caractérise par des contractions rythmiques des 

muscles pelvipérinéaux, une activation plus ou moins prononcée du système nerveux autonome 

et une tension musculaire généralisée. La physiologie de l’orgasme partage de nombreuses 

similitudes entre les deux sexes. 

Chez l’homme, l’orgasme est intimement lié à l’éjaculation sans toutefois devoir y être assimilé. 

En effet, une expérience orgasmique en dehors de tout contexte sexuel est rapportée lors de la 

consommation de cocaïne ou d’héroïne. L’orgasme sexuel est ressenti concomitamment aux 

contractions rythmiques involontaires stéréotypées des muscles pelvipérinéaux, notamment 

ceux participant à l’expulsion du sperme. Chez la femme, la sensation orgasmique est 

également rapportée au moment des contractions stéréotypées des muscles pelvipérinéaux  

incluant les sphincters urétral externe et anal ainsi que la musculature circonvaginale. De plus, 

l’orgasme féminin est associé à des contractions de la musculature lisse du vagin et de l’utérus 

synchronisées avec les contractions des muscles striés pelvipérinéaux.  

Des modifications physiologiques systémiques témoignant d’une activation du système nerveux 

sympathique peuvent être observées au moment de l’orgasme. La pression artérielle, la 

fréquence cardiaque et la fréquence respiratoire sont augmentées. Des rougeurs cutanées, des 
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réactions sudatoires et une érection des mamelons sont parfois notées. Le seuil de douleur est 

accru de manière significative lors de l’orgasme mais la sensibilité non nociceptive est 

inchangée. Sur le plan hormonal, l’orgasme s’accompagne d’une augmentation aiguë des taux 

sanguins des neurohormones ocytocine et prolactine. 

Les voies nerveuses commandant les événements physiologiques périphériques caractérisant 

l’orgasme sont constituées par les systèmes autonome (parasympathique et sympathique) et 

somatique (moteur et sensoriel). L’organisation de ces voies, identique à celle décrite pour 

l’éjaculation, inclut chez l’humain les centres sympathiques thoracolombaires, 

parasympathiques et moteurs sacrés. L’activation maximale de ces centres médullaires lors de 

l’orgasme résulte également en une stimulation de l’ensemble des systèmes autonome et 

somatique innervant d’autres organes comme le cœur, les vaisseaux sanguins cutanés, les 

glandes sudoripares et les muscles du plancher pelvien. Ce phénomène entraîne ainsi une 

réponse généralisée contribuant à la sensation paroxystique. 

Les motoneurones responsables des bouffées contractiles des muscles pelvipérinéaux lors de 

l’orgasme sont sous l’influence d’afférences sensorielles d’origine génitale et d’un contrôle 

cérébral activateur et inhibiteur.  

Le réseau cérébral générant la sensation de plaisir orgasmique n’est pas clairement délimité. Les 

techniques d’imagerie cérébrale pouvant être mises en œuvre chez l’être humain apportent 

quelques éclaircissements. L’aire tegmentale ventrale, une structure du mésencéphale 

appartenant aux voies mésocorticale et mésolimbique et constituant un élément clef du 

système de récompense, est fortement activée pendant l’orgasme chez la femme et chez 

l’homme. De plus, l’amygdale, une composante importante du système limbique intégrant les 

stimuli sensoriels et jouant un rôle essentiel dans le conditionnement aversif, est désactivée au 

moment de l’orgasme chez l’homme. Il est à noter que l’activation de l’aire tegmentale ventrale 

et la désactivation de l’amygdale sont également observées lors de la prise de cocaïne et 

d’héroïne.



B. Physiologie de l’éjaculation : [133]  

L’éjaculation peut être définie comme une série d’événements physiologiques aboutissant à 

l’expulsion du sperme au méat urétral. L’éjaculation est une fonction complexe faisant 

intervenir des événements sécrétoires et musculaires selon une séquence parfaitement définie 

qui nécessite une coordination des composantes sympathique, parasympathique et somatique 

(sensoriel et moteur) du système nerveux. L’éjaculation comprend deux phases distinctes : 

l’émission et l’expulsion. Ces deux phases sont commandées par un générateur spinal de 

l’éjaculation incluant les neurones lombospinothalamiques (LSt) récemment identifié chez le rat 

et sont sous l’influence activatrice et inhibitrice d’afférences sensitives périphériques et de 

projections d’origine cérébrale. La phase d’émission comprend la sécrétion du liquide séminal 

par les glandes sexuelles accessoires, la contraction du tractus séminal de l’épididyme à la 

prostate, assurant le transport des spermatozoïdes, et la fermeture du col vésical. La phase 

d’expulsion correspond aux contractions rythmiques de la musculature lisse urétrale et de la 

musculature striée périnéale, et notamment le muscle bulbospongieux, aboutissant à 

l’expulsion du sperme (fig 11). 

 

Figure 11: Représentation schématique des deux phases de l’éjaculation. 
 

L’ensemble des organes et des structures anatomiques impliqués dans la survenue de 

l’éjaculation reçoit à la fois une innervation sympathique et parasympathique. Celle-ci est 

essentiellement issue, d’une part, du plexus pelvien ou plexus hypogastrique inférieur qui 
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représente un carrefour pour les fibres nerveuses des nerfs pelviens (composante 

parasympathique) et hypogastriques (composante sympathique) et, d’autre part, de la chaîne 

sympathique paravertébrale lombosacrée. On considère généralement que l’émission est 

contrôlée exclusivement par le système nerveux sympathique, cependant une synergie entre 

l’innervation sympathique et parasympathique est la règle pour la plupart des fonctions 

viscérales. Ainsi des mécanismes adrénergiques et cholinergiques sont impliqués dans le 

contrôle nerveux de l’éjaculation ainsi que des mécanismes non adrénergiques non 

cholinergiques représentés par des fibres peptidergiques, purinergiques et nitrergiques (NO) 

récemment mises en évidence. Les observations cliniques ainsi que les données anatomiques et 

pharmacologiques ont fourni une vision globale du contrôle autonome périphérique de 

l’émission : les mécanismes parasympathiques cholinergiques participent au contrôle de la 

sécrétion épithéliale des glandes sexuelles accessoires et les mécanismes sympathiques 

adrénergiques sont responsables de la contraction des fibres musculaires lisses du tractus 

séminal et du col vésical. 

Les contractions des muscles striés pelvipérineaux sont commandées par les efférences 

somatomotrices issues de la moelle épinière sacrée chez l’homme et atteignant les muscles 

striés pelvipérinéaux via le nerf honteux. 

L’innervation sensorielle du tractus séminal a fait l’objet de peu de travaux et son rôle 

fonctionnel demeure mal connu. Il apparaît cependant que plusieurs voies afférentes projetant 

vers les niveaux thoracolombaires et sacrés exercent un rôle activateur sur la réponse 

éjaculatoire. 

Les deux phases de l’éjaculation sont médiées par des réflexes organisés chez l’homme aux 

étages spinaux thoracolombaires et sacrés. En effet, l’éjaculation persiste après lésion 

médullaire complète chez l’homme. Cependant, la difficulté d’obtenir une éjaculation après 

traumatisme médullaire est largement documentée. Néanmoins, lorsque les segments 

lombosacrés de la moelle épinière sont épargnés par la lésion, une éjaculation peut être 

provoquée chez des patients présentant une solution de continuité des fibres de l’axe 

cérébrospinal. Ces observations montrent que le système moteur à l’origine des contractions 

stéréotypées des muscles striés pelvipérinéaux se trouve dans la moelle épinière. De plus 
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l’émission réflexe, la fermeture du col vésical et les contractions rythmiques du muscle 

bulbospongieux impliquées dans l’expulsion du sperme sont autant de réflexes spinaux très 

probablement provoqués par le recrutement des afférences sensitives du nerf pudendal. Ce fait 

a été exploité avec succès pour recueillir du sperme chez des patients traumatisés médullaires 

en réponse à une stimulation de type vibratoire appliquée sur le gland. 

Les centres spinaux sympathiques thoracolombaires, parasympathique et somatique moteur 

sacrés jouent un rôle primordial dans l’éjaculation. Leur activité synchronisée est essentielle 

dans le processus éjaculatoire et la récente identification, chez le rat, d’un groupe de neurones 

lombaires spinothalamiques (LSt) formant un générateur spinal de l’éjaculation constitue une 

avancée majeure dans la meilleure compréhension de la commande des mécanismes 

périphériques (fig 12). Il est probable que les neurones LSt soient sous l’influence d’une 

modulation cérébrale mais celle-ci n’a pas encore été caractérisée. 
 

 

Figure 12: Commande spinale de l’éjaculation  

GSE : générateur spinal d’éjaculation, sa localisation chez l’homme n’est pas certaine - CGD : commissure 
grise dorsale - IML : colonne intermédiolatérale - NPS : noyau parasympathique sacré 
 

La modulation cérébrale des centres spinaux thoracolombaires et sacrés est en revanche mieux 

connue. Une de ces voies modulatrices fait intervenir des neurones du tronc cérébral 
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(notamment du noyau paragigantocellulaire ; PGi) exerçant un tonus inhibiteur sur le réflexe 

d’expulsion comprenant des stimuli sensoriels d’origine pénienne comme branche afférente et 

des messages moteurs à destination des muscles striés pelvipérinéaux comme branche 

efférente. Parmi les structures cérébrales contrôlant l’éjaculation (fig 13), l’aire préoptique 

médiane (MPOA) via ses projections sur le noyau paragigantocellulaire et le noyau 

paraventriculaire de l’hypothalamus qui projette, quant à lui, sur les neurones 

préganglionnaires autonomes des centres spinaux de l’éjaculation jouent un rôle essentiel. La 

division parvocellulaire du noyau subparafasciculaire occupe une position charnière dans le 

réseau cérébral de l’éjaculation en recevant des afférences en provenance des LSt et en 

projetant sur plusieurs entités du réseau notamment l’aire préoptique médiane et le noyau 

paraventriculaire mais aucune étude fonctionnelle n’a permis d’établir son rôle avec précision. 

L’étendue du réseau cérébral responsable de la réponse éjaculatoire implique la participation 

de différents neurotransmetteurs et neuromodulateurs. Parmi ceux-ci, la dopamine, la 

sérotonine et l’ocytocine jouent un rôle particulièrement important. 

 
Figure 13: Contrôle cérébral de l’éjaculation 
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SPF : noyau subparafasciculaire - AM : amygdale - APOM : aire préoptique médiane - NPV : noyau 
paraventriculaire de l’hypothalamus - LST : lit de la strie terminale - NP : noyau pré-optique - GPA: 
substance grise périaqueducale - PGi : noyau paragigantocellulaire 

C. Relation entre orgasme et éjaculation :   

L’orgasme est considéré par certains auteurs [134] comme un troisième stade de l’éjaculation. 

Cette sensation serait due à un processus de transformation par le cerveau de stimuli sensoriels 

conduits par le nerf pudendal au moment de la contraction autour du bulbe urétral. Le 

déclenchement de l’orgasme par l’éjaculation n’est cependant pas démontré de façon formelle.  

Mah et Binik (2001) [135] remettent néanmoins en question le lien obligatoire entre 

l'expérience orgasmique et les évènements éjaculatoires. Kinsey et ses collègues (1954) 

[136] justifient cette distinction en rappelant que l'éjaculation n'est qu'un des éléments 

physiologiques qui caractérise l'orgasme. 

Ainsi, il est possible pour l’homme adulte d’avoir un orgasme sans éjaculer, en particulier les 

orgasmes pré-pubertaires, les orgasmes régulièrement retrouvés après prostatectomie radicale 

et les orgasmes lors des méthodes de blocage et de contrôle de l’éjaculation (méthodes qui 

consistent en la rétention de l'orgasme jusqu'à un point d'intensité maximale et qui peuvent 

provoquer une absence d'éjaculation malgré un orgasme puissant). De plus, La fréquence des 

orgasmes sans éjaculation augmente à partir de 70 ans et la diminution du volume de l’éjaculat 

est constatée après 60 ans [137]. 

A l’inverse, la survenue d’éjaculation sans orgasme est tout aussi possible, c’est le cas 

des éjaculations précoces ou des éjaculations anhédoniques. 

Ainsi, pour tous ces raisons les auteurs réfutent donc l'idée d'un lien obligatoire entre orgasme 

et éjaculation. 
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D. Les cas avec prostatectomie radicale : [138]  

La prostatectomie radicale est actuellement le traitement de référence pour les cancers de 

prostate cliniquement localisés (≤ T2 C) chez des patients qui ont une espérance de vie 

supérieure ou égale 10 ans. Différentes études ont observé que ce traitement permettait 

d’obtenir une excellente survie à long terme avec une morbidité relativement limitée. 

Classiquement, la prostatectomie radicale rétropubienne a été régulièrement associée avec la 

survenue d’une impuissance en post-opératoire. 

Dans la plupart des études, la fonction sexuelle après prostatectomie radicale a été évaluée par 

des observateurs extérieurs (médecin, infirmière). Cependant ces évaluations de la satisfaction 

des patients ou de la gêne provoquée par le traitement peuvent être très subjectives surtout 

lorsque l’estimation est faite par le médecin. Certains patients, bien qu’ayant un retentissement 

objectif minime, peuvent être extrêmement insatisfaits du résultat fonctionnel. A l’opposé 

d’autres patients sont très peu gênés et ce malgré des signes objectifs sévères. Finalement, il est 

clair que la perception des patients de leur propre maladie est extrêmement variable et qu’il y a 

des facteurs autre que les signes purement objectifs qui entrent dans cette perception.  

Seth E. LERNER et al. en 1996, [138] rapportent dans une étude prospective  auprès de 11 

patients que la totalité des 11 patients étaient sexuellement actif en post-opératoire et donc 

que les patients étaient certainement satisfaits du traitement. Cependant lorsque les patients 

répondent à un questionnaire de qualité de vie validé, près des trois quarts d’entre-eux 

signalent avoir des difficultés pour obtenir ou pour maintenir une érection. Plus encore il est 

apparu que seulement 2 des 11 patients se sentiraient comme plutôt satisfait de leur fonction 

sexuelle. Ainsi, l’évaluation de la fonction sexuelle après prostatectomie basée uniquement sur 

l’évaluation médicale est probablement biaisée et ne reflète pas exactement la propre 

perception des patients.  

En 1982, WALSH et DONKER ont permis l’évolution de la prostatectomie radicale en identifiant 

les éléments neuro-vasculaires de l’érection [139]. Leurs conclusions étaient que ces structures 

neuro-vasculaires destinées aux corps caverneux pouvaient être lésées lors de la prostatectomie 

radicale et être à l’origine des dysérections postopératoires. Cependant plus récemment, 
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d’autres investigateurs ont avancé une hypothèse vasculaire à l’origine des impuissances après 

prostatectomie [140-141], ABOSEIF et al. ont constaté que 40% des patients qui étaient 

impuissant après prostatectomie radicale n’étaient pas améliorés par les injections 

intracaverneuse [140]. La conclusion de cette étude a été qu’il existait probablement une 

insuffisance artérielle possiblement associée à des fuites veineuses pour expliquer la survenue 

de ces impuissances après prostatectomie radicale malgré la préservation des bandelettes 

neurovasculaires. Il est intéressant de noter que dans la série de Seth E. LERNER et al. 3 des 5 

patients qui se sont déclarés plutôt insatisfait de leur fonction sexuelle postopératoire avaient 

pourtant une fonction érectile normale lors de l’étude par objectif par Rigiscan. Ceci suggérerait 

que des facteurs psychogènes pourraient également contribuer à la survenue d’un trouble 

sexuel postopératoire. Ainsi, il est possible de conclure que l’impuissance après prostatectomie 

radicale est d’origine multi-factorielle.  
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IV.  Physiopathologie de l’hyperplasie congénitale des 
surrénales : 
C’est un groupe de désordres autosomique récessif causé par des mutations au niveau des 

gènes qui codent les enzymes responsables de la biosynthèse du cortisol : 21-hydroxylase 

(21OH), 11β-hydroxylase (11ΒOH), 17α-hydroxylase (17α OH ; connu aussi par 17,20-lyase), 3β-

hydroxystéroïde déshydrogénase type 2 (3βHSD2), steroidogenic acute regulatory protein (star), 

P450 SCC, P450 oxydoréductase (POR). [10]  

 

A. Défaut de conversion du cholestérol en 
prégnénolone : 

1.  Hyperplasie lipoïde des surrénales : 

La protein StAR joue un rôle essentiel dans la synthèse des hormones surrénaliennes, elle 

permet le transfert du cholestérol extra-membranaire au niveau de la membrane mitochondrial 

interne. C’est une étape clé dans la synthèse des stéroïdes. [10]  

Une mutation de la protéine StAR définit l’hyperplasie lipoïde des surrénales, caractérisé par un 

défaut de conversion du cholestérol en prégnénolone, précurseur commun des trois voies de la 

stéroïdogenèse, ceci est à l’origine de l’absence de synthèse de toutes les hormones 

stéroïdiennes et une accumulation du cholestérol non mobilisable au niveau des surrénales. 

[11]  

Cliniquement, elle se manifeste par un syndrome de perte de sel au cours de la première année 

de vie, des OGE de type féminin chez les deux sexes. En absence de traitement l’hyperplasie 

lipoïde est rapidement fatale du fait de l’insuffisance surrénalienne profonde. [12]  

2.  Déficit en protéine p450scc : 

La protéine P450scc est l’enzyme qui catalyse la transformation du cholestérol en prégnénolone 

au niveau des mitochondries. Le gène CYP11A codant est localisé sur le chromosome 15. [13]  
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Une mutation au niveau du gène est à l’origine d’un déficit de l’enzyme ce qui empêche la 

synthèse de prégnénolone. 

Cliniquement, il présente les mêmes manifestations que l’hyperplasie lipoïde des surrénales, 

cependant, les patients atteints ont une atrophie des glandes surrénales et des gonades. 

La similitude clinique et biochimique du déficit en p450scc et l’hyperplasie lipoïde des 

surrénales impose un test d’ADN, qui reste la seule méthode pour distinguer les deux. [10]  

 

B.  Déficit en 3βHSD2 : 

3β-hydroxystéroïde déshydrogénase existe en 2 isoformes ; type 1 (3βHSD1) et type 2 (3βHSD2), 

ils sont codés respectivement par les gènes HSD3B1 et HSD3B2. 

Le gène HSD3β2 est exprimé majoritairement au niveau de la surrénale et des gonades, alors 

que le gène HSD3β1 est exprimé au niveau du placenta et du tissu périphérique. 

L’altération de la fonction du 3βHSD2 entraine une diminution de la concentration de 

l’aldostérone, cortisol, et l’androsténidione, et une augmentation de la concentration du rénine, 

d’ACTH, et dehydroépiandrostérone. La conversion périphérique du dehydroépiandrostérone 

en testostérone est possible grâce à l’action du 3βHSD1 présent au niveau du tissu 

périphérique.  

Cliniquement, les patients se présentent dès l’enfance avec un syndrome de perte de sel, des 

organes génitaux externes masculins non développés, rarement une virilisation des filles. [10]  

 

C.  Déficit en 17α-hydroxylase : 

L’hyperplasie congénitale des surrénale par déficit en 17α-hydroxylase est due à des mutations 

du gène CYP17A1. Exprimé au niveau de la zone fasciculaire et réticulaire, le gène code une 

enzyme qui assure la production des stéroïdes sexuelles. 
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Le déficit en 17α-hydroxylase entraine une altération de la production gonadique et 

surrénalienne des stéroïdes sexuelles à l’origine d’infantilisme sexuel, des troubles de puberté, 

et un blocage de la production de dehydroépiandrostérone ce qui stoppe l’adrenarche et le 

développement de la pilosité axillaire et pubienne, il engendre également une augmentation de 

la concentration du corticostérone et du desoxycorticostérone, ces derniers entraine une 

rétention hydrosodé avec une hypertension artérielle, une hypokaliémie et une suppression de 

la production de l’aldostérone. Les concentrations élevées en corticostérone, précurseur de 

glucocorticoïdes, explique l’absence de crise surrénalienne au cours du déficit en 17α-

hydroxylase. 

Cliniquement, le déficit en 17α-hydroxylase entraine chez les deux sexes des OGE de type 

féminin, l’absence de caractères sexuelles secondaires lors de la puberté avec hypogonadisme 

hypergonadotrope et une baisse de la concentration de la rénine avec une Hypertension 

artérielle. [10]  

 

D.  Déficit en P450-oxydoreductase : 

P450-oxydoreductase (POR) joue un rôle essentiel dans le transport des électrons au niveau du 

réticulum endoplasmique, plusieurs enzymes notamment 17OH, 21OH et l’aromatase 

dépendent de POR dans leur activité catalytique. Initialement combiné aux déficits en 17OH et 

21OH, sa découverte a permis de mieux comprendre le mécanisme des déficits hormonaux 

multiples. [10]  

Le déficit en POR entraîne des déficits multiples dans la stéroïdogenèse. Cliniquement, il se 

manifeste par un trouble de la différenciation sexuelle survenant dans les deux sexes, des 

malformations du squelette caractéristiques du syndrome d’Antley–Bixler. 

Chez la fille, une virilisation importante des OGE causée par l’existence d’une voie accessoire à 

la synthèse de dihydrotestostérone (DHT): la 17-OHP accumulée au niveau surrénalien et 

ovarien est convertie directement en DHT par une 5-réductase de type 1 dont l’expression 

s’arrête après la naissance.  
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Les garçons atteints sont parfois hypovirilisés, avec des degrés variables allant du micropénis à 

l’hypospade périnéoscrotal. [14]  

 

E.  Déficit en 11β-hydroxylase : 

L’hyperplasie congénitale des surrénales par déficit en 11β-hydroxylase est due à des mutations 

du gène CYP11β1. L’enzyme codé par le gène fonctionne au niveau de la zone fasciculaire des 

surrénales et il convertit le 11-desoxycortisol (S) en cortisol, et le desoxycorticostérone (DOC) en 

corticostérone sous la régulation de l’ACTH.  

La plupart des mutations du gène CYP11β1 correspondent à une activité enzymatique minime 

ou absente, il en résulte la forme classique de l’hyperplasie congénitale des surrénales.  

L’altération de la 11-hydroxylation entraine une diminution de la synthèse de la corticostérone 

et du cortisol, accumulation des métabolites en amont (les métabolites S et DOC) et une 

déviation de la cascade enzymatique vers la production d’androgènes. 

Cliniquement, les patients avec déficit en 11β-hydroxylase se présente avec une hypertension 

artérielle due à l’action minéralocorticoïde du DOC, et une virilisation des fœtus 46, XX par la 

synthèse accrue d’androgènes. [10]  

F.   Déficit en 21-hydroxylase :  

Le gène CYP21A2 codant l’enzyme 21-OH, se situe dans la région du leucocyte antigène humain 

(HLA) classe III du chromosome 6.  

Le déficit en 21OH entraine une baisse de la synthèse des glucocorticoïdes et 

minéralocorticoïdes, et une stimulation de la production des précurseurs notamment le 17-

hydroxyprogesterone, ce dernier permet le diagnostic de l’hyperplasie congénitale des 

surrénales. 

La production excessive des androgènes est due à l’hypersécrétion d’ACTH hypophysaire 

secondaire à l’inhibition du rétrocontrôle négatif par insuffisance de synthèse du cortisol.  
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Cette sécrétion accrue des androgènes surrénaliens à partir de la 8e semaine de grossesse et 

leur transformation périphérique en testostérone et dihydro-testostérone entraine une 

virilisation des OGE chez le fœtus 46, XX. L’hyperandrogénie est par la suite responsable d’une 

puberté précoce avec croissance somatique accélérée aboutissant à une petite taille adulte. 

[10]  
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I. Type d’étude 
C’est une étude rétrospective des différents cas d’hyperplasie congénitale 

des surrénales (46, XX) qui ont bénéficiés d’une chirurgie de masculinisation 

au sein du service de chirurgie C de l’hôpital d’enfants. 
 

II. Période d’étude : 
L’étude s’étale sur une période de 10 ans, allant de l’année 2007 à l’année 

2017. 
 

III. Critères d’inclusion : 
Ont été inclus dans cette étude les enfants porteurs d’une hyperplasie 

congénitale des surrénales et qui ont été masculinisé durant cette période 

au sein du service de chirurgie C à l’hôpital d’enfants de Rabat.  
 

IV. Critères d’exclusion : 
Sont exclus de cette étude les cas d’hyperplasie congénitale des surrénales 

chez les patients (46, XY), et les hyperplasies congénitales des surrénales qui 

ont bénéficiés d’une chirurgie de féminisation. 
 

V. Méthodologie : 
Le recueil des données a été réalisé à partir du dossier médical des patients 

qui ont été masculinisé, ainsi l’étude s’est basée sur : 

 Les données de l’interrogatoire et de l’examen clinique. 
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 L’exploration morphologique qui a comporté une échographie 

abdomino-pelvienne, une génitographie. 

 Le bilan hormonal à savoir le dosage de la testostérone, de la 

progestérone, du 17 OH progestérone, et le cortisol. 

 L’analyse cytogénétique notamment le caryotype. 

 La coelioscopie et l’étude anatomopathologique des pièces 

opératoires. 
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VI. Les observations : 
Cas N°1 : 

Nom et prénom  B. O 
Ville Kenitra 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 5 ans 
Antécédents Pas de consanguinité 
Examen clinique Bourgeon génital de 2,5cm/1cm.  

Pas de gonades palpables.  
Bourrelet génital de type scrotal. 
Orifice unique pénien hypospade. 
Prader IV. 
Petite taille, musculature 
développée. 

Bilan biologique -Caryotype: 46, XX 
-Bilan hormonal:  
17OHP : ↗↗ 
Testostérone : ↗ 
Œstradiol : � 
Age osseux : 9ans 

Bilan radiologique Echo abd-pelv : loges surrénaliennes 
sans anomalies, présence d’utérus, 
testicules non vus. 
Génitographie : urètre de type 
masculin, utricule prostatique, 
tractus urinaire inf long (sinus 
urogénital), cavité utérine de taille 
normale. 
Opacification par la sonde : Cavité 
vaginale bien développé et 
opacification simultanée de la vessie. 
A noter également une bonne 
opacification de la cavité utérine et 
des trompes avec une bonne 
diffusion péritonéale. 
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Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : Présence d’utérus avec 
les trompes et les deux ovaires, 
absence de pédicule spermatique ou 
de testicules au niveau de l’orifice 
inguinale interne. 
Anapath : OGI de type féminin sans 
anomalie histologique. 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc en 21 hydroxylase 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement Coelioscopie : Hysterocolpectomie + 

ovariectomie bilatérale. 
Cure de l’hypospadias :  
Par technique de Duckett. 
Mise en place d’une prothèse 
testiculaire. 

Suivie  
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Cas N°2 : 

Nom et prénom  B. M 
Ville Boulmane  
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 12 ans 
Antécédents -Accès de paralysie periodique 

hypokaliemique depuis l’âge de 8ans. 
-Consanguinité de 3e degré. 

Examen clinique TA : 180/140 mmHg 
Bourgeon génital de 5cm/2cm. 
Bourrelets de type masculin. 
Pas de gonades palpables. 
1 seul orifice au niveau de la région 
vulvaire, hypospadias post.  
Prader IV 
Petite taille, musculature 
développée. 
S1 à droite (tanner) 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal :  
Testostérone : ↗↗ 
17OHP : ↗  
FSH : �     LH : � 
11désoxycortisol : ↗↗↗ 
11désoxycorticostérone : ↗↗↗ 
Age osseux : 18 ans selon ATLAS 

Bilan radiologique Echographie : Absence de testicules, 
présence d’utérus, les deux 
surrénales sont augmentés de taille  
Génitographie : urètre de type 
masculin, injection des cryptes 
prostatiques. En complément avec 
l’écho : utérus de taille normale, 
ovaires normaux. 
TDM : Hyperplasie surrénalienne 
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bilatérale avec macronodule 
prédominant à Gche, Néphrocalcinose 
bilatérale. Et ambiguïté sexuelle. 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : Présence d’utérus + 2 
trompes, avec des ovaires. 
Anapath :  OGI de type féminin de 
structure histologique normale 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 11β-hydroxylase + HTA 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale. 
Cure de l’hypospadias : 
Par technique de KOYANAGI 

Suivi  
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Cas N° 3 : 

Nom et prénom M.B 
Ville Oujda 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 10 ans 
Antécédents Pas de consanguinité. 

2 frères décédé :  
- 1e décédé à 4 ans, cause inconnue. 
- 2e décédé à 1 mois dans un tableau de 
DSH et de vomissements. 

Examen clinique Bourgeon génital de 7cm/3cm. 
Bourrelets de type masculin. 
Pas de gonades palpables. 
Méat urétrale en place.  Prader V 
Pilosité pubienne P4 de tanner, pilosité 
axillaire légère. 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal : Testostérone : ↗ 
17OHP : ↗ ↗ 
Cortisol 8H : � 
Age osseux : 15 ans pour un âge 
chronologique de 10 ans 

Bilan radiologique Echographie : Surrénales augmentés de 
taille mesurant 12mm/13mm à droite et 
17mm/15mm à gauche. OGI de type 
féminin. Testicules non visualisés. 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : présence d’utérus + 2 
trompes, avec des ovaires. 
Anapath : OGI de type féminin de structure 
histologique normale. 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21 OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + annexectomie 
bilatérale. 

Suivi  
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Cas N° 4 : 

Nom et prénom K. R 
Ville Rabat 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 2 ans 
Antécédents Pas d’antécédents notables 
Examen clinique Bourgeon génital de 3cm/1,5cm 

Bourrelets de type masculin 
Pas de gonades palpables 
1 seul orifice au niveau de la région 
vulvaire, hypospadias post.  
Prader IV. 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal :  
Testostérone : ↗↗↗ 
17OHP : ↗  
Cortisol : ↗ 
Age osseux : 8 ans 

Bilan radiologique Echographie : formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
vaginale. 
Génitographie : urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : OGI de type féminin. 
Anapath : ovaires de structure 
histologique normale 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21 OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale 
Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Duckett 

Suivi Fistule 
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Cas N° 5 : 

Nom et prénom S. M 
Ville Casablanca 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 7 ans 
Antécédents Pas d’antécédents notables 
Examen clinique Bourgeon génital de 3cm/1,5cm 

Bourrelets de type masculin 
Pas de gonades palpables 
1 seul orifice au niveau de la région 
vulvaire, hypospadias post Prader IV 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal :  
Testostérone : ↗↗ 
17OHP : ↗  
Cortisol : ↗ 
Age osseux : 11 ans 

Bilan radiologique Echographie : Formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
vaginale. 
Génitographie : Urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21 OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement Chirurgie classique : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale 
Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Koyanagi 

Suivi Fistule 
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Cas N° 6 : 

Nom et prénom R. A 
Ville Meknès 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 8 ans 
Antécédents Pas de consanguinité  
Examen clinique -Bourgeon génital de 3,5cm/2cm. 

-Bourrelets de type masculin. 
-Pas de gonades palpables. 
-1 seul orifice au niveau de la région 
vulvaire, hypospadias post.  
-Prader IV 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal :  
Testostérone : ↗↗↗ 
17OHP : ↗  
Cortisol : ↗ 
Age osseux : 11 ans 

Bilan radiologique Echographie : formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
vaginale. 
Génitographie : urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement -Chirurgie classique : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale. 
-Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Duckett 

Suivi  
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Cas N°7 : 

Nom et prénom M. O. H. M 
Ville Lybie 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 11 ans 
Antécédents Consanguinité 2eme degré 
Examen clinique -Bourgeon génital de 6cm/3cm. 

-Bourrelets de type masculin. 
-Pas de gonades palpables. 
-un seul orifice vulvaire, hypospadias 
post. Prader IV 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal : Testostérone : ↗ 
17OHP :  ↗ 
Cortisol : � 
Age osseux : 17 ans 

Bilan radiologique Echographie : surrénales augmentées de 
volume, formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
vaginale. 
Génitographie : urètre de type masculin ; 
cavité vaginale bien développée. 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : présence d’utérus de 
trompes et des ovaires, absence de 
testicules. 
Anapath : OGI de type féminin de 
structure histologique normale. 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement -Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale. 
-Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Duckett 

Suivi  



83 

 

Cas N°8 : 

Nom et prénom B. S 
Ville Beni Mellal 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 3 ans 
Antécédents Consanguinité 2 ème degré 
Examen clinique -Bourgeon génital de 2,5 cm/1,5cm. 

-Bourrelets de type masculin. 
-Pas de gonades palpables. 
-méat urétrale en place 
-Prader V 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal :  
Testostérone : ↗↗↗ 
17OHP : ↗ ↗ 
Cortisol : ↗ 
Age osseux : 9 ans  

Bilan radiologique Echographie : présence d’utérus, 
absence de testicules 
Génitographie : urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : OGI de type féminin, 
absence de testicules 
Anapath : ovaires de structure 
histologique normale 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement -Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale.  

Suivi  
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Cas N° 9 : 

Nom et prénom  A. A 
Ville Kalaa Sraghna 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 5 ans 
Antécédents Pas d’antécédents notables 
Examen clinique -Bourgeon génital de 4cm/2,5cm. 

-Bourrelets de type masculin. 
-Pas de gonades palpables. 
-Orifice unique au niveau de la région 
vulvaire, hypospadias post. 
-Prader IV. 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal : Testostérone : ↗↗ 
17OHP : ↗  
Cortisol : � 
Age osseux : 9ans 

Bilan radiologique Echographie : formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
vaginale. Pas de testicules. 
Génitographie : urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement -Chirurgie classique : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale. 
-Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Koyanagi 

Suivi  
 



85 

 

Cas N°10 : 

Nom et prénom R. S 
Ville Rabat 
Sexe déclaré Masculin 
Motif de consultation Anomalie de différenciation sexuelle 
Age de consultation 4 ans 
Antécédents Pas d’antécédents notables 
Examen clinique -Bourgeon génital de 2cm/1,5cm. 

-Bourrelets de type masculin. 
-Pas de gonades palpables. 
-Hypospadias post vulvaire. 
-Prader IV. 
Petite taille, musculature développée 

Bilan biologique Caryotype : 46, XX 
Bilan hormonal : Testostérone : ↗↗ 
17OHP : ↗↗ 
Cortisol : ↗ 
Age osseux : 8 ans 

Bilan radiologique Echographie : formation anéchogène 
rétrovesicale évoquant une cavité 
utérine, absence de visualisation de 
testicules. 
Génitographie : urètre de type 
masculin ; cavité vaginale bien 
développée 

Exploration coelioscopique et 
examen anatomopathologique 

Coelioscopie : OGI de type féminin, 
pas de testicules 
Anapath : ovaires de structure 
histologique normale 

Diagnostic étiologique HCS avec bloc 21OH 
Décision d’orientation sexuelle Masculin 
Traitement -Coelioscopie : 

Hysterocolpectomie + ovariectomie 
bilatérale. 
-Cure de l’hypospadias : 
Par technique de Duckett 

Suivi  
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Figure 14: Age des patients au moment du diagnostic. 

2-5 ans
50%

5-10 ans
30%

> 10 ans
20%

Age des patients au moment du diagnostic

2-5 ans  5-10 ans > 10 ans

I. L’incidence : 
Durant une période de 10 ans allant de l’année 2007 à l’année 2017, 70 patients se sont 

présentés au service pour hyperplasie congénitale des surrénales. 60 ont été féminisés (85,71%) 

et 10 cas ont été masculinisés (14,28%). 

II. Age du diagnostic : 
L’âge du diagnostic est très variable allant de 2 ans jusqu’à l’âge de 12 ans avec une moyenne de 

6.7 ans. 

Cinq patients ont été diagnostiqués entre 2 ans et 5 ans (2 ans pour le cas N°4, 3 ans pour le cas 

N°8, 4 ans pour le cas N°10, et 5 ans pour les cas N°1 et N° 9). Trois patients ont été 

diagnostiqués entre 5 ans et 10 ans (7 ans pour le cas N°5, 8 ans pour le cas N°6, et 10 ans pour 

le cas N°3). Et deux cas ont été diagnostiqués après l’âge de 10 ans (11 ans pour le cas N°7 et 

12ans pour le Cas N°2). 
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III. Sexe d’élevage : 
Tous nos patients ont été élevés comme garçons (100%). 

IV. Etiologies : 
Dans notre série, parmi les 10 patients qui ont été masculinisés, un seul cas présentait comme 

étiologie un déficit en 11β-hydroxylase (10%), les autres cas présentaient un blocage par déficit 

en 21-hydroxylase (90%). 

Donc notre étude joint la littérature, où la fréquence du déficit en 21-hydroxylase est de l’ordre 

de 95%. 

Nombre de cas Etiologie Comparaison à la littéraire 

9 cas (90%) Déficit en 21-hydroxylase 95% [21] 

1 cas (10%) Déficit en 11β-hydroxylase 5-8% [21] 

 

  

V. Antécédents : 
 Consanguinité : 

Le mariage consanguin est retrouvé chez trois patients, il s’agit d’une consanguinité du 3e degré 

chez le cas N°2 et du deuxième degré chez les cas N°7 et N°8. 

 Cas familiaux :  

Un seul patient dans notre série avait des cas similaires dans la famille, il s’agit du cas N°3 dont 

un frère est décédé dans un tableau de déshydratation et de vomissements en période 

néonatale. 

 Autres : 

On note également chez le cas N°2, la présence d’accès de paralysie périodique hypokaliemique 

depuis l’âge de 8 ans.  

Tableau 1 :  répartition des cas selon l’étiologie et comparaison à la littérature 
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VI. L’examen clinique : 
 Bourrelet : 

Les bourrelets génitaux étaient de type masculin chez tous nos patients (100%). 

 Bourgeon génital : 

La taille du bourgeon génital chez nos patients est très variable allant de 2.5cm/1cm jusqu’à 

7cm/3cm avec une moyenne de 3,85cm/1.95cm. Sachant que normalement la taille du 

bourgeon génital chez les garçons est de 3,5 ± 0,5 cm de long à la naissance, de 4 à 6 cm entre 1 

à 10 ans et de 8 à 12 cm à la puberté.  

Bourgeon génital Cas 

2,5 cm /1 cm Cas N° 1 

5 cm /2 cm Cas N° 2 

7 cm /3 cm Cas N° 3 

3 cm /1,5 cm Cas N° 4 

3 cm /1,5 cm Cas N° 5 

3,5 cm /2 cm Cas N° 6 

6 cm / 3 cm Cas N° 7 

2,5 cm / 1,5 cm Cas N° 8 

4 cm / 2,5 cm Cas N° 9 

2 cm / 1,5 cm Cas N° 10 

Tableau 2: la taille du bourgeon génital chez les différents cas 

 Les gonades : 

Nous n’avons pas trouvé de gonades palpables au niveau des bourrelets génitaux chez tous les 

patients (100%). 
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 Le stade Prader : 

La classification de Prader définit les différents degrés de virilisation des organes génitaux 

externes, allant de l'hypertrophie clitoridienne jusqu’à la masculinisation complète.  

Dans notre étude, deux patients présentaient un stade V de Prader (20%), il s’agit du cas N°3 et 

le cas N°8, et huit patients présentaient un stade IV (80%). 

 

 

Figure 15: Répartition des patients selon le stade de parder 

 Etat psychique : 

Sur le plan psychique, les patients sont satisfaits de leur identité masculine, et aucun d’eux n’a 

présenté de troubles sexuels, en se basant sur la nature des jeux préférés, leur comportement, 

leurs compagnons et leurs camarades de classe. 

  

20%

80%

Répartition des cas selon le stade de prader

Stade V

StadeIV
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 Etat sexuel : 

 Orgasme : 

Dans notre étude un patient (Cas N°2) rapporte la notion d’érection et d’orgasme. Les autres 

patients n’ont pas encore atteint l’âge de la puberté. 

 Rapport sexuel : 

Il est difficile d’apprécier cette donnée car nos patients n’ont pas encore atteint l’âge pour 

pratiquer des rapports sexuels. 

VII. Les explorations paracliniques : 
 Le caryotype :  

Le caryotype est un élément fondamental dans l’établissement du diagnostic. Il a été réalisé 

chez tous nos patients, il a objectivé un caryotype de type féminin 46, XX. 

 Dosage de la testostérone :  

Ce dosage est fait dans le but de savoir s’il y a ou non une sécrétion de la testostérone. 

Le dosage de la testostérone a été élevé chez tous les patients (100%). 
 

 Dosage de la 17OHP : 

Ce dosage a pour but de diagnostiquer, et dans certains pays de dépister l’hyperplasie 

congénitale des surrénales. 

Il a été réalisé chez tous nos patients (100%), dont les résultats été très élevés par rapport aux 

valeurs de références.  
 

 L’âge osseux :  

L’évaluation de l’âge osseux permet de rechercher une maturation osseuse précoce due à une 

exposition prématurée aux stéroïdes sexuels au cours de l’hyperplasie congénitale des 

surrénales. 
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3 patients ont un âge osseux de 9 ans (cas N°1, N°8, N°9), 2 patients ont un âge osseux de 8 ans 

(cas N°4, N°10), 2 patients ont un âge osseux de 11 ans (cas N°5, N°6), et 3 patients ont un âge 

osseux de plus de 11 ans (15ans pour le cas N°3, 17ans pour le cas N°7, et 18ans pour le cas 

N°2). 
 

Le cas Age chronologique Age osseux 

1 5 ans 9 ans 

2 12 ans 18 ans 

3 10 ans 15 ans 

4 2 ans 8 ans 

5 7 ans 11 ans 

6 8 ans 11 ans 

7 11 ans 17 ans 

8 3 ans 9 ans 

9 5 ans 9 ans 

10 4 ans 8 ans 

 

 

 

 L’échographie :  

Elle permet, d’étudier les glandes surrénales, de préciser l’anatomie génitale interne, et de 

visualiser les gonades.  

Tous les patients ont bénéficié de cet examen (100%). Chez 3 patients l’échographie a objectivé 

des surrénales augmentés de taille (30%), chez tous les patients l’échographie a révélé des OGI 

de type féminin et l’absence de visualisation des testicules. 

  

Tableau 3 : comparaison entre l’âge osseux et l’âge chronologique pour chaque patient 

 



93 

 

 La génitographie :  

Elle permet de déterminer si l’urètre est de type masculin ou féminin, et s’il y a présence d’une 

cavité vaginale. 9 patients ont bénéficié de cette examen (90%). 

Chez ces 9 patients, la génitographie a montré un urètre de type masculin et une cavité vaginale 

bien développée. 

 

 La coelioscopie :  

Cet examen a été pratiqué chez 7 patients (70%), et a objectivé la présence des OGI de type 

féminin et l’absence de testicules.  

 

 Examen anatomopathologique :  

L’examen anatomopathologique a été réalisé chez 7 patients (70%) après coelioscopie. Il a 

objectivé la présence d’OGI de structure histologique normale. 
 

VIII. Traitement chirurgical : 
 Réparation de l’hypospadias : 

Parmi les 10 patients que nous avons étudiés, 8 patients (80%) ont eu une réparation de leur 

hypospadias.  

Parmi ces 8 patients, la réparation de l’hypospadias a été faite selon la technique de DUCKETT 

chez 5 patients (62,5%) et selon la technique de Koyanagi chez 3 patients (37,5%). 
 

Technique Nombre de patients Pourcentage 

Duckett 5 62,5% 

Koyanagi 3 37,5% 

Tableau 4 : techniques de réparation de l’hypospadias et leur pourcentage. 
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 Hystérectomie et annexectomie :  

Tous les patients dans notre série ont bénéficié d’une hystérectomie avec une annexectomie 

bilatérale. 

7 patients ont été traités par coelioscopie, et seulement 3 patients ont bénéficié d’une chirurgie 

classique. 
 

 Prothèse testiculaire : 

Un seul patient de notre série a bénéficié d’une prothèse testiculaire (cas N°1) (10%). Du fait de 

leur prix très élevé, le recours aux prothèses testiculaires reste limité. 

 Complications :  

Parmi les 8 patients qui ont eu une réparation de l’hypospadias, 2 patients (25%) ont présenté 

des complications. 

 

Complication Nombre de patients Pourcentage 

Fistule 2 25% 

 

Tableau 5 : Pourcentage des complications de la chirurgie 

 

 Résultats de la chirurgie :  

Les résultats de la chirurgie étaient satisfaisants chez 8 patients (80%). 

Seulement 2 patients ont présenté des complications. 
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Discussion 
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I. Prise en charge anténatale :  
 

Le conseil génétique prénatal est proposé à toutes les familles affectées, permettant ainsi 

l’indication du traitement prénatal. L’administration de dexaméthasone chez la femme enceinte 

permet une amélioration de l’ambiguïté sexuelle chez les fœtus 46, XX affectées.   
 

La dexaméthasone est la molécule de choix car elle s’échappe à l’inactivation par la 11β-

hydroxystéroïde déshydrogénase placentaire, elle permet de diminuer la sécrétion des stéroïdes 

sexuels par la glande surrénale du fœtus. 

La dose recommandée est de l’ordre de 20ug/kg/j en 3 prises (en se basant sur le poids avant la 

grossesse). 

L’échec thérapeutique est dû à l’arrêt de traitement au cours de la grossesse, la non 

compliance, le dosage non optimal, et dans certains cas aucune explication n’a été retrouvée. 

[34]  
 

L’importance de la virilisation des OGE peut varier chez les filles touchées de la même famille 

même en absence de traitement. [35] Afin de prévenir cette virilisation, le traitement prénatal 

doit être administré sans retard au cours du 1er trimestre pour toute femme dont le fœtus est à 

haut risque. 
 

Il est important de garder en tête qu’il s’agit d’une pathologie autosomique récessive, par 

conséquence, la probabilité d’avoir un fœtus 46, XX atteint de la maladie si les deux parents 

sont des porteurs sains est de l’ordre de 1/8. C’est-à-dire que 7 grossesses sur 8 seront traitées 

inutilement afin de prévenir un seul cas d’ambigüité sexuelle. Pour minimiser l’excès de 

dexaméthasone chez les garçons et les filles non affectés, le recours au diagnostic génétique est 

crucial. [1] 
 

 A long terme, la sécurité du traitement prénatal reste incertaine. Aucune malformation 

congénitale n’a été relatée, et l’incidence de la mortalité des fœtus traités en prénatal ne 

dépasse pas celle de la population générale. Cependant, les effets des glucocorticoïdes 

pourraient passer inaperçus au début de la vie. [36] [37] 
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 Il existe une incidence variable des complications maternelles. Le syndrome de Cushing, la prise 

de poids, et l’hypertension artérielle ont été rapportés chez environ 1% des femmes traitées au 

cours de la grossesse. 

Ainsi, les femmes doivent être informées des risques potentiels pour elles-mêmes et pour leur 

fœtus, et la possibilité du manque de bénéfice pour un fœtus 46, XX affecté. [1]  
 

En pratique, le diagnostic anténatal doit être proposé dès le 1er mois de grossesse en suivant les 

étapes suivantes : 
 

 D’abord il faut dater la grossesse à l’aide d’une échographie. 
 

 Ensuite il faut déterminer le sexe du fœtus sur un prélèvement de sang maternel dès la 

6e semaine d’aménorrhée. 
 

 Si le fœtus est de sexe féminin : 
 

 Il faut mettre en route le traitement par la Dexaméthasone en attendant la confirmation de 

l’atteinte du fœtus.  
 

Les deux parents doivent être informés des bénéfices/risques de ce traitement, des limites des 

connaissances sur ses éventuels effets secondaires à long terme, et de l’intérêt du suivi dans un 

centre spécialisé. 
 

Une ponction du trophoblaste peut être réalisée vers 11-12 SA, pour préciser le caryotype et 

pour l’analyse moléculaire du gène CYP21A2.  
 

Si le fœtus est atteint, le maintien du traitement doit être discuté avec le pédiatre 

endocrinologue, le gynécologue et le biologiste moléculaire dans un centre spécialisé. 
 

 Si le fœtus est masculin :  

Discuter une amniocentèse à 16 SA pour l’analyse moléculaire du gène CYP21A2 afin de faciliter 

la prise en charge néonatale en cas de nourrisson atteint. [20] 
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II. Le dépistage néonatal : 

A. Objectif du dépistage : 
Le dépistage néonatal de l’Hyperplasie congénitale des surrénales concerne la forme « classique 

», il a été introduit en France en 1995. Il fait partie des 5 maladies dépistées de manière 

systématique chez tous les nouveau-nés, quel que soit leur âge gestationnel, par un test sur 

papier buvard au 3e jour de vie (plus exactement entre la 72e et la 96e heure de vie). [31]   

Le Seuil du dépistage est de 17OHP > 25 nmol/l chez le nouveau-né à terme, ou 40 nmol/l chez 

le prématuré (< 37 SA). Des faux positifs peuvent être rencontrés, il s’agit des prématurés qui 

présentent des taux élevés de 17OHP, ou lors d’un stress néonatal. [2]  

L’objectif principal du dépistage est de permettre un diagnostic précoce de la maladie dans sa 

forme « classique » afin de mettre en place le plus tôt possible le traitement substitutif qui 

prévient le syndrome de perte de sel, principale complication mortelle survenant généralement 

lors de la deuxième semaine de vie, et réduire ainsi la morbi-mortalité liée à cette maladie.  

Le dépistage permet également d’éviter une erreur d’attribution de sexe chez la fille, liée à la 

virilisation des organes génitaux externes à la naissance. [32] [33] 

B. Stratégie du dépistage : 
Sur un papier buvard, elles sont déposées des gouttelettes de sang prélevées chez le nouveau-

né entre la 72e et la 96e heure de vie. Cet examen permet le dosage de la 17OHP et donc de 

dépister l’HCS  

L’échantillon est ensuite analysé de manière automatisée selon l’une des deux principales 

techniques immunologiques : la technique Immunofluorométrique et la technique 

Radioimmunologique. [31] 

La positivité du test de dépistage est déterminée par deux types de seuils : il s’agit du seuil de 

« retest » qui entraine une nouvelle vérification sur le même échantillon, et le seuil d’« action » 

qui entraine également une vérification mais cette fois-ci sur un second échantillon. 
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Tout prélèvement ayant un taux de 17OHP supérieur au seuil de retest est vérifié en double sur 

le même prélèvement : 

- Si la moyenne du doublet est inférieure au seuil 2, dit d’action, alors il est considéré 

comme normalisé.  

- Si en revanche, elle est supérieure à ce seuil, l’enfant est considéré comme suspect et il 

sera soit convoqué (s’il s’agit d’un nouveau-né à terme), soit recontrôlé (s’il s’agit d’un 

prématuré, quel que soit son âge gestationnel).  

 

Lorsque le seuil d’action du premier prélèvement est dépassé, l’information est communiquée 

dans le service prenant en charge l’enfant (s’il y est toujours hospitalisé) ou au médecin traitant 

le cas échéant pour la réalisation d’un deuxième prélèvement selon la même méthode puis, il 

est analysé par les mêmes techniques avec l’utilisation du même seuil. 

 Si le seuil d’action est de nouveau dépassé, la famille est convoquée en urgence afin de réaliser 

une consultation spécialisée qui permettra de confirmer ou non le diagnostic par un test 

génétique, [33] et de mettre en place le traitement substitutif sans retard.  

L’efficacité du dépistage dépend de la rapidité de ce processus, qui doit permettre de mettre en 

place le traitement substitutif et de prévenir la survenue du syndrome de perte de sel. 

Actuellement, en France, l’âge médian au diagnostic est de 6 jours. [38]  

C. Coût du dépistage : 
Le budget alloué pour chaque test de dépistage de l’HCS en France est de 1,60 euros.  

Le coût moyen du multi-dépistage (dépistage néonatal des 5 pathologies) est de 10,2 euros par 

nouveau-né, soit 8 280 780 d’euros pour 809 078 nouveau-nés testés. 

 En 2014, le coût par malade a été estimé à 27 543 euros.  

Des économies d’environ 12 800 euros peuvent être réalisées si on supprime le test de 

dépistage chez les grands prématurés qui sont au nombre de 8 000 nouveau-nés par an. [20] 
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D. Arbre décisionnelle : 
 

 

 

Figure 16 : Arbre décisionnelle du dépistage néonatal de l’HCS en France 
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III. Diagnostic postnatal : 

A. L’étude clinique 
L’hyperplasie congénitale des surrénales revêt plusieurs aspects cliniques selon le degré 

d’atteinte des allèles. On décrit une forme sévère avec un déficit en aldostérone réalisant le 

syndrome de perte de sel, et une forme moins sévère sans déficit en aldostérone, réalisant un 

tableau de virilisation. Ces deux formes représentent la forme classique de l’hyperplasie 

congénitale des surrénales. Il existe également des formes non classiques qui peuvent être 

asymptomatiques ou caractérisées par des signes d’excès en androgène. [1]  

1. Forme classique avec perte de sel : 

a) Le syndrome de perte de sel : 

L’altération de la 21-hydroxylation entraine un déficit de la synthèse d’aldostérone, et une 

augmentation des précurseurs en amont du bloc enzymatique notamment la progestérone et la 

17-hydroxyprogesterone ces derniers agissent comme des antagonistes des minéralocorticoïdes 

et aggravent d’avantage le déficit en aldostérone [15]  

L’aldostérone permet la régulation de l'homéostasie sodique, son déficit entraine une 

augmentation de l’excrétion rénale du sodium à l’origine de l’hypovolémie, l’augmentation de la 

rénine et une hyperkaliémie. 

Le déficit concomitant en cortisol entraine une faible activité cardiaque, une faible réponse 

vasculaire aux catécholamines, une diminution du débit de filtration glomérulaire, et une 

augmentation de la sécrétion de l’hormone antidiurétique (ADH). [16]  

Ainsi, le déficit en cortisol et en aldostérone cause une déshydratation hyponatrémique et donc 

un choc hypovolémique, ce dernier peut être aggravé par le déficit en catécholamine qui, à son 

tour, peut être associé au syndrome de perte de sel. [1]  

En absence de traitement, ce syndrome peut être fatal, surtout pour les patients 46, XY sans 

ambiguïté sexuelle pour alerter les médecins sur le diagnostic avant l’installation des signes de 

la déshydratation. [4]  
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Ainsi le risque de collapsus et de décès est parfois très rapide, généralement pendant la 

deuxième semaine de vie. 

b) Ambiguïté sexuelle : 

La forme classique de l’hyperplasie congénitale des surrénales est responsable d’une élévation 

du taux sanguin d’androgènes surrénaliens à partir de la 7e semaine de grossesse. Ce taux élevé 

d’androgènes surrénaliens affecte la formation des OGE, ainsi les filles présentent des organes 

génitaux ambigus : une hypertrophie clitoridienne, des grandes lèvres rugueuses et 

partiellement fusionnées, un sinus urogénital commun qui réunit le vagin et l’urètre. L’utérus, 

les trompes de Fallope et les ovaires sont normalement formés. 

 

Figure 17 : Aspect des OGE chez un enfant 46, XX avec HCS 

 

Selon le degré de virilisation l’aspect des OGE varient en 5 stades décrit par la classification 

Prader : 

o Stade 1 : hypertrophie isolée du clitoris 

o Stade 2 : petit organe péno-clitoridien coudé et vestibule en entonnoir au fond 

duquel débouchent urètre et vagin 

Pr Bouhafs 
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o Stade 3 : organe péno-clitoridien recouvert d’un prépuce dorsal avec à sa base un 

méat se prolongeant sur sa face ventrale par une gouttière longitudinale. Replis 

labio-scrotaux fusionnés. 

o Stade 4 : aspect d’hypospade périnéal  

o Stade 5 : aspect masculin cryptorchide  

Au contraire, les garçons affectés ne présentent aucun signe de la maladie en dehors de 

l'hyperpigmentation et l'hypertrophie de la verge. [18] [1]  

 

Figure 18 : Virilisation des OGE selon le stade de Prader 

c) Virilisation postnatale : 

L’exposition prolongée à des taux élevés de stéroïdes sexuels entraine une croissance 

somatique rapide. La pilosité axillaire et pubienne peut être précoce. Chez la fille on note une 

hypertrophie clitoridienne, alors que chez les garçons, l’hypertrophie pénienne contraste avec 

des petits testicules, du fait de l’origine surrénalienne des androgènes. 

A long terme, l’exposition aux androgènes est responsable de l’activation de l’axe hypothalamo-

hypophyso-gonadique, à l’origine d’une puberté précoce. [1]  
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d) Croissance : 

La taille des adultes atteints de la forme classique d’hyperplasie congénitale des surrénales est 

de 1.4DS au-dessous de la population moyenne [19], ceci peut être expliqué par deux 

phénomènes : 

Le premier, est dû à l’exposition à des taux élevés de stéroïdes sexuels ces derniers entrainent 

une croissance somatique rapide et un âge osseux avancé, à l’origine d’une fermeture 

épiphysaire prématurée d’où une petite taille. 

Le deuxième, est dû à l’excès de traitement par les glucocorticoïdes qui induit une inhibition de 

l’axe de la croissance. [1]  

e) Fonction reproductive : 

Les signes cliniques d’atteinte de la fonction reproductive apparaissent à l’adolescence chez les 

filles, et se manifestent par une oligoménorrhée ou une aménorrhée, et une baisse de la 

fertilité. 

Comparés aux femmes, les hommes atteints ont peu de problème de la fonction reproductive. 

[1]  

2. La forme virilisante pure : 

 La forme virilisante pure est caractérisée par un déficit de la sécrétion du cortisol alors que la 

sécrétion d’aldostérone reste normale ce qui explique l’absence de déshydratation. 

Chez la fille, le diagnostic est réalisé à la période néonatale par la présence d’ambiguïté sexuelle, 

alors qu’il est retardé de plusieurs années chez le garçon. [1]  

En absence de dépistage, les patients sont identifiés par des signes d’excès en androgènes, ainsi 

ils se présentent avec une croissance somatique rapide, un développement prématuré de la 

pilosité pubienne, une augmentation de la taille de la verge sans développement testiculaire. 

Les filles peuvent présenter également une hypertrophie clitoridienne, et en absence de 

traitement elles peuvent présenter à l’adolescence une acné, un hirsutisme et une dysfonction 

ovarienne. [4]  
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3. La forme non classique : 

La forme non classique est caractérisée par la production de quantité normale de cortisol et 

d'aldostérone avec une surproduction légère à modéré de d’androgène. [14] Une variété 

clinique peut se présenter, certains patients sont asymptomatiques, d’autres peuvent présenter 

des signes. [4]  

L’hirsutisme est le symptôme le plus fréquent, il est présent chez (60%) des femmes 

symptomatiques, suivi par l’oligoménorrhée à (54%), et l’acné à (33%). La diminution de la 

fertilité est une indication au traitement par les corticoïdes chez les deux sexes. Sa prévalence 

reste faible estimée à (13%) chez les femmes ayant la forme non classique. [1]  

A noter qu’il n’y a pas d’ambigüité sexuelle dans la forme non classique. [4]  

B.      L’étude paraclinique : 
1. Bilan biologique : 

a)  L’ionogramme sanguin : 

 C’est l’examen biologique clé pour établir en urgence le diagnostic de l’insuffisance 

surrénalienne aigue (syndrome de perte de sel) qui associe :  

- Une hyponatrémie à natriurèse conservée. 

- Une hyperkaliémie à kaliurèse basse. 

- Une acidose. 

- Une hypoglycémie.  

- Une hémoconcentration. 

- Une insuffisance rénale fonctionnelle. 

Le traitement doit être débuté en urgence et sans retard pour éviter le risque de collapsus et de 

décès, qui est parfois très rapide, généralement pendant la deuxième semaine de vie. [20] [2]  

2. Dosage hormonal : 

a) Cortisol : 

Normal ou bas.  
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b)  17-hydroxyprogestérone :  

 Lors d’un bloc 21-Hydroxylase avec une activité enzymatique nettement diminuée ou absente, 

la transformation du 17OH-progestérone en desoxycortisol n’aura plus lieu on se retrouve alors 

avec un taux élevé de la 17-OHP sérique supérieure à 50ng/ml pour une normale inférieure à 

3ng/ ml, elle permet de confirmer le diagnostic. [2] [22] [23]  
 

c)  Testostérone et la Δ4-androsténidione : 

Les taux de la testostérone et de la Δ4-androsténidione sont également élevés, du fait de la 

déviation de la cascade enzymatique vers la biosynthèse des androgènes surrénaliens. [2]  

d)  Desoxycortisol ou composé S :   

Dans le bloc par déficit en 11β-hydroxylase, le composé S en association au DOC est élevé. On 

peut avoir également une élévation des androgènes surrénaliens, alors que la 17 OHP est 

modérément élevée et la rénine est basse. [22] [24]  

e) Desoxycorticostérone ou DOC : 

Le DOC peut être élevé dans le bloc par déficit en 11β-hydroxylase, et dans le bloc par déficit en 

17α-hydroxylase. Dans le deuxième cas, il est associé à un taux de corticostérone élevé, en 

regard d’une rénine basse et des valeurs basses du 17OHP et du composé S. [22] [24]  

f) L’activité rénine plasmatique : 

 La synthèse d’aldostérone étant contrôlée par le système rénine-angiotensine, la rénine ou 

l’activité rénine plasmatique, marqueur indirect de la déplétion sodée, est élevée en cas de 

perte de sel. Elle est beaucoup plus informative que le taux d’aldostérone. [20]  

g)  L’ACTH : 

Le taux d’ACTH augmente au cours de l’hyperplasie congénitale des surrénales. Cette 

augmentation est expliquée par la réponse de l’axe hypothalamo-hypophysaire aux déficits 

hormonales au niveau des surrénales par l’hypersécrétion d’ACTH. [2]  
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3. Caryotype : 

La réalisation du caryotype est nécessaire devant un tableau d’ambiguïté sexuelle à la naissance 

[25]  

L'étude du caryotype doit confirmer la normalité de la formule chromosomique, et permet 

d’orienter le choix du sexe et la déclaration du nouveau-né auprès des autorités d’état civil. 

[26]  

 

4. Biologie moléculaire : 

L’étude en biologie moléculaire des gènes des patients permet de préciser les différentes 

anomalies moléculaires possibles notamment la recherche des mutations les plus fréquentes 

par exemple : délétion, non-sens, relation génotype-phénotype etc.  

L’étude génétique familiale des deux parents, des frères et sœurs est aussi proposée, et doit 

être envisagée rapidement après le début de la prise en charge. [20] [2]  

5. Age osseux :  

L’évaluation de l’âge osseux de la naissance à la puberté, est assurée grâce à la radiographie de 

la main et du poignet. Dans l’HCS il y a une exposition prématurée aux stéroïdes sexuels à 

l’origine d’une puberté précoce et donc une maturation osseuse précoce. [27]  

Une avance de la maturation osseuse au-delà de l'âge statural, éventuellement en tenant 

compte des tailles parentales, doit être considérée comme de mauvais pronostic. L'âge osseux 

est souvent utilisé pour prédire le potentiel statural spontané et pour guider le clinicien dans ses 

indications thérapeutiques. [28] 

6. Bilan morphologique : 

L’exploration morphologique est d’une grande importance dans le diagnostic de l’hyperplasie 

congénitale des surrénales, elle est basée sur les données de l’échographie, de la radiologie, et 

de l’endoscopie. 
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a) Echographie abdomino-pelvienne : 

L’examen échographique a un double intérêt, il permet d’étudier les glandes surrénales et de 

préciser l’anatomie génitale interne. En effet, dans l’hyperplasie congénitale des surrénales, les 

surrénales sont augmentées de taille et présentent une forme lobulée. 

L’échographie permet également de rechercher la présence d’un utérus ou d’un reliquat utérin, 

des trompes de Fallope et des ovaires.  

b) Génitographie : 

Appelé également urétrogénitographie, c’est un examen fondamental dans l’étude des 

ambiguïtés sexuelles. 

 But : 

 C’est d’étudier la cavité vaginale, rechercher l’empreinte du col utérin. 

 L’examen comporte également un temps cystographique pour analyser la morphologie 

et la longueur de l’urètre 

 Technique :   

Après désinfection locale comme pour une cystographie 

 S’il existe 2 orifices : il faut opacifier ces 2 orifices séparément ou au mieux 

simultanément. Le cliché essentiel est l’incidence de profil. 

 S’il n’existe qu’un orifice, il faut essayer d’obtenir une opacification rétrograde dans un 

1er temps afin de mettre en évidence l’abouchement éventuel d’un vagin dans l’urètre. 

Un bon moyen est d’utiliser une sonde à ballonnet, l’extrémité de la sonde est introduite 

dans le bas urètre, le ballonnet gonflé à l’extérieur obstrue l’orifice. 

 Dans un 2ème temps, la sonde est poussée jusque dans la vessie comme pour une 

cystographie. 

 Il est essentiel d’obtenir des clichés per-mictionnels pour visualiser l’urètre et rechercher 

une cavité vaginale si celle-ci n’a pas été vue auparavant. 
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 Résultats : 

Les éléments importants sont : 

 La morphologie et la longueur de l’urètre (cliché de profil en cours de miction) 

 La morphologie et la taille de la cavité müllerienne qui correspond soit à un utricule 

prostatique soit à une cavité vaginale. 

 L’existence d’une empreinte de col utérin à la partie supérieure de la cavité. 

Il faut évaluer la distance col vésical – orifice vaginal qui conditionne la chirurgie d’abaissement 

du vagin. [29]  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 19: Génitographie montrant une confluence vésico-vaginale haute 
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c) Coelioscopie : 

L’endoscopie occupe de plus en plus une place prépondérante dans le diagnostic et la prise en 

charge thérapeutique des cas d’ambiguïté sexuelle. Bien qu’elle permet d’éviter les 

laparotomies invasives avec les suites opératoires lourdes, la coelioscopie constitue un moyen 

excellent pour la visualisation des gonades par rapport à l'imagerie qui reste limitée dans 

certains cas difficiles, notamment, en cas de testicules non palpables.  

L'exploration endoscopique reste plus sensible et plus fiable dans l'évaluation des organes 

génitaux internes chez les patients qui présentent des désordres de développement sexuel. Elle 

permet également de réaliser des prélèvements biopsiques pour étude histologique. [30]  

 

 

Figure 20: Exploration coelioscopique montrant des organes génitaux internes de type féminin 

 

  

Ovaire 

Utérus 

Pr Bouhafs 
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IV. PEC postnatale : 
A. Information et éducation des parents : 

L’éducation et l’information du patient et de ses parents est indispensable pour le traitement et 

le suivi de la maladie. Ainsi la physiopathologie de la maladie, son mode de transmission, et ses 

modalités thérapeutiques doivent être bien communiqués à l’enfant et sa famille avec un 

langage accessible. 

L’intérêt réside dans l’implication de l’enfant et sa famille dans la décision thérapeutique, le 

dépistage des complications et des effets secondaires du traitement à court et à long terme, la 

prévention de la surcharge pondérale, et la gestion des situations de stress.  

La transmission génétique de la maladie doit être expliquée aux parents ainsi que l’intérêt de 

l’étude génétique chez l’enfant et sa famille. Ils sont informés également de la possibilité d’un 

diagnostic et d’une prise en charge en anténatale pour les prochaines grossesses.  

Toutes ces informations seront reprises lors des consultations ultérieures. Une carte de soins et 

d’urgence d’insuffisant surrénalien est délivrée en expliquant aux parents qu’elle doit être 

rapidement disponible auprès de l’enfant.  

B. Le choix de l’équipe soignante : 
La prise en charge diagnostique et thérapeutique de l’hyperplasie congénitale des surrénales est 

assurée par une équipe multidisciplinaire spécialisée. Elle associe l’endocrinologue pédiatre, le 

généticien, le biologiste, le chirurgien pédiatre, l’anesthésiste, le gynécologue, le 

pédopsychiatre, le chirurgien adulte et l’endocrinologue adulte, sans oublier l’équipe 

paramédicale.  

Des réunions d’équipe pluridisciplinaire sont alors proposées afin de discuter le cas de chaque 

patient et de prendre la décision thérapeutique convenable pour chaque cas. 

Toutes ces spécialités sont mobilisées dans le but d’assurer une bonne prise en charge et 

d’améliorer la qualité de vie des patients. 
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C. L’assignation du sexe chez les enfants 46, XX avec 
une hyperplasie congénitale des surrénales 

L’attribution du sexe dans les anomalies de différenciation sexuelle (ADS) ; définie par une 

discordance entre le génétique (Chromosome), la fonction reproductive (Gonadique) et le 

phénotype (L’identité sexuelle) ; a pour but de faciliter la qualité de vie pour les patients. Des 

facteurs comme le développement du système reproductif, l’identité sexuelle, la fonction 

sexuelle, et la fertilité sont importants à considérer dans cette approche.  

Bien que l’assignation du sexe dans certaines ADS soit relativement simple, elle représente un 

véritable défi dans les cas avec des OGE ambiguës et une fonction reproductive non évidente. 

Plusieurs aspects de prise en charge des ADS ont fondamentalement changé récemment, 

particulièrement en ce qui concerne l’assignation du sexe. Toutefois, la difficulté de prise en 

charge de ces enfants persiste toujours à cause des résultats médiocres.  

Les trois composantes du développement sexuel, l’identité sexuelle, le rôle sexuel, et 

l’orientation sexuelle, peuvent être discordantes. Cependant, le but principal pour ces patients 

c’est d’avoir une identité sexuelle concordante avec le sexe d’assignation. En d’autres termes, 

l’objectif global c’est d’éviter l’attribution d’un sexe qui augmente le risque de troubles sexuels.  

Autrefois, la gestion de ces anomalies est basée sur un certain nombre de règles, il s’agit du 

potentiel de fertilité, l’activité sexuelle et la possibilité de réparation chirurgicale de l’appareil 

génitale. Par exemple ; le sexe féminin est attribué aux patients 46, XY avec une verge 

inadéquate, également pour les patientes 46, XX dont les OGE sont virilisés mais qui présentent 

des ovaires et un utérus indépendamment du degré de virilisation. 

Pour faire face aux résultats médiocres associés à cette prise en charge, l'accent a été mise 

récemment sur le respect des principes, des facteurs culturels et la participation des parents 

pour aider à prendre la décision clinique chez les enfants avec des ADS, en particulier ceux avec 

des résultats incertains concernant leur identité à l’âge adulte et leur qualité de vie. 
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La priorisation des effets doit être faite pour chaque individu en prenant en considération les 

facteurs suivants. En ce qui concerne l’attribution du sexe, l’étiologie est l’élément principal à 

prendre en compte surtout en présence de résultats concrets. La fertilité à l’âge adulte, le 

soutien parental et les facteurs culturels sont aussi des facteurs primordiaux surtout en 

absence de résultats concrets. 

Malgré que l’anatomie génitale présente un apport limité dans la détermination des résultats 

chez les patients avec ambiguïté, certains auteurs proposent de donner une priorité pour le 

développement génital dans l’attribution du sexe quand les OGE sont totalement féminins ou 

masculins. 

Une étude chez 58 enfants 46, XX atteints d’HCS avec différents degrés de virilisation et qui ont 

été élevées comme filles montre l’absence de troubles sexuels chez ces enfants [91] [92], tandis 

qu’une autre étude révèle que 5 sur 16 adultes dont le sexe féminin a été attribué ont présenté 

des troubles sexuels [93], ce qui laisse penser que les troubles sexuels peuvent ne pas 

apparaitre jusqu’à l’âge adulte. 

 Nombre de 

patients 

Caryotype Sexe 

d’élevage 

Réassignation 

de sexe 

Trouble 

sexuel 

Etude 1 58 enfants 46, XX Féminin Non Non 

Etude 2 16 Adultes 46, XX Féminin Non Oui (5 Cas) 

Tableau 6 : Survenue de troubles sexuels lors d'assignation du sexe féminin 

Autrement, un rapport sur les patients 46, XX atteints d’HCS qui sont initialement élevés comme 

garçons puis réassignés vers le sexe féminin [94] [95] montre que 4 sur 10 adultes ont présenté 

des troubles sexuels. Un autre rapport sur les patients qui ont gardé leur sexe d’élevage 

masculin sans tentation de réassignation après le diagnostic, incluant 35 sujets dont 18 adultes, 

montre que 4 patients ont présenté des troubles sexuels. [94] [96]  
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 Nombre de 

patients 

Caryotype Sexe 

d’élevage 

Réassignation 

de sexe 

Trouble 

sexuelle 

Etude 3 10 Adultes 46, XX Masculin Féminin Oui (4 Cas) 

Etude 4 35 patients ( 

dont 10 adultes) 

46, XX Masculin Non Oui (4 Cas) 

Tableau 7: Survenu de troubles sexuels lors d'assignation du sexe masculin 

 Les résultats pour déterminer l’ajustement et la qualité de vie pour les patients 46, XX atteints 

d’HCS avec virilisation complète reste inadéquate indépendamment de leur orientation 

sexuelle. Cependant, on rapporte que 10 adultes atteints d’HCS avec un caryotype 46, XX élevés 

comme garçons, tous en dépit des problèmes d’adaptation souvent retrouvés dus au manque 

du soutien social, ont maintenus une identité sexuelle masculine, sont sexuellement attirés aux 

femmes et sont satisfaits de leurs rapports sexuels. [97]  

Il y a un siècle, la détermination du sexe repose sur la différenciation gonadique, un demi-siècle 

après, le caryotype devient le facteur primordial dans cette détermination. Ces idées ont été 

remplacées en 1960 en faveur d’une approche optimale d’assignation du genre afin d’améliorer 

les résultats. 

Cette approche se base sur le potentiel de fertilité, l’activité sexuelle et la possibilité de 

réparation chirurgicale de l’appareil génitale pour la détermination du sexe. Rétrospectivement, 

le principal défaut de cette approche provient de son incapacité d’intégrer les parents dans la 

prise en charge médicale, essentiellement lors de l’assignation du sexe. En outre, l’activité 

sexuelle a été résumée dans une vision limitée à une verge adéquate, tandis que l’impact de la 

chirurgie sur la sensibilité génitale chez les femmes adultes n’a pas été pris en considération.  
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Lee et al. [98] proposent de considérer une assignation du sexe masculin pour les enfants 46, XX 

avec des OGE de type masculin. Malgré le manque de résultats concret pour une telle approche, 

il existe plusieurs sources qui la soutiennent.  

Premièrement, même si l’incidence de trouble sexuel chez les patients 46, XX avec une 

virilisation complète reste inconnue entre les patients qui ont été élevés garçons et ceux qui ont 

été élevés filles, il semble y avoir un haut risque de trouble sexuel pour ceux qui ont été élevés 

filles en dépit du caryotype. [99]  

En outre, un soutien supplémentaire, quoique indirect, vient de la rareté des troubles de 

l’identité, et de la transsexualité chez les patients 46, XX qui ont été élevés comme des garçons, 

en incluant ceux dont le diagnostic était retardé et chez qui on a gardé le sexe masculin 

d’élevage. 

 D’ailleurs 4 sur 33 patients avec une virilisation complète et qui ont été élevés comme garçons 

ont montré des problèmes d’identité [95], sans avoir rapportés des troubles sexuels sévères 

initiant une réassignation vers le sexe féminin. Par contre, plusieurs études révèlent que les 

patients qui ont été élevés comme des filles ont été sujet d’une réassignation de sexe à l’âge 

adulte.  

Un soutien supplémentaire de l’attribution du sexe masculin aux patients avec ADS vient des 

preuves qui montrent que le sexe d’élevage de l’enfant reste le meilleur prédicteur de l’identité 

sexuelle à l’âge adulte. [100] Un autre avantage de l’attribution du sexe masculin consiste au 

maintien de la sensibilité du tissu génital. Le sexe masculin pourra offrir donc plus d’option avec 

des meilleurs résultats de la chirurgie et pourra prévenir le risque d’altération de la sensibilité 

génitale dû à la génitoplastie de féminisation. 

 La conférence de consensus international de 2005 avait pour objectif de répondre aux rapports 

relatifs aux résultats cliniques médiocres de l’approche optimale pour la détermination du sexe. 

Elle recommande une approche pratique individualisant les recommandations en se basant sur 

les facteurs connus, et sur un dialogue ouvert avec la famille et une équipe multidisciplinaire.  
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Parce que la prise en charge des enfants avec des ADS est incertaine, il est impératif que toutes 

les décisions, en particuliers la détermination du sexe, doivent être faites par la famille qui doit 

être bien éduquée et informée sur la maladie. 

 L’intégration de la famille : 

L’entretien avec les parents doit d’abord les rassurer que leur enfant puisse avoir une vie 

satisfaisante et doit être suivi par une explication de son état d’une manière objective et 

réaliste. Cette discussion doit aborder l’incertitude et mettre en évidence les différentes 

opinons des experts.  

Le choix des mots doit être fait avec prudence afin d’éviter d’influencer la famille 

involontairement par une décision, en particulier l’utilisation du caryotype pour déterminer le 

sexe. 

Sur le plan chirurgical, la complexité et le nombre des chirurgies doivent être indiqués, en 

comparant la chirurgie de masculinisation et celle de féminisation, sans s’attendre que tous les 

problèmes soient résolus par la chirurgie. 

Les informations cliniques ultérieures doivent être présentées en temps opportun. En fin de 

compte, les parents doivent prendre la responsabilité de la décision dans les ADS de leurs 

enfants, il est donc impératif que leurs décisions soient pleinement informées et prises en 

charge. 

 L’exposition prénatale aux androgènes : 

La compréhension de l’effet in utéro des androgènes sur le développement du système nerveux 

central reste inadéquate pour fournir un chemin clair pour la détermination du sexe. 

Cependant, la masculinisation du cerveau du fœtus induite par les androgènes semble être 

importante dans les ADS. L’exposition à des taux élevés de testostérone au cours de la vie 

fœtale induit une virilisation des OGE chez les fœtus 46, XX. Le degré de l’exposition fœtale à la 

testostérone est corrélé à la sévérité de l’HCS. 
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 Cet effet androgène a été documenté au cours de l’enfance par la nature des jouets et des jeux 

préférés, le tempérament, et les compagnons des jeux. [101]  

Son impact sur l'identité et l'orientation sexuelle n'est pas bien clair [102] , bien que des preuves 

récentes suggèrent que les troubles sexuels peuvent être corrélés avec l'exposition prénatale 

aux androgènes et la masculinisation du comportement de l'enfant [103] .  

L’exposition fœtale à des niveaux élevés d’androgènes chez les nourrissons 46,XY présentant 

une extrophie cloacale est un argument clé pour l'attribution du sexe masculin. On propose que 

des considérations similaires doivent être prises en compte pour les enfants 46, XX avec une 

HCS et des OGE de type masculin dont l’existence implique une masculinisation du cerveau. 

Pour conclure, la PEC des ADS est multifactorielle. En absence de résultats soutenant 

l’assignement d’un sexe en dépit de l’autre, on suggère de reconsidérer l’attribution du sexe 

masculin pour les patients 46, XX avec une virilisation complète.  
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D. Prise en charge médicale : 
1. Substitution en glucocorticoïdes : [4]  

La substitution en glucocorticoïdes est indiquée pour tout patient atteint de la forme classique 

de l’HCS, ou présente une forme non classique symptomatique. Elle permet de supprimer la 

sécrétion en excès de la CRH et l’ACTH par l’hypothalamus et l’hypophyse, et de diminuer le 

taux élevé des stéroïdes sexuelles.  

La molécule de choix pour le remplacement du cortisol chez les enfants est l’hydrocortisone à la 

dose de 10 à 20 mg/M²/ j en deux à trois prises. Cette dose dépasse la sécrétion physiologique 

du cortisol qui est de l’ordre de 6 à 7 mg/M²/j chez l’enfant et l’adolescent. Cette dose 

supraphysiologique est adéquate pour supprimer la sécrétion d’androgène et diminuer le risque 

de développer une insuffisance surrénalienne. 

Des doses modestes de Prednisone (5-7,5 mg /j en deux prises) ou de Dexaméthasone (0,25-

0,50 mg en une ou deux prises par jour) sont proposées pour les adolescents et les adultes, 

cependant, une surveillance minutieuse doit être adoptée à la recherche des signes du 

syndrome de Cushing iatrogène (prise de poids rapide, hypertension artérielle, ostéopénie, 

vergetures). Les hommes avec des inclusions surrénaliennes intra-testiculaires nécessitent des 

doses élevées de Dexaméthasone pour la suppression de la sécrétion d’ACTH.  

L’efficacité du traitement est contrôlée par la surveillance des doses de la 

17hydroxyprogestérone, l’androsténidione, et la testostérone.  

 

2. La dose du stress : [4] [10] [39]  

En réponse au stress les besoins en cortisol augmentent. Ainsi, il est nécessaire d’augmenter les 

doses d’hydrocortisone chez les patients avec la forme classique de l’HCS au cours des 

événements intercurrents, notamment ; un épisode fébrile, une infection, des vomissements 

répétés, une diarrhée, les accidents (fracture), un accouchement, une extraction dentaire, la 

vaccination chez l’enfant, et la chirurgie sous anesthésie générale, etc. 
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La voie orale quand elle est possible est toujours maintenue à la dose de 3x la dose d’entretien 

d’hydrocortisone administrée en 3 prises. Si la voie orale est impossible, le recours à la voie 

parentérale par l’injection intramusculaire d’Hémisuccinate sodique d'hydrocortisone en 

association à une hydratation intraveineuse. 

Les patients et leurs parents doivent être informés sur les différentes situations d’urgences. 

3. Protocole de traitement de l’insuffisance surrénalienne : 

L’insuffisance surrénale aigue est une urgence absolue car le pronostic vital est en jeu. Le 

principe du traitement est le même que chez l’adulte, il repose sur la réhydratation et les 

supplémentations hormonales. 

 Supplémentations hormonales : 

o Glucocorticoïde : 

 - HÉMISUCCINATE D’HYDROCORTISONE injectable (ampoule 100 mg) : 

 Chez l’enfant : 2 mg/kg/6 à 8 h en IM ou /4 à 6 h en IVD selon l’état clinique.  

 Chez l’adulte : 100 mg en IM puis 50 mg/6 h en IM ou /4 h en IV. 

o Minéralocorticoïde :  

- Désoxycortone (ampoule 10 mg) 1 injection IM/24 heures : 

 < 1 an : 1 mg  

 1 à 5 ans : 2 mg  

 6 à 10 ans : 3 mg   

 10 ans : 4 mg 

 Remplissage :  

Au Plasmion ou au sérum physiologique si collapsus (10-20 ml/kg). 
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 Réhydratation parentérale : 

-  Sérum glucosé G5% ou G10% si hypoglycémies persistantes :  

- NaCl 10-15 mEq/kg/j (maximum 408 mEq/j = 24g) (Na 1 g = 17 mEq).  

- PAS DE KCl. 

Nouveau-né : 150-180 ml/kg/j. Enfant : 2,5-3 l/m2. Adulte : en fonction de l’état 

hémodynamique. 

 Si hyperkaliémie >7 mmol/l et anomalies électrocardiographiques :  

-Polystyrène sulfonate de sodium (Kayexalate®) 1 g/kg per os.  

-Salbutamol dose de charge de 5 µg/kg sur 20 minutes (1 amp = 5 ml = 500 µg). 

-Bicarbonate de sodium isotonique 14 % 1 à 3 mEq/kg si pH acide.  

 Surveillance :  

- Scope : Tension artérielle, fréquence cardiaque, dextros, diurèse, poids, conscience. 

- Ionogramme sanguin et calcémie toutes les 6 heures au début, natriurèse. 

- ECG (ondes T). 

→ Les paƟents doivent porter des cartes d’insuffisant surrénalien de façon permanente. 

4. Substitution en minéralocorticoïdes : [4] [10]  

La forme classique avec syndrome de perte de sel exige une supplémentation en 

minéralocorticoïdes et en sodium.  

La Fludrocortisone est la molécule de choix, administrée à la dose de 0,1- 0,2 mg /j qu’on peut 

augmenter jusqu’à 0,4 mg/j. Le sodium est administré à la dose de 1 à 2 g/j. Chez les enfants 

âgés, la supplémentation quotidienne en sodium est remplacée par une nourriture riche en sel. 

Les patients avec la forme virilisante pure gardent une production d’aldostérone, cette 

insuffisance relative en aldostérone est substituée également par la Fludrocortisone. 

La surveillance du traitement par les minéralocorticoïdes et le sodium est assurée grâce à 

l’activité rénine plasmatique.  



121 

 

Un surdosage en traitement est responsable d’une hypertension artérielle, d’une tachycardie, et 

une baisse de l’activité rénine plasmatique. Des taux très élevés de Fludrocortisone peuvent 

également retarder la croissance.  

 

5. Traitement anti-hypertenseur : [10]  

Au cours des déficits en 11βhydroxylase et 17-hydroxylase, la corticothérapie est le plus souvent 

suffisante pour le contrôle de la tension artérielle par la diminution de la desoxycorticostérone. 

Cependant, le blocage de l’axe hypothalamo-hypophysaire n’est pas toujours complet et 

certains patients présentent toujours l’hypertension artérielle, dans ce cas les inhibiteurs 

calciques et les antagonistes des récepteurs de minéralocorticoïdes peuvent être utilisés pour le 

traitement de l’HTA. 
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E. Prise en charge chirurgicale : 
1. Préparation à la chirurgie : 

La préparation à la chirurgie est indispensable puisque l’acte chirurgical représente un stress 

important qui nécessite un protocole hormonal périopératoire spécifique établi par les 

endocrinologues et les anesthésistes. 

2. Techniques chirurgicales : 

a) Chirurgie de féminisation : 

La chirurgie de féminisation comprend 3 étapes principales : 

La vaginoplastie, qui consiste en l’ouverture de la cavité vaginale au plancher pelvien, elle 

représente la partie la plus difficile, en particulier dans les formes à confluence haute (sinus 

urogénital long). 

 La clitoridoplastie, par la réduction de la taille du clitoris avec préservation de sa 

vascularisation et de son innervation 

Et enfin la périnéoplastie, qui consiste à reconstruire quand cela est possible les petites lèvres, 

les marges de l’introïtus vaginal, et à abaisser les grandes lèvres souvent de volume important. 

[40].  

Ce geste chirurgical est habituellement programmé entre l'âge de 2 et 6 mois, certains auteurs 

préfère de déférée la chirurgie jusqu’à l’âge de la puberté pour limiter les risques de sténose 

vaginale. 

i. Vaginoplastie :  [142] 

La vaginoplastie doit être réalisée, à un âge précoce, en même temps que la clitoroplastie.  

Une sonde de Foley F6 est placée dans le cul de sac vaginal pour faciliter son identification lors 

de la dissection, mais parfois l'orifice vaginal est complètement fermé et l'introduction de la 

sonde est impossible.  
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La dissection et la séparation du vagin du sinus urogénital constituent l’étape la plus difficile de 

l'intervention, en particulier lorsque le confluent urogénital est haut situé. L'ouverture de 

l'urètre est fermée par des points séparés avec du fil absorbable (polyglactine 6-0) sur une 

sonde urinaire maintenue dans la vessie cinq à sept jours. 

La dissection d’un lambeau prélevé de la muqueuse du pré- puce avec son pédicule vasculo-

nerveux doit être effectuée après avoir mesuré la distance entre le cul de sac vaginal et le 

périnée. Ce lambeau, large normalement de 14 à 18 mm et extensible, peut être étendu à la 

surface extérieure du pré- puce, si la muqueuse est très étroite. Ensuite, il est tubulisé sur une 

sonde rectale (F18 ou 20). Le bord proximal du tube du prépuce est suturé à la cavité vaginale 

supérieure et son bord distal à la peau périnéale. En cas de sinus urogénital bas situé (moins de 

2 cm), l'utilisation d’un lambeau préputial seul est souvent suffisante. Cependant, lorsque le 

sinus urogénital est très haut situé, cette technique est associée à une mobilisation totale du 

sinus urogénital. La sonde rectale placée dans le néovagin est coupée à 10 mm du vagin et 

laissée trois à cinq jours en postopératoire. 

 Au terme de cette intervention, le reste de la peau clitoridienne est utilisé pour créer les petites 

lèvres selon le procédé de Bailez et al [144]. 

Cette technique de vaginoplastie, est plus physiologique que d'autres techniques, du fait de 

l'utilisation d’une muqueuse similaire à celle d’une vraie paroi vaginale, un épithélium 

pavimenteux stratifié non kératinisé, une paroi qui ne contient pas de follicules pilo-sébacés, ce 

qui lui donne un avantage par rapport à la peau du périnée qui contient des poils, glandes 

sébacées et tissu sous-cutané, source de fibrose. En outre, le prépuce est très riche en 

terminaisons nerveuses érogènes [145] et contient les bandes striées de Taylor, une zone 

importante pour la sensation érogène [146] 
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Figure 21: vaginoplastie. 

1 : zone d’incision. 2 : dissection du périnée. 3 : ouverture du sinus uro-génitale. 4 et 5 : 
Libération du vagin et fixation de son bord post au lambeau cutané. 6 : abaissement des grandes 
lèvres. 7 et 8 : Résultats final. 

  

Pr Bouhafs 

Pr Bouhafs 
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ii. Clitoroplastie :  [142] 

La correction chirurgicale d’une hypertrophie du clitoris doit être réalisée le plus tôt possible, et 

ceci pour permettre un bon développement de l'identité sexuelle de l’enfant, et le but d'une 

correction chirurgicale est de créer un phénotype féminin, correspondant au genre.  

L'innervation et la vascularisation du gland sont assurées par deux pédicules vasculo-nerveux 

qui passent longitudinalement sous le fascia de Buck, à 11h et à 1h. Au niveau du gland, les 

nerfs et les vaisseaux forment un vaste réseau autour de l'extrémité des corps caverneux, à 

point de départ postérieur. Gearhart et al [143] ont démontré l’existence d'une réponse 

électromyographique génitale au niveau du gland après stimulation du pédicule vasculo-

nerveux, à la fois avant et après réduction du clitoris.  

Le patient est placé en position de lithotomie pour une meilleure exposition du périnée. Un fil 

tracteur 4-0 est placé à travers le gland. Après l'incision subcoronale périphérique, la totalité de 

l'enveloppe de peau du phallus est rétractée vers la base. Un garrot en caoutchouc ou fait d’une 

sonde urinaire type Folley F6, est placé à la base du clitoris ou du pénis. La face dorsale des 

corps caverneux est exposée, deux incisions longitudinales et parallèles sont réalisées à 2 et 10 

heures. Ces incisions traversent tout le fascia de Buck, jusqu'à voir la tunique albuginée. Puis, à 

l’aide de ciseaux fins, on passe au contact de la tunique albuginée pour soulever le fascia de 

Buck et le pédicule vasculo-nerveux dorsal du gland qui reste attaché à ce fascia (la dissection 

doit rester au contact de la tunique albuginée pour éviter de blesser le pédicule 

vasculonerveux). Cette dissection doit être étendue dans les deux sens, proximal et distal. 

Lorsque la totalité du pédicule est libéré, on peut facilement et sans aucun risque séparer le 

gland des corps caverneux, et ce gland ne reste attaché que par son pédicule. La libération 

complète du gland et de son pédicule vasculo-nerveux, facilite énormément le geste chirurgical. 

Elle nous permet de réaliser une réduction importante et symétrique de la longueur et du 

diamètre des corps caverneux, et ceci par une résection après marquage de la partie interne et 

distale de ces corps, puis réunir les deux corps restants par deux hémi-surjet au fil fin non 

résorbable.  
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Le gland libéré, sous forme d'un capuchon, est souvent volumineux, nécessitant une réduction 

de sa taille, celle-ci se fait par une incision longitudinale réalisée sur la ligne médiane de la paroi 

antérieure, qui nous permet d'effectuer une réduction harmonieuse par une excision des bords 

distaux. Ces excisions dépendent de la taille du gland. Ensuite, le gland est reconstruit et fixé à 

l'extrémité des corps caverneux en utilisant du fil 6-0. 

 

 

Figure 22: Clitoroplastie. 

1 : l’organe péno-clitoridien. 2 : Dissection du pédicule neuro-vasculaire dorsal et de la plaque 
uréthrale ventrale. 3 : Résultats final 

 

iii. Périnéoplastie : 

Une fois le vagin anastomosé au plancher pelvien et l'organe péno-clitoridien réduit de taille, les 

deux grandes lèvres sont abaissées ce qui donne au périnée un aspect de phénotype féminin 

normal. 

  

Pr Bouhafs 
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b) Chirurgie de masculinisation : 

Bien que la chirurgie de féminisation soit la méthode de référence pour la correction de 

l’ambiguïté sexuelle chez les nouveau-nés 46, XX. [4] Dans les pays en voie de développement 

avec des tabous sociaux et culturels, et où le dépistage néonatal de la maladie manque, le 

retard du diagnostic et de la prise en charge après la constitution d’une identité masculine chez 

l’enfant rend impossible toute intervention pour correction du sexe vers celui du caryotype. 

Ainsi une chirurgie de masculinisation est proposée à ces patients afin de les approcher de leur 

sexe d’élevage. 

Cette intervention comprend les étapes suivantes : 

o Hystérectomie et annexectomie bilatérale 
o Réparation de l’hypospadias 
o Mise en place de prothèse testiculaires 
o Mastectomie 

 

i. Hystérectomie + annexectomie bilatérale : 

(1) COELIOSCOPIE : [40]  

 Type d’anesthésie :  

L’anesthésie générale est de règle pour ce type d’intervention, tous nos patients ont bénéficié 

d’une anesthésie générale lors de cet acte chirurgical. 
 

 Préparation à l’intervention :  

Un régime sans résidu est commencé chez les patients 24H au minimum avant l’intervention 

avec, la veille, un laxatif est préconisé.  

Une antibiothérapie prophylactique est administrée en per-opératoire, faite de bêtalactamines.  
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 Intervention : 
Le patient est en position de Trendelenburg sous anesthésie générale. Après création d’un 

pneumopéritoine, les trocarts sont introduits (3 dans la majorité des cas) le numéro « 10 » en 

paraombilical, deux numéro « 5 » respectivement au niveau de la fosse iliaque droite et gauche. 

Le pneumopéritoine et la position de Trendelenburg permettent d’obtenir une exposition 

optimale du pelvis. 

 

Figure 23: Localisation des trocarts dans la coelioscopie 
 

Ainsi l’exploration endoscopique est faite, permettant de décrire la taille utérine, les annexes et 

les adhérences. Les anses grêles, convenablement préparées, peuvent être facilement refoulées 

puis maintenues au-dessus du promontoire. 
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Figure 24: Schéma explicatif de l'intervention 

Par voie coelioscopique, une section‐coagulation des ligaments ronds et lombo‐ovariens de 

chaque côté est faite. Puis vient la phase de dissection du corps utérin dans sa face antérieure 

par rapport au septum vésico-utérin et la face postérieure de la vessie, et dans sa face 

postérieure par rapport au rectum dans le cul de sac de douglas. 

Ensuite, la ligature‐suture bilatérale des pédicules utérins est effectué. On poursuit la dissection 

en rétro vésicale du col utérin et du vagin. 

Enfin l’extraction de l’utérus est faite, précédée du morcellement de l’utérus quand cela s’avère 

nécessaire, et suivie par la ligature du vagin le plus bas possible par un surjet au Vicryl 2/0.  

Une toilette péritonéale abondante avec du sérum salé, et un drainage large par des lames de 

delbet et par le drain de Redon est mis en place dans le cul de sac de douglas. 

L’intervention est terminée, l’hémostase est vérifiée, les trocarts sont retirés, le 

pneumopéritoine exsufflé et les orifices des trocarts fermés par des points séparés.  
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Le poids utérin est mesuré et la pièce opératoire est acheminé au service anatomo-

pathologique où une étude histologique sera faite. 

 

(2) TRAITEMENT PAR LAPAROTOMIE 

Il s’agit de l’ablation de l’utérus, ainsi que les trompes et /ou les ovaires, par une incision 

abdominale en général transversale basse comme dans le cas d’une césarienne. La technique 

d’ablation est ensuite identique à ce qui a été décrit plus haut. 

  

Figure 25: Image coelioscopie montrant la dissection du ligament rond 
Pr Bouhafs 
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Figure 26: Dissection de la trompe utérine 

 

Figure 27: dissection du corps utérin dans sa face antérieure par rapport au septum vésico-

utérin 

Pr Bouhafs 

Pr Bouhafs 

Vessie 
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Figure 28: Jonction vagin – col 

 

Figure 29: Image coelioscopique montrant l'aspect du vagin après dissection de l'utérus 

Pr Bouhafs 

Pr Bouhafs 
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(3) TECHNIQUE D’ABLATION DU VAGIN 

Cette intervention constitue un challenge pour les chirurgiens à cause de la proximité de l’urètre 

et du rectum 

Il existe plusieurs approches chirurgicales : on décrit l’approche sagittale postérieure et la 

technique combinée coelio-vaginoscopie. 

 Approche sagittale postérieure : 

Par une voie d'abord sagittale postérieure strictement médiane partant de la pointe du coccyx 

jusqu’à l'orifice du sinus uro-génital en passant à travers le rectum avec ou sans colostomie 

[122]. Rink en 1997 [123] a décrit une technique similaire sans section de la paroi rectale 

 Rink [123,124] conseille d'installer l'enfant en décubitus ventral avec les jambes séparées et le 

pelvis relevé par un billot. Une incision en forme de U inversé est réalisée au niveau du périnée. 

Le sommet du U se situe à l'emplacement où devrait se situer l'introïtus vaginal. Dissection 

médiane entre le rectum et le sinus uro-génital. Au fur et à mesure que la dissection avance, le 

rectum est refoulé avec une valve. La paroi postérieure du sinus uro-génital est ouverte sur la 

ligne médiane. L'ouverture vaginale est ensuite ouverte sur sa face postérieure jusqu'à obtenir 

un introïtus de calibre normal.  

La paroi antérieure du vagin est, quant à elle, séparée de l'urèthre proximal et de la vessie. La 

position de l'enfant en procubitus donne également une vision excellente pour la tubulisation 

de l'urèthre qui est réalisée au fil résorbable sur un cathéter de Foley.  
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Figure 30: approche sagittale postérieure des sinus uro-génitaux 

 Technique combiné coelio-vaginoscopie :  [125]  

Sous anesthésie générale et avec le patient en position de lithotomie utilisant un support jambe, 

une cysto-uréthroscopie est entreprise et le vagin est canulé. 

Le cystoscope est laissé in situ à l’intérieur du vagin pour faciliter son identification et sa 

mobilisation pendant la laparoscopie par l’intermédiaire d’un port de 5 mm inséré à travers une 

incision ombilicale. Deux autres ports de 3 et 5 mm ont été insérés à droite et à gauche de la 

ligne médiane abdominale.  

Le dôme vésical est approché vers le haut au mur abdominal antérieur par un fil 4/0 de 

polydioxanone inséré en percutané sous vision laparoscopique. La réflexion péritonéale est 

incisée en utilisant un électro-cautère commençant immédiatement derrière la vessie. Le vagin 

est facilement identifié grâce à l’illumination du cystoscope. La dissection est encore facilitée 
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par l’ascension et la traction réalisée sur le vagin par un aide en utilisant le cystoscope laissé 

dans l’organe. Les deux uretères sont clairement visualisés laparoscopiquement, et protégés au 

cours de la dissection. En utilisant un scalpel ultrasonique de 5 mm, le vagin est complètement 

mobilisé et divisé au niveau de sa confluence avec l’urètre.  

L’ouverture urétrale est fermée soit par des sutures intracorporel en utilisant du fil absorbable 

ou simplement par coagulation ultrasonique. Le vagin excisé est enlevé par le port supra 

ombilical de la caméra. Le cystoscope est alors retiré et un cathéter urétral est laissé en place 

durant 3 jours. 

 

ii. Réparation de l’hypospadias : 

(1) OBJECTIFS DE LA CHIRURGIE : [55]  

Le traitement chirurgical vise à rétablir à l’organe uro-génital une fonctionnalité (miction, 

érection) et une anatomie se rapprochant le plus possible d’un pénis « normal ».  

Les objectifs sont d’obtenir, au final de l’intervention, diverses caractéristiques fonctionnelles et 

esthétiques : 

 Une verge droite (en érection).  

 Un méat urétral situé, si possible, au sommet du gland.  

 Une miction avec un jet droit sans déflection.  

 Un pénis esthétiquement normal.  

Ces objectifs doivent être atteints en une seule intervention au prix d’une hospitalisation 

réduite et chez des enfants suffisamment jeunes pour oublier le traumatisme de l’intervention.  

(2) PRINCIPES DE LA CHIRURGIE : [56] 

 L’approche actuelle de l’hypospadias est gouvernée par trois principes fondamentaux devant, si 

possible, se dérouler au cours de la même étape : 

- La correction de la coudure 

- La reconstruction du morceau d’urètre manquant ou uréthroplastie 
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- La reconstitution de la face ventrale de la verge 
 

(a) La correction de la coudure : 

Le déshabillage complet de la verge, éventuellement associé à la libération des tissus spongieux 

des corps caverneux, permet habituellement de corriger la coudure pénienne car il libère les 

adhérences cutanées entre le fourreau et les éléments sous-jacents.  

Une fois la libération cutanée faite, l’épreuve d’érection provoquée [57] permet de juger s’il faut 

continuer la correction de la coudure en libérant la gouttière uréthrale de la face ventrale des 

corps caverneux.  

Si la coudure n’est toujours pas corrigée après ces 2 manœuvres (moins de 5% des cas), une 

plicature de la face dorsale des corps caverneux est alors nécessaire. Certains auteurs réalisent 

cette plicature d’emblée car selon eux, la libération complète de la gouttière uréthral peut 

menacer la vascularisation de celle-ci.  

Les techniques de plicature dorsale reposent essentiellement sur la technique de Nesbit [58] ou 

ses évolutions ultérieures. [59]  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 31 : Test d’érection provoquée 
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Figure 32 : Plastie dorsale des corps caverneux (Nesbit) 

 

(b) La reconstruction du morceau d’urètre 

manquant ou uréthroplastie : 

Le choix de l’uréthroplastie ne peut se faire qu’après avoir corrigé la coudure pénienne. Il 

repose sur la qualité de la gouttière uréthrale.  

-Si la gouttière uréthrale est assez large, il est possible de la tubuliser pour reconstruire l’urèthre 

manquant (technique de Thiersch-Duplay) [60,61]  

-Par contre, si elle est étroite, il est nécessaire de faire appel à du tissu non uréthral qui sera 

suturé sur les berges de gouttière pour créer le nouveau conduit. Ce tissu non uréthral peut être 

de différentes natures. Il peut s’agir d’un rectangle découpé sur la peau pénienne autour de 

l’orifice uréthral ectopique (technique de Mathieu) [62] ou d’un rectangle de muqueuse 

préputiale pédiculisée (technique de l’uréthroplastie en Onlay). [63,64,65]   

-On peut également utiliser des greffons libres essentiellement de muqueuse buccale [66]. La 

muqueuse vésicale [67] ou la peau sont des matériaux qui ne sont pratiquement plus employés 

pour ce type de greffe compte tenu des complications rencontrées.  
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-Dans de rares cas, la gouttière uréthrale ne peut pas être conservée car trop hypoplasique et il 

faut alors envisager le remplacement complet de l’urèthre manquant. Ceci peut se faire en 

tubulisant un segment de muqueuse préputiale pédiculisée (technique de Asopa-Duckett) 

[68,69] ou en tubulisant de la muqueuse buccale. 

Au total, plus de 210 techniques ont été décrites. Ceci montre en fait qu’aucune d’entre elles 

n’est complètement satisfaisante. 

 

(c) La reconstitution de la face ventrale de la 

verge : 

Une fois la coudure corrigée et l’urèthre reconstruit, il faut achever la reconstruction du radius 

ventral du pénis en pratiquant une méatoplastie, une glanuloplastie, en créant un collier 

muqueux autour du gland [70], en recouvrant le néo-urèthre par du tissu vascularisé 

(spongioplastie) [71] et en reconstituant le fourreau cutané. 

 

Figure 33: Technique de couverture cutanée 
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(3) TECHNIQUES CHIRURGICALES :  

(a) Gouttière uréthrale large et trophique :   

(i) Duplay : [73] [74] [75]   

Le principe de l’intervention de DUPLAY va consister à tubuliser la plaque urétrale sur elle-

même depuis l’orifice ectopique jusqu’au sommet du gland. C'est-à-dire créer un nouveau tube 

urétral (néo-urèthre) par l’enroulement du tissu autour d’une sonde urétrale et suturé sous 

forme de tube. 

Cette tubulisation suppose que la plaque urétrale soit suffisamment large ou que l’on facilite en 

l’incisant sur la ligne médiane (SNODGRASS). 

Certaines procédures y sont éventuellement associées comme la Spongioplastie, le 

recouvrement du tube par un lambeau sous cutané, l’incision de la plaque selon Snodgrass et la 

reconstruction du prépuce ou circoncision.  

Cette intervention très ancienne reste une des interventions de base de la chirurgie des 

hypospades distaux qui en constitue la meilleure indication. Elle est également utilisée pour la 

prise en charge de certains hypospades proximaux et dans certaines réinterventions.  

 

Figure 34: Figure 35 : Technique de Duplay-Snodgrass : hypospadias proximal 
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Figure 35: Technique de Duplay-Snodgrass : hypospadias distal 

 

* Spongioplastie : Consiste après avoir libéré les corps spongieux divergents à les rapprocher à 

la face ventrale du néo-urèthre. Ceci permet d’une part de corriger la courbure modérée 

lorsqu’elle existe ; et d’autre part de recouvrir le néo urètre par un tissu d’excellente qualité. 
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Figure 36 : la spongioplastie 

 

(b) Gouttière uréthrale étroite et trophique : 

 Uréthroplastie courte : 

(i)  Snodgrass TIP :  

SNODGRASS a proposé en 1994, d’associer au DUPLAY une incision médiane de la plaque 

urétrale [81]. Cette incision profonde démarrant au niveau de l’orifice urétral hypospade est 

prolongée jusqu’à la partie moyenne du gland. Elle autorise une fermeture plus facile de la 

plaque urétrale et donne un meilleur aspect esthétique du méat qui est sagittale [82] [83]. Cette 

incision ne constitue qu’une variante de l’intervention de Duplay. Elle n’est réalisée, par 

certains, que lorsque la plaque urétrale est trop étroite [84] alors que d’autre la pratique de 

façon systématique. La cicatrisation de cette incision apparaît très rapide sur des études 

expérimentales qui ont été réalisées chez le porc [85] ou chez le lapin [86]. La qualité et la 

rapidité de cette cicatrisation laisse à penser que le risque de sténose n’est pas supérieur à celui 

observé après une intervention de Duplay sans incision médiane. Ceci a conduit la majorité des 

auteurs [87] à ne plus réaliser de calibrage postopératoire alors que ceci était conseillé 

initialement par Snodgrass. En fin d’intervention se pose les questions du pansement et du 
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maintien de la sonde vésicale. Le pansement n’apparaît le plus souvent indispensable. Le 

maintien de la sonde est conseillé pour une période entre 1 et 7 jours. 

(ii)  Mathieu : 

Deux incisions parallèles sont effectuées de chaque côté de la gouttière uréthrale jusqu’à 

l’extrémité du gland et en profondeur jusqu’au corps caverneux. (Fig a) 

L’incision délimite un lambeau cutané autour du méat ectopique qui sera basculé vers l’avant 

puis suturé sur les berges de la gouttière. (Fig b-c-d) 

Les sténoses distales sont rares de l’ordre de (1%) et les fistules également (4% des séries). [79] 

Une des critiques formulée contre cette technique est la forme en demi-lune du méat. 

 

 

Figure 37 : intervention de Mathieu 
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(iii)  Koff : [76] [75] [56] [78]  

Le principe de la translation urétrale de KOFF est de faire usage de l’élasticité de l’urètre pour 

amener celui-ci, par « translation » vers l’avant, en bonne position (apex du gland). Elle suit 

toujours le même protocole rigoureux :  

-Une incision le long de chaque bord de la gouttière urétrale jusqu’à retrouver l’urètre sain 

entouré du corps spongieux, en amont de la division du corps spongieux qui est le repère 

essentiel pour définir le degré de sévérité d’un hypospadias. (Fig a) 

-Libération de l’urètre de la face ventrale des corps caverneux depuis le gland jusqu’à la base du 

Pénis. (Fig b) 

-Translation de l’urètre jusqu’au sommet du gland. (Fig c) 

-Méatoplastie, (Fig d) 

-Glanduloplastie et couverture cutanée. (Fig e) 

L’avantage essentiel de cette technique est l’absence de substitution et de sutures urétrales. Il 

s’agit d’une simple translation de l’ensemble de l’urètre pénien, habituellement de 5 à 15 mm, 

pouvant aller selon KOFF jusqu’à 35 mm et même plus chez l’adulte. Nous retenons donc pour 

cette technique les seuls hypospades pour lesquels la division du corps spongieux est distale 

c’est-à-dire située à moins de 2 cm du gland. 
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Figure 38: la translation uréthrale de Koff 

 Uréthroplastie longue : 

(i) Onlay : [73] [74] [75]  

Le principe général de la technique dite du « lambeau préputial pédiculé » ou « Onlay-Island 

Flap » est le suivant : un lambeau de peau du prépuce est disséqué et mobilisé sur un pédicule 

isolé dans le tissu sous-cutané dorsal du pénis. Il est ensuite basculé sur la face ventrale de la 

verge et suturé en ‘patch’ sur la gouttière urétrale pour constituer un canal qui va jusqu’à l’apex 

du gland. 

Cette technique évite les sutures circulaires et réduit donc considérablement le risque de 

sténose. De plus ; elle conserve la gouttière urétrale qui est utilisée comme une plaque 

d’amarrage et constitue le toit du néo-urèthre. 
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Figure 39 : technique d’Onlay 

 

(ii)  Buccal : 
 

L’utilisation de greffons libres dans la reconstruction de l’urètre dans les hypospadias sévères 

est une méthode ancienne. La peau a été le premier tissu utilisé à la fin du 19e siècle. 

Au début des années 80, cette technique a perdu son intérêt devant l’apparition des 

urétroplasties par greffon préputial pédiculé selon DUKKET donnant moins de complications.  
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Parallèlement, des auteurs ont développé une technique de reconstruction de l’urètre par 

greffon de muqueuse vésicale lorsque le prépuce est absent ou insuffisant. 

Au début des années 90, certains auteurs devant les complications de la muqueuse vésicale, en 

particulier méatique, se sont tournés vers la muqueuse buccale. Ce greffon buccal est tubulé, et 

suturé à l'urètre en bas et au gland en haut. 

(c) Gouttière uréthrale pauvre : 

(i)  Uréthroplastie en 2 temps (Bracka) : [90] 

Il s’agit d’une technique en deux temps. Lors du premier temps opératoire, après libération des 

formations érectiles et ouverture médiane large du gland, un lambeau découpé à la face interne 

du prépuce et débarrassé du tissu sous-cutané, est mis en place à la face inférieur du pénis. Il 

est suturé aux bords du fourreau, à l’urètre et aux berges du gland. Un pansement compressif 

est maintenu 5 jours et un drainage urinaire 7 jours.  

Six mois plus tard est réalisé le second temps de création du néo-urèthre. Le greffon est tubulisé 

sur une largeur de 1,5 à 2,5 cm selon l’âge sur un drain en silicone (8 F à 12 F) par une suture 

inversante extraluminale au 7 X 0. Le fourreau et le gland sont fermés après interposition d’un 

lambeau sous-cutanée. Le drain est maintenu au minimum 5 à 6 jours.  

FERRO complète cette technique par une incision selon Snodgrass de la partie distale du greffon 

[88]. De la peau extra génitale, éventuellement sous forme d’un greffon en filet, peut être 

utilisée si le prépuce est absent. BRACKA a également employé un greffon de muqueuse 

buccale. 
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Figure 40: technique de Bracka 
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(ii)  Koyanagi Hayashi : [77]  

Après redressement habituelle par mobilisation de la peau, il n’utilise qu’un coté du prépuce 

pour l’anastomoser à la plaque urétrale après avoir fendu le gland de part et d’autre de cette 

plaque.  

Il referme les ailes du gland et ramène le deuxième lambeau préputial avec son tissu sous-

cutané en avant de l’uréthroplastie pour diminuer l’incidence des fistules. La fermeture cutanée 

se fait selon la technique de Byars. 

 

Figure 41 : technique de Koyanagi 

 1. Les lignes d’incision réalisant deux hémi-lambeaux préputiaux. 2. L’incision contournant le 

gland a été réalisée et la plaque urétrale a été incisée. Incision des deux hémi-lambeaux 

préputial, on réalise une incision en U contournant le méat. L’incision est prolongée latéralement 

Pr Bouhafs 

1 2 3 

4 5 6 
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sur le prépuce à la parallèle de la première incision. 3. Le lambeau est disséqué en prenant soin 

de conserver sa vascularisation. Un trou est réalisé à travers le pédicule du dartos afin d’y faire 

passer le gland à travers. Le lambeau et son pédicule sont eux mobilisés vers la face ventrale. 4. 

Les bords internes des lambeaux sont suturés fermant l’orifice interne. 5. On tubulise les deux 

hémi-lambeaux sur une sonde urétrale pour créer le néo-urètre. 6. Aspect final après avoir 

réalisé la méatoplastie, glanuloplastie et la reconstitution du fourreau cutané. 

(iii)  Asoap-Duckett tube : [56] [80]  
 

Cette technique, plus connue sous l’appellation de « Transverse Preputial Tubularized Island 

Flap», est employée lorsque la plaque urétrale a dû être disséquée pour redresser la verge.  

Son principe général est le suivant : un lambeau de prépuce est tubulisé puis pédiculé sur ses 

vaisseaux. Il est ensuite transposé ventralement pour former l’entièreté du néo-urèthre. 

 

Figure 42: technique de Duckett 
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Figure 43 : technique de Duckett 
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Figure 44 : technique de Duckett 

 

iii.  Mise en place de prothèse testiculaire : 

Les prothèses testiculaires permettent d’avoir une anatomie génitale masculine proche du 

normal. Faite de caoutchouc silicone qui contient du gel de silicone ou une solution saline (eau 

salée). Elle est offerte en diverses tailles selon les besoins. 

Sous anesthésie générale, ou locale, l’intervention se déroule en effectuant une petite incision 

dans la partie inférieure de l’aine.  

La prothèse est ensuite placée au niveau du scrotum vide, et fixée à l’aide de points de suture.  

Dans notre série un seul patient a bénéficié de prothèse testiculaire. Leur prix très élevé rend 

ces prothèses non accessibles à tous les patients. 
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Figure 45: Prothèse testiculaire 

 

Figure 46: Zone d'incision 

Pr Bouhafs 

Pr Bouhafs 
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Figure 47: Insertion et fixation de la prothèse testiculaire 

 

 

Figure 48: Résultat final 

Pr Bouhafs 

Pr Bouhafs 
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iv. Mastectomie : [72] 

La mastectomie ne consiste pas simplement d’enlever la poitrine, mais de masculiniser aussi 

l’aspect de la plaque aréolo-mamelonnaire (PAM). Les techniques de mastectomie utilisées dans 

les gynécomasties doivent donc être modifiées dans ce but.  

Si la PAM féminine est idéalement située à 18,5 cm de la fourchette sternale, et sur la ligne 

axillaire moyenne (LAM), la PAM masculine est tangente en dedans à cette ligne et située en 

moyenne à 15 cm de la fourchette sternale. Le diamètre de la PAM féminine est voisin de 4,5 

cm, alors que celui de la PAM masculine est de 2,5 cm. Enfin, le diamètre et la projection du 

mamelon sont de 5 mm chez la femme et de 2 mm chez l’homme. 

Sur le plan technique, lorsque les seins sont de petit volume, la mastectomie peut être faite par 

voie péri-aréolaire, mais la résection des aréoles restantes nécessite quand même une courte 

cicatrice complémentaire horizontale, oblique ou verticale. 

 

Figure 49: Plastie de la plaque aréolo-mamelonnaire (PAM) 
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Lorsque les seins sont de grande taille, la mastectomie est faite par voie horizontale légèrement 

incurvée. Pour ce qui est de la PAM, elle est toujours greffée, comme dans la technique de 

Thorek. La zone receveuse désépidermisée est située à 15 cm de la fourchette sternale, en 

dedans de la ligne axillaire moyenne. 

Pour ce qui concerne le mamelon enfin, une plastie en VY ou en cœur est réalisée avec 

résection mamelonnaire équivalente. Dans tous les cas, la personne opérée doit être informée 

du risque carcinologique persistant malgré la mastectomie, qui n’est jamais complète. 

L’insensibilité des PAM doit aussi faire l’objet d’une information préopératoire, en sachant 

qu’elle récupère beaucoup plus souvent qu’on le dit habituellement. Enfin, ce type de chirurgie 

doit être réalisé dans le cadre du suivi par une équipe multidisciplinaire expérimentée. 

  

 

 

 

 

 

 
Figure 50 : En préopératoire 

Figure 51 : Résultat de la chirurgie à un an 
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V. Résultats de la chirurgie : 
La chirurgie de masculinisation chez les patients 46, XX porteurs d’hyperplasie congénitale des 

surrénales a pour objectif d’avoir une anatomie génitale normale, et d’approcher les patients de 

leur sexe d’élevage. 

Cette chirurgie comprend les étapes suivantes : 

- Une hystérectomie + annexectomie bilatérale 

- Réparation de l’hypospadias 

- Mise en place de prothèse testiculaire 

- Mastectomie à la puberté 

Le recours à la chirurgie de masculinisation est l’apanage des pays en voie de développement en 

raison d’absence d’un programme de dépistage néonatal et de la défaillance du système de 

santé dans ces pays, ainsi, les données de la littérature restent limitées concernant cette 

technique chirurgicale. 

A. Les résultats esthétiques : 
L’évaluation des résultats esthétiques de la génitoplastie de masculinisation a révélé que la 

plupart des patients avaient de bons résultats. 

Une étude menée auprès de 7 patients [105] montre que six patients sont satisfaits de leur 

résultat et un seul cas se plaint d’une verge de petite taille.  

Les résultats esthétiques des différentes études sont rapportés dans le tableau 8 

 

Etude Nbr Résultats esthétiques Pourcentage 
% 

Shilpa Sharma, 
et al. [105] 

7 6 patients sont satisfaits de leurs 
résultats 
1 se plaint d’une verge de petite taille 

85,71% 
 

14,29% 
A. Khattab, et 
al. [106] 

3 Tous les patients sont satisfaits de 
leurs résultats. 
2 cas présentent des résultats 

 
 

66,67% 
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excellents de la chirurgie. 
1 cas présente une verge de petite 
taille (due à la chirurgie de 
féminisation à 17 mois puis une 
réassignation vers le sexe masculin à 
l’âge de 28 ans) 
 

 
 

33,33% 

Elif Altınay 
Kırlı, et al. [41]  

10 Les patients sont satisfaits de leurs 
résultats. 
La longueur de la verge est de l’ordre 
de 4,5 ± 1,7 cm en moyenne. 
Les résultats sont bon mais la période 
de suivi n’est pas suffisante pour 
l’évaluation. 

100% 

HÜSOYIN 
ÖZBEY et al. 
[3] 

12 10 patients sont satisfaits de leurs 
résultats, cependant la période du 
suivie est insuffisante pour 
l’évaluation. 
2 patients ont atteint la puberté, ils 
sont insatisfaits des résultats de la 
chirurgie décrivant leur OGE comme 
mutilé. 

83,33% 
 
 
 

16,67% 

Lee et al. [97]  
 

12 Les résultats esthétiques sont 
satisfaisants chez 10 patients. 
2 patients sont insatisfaits des 
résultats (ils ont subi une chirurgie de 
féminisation après le diagnostic puis 
ont été réassignés vers le sexe 
masculin à l’âge adulte). 

83,33% 
 
 

16,67% 

Notre série 10 Les résultats esthétiques sont bon 
mais la période de suivi reste 
insuffisante pour l’évaluation. 

 
100% 

 Nbr : Nombre de patients 
 OGE : Organes génitaux externes 

 
Tableau 8 : Résultats esthétique de la chirurgie de masculinisation selon la littérature 
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B. Les résultats fonctionnels : 
Du point de vue fonctionnel, les résultats de la chirurgie sont estimés bon dans la plupart des 

études. Dans notre série, La période de suivi est insuffisante pour une telle évaluation, 

cependant les résultats sont jugés bon jusqu’à maintenant.  

Un seul cas (N°2) rapporte la notion d’orgasme (21 ans). Aucun de nos patients n’a eu de 

rapport sexuel (encore jeune). 

Le tableau ci-dessous rapporte les résultats des différentes études de la littérature. 

Etude Nombre 
de cas 

Résultats fonctionnels Pourcentage 
% 

Shilpa Sharma, 
et al. [105] 

7 6 patients présentent de bons 
résultats fonctionnels. 
1 seul cas présente des 
infections urinaires à répétition.  

85,71% 
 

14,29% 

A. Khattab, et al. 
[106] 

3 Tous les patients sont satisfaits 
de leurs résultats y compris celui 
avec une verge de petite taille. 
Tous les patients rapportent 
d’avoir fréquenté des rapports 
sexuels (dont deux sont mariés 
et leurs conjoints sont satisfaits). 

100% 

Lee et al. [97]  
 

12 10 patients sont satisfaits de 
leurs résultats, ont des 
partenaires sexuels permanents 
dont 7 sont mariés. 
1 patient est prêtre. 
Les résultats sont non 
satisfaisants chez un seul cas. 

83,33% 
 
 
 
 

16,67% 

Notre série 10 Les résultats sont jugés bon 
jusqu’à maintenant. 
1 seul cas (N=2) rapporte la 
notion d’orgasme. 
Aucun de nos patients n’a eu de 
rapport sexuel (encore jeune) 

 
 

? 
 
 

Tableau 9: Résultats fonctionnels de la génitoplastie de masculinisation selon la littérature 
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C.  Les complications de la chirurgie   
1. Hystérectomie et annexectomie : [40]  

L’hystérectomie associés à l’annexectomie peut être réaliser par différente voie d’abord. C’est 

une intervention courante, bien maîtrisée, dont le déroulement est simple dans la majorité des 

cas. Cependant comme toute autre chirurgie des complications peuvent survenir. On les divise 

en deux types : 

- Des complications liées à la voie d’abord 

-Des complications liées à la chirurgie 

a)  Des complications liées à la voie d’abord 

La coelioscopie est le progrès le plus important de ces dernières années en matière de chirurgie, 

cependant, plusieurs complications sont liées à cette technique.  

En effet, les contraintes de pression lors de l’insufflation du gaz dans la cavité abdominale 

peuvent être à l’origine de complications médicales. 

De plus, même si la vision laparoscopique est réputée d’être meilleure que la vue 

laparotomique, elle peut être la principale source de complications. Les instruments peuvent 

être laissés sans contrôle visuel dans la cavité abdominale, en plus du survenu des brûlures 

inaperçues lors de l’utilisation de l’énergie monopolaire. 

b) -Des complications liées à la chirurgie : 

 Plaies de vessie :  

Parmi les complications rapportées des hystérectomies, les complications urologiques sont les 

plus fréquentes, parmi elles les complications de vessie sont les plus nombreuses. Le diagnostic 

peut être immédiat permettant une réparation per-opératoire, ou plus tardivement sous la 

forme d’une fistule vésico-vaginale. 

 La morbidité de cette complication est fortement réduite par le diagnostic per-opératoire, la 

suture immédiate coelioscopique et le suivi post-opératoire. 
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 Plaies urétérales : 

Plusieurs publications sont arrivées à la conclusion que la plaie urétérale est plus fréquente lors 

d’hystérectomie par coelioscopique que par chirurgie classique.  

Ce risque est essentiellement lié au fait que les uretères croisent les artères utérines de dehors 

en dedans et de bas en haut à 2 cm environ de part et d’autre de l’isthme. Le problème de ces 

plaies urétérales reste le faible taux de leur identification immédiate lors de l’intervention 

chirurgicale. 

La qualité de l’exposition et l’expérience du chirurgien sont des facteurs de prévention de cette 

complication. 

 Plaies digestives : 

Plaies digestives peuvent être causé lors de la création du pneumopéritoine ou de l’introduction 

des trocarts. La réparation de ces lésions nécessite une conversion vers une laparotomie, et une 

entérostomie. 

Les tests d’étanchéité recto-sigmoïdienne devraient être réalisés à la fin de chaque intervention. 

 Complications hémorragiques : 

Complications rares mais très graves, se manifestent par des plaies de gros vaisseaux. La prise 

en charge de ces accidents repose sur la laparoconversion d’urgence et l’intervention d’un 

chirurgien vasculaire. 

2. Réparation de l’hypospadias 

La réparation de l’hypospadias est la deuxième étape dans la génitoplastie de masculinisation, 

les résultats de cette chirurgie sont très variables dans la littérature d’une série à l’autre.  

La survenue de complications dépend de plusieurs facteurs, notamment les techniques utilisées, 

l’expérience de l’opérateur, l’équipe soignante, et la compliance du patient et de sa famille. 
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Dans notre série, 8 patients sur dix ont eu une réparation de leur hypospadias (80%), 5 ont 

bénéficié d’une technique de Duckett (62,5%) et 3 ont bénéficié d’une technique de KOYANAGI 

(37,5%). 

Nous avons jugé nécessaire d’évaluer les résultats selon le taux des complications en les 

comparant à la littérature.  

Le tableau ci-dessous représente le taux de complications de la réparation de l’hypospadias en 

comparaison avec la littérature. 

Complication Notre série LEGEAIS 
[44]  

NUININGA 
[42]   

MARROCCO 
[43]   

Fistule 25% 4,29% 23,01% 4,04% 

Lâchage 0% 0% 4,76% 0% 

Sténoses 0% 1% 11,9% 0,57% 

Coudure 0% 0,33% 0% 0% 

Recul du méat 0% 0% 12,69% 1,15% 

Tableau 10: taux de complications de la réparation de l'hypospadias et comparaison à la 
littérature 
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VI. Evolution :  
A. Psychologique, sociale et professionnelle :  [104]  
 

L’accompagnement psychologique est indispensable dans la prise en charge de l’hyperplasie 

congénitale des surrénales. Ça aide à mieux comprendre le stress éprouvé par le patient et sa 

famille, l’impact de la maladie sur la vie quotidienne, et à déterminer la stratégie thérapeutique 

à adopter. [5] 

 

Figure 52: l'impact de la maladie sur la vie quotidienne 

D’abord il s’agit d’une maladie chronique dont le traitement durera toute la vie, chose qui est 

difficile à accepter surtout à l’adolescence où l’enfant peut refuser de suivre le traitement et 

d’admettre sa maladie.  

En outre, la virilisation des OGE chez les filles entraine une discordance entre le génétique 

(Caryotype 46, XX), l’aspect des OGE masculins et le phénotype (identité masculine) 

notamment si le diagnostic est établi en retard et l’enfant a déjà constitué une identité, ce qui 

est à l’origine d’un stress et d’une perturbation de l’image du soi chez ces enfants. [3]  

Sociale:
Inacceptabilité
Discrimination 

Rejet

Professionnelle:
Ecole

Université
Travail

Psychologique:
Déni

Isolement
Stress
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De même, les enfants ayant vécu leur puberté très tôt, et les patients 46, XX élevés comme 

garçons peuvent souffrir de leur apparence physique avec une discordance entre des OGE de 

type masculin associés à des menstruations et une poitrine. Ces différences peuvent être source 

d’isolement ou de rejet, et peuvent affecter l’image et l’estime de soi. 

L’inacceptabilité et la discrimination de la société, l’intégration dans le milieu universitaire et le 

milieu du travail, le potentiel de fertilité, et l’engagement dans des relations intimes sont les 

principaux soucis et causes du stress à l’âge adulte. 

Dans notre série, presque la majorité de nos patients ne sont pas informés de la maladie par 

leurs parents. Cette décision des parents est influencée par plusieurs facteurs et par une 

pression sociale forte aboutissant au maintien du sexe masculin d’élevage. Les parents avaient 

un sentiment mêlé de honte et de colère, leur attitude était de vouloir garder le secret et de 

réclamer l’assignation au sexe masculin. De plus, du point de vu religieuse, les lois d’héritage en 

islam recommandent que le « fils hérite comme deux filles », cette part double des garçons est 

aussi un facteur parmi d’autre pour la réclamation du sexe masculin. 

 
  

Etude Nombre 
de cas 

Aspect 
psychologique 

Aspect social Aspect 
professionnel 

Shilpa 
Sharma, et 
al. [105] 

7 6 : satisfaits de leur 
identité  
1 : Présente une 
dysphorie de genre 

6 : bénéficient 
du soutien 
parental et 
social 
1 : manque de 
soutien 

6 : poursuivent 
leurs études et 
occupent de 
bons postes. 
1 : défaut 
d’intégration 

A. Khattab, 
et al. [106] 

3 3 cas sont satisfaits 
de leur identité 
masculine 

Un bon soutien 
et intégration 
social pour tous 
les cas, dont 2 
cas sont mariés. 

Les patients 
occupent de 
bons postes et 
assurent un 
soutien 
économique de 
leurs familles 



164 

 

Lee et al. 
[97]  
 

12 Tous les patients 
sont satisfaits de 
leur identité 
masculine 

Les patients 
rapportent un 
bon soutien 
familial et une 
bonne 
intégration 
sociale. 

Un cas est 
prêtre, les 
autres 
occupent 
différents 
postes 

HÜSOYIN 
ÖZBEY et 
al. [3] 

12 2 patients sont 
insatisfaits de leur 
identité. 
Les autres ne sont 
pas informés de la 
maladie par leurs 
parents 

Une pression 
exercée par la 
famille pour le 
maintien de 
l’identité 
masculine 

 

Notre série 10 1 cas (N°2) semble 
satisfait de son 
identité. 
8/10 cas ne sont 
pas informés de la 
maladie par leurs 
parents. 

Un bon soutien 
familial et social 
pour cas N°2. 
Les autres sont 
non informés de 
la maladie. 

1 cas (N°2) 
travail dans la 
réfrigération et 
fait des 
déplacements, 
les autres sont 
encore jeunes  

Tableau 11: les importantes études montrant les aspects psychologiques, sociaux et 
professionnels de l'HCS 

 

Ainsi l’accompagnement psychologique durant toute les phases du traitement et de la vie est 

d’une grande aide, assurant ainsi un grand soutien psychologique impliquant les patients et 

leurs familles pour une bonne intégration sociale. [5] 
 

B. Taille à l’âge adulte : [20]  
L’excès d’androgènes surrénaliens par insuffisance thérapeutique entraîne une accélération de 

la maturation osseuse, une fusion précoce des cartilages de conjugaison et une taille adulte 

inférieure à celle attendue soit inférieure de 1,4DS par rapport à la population générale et de 

1,2DS par rapport à la taille cible parentale.  
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À l’inverse, un surdosage en hydrocortisone entraîne un ralentissement de la croissance et une 

surcharge pondérale.  

En effet, de nombreux facteurs peuvent perturber la taille finale, tels que l’âge au diagnostic 

[45], la dose cumulée d’hydrocortisone [46], l’observance des patients [47], et la forme d’HCS 

[48-49].  

Pour certains auteurs, le diagnostic précoce (avant 1 an) et des doses faibles d’hydrocortisone 

dans la première année de vie sont un facteur de bon pronostic de taille finale [50,51]. 
 

Dans notre série tous les patients présentaient une petite taille. M. Mnif Feki et al. [17] 

rapportent dans une étude prospective auprès de 26 patients (H : 11, F : 15) atteints d’un déficit 

en 21-OH, que la taille finale moyenne était de 163 cm chez les hommes et de 156 cm chez les 

femmes. Huit patients avaient un retard statural, 22 patients présentaient une hypovitaminose 

D, et la DMO avait montré une déminéralisation osseuse chez 10 patients. 

L’amélioration du pronostic de la taille des enfants dans cette maladie nécessite donc un 

diagnostic précoce, et l’obtention d’un bon équilibre thérapeutique avec des doses substitutives 

optimales. 

 
 

Etude Nombre de patients La taille 
M. Mnif Feki et al 26 H : 163 cm 

F : 156 cm 
HÜSOYIN ÖZBEY et al. 
[3] 

70 Petite taille 

A. Khattab, et al. [106] 3 Cas 1 : 145 cm 
Cas 2 : 151 cm 
Cas 3 : 160 cm 

Notre série 10 Petite taille 

 (H) : Homme 
 (F) : Femme 
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Tableau 12: Etudes rapportant la taille chez les patients avec hyperplasie congénitale des 
surrénales 

C. Fonction sexuelle :  

Chez les femmes :  

Chez les femmes atteintes d’HCS, la fertilité est influencée par la forme phénotypique. En effet, 

la fertilité au cours des formes classiques est retrouvée diminuée dans toutes les études, 

surtout chez les femmes présentant une forme avec perte de sel. [20]  

La chirurgie réparatrice des organes génitaux externes en est une des raisons à cause du risque 

d’atteinte de la sensibilité clitoridienne et du risque de pénétration douloureuse causée par la 

sténose vaginale. [52]   

L’hyperandrogénie est un autre facteur de risque d’altération de la fertilité des femmes 

atteintes d’HCS. Un syndrome des ovaires poly kystiques (SOPK) est souvent retrouvé chez les 

femmes atteintes de déficit en 21-OH. Il est généralement considéré comme secondaire à un 

mauvais contrôle hormonal de l’HCS. [53]   

 

Le traitement hormonal substitutif de l’hyperplasie congénitale des surrénales a pour but de 

freiner la sécrétion d’ACTH et de limiter l’activité des glandes surrénales et par conséquence la 

sécrétion des androgènes surrénaliens. Un mauvais équilibre hormonal est par conséquent 

responsable d’une hyperandrogénie et une altération de la fertilité. 

 

Le taux de fertilité rapporté dans les formes classiques a été évalué entre 6 et 60 % qui est 

nettement inférieur à celui de la population générale, se rapprochant des taux normaux si HCS 

est bien traitée. Ceci semble être la conséquence de facteurs mécaniques, hormonaux, 

psychologiques et sexuels. [20]  

 

Les données de la littérature restent limitées en ce qui concerne la fertilité des patientes 

présentant une forme non classique. Cette infertilité est surtout d’origine hormonale en rapport 

avec l’hyperandrogénie plasmatique.  
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Les taux de grossesses sont normaux chez la majorité des patientes porteuses d’une forme non 

classique correctement traitées. En absence de traitement, le taux de grossesses spontanées est 

de l’ordre de 50 % avec une fréquence plus élevée de fausses couches spontanées précoces en 

rapport avec une mauvaise qualité des ovulations ou par la présence d’un corps jaune 

inadéquat. [54] 

Une prise en charge chirurgicale plus conservatrice, un bon équilibre thérapeutique et un 

soutien psychologique peuvent contribuer à améliorer la vie sexuelle et la fertilité de ces 

patientes. 

Etude La forme Nombre de 
naissance 

Pourcentage 
% 

Jääskeläinen et al. 2000 [111] PS 
VP 

0/9 
10/20 

0 
50 

Premawardhana et al. 
1997 [110] 

PS 
VP 

3/11 
2/5 

3 
27 

Bachelot et al. 2007 [113]  PS 
VP 

0/16 
4/11 

0 
36 

Kuhnle et al. 1995 [109]  PS 
VP 

2/20 
8/17 

10 
47 

Krone et al. 2001 [112]  PS 
VP 

1/48 
21/64 

2 
33 

Helleday et al. 1993 [108]  PS 
VP 

1/22 5 

Mulaikal et al. 1987 [107]  PS 
VP 

0/40 
14/40 

0 
35 

Casteràs et al. 2009 [114]  PS 
VP 

8/9 
13/14 

89 
93 

 (PS) : forme avec perte de sel, 
 (VP) : forme virilisante pure 

 Tableau 13: Principales études rapportant les taux de grossesse chez les patientes avec une 

forme classique d’HCS par déficit en 21-hydroxylase 
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Chez l’homme porteur d’HCS 46, XY : 

 

 Au cours d’une forme classique, la fertilité chez l’homme peut être altérée par l’insuffisance 

gonadotrope induite par l‘équilibre hormonal insuffisant et par la présence d’inclusion 

testiculaire de tissu surrénalien.  

En effet, l’élévation des androgènes surrénaliens peut conduire à un rétrocontrôle négatif sur 

l’axe hypothalamo-hypophyso-gonadique et aboutir à une diminution de la taille des testicules 

et altérer la spermatogénèse. 

De plus, la présence d’inclusion testiculaire entraine une altération de la fonction testiculaire en 

comprimant les voies excrétrices [120]. Ces inclusions sont des tumeurs bénignes faites de tissu 

corticosurrénalien ectopique.  

 

Cliniquement les inclusions testiculaires peuvent se manifester par : Une pesanteur scrotale, 

une douleur gênante, une augmentation du volume testiculaire, des testicules de consistance 

dure et hétérogène, comme elles peuvent rester asymptomatiques [121] . L’examen 

paraclinique de choix pour leur détection est l’échographie testiculaire avec un opérateur 

entraîné. 

 

Leur prévalence exacte se situe entre 40 et 95 % et leur impact sur la fertilité restent discutés. 

Leur présence semble être en rapport avec un équilibre hormonal insuffisant. 

M. Mnif Feki et al. [17] rapporte dans une étude prospective que 6 patients présentaient à 

l’échographie testiculaire une tumeur bilatérale. Une baisse de l’hormone anti-mullérienne était 

constatée chez 4 patientes. 
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Etude Nombre de cas Inclusion testiculaire 
Dominique DELAVIERRE, et al. 
[115]  

1 + 

NIKE M, et al. [116]  17 + 

H. Murphy, et al. [117] 1 + 

san Miguel Fraile P, et al. [118] 1 + 

Tsurukawa H, et al. [119]  1 + 

M. Mnif Feki et al. [17] 6 + 

 

Tableau 14: Etudes des différents cas d'HCS avec une hypofertilité montrant la présence 
d'inclusion testiculaire de tissu surrénalien 
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D. Identité et trouble sexuel :  
L’assignation du sexe est une étape très complexe dans la prise en charge de l’hyperplasie 

congénitale des surrénales. Plusieurs facteurs jouent un rôle primordial dans cette 

détermination. Cependant, il est possible qu’à l’âge adulte, le patient ne se reconnaitra plus 

dans son sexe d’origine et présentera donc des troubles sexuels. [5] 

Il y a un siècle, l’assignation du sexe reposait sur la différenciation gonadique, un demi-siècle 

après, le caryotype devient le facteur primordial dans cette détermination. Ces idées ont été 

remplacées en 1960 en faveur d’une approche optimale qui se base sur le potentiel de fertilité, 

l’activité sexuelle et la possibilité de réparation chirurgicale de l’appareil génitale. 

Le principal défaut de cette approche, qui propose d’attribuer le sexe féminin pour tous les 

patients 46, XX avec HCS, provient de son incapacité d’intégrer les parents dans la prise en 

charge médicale, essentiellement lors de l’assignation du sexe. En outre, l’activité sexuelle a été 

résumée dans une vision limitée à une verge adéquate, tandis que l’impact de la chirurgie sur la 

sensibilité génitale chez les femmes adultes n’a pas été pris en considération.  [132]  

Dans notre étude nous proposons une considération de l’assignation du sexe masculin pour les 

enfants 46, XX avec des OGE de type masculin, en se basant sur plusieurs preuves. 

Premièrement, l’organe sexuel le plus important ce n’est pas la verge ni le clitoris mais plutôt 

c’est le cerveau. L’exposition prénatale aux androgènes surrénaliens entraine une virilisation du 

cerveau pareille au sexe masculin. Plusieurs études soutiennent cette hypothèse et révèlent que 

les filles avec HCS ont une préférence pour les jeux de garçons, pour les activités masculines et 

les partenaires de jeux de sexe masculin. En outre, ces filles présentent un intérêt moindre pour 

les jeux de filles, pour les vêtements et le maquillage par rapports aux filles de leurs âge. 

Certaines études révèlent également que ces filles présentent un caractère masculin à type 

d’agressivité, des jeux agressifs et une affirmation de soi. [126]  

Deuxièmement, même si l’incidence de trouble sexuel chez les patients 46, XX avec une 

virilisation complète reste inconnue entre les patients qui ont été élevés garçons et ceux qui ont 

été élevés filles, il semble y avoir un haut risque de trouble sexuel pour ceux qui ont été élevés 
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filles en dépit du caryotype [99]. Plusieurs études montrent qu’un pourcentage élevé de femme 

avec HCS ne sont pas satisfaites de leurs identités, souhaitent une réassignation vers le sexe 

masculin, et rapportent une dysphorie de genre par rapport à la population générale. 

[127,129,130,131]  

En outre, un soutien supplémentaire, quoique indirect, vient de la rareté des troubles de 

l’identité, et de la transsexualité chez les patients 46, XX qui ont été élevés comme des garçons, 

en incluant ceux dont le diagnostic était retardé et chez qui on a gardé le sexe masculin 

d’élevage.[132]  

Lee et al. rapportent dans une étude auprès de 12 cas d’HCS 46, XX avec virilisation extrême qui 

ont été élevés garçons, que tous les patients sont satisfaits de leur identité masculine et leur 

rôle masculin dans la société. [97] Par contre, la prévalence des troubles sexuels est élevée chez 

les cas d’HCS 46, XX avec virilisation extrême qui ont été assigné vers le sexe féminin. [103-128-

132]  

Un autre avantage de l’attribution du sexe masculin consiste au maintien de la sensibilité du 

tissu génital. Le sexe masculin pourra offrir donc plus d’option avec des meilleurs résultats de la 

chirurgie et pourra prévenir le risque d’altération de la sensibilité génitale dû à la génitoplastie 

de féminisation. [132]  

Un soutien supplémentaire de l’attribution du sexe masculin aux patients avec ADS vient des 

preuves qui montrent que le sexe d’élevage de l’enfant reste le meilleur prédicteur de l’identité 

sexuelle à l’âge adulte. [100]  

A Khattab et al. rapportent dans une étude rétrospective le cas tragique d’un patient porteur 

d’HCS avec un caryotype 46, XX qui a été élevé garçon puis réassigner vers le sexe féminin à 

l’âge de 17 mois selon les recommendations générale et sans implication familiale. Les parents 

de ce patient continuent d’élever leur enfant comme garçon en dépit de la génitoplastie de 

féminisation. A l’âge de 12 ans le patient souffrait d’une perturbation de l’image de soi à la suite 

de la discordance entre son identité masculine et ses OGE de type féminin. Il souffrait 

également d’une dépression avec des idées suicidaires. A la suite il fut réassigné vers le sexe 

masculin à l’âge de 28 ans. Ainsi le patient rapporte une grande satisfaction de son identité 
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masculine et son image de soi après la chirurgie de masculinisation. Cependant, il rapporte 

d’une diminution de la sensibilité génitale dû à la génitoplastie de féminisation et une difficulté 

pour atteindre son orgasme. [106]  

Au terme de cette étude, l’accent doit être mis sur 3 principes : 

Premièrement, l’implication des parents dans la prise en charge médicale et lors de l’assignation 

du sexe, deuxièmement, le maintien du sexe d’élevage de l’enfant surtout lorsque ce dernier a 

déjà constitué une identité propre à lui, et finalement, de prendre en considération l’impact de 

la chirurgie sur la sensibilité génitale chez les femmes adultes lors de l’assignation du sexe. 

Le tableau ci-dessous montre le pourcentage de survenu des troubles de l'identité chez les 

patients porteurs d'HCS avec un caryotype 46, XX selon la littérature. 

 

Etude Nbr Caryo-
type 

Sexe 
d’élevage 

Réass- 
ignation 

Trouble de 
l’identité  

 % 

Arushi Gangaher et 
al. [5] 

22 46, XX 3H 

19F 

Non 1H/3 

2F/17 

30% 

11,76% 

Shilpa Sharma, et al. 
[105]  

7 46, XX H Non 1H/7 14,28% 

HÜSOYIN ÖZBEY et al. 
[3]  

12 46, XX H Non 2H/12 16,66% 

A. Khattab, et al. 
[106]  

3 46, XX H 2H/1F 1F 30% 

Lee et al. [97]  12 46, XX H Non 0 0% 

Dessens et al. [95]  283 46, XX 250F 

33H 

Non 13F/250 

4H/33 

5,2% 

12,1% 

Meyer-Bahlburg et al. 
[130]  

4 46, XX 2H 

2F 

4F 4F 100% 
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Slijper, F et al. [131]  18 46, XX 10F 

8H 

18F 12F 66,67% 

 Nbr : Nombre de patients 
 H : Homme 
 F : Femme 

Tableau 15: Tableau récapitulatif des différentes études montrant des troubles de l'identité chez 

les patients porteurs d'HCS avec un caryotype 46, XX 

Une bonne prise en charge des cas d’HCS 46, XX avec virilisation extrême consiste en 

l’assignation d’un sexe compatible avec l’identité, le rôle et le comportement de ces patients 

afin de diminuer le risque de troubles sexuels. [127] 

Dans notre pratique, l’assignation du sexe représente une étape primordiale et décisive dans le 

choix du traitement, nécessitant une implication de la famille qui doit être bien éduquée et 

informée sur la maladie. 

Au sein du service de chirurgie C de l’hôpital d’enfant de Rabat, on explique aux parents que si 

la couleur noire était attribuée au sexe masculin est la couleur blanche au sexe féminin, les 

enfants avec ADS sont de couleur grise. Notre approche thérapeutique consiste de les 

rapprocher du sexe choisi mais sans jamais s’attendre à l’atteindre à 100%. (Figure 48) 

 

Figure 53 : schéma explicatif de l'assignation du sexe destiné aux parents 
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Parmi nos 10 patients, un seul cas (N°2) âgé actuellement de 21 ans semble satisfait de son 

identité et joue un rôle masculin dans la société, les autres sont encore jeunes et ne sont pas 

informés de la maladie.  

Malgré les progrès de la médecine, les facteurs psycho-neuro-endocrinologique responsables de 

la détermination de l’identité restent encore mal connus, d’où l’importance de prendre en 

considération tous les facteurs et l’implication de la famille dans l’assignation du sexe afin de 

diminuer le taux de survenu des troubles d’identité à l’âge adulte.  
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L’hyperplasie congénitale des surrénales est un groupe de désordre autosomique récessif à 

l’origine de morbidité et de mortalité si non diagnostiqué et non traité correctement. Sa prise 

en charge reste difficile nécessitant l’engagement d’une équipe multidisciplinaire.  

Le dépistage néonatal de la maladie joue un rôle essentiel dans le diagnostic précoce et dans la 

prévention de la mortalité néonatale.  

Son traitement repose sur une hormonothérapie substitutive et une correction chirurgicale de 

l’anomalie de différenciation du sexe. 

Les techniques chirurgicales de féminisation et de masculinisation ont considérablement évolué 

au cours des 20 dernières années, mais nous disposons de peu de renseignements sur les 

résultats à long terme de cette chirurgie. Le problème majeur que nous rencontrons tous 

concerne le manque de connaissances sur les paramètres déterminant « l'identité sexuelle ». 

L’assignation du sexe chez les patientes 46, XX atteintes d’hyperplasie congénitale des 

surrénales est une étape très complexe, relativement facile dans les pays développés où le 

diagnostic est précoce et le sexe du caryotype est respecté. 

 Cependant, dans les pays en voie de développement où le dépistage néonatal manque et le 

diagnostic est retardé, l’attitude de l’orientation sexuelle est très différente, à l’origine d’un 

stress et d’une perturbation de l’image du soi chez ces enfants. Ainsi l’assignation du sexe est 

influencée par plusieurs facteurs économiques, sociaux, traditionnels et culturels.  

De ce fait, l’accompagnement psychologique durant toute les phases du traitement et de la vie 

est d’une grande aide, permettant un soutien psychologique et impliquant les patients et leurs 

familles pour une bonne intégration sociale.  

 

Malgré les progrès de la prise en charge pédiatrique, les résultats à long terme restent mal 

connus et la survenue de troubles d’identité et de troubles sexuels est possible comme l’indique 

certaines études [93][94][95][96], d’où la nécessité d’un diagnostic précoce  par le moyen d’un 

dépistage systématique, ou au moins un examen systématique du nouveau-né à la recherche 

d’anomalie de différenciation sexuelle. 
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Résumé  
Titre: Chirurgie de masculinisation dans l’hyperplasie congénitale des surrénales 
Mots-clés: Hyperplasie - Surrénales- – Chirurgie – Masculinisation – Hystérectomie 

Auteur: IKRAM FTAIMI 

Introduction: L’hyperplasie congénitale des surrénales est une pathologie autosomique 

récessive due à des mutations au niveau des gènes codant les enzymes impliqués dans la 

biosynthèse des hormones surrénaliens 

Matériels et méthodes: C’est une étude rétrospective sur une période de 10 ans (2007-

2017). 10 patients 46, XX avec HCS se sont présentés en retard au service de chirurgie C et ont 

bénéficié d’une chirurgie de masculinisation. 

Résultats: 10 patients avec un âge variable allant de 2 ans à 12 ans (âge moyen 6,7 ans) ont 

été inscrits dans cette étude. Tous les patients avaient des OGE de type masculin et une 

cryptorchidie bilatérale avec des bougeons génitaux de taille moyenne de 3,85cm/1.95cm. 
Le méat urétral était en position normale (n=2) et hypospade (n=8). La fusion labioscrotale était 

complète chez tous nos patients, avec une classification de Prader au 4e degré (n=8) et au 5e 

degré (n=2). 

Tous nos patients avaient une HCS avec un génotype 46, XX. L’échographie a été réalisée chez 

10 patients (n=10) la génitographie (n=9) et la coelioscopie (n=7), le sexe masculin a été assigné 

à tous les patients (n=10). 

Les techniques chirurgicales utilisées étaient : Hystérectomie + annexectomie bilatérale (n=10), 

réparation de l’hypospadias (n=8), mise en place de prothèse testiculaire (n= 1). Des chirurgies 

supplémentaires pour la réparation de fistule (n=2) ont été également réalisées. 

Conclusion: Il est extrêmement difficile de corriger le sexe des patients 46, XX avec HCS quand 

le diagnostic est établi en retard après la constitution d’une identité masculine. Cette 

assignation du sexe est influencée par plusieurs facteurs culturels, traditionnels, économiques, 

et par une pression sociale sur le patient et sa famille.  
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 Abstract 

Title: Masculinizing genitoplasty in congenital Adrenal hyperplasia 

Key words: Hyperplasia – Adrenal - Surgery - Masculinizing - Hysterectomy 

Author : IKRAM FTAIMI 

Introduction: Congenital adrenal hyperplasia is a group of autosomal recessive desorders 

caused by mutations in genes encoding enzymes in pathways involved in adrenocortical 

hormone biosynthesis  

Materials and Methods: A retrospective study of ten children 46, XX with CAH presenting 

late and were reared as males during a 10-year period. All of them were assigned the male sex 

with removal of the female adnexa. 

Results: Ten children (mean age 6.7 years) (range 2 years – 12 years) were enrolled.  All 

patients had bilateral nonpalpable gonads and male phenotype with mean phallus length of 

3,85cm/1.95cm.  
Urethral meatus is located at normal position (n = 2) or hypospadiac (n = 8). Labioscrotal fusion 

was complete in all cases and they were classified as 4th (n = 8) or 5th (n = 2) degree of 

virilization according to Prader’s classification.  

All children had CAH and 46XX genotype. Pelvic ultrasound (n = 10) and genitocystogram (n = 9) 

were used, and genitocystoscopy was performed (n = 7).  All patients were assigned male 

gender (n = 10). 

The surgical procedures were hysterectomy + bilateral salphingo-oophorectomy (n = 10), 

hypospadias repair (n = 8) Testicular prostheses (n =1). Additional operations for fistula repair (n 

= 2). 

Conclusion: It is extremely difficult to correct the gender of 46, XX patients with CAH when 

they are presenting late after a constitution of a male identity. Gender assignment is influenced 

by culturals, traditionals and economics factors and a strong social pressure on patients and 

their families 
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 ملخص
  الغدة الكدریة الوراثي مجراحة التذكیر في تضخ :العنوان

   استئصال الرحم– تذكیر-جراحة  – الغدة الكدریة- متضخ :الكلمات الأساسیة

  إكرام فطیمي :المؤلف

مقدمة: تضخم الغدة الكدریة ھو مرض وراثي متنحي ناتج عن وجود طفرات بالمورثات المسؤولة عن إفراز الأنزیمات 
.المتدخلة في إنتاج ھرمونات الغدة الكدریة  

,مصبین بھذا الداء قد  المواد والأسالیب: دراسة استرجاعیة تمتد لعشر سنوات (2007-2017). 10 مرضى 46 ,
.لطلب العلاج واستفادوا من الجراحة التذكیریة Cتقدموا لمصلحة الجراحة   

 النتائج: عشرة مرضى بأعمار متفاوتة تتراوح بین سنتین و12 سنة (عمر متوسط 6,7سنة) شملتھم ھذه الدراسة.  
/ سم 3,85ذكریة واختفاء الخصیتین وعضو ذكري بطول متوسط یتراوح بین  ةخارجی ةجمیعھم یتوفرون على أعضاء تناسلی

التحام كیس الصفن كان تاما . یتواجد بموضعھ الطبیعي عند مریضین وبالمبال التحتاني عند ثماني مرضى الإحلیل .سم1,95

 .من الدرجة الرابعة عند ثماني مرضى ومن الدرجة الخامسة عند مریضین" برادر"عند جمیع المرضى بالإضافة إلى تصنیف 

   

الفحص بالصدى الصوتي استخدم لدى جمیع .  ,46 جیني ھم نمطالغدة الكدریة ولدی مجمیع المرضى یعانون من تضخ

  . تم تحدید الجنس الذكري في جمیع الحالات. المرضى، الجنیتوغرافیا لدى تسع مرضى والفحص بالمنظار لدى سبع مرضى

حالات، تصحیح المبال التحتاني لدى ثمان حالات، 10لدى  الملحقات+ التقنیات الجراحیة المستخدمة ھي استئصال الرحم 

 .بالإضافة لجراحة تصحیح النواسیر لدى حالتین. لدى حالة واحدة خصیة اصطناعیة بدیلةوضع 

عندما یكون تشخیص  خاتمة: من الصعب تصحیح جنس المرضى المصابین بتضخم الغدة الكدریة ونمط جیني 46,
واقتصادیة ثقافیة وتقلیدیة فتحدید الجنس یخضع لعدة عوامل . ذكریة خاصة بھ ھویةالمرض متأخر ویكون المریض قد كون 

.بالإضافة إلى ضغط الذي یخلفھ المجتمع على المریض وأسرتھ  
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Serrement d’Hippocrate 
 

Au moment d’être admis à être membre de la profession médicale, je m’engage 

solennellement à consacrer ma vie au service de l’humanité. 

 Je traiterai mes maîtres avec le respect et la reconnaissance qui leur sont dus. 

 Je pratiquerai ma profession avec conscience et dignité. La santé de mes 

malades sera mon premier but. 

 Je ne trahirai pas les secrets qui me seront confiés. 

 Je maintiendrai par tous les moyens en mon pouvoir l’honneur et les nobles 

traditions de la profession médicale. 

 Les médecins seront mes frères. 

 Aucune considération de religion, de nationalité, de race, aucune considération 

politique et sociale ne s’interposera entre mon devoir et mon patient. 

 Je maintiendrai strictement le respect de la vie humaine dès la conception. 

 Même sous la menace, je n’userai pas de mes connaissances médicales  

d’une façon contraire aux lois de l’humanité. 

 Je m’y engage librement et sous mon honneur 
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 قسم أبوقراط
 

 بسم االله الرحمان الرحيم
یتم فیھا قبولي عضوا في المھنة الطبیة، أتعھد علانیة التيفي ھذه اللحظة  :   

 
بأن أكرس حیاتي لخدمة الإنسانیة  •  

 
یستحقونھ؛  الذيأن أحترم أساتذتي وأعترف لھم بالجمیل  و  • 

 
 • صحة مریضي ھدفي الأول؛ وشرفي جاعلاأن أمارس مھنتي بوازع من ضمیري  و 

 
إليّ؛أفشي الأسرار المعھودة  أن لا و   • 

 
الطب؛لمھنة  والتقالید النبیلةأن أحافظ بكل ما لذيّ من وسائل على الشرف  و •   
 

لي؛سائر الأطباء إخوة  أن أعتبر و •   
 

اجتماعي؛بواجبي نحو مرضاي بدون أيّ اعتبار دیني أو وطني أو عرقي أو سیاسي أو  أن أقوم و •   
 

نشأتھا؛و أن أحافظ بكل حزم على احترام الإنسانیة منذ  •   
 

تھدید؛لا أستعمل معلوماتي الطبیة بطریق یضر بحقوق الإنسان مھما لاقیتُ من  أن و •   
 

ومقسما بشرفي؛ بكل ھذا أتعھد عن كامل اختیار   • 
 
 

 واالله على ما أقول شهيد
 

 

  



196 

 

 


