INSUFFISANCE SURRENALIENNE
ETIOLOGIES:
Primaire

· Hémorragie des SR du NNé

· Auto-immune du cortex surrénalien (m d’Addison)

· Adrénoleucodystrophie (lié à l'X = m. peroxysomale)

· Hyperplasie congénitale des SR (déficit en 21-OH 
MAIS dans 90% des cas il s’agit d’un 

· Déficit en 21-hydroxylase
Symptômes :
· Hypotension : par perte des effets tenseurs des glucocorticoïdes (et diminution de l’Aldostérone=> perte de Na et d’eau)

· Hypo Na (augmentation de l’ADH, perte de Na)

· Hypo glycémies (perte de l’effet des glucocorticoïdes sur la GNG)

· Anomalie génitales (virilisation des filles, hyper pigmentation des OGE, augmentation de la distance anogénitale, fusion postérieure des lèvres)

· Risque déshydratation avec choc hypovolémique (apparaît dès J6 ad 2 mois de vie)
Modes de présentation :

a) Forme classique avec perte de sel (80%)

· 0% d’activité enzymatique 
· 1/ 10’000 naissance mais ad 1/300 chez juifs Ashkénazes (originaire d’Europe centrale)
b) Forme virilisante pure- SANS perte de sel

· 1-2% d’activité enzymatique

· 1/50’000 naissances
c) Forme atypique tardive (découverte souvent vers 7-8 ans)

· 20-50% d’activité enzymatique 
· 1/1’000 naissances

Secondaire:

· Post Rx-thérapie

· Craniopharyngiome ou post chirurgie dans la région pituitaire

· Traitement corticoïde prolongé

BILAN:

· Status attentif :

· Filles= 76% de suspicion clinique : Hyper pigmentation génitale, taille clitoris, fusion labiale postérieure, distance anus-génitale augmentée  (norme Fille : 11 mm (SD : 2 mm), mauvaise prise de poids, signes de déshydratation-hypo volémie (typiquement entre 2 semaines de vie et 2 mois) => Placer sur échelle de PRADER pour les filles

· Garçon = souvent pas de symptômes spécifiques => rechercher un hypospadias, une hyper pigmentation des OGE, une diminution de la distance anus-génitale (norme 21 mm (SD : 3 mm))

· Chimie : Na, K, urée, créatinine, glycémie, protéines
· Caryotype en urgence et FISH pour gène SRY

· US pelvien (utérus, ovaire, canaux de Müller ou Wolf) +/- génitographie

· Bilan hormonal  dès 36h de vie (ininterprétable avant): 

· 17-OH-P, 

· DHEA, 

· androsténédione, 

· testostérone, 

· cortisol, 

· aldostérone, 

· rénine.

· Güthrie et  17-OH-PG => se fait à J4 => 
· NNT :

· Normale < 20 nmol/l; 
· Douteux: 20-90nmol/l; => faire bilan (refaire Güthrie+  dosage iono,  17-OHP, DHEA, androsténédione, etc…)

· > 90 nmol/l = investigations approfondies
· Préma => 17-OH-P physiologiquement augmentée dans 90% des cas => CTRL 2ème Güthrie après  2 semaines
Traitement en aigü
· But : restaurer le déficit en eau et Na=> NaCl 0,9% puis GS (3:1,5)

· Solucortef® (hydrocortisone) IV: 

· 50-100 mg/m2 (possible de répéter après 1h si pas de réponse) puis 
· 25 mg/m2 IV ou IM toutes les 6h vs 100 mg/m2/24h en continu puis

· Passer per os après 24 si le patient va bien et mange =>

· Hydrocortisone® per os: 50-75 mg/m2/24h en 3 doses

· Florinef ® (fludrocortisone) per os: 25-200 gamma/24h (pas en kg !)
· Supplémenter en sel (NaCl 1-3 g/j =17-51 mEq/j) per os selon besoins 
Traitement de fond de la forme classique avec perte de sel:

· Hydrocortisone® per os 25-50 mg/m2/j pdt 4-6 semaines puis entretien idéal avec 10-15mg/m2/j en 3 doses (Nb : production physiologique= env. 8mg/m2/j)

· Florinef® 50-300 gamma/j, puis entre 50-200 gamma/j

· Sel 1-3 g/j (17-51 mEq/j)

