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Hyperplasie surrdnalienne par bloc en 21 hydroxylase : 
une cause rare d'hypofertilitd masculine et de tumeur 

du testicule 
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RI~SUMI~ 

Les auteurs rapportent un cas de tumeur testiculaire bila- 
terale correspondant a des inclusions surrenaliennes 
intra-testiculaires, d~couverte lots d'un bilan d'hypoferti- 
lite chez un homme de 29 ans traite pour une hyperplasie 
congenitale des surrenales par bloc en 21 hydroxylase. 

Liees a une stimulation chronique par I'ACTH les inclu- 
sions surrenaliennes intra-testiculaires des blocs en 21 
hydroxylase temoignent souvent d'une r6ponse insuffi- 
sante au traitement freinateur par les glucocortico'fdes. 
I_'hypofertilite est li~e a I'effet de masse des nodules 
tumoraux, aux consequences toxiques des sterdides sur- 
r6naliens et a un hypogonadisme hypogonadotrophique. 

Chez un homme presentant une hyperplasie des surr~na- 
les par bloc en 21 hydroxylase et une hypofertilit~ il est 
indispensable de rechercher des inclusions surrenalien- 
nes intra-testiculaires. De m~me il est important de 
rechercher a I'interrogatoire des ant(~cedents de bloc en 
21 hydroxylase face a des nodules testiculaires bilat~- 
raux. 

M o t s - c l ~ s  : tumeur du testicule, hyperplasie des surrenales, 
bloc en 21 hydroxylase, hypofertilite masculine 

I. O B S E R V A T I O N  

Un homme de 29 ans est adresse en consultation d'uro- 
andrologie pour prise en charge d'une tumeur testiculaire 
bilaterale decouverte sur une echographie Iors d'un bilan 
d'hypofertilite (oligoasthenot6ratospermie s6vere avec 
volume ejacul6 normal). Cette 6chographie montre la pr6- 
sence de plusieurs nodules het6rogenes des deux testicu- 
les avec des epididymes sains (Figure 1). Le patient a des 
antec6dents d'hyperplasie congenitale des surrenales par 
bloc en 21 hydroxylase et re coit de I'hydrocortisone. II est 
asymptomatique sur le plan uro-genito-sexuel et ne pre- 
sente pas de signes d'hypogonadisme. L'examen palpe 
plusieurs nodules indures des deux testicules, sans ano- 
malie des epididymes et des def6rents, et sans varicocele. 
Le bilan hormonal (testosterone totale, LH, FSH, prolacti- 
ne et 17r~ estradiol) est normal. La 17e~ hydroxyprogeste- 
rone est a 100,2 ng/ml (N < 2,5 ng/ml) et I'ACTH & 5,1 
ng/ml (N 9 a 52). La spermoculture est sterile. Le caryoty- 
pe est 46 XY. Les marqueurs tumoraux testiculaires sont 
negatifs. 

II. D I S C U S S I O N  

Ce patient presente des inclusions surrenaliennes intra- 
testiculaires en rapport avec sa maladie endocrinienne. 

L'hyperplasie congenitale des surrenales par bloc en 21 
hydroxylase est due & une stimulation corticosurrenalienne 
sous I'influence de I'ACTH hypophysaire. II existe en effet 
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TESTICULE GRUCHE 

Figure 1 : Echographie des testicules avec nodules multiples et bilatdraux. 

une d~freination hypophysaire d'ACTH par manque de cor- 
tisol secondaire au blocage dans la chaine de synth~se. Ce 
blocage entraine une accumulation de progesterone et de 
17o~ hydroxyprogest~rone. 

Les inclusions surrenaliennes intra-testiculaires survenant 
Iors d'hyperplasie des surr6nales par bloc en 21 hydroxyla- 
se sont des tumeurs b6nignes d~velopp6es ~ partir de reli- 
quats de tissu surrenalien intra-testiculaire physiologique- 
ment presents chez les enfants [5, 6]. Elles sont frequentes, 
asymptomatiques, volontiers multiples et bilaterales. 

Histologiquement proches des tumeurs a cellules de 
Leydig, elles ne contiennent pas de cristalloYdes de Reinke 
[4]. 

Liees a une stimulation chronique par I'ACTH, elles sont 
plus fr6quentes dans les formes s~v~res de la maladie avec 
perte de sel ~ la naissance [5]. Elles t~moignent souvent 
d'une reponse insuffisante au traitement freinateur par les 
glucocorticoYdes mais pas toujours, comme I'illustrent notre 
exemple et d'autres cas de la litterature [6]. La pr6sence 
d'inclusions surr6naliennes malgr6 un traitement adapte 
trouverait son explication dans la g6n~tique [6, 7]. En effet 
le bloc en 21 hydroxylase est du & des mutations du g~ne 
CYP21 codant pour cet enzyme. L'absence du gene CYP21 
sur les 2 all61es entrainerait un defaut complet d'activit6 
enzymatique avec des taux d'ACTH tr~s 61ev6s en p~riode 
pr~natale ce qui favoriserait le d~veloppement des inclu- 
sions surr~naliennes. 

Lors d'hyperplasie des surr~nales par bloc en 21 hydroxy- 
lase I'hypofertilite est secondaire a 3 mecanismes [1 - 6] : 

�9 les nodules tumoraux r~duisent et d6truisent le paren- 
chyme testiculaire sain et obstruent les canaux excr~- 
teurs (rete testis) ; 

�9 les stero'fdes surrenaliens ont un effet delet~re sur la 
spermatogenese ; 

�9 la s6cr6tion excessive d'androgenes surrenaliens entrat- 
ne un hypogonadisme hypogonadotrophique (r~tro- 
contr61e n6gatif) major~ par 1'616vation de la progestero- 
ne et de la 17~ hydroxyprogest6rone. 

Chez un homme pr~sentant une hyperplasie des surrenales 
par bloc en 21 hydroxylase et une hypofertilite, il est 
indispensable de rechercher des inclusions surrenaliennes 
testiculaires ~ I'examen clinique et ~ 1'6chographie car les 
nodules ne sont pas toujours palpables [1, 6]. En effet la 
d6couverte de ces inclusions peut conduire a intensifier le 
traitement, c'est & dire la freination de la s6cr~tion d'ACTH, 
afin d'en r6duire le volume et d'ameliorer la fonction exocri- 
ne des testicules. L'absence d'amelioration de la spermato- 
genese justifie le recours aux techniques d'assistance 
m6dicale ~ la procreation. Une cryoconservation du sperme 
est ~galement souhaitable afin de pallier & une d6gradation 
eventuelle des param~tres spermatiques. 

La meconnaissance de ce diagnostic pouvant conduire & 
une chirurgie inutile et mutilante dans I'hypoth~se d'une 
tumeur maligne des testicules, il est egalement important 
de rechercher & I'interrogatoire des ant6c6dents de bloc en 
21 hydroxylase face a des nodules testiculaires bilat~raux. 
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A B S T R A C T  

Congenital adrenal hyperplasia due to 21-hydroxylase 
deficiency: A rare cause of male infertility and testicular 

tumor  

Dominique DELAVIERRE,  Philippe EMY, Marylise DOL- 
LEY, Bruno GUTHAUSER 

The authors report the case of a 29-year-old man with bila- 
teral testicuiar adrenal- l ike tumors in a context of conge- 
nital adrenal hyperplasia (CAH) due to 21-hydroxylase 
deficiency. 

Inadequate suppression of ACTH secretion is a dominant 
etiological factor in the development of testicular masses 
in CAH. 

Destruction of the testicular tubules by the adrenal rests 
and longstanding suppression of the pituitary-gonadal 
axis can lead to infertility. 

The presence of testicular adrenal rests must be investi- 
gated in any man with CAH due to 21-hydroxylase defi- 
ciency and infertility. Similarly, it is important to investiga- 
te possible 21-hydroxylase deficiency in patients with bila- 
teral testicular tumors.  

Key-words: congenital adrenal hyperplasia, 21-hydroxylase 
deficiency, male infertility, testicular cancer 
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