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Kongenitalna adrenalna hiperplazija
- lekcije o rastu, razvoju
i glukokortikoidnoj terapiji

Marija Obad Tomi¢', Anita Spehar Uroié?, Lana Njavro®

Uvod: Kongenitalna adrenalna hiperplazija (KAH) obuhvaéa skupinu autosomno recesivnih pore-
mecaja steroidogeneze uzrokovanih smanjenom ili odsutnom aktivnoséu enzima ukljucenih u
sintezu steroidnih hormona iz kolesterola. Najces¢i oblik KAH-a, koji ¢ini 90-95 % slucajeva,
posljedica je deficita 21-hidroksilaze, enzima klju¢nog za sintezu kortizola i aldosterona. TeZina
bolesti ovisi o ostatnoj enzimskoj aktivnosti koja je povezana s pojedinim mutacijama gena
CYP21A2, a osnovno obiljeZje klinicke slike je virilizacija djeteta. Razlikujemo klasicni oblik KAH-a
koji se ocituje vec pri rodenju te blazi, neklasicni u kojem se klinicka slika razvija kasnije tijekom
djetinjstva ili adolescencije. Virilizacija se u najteZzem obliku u djevojcica ocituje dvosmislenim
spolovilom, dok ju je u djeCaka teze prepoznati odmah po rodenju, no uzrokuje progresivan razvoj
genitala te ubrzan rast i tjelesni razvoj Sto moZe dovesti do pravog preuranjenog pubertetskog
razvoja i kompromitirati konacnu visinu. NajteZi oblik bolesti, klasi¢ni KAH s gubitkom soli, ako
je nelijecen ili neprimjereno lijecen moZe dovesti do Zivotno ugroZavajuce adrenalne krize.

Na primjeru djecaka s preuranjenim pubertetskim razvojem Zelimo prikazati nacin i vaznost sto
ranijeg postavljanja dijagnoze, modalitete i izazove nadomjesnog hormonskog lijecenja u ovih
bolesnika, vaznost pralenja rasta i razvoja te pravovremenog prepoznavanja metabolickih i
endokrinoloskih komplikacija.

Prikaz bolesnika: Prikazujemo djecaka koji je u dobi tri i pol godine upucen endokrinologu zbog
sumnje na preuranjeni pubertetski razvoj. Djecak do tada nije teZe bolovao niti je doZivio stanje
koja bi upucivalo na razvoj adrenalne krize. U klinickom statusu nalaze se znaci laznog preuranje-
nog puberteta: visok rast, miteseri na nosu i u uskama, dublji glas te za dob neprimjereno veliko
spolovilo (Tanner II-111) uz pubi¢nu dlakavost (Tanner 1), dok su testisi predpubertetske velicine
(2 po Praderu). Ucinjenom laboratorijskom obradom postavljena je dijagnoza klasi¢nog oblika
KAH-a s izrazito ubrzanim kostanim dozrijevanjem (10 godina) te je zapoceto nadomjesno lije-
Cenje hidrokortizonom. Dijagnoza je potvrdena i dokazom mutacije CYP21A2 gena. Tijekom pra-
¢enja djecak je u dobi 6 godina razvio pravi preuranjeni pubertet zbog Cega je zapoceto lijeCenje
agonistima hormona oslobadanja luteiniziraju¢eg hormona (LHRH, engl. luteinizing hormone
releasing hormone).

Navodimo izazove lijeCenja i pracenja: titriranje doze hidrokortizona - doza koja ¢e suprimirati
lucenje androgena, a pritom nece kompromitirati rast; prilagodba doze u akutnim stresnim
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situacijama; nove formulacije hidrokortizona; prepoznavanje rizika i razvoja pravog preuranje-
nog puberteta te njegovo pravovremeno lijeCenje; prepoznavanje obrazaca rasta koji upuuju na
(ne)primjereno lijeCenje djecaka.

Zakljucéak: Kongenitalna adrenalna hiperplazija zahtijeva rano prepoznavanje i pravodobno lije-
Cenje i pracenje kako bi se sprijecile akutne i dugoro¢ne komplikacije bolesti te kako bi se omogu-
¢io Sto primjereniji rast i razvoj djeteta.
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