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Вроджена дисфункцiя кори наднирко-
вих залоз (ВДКН) (адрено-генiтальний син-
дром, вроджена гiперплазiя кори наднирко-
вих залоз) — група гетерогенних спадкових
захворювань, в основi яких полягає первин-
не порушення стероїдогенезу в корковiй ре-
човинi надниркових залоз, що призводить
до рiзноманiтних метаболiчних розладiв i,
найчастiше, виявляється клiнiчними проява-
ми змiни темпiв i характеру статевого дозрi-
вання та порушенням росту.

ВДКН — найчастiша патологiя наднир-
кових залоз у дитячому вiцi. Майже 90% ви-
падкiв припадає на класичну недостатнiсть
21-гiдроксилази, що, за даними неонаталь-
них скринiнгiв, зустрiчається у одного на
10–15 тис. живонароджених, частота гете-
розигот 1 : 55 (A. Wedell, 2011). Iншi форми
ВДНК зустрiчаються значно рiдше. Патоло-
гiя спостерiгається однаково часто у хлопчи-
кiв i дiвчаток (А.Н. Тюльпаков, 2000).

Етiологiя. ВДКН є генетично обумовле-
ною патологiєю, з аутосомно-рецесивним ти-
пом спадковостi. Хворiють тiльки гомозиго-
тнi iндивiдууми.

В основi ферментативних порушень по-
лягають дефекти генiв, якi кодують той
чи iнший фермент бiосинтезу стероїдiв
(M. I. New, 2011).

Патогенез. Головна ланка патогенезу

всiх форм ВДКН — порушення синтезу
кортизолу. Постiйний дефiцит кортизолу за
принципом зворотного зв’язку стимулює се-
крецiю АКТГ, що призводить до посилення
стероїдогенезу i стає причиною гiперплазiї
кори надниркових залоз. При цьому зростає
рiвень не тiльки тих стероїдiв, якi утворюю-
ться на етапах, передуючих заблокованому,
але й тих, шлях синтезу яких минає забло-
кований ферментативний рiвень.

Секрецiя кортикотропiну та кортикосте-
роїдiв у плода починається на третьому мiся-
цi внутрiшньочеревного життя, в цi ж термi-
ни починають формуватися зовнiшнi статевi
органи, тому захворювання починає розви-
ватися вже у неонатальному перiодi та є вро-
дженим. При багатьох формах ВДКН поси-
люється секрецiя наднирникових андрогенiв,
що призводить до вiрилiзацiї хворих.

Видiляють п’ять форм вродженої дис-
функцiї кори надниркових залоз:

1. Лiпоїдна гiперплазiя кори наднирко-
вих залоз (дефект StAR-протеїну P450scc,
рiдше — дефiцит 20,22-десмолази, StAR-
ген);

2. ВДНК, зумовлена дефiцитом 3β-гi-
дроксiстероїддегiдрогенази 3β-HSD (дефект
3β-HSD2);

3. ВДНК, зумовлена дефiцитом 17α-гi-
дроксилази/17,20-лiази P450c17 (CYP17);
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4. ВДНК, зумовлена дефiцитом 21-гiдро-
ксилази P450c21 (CYP 21);

5. ВДНК, зумовлена дефiцитом 11-β-гi-
дроксилази P450c11 (CYP11B1).

КЛАСИФIКАЦIЯ МКХ 10

Е25 Адреногенiтальнi порушення.
Включно: адреногенiтальнi синдроми; вi-

рилiзацiя або фемiнiзацiя, набутi чи зу-
мовленi гiперпалазiєю надниркових залоз,
внаслiдок вроджених ферментних дефектiв
у синтезi гормонiв; жiночий наднирнико-
вий псевдогермафродитизм; чоловiча гете-
росексуальна передчасна несправжня стате-
ва зрiлiсть, псевдодозрiвання; iзосексуаль-
на передчасна несправжня статева зрiлiсть
псевдодозрiвання; передчасне статеве дозрi-
вання з гiперплазiєю надниркових залоз; вi-
рилiзацiя (жiноча).

Е25.0 Природженi адрено-генiтальнi по-
рушення, пов’язанi з ферментною недостат-
нiстю: природжена гiперплазiя надниркових

залоз; недостатнiсть 21-гiдроксилази; приро-
джена гiперплазiя надниркових залоз, яка
зумовлює втрату солi.

Е25.8 Iншi адрено-генiтальнi порушен-
ня: iдiопатичне адрено-генiтальне порушен-
ня; за необхiднiстю iдентифiкувати лiкар-
ський засiб, що спричинив адреногенiталь-
не порушення (використовують додатковий
код зовнiшньої причини — клас ХХ).

Е25.9 Адрено-генiтальне порушення неу-
точнене.

Сiльвтрачающий синдром зустрiчається
при трьох формах ВДКН: дефiцитi 21-гiдро-
ксилази, лiпоїднiй гiперплазiї надниркових
залоз (синдром Прадера); дефiцитi 3β-гiдро-
ксiстероїддегiдрогенази.

НЕДОСТАТНIСТЬ 21-ГIДРОКСИЛАЗИ (Р450с21)

Недостатнiсть 21-гiдроксилази — одна iз
самих частих форм порушення стероїдоге-
незу. Частота захворювання залежить вiд
популяцiйних особливостей та складає вiд
1 : 10000 до 1 : 18000 новонароджених.

Дефект 21-гiдроксилази зумовлений чи-
сленними мутацiями гена CYP21. Останнiм
часом знайдено певну кореляцiю мiж ви-
дом мутацiї та клiнiчним варiантом i перебi-
гом захворювання. Делецiя гена або великi
його конверсiї приводять до тяжких форм
захворювання iз сiльвтрачаючим компонен-
том. Крапковi мутацiї гена, як правило, при-
зводять до втрати приблизно 50% актив-
ностi фермента та проявляються простою
вирильною формою, або некласичним варi-
антом захворювання. Однак з’явилися до-
слiдження, якi вказують на вiдсутнiсть чiт-
ких кореляцiй мiж карiотипом та генотипом
(V. Anastasovska, M. Kocova, 2010).

Класична форма: сiльвтрачаюча форма
(у бiльшостi хворих), пре- та постнатальна
вирилiзацiя.

Некласична форма: передчасне адренар-
хе, дисменорея, гiрсутизм, акне, безплiддя.

Клiнiка. Класичний варiант недостатно-
стi 21-гiдроксилази призводить до розвитку
захворювання у внутрiшньочеревному перi-
одi, яке проявляється гiперплазiєю наднир-
кових залоз та, за рахунок великої кiлькостi
андрогенiв, порушенням статевого розвитку
хворих. Тому, вже при народженнi дитини,
захворювання проявляється гiперандрогенi-
зацiєю у хлопчикiв i хибним жiночим герма-
фродитизмом у дiвчаток (вiд помiрної гiпер-
трофiї клiтора з утворенням урогенiтально-
го синусу до повної iнверсiї статi). В наслi-
док цього часто дiти жiночої статi помил-
ково реєструються та виховуються як хлоп-
чики.

Пiсля народження симптоми гiперандро-
генiзацiї прогресують. Статевий розвиток
прискорюється: у хлопчикiв — за iзосексу-
альним типом, у дiвчаток — за гетеросексу-
альним, але при цьому матка iнфантильна,
молочнi залози не розвиваються, в подаль-
шому — менструацiї самостiйно не починаю-
ться.

Iнодi, за умов незначної недостатностi
21-гiдроксилази, симптоми гiперандрогенi-
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зацiї в першi роки можуть не проявля-
тися. Вториннi статевi ознаки починають
з’являтися у вiцi вiд 2 до 5 рокiв i про-
являються статевим оволосiнням, у дiвча-
ток додатково гiрсутизмом i гiпертрихозом.
Пiд впливом пiдвищеної кiлькостi андроге-
нiв у дiтей грубiшає голос, через пiдвищення
функцiї сальних i потових залоз стає лиснiю-
чою шкiра, з’являються множиннi комедони
та акне.

За рахунок анаболiчного ефекту андро-
генiв виявляється прискорення росту дiтей,
яке починається з першого року життя,
але iнтенсивнiше проявляється у 2–3,5 ро-
ки. За умов прискорення лiнiйного росту
ступiнь кiсткового диференцiювання випе-
реджає рiст та паспортний вiк хворого, то-
му епiфiзарнi зони таких пацiєнтiв закрива-
ються в 9–11 рокiв i рiст хворого припиняє-
ться.

Дiти з класичною формою ВДКН при
народженнi мають бiльшу довжину тiла,
нiж здоровi дiти, що пояснюють нелiкова-
ною гiперандрогенiєю in utero. Призначен-
ня гiдрокортизону в адекватнiй дозi (9–
15 мг/м2) уповiльнює прискорену швидкiсть
росту, i в вiцi 9 мiсяцiв дiти мають швид-
кiсть росту як у здорових дiтей, а в трирi-
чному вiцi кiстковий вiк вiдповiдає хроноло-
гiчному (W. Bonfig та спiвавт., 2011).

Сiльвтрачаючий синдром — глибокий
блок 21-гiдроксилази, внаслiдок чого пору-
шується утворення не тiльки кортизолу, але
й альдостерону.

Бiльше нiж у 1/3 хворих з перших днiв
життя виникає дегiдратацiя з рiзким поси-
ленням виведення натрiю з сечею. Приєдну-
ються вiдмова вiд їжi, блювота (часто фон-
таном), частий рiдкий стiлець. Дитина втра-
чає в масi тiла, стає млявою, байдужою, шкi-
ра набуває сiрувато-цiанотичного вiдтiнку,
западає джерельце, очi. На тлi ексикозу з то-
ксикозом виникає гостра наднирникова не-
достатнiсть: цiаноз шкiри, порушення серце-
вого ритму, судоми, колапс. При ненаданнi
вiдповiдної допомоги настає смерть в резуль-
татi збезводнення органiзму, гiперкалiємiї та
шоку.

Захворювання супроводжується висо-
кою летальнiстю, не дивлячись на тера-
пiю глюкокортикоїдами. Головною причи-

ною смертi новонароджених є важка на-
днирникова недостатнiсть.

Приблизно у 75–80% пацiєнтiв з ВДКН
не продукується достатньої кiлькостi аль-
достерону для пiдтримання баланса еле-
ктролiтiв (R. Padidela, P.C. Hindmarsh,
2010). Рання дiагностика та замiсна терапiя
9α-флудрокортизоном та додавання солi за-
побiгає розвитку сiльвтрачаючої кризи. Па-
цiєнти потребують постiйного монiторингу
артерiального тиску, рiвня електролiтiв пла-
зми та ренiну з метою запобiгання ускла-
днень або передозування.

Диференцiюють сiльвтрачаючу форму
з пiлороспазмом, пiлоростенозом, харчо-
вою токсикоiнфекцiєю, перитонiтом, iнвагi-
нацiєю кишкiвника, вродженими ферменто-
патiями, деякими видами iнтерсексуалiзму.

Некласична форма. За умов некласи-
чних форм недостатностi 21-гiдроксилази,
зниження даного ферменту коливається
в досить широких межах (вiд 20 до 60%), то-
му прояви гiперандрогенiзацiї можуть бути
варiабельними (S. F. Witchel, R. Azziz, 2010).
У дiтей з некласичною формою вiдсутнi сим-
птоми постнатальної вiрилiзацiї. У новона-
роджених дiвчаток зовнiшнi статевi органи
розвинутi правильно, iнодi зустрiчається не-
значна гiпертрофiя клiтору, на яку, як пра-
вило, не звертають уваги. Першi прояви не-
класичної форми захворювання, як у хло-
пчикiв, так i дiвчаток, можуть проявлятися
раннiм статевим дозрiванням з прискорен-
ням фiзичного розвитку. Але кiнцевий зрiст
цих пацiєнтiв знижений не суттєво вiдносно
очiкуваного генетичного зросту.

У дiвчаток пубертатного вiку та доро-
слих жiнок легка недостатнiсть 21-гiдрокси-
лази проявляється гiпертрихозом, iнколи —
гiрсутним синдромом, дисменореєю, склеро-
полiкистозом яєчникiв. Вперше, як правило,
дiагноз некласичної форми ставлять пацiєн-
там жiночої статi, коли вони звертаються
до лiкаря з приводу первинної аменореї або
безплiддя. Однак у 50% жiнок з некласи-
чною формою недостатностi 21-гiдроксила-
зи репродуктивна функцiя не порушена.

Дiагностика. Головним критерiєм гор-
мональної дiагностики недостатностi 21-гiд-
роксилази є значне пiдвищення рiвня 17-ок-
сигiдропрогестерону (17-ОНР) в кровi, який
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може перевищувати норму в 10–100 разiв.
Усiм новонародженим дiтям, якi мають ано-
мальну будову зовнiшнiх статевих органiв за
вiдсутнiстю яєчок при пальпацiї, необхiдно
проводити визначення рiвня 17-ОНР в кро-
вi. Слiд вiдмiтити, що у недоношених дiтей
та дiтей, якi перенесли важку пологову трав-
му, рiвень 17-ОНР може бути пiдвищеним за
умов вiдсутностi недостатностi 21-гiдрокси-
лази. В такому випадку потрiбно дослiдже-
ння 17-ОНР у динамiцi (2–4 рази з iнтерва-
лом 5–7 днiв).

За рахунок утворення великої кiлько-
стi наднирникових андрогенiв, у пацiєнтiв
з недостатнiстю 21-гiдроксилази виявляє-
ться високий рiвень дегiдроепiандростерону
кровi. Вроджена дисфункцiя кори наднирко-
вих залоз проявляється наднирниковою не-
достатнiстю, тому при гормональному обсте-
женнi спостерiгається нормальний або зни-
жений рiвень кортизолу кровi та гiперпро-
дукцiя АКТГ.

Сiльвтрачаючий компонент пiдтверджу-
ється гiперкалiємiєю, гiпонатрiємiєю та ви-
соким рiвнем активного ренiну в плазмi.

Для проведення диференцiальної дiагно-
стики рiзних форм iнтерсексуалiзму є специ-
фiчною хорiогонiнова проба. Введення хорi-
огонiну блокує синтез АКТГ з подальшим
зниженням продукцiї глюкокортикоїдiв i ан-
дрогенiв. У вiдповiдь на внутрiшньом’язову
iн’єкцiю хорiогонiну екскрецiя 17-кетостерої-
дiв (17-КС) знижується вдвiчi, рiвень АКТГ
в кровi також знижується вдвiчi i бiльше. У
здорових i хворих з iншими формами iнтер-
сексуалiзму видiлення 17-КС не змiнюється
або зростає в 1,5–2 рази. Останнiм часом ви-
значення добової екскрецiя 17-КС у сечi, яка
за даної патологiї пiдвищена в п’ятеро i бiль-
ше, вiдiйшло на другий план як метод з ве-
ликим вiдсотком похибки.

Актуальним залишається проведення де-
ксаметазонової проби з метою диференцi-
альної дiагностики рiзних форм ВДКН та
пухлин надниркових залоз. У пацiєнтiв з не-
достатнiстю 21-гiдроксилази вона є позитив-
ною: добова екскрецiя 17-КС знижується
бiльше нiж вдвiчi.

За умов передчасного статевого розви-
тку, викликаного гiперандрогенiзацiєю, не-
обхiдно провести рентгенографiю кистей

рук, коли є значне прискорення процесiв
окостенiння i диференцiювання скелету.

При ультразвуковому дослiдженнi вiд-
значається гiперплазiя кори надниркових за-
лоз, у дiвчаток — гiпоплазiя внутрiшнiх
статевих органiв, можливе кiстозне переро-
дження яєчникiв.

Перед хiрургiчним лiкуванням бажано
провести генiтографiю або вiзуалiзувати
стан урогенiтального синусу.

Паралельно необхiдно провести дослi-
дження карiотипу та статевого хроматину
(у дiвчаток — 12–20%, у хлопчикiв — 0%).
Якщо у дитини з бiсексуальною будовою зов-
нiшнiх генiталiй виявлено карiотип 46ХХ, то
вiрогiднiсть того, що у пацiєнта недостат-
нiсть 21-гiдроксилази складає 95%.

При медико-генетичних дослiдженнях
знаходять мутацiї на генi CYP21. З ме-
тою раннього виявлення ВДКН застосову-
ють визначення в краплинi кровi 17-гiдро-
ксипрогестерону, кортизолу, 4-андростендiо-
лу (V.R. De Jesús та спiвавт., 2010; C. Rossi
та спiвавт., 2011).

Лiкування. Основним методом лiкуван-
ня недостатностi 21-гiдроксилази є терапiя
глюкокортикоїдами для пригнiчення гiпер-
секрецiї АКТГ та нормалiзацiї секрецiї на-
днирникових андрогенiв. Для дiтей з вiд-
критими зонами росту, особливо молодшо-
го вiку, препаратами вибору є аналоги гiдро-
кортизону, а пролонгованi синтетичнi глюко-
кортикоїди (преднiзолон, дексаметазон) дi-
ють негативно на процеси росту дитини та
можуть швидко привести до передозування
препарату (M. Debono, R. J. Ross, 2011).

На першому роцi життя доза гiдрокор-
тизону має становити 20 мг/м2 на добу,
в подальшому добова доза препарату повин-
на складатися з розрахунку 10–15 мг/м2 по-
верхнi тiла. Бажано призначати гiдрокорти-
зон у три прийоми на добу. Необхiдно за-
стережити, що довготривалий прийом глю-
кокортикоїдiв у дозах, якi перевищують ре-
комендованi, призводить до значної затрим-
ки або зупинки росту, яку в подальшому ду-
же важко лiквiдувати, навiть за умов нор-
малiзацiї дози. Зниження швидкостi росту
у пацiєнтiв з недостатнiстю 21-гiдроксилази
(менше 4 см на рiк) свiдчить про хронiчне
передозування глюкокортикоїдiв.
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У дiтей iз закритими епiфiзарними зона-
ми або близькими до того, можна застосо-
вувати пролонгованi глюкокортикоїди: пре-
днiзолон — 2–4 мг/м2/добу (третина до-
зи призначається зранку, двi третини до-
зи — перед сном) i дексаметазон — 0,25–
0,35 мг/м2/добу (приймають разово у вечiр-
нi години). Цим препаратам притаманний
виразнiший АКТГ-пригнiчуючий ефект.

Дiтям з сiльвтрачаючою формою не-
достатностi 21-гiдроксилази необхiдна до-
даткова терапiя мiнералокортикоїдами. Ви-
користовується препарат флудрокортизон
в дозi 0,05–0,3 мг/добу, бажано в два прийо-
ми. При пiдборi дози необхiдно орiєнтувати-
ся на клiнiчнi прояви та лабораторнi крите-
рiї мiнералокортикоїдної недостатностi. За
умов адекватної терапiї нормалiзуються рiв-
нi активного ренiну плазми та показники
калiємiї. Симптомами передозування препа-
рату є артерiальна гiпертензiя, брадикар-
дiя, уповiльнення швидкостi росту i пригнi-
чення активностi ренiну плазми. Зазвичай,
хворим на ВДКН потрiбне додавання до
їжi хлористого натрiю або куховарської солi
(1–2 г/добу).

У випадках iнтеркурентних захворю-
вань та оперативних втручань пацiєнтам
з ВДКН необхiдно збiльшувати дозу глюко-
кортикоїдiв у 2–3 рази, рiвномiрно протягом
доби. При неможливостi перорального при-
йому препаратiв необхiдне в/м або в/в уве-
дення гiдрокортизону в збiльшенiй дозi. До-
зу мiнералокортикоїдiв залишають незмiне-
ною.

У пацiєнтiв, хворих на ВДКН, iнiцiа-
цiя iстинного передчасного статевого дозрi-
вання може погано позначитися на кiнце-
вому зростi дiтей, тому пiсля гормонально-
го пiдтвердження активацiї гонадотропної
функцiї доцiльно вирiшити питання про до-
даткове призначення препаратiв пролонго-
ваних аналогiв люлiберину.

Хворим на некласичну форму недо-
статностi 21-гiдроксилази глюкокортикоїди
призначаються у разi прояву прогресую-
чої гiперандрогенiзацiї. Дози препаратiв пiд-
бираються iндивiдуально, пiд контролем
17-ОНР та тестостерону, якi необхiдно пiд-
тримувати на рiвнi верхньої межi норми.
Цим хворим не призначають замiсну тера-

пiю мiнералокортикоїдами, i в них немає по-
треби у збiльшеннi дози за умов ургентних
ситуацiй.

В перiод вагiтностi жiнки, хворi на
ВДКН, повиннi отримувати гiдрокортизон
або преднiзолон пiд контролем рiвня тесто-
стерону, який має бути на верхнiй межi нор-
мальних показникiв для вагiтних жiнок.

Терапiя сiльвтрачаючої кризи. При
декомпенсацiї захворювання у пацiєнтiв
з сiльвтрачаючою формою ВДКН лiкуваль-
нi заходи повиннi починатися негайно та,
в першу чергу, бути спрямованi на коре-
кцiю водно-електролiтних порушень. Про-
водиться масивна iнфузiйна терапiя розчи-
нами хлористого натрiю 0,9% i глюкози 5–
10% з розрахунку 150 мл/кг на добу, але
протягом першої та другої години необхi-
дно ввести 25% вiд вказаної дози. Одно-
часно в/в уводиться гiдрокортизон в дозi
200–300 мг/м2/добу, роздiленiй на чотири-
шiсть прийомiв. Пiсля досягнення стабiльно-
го стану, нормалiзацiї артерiального тиску
i корекцiї електролiтних порушень хворий
переводиться на пероральний прийом гiдро-
кортизону з додаванням флудрокортизону.

Хiрургiчна корекцiя зовнiшнiх стате-
вих органiв у дiвчаток повинна проводи-
тись у спецiалiзованих клiнiках, якi мають
досвiд лiкування хворих з ВДКН.

Хiрургiчна корекцiя зовнiшнiх генiталiй
здiйснюється дiвчаткам iз симптомами вну-
трiшньоутробної вiрилiзацiї. Оперативне лi-
кування з метою резекцiї гiпертрофованого
клiтора та розсiчення урогенiтального сину-
су потрiбно проводити до дворiчного вiку па-
цiєнта. Оперативне формування входу у ва-
гiну бажано проводити у молодих жiнок пе-
ред початком регулярного статевого життя.

Пренатальна дiагностика. В основi пре-
натальної дiагностики полягає ДНК-дослi-
дження мутацiй гену CYP21 у клiтинах вор-
синок хорiону на п’ятому-шостому тижнях
вагiтностi. Пренатальну дiагностику, як пра-
вило, здiйснюють в сiм’ях, якi мають дити-
ну, хвору на ВДКН, та у випадках, коли ба-
тьки знають, що вони є носiями дефекту ге-
ну CYP21.

Якщо батьки погоджуються залишити
дитину, припускаючи, що вона має недоста-
тнiсть 21-гiдроксилази, вагiтнiй жiнцi при-
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значають дексаметазон, який просякає крiзь
плацентарний бар’єр, у дозi 20 мкг/кг на до-
бу. Лiкування починають з п’ятого-шосто-
го тижня вагiтностi. Стать майбутньої ди-
тини визначають на 9–11 тижнях вагiтностi.
Якщо визначена жiноча генетична стать —
лiкування продовжується. Якщо визначена
чоловiча генетична стать, або знайденi мута-

цiї гену CYP21, характернi для некласичної
форми недостатностi 21-гiдроксiлази неза-
лежно вiд статi, лiкування дексаметазоном
припиняють.

Для контролю ефективностi лiкування
проводять дослiдження рiвня 17-ОНР в ам-
нiотичний рiдинi на 11 та 15 тижнях вагiт-
ностi.

ВРОДЖЕНА ЛIПОЇДНА ГIПЕРПЛАЗIЯ КОРИ НАДНИРКОВИХ ЗАЛОЗ

Це занадто рiдка та найбiльш важка
форма ВДНК, яка характеризується по-
рушенням бiосинтезу всiх класiв стероїдiв
i призводить до виразної мiнералокорти-
коїдної та глюкокортикоїдної недостатностi
у дiтей, хибного чоловiчого гермафродiтиз-
му та первинного гiпогонадизму.

Ця форма є бiльш розповсюдженою
в Японiї та складає 1 : 250000 новонародже-
них. Один з 300 чоловiк населення є гетеро-
зiготним носiєм.

Блокада бiосинтезу стероїдних гормонiв
вiдбувається на самому раньому етапi стеро-
їдогенезу. Холестерин, який надходить у на-
днирковi залози для подальшого стероїдоге-
незу, через дефект StAR-протеїну та недо-
статностi 20,22-десмолази не має можливо-
стi перетворюватись на перший стероїдний
гормон — прегненолон (S.R. King та спiв-
авт., 2011). Таким чином всi клiтини ко-
ри надниркових залоз переповнюються хо-
лестерином, в наслiдок чого формується лi-
поїдна гiперплазiя кори надниркових залоз
(ЛГКН). Рiдкi мутацiї гена P450sсс виявля-
ють як при класичнiй, так i некласичнiй
формах захворювання (W.L. Miller, 2011).

Клiнiка. Всi дiти з даною патологiєю
народжуються з жiночим фенотипом зовнi-
шнiх генiталiй, як при карiотипi 46ХХ, так
i при карiотипi 46ХУ.

Наднирникова недостатнiсть проявляє-
ться у першi тижнi пiсля народження, iно-
дi — пiзнiше. Швидко з’являються озна-

ки сiльвтрачаючого синдрому, який призво-
дить до токсикозу з ексикозом. Якщо не
проводити адекватну патогенетичну та сим-
птоматичну терапiю, стан пацiєнтiв швид-
ко погiршується. Часто за умов ЛГКН спо-
стерiгається найвища смертнiсть серед дiтей
вiд сiльвтрачаючого кризу в перiод новона-
родженостi. Iнодi дiти народжуються вже
мертвими.

Дiагностика. Рiвень всiх груп стерої-
дiв низький. При проведеннi стимуляцiйних
проб з АКТГ та ХГ — вiдсутня реакцiя
на стимуляцiю. Значно пiдвищений рiвень
АКТГ у плазмi. Гiперкалiємiя, гiпонатрiє-
мiя та пiдвищена активнiсть ренiну плазмi
є лабораторними критерiями мiнералокор-
тикоїдної недостатностi.

При молекулярно-генетичному дослi-
дженнi виявляються мутацiї в генi StAR-
протеїну.

Лiкування. За умов ЛГКН всi пацiєти
потребують замiсної терапiї глюкокортико-
їдами (гiдрокортизон — 10 мг/м2/добу) та
мiнералокортикоїдами (0,1–0,3 мг/добу).

Всi хворi з ЛГКН мають первинний гiпо-
гонадiзм. Пацiєнти з чоловiчим карiотипом
мають жiночу будову зовнiшнiх статевих ор-
ганiв, тому мають вiд народження вихову-
ватись в жiночiй статi, при цьому тестiкули
необхiдно видалити в ранньому дитячому вi-
цi. В пубертатному вiцi додатково признача-
ється замiсна терапiя жiночими статевими
гормонами.

НЕДОСТАТНIСТЬ 3β-ГIДРОКСIСТЕРОIДДЕГIДРОГЕНАЗИ

Рiдка форма ВДКН. Класична форма:
сiльвтрачаючий синдром у бiльшостi хво-
рих; хибний чоловiчий та хибний жiночий iн-

терсексуалiзм. Некласична форма: передча-
сне адренархе, дисменорея, гiрсутизм, акне,
безплiддя.
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Фермент 3β-гiдроксiстероїддегiдрогена-
за (3β-HSD) бере участь у бiосинтезi сте-
роїдiв, необхiдних для утворення мiнерало-
кортикоїдiв, глюкокортикоїдiв та статевих
гормонiв не тiльки в надниркових залозах,
але й у тестiкулах i яєчниках. Цим зумовле-
на клiнiчна картина недостатностi данного
ферменту. Поряд з глюкокортикоїдною та
мiнералокортикоїдною недостатнiстю, пер-
винний гiпогонадiзм сполучений з гiперан-
дрогенiзацiєю зовнiшнiх статевих органiв
у дiвчаток. Це вiдбувається за рахунок впли-
ву дегiдроепiандростерону, який виробляє-
ться та накопичується у великiй кiлькостi
в надниркових залозах, тому що не має змо-
ги метаболiзуватися до кiнцевих статевих
гормонiв. Однак у хлопчикiв слабка андро-
генова активнiсть ДГЕА, недостатня для
повної андрогенiзацiї зовнiшнiх статевих ор-
ганiв, що проявляється слаборозвинутими
кавернозими тiлами, iнодi гiпоспадiєю.

Дiагностика. При обстеженнi виявляє-
ться зниження всiх гормонiв, у бiосинте-
зi яких бере участь 3β-гiдроксистероїдде-

гiдрогеназа (3β-ГСД): прогестерону, 17-гi-
дроксiпрогестерону, кортизолу, альдостеро-
ну, тестостерону та естрогенiв. Значно пiд-
вищенi рiвнi стероїдiв, якi передують блоку
3β-ГСД: прегненолону, 17α-гiдроксiпрегне-
нолону i дегiдроепiандростерону. Характер-
не пiдвищення рiвня (базального та стиму-
льованого) АКТГ кровi. Збiльшена актив-
нiсть ренiну плазми. Виявляється гiперкалi-
емiя та гiпонатрiемiя. Прингiчення пiдвище-
ного рiвня стероїдiв надниркових залоз при
лiкуваннi глюкокортикоїдами.

За допомогою медико-генетичної дiагно-
стики можна виявити мутацiї гену HSD3B2
на короткому плечi 1 хромосоми, що значно
допомагає при диференцiальнiй дiагностицi
рiзних форм ВДКН.

Лiкування. Лiкування хворих з недоста-
тнiстю 3β-ГСД базується на загальних прин-
ципах терапiї та хирургiчного втручання, як
за умов дефiциту 21-гiдроксилази.

В пубертатному вiцi за наявностi симпто-
мiв гiпогонадiзму додатково застосовуються
статевi гормони.

ДИСПАНСЕРIЗАЦIЯ

Дiти, хворi на ВДКН, повиннi перебува-
ти на диспансерному облiку протягом усього
життя. Контроль адекватностi терапiї осно-
ваний на показниках фiзичного розвитку ди-
тини та даних гормонального дослiдження.
Дiти перших двох рокiв повиннi оглядатись
педiатром-ендокринологом кожнi три мiся-
цi, в подальшому — двiчi на рiк. При огля-
дi особливу увагу необхiдно придiляти масi
тiла та зросту пацiєнта. Проводиться регу-
лярне дослiдження рiвня 17-ОНР, який має
знаходитись на верхнiй межi вiкових пока-
зникiв, ДГЕА, ренiнової активностi плазми
та електролiтiв кровi. Раз на рiк необхiдно
визначати кiстковий вiк, аж до закриття епi-
фiзарних зон.

Заставою успiшної терапiї ВДКН є на-
вчання пацiєнта i його батькiв правилам
корекцiї дози препаратiв. Батьки пацiєнтiв
обов’язково повиннi бути поiнформованi про
змiнення дози у разi стресових ситуацiй. Ко-
жен пацiєнт повинен мати при собi iдентифi-
кацiйну карту з вказiвкою дiагнозу.

Натепер розробляються новi методи лi-
кування ВДКН. Так, запропонованi геннi
методи та застосування стволових клiтин,
що знаходяться на доклiнiчнiй стадiї, але да-
ють певнi надiї на удосконалення терапiї та
полiпшення якостi життя хворих на ВДНК
(K. J. Loechner та спiвавт., 2010).
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