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Drustvo

» NADA Prof. dr Radoslav Pejin, endokrinolog UKC Vojvodine, za Alo! objasnjava veliki problem:

ADRENOGENITALNI

Bolesnici s KAH-om cesto imaju i
poremecaj diferencijacije pola bilo u obliku
virilizacije zenske dece ili pak oslabljene
maskulinizacije muske dece, a za
ozdravljenje se koriste lekovi ili operacija
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Adrenogenitalni sindrom
(AGS) predstavlja grupa
simptoma koji nastaje
zbog poveéanog luc¢enja
nadbubreznih androge-
na. Iako nije narocito po-
znata bolest u narodu,
mnogi je znaju po jednom
njenom obliku, usled kog
nastaje slika maskulinizo-
vanih Zena.

O tome kakav je zdravstve-
ni problem u pitanju i kako se
le¢i na pitanja Alo! odgovarao
je prof. dr Radoslav Pejin, en-
dokrinolog Univerzitetskog kli-
nickog centra Vojvodine.

Staje AGS?

AGS predstavlja pojacano lu-
¢enje nadbubreznih androge-
na, a vrlo retko moze postojati
i pojacano lucenje estrogena sa
slikom feminizacije kod mus-
karaca. Naj¢e$¢i uzrok je kon-
genitalna adrenalna hiperpla-
zija (KAH) i spada u grupu au-
tosomno recesivnih naslednih
bolesti uzrokovanih mutacija-
ma gena koji kodiraju enzime
ukljucene u sintezu steroidnih
hormona u kori nadbubreznih
zlezda. Najc¢es¢i oblik ove bo-
lesti nastaje zbog manjka enzi-
ma 21-hidroksilaze, nedostat-
ka koji konvertuje prekursore
kortizola u kortizol, a jednim
delom i aldosteron. Ako postoji
deficit ovih enzima, metaboli¢-
ki put nagomilanih prekurso-
ra se preusmerava na sintezu
androgena nadbubrega. Dru-
gi uzroci ovog sindroma mogu
biti i hormonski aktivni tumori
nadbubrega i polnih zlezda kao
i steCena hiperplazija nadbu-
breznih Zlezda.

Ovo moze biti i stecena i

urodena bolest?

Ovoje pre svega urodena bo-
lest, ali moze se i ste¢i, odnosno
manifestovatiiu kasnijem Zivot-
nom dobu, kada do nje dovode
virilizujudi tumori nadbubrega
ili jajnika, kao i ste¢ena hiper-
plazija nadbubreznih zlezda koje
predstavljaju stecene bolesti.

Postoji viSe oblika?

KAH zbog manjka enzima 21-
OH deli se na klasicni i neklasic-
ni oblik. Bolesnici sa klasi¢nim
oblikom imaju pojac¢ano luce-
nje polnih hormona koje zapo-
¢inje jo§ u maj¢inom stomaku.
To dovodi do virilizacije spolj-
nih genitalija ploda kod Zenske
dece. On se opet deli na razlicite
oblike, od kojih je naj¢es¢i onaj
sa gubitkom soli i nalazimo ga
u oko 75% bolesnika. Neklasic-
ni oblik je najblazi i u njemu je
sinteza kortizola i aldosterona
dobra, ali je povecano izluciva-
nje ACTH, $to za posledicu ima
prekomernu sintezu adrenalnih
androgena. Tako se bolest cesce
primeti kod devojcicaiZena, jer
klini¢kom slikom dominira po-
stnatalna hiperandrogenemija,
odnosno muskobanjasti izgled.

Koji je signal za odlazak kod

lekara?

Bolesnici s KAH-om najcesce
imaju hipoglikemiju, hipotenzi-
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UCestalost KAH-aiznosi114.000
do118.000 novorodencadii
predstavijajednuod cescin
autosomno recesivnih naslednin
bolesti, kojajeijedan od najcescih
razloga nastanka poremecaja
razvoja polnih organa kod Zenske
novorodencadi.

juigubitak soli, kao i hiperkale-
mijuiacidozu. Sa druge strane,
asobzirom da kora nadbubrez-
ne zlezde sintetiSe polne hor-
mone, bolesnici s KAH-om Ce-
sto imaju i poremedaj diferenci-
jacije pola bilo u obliku viriliza-
cije zenske dece ili pak
oslabljene masku-
linizacije muske
dece. U slucaju
nastanka adre-
nogenitalnog
sindroma po-
sle puberteta i
u odraslih Zena
klinickom slikom
dominira trijas-hir-
zutizam (muski tip dla-
kavosti), sekundarna amenoreja
(izostanak menstruacija) i hi-
pertrofija klitorisa.

Kako se leci?

Lecenje se temelji na terapi-
ji koja nadoknaduje hormone
koji nedostaju, a sprecava poja-
¢ano stvaranje drugih androge-
na. Prenatalna terapija KAH se
primenjuje ve¢ vise od 20 godi-
na, u slucajevima sa pozitivnom
porodi¢nom anamnezom i usta-
novljenih promena na fetusu tzv.
ranom prenatalnom dijagnozom
bolesti ve¢ u prvom tromesecju
trudnoce. Dijagnoza se sprovo-
di uzimanjem uzorka horion-
skih resica ili amniocentezom.

Uslucaju
nostanka AGS posle
puberteta kiinickom

slikom dominira muski
fip diokavosti, izostanak
menstruacija i
hipertrofija Klitorisa

Mutacije gena CYP21A2 mogu
se odredivati i direktno nein-
vazivnim tehnikama u kojima
se DNK bebe izoluje iz majcine
krvi. Najveéa prednost tog testa
je Sto se moze sprovesti ve¢ u Se-
stoj nedelji trudnoce. Roditelje
je neophodno upoznatis
podatkom da je KAH
jedna od retkih
naslednih bole-
sti koje se mogu
prenatalno i
uspesno leciti.
Deksametazon
prolazi transpla-
centarnu barijeru
i blokira hipersekre-
ciju androgena te na taj
nacin sprecava virilizaciju polnih
organa zenskog fetusa. Studije
su pokazale kako je delotvornost
prenatalne terapije 85%.
Terapija hormon-produku-
jucih tumora nadbubrega i jaj-
nika je hirurska, a kod stece-
ne hiperplazije nadbubrega se
primenjuje i medikamentozna
terapija. Virilizujudi tumori se
lece hirurskim putem uz lekove.

Da lije moguce pofpuno

izlecenje?

Terapija bolesti KAH je nado-
knada glukokortikoida i minera-
lokortikoida, kod Zenske dece po
potrebiihirurska korektivna te-
rapija polnih organa. Najvedi iza-
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zovje uspesno doziranje terapije
i pronalaZenje ravnoteZe. Prena-
talna terapija provodi se kod zen-
skih obolelih fetusa, a njena svrha
je jos tokom trudnode predupre-
diti virilizaciju Zenskih genitalija.
Terapija je dozivotna i potpuno
izlecenje u najve¢em broju slu-
¢ajeva nije moguce, ali zna¢ajno
poboljSava kvalitet Zivota.

Da li je moguce spregiti

nastanak bolesti?

Zbog genetske prirode nije
moguce spreciti nastanak bo-
lesti, ali primenom terapije po-
bolj$ava se kvalitet zivota i mo-
guénost da ovi bolesnici Zive
potpunije i kvalitetnije kaoida
se ostvare kao roditelji.

Koji je savet za vase pacijente

sa ovom dijagnozom?

Kod pacijenata mladih od 18
meseci preporucuje se ucestalo
pracenje, a nakon toga kontro-
le surede. Takode se kod dece
preporucuje redovna procena
brzine rasta, tezine, krvnog pri-
tiska i fizikalni pregled uz labo-
ratorijsko pracenje koncentra-
cija hormona. Kod odraslih bo-
lesnika preporucuje se godisSnji
fizikalni pregled koji ukljucu-
je merenje krvnog pritiska, in-
deksa telesne mase i pracenje
mogucdeg razvoja lekovima iza-
zvanog Kusingovog sindroma.



