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Описан клинический случай поздней диагностики у девочки 6 лет 9 мес врожденной дисфункции коры надпочечников 
простой вирильной формы с признаками вирилизации (увеличение клитора, появление полового оволосения, высоко-
рослость). Дополнительные методы исследования позволили поставить диагноз на основании повышения уровней 
17-гидроксипрогестерона, адренокортикотропного гормона, дегидроэпиан дростерона сульфата, тестостерона, опережения 
костного возраста. Достижение необходимой эффективности терапии стало возможным лишь при назначении перо-
ральных препаратов гидрокортизона в достаточной дозе. Поздняя диагностика заболевания у девочки в данном случае 
может быть обусловлена отсутствием до последнего времени массового скрининга новорожденных на врожденную дис-
функцию коры надпочечников и несвоевременным обращением к эндокринологу.
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Врожденная дисфункция коры надпочечников 
(ВДКН), или адреногенитальный синдром, 

относится к группе аутосомно-рецессивных рас-
стройств, обусловленных нарушением синтеза 
кортизола [1, 3]. Частота этих нарушений колеб-
лется от 1 : 5000 до 1 : 7000 [2]. Наиболее часто 
встречающейся является форма ВДКН, вызванная 
мутацией гена CYP21A2, кодирующего фермент 
21-гидроксилазу, который участвует в надпочеч-
никовом стероидогенезе [1]. Фермент превращает 
17-гидроксипрогестерон (17-ОНР) в 11-дезокси-
кортизол и прогестерон в дезоксикортикостерон, 
которые являются предшественниками кортизола 
и альдостерона соответственно. При отсутствии 
этого фермента возрастает уровень 17-ОНР, что 
приводит к увеличению уровня андростендиона и 
тестостерона. Увеличение андрогенов при дефи-
ците 21-гидроксилазы может также наблюдаться 
за счет нарушения преобразования холестерина в 
дегидроэпиандростерон (ДГЭА). Хотя большая 
часть ДГЭА инактивируется в ДГЭА-сульфат, при 
избытке его образуется тестостерон и дегидротес-
тостерон. Таким образом, блокирование синтеза 

кортизола приводит к стимуляции адренокорти-
котропным гормоном (АКТГ) коры надпочечни-
ков с накоплением предшественников кортизола и 
образованию избыточного количества андрогенов. 
Основным признаком вирильной формы ВДКН 
является неопределенное строение наружных 
половых органов. При поздней диагностике забо-
левания избыточная секреция андрогенов усили-
вает вирилизацию. Появляется преждевременное 
оволосение на лобке, в подмышечных впадинах, 
на лице, туловище. Отмечается ускорение роста 
и окостенения скелета, развития мышечной сис-
темы. У девочек прогрессирует вирилизация на -
руж  ных половых органов.

Лабораторное подтверждение классической 
формы дифицита 21-гидроксилазы основано на 
определении повышенного уровня 17-ОНР, 
который является патогенетическим маркером 
заболевания.

Согласно международному консенсусу по диаг-
ностике и лечению 21-гидроксилазной недоста-
точности у детей, препаратом выбора для детей с 
открытыми зонами роста является гидрокортизон 
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в таблетках, который назначается 3 раза в сутки. 
Имея короткий период распада, гидрокортизон 
оказывает минимальное супрессивное воздей-
ствие на процессы роста ребенка. Рекомендуемая 
доза — 10—20 мг/м2 [5]. 

Клинический случай

Больная М., 6 лет 9 мес, поступила в эндокрино-
логическое отделение ГУ «ИОЗДП НАМН» с 
жалобами матери на появление оволосения на 
лобке, в подмышечных впадинах, увеличение кли-
тора, ускоренный рост.

Анамнез заболевания. Впервые рост волос на 
лобке отмечался в 2 года. При обращении к гине-
кологу в поликлинику по месту жительства обсле-
дование проведено не было, рекомендовано наб -
лю  дение. В возрасте 3 лет 6 мес отмечалось усиле-
ние роста волос, появление потоотделения, увели-
чение клитора. При обращении к эндокринологу 
обследование ребенка согласно протоколу [4] не 
проводили, диагноз не установлен и лечение глю-
кортикоидами не назначали. Впервые диагноз 
адрено-генитального синдрома (простая вириль-
ная форма) был установлен ребенку в возрасте 
6 лет в эндокринологическом отделении област-
ной детской больницы г. Полтавы. Диагноз был 
подтвержден результатами гормонального обсле-
дования: 17-ОН прогестерон — 47 мг/мл, ЛГ, ФСГ, 
ренин (активность ренина плазмы — АРП), аль-
достерон — в пределах нормы. Rо-исследование 
кисти — костный возраст соответствует 11 годам 
(+ 4 г 5 мес). УЗИ органов малого таза — измене-
ний не выявлено. Консультация гинеколога — 
гипертрофия клитора.

Назначен преднизолон в суточной дозе 5 мг 
(8.00 — 3,75 мг, 14.00 — 1,25 мг). Ребенок ежеднев-
но получал терапию глюкокортикоидами. При 
конт роле 17-ОН прогестерона через 1 мес отме-
чалось повышение показателя до 68,3 нг/мл. 
Девочка направлена на консультацию с целью 
уточнения диагноза и коррекции терапии.

Анамнез жизни. Родилась первым ребенком в 
семье. Беременность протекала с угрозой срыва. 
В 11 недель беременности мама получала 
«Дуфастон». Родилась в срок. Масса тела при рож-
дении — 3210 г, длина тела — 51 см. Росла с опере-
жением физического развития. В возрасте 2-х лет 
(2010 г.) оперирована по месту жительства по пово-
ду синехий. Наследственность отягощена по забо-
леваниям щитовидной железы (дедушка по линии 
отца). Отец умер от заболевания крови. Бездетных 
браков у ближайших родственников не было.

При клиническом обследовании состояние ре -
бенка средней тяжести. Девочка высокого роста — 
134 см (+ 4 SDS), повышенного питания — ИМТ 
20,6 кг/м2 (> 97-й перцентили), что соответствует 
ожирению. Кожные покровы обычной влажности. 
На коже спины, предплечьях, верхней губе, голе-

нях отмечается избыточный рост волос. Зев 
обычной окраски. Щитовидная железа I степени, 
однородная. Над легкими везикулярное дыхание. 
Сердечные тоны звучные, ритмичные. ЧСС — 97 в 
1 мин, АД — 100/55 мм рт. ст. Живот мягкий, 
безболез ненный при пальпации. Печень выступает 
из-под края реберной дуги на 1 см. Стул 1 раз в 
сутки, оформлен. Мочеиспускание безболезнен-
ное. По  ловое развитие по Танеру А1Р3Ма1Ме1. 
Вири лизация наружных половых органов I степе-
ни по Прадеру (незначительная гипертрофия кли-
тора, большие и малые половые губы развиты 
нормально, вход во влагалище сформирован). По 
данным осмотра и физикального обследования, у 
ребенка имеет место опережение физического и 
полового развития, признаки вирилизации 
наружных половых органов, гиперандрогения, 
увеличение размеров щитовидной железы.

Результаты лабораторного и инструменталь-
ного обследования

Уровень 17-ОН прогестерона в крови — 28,2 нг/мл 
(норма 0,07—1,7 нг/мл); АКТГ — 172,8 пг/мл 
(норма 7,2—63,3 пг/мл); кортизол — 312,1 нмоль/л 
(норма 171,0—536,0 нмоль/л); тестостерон — 
20,32 нмоль/л (норма 0,22—2,0 нмоль/л); ДГЭА-
сульфат — 1,87 мкг/мл (норма 0,028—0,855 мкг/мл); 
эстрадиол — 6,08 ммоль/л (норма 4,0—7,1 ммоль/л); 
ЛГ — 0,66 мМЕ/мл (норма 0—0,9 мМЕ/мл); 
ФСГ — 1,92 мМЕ/мл (норма 0,2—3,8 мМЕ/мл); 
ПРЛ — 191,3 мМЕ/л (норма 67—726 мМЕ/л); 
ТТГ — 0,9 мМЕ/мл (норма 0,27—4,2 мМЕ/мл); 
свободный Т4 — 14 ммоль/л (норма 12,0—
22,0 ммоль/л); антитела к ТПО — 17,2 мЕД/мл 
(норма до 34 мЕД/мл); суточная экскреция 
17 КС — 38,0 мкмоль (норма 4,9—7,4 мкмоль).

Биохимические исследования крови: натрий — 
160,5 ммоль/л (норма 135—155 ммоль/л), калий — 
4,23 ммоль/л (норма 3,6—5,5 ммоль/л), хлориды – 
95,0 ммоль/л (норма 95—108 ммоль/л), холесте-
рин общий — 3,1 ммоль/л, β-липопротеиды — 
4,2 г/л, глюкоза натощак — 3,6 ммоль/л. 

Клинический анализ крови и мочи без особен-
ностей.

Кольпоцитологическое исследование: КПИ — 0 %, 
поверхностные, промежуточные, парабазальные, 
базальные клетки не обнаружены, клетки эпителия 
отсутствуют.

Инструментальные исследования 
УЗИ органов малого таза: Uterus — 

20 × 12 × 18 мм, Ovarius sinister 16 × 12 мм, ovarius 
dexter 17 × 11 мм. Размеры внут ренних половых 
органов соответствуют возрасту. Структура яич-
ников без особенностей. 

УЗИ надпочечников — правый надпочечник 
визуализирован, 10 × 6 мм; левый надпочечник не 
визуализирован. 

УЗИ щитовидной железы — эхоструктура одно-
родная, паренхима зернистая, эхогенность нор-
мальная, капсула не уплотнена. Объем правой 
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доли — 3,24 см3, объем левой доли — 3,02 см3, 
общий объем — 6,26 см3. Заключение: диффузный 
зоб I степени. 

Rо-исследование кисти — костный возраст со -
ответствует 9 годам 9 мес (± 10 мес), зоны эпифи-
зарного роста открыты, умеренный эпифизарный 
остеопороз костей запястья.

При обследовании получены следующие дан ные: 
повышение уровней 17-ОН прогестерона, ДГЭА-
сульфата, тестостерона, АКТГ. Изменение этих 
показателей дало основания думать о врожденной 
дисфункции коры надпочечников, простой вириль-
ной форме. Нормальный уровень  электролитов 
крови позволил исключить соль  теряющую форму 
врожденной дисфункции коры надпочечников. 
Нормальные размеры внутренних половых органов 
подтверждают женский пол ребенка. Увеличение 
щитовидной железы по данным УЗИ и проведенное 
гормональное обследование подтверждают сопут-
ствующий диагноз: диффузный нетоксический зоб 
I степени, эутиреоз.

Таким образом, ребенку был выставлен окон -
чательный диагноз: врожденная дисфункция коры 
надпочечников, простая вирильная форма; диф-
фузный нетоксический зоб I степени, эутирео -
идное состояние. 

Лечение. С целью коррекции выявленных 
нарушений ребенку назначена терапия гидрокор-
тизоном в суточной дозе 15 мг. Распределение 

суточной дозы следующее: 6.00 — 8.00 — 7,5 мг 
(50 % дозы), 12.00 — 14.00 — 2,5 мг (25 % дозы), 
21.00 — 5 мг (30 % дозы). Для лечения сопутству-
ющей патологии назначен «Йодомарин» в дозе 
50 мкг в сутки. 

Девочка выписана с улучшением состояния. 
Рекомендован контроль гормональных показате-
лей и оценка физического и полового развития 
1 раз в 6 месяцев. 

Выводы

1. Врожденная дисфункция коры надпочечни-
ков является наиболее частым наследственным 
эндокринным заболеванием у детей, которое 
при поздней диагностике приводит к нарушению 
полового созревания, низкорослости, а при не -
адекватной терапии — к инвалидизации. 

2. Проведение массового неонатального скри-
нинга с целью выявления врожденной дисфунк-
ции коры надпочечников позволит улучшить 
диагностику этого заболевания, своевременно 
назначить патогенетическую терапию, которая 
позволит предупредить развитие клинических 
проявлений.

3. Назначение гидрокортизона с целью лечения 
21-гидроксилазной недостаточности в препубер-
татном возрасте снижает риск раннего закрытия 
зон роста.
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Наведено клінічний випадок пізньої діагностики у дівчинки 6 років 9 місяців природженої дисфункції кори наднирни-
ків простої вірильної форми з ознаками вірилізації (збільшення клітора, поява статевого оволосіння, випередження 
росту). Додаткові методи дослідження дали змогу діагностувати захворювання за збільшеними рівнями 17-гідроксипро-
гестерону, адренокортикотропного гормона, дегідроепіандростерону сульфату, тестостерону, випередженням кісткового 
віку. Досягнення необхідної ефективності терапії стало можливим лише при призначенні пероральних препаратів гідро-
кортизону в достатній дозі. Пізня діагностика захворювання у дівчинки в цьому випадку може бути зумовлена відсутніс-
тю до останнього часу масового скринінгу на вроджену дисфункцію кори наднирників і несвоєчасним зверненням до 
ендокринолога.

Ключові слова: вроджена дисфункція кори наднирників, кортизол, 17-гідроксипрогестерон, гіперандрогенія, глюко-
кортикоїди, діагностика.
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Late diagnosis of congenital adrenal hyperplasia 
L.D. Nikitinа 

SI «Institute of Children and Adolescents Health Care of NAMS of Ukraine», Kharkiv

The paper presents a clinical case of congenital adrenal hyperplasia (CAH) in a 6 years 9 months old girl who had late diagnosis 
of simple virile form, although clinical signs of clitoromegaly, accelerated growth and pubarche has been observed at 2—3 years of 
age according to anamnesis. Additional methods of investigation allowed to diagnose the CAH on the base of elevated levels of 
17-hydroxyprogesterone, ACTH, DHEAS, testosterone, bone age acceleration. Achieving the necessary effectiveness of therapy 
was only possible after prescription of oral hydrocortisone in a sufficient dose. Late diagnosis of the disease in this girl may be 
caused by the absence of CAH screening until now and late appeal to the endocrinologist.

Key words: congenital adrenal hyperplasia, cortisol, 17-hydroxyprogesterone, hyperandrogenism, glucocorticoids, diagnostics.


