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АДРЕНОГЕНІТАЛЬНИЙ СИНДРОМ У ЖІНОК: КЛАСИЧНА ФОРМА 
(СПОСТЕРЕЖЕННЯ З ПРАКТИКИ)

П. М. Ляшук, Р. П. Ляшук
Буковинський державний медичний університет, м. Чернівці, Україна

Розвиток адреногенітального синдрому обумовлений дефектом гена CYP21, який 
кодує фермент 21-гідроксилаза, що відіграє важливу роль в утворенні кортизолу. 
Ці процеси супроводжуються підвищенням продукції АКТГ та зростанням 
попередників кортизолу, що перетворюються на андрогени надниркових залоз – 
розвивається класичний адреногенітальний синдром. При точковому дефекті гена 
CYP21 виникає неповний блок ферменту 21-гідроксилази, що призводить до 
невираженого порушення стероїдогенезу надниркових залоз – розвивається 
некласична форма адреногенітального синдрому. Наведено випадок класичної 
форми захворювання, яка проявилася безплідністю.

ADRENOGENITAL SYNDROME IN WOMEN: CLASSIC FORM, CLINICAL CASE

P. M. Liashuk, R. P. Liashuk
Bukovinian State Medical University, Chernivtsi, Ukraina

The development of adrenogenital syndrome is due to a defect in the CYP21 gene, 
which encodes the enzyme 21-hydroxylase, involved in the synthesis of cortisol. These 
processes are accompanied by an increase in the production of ACTH and an increase in 
cortisol precursors, which are converted into androgens of the adrenal glands – a classic 
adrenogenital syndrome develops. With CYP21 gene point defect, an incomplete block of 
the enzyme 21-hydroxylase occurs, which leads to a mild violation of the steroidogenesis 
of the adrenal glands – a non-classical form of adrenogenital syndrome develops. A case 
of the classic form of the disease, which manifested itself as infertility, is given.

Вступ
У більшості випадків (до 95 %) розвиток 

адреногенітального синдрому (АГС, вроджена 
дисфункція кори надниркових залоз) зумовлений 
дефектом гена CYP 21, який кодує фермент 
21-гідроксилазу, що бере участь у стероїдогенезі. 
Зниження вироблення кортизолу призводить до 
підвищення продукції АКТГ і збільшення попередників 
кортизолу: 17-гідроксипрогестерону (17-ОН-Р), 
прегненолону, прогестерону, які в надлишкових 
концентраціях перетворюються на андрогени 
надниркових залоз – дегідроепіандростерони 
(ДГЕА-С, ДГЕА), тестостерон, андростерон, а це 
призводить до гіперандрогенії з розвитком класичної 
форми (КФ) АГС. Це супроводжується розвитком 
двобічної гіперплазії надниркових залоз за рахунок 
сітчастих зон. Збільшується розмір яєчників, їх 
оболонка потовщена, строма гіперплазова.

Схема формування синдрому гіперандрогенії 
у жінок представлена на рисунку 1 [1-5].

Лікування КФ АГС зводиться до пожиттєвого 
застосування глюкокортикоїдів і мінералокортикоїдів 
(у випадку сільутратної форми), за винятком 
дексаметазону, тому що він проникає через гемато- 

плацентарний бар’єр і знижує функціональну 
активність кори надниркових залоз у плода. Цей метод 
лікування застосовують тільки під час планування 
вагітності й у перші три місяці вагітності, тому що 
з 12-го тижня гестації діє захисна роль плацентарної 
ароматази [5-8]. Середні дози та схеми лікування 
представлені в табл. 1.

Для оцінки ефективності терапії використовуються 
три показники: 17-ОН-Р, тестостерон та андростендіол, 
які досліджують натще. Рівень АКТГ не є показовим.

Опис клінічного випадку
Хвора П., 25 років, зріст – 170 см, ІМТ – 24. 

Звернулася до гінеколога з приводу безплідності, 
прожила в шлюбі два роки. Менструація з 15-річного 
віку, тривалістю 7 днів. Анатомо- фізіологічний 
розвиток відповідає віку, закінчила середню школу. 
Загальний стан без патологічних змін. Щитоподібна 
залоза не пальпується. Артеріальний тиск – 110/65 мм 
рт.ст. Шкіра і видимі слизові оболонки блідо- рожеві. 
На верхній губі – світле пушкове волосся, окремі 
волоски на підборідді, рідке волосся на плечах 
і вздовж середньої лінії живота, стегнах. У мами 
пацієнтки наявний помірний гірсутизм, самовільне 
переривання вагітності в анамнезі.
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Рис. 1. Схема формування синдрому гіперандрогенії у жінок

Таблиця 1
Препарати глюко- мінералокортикоїдів для лікування класичної форми адреногенітального синдрому

Препарат Схеми застосування
Гідрокортизон (кортеф) 20-40 мг/добу у 2-3 прийоми 10-15 мг/м2*/добу у 3 прийоми
Преднізолон 5-10 мг/добу у 2 прийоми 2-4 мг/м2 /добу вранці або 2/3 дози зранку 

і 1/3 перед сном
Дексаметазон 0,75-1,0 мг/добу на ніч 0,25-0,35 мг/м2 /на ніч
Метипред 4-6 мг/доб на ніч _________
Кортинефф (флудрокортизон) 50-50 мкг/добу в 1-2 прийоми 0,05-0,3 мг/добу в 1-2 прийоми

Примітка. * – існують різні формули для розрахунку М2 (у середньому = 1,9 для чоловіків і 1,6 для жінок).

Висновок гінеколога: Безплідність (первинна) 
з вірилізацією. Статеве оволосіння займає всю 
надлобкову ділянку. Клітор дещо збільшений, 
недорозвинені малі статеві губи. Внутрішні статеві 
органи без патологічних змін. Соски молочних 
залоз діаметром 15 мм, пігментовані, ареоли злегка 
пігментовані, мікромастія. При повторному огляді 
діагностована вагітність (6 тижнів).

Гормональне обстеження: ТТГ – 4,7 мОд/л 
(норма – 0,5-4,5); АКТГ – 69,9 пг/мл (норма – 8,3-57,8); 
пролактин – 15,4 нг/мл (норма – 2,58-18,2), кортизол – 
4,3 мкг/дл (норма – 6,7-22,6), тестостерон вільний – 
2,8 нг/дл (норма 0,70-1,48), андростендіон – 5,1 нг/мл 
(норма – 0,3-3,3), ДГЕА-С – 720,3 мкг/дл (норма – 
95,8-511,7), 17-ОН-Р – 122,4 нг/мл, повторно – 120,2 
нг/мл (норма < 2,0).

Отже, для гіперандрогенії надниркового генезу 
характерно зниження в крові кортизолу, підвищення 
тестостерону (вільного), АКТГ, андростендіону, 
17-ОН-Р, а також ДГЕА-С. Лабораторні показники 
дефіциту 21-гідроксилази можуть не виходити за 
межі норми, за винятком 17-ОН-Р, який є маркером 
його дефіциту: вміст у крові > 100 нг/мл вказує 
на класичну версію АГС (зазвичай <2,0 нг/мл), 
а показник від 10 до 100 нг/мл вказує на некласичну 
його форму [5].

УЗД внутрішніх статевих органів: яєчники 
(об’єм – 6 см3), овальної форми, білкова оболонка 
потовщена, ехогенність строми підвищена, фолікули 
розміщені хаотично, різного ступеня зрілості, 
діаметр – 6 мм; матка –недорозвинена.

КТ надниркових залоз: двобічна гіперплазія (помірна).

Клінічний діагноз: вроджений адреногенітальний 
синдром, класична форма, первинна безплідність.

Пацієнтка отримувала преднізолон 5 мг вранці 
і 2,5-3 мг перед сном. З настанням вагітності доза 
преднізолону зменшена до 5 мг вранці. Контроль 
рівня в крові 17-ОН-Р проводили кожні 3 місяці. Слід 
враховувати, що в таких випадках із початком пологів 
рекомендується призначати гідрокортизон 50 мг 
внутрішньом’язово. Подальша тактика лікування 
буде вирішуватися після народження дитини. 
Спостереження за пацієнткою продовжується.

Цей випадок демонструє важливість генетичного 
консультування пацієнтів із клінічними проявами 
гіперандрогенії з метою оцінки можливості розвитку 
цієї патології в їх дітей.
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