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Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) -d Five nazyvana
adrenogenitalni syndrom:

je dédi€éna porucha tvorby Zzivotn & dulezitych hormon 4 v kafe nadledvin.
V nasi populaci se choroba vyskytuje 1 nemocny novorozenec na 10 000 zdravych.

Dé&di¢nost: je tzv. autozomalné recesivni tzn., Ze décko ziskava viohu (gen) stejnym
dilem od otce i matky. Riziko postiZzeni pro dalSi décko stejnych rodi¢d je 25%. DalSi
téhotenstvi by mélo byt planované a doporucujeme rodi¢umi poradit se s oSetfujicim
lékafem a provest tzv. genetické poradenstvi. Souc¢asna medicina nabizi moznosti
narozeni zdravého dalSiho potomka.

Nadledvina Kudra nadleviny
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PFic¢ina poruSené tvorby hormon : snizena funkce nebo UpIné vymizeni funkce
enzymu ("nastroj chemické tovarny"), ktery se jmenu je 21 — hydroxylaza v kuare
nadledvin.

Hormony, jejichZ tvorba v k (Fe nadledviny je poruSena a z toho plynouci
nasledky:

Kortizol: je zapot febi ke zvladani stresu, zat éze (napf. infekce, teplota, operace,
namaha) a k udrzeni normalni hladiny cukru v krvi ( glykemie). Jeho nedostatek
se projevi neschopnosti zvladnout stres a zat &z (v extrémnim p Fipadé az i
ohroZenim zivota). Dale nizkou hladinou krevniho cu  kru (tzv. hypoglykemie ),
ktera m Gze zapfi€init bledost, poceni, buSeni srdce a poruchy v édomi
(bezvédomi) a k Fre€e. Hypoglykemie se vSak objevi z Fidka, nejspiSe po delSim
hladov éni, protoZe t élo ma jest & dalSi nastroje k udrzenim normalni hladiny
cukru v Krvi.

Aldosteron: je zapot febi k udrzeni spravného mnozstvi mineralnich latek

(sodiku a drasliku) v krvi. Aldosteron zadrzuje sod ik a vylu €uje draslik.
Spravné mnozstvi t échto latek v krvi je nezbytn & nutné pro normalni funkci
bunék a tim celého t éla. Nedostatek aldosteronu se projevi nizkou hladinou
sodiku (tzv. hyponatremie) a vysokou hladinou drasl iku (tzv. hyperkalemie).
Nasledkem je tzv. metabolicky rozvrat se zvracenim, Ubytkem na vaze,

odvodn énim (dehydrataci). Tento metabolicky rozvrat je nejnebezpe €néjSim
projevem choroby a je Zivot ohrozujici. Metabolicky rozvrat se rozvine typicky v
2- 4 tydnu Zivota u cca 75% nemocnych d  éti. Hovo Fime pak o typu choroby s
tzv. solnou poruchou , zkratka SW z anglického "salt-wasting”. Jedn& se o
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Testosteron: muZzsky pohlavni hormon (ve spravné mi  fe je zapot febi i u divek).
Choroba vede k nadvyrob &, nadbytku muzskych pohlavnich hormon a.
Projevem je znetvo feni (malformace) zevniho genitalu u divek, tak, Zze v menSi
¢i vétsSi mi fe pripomina genital chlapc G a maze dojit i k zdam éné pohlavi u
novorozené hol €i€ky. Je pak myln & povaZzovana za chlapce. Pohlavi se

definitivn & rozhodne podle genetického vySet Feni - pFitomnosti pohlavnich
chromosom 0 XX (chlapci maji pohlavni chromosomy XY). Vnit  Fni genital
(déloha, pochva) je normalni. U novorozeného chlapce s e nadbytek muzskych
pohlavnich hormon G vétSinou neprojevi v tbec nebo jen mirn é zvétSenym
penisem. Malformace genitalu u divek je sice proro  di€e nejnapadn &jSim
znakem, ale z hlediska zavaznosti choroby nejmén & vyznamnym problémem.
Pokud by choroba nebyla 1é €ena nadbytek muzskych pohlavnich hormon 1
zpUsobi pozd éji (ve v éku cca 2-5 let) tzv. predéasnou pubertu (u divek do
obrazu chlapce). P fed€éasna puberta se projevi ochlupenim, zv  étSovanim
genitalu a vyraznym zrychlenim r  Gstu, ktery vSak zahy skon €i a vysledna vySka
by byla vyrazn é nizSi nez je v populacib ézné.

Asi 25% postizenych d éti m& "leh €i" formu choroby, ktera se neprojevi
metabolickym rozvratem - solnou poruchou, ale "pouz e" nadprodukci
muzskych pohlavnich hormon 1, které zp tsobi p fedéasnou pubertu a u divek
malformaci genitalu, tak Ze se m Gze vice €i méné podobat chlapeckému
genitalu. Hovo Fi o typu choroby tzv. pouze virilizujici , zkratkou SV z anglického
"simple virilizing".

Mozné malformace zevniho genitélu u divek (stupné maskulinizace dle Pradera):
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Divéi genital Chlapecky
genital
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DalSi mén é vyznamné projevy choroby:  ztmavnuti (hyperpigmentace) kdze,
prfedevsim v oblasti genitalu, ale i celého téla. Souvisi s nedostatkem kortizolu -
zpétnou vazbou se vyplavuje z podvésku mozkového (hypofyzy) regulacni hormon
(ACTH), ktery stimuluje nadledviny k tvorbé kortizolu. ACTH se vyplavuje spolec¢né s
hormonem stimulujicim pigmentaci kiZze (melanotonin). ZvétSeni, zbytneni =
hypertrofie kdry nadledvin, tento projev viastné dal celé chorobé jméno a je patrny
pouze na ultrazvukovém vysSetreni. V kdre nadledvin se totiz hromadi latky, které se
tvori pfed nefungujicim enzymem - 21-hydroxylazou - jako feka pred prfehradou.
NejvyznamnéjSi hromadici se latkou je 17-hydroxyprogesteron , ktery vyuzivame k
diagnoze choroby a sledovani Uspésnosti Iéchy.



Diagnéza: podezfeni na chorobu vznikne bu o na zaklad é vysledku
novorozeneckého screeningu nebo na zaklad é klinickych projev G (virilizace
genitalu u divek) nebo na z4klad & vyskytu choroby v rodin  é.
Definitivni potvrzeni diagnozy je zaloZzeno na stano  veni koncentrace 17-
hydroxyprogesteronu v Krvi, dale se provadi se genetické vySet  Feni - rozbor
vloh — gen G u ditéte i rodi €a.
VySet fujeme vSak i velikost nadledvin ultrazvukem, hladin y sodiku a drasliku v
krvi a mo €i, hladinu krevniho cukru, Ekg, hladinu kortizolu, aldosteronu a
reninu (renin Fidi vyplavovani aldosteronu) a tzv. karyotyp (p  Fitomnost
pohlavnich chromosom G XX, XY) k definitivnimu potvrzeni vrozeného pohlav 1.
Dlouhodob é pak sledujeme r qst, osifikaci kosti - tzv. rtg kostni v &k, krevni tlak,
hladiny 17-hydroxyprogesteronu, které musi v pr  Gbéhu lé €by poklesnout.

U divek se m Gze prihodit, Ze jiz v porodnici byly zapsany do matriky jako
chlapci a je t Feba dodate éné zmeénit pohlavi v matrice a ziskat novy rodny list a
rodné €islo.

Lécba: LéEba metabolického rozvratu je sloZita, jednad se o ak  utnim Zivot
ohrozuji stav, vyZzaduje hospitalizaci, intenzivnip  é€i - Iéky a infuze do Zily a
vétSinou trva n ékolik dni. P Fi dalSi spravné 1é €bé by se stav jiz nikdy v Zivot &
nem él opakovat. Od zahajeni provad éni novorozeneckého screeningu se
metabolicky rozvrat u Zadného pacienta s CAH nerozv  inul.

DalSi spravna |é ¢ba je zaloZena na podavani hormon (, které neni nadledvina
schopna tvo Fit - tzv. substitu €ni terapie a ev. dalSi - nap F. podavani soli v
prvnim roce Zivota a chirurgické Uprav & genitélu u divek s vySSimi stupni
malformace. Vysledkem bude normalni div  €i genital i s moznosti mit vlastni
deéti.

Léky, které je zapot febi zivotn & dullezité podavat:
Hydrokortizon thl . & 10 mg,
nahrazuje kortizol. Podava se 3x

Hydrocortison 10 mg denné v davce 10-15 (u kojenc 0 az
Alros JENAPHARM 20) mg/m2 t élesného povrchu.
SHELE - Typickéa davka pro kojence 3 x Y4 thl -
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1/4 tbl co nejd Five rano a pak 1/4 tbl
v poledne a 1/4 tbl. ve €er pfed
spanim. Pro kojence se tbl. drti a

podava na Izi éce s €ajem.

STRES, ONEMOCNENI, TEPLOTY : P¥i stresu - typicky p i teplot &, prajmu,
operaci, anestezii, ale ne p Fi psychickém stresu ¢€i zvySené fyzické namaze je
tfeba davky zvySovat.

PFi zvySené teplot & nad 37,5-37,9 C (m éfeno v podpazi, teplota v kone ¢€niku €i
uchuje 00,5 CvySSiajet reba tuto hodnotu ode ¢itat od skute €éné namérené
teploty) ihned po zjist éni teploty poddme dvojnasobnou davku nez byla

posledni b éZna davka a dalSi davky zdvojnasobime, dokud trvaji teploty; p Fi
hore éce 38,0-38,9 C davky ihned po zjist éni teploty podame trojndsobnou

davku nez byla posledni b éZna a dalSi davky ztrojnasobit dokud trvaji teploty ;
Pri teplot & nad 39 C postupujeme stejn @ se €tyrnasobnou davkou.



Velmi nebezpe €né je zvraceni podanych tabletek nap F. pfi st Fevni ch Fipce" s
prajmem. Pacient NESMi BYT BEZ SUBSTITUCE HYDROKORTIZO Nem, pfi
infektu obzvlast & - hrozi i umrti! Pak je zapot Febi se ihned dostavit k I€éka  Fi
(klinika, pohotovost) a aplikovat Hydrokortizon inj ekci do svalu (nebo do Zily).
Hydrokortizon je b ézny Iék dostupny u kazdého Iéka Fe. V nékterych p fipadech
zacvi éime do svalové injekce i rodi €e a budou mit injek éni Hydrokotizon stale u
sebe. V takovém p Fipadé se aplikuje min. 2-3 mg Hydrokortizonu /kgt élesné
hmotnosti tj. typicky 25 mg u kojenc 0 a batolat, 50 mg u starSich d éti. A

pokra €uje se pak ve é&tyrnasobnych davkach rozd eélenych do 4 injekci denn é (&
6 hodin) do zklidn éni stavu a navratu k b ézné terapii.

Fludrocortison [ Fludrokortizon tbl. & 100 pg (=0,1 mg), nahrazuje aldosteron.

e Typick& davka davka pro kojence je 2 x 1/4 tblrano  a vecer.
woerae | Pacienti s leh &i formou choroby (SV) n - ékdy substituci
Fludrokortizonem nepot  Febuiji.

Solné tobolky i pFes substituci hormon G kojenci st ézSi formou
choroby (s tzv. solnou porucha ,SW ,salt wasting* f orma)

100 tabliet pot Febuji b éhem prvniho roku Zivota dodavku v étSiho mnozstvi
sodiku (natria) ve form @& solny tobolek. Tobolka obsahuje 0,2 g

. kuchy nské soli (NaCl, chlorid sodny) + 0.2 g zazivaci sod vy
———— I (NaHCO3, bikarbonat sodny). Podavaji se 3 x denn & 1-2 tobolky,
nejlépe rozpust éné v cca 20-40 ml ¢Eaje.

Dalsi otazky:

Ockovani: décko s CAH m uze byt normaln é o€kovano. Pouze p fi ev. teplot é po
ockovani je zapot Febi zvysit davky Hydrokortizonu. V kontraindikaci o ¢kovani
se uvadi podavani kortikoid G (coz je skupina hormon G vé€. Hydrokortizonu).
Tim se ale mysli |é ¢ebné davky kortikoid  pfi jinych onemocn énich nez CAH.
PFi CAH se podavaji malé, tzv. substitu  éni davky, které nejsou p Fekazkou
ockovani.

Dalsi téhotenstvi v rodin & s jiz jednim dit étem s CAH: riziko 25% pro dalsi
décko, proto je vhodné t éhotenstvi planovat a provést genetické poradenstvi.
Soucasna medicina je schopna zajistit narozeni zdravého potomka pomaoci tzv.
preimplanta éni nebo prenatalni diagnostiky. MozZnosti genetické  ho
poradenstvi vzdy podrobn & prodiskutujte s vasim oSet fujicim léka Ffem.

Téhotenstvi u divek s CAH:  menSi stupe n malformace zevniho genitélu se

€asto p Fi substitu €ni Ié €bé, ktera zablokuje tvorbu muzskych pohlavnich

hormon , upravi bez pot feby operace. VysSi stupe n se FeSi chirurgicky. Je
mozny normalni rodinny Zivot s moznosti mit vlastni déti. téhotenstvi je vSak
vhodné planovat a nap F. u Zen s t @Zkou solnou poruchou sledovat vnit ~ Fni
prost fedi a ev. upravovat Ié ¢€bu. Problémy s nepravidelnym menstrua  €nim
cyklem a sniZzena schopnost ot éhotn ét je vSak €astym problém dosp élych Zen
s CAH. Riziko nep Fibuzeneckého s natku s nahodnym "nosi €em" viohy - genu z
bézné populace pro CAH je 1: 50. Kdyby k takovémuto s  natku doSlo, pak riziko
choroby pro potomka je 1:2 (50%). Celkoveé riziko pr 0 potomka muze nebo Zzeny
s CAH je tedy 1:100 (1%). Genetické poradenstvi je  mozné, ale neni nutné.
VedlejSi U €inky lé €by: pFi spravném davkovani neo ¢€ekavame zadné vedlejsi
G¢inky. Najit optimalni davku Iék G je Ukolem Iéka Fe. Neni tfeba se vedlejSich
G¢€ink G obavat, rozhodn é by byly mén é zavazné nez poddavkovani lé ¢by - to



by se rozvinuly p Fiznaky choroby se vSemi d Usledky. P Fi dlouhodobém

(mésice) p fedavkovani se Hydrokortizon projevi obezitou, pomal ejSim r Gistem,
ridnutim kosti a vysokym krevnim tlakem. Kratkodobé predavkovani - nap F.
nitrosvalovou injekci p i teplot é €i zvraceni je neSkodné. P Fedavkovani
Fludrokortizonu se projevi podobn &, v pop fedi by vSak byl zvySeny krevni tlak.
Jak ¢asto budeme chodit k Iéka Fi: v prvnich m ésicich €astéji - & cca 1-3 m ésice,
pak 3-4 ro ¢né smyslem je kontrola vnit Fniho prost fedi, hladin 17-
hydroxyprogesteronu, krevniho tlaku, r  astu, kostni zralosti (rtg zap ésti 2x
roéné, ale az po druhém roce Zivota) za 4 €elem Upravy davky lék 0.

Pri jakémkoliv kontaktu s Iéka Fem (zvlast é v akutni situaci - teploty, zvraceni,
operace, Uraz) je t feba upozornit Iéka Fe na chorobu a na nutnost aplikace
Hydrokortizonu !!! Nikdy nezapomenout zvySovat davk y Hydrokortizonu p Fi
teplot & ! VZzdy se u Iéka Fe prokazujte karti €kou s diagnézou !!!

Kazdy pacient s CAH je vybaven platikovou ,kreditni “ karti ¢kou s nasledujicim
textem pro rychlou informaci oSet  fujiciho Iéka Fe nap¥. pfi Urazu, operaci,
akutnim infektu a to i v zahrani  ¢i.

Zadame rodi ée a stardi pacienty, aby tuto karti  éku trvale nosili u sebe ap Fi
jakémkoliv kontaktu s Iéka Fem ji p fedkladali.

matny prostor
pro jméno a rodné €.

Diagnoza:
Kongenitalni adrenalni
v, hyperplazie:
s s dleficit 21-hydroxylazy
Il Congenital adrenal hyperplasia - in emergency apply hydrocortisone !!
II' V nouzi podat parenteralné hydrokortizon !!
Trvala Iécba nedostateénosti nadledvin: hydrokortizon 10-20 mg/mz/den
V akutni situaci (infekce, zvraceni, uraz, operace) nutno
davku zvysit a aplikovat parenteralné (viz rub karticky).

Substituéni Iécba hydrokortizonem se nesmi nikdy prerusit.
Zvyseni a aplikace davek v zatézovych situacich:
Teplota 37,50-37.99C: dvojnasobna davka - ihned + v bézné Casy do poklesu T
380-38.9°C: trojnasobna davka - ihned + v bézné Casy do poklesu T
nad 39°C: Ctyfnasobna davka - ihned + v bézné asy do poklesu T
Nemoznost piijimani thl. (zvraceni, porucha védomi), prijem: ihned k
lékafi, nutna parenteralni aplikace (i.m., i.v.) 2-3 mg/kg ihned a dale
40-100 mg/m?den dle zavaznosti ve 4-6 davkach do normalizace stavu.
Operace: lokalni anestezie: 2-3 mg/kg i.m. nebo i.v. 1 hod pfed vykonem a
dale ten den dvojnasobné p.o. davky, celkova anestezie: 100-150 mg/m?/den
ve 4-6 davkach i.v. nebo i.m, substituci zahajit jiz pfi lacnéni pfed op.
QOd 2. poop dne snizovani davek a postupny pfechod na p.o. substituci,
konzultujte endokrinologa. Béhem operace infuze 1-2 mg/kg/hod.
Il Congenital adrenal hyperplasia - in emergency apply hydrocortisone !!
I! V nouzi podat parenteralné hydrokortizon !!



