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Етіологія
ВДКН – генетично зумовлена пато�

логія з аутосомно�рецесивним типом

спадковості. Хворіють тільки гомози�

готні індивідууми. В основі фермента�

тивних порушень лежать дефекти генів,

які кодують той чи інший фермент біо�

синтезу стероїдів (M.I. New, 2011).

Патогенез 
Головна ланка патогенезу всіх форм

ВДКН – порушення синтезу кортизолу.

Постійний дефіцит кортизолу за прин�

ципом зворотного зв’язку стимулює

секрецію адренокортикотропного гор�

мону (АКТГ), що призводить до поси�

лення стероїдогенезу і служить причи�

ною гіперплазії кори надниркових за�

лоз. При цьому зростає рівень не тільки

тих стероїдів, які утворюються на ета�

пах, що передують заблокованому, а й

тих, шлях синтезу яких минає заблоко�

ваний ферментативний рівень.

Секреція кортикотропіну і кортикос�

тероїдів у плода починається на третьо�

му місяці внутрішньоутробного життя,

у ці самі терміни починають формува�

тися зовнішні статеві органи, тому за�

хворювання починає розвиватися ще

в антенатальному періоді, тобто є врод�

женим. При багатьох формах ВДКН по�

силюється секреція надниркових анд�

рогенів, що призводить до вірилізації

хворих. 

Виділяють п’ять форм уродженої дис�

функції кори надниркових залоз:

• ліпоїдна гіперплазія кори наднир�

кових залоз (дефект StAR�протеїну

P450scc, рідше – дефіцит 20,22�десмо�

лази, StAR�ген);

• ВДНК, зумовлена дефіцитом 3β�

гідроксистероїддегідрогенази (3β�HSD)

(дефект 3β�HSD2);

• ВДНК, зумовлена дефіцитом 17α�

гідроксилази/17,20�ліази P450c17

(CYP17);

• ВДНК, зумовлена дефіцитом 21�

гідроксилази P450c21 (CYP21);

• ВДНК, зумовлена дефіцитом 11�β�

гідроксилази P450c11 (CYP11B1).

Сільвтрачаючий синдром зустріча�

ється при трьох формах ВДКН: дефіци�

ті 21�гідроксилази, ліпоїдній гіперплазії

надниркових залоз (синдром Прадера) і

дефіциті 3β�гідроксистероїддегідроге�

нази.

Недостатність 21�гідроксилази
Недостатність 21�гідроксилази – од�

на з найчастіших форм порушення сте�

роїдогенезу. Частота захворювання за�

лежить від популяційних особливостей

і становить від 1:10000 до 1:18000 ново�

народжених.

Дефект 21�гідроксилази зумовлений

численними мутаціями гена CYP21. Ос�

таннім часом знайдено певну кореля�

цію між видом мутації та клінічним ва�

ріантом і перебігом захворювання. Де�

леція гена або великі його конверсії

призводять до тяжких форм захворю�

вання із сільвтрачаючим компонентом.

Крапкові мутації гена, як правило,

призводять до втрати приблизно 50%

активності ферменту і проявляються

простою вірильною формою або некла�

сичним варіантом захворювання. Од�

нак з’явилися дослідження, які вказу�

ють на відсутність чітких кореляцій між

каріотипом і генотипом (V. Anastasovska,

M. Kocova, 2010).

Класична форма: сільвтрачаюча фор�

ма (у більшості хворих), пре� та постна�

тальна вірилізація. 

Некласична форма: передчасне адре�

нархе, дисменорея, гірсутизм, акне,

безпліддя.

Клінічна картина класичної форми
Класичний варіант недостатності 21�

гідроксилази призводить до розвитку

захворювання у внутрішньоутробному

періоді, яке проявляється гіперплазією

надниркових залоз і за рахунок великої

кількості андрогенів порушенням ста�

тевого розвитку хворих. Тому вже при

народженні дитини захворювання про�

являється гіперандрогенізацією у хлоп�

чиків і хибним жіночим гермафроди�

тизмом у дівчаток (від помірної гіпер�

трофії клітора з утворенням урогені�

тального синуса до повної інверсії ста�

ті). З приводу цього часто таких дітей

жіночої статі помилково реєструють і

виховують як хлопчиків. 

Після народження симптоми гіперанд�

рогенізації прогресують. Статевий роз�

виток пришвидшується: у хлопчиків –

за ізосексуальним типом, у дівчаток – за

гетеросексуальним, але при цьому матка

інфантильна, молочні залози не розви�

ваються, у подальшому менструації са�

мостійно не починаються.

Іноді за умов незначної недостатнос�

ті 21�гідроксилази симптоми гіперан�

дрогенізації у перші роки можуть не

проявлятися. Вторинні статеві ознаки

починають з’являтися у віці від 2 до 5

років і проявляються статевим оволо�

сінням, у дівчаток додатково гірсутиз�

мом і гіпертрихозом. Під впливом під�

вищеної кількості андрогенів у дітей

грубішає голос, стає лисніючою шкіра

через підвищення функції сальних і по�

тових залоз, з’являються множинні ко�

медони й акне.

За рахунок анаболічного ефекту анд�

рогенів виявляється пришвидшення

росту дітей, яке починається з першого

року життя, але інтенсивніше проявля�

ється у віці 2�3,5 року. За умов пришвид�

шення лінійного росту ступінь кістково�

го диференціювання випереджає зріст і

паспортний вік хворого, тому епіфізарні

зони таких пацієнтів закриваються у 9�

11 років і ріст хворого припиняється. 

Діти з класичною формою ВДКН при

народженні мають більшу довжину тіла,

ніж здорові діти, що пояснюють неліко�

ваною гіперандрогенією in utero. При�

значення гідрокортизону в адекватній

дозі (9�15 мг/м2) уповільнює пришвид�

шений ріст, і у віці 9 місяців діти мають

таку швидкість росту, як у здорових

дітей, а у трирічному віці їх кістковий

вік відповідає хронологічному (W. Bon�

fig та співавт., 2011).

Сільвтрачаючий синдром – глибокий

блок 21�гідроксилази, унаслідок чого

порушується утворення не тільки кор�

тизолу, а й альдостерону.

Більш ніж у 1/3 хворих з перших днів

життя виникає дегідратація з різким по�

силенням виведення натрію з сечею.

Приєднуються відмова від їжі, блюван�

ня (часто фонтаном), часті рідкі випо�

рожнення. Дитина втрачає у масі тіла,

стає млявою, байдужою, шкіра набуває

сірувато�ціанотичного відтінку, западає

тім’ячко, очі. На тлі ексикозу з токси�

козом виникає гостра надниркова не�

достатність: ціаноз шкіри, порушення

серцевого ритму, судоми, колапс.

При ненаданні відповідної допомоги

настає смерть у результаті зневоднення

організму, гіперкаліємії та шоку.

Захворювання супроводжується ви�

сокою летальністю, незважаючи на те�

рапію глюкокортикоїдами. Головною

причиною смерті новонароджених є

важка надниркова недостатність. 

Приблизно 75�80% пацієнтів з ВДКН

не продукують достатньої кількості аль�

достерону для підтримання балансу

електролітів  (R. Padidela, C.P. Hin�

dmarsh, 2010). Рання діагностика й за�

місна терапія флудрокортизоном і дода�

вання солі запобігає розвитку сільвтра�

чаючого кризу. Пацієнти потребують

постійного моніторингу артеріального

тиску, рівня електролітів плазми і рені�

ну з метою запобігання ускладнень або

передозування.

Диференціюють сільвтрачаючу фор�

му з пілороспазмом, пілоростенозом,

харчовою токсикоінфекцією, перитоні�

том, інвагінацією кишечнику, вродже�

ними ферментопатіями, деякими вида�

ми інтерсексуалізму.

Клінічна картина некласичної форми
За умов некласичних форм недостат�

ності 21�гідроксилази зниження рівня

цього ферменту коливається в досить

широких межах (від 20 до 60%), тому

прояви гіперандрогенізації можуть бути

варіабельними (S.F. Witchel,  R. Azziz,

2010). У дітей з некласичною формою

відсутні симптоми анте� і постнатальної

вірилізації. У новонароджених дівчаток

зовнішні статеві органи розвинуті пра�

вильно, іноді трапляється незначна гі�

пертрофія клітора, на яку, як правило,

не звертають уваги. Перші прояви не�

класичної форми захворювання як

у хлопчиків, так і в дівчаток можуть

проявлятися раннім статевим дозріван�

ням з пришвидшенням фізичного роз�

витку, але кінцевий зріст цих пацієнтів

знижений несуттєво порівняно з очіку�

ваним генетичним зростом.

У дівчаток пубертатного віку і дорос�

лих жінок легка недостатність 21�гід�

роксилази проявляється гіпертрихозом,

інколи – гірсутним синдромом, дисме�

нореєю, склерополікістозом яєчників.

Вперше, як правило, діагноз некласич�

ної форми ставлять пацієнткам, коли

вони звертаються до лікаря з приводу

первинної аменореї або безпліддя. Од�

нак у 50% жінок з некласичною фор�

мою недостатності 21�гідроксилази

репродуктивна функція не порушена. 

Діагностика 
Головним критерієм діагностики не�

достатності 21�гідроксилази є значне

підвищення рівня 17�оксигідропрогес�

терону (17�ОНР) у крові, який може пе�

ревищувати норму в 10�100 разів. Усім

новонародженим дітям, які мають ано�

мальну будову зовнішніх статевих орга�

нів з відсутністю яєчок під час пальпа�

ції, необхідно визначати рівень 17�ОНР

у крові. Слід відмітити, що у недоноше�

них дітей і тих, які перенесли важку по�

логову травму, рівень 17�ОНР може бу�

ти підвищеним за умов відсутності не�

достатності 21�гідроксилази. У такому

випадку потрібне дослідження 17�ОНР

у динаміці 2�4 рази з інтервалом 5�7

днів.

За рахунок утворення великої кіль�

кості надниркових андрогенів у пацієн�

тів з недостатністю 21�гідроксилази ви�

являється високий рівень дегідроепіан�

дростерону (ДГЕА) крові. Вроджена

дисфункція кори надниркових залоз

проявляється наднирковою недостат�

ністю, тому при гормональному обсте�

женні відмічається нормальний або

знижений рівень кортизолу крові та гі�

перпродукція АКТГ.

Сільвтрачаючий компонент підтвер�

джується гіперкаліємією, гіпонатріємі�

єю і високим рівнем активного реніну

у плазмі. 

Для проведення диференційної діа�

гностики різних форм інтерсексуалізму

специфічною є хоріогонінова проба.

Введення хоріогоніну блокує синтез

АКТГ з подальшим зниженням продук�

ції глюкокортикоїдів і андрогенів. У від�

повідь на внутрішньом’язову ін’єкцію

хоріогоніну екскреція 17�кетостероїдів

знижується у 2 рази, а рівень АКТГ

у крові – вдвічі та більше. У здорових і

хворих з іншими формами інтерсексуа�

лізму виділення 17�кетостероїдів не

змінюється або зростає в 1,5�2 рази.

Останнім часом визначення добової

екскреції 17�кетостероїдів у сечі, яка за

цієї патології підвищена у 5 разів і біль�

ше, відійшло на другий план як метод з

великим відсотком похибки. 

Актуальним залишається проведення

дексаметазонової проби з метою дифе�

ренційної діагностики різних форм

ВДКН і пухлин надниркових залоз.

У пацієнтів з недостатністю 21�гідро�

ксилази вона є позитивною: добова екс�

креція 17�кетостероїдів знижується

більш ніж у 2 рази. 

За умов передчасного статевого роз�

витку, викликаного гіперандрогеніза�

цією, необхідно провести рентгеногра�

фію кистей рук, яка виявляє значне

пришвидшення процесів окостеніння і

диференціювання скелета. 

Сільвтрачаючий синдром при вродженій
дисфункції кори надниркових залоз

Вроджена дисфункція кори надниркових залоз (ВДКН) (адреногенітальний синдром, вроджена гіперплазія кори
надниркових залоз) – це група гетерогенних спадкових захворювань, в основі яких лежить первинне порушення
стероїдогенезу в кірковій речовині надниркових залоз, що призводить до різноманітних метаболічних розладів і
найчастіше виявляється клінічними проявами зміни темпів і характеру статевого дозрівання та порушенням росту.
ВДКН – найчастіша патологія надниркових залоз у дитячому віці. Майже 90% випадків припадає на класичну
недостатність 21!гідроксилази, що, за даними неонатальних скринінгів, зустрічається в одного на 10!15 тис.
живонароджених, у той час як частота гетерозиготних носіїв мутантного алеля гена 21!гідроксилази становить 
1:55 (A. Wedell, 2011). Інші форми ВДНК трапляються значно рідше. Патологія спостерігається однаково часто
у хлопчиків і дівчаток (А.Н. Тюльпаков, 2000).
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При проведенні ультразвукового

дослідження відзначається гіперплазія

кори надниркових залоз, у дівчаток –

гіпоплазія внутрішніх статевих органів,

можливе кістозне переродження яєч�

ників.

Перед хірургічним лікуванням бажа�

но провести генітографію або візуалізу�

вати стан урогенітального синуса.

Паралельно необхідно провести до�

слідження каріотипу і статевого хрома�

тину (у дівчаток – 12�20%, у хлопчи�

ків – 0%). Якщо у дитини з бісексуаль�

ною будовою геніталій виявили каріо�

тип 46ХХ, то вірогідність того, що у неї

недостатність 21�гідроксилази, стано�

вить 95%.

Під час проведення медико�генетич�

ного дослідження знаходять мутації гена

CYP21. З метою раннього виявлення

ВДКН застосовують визначення у крап�

лині крові 17�гідроксипрогестерону, кор�

тизолу, 4�андростендіолу (V.R. De Jesus

та співавт., 2010; C. Rossi та співавт.,

2011).

Лікування
Гормональна терапія. Основним мето�

дом лікування недостатності 21�гідро�

ксилази є терапія глюкокортикоїдами

для пригнічення гіперсекреції АКТГ і

нормалізації секреції надниркових анд�

рогенів. Для дітей з відкритими зонами

росту, особливо молодшого віку, препа�

ратами вибору є препарати гідрокорти�

зону, тоді як пролонговані синтетичні

глюкокортикоїди (преднізолон, декса�

метазон) негативно впливають на про�

цеси росту дитини, до того ж при ліку�

ванні ними досить висока ймовірність

передозування (M. Debono, R.J. Ross,

2011).

На першому році життя доза гідро�

кортизону має становити 20 мг/м2 на

добу, у подальшому добову дозу препа�

рату визначають виходячи з розрахунку

10�15 мг/м2 поверхні тіла. Бажано добо�

ву дозу гідрокортизону розділяти на три

прийоми. Необхідно застерегти, що

довготривале застосування глюкокор�

тикоїдів у дозах, які перевищують реко�

мендовані, призводить до значної за�

тримки або зупинки росту дитини, яку

в подальшому дуже важко ліквідувати,

навіть за умови нормалізації дози.

Швидкість росту в пацієнта з недостат�

ністю 21�гідроксилази менше 4 см на

рік свідчить про хронічне передозуван�

ня глюкокортикоїдів.

У дітей із закритими епіфізарними

зонами або близькими до того можна

застосовувати пролонговані глюкокор�

тикоїди: преднізолон – 2�4 мг/м2/добу

(1/3 дози призначають зранку, 2/3 до�

зи – перед сном) або дексаметазон –

0,25�0,35 мг/м2/добу (один раз на добу

увечері). Цим препаратам притаманний

виразніший АКТГ�пригнічувальний

ефект. 

Дітям із сільвтрачаючою формою не�

достатності 21�гідроксилази необхідна

додаткова терапія мінералокортикоїда�

ми. Використовується препарат флуд�

рокортизон у дозі 0,05�0,3 мг/добу, яку

бажано розподілити на 2 прийоми. Під�

бирати дозу необхідно виходячи з клі�

нічних проявів і лабораторних критеріїв

мінералокортикоїдної недостатності.

За умов адекватної терапії нормалізу�

ються рівні активного реніну плазми і

показники каліємії. Симптомами пере�

дозування препарату є артеріальна гі�

пертензія, брадикардія, уповільнення

росту і пригнічення активності реніну

плазми. Зазвичай хворим на ВДКН по�

трібно додавати до їжі кухонну сіль (1�

2 г/добу).

У випадках інтеркурентних захворю�

вань й оперативних втручань пацієнтам

з ВДКН необхідно збільшувати дозу

глюкокортикоїдів у 2�3 рази рівномірно

протягом доби. У разі неможливості пе�

рорального використання препаратів

необхідне внутрішньом’язове або внут�

рішньовенне введення гідрокортизону

в збільшеній дозі. Дозу мінералокорти�

коїдів залишають незміненою.

У пацієнтів, хворих на ВДКН, ініціа�

ція істинного передчасного статевого

дозрівання може погано позначитися

на кінцевому зрості дітей, тому після

гормонального підтвердження актива�

ції гонадотропної функції доцільно ви�

рішити питання про додаткове призна�

чення препаратів пролонгованих ана�

логів люліберину. 

Хворим на некласичну форму недо�

статності 21�гідроксилази глюкокорти�

коїди призначають у разі прояву про�

гресуючої гіперандрогенізації, дози

препаратів підбирають індивідуально,

під контролем 17�ОНР і тестостерону,

які необхідно підтримувати на рівні

верхньої межі норми. Цим хворим не

проводять замісної терапії мінерало�

кортикоїдами і не збільшують дозу глю�

кокортикоїдів в ургентних ситуаціях.

У період вагітності жінки, хворі на

ВДКН, мають отримувати гідрокорти�

зон або преднізолон під контролем рів�

ня тестостерону, який має бути на вер�

хній межі нормальних показників для

вагітних жінок. 

Терапія сільвтрачаючої кризи. При де�

компенсації захворювання у пацієнтів

із сільвтрачаючою формою ВДКН ліку�

вальні заходи потрібно починати негай�

но, у першу чергу вони мають бути

спрямовані на корекцію водно�елек�

тролітних порушень. Проводять масив�

ну інфузійну терапію розчинами хло�

ристого натрію 0,9% і глюкози 5�10% з

розрахунку 150 мл/кг на добу, але про�

тягом першої та другої години необхід�

но ввести 25% від указаного об’єму. Од�

ночасно внутрішньовенно вводять гід�

рокортизон у дозі 200�300 мг/м2/добу,

розділеній на 4�6 прийомів. Після до�

сягнення стабільного стану, нормаліза�

ції артеріального тиску і корекції елек�

тролітних порушень хворого переводять

на пероральний прийом гідрокортизону

у поєднанні з флудрокортизоном.

Хірургічну корекцію зовнішніх стате�
вих органів у дівчаток потрібно проводи�

ти у спеціалізованих клініках, які мають

досвід лікування хворих з ВДКН.

Хірургічну корекцію геніталій прово�

дять дівчаткам із симптомами внутріш�

ньоутробної вірилізації. Оперативне лі�

кування з метою резекції гіпертрофова�

ного клітора і розсічення урогеніталь�

ного синуса потрібно проводити до дво�

річного віку пацієнта. Оперативне фор�

мування входу у піхву бажано проводи�

ти у молодих жінок перед початком ре�

гулярного статевого життя.

Пренатальна діагностика
В основі пренатальної діагностики

лежить ДНК�дослідження мутацій гена

CYP21 у клітинах ворсинок хоріону на

5�6�му тижнях вагітності. Пренатальну

діагностику, як правило, проводять

у сім’ях, які мають дитину, хвору на

ВДКН, й у випадках, коли батьки зна�

ють, що вони є носіями дефекту гена

CYP21.

Якщо батьки при підозрі на недостат�

ність 21�гідроксилази у майбутньої ди�

тини відмовляються від переривання

вагітності, вагітній жінці призначають

дексаметазон, який проходить повз

плацентарний бар’єр, у дозі 20 мкг/кг

на добу. Лікування починають з 5�6�го

тижня вагітності. Стать майбутньої ди�

тини визначають на 9�11�му тижнях ва�

гітності. Якщо визначають жіночу гене�

тичну стать, то лікування продовжують,

якщо чоловічу або знаходять мутації ге�

на CYP21, характерні для некласичної

форми недостатності 21�гідроксилази

незалежно від статі, лікування дексаме�

тазоном припиняють.

Для контролю ефективності лікуван�

ня проводять дослідження рівня 17�

ОНР в амніотичній рідині на 11 та 15�му

тижнях вагітності.

Вроджена ліпоїдна гіперплазія
кори надниркових залоз

Це рідкісна і найбільш важка форма

ВДНК, яка характеризується порушен�

ням біосинтезу всіх класів стероїдів і

призводить до виразної мінералокорти�

коїдної та глюкокортикоїдної недостат�

ності у дітей, хибного чоловічого гер�

мафродитизму і первинного гіпогона�

дизму.

Ця форма більш розповсюджена

у Японії і становить 1:250 000 новона�

роджених. Один із 300 чоловік населен�

ня є гетерозиготним носієм.

Блокада біосинтезу стероїдних гор�

монів відбувається на самому ранньо�

му етапі стероїдогенезу. Холестерин,

який надходить у надниркові залози

для подальшого стероїдогенезу, за ра�

хунок дефекту StAR�протеїну та недо�

статності 20,22�десмолази не має мож�

ливості перетворюватися на перший

стероїдний гормон – прегненолон

(S.R. King та співавт., 2011). Таким чи�

ном, усі клітини кори надниркових

залоз переповнюються холестерином,

внаслідок чого формується ліпоїдна

гіперплазія кори надниркових залоз

(ЛГКН). Рідкісні мутації гена P450sсс

виявляють як при класичній, так і

некласичній формі захворювання

(W.L. Miller, 2011).

Клінічна картина
Усі діти з цією патологією народжу�

ються з жіночим фенотипом геніталій

при каріотипах 46ХХ і 46ХY. 

Надниркова недостатність проявля�

ється у перші тижні після народження,

іноді – пізніше. Швидко з’являються

ознаки сільвтрачаючого синдрому, який

призводить до токсикозу з ексикозом.

Якщо не проводити адекватної патоге�

нетичної та симптоматичної терапії, то

стан пацієнтів швидко погіршується.

Серед дітей з ЛГКН відмічають найви�

щу смертність від сільвтрачаючого кри�

зу в період новонародженості. Іноді такі

діти народжуються мертвими.

Діагностика
Рівень стероїдів усіх груп низький.

При проведенні стимуляційних проб з

АКТГ і хоріогоніном відсутня реакція

на стимуляцію. Значно підвищений рі�

вень АКТГ у плазмі. Гіперкаліємія, гі�

понатріємія і підвищена активність ре�

ніну у плазмі є лабораторними критері�

ями мінералокортикоїдної недостат�

ності.

При молекулярно�генетичному до�

слідженні виявляють мутації в гені

StAR�протеїну.

Лікування
Усі пацієнти з ЛГКН потребують за�

місної терапії глюкокортикоїдами (гід�

рокортизон – 10 мг/м2/добу) і мінера�

локортикоїдами (0,1�0,3 мг/добу). 

Усі хворі з ЛГКН мають первинний

гіпогонадизм. Пацієнти з чоловічим ка�

ріотипом мають жіночу будову зовніш�

ніх статевих органів, тому від народ�

ження їх виховують як дівчат, при цьо�

му тестикули необхідно видалити в ран�

ньому дитячому віці. У пубертатному

віці додатково призначають замісну те�

рапію жіночими статевими гормонами.

Недостатність 3ββ�HSD
(рідкісна форма ВДКН) 

Класична форма: сільвтрачаючий син�

дром у більшості хворих; хибний чолові�

чий і хибний жіночий інтерсексуалізм.

Некласична форма: передчасне адре�

нархе, дисменорея, гірсутизм, акне,

безпліддя.

Фермент 3β�HSD бере участь у біосин�

тезі стероїдів, необхідних для утворення

мінералокортикоїдів, глюкокортикоїдів і

статевих гормонів не тільки в наднирко�

вих залозах, а й у тестикулах і яєчниках.

Цим зумовлена клінічна картина недо�

статності цього ферменту. Поряд з глю�

кокортикоїдною та мінералокортикоїд�

ною недостатністю первинний гіпогона�

дизм поєднаний з гіперандрогенізацією

зовнішніх статевих органів у дівчаток. Це

відбувається за рахунок впливу ДГЕА,

який виробляється і накопичується у ве�

ликій кількості в надниркових залозах,

тому що не має змоги метаболізуватися

до кінцевих статевих гормонів. Однак

у хлопчиків слабка андрогенна актив�

ність ДГЕА недостатня для повної анд�

рогенізації зовнішніх статевих органів,

що проявляється слабко розвиненими

кавернозними тілами, іноді гіпоспадією.

Діагностика
Виявляють зниження рівня всіх гормо�

нів, у біосинтезі яких бере участь 3β�HSD:

прогестерону, 17�гідроксипрогестерону,

кортизолу, альдостерону, тестостерону й

естрогенів. Значно підвищені рівні стеро�

їдів, які передують ферментативному бло�

ку 3β�HSD: прегненолону, 17β�гідрокси�

прегненолону і ДГЕА. Характерним є під�

вищення рівня (базального і стимульова�

ного) АКТГ у крові, збільшена активність

реніну плазми. Виявляють гіперкаліємію

та гіпонатріємію, пригнічення підвище�

ного рівня стероїдів надниркових залоз

при лікуванні глюкокортикоїдами.

За допомогою медико�генетичної діа�

гностики можна виявити мутації гена

HSD3B2 на короткому плечі 1 хромосо�

ми, що значно допомагає під час прове�

дення диференційної діагностики різ�

них форм ВДКН.

Лікування 
Лікування хворих з недостатністю 3β�

HSD базується на загальних принципах

терапії та хірургічного втручання як за

умов дефіциту 21�гідроксилази.

У пубертатному віці за наявності

симптомів гіпогонадизму додатково

застосовують статеві гормони. 

Диспансеризація
Пацієнти з ВДКН мають знаходитися

на диспансерному обліку протягом

усього життя. Контроль адекватності

терапії оснований на показниках фізич�

ного розвитку дитини і даних гормо�

нального дослідження. Дітей перших

двох років життя має оглядати педіатр�

ендокринолог кожні 3 місяці, у подаль�

шому – двічі на рік. Особливу увагу не�

обхідно приділяти контролю динаміки

маси тіла і зросту пацієнта. Проводить�

ся регулярне дослідження рівня 17�

ОНР, який має знаходитися на верхній

межі вікових показників, ДГЕА, актив�

ності реніну плазми й електролітів кро�

ві. Раз на рік аж до закриття епіфізарних

зон необхідно визначати кістковий вік. 

Запорукою успішної терапії ВДКН є

навчання пацієнта і його батьків правил

корекції дози препаратів. Батьків паці�

єнтів обов’язково потрібно інформува�

ти про необхідність зміни дози у разі

стресових ситуацій. Кожен пацієнт по�

винен мати при собі ідентифікаційну

карту із вказівкою діагнозу. 

У наш час розробляють нові методи

лікування ВДКН. Так, запропоновано

генні методи і застосування стовбурових

клітин; ці засоби знаходяться на доклі�

нічній стадії вивчення, але дають певні

надії на удосконалення терапії та поліп�

шення якості життя хворих на ВДНК

(K.J. Loechner та співавт., 2010).
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