Kongenitalna
adrenalna hiperplazija
Navodila za
starSe in otroke



Spreminjajoce zivljenjske razmere, pogosta potovanja in
hitre spremembe so v zadnjih letih prinesli nove zahteve
pri zdravljenju kroni¢nih bolezni. Prilagajanje mnogokrat
odpira vprasanja, na katera star3i otrok s kroni¢nimi
stanji, kasneje pa tudi bolniki sami, ne znajo vedno odgo-
voriti. Ta kratka navodila naj bi bila v pomo¢ tako tistim,
ki se srecujejo z diagnozo kongenitalne adrenalne hiper-
plazije (KAH) (imenovane tudi adrenogenitalni sindrom),
kot tudi onim, ki imajo nezadostno delovanje nadledvi¢ne
Zleze (insuficienca nadledvicnice) z moZnimi zapleti, kot je
odpoved delovanja Zleze v stresnih okolis¢inah, kar imenu-

jemo adrenalna kriza.




Pri ¢loveku lezita nad obema ledvicama v trebusni votlini
nadledvicni Zlezi, ki izlo¢ata Stevilne hormone. Med njimi
bomo omenili predvsem glukokortikoide, kamor spada
hormon kortizol (nadomescamo ga z zdravilom Hidroko-
rtizon®), ter mineralokortikoide (v obliki zdravila sodi v
to skupino fludrokortizon, pri nas v lekarni Univerzite-
tnega klini¢nega centra z imenom Astonin H®).

Kortizol v telesu sodeluje pri presnovi sladkorjev, beljakovin in mas¢ob,

vpliva na imunski sistem in vnetne procese, pomemben je tudi pri orga-

nizaciji presnove in obrambe telesa v stresih, kot so razli¢ne okuzbe in dru-

ge bolezni, poskodbe in operativni posegi. V stresu se raven tega hormona v

telesu mocno poveca in omogoci ustrezno obrambo telesa pred kodljivimi zu-

nanjimi vplivi. Ce nadledviéni lezi ne delujeta ustrezno in zato ni pricakovanega

porasta kortizola, se telo na stres ne more ustrezno odzvati, kar lahko privede do
Zivljenjsko nevarnega stanja, ki ga imenujemo adrenalna kriza.

Mineralokortikoidi sodelujejo v telesu pri urejanju presnove soli. Ce je njihovo delo-

vanje pomanijkljivo, se iz telesa sol izgublja v prekomernih koli¢inah, kar vodi v porusenje

ravnotezja soli in vode ter acidobaznega ravnotezja v telesu. To stanje dodatno prispeva k

resnosti zapletov ob adrenalni krizi.

KAH je prirojeno stanje motenega delovanja nadledvi¢ne

Zleze. Zaradi encimske motnje ni normalnega nastajanja
hormonov nadledvicnice, tj. mineralokortikoidov in glu-
kokortikoidov, obenem se porusi ravnovesje v nastaja-

nju drugih hormonov, kar vodi v presezek moskih spolnih

hormonov v telesu tako pri dec¢kih kot pri deklicah.

Vsak otrok dobi od obeh starsev dedno sporocilo, kako bo

7leza izdelovala glukokortikoide in mineralokortikoide. V

redkih primerih se zgodi, da oba star3a predata svojemu

otroku sporocili, ki nista ustrezni in ne delujeta pravilno,

kar posledi¢no povzroci premajhno tvorbo kortizola v nad-
ledvicnici (najpogosteje je prizadeto dedno sporocilo za en-

cim 21-hidroksilazo). Tako obliko prenosa bolezni strokovno

opisemo kot avtosomno recesivno dedovanje.
Glede na stopnjo encimske okvare poznamo pri KAH razli¢ne
oblike bolezni. Ce je izdelovanje hormonov le zmanjsano, go-
vorimo o blazji obliki KAH, ki jo opredelimo kot pozno obliko
KAH, saj se znaki bolezni pojavijo obi¢ajno ele v Solskem ob-
dobju. Pri teh oblikah obi¢ajno delovanje mineralokortikoidov
$e zadostuje (KAH brez izgube soli), nadomescati je potrebno le
kortizol. Ce 7leza prakti¢no skoraj ne izdeluje kortizola, govorimo
o klasi¢ni obliki KAH, ki se pri deklicah ob rojstvu kaze s spremem-
bami spolovila, pri obeh spolih pa je treba nadomes¢ati tako kortizol
kot tudi mineralokortikoide (KAH z izgubo soli).







Nezadostno hormonsko delovanje nadledviénic (stro-
kovno imenovano adrenalna insuficienca) zdravimo z
nadomesc¢anjem hormonov, ki jih primanjkuje. Kortizol
nadomescamo s tabletami hidrokortizona (zasciteno ime
Hydrocortison®), pomanjkanje mineralokortikoidov pa s
tabletami fludrokortizona (zasc¢iteno ime Astonin H®).
Hidrokortizon dajemo v dveh ali treh dnevnih odmerkih
in pri tem skuSamo posnemati naravni ritem izlo¢anja ko-
rtizola, tako da bolnik prejme najvecji odmerek hidrokorti-
zona zjutraj. Mineralokortikoide nadomes$camo obicajno v
enkratnem jutranjem odmerku.

Ob rednih ambulantnih pregledih zdravnik odmerke hidro-
kortizona prilagaja glede na otrokovo telesno povrsino, ki se
povecuje z rastjo, ter glede na izvide laboratorijskih in klin-

icnih preiskav. Koli¢ina zdravila je le nadomestilo za manjkajoci
kortizol, ki bi se sicerizlo¢al prizdravem otroku, in ne povzroca
stranskih uc¢inkov. Tablete lahko redko drazijo Zelodec, takrat
jih vzamemo z obrokom. Ko sta rast in razvoj otroka zakljucena,
lahko hidrokortizon zamenjamo z drugo obliko sinteti¢nega glu-
kokortikoida, kot je npr. deksametazon. To zdravilo lahko v¢asih
bolnik prejme le v enkratnem dnevnem odmerku zvecer, lahko je
povezano z nekaj ve¢ stranskimi ucinki.

Predpisana zdravila mora bolnik jemati redno. Ce zdravljenje opu-

sti, se pojavijo znaki pomanjkanja delovanja glukokortikoidov (izguba
apetita, hujsanje ali nenapredovanje telesne teze, utrujenost in sibkost,
vrtoglavica, temno obarvanje kozZe, Zelja po slani hrani) ali pa ob dodatnem
stresu lahko pride do nenadnega poslabsanja bolnikovega stanja v smislu

adrenalne krize.

Spremenjeno spolovilo pri deklicah zdravimo z operativnim posegom, ki nava-
dno poteka v dveh stopnjah. Po prvem letu starosti je opravljena korekcija zuna-
njega vidnega dela spolovila, po 15. letu starosti pa operacija urogenitalnih izvodil.

Ponekod po svetu opravijo celotno korekcijo spolovila v enem operativne posegu.




V stresu, ki ga povzro¢ajo povisana telesna temperatu-

ra ob okuzbah (telesna temperatura nad 38 stopinj C),
hujse poskodbe, kirurske operacije ali dolgotrajni hudi
telesni napori, se potreba po glukokortikoidih v telesu
hitro poveca. Pri KAH nadledvicni Zlezi ne moreta proiz-
vesti potrebnih glukokortikoidov, zato telo ni ustrezno
pripravljeno za premagovanje stresa. Ce v stresu odmer-

ka hidrokortizona ne povisamo ustrezno, se ravnoteZje

v telesu porusi in pojavijo se znaki t. i. adrenalne krize:
slabost in bruhanje, bolecine v trebuhu, Sibkost in upocas-
njeno odzivanje na okolico, nizek krvni sladkor in krvni tlak,
podhlajenost in drugi znaki Sokovnega stanja, kar lahko
brez ustreznega zdravljenja tudi ogrozi Zivljenje. Adrenalna
kriza lahko nastane tudi pri drugih bolnikih, ki jim nadledvi-
Cnica ne deluje ustrezno zaradi drugih vzrokov (npr. stanje po
odstranitvi nadledvicnic zaradi tumorja, druge vrojene motnje

delovanja nadledvicnic ali avtoimuni proces v Zlezah).

Pri blazjih stresih, kot so vrocinska stanja z okuzbo dihal
ali prebavil brez hujSe prizadetosti otroka, podvojimo ali
potrojimo dnevni odmerek hidrokortizona za ¢as bolezni.
Ob hujsih bolezenskih stanjih in poskodbah pove¢amo
odmerek tudi do Stirikrat. Po koncu bolezni vinemo na
vzdrzevalni odmerek.
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Ce se pri bolniku e kazejo znaki adrenalne krize ali pa tablet ne more

pojesti oz. jih izbruha, mora dobiti velik odmerek hidrokortizona v Zilo ali v
misico. Ker se v redkih primerih stanje adrenalne krize lahko hitro poslabsa,

naj bi otrok prejel enkratni odmerek hidrokortizona v Zilo v najblizji zdravstve-

ni ustanovi, nato pa stalno intravensko infuzijo hidrokortizona za ¢as transporta
(¢e ta traja vec kot 2 uri) in nadalje v bolnisnici, kamor je sprejet. Ce bolnik dobiva
velike odmerke hidrokortizona, dodatno dajanje mineralokortikoidov obi¢ajno ni

potrebno.

Navodila za ukrepanje pri adrenalni krizi naj bi starsi oz. bolnik nosili s seboj. Prav tako
je zeleno, da starsi navodila posredujejo $oli ali drugim ustanovam, kjer se otrok zadrzuje

dalj ¢asa. Strnjena navodila boste nasli na koncu te knjiZice.



V Sloveniji nimogoce dobiti hidrokortizona v obliki sveck,
medtem ko ga v tujini nekateri starsi uporabljajo, kadar
otrok zdravila v obliki tablet ne more pojesti ali ga izbru-
ha. V tujini so svecke hidrokortizona na voljo v odmerku
25 mg, tako da za stresno stanje pri predSolskem otroku
zadostujeta dve svecki na dan, pri otroku nad 30 kg tele-
sne teZe pa Stiri svecke na dan.

Po predhodnem dogovoru z zdravnikom lahko na nasi kli-
niki dobijo starsi tudi hidrokortizon v ampuli, ki ga bolniku
vbrizgajo v misico ali v Zilo v najblizji zdravstveni postaji,
posebej ¢e v kraju potovanja ni mogoce bolnisni¢no zdra-

vljenje. Vizjemnih primerih hidrokortizon vbrizgajo v misico
tudi sami starsi ali bolnik, ¢e so se pred tem postopka ustre-
zno naucili. S seboj naj imajo tudi pisna navodila o bolezni in

zdravljenju v nujnih primerih.

apozorilno kar-
ezni in zdra-

)

Pomembno je tudi, da bolnik vedno n_osi s seb

Pri vseh nacrtovanih ali nenacrtovanih kirurskih operacijah, ki
zahtevajo splosno anestezijo, mora bolnik pred in med operacijo
prejemati dodatno koli¢ino kortizola v odmerku, ki je 4- do 10-krat
visji od vzdrZzevalnega odmerka. Povisanje odmerka je odvisno od
vrste in trajanja kirurske operacije.

Pred zatetkom anestezije prejme bolnik hidrokortizon v enkratnem od-
merku, nato pa dobiva neprekinjeno infuzijo v Zilo do konca operativne-

ga dneva ali 3e naslednji dan po operaciji. Dodatek mineralokortikoidov

ni potreben, ker veliki odmerki naravnih glukokortikoidov dosezejo zado-
sten mineralokortikoidni u¢inek. V naslednjih dneh bolnik preide na tablete v
povecanih odmerkih in jih nato vsak dan postopno zmanjsuje do vzdrzevalnega

zdravljenja.
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KAH je dedna bolezen. Vecina lastnosti v telesu je zapi-

sana z dvema zapisoma — enega dobimo od matere in

drugega od oceta. KAH je avtosomno recesivna dedna

motnja, kar pomeni, da clovek zboli le, ¢e je na obeh

zapisih prisotna okvara, ki jo imenujemo mutacija. Obi-

¢ajno so starsibolnikov zdravi prenasalci, kerimajo okvar-

jen le en zapis. Ce z genetskimi preiskavami natanéneje

opredelimo vrsto mutacije v dednem sporocilu bolnika,

lahko sklepamo, do kak3ne mere je okrnjeno delovanje

nadledvicnic, kaksen bo predvidoma potek bolezni in kako

intenzivno jo je treba zdraviti. Genetske preiskave pa so

klju¢ne tudi za genetsko svetovanje. Testiranje druzine la-

hko potrdi ali izkljuci prisotnost bolezni tudi pri sorojencih,

predvsem pa je svetovanje pomembno, ¢e starsi nacrtujejo

v prihodnosti povecanje druZzine. V kolikor ima eden od otrok

v druZini Ze dokazano klasicno obliko KAH z izgubo soli, je v

naslednjih nose¢nostih 25 % mozZnosti, da bo otrok bolan, 50

% moznosti, da bo zdrav prenasalec tako kot starsa, in 25 %

moznosti, da bo povsem zdrav. Zaradi prekomernega izlocanja

moskih spolnih hormonov imajo deklice ob rojstvu nepravilno raz-

vito spolovilo, ki zahteva operativno popravo sprememb v prvem

letu Zivljenja in dodatno po koncu pubertete. Raziskave so poka-

zale, da lahko v primerih, ko je plod Zenskega spola, z zdravljenjem

nosecnice z deksametazonom omilimo spremembe spolovila, vendar

ima tako zdravljenje lahko stranske uc¢inke na mozgane $e nerojenega
otroka.

Praviloma zacnemo zdravljenje ploda (t. i. prenatalno zdravljenje) takoj

po potrjeni nosecnosti, kar je po navadi v petem tednu nose¢nosti, saj se

spolovilo otroka oblikuje Ze v prvih tednih nosec¢nosti. Po 12. tednih nose¢nos-

ti lahko v vzorcu posteljice ploda opredelimo spolin bolezensko stanje otrokain

nato starsem, v kolikor je potrebno, svetujemo nadaljevanje ali prekinitev prena-

talnega zdravljenja. Statisti¢ni podatki kazejo, da je zdravljenje treba nadaljevati

le v eni od osmih nosecnosti. Starsi naj se o postopkih diagnostike in ucinkih zdra-

vljenja pogovorijo s pediatrom endokrinologom in pediatrom genetikom Ze pred nacr-

tovano nosec¢nostjo, da bodo lahko vsi postopki pravo¢asno izpeljani takoj po potrditvi
nosecnosti.



Navodila bi lahko strnili v nekaj temeljnih misli:

< bolniki s KAH potrebujejo predpisano zdravljenje s
hidrokortizonom redno in brez prekinitev vse Zivljenje;

“ v stresnih stanjih je treba odmerek zdravil ustrezno
povecati;

< prioperacijah z anestezijo je treba bolnika s KAH
predhodno pripraviti in mu med operacijo venozno dajati
hidrokortizon v velikih odmerkih;

«+ e bolnik preneha redno jemati zdravila ali ¢e odmerka
zdravil v stresu ne poveca ustrezno oz. zdravilo izbruha,
se lahko razvije adrenalna kriza, ki brez ustreznih ukrepov

lahko ogrozi zZivljenje;

< ob znakih oz. sumu na adrenalno krizo je treba poiskati
medicinsko pomoc in dati hidrokortizon v Zilo ali misico;

“ bolnik mora imeti s seboj opozorilno kartico in/ali dodatno
tudi navodila za ukrepanje v adrenalni krizi.




Vsaka kroni¢na bolezen zahteva od bolnika in njegove
druzine ustrezno psiholoSko prilagoditev. Proces zaje-
ma tako sprejetje bolezni same in njenih posledic kot
tudi prilagoditev na nov nacin Zivljenja s povecanimi
obveznostmi (redno jemanje zdravil, veéja previdnost,
morebitne hospitalizacije in operacije) ter soocanje s psi-
hi¢nimi bremeni, ki jih ima KAH za posameznika.

Pri klasi¢nih primerih KAH so obremenitvi diagnoze izpo-
stavljeni predvsem starsi, ki situacijo dozivljajo podobno
ali Se bolj intenzivno, kot ¢e bi zboleli sami. Pri pozno od-
kritih oblikah KAH je pod pritiskom tudi otrok, njegova
reakcija in prilagoditev pa sta odvisni tudi od njegove sta-
rosti, Custvene zrelosti in drugih dejavnikov okolja (starsev,

ole in prijateljev), ki mu lahko soocanje otezijo ali olajsajo.
Razli¢ni ljudje dozivljamo ob hudi novici razli¢na custva. Vsem
je skupno, da so neprijetna, strokovnjaki pa so ugotovili, da
se pri vecini ljudi pojavijo v dolo¢enem zaporedju faz. Seveda
ni nujno, da se pri vsakem posamezniku pojavijo vse faze oz. vsi
obcutki. Pri nekaterih se pojavijo tudi v druga¢nem zaporedju, ra-
zlien pa je tudi ¢as, ki ga posameznik potrebuje, da lahko sprejme
svojo bolezen ali bolezen bliznjega. Najpogostejse sprejetje bolezni

poteka prek sledecih faz:

Ob prvi novici, da so njihovi otroci zboleli za kroni¢no boleznijo, se vecina
starsev pocutiv soku. DoZivljajo ob¢utke zmede, tezko razumejo zapletene
informacije zdravnikov in medicinskega osebja, tezje se odlocijo in osredo-
tocijo na pomembne stvari. Ta faza navadno hitro mine (obicajno v nekaj te-
dnih), predvsem ko se dogodki malo ustalijo.

Diagnoza s kroni¢no dozivljenjsko boleznijo zmoznimi pogostimi hospitalizacijami je

véasih sprva prehuda, da bi ji lahko starsi verjeli, zato mnogi pri sebi zanikajo dejstvo,

da njihov otrok ni povsem zdrav. Sprasujejo se, ali so zdravniki bolezen pravilno dia-
gnosticirali ter ali so predpisali ustrezno zdravljenje. Lahko se jim zdi, da KAH ni ni¢ takega
in si zatiskajo o¢i pred tem, da se bo moral njihov otrok vse Zivljenje zdraviti. V tem ¢asu

se prepuscajo hrepenenju ali sanjarjenju ter se izogibajo
pogovorom in vsemu, kar bi jih opominjalo na to, da je
diagnoza dokonc¢na.

To sta normalni ¢loveski reakciji na nepoznano. Skoraj vsi
starsi zacutijo ob¢utke negotovosti, ko izvejo, kaj vse bo
bolezen zahtevala od njih in njihovega otroka. Po navadi
se ti ob¢utki zmanjsajo, ko se bolje poucijo o vec vidikih
bolezni ter dobijo toéne napotke za ravnanje v prihodnosti.
Kljub temu pa ostanejo ob¢utki dvoma, ali jim bo naro¢eno
uspelo izvesti, kako se bodo znasli v novi situaciji, kaj bodo
storili ob adrenalni krizi ter kakSna bo otrokova prihodnost.

Nekateri starsi se ob postavitvi otrokove diagnoze pocutijo
krive, da je njihov otrok zbolel, 3e posebno zato, ker se KAH
avtosomno recesivno deduje. Teh obcutkov ni dobro potenci-
rati, saj dolgorocni obcutki krivde lahko namre¢ mocno otezijo
proces sprejemanja bolezni in neugodno vplivajo na celotno
psiholosko delovanje druZine.

Marsikateri starsi in otroci doZivljajo jezo ob misli na KAH. Sprasujejo

se, zakaj se je to moglo zgoditi ravno njim. Obcutke jeze lahko obrnejo

tudi na okolico, npr. zdravnike, medicinsko osebje, proizvajalce zdravil,

pa tudi na najblizje druzinske ¢lane ali prijatelje. Kadar jeza ostane neiz-

razena, jo posamezniki lahko obrnejo nase ali na svoje otroke ter sebe in
druge nezavedno kaznujejo, tudi z neustreznim zdravljenjem bolezni.

Bolec¢ina se pojavi, ko se posamezniki resni¢no soocijo s svojo ali otrokovo dia-

gnozo KAH. Ob¢utkom bolecine se lahko pridruzijo e ob¢utki negotovosti, obupa,

apaticnosti, zato se lahko nekateri na diagnozo odzovejo z depresijo. Le-ta se kaze

tudi v povecani upocasnjenosti, brezvoljnosti in razdraZljivosti. V¢asih je depresija

tako huda, dajo je potrebno pozdraviti z zdravili, ki jih predpise osebni zdravnik ali psihi-

ater. Pri depresivnosti se lahko okrepijo samomorilne teznje, zato moramo biti takrat nanje
vsi Se posebej pozorni.
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S¢asoma so obdobja tezkih obcutkov, nastetih zgoraj, vedno redkejsa in

starsi ter otroci sprejmejo svojo bolezen. Vedno vec je obdobij, ko se pocuti-

jo povsem sre¢ni in zadovoljni, vendar jih Se ob¢asno preplavljajo obcutki

strahu, jeze, krivde in Zalosti. Ker je KAH trajna bolezen, je prakti¢no nemogoce,

da ne bi ob¢asno imeli slabsa obdobja, $e posebno v kriti¢nih obdobjih ali kadar
se nakopicijo druge vsakdanje teZave.

Veliko je razlogov, zakaj imajo otroci in odrasli s KAH lahko ve¢ psiholoskih teZzav kot dru-
gi posamezniki brez te bolezni. Eden od njih je ta, da je KAH kroni¢na bolezen, ki zahteva
dozivljenjsko zdravljenje z zdravili in v nekaterih primerih pogostejse hospitalizacije. Po

drugi strani se morajo predvsem bolnice s KAH soociti z
nekaterimi telesnimi posebnostmi bolezni, z druga¢nim
vedenjem ali interesi v primerjavi s svojimi sovrstnicami.
Pogosto jih je tudi strah neprijetnih odzivov okolice na
njihovo bolezen.
V redkih primerih se lahko tako pri deckih in deklicah po-
javijo tezave v 3oli in véasih potrebujejo dodatno pomoc.
Zaradi tega je zelo pomembno, da vsak posameznik (pa
tudi njegovi najblizji) ¢im bolj sprejme svojo bolezen in
se sproti sooca s tezavami, povezanimi z njo, saj ga lahko
sicer bolezen vse Zivljenje psihi¢no bremeni. Posamezniki,
ki ne sprejmejo svoje bolezni, imajo lahko pomembno
znizano kakovost Zivljenja, ob stresnih dogodkih pa so bolj
nagnjeni k razvoju depresije in anksioznih motenij.

Vecinamladostnikov se zvstopomv puberteto zaéne sprasevati
0 svoji spolni identiteti, spolni naravnanosti in drugih podob-
nih vprasanjih. Hitro se lahko zapletejo v napa¢no misljenje, da
je vsaka sprememba na njih nenormalna ter da so zaradi svojih
posebnosti in razlikovanja od drugih vrstnikov “nenormalni in
cudni”.
Nekateri otroci s KAH imajo lahko podobne teZave. Se posebno mla-
dostnice lahko ob pubertetnih spremembah na svojem telesu razvi-
jejo Custveno stisko, ker se ob sprejemanju sebe kot Zenske zavedajo
svoje telesne posebnosti. Strokovnjaki so sicer ugotovili, da vecina dek-
let s KAH sebe jasno identificira kot Zenske in nima nobene Zelje postati
moski, ¢eprav se nekatere v otrostvu vec igrajo s fantovskimi igracami, so
lahko bolj agresivne, imajo povisan libido in jih tudi kasneje bolj zanimajo
“fantovsko tipi¢ne” aktivnosti (npr. Sport in elektronika). Kljub temu pa mo-
ramo biti pozorni na ob¢utke svojih otrok, saj lahko zaradi svoje drugacnosti
dozivljajo stisko, se pocutijo nemoéne, imajo slabso samopodobo in so tako bolj
nagnjeni k anksioznosti ter depresiji. Navsezadnje so zaradi svojih stisk, ki lahko
privedejo do drugacnega obnasanja v stikih z vrstniki, v druzbi drugace sprejeti.
Pomembno je, da ob opaZzeni negotovosti spolne identitete starsi dajo svojemu otroku
jasno vedeti, da Ze ob rojstvu ni bilo nobenega dvoma o njihovem spolu. Predvsem dekli-
cam je treba razloziti, da zaradi znacilnosti KAH-a niso ni¢ manj deklice oz. Zenske kot kat-
erekoli druge njihove vrstnice. Pripraviti jih je treba tudi na to, da se bodo na Zalost v njihovi



okolici skoraj vedno nasli posamezniki, ki njihove bolez- Kdaj naj otrok vzame jutranji odmerek zdravila?

ni ne bodo razumeli in bodo napa¢no menili, da taksne
majhne podrobnosti definirajo ¢loveka.

Strah pred prihodnostjo
Najstnike s KAH pogosto tudi skrbi, kaksna bo njihova
prihodnost, kako jih bodo sprejele osebe nasprotnega
spola, ali bodo nasli zivljenjskega sopotnika, ali bodo
lahko imeli otroke ter ali bodo tudi njihovi otroci bolni.
Odrasli jim moramo odgovoriti na ta vprasanja, ¢etudi jih
ne izrazijo neposredno. Direktno in indirektno jim moramo Otrok je pozabil vzeti jutranji odmerek zdravil. To smo
dati vedeti, da so vredni ljubezni (tudi partnerske) drugih
ljudi ne glede na svojo bolezen, da bodo sposobni ustvariti
izpolnjujoc partnerski odnos ter da bodo lahko postali starsi,
¢e bodo Zeleli. Pojasniti jim je treba tudi, kaksna je verjet-
nost, da bodo za KAH zboleli tudi njihovi otroci, in kako to ver-

ugotovili zvecer. Kako naj ukrepamo?

jetnost lahko zmanjsamo. Kaj se zgodi, ¢e bi otrok dalj ¢asa prejemal premajhen
odmerek hidrokortizona?

Kdaj mora bolnik s KAH ob okuzbi, stresu nujno v bolniSnico?
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poskodbe, opekline in akutne okuzbe, takoj povecajo
odmerek zdravil (odmerek hidrokortizona podvojijo ali
potrojijo).

Kadar gre za manj3e poskodbe ali opekline in okuzbe, ki
jih lahko oskrbi Ze zdravnik v ambulanti, bo bolnik lahko
) ostal doma, skrbeli pa bomo za zniZevanje telesne tem-
perature, protibolecinska zdravila, morebitno antibioti-

¢no zdravljenje in primeren vnos tekoc¢in in hrane.
Vecja poskodba ali opeklina zahteva zdravljenje v bol-
nisnici tudi pri zdravih ljudeh. Podobno je pri okuzbah,
= tezji pljucnici, astmati¢nem napadu, ki zahteva inhalacije
ali zdravljenje s kisikom, meningitisu in teZji potekajoci
driski, pri kateri bolniku grozi izsusitev, dalj ¢asa traja-
jocem bruhanju, ki onemogoc¢i vnos tekocine, hranil in
zdravil. V takem primeru so bolniki pogosto zdravljeni kar na
endokrinoloskem oddelku, izjeme so le hitro nalezljive bolezni
ali poskodbe, ki zahtevajo obravnavo na specialnih oddelkih, a
tudi takrat v zdravljenje vklju¢imo pediatra — endokrinologa.
Kadarkoli starsi, bolnik ali zdravnik prepoznajo znake adrenalne

krize, je nujen takojsen sprejem v bolnisnico.

Za otroka ali odraslega s KAH so cepljenja pomembna, saj moc¢no

zmanjsajo verjetnost razvoja nalezljivih bolezni in s tem seveda tudi

poslabsanja osnovne bolezni. Ker pri cepljenjih vecinoma ni tezjih

stranskih ucinkov, predpriprava na cepljenje s povecanjem odmerkov

hidrokortizona ni potrebna.

Podobno je z rednimi obiski pri zobozdravniku. Dobra skrb za higieno zob

in preventivni pregledi pri zobozdravniku zas¢itijo nase zobe pred zobno

gnilobo. Tudi tako zmanj$samo Stevilo stresnih situacij, ki bi lahko vplivale na

poslabsanje KAH. Kadar pa zobozdravnik predvideva velik ortodontski poseg

oziromaje prislo do obseznegaabscesa, kadar je potrebno puljenje in popravavec

zob hkrati v splosni anesteziji, svetujemo posvet z endokrinologom in bolnisni¢no
predpripravo na tak poseg na oddelku za endokrinologijo.

bolezni z izgubo soli) v primernih odmerkih, pri otrocih v

I;_ prvem letu starosti pa tudi dodatek soli. Odmerek zdravi-

la moramo prilagoditi vsakemu bolniku posebej, glede
na obliko in izrazanje bolezni ter starost. Ob kontrolnih
pregledih natan¢no spremljamo prirastke v visino, tako
da meritve belezimo v posebne krivulje in primerjamo
z zdravimi otroki istega spola in starosti. Spremljamo
tudi kostno starost bolnika in laboratorijske parametre.
Izkusnje kazejo, da kljub natanénemu vodenju bolezni ve-
likokrat ne dosezemo optimalne konéne visine, kar kaze,
da so najverjetneje vpleteni dodatni dejavniki, ki jih za zdaj
$e ne poznamo. Da bi bolniki dosegli ¢im boljso kon¢no
visino, se preizkusajo nove terapevtske sheme, ki pa $e niso

v rutinski klini¢ni uporabi.

Otroci s KAH, ki prejemajo nadomestno zdravljenje redno in

v pravilnih odmerkih, imajo normalen pubertetni razvoj. Tisti,

ki nimajo redne terapije ali pa imajo premajhne odmerke, imajo

zgodnejsi pubertetni razvoj ali celo prezgodnjo puberteto. Pove-

¢ana tvorba moskih spolnih hormonov povzroci pospeseno dozor-

evanje kostiin zgodnejso aktivacijo hipotalamo-hipofizne-gonadne

osi, ki sproZi pubertetni razvoj. Med puberteto je rast pospesena,

vendar je zaradi zgodnejsega zacetka obdobje rasti skrajsano, zato je

tudi bolnikova kon¢na visina nizja od pri¢cakovane. V primerih, ko pride

do pubertetnega razvoja v zelo nizki starosti, je indicirano zdravljenje s
sintetskimi analogi GNRH.

Pri bolnicah s KAH kljub ustreznemu zdravljenju osnovne motnje ostaja presezek
moskih spolnih hormonov, ki v puberteti lahko povzroci prekomerno porascenost.

Zelo pomembno je, da mladostnica redno jemlje predpisane odmerke zdravil in
da laboratorijski izvidi ob kontrolnih pregledih pokaZejo, da je zdravljenje optimal-
no. Za zdaj v sodobni medicini nimamo uspe3nih dodatnih zdravil, ki bi sistemsko

vplivala na zmanjsanje porascéenosti, tako da je najbolj u¢inkovito kozmeti¢no odstra-
njevanje dlacic. Priizraziti porasc¢enosti je mogoce tudi odstranjevanje dlacic z laserjem
prispecialistu dermatologu, vendar za zdaj vse stroske takih posegov krijejo pacienti sami,

Da bosta rast in razvoj pri bolnikih s KAH potekala normalno, skladno z vrstniki, je najbolj
ne glede na bolezenski vzrok.

pomembno redno nadomescanje glukokortikoidov in mineralokortikoidov (e imajo obliko



Puberteta pri deckih poteka brez posebnosti, enako kot
pri zdravih sovrstnikih, le da se lahko za¢ne nekoliko prej
(decki sicer zacnejo puberteto povpre¢no med 11. in 12.
letom starosti, decki s KAH pa lahko Ze prej).
Raziskave so pokazale, da zaradi razvojnih znacilnosti
Cloveskega telesa (testisi in nadledvi¢na Zleza namrec
izhajajo iz sorodnega tkiva) otocki tkiva nadledvicne
Zleze med razvojem ploda ostajajo v testisih. Spremenjeno
hormonsko ravnotezje pri KAH povzroéi, da se ti otocki v
testisih med odrascanjem izraziteje povecajo (imenujemo
jih adrenalni ostanki). V odraslem testisu izrivajo okolisko
zdravo tkivo in s tem lahko vplivajo na oploditveno sposo-
bnost moskega. Posebej so ogroZzeni mladostniki in odrasli,
ki ne jemljejo redno predpisanih zdravil za zdravljenje KAH. Te
adrenalne ostanke lahko zdravnik diagnosticira in spremlja z
ultrazvo¢nim pregledom testisov ter ustrezno svetuje pacientu.

Ze med noseénostjo pri plodu s KAH prekomerno delovanje mogkih
spolnih hormonov pri deklicah vodi v spremenjeno zunanje spolovilo
in spremembe noZnice in secnice. Po rojstvu navadno poteka prvi del
operacije zzmanjsanjem klitorisa (Ce je sploh potrebno) v starosti ene-
ga leta. Poseg je majhen in poteka v splosni anesteziji, operater se ob

tem trudi, da v celoti ohrani osnovno obliko klitorisa.
Drugi del operativnega posega je namenjen popravi zunanjega izvodila
noznice in se opravi ob koncu pubertete (navadno v starosti 15 do 16 let).
Ta operativni poseg je zahtevnejsi, prav tako je narejen v splodni anesteziji.
Okrevanje je daljSe, zato ga najveckrat opravimo v zacetku 3olskih po¢itnic. Oba
posega opravi kirurg ginekolog, ki je specializiran za posege pri otrocih in mla-
dostnicah. Nekateri centri v svetu oba posega zdruzijo v en sam operativni poseg.

Partnerski odnos in spolnost bosta potekala enako kot pri zdravih vrstnicah. Korektivni
posegi skusajo ohraniti normalno funkcijo noZnice in klitorisa, tako da bodo dekleta lahko
spolno aktivna brez vegjih telesnih tezav.

Bolnice s KAH imajo zaradi nesorazmerja med Zenskimi in moski-

mi spolnimi hormoni pogosteje teZave pri zanositvi kot Zenske iz

splogne populacije. Ce ne pride do spontane zanositve, je mogoce

hormonsko zdravljenje, ki ga vodi ginekolog. Bolnicam s kongeni-

talno adrenalno hiperplazijo svetujemo redno spremljanje pri gine-
kologu v odrasli dobi.

Nosecnost morata skrbno spremljati endokrinolog in ginekolog oziroma

porodnicar. Endokrinolog se bo glede na izvide morda odlo¢il za prilagoditev

odmerkov nadomestnega zdravljenja. Ce bolnica prejema deksametazon, se

bo odlocil za zamenjavo glukokortikoidnega preparata. Pri bolnicah, ki so imele

korektivne posege spolovila, se bo porodnicar pogosteje kot za porod po naravni
poti odlo¢il za carski rez.

Ali je delovanje nadledvi¢nic normalno ali ne, ugotovi pediater — endokrinolog glede na
otrokove tezave in telesne znake s preiskavami hormonov nadledvi¢ne Zleze v krvi. Bolezen
genetsko potrdimo iz krvi s preiskavami CYP21 gena, odgovornega za KAH.



Tudi ¢e sorojenec nima tezav, genetske preiskave raz-
krijejo okvaro (mutacijo) gena, ¢e jo otrok ima. Zdravi
sorojenci bolnika s KAH namre¢ mutacij gena CYP21 v
25 % sploh nimajo, v 50 % pa so lahko zdravi hetero-
zigotni prenasalci mutacij. V nasprotju z bolniki s KAH,
pri katerih sta mutirana (okvarjena) oba CYP21 gena,
imajo zdravi heterozigotni prenasalci mutacijo le na enem
od dveh CYP21 genov. Ceprav mutacija nima vpliva na
zdravje heterozigotnega prenasalca, se lahko prenese na
njegove/njene potomce.
Zabolnike s KAH in znane heterozigotne prenasalce mutacij
CYP21 gena je tveganje za ponovitev bolezni pri njihovih
potomcih odvisno od genotipa (stanja genov CYP21) part-
nerja. Tudi pri zdravem partnerju/partnerkije mozno opraviti
genske preiskave na morebitno heterozigotno prenasalstvo
(zlasti najpogostejsih mutacij).
Pri zdravih osebah se genetske preiskave na morebitno hetero-
zigotno prenasalstvo izvajajo, ko so polnoletne 0z. med nacrto-
vanjem druzine po predhodnem genetskem posvetu. Odkrivanje
heterozigotnega prenasalstva je pomembno zaradi genetskega
svetovanja glede tveganja za ponovitev bolezni in nacrtovanja

druZine.

Zelo verjetno je, da se vasa h¢i ne pocuti sprejeto od vrstnikov, zato se

lahko njihove druzbe izogiba, ¢eprav si Zeli njihove blizine. Lahko, da je

vzrok KAH, lahko so druge tezave, ki pestijo obicajne najstnike. Velika ver-

jetnost je, da se sramuje svojega telesa in jo skrbi, kako jo bodo sprejeli pri-

jatelji in morebitne simpatije. Odgovore na ta vprasanja lahko dobite le tako,

da se z njo pogovorite. To ne pomeni, da jo med reklamami vprasate, ali je kaj
narobe, saj najstniki to obi¢ajno zanikajo. Za pogovor o tako hudih in resnih temah

si morate vzeti ¢as, da bo lahko resni¢no zacutila, da Zelite razumeti njene tezave.
Naravnost jo vprasajte po tezavah, saj se bo le tako pocutila dovolj varno, da vas s
svojimi dvomi ne bo spravila v zadrego in jih bo lahko izrazila. Med pogovorom ji dajte
jasno vedeti, da z njo ni ni¢ narobe in da se nima ¢esa sramovati ter da so njeni strahovi in

vprasanja pogosti tudi pri zdravih vrstnicah.

Otroci, mladostnice in mladostniki s KAH z izgubo soli
prejemajo vzdrzevalno zdravljenje z glukokortikoidi (Hi-
drokortizon®) in mineralokortikoidi (Astonin H®).
Vsako stresno stanje (okuzba s povisano telesno tem-
peraturo nad 38 stopinj C, poskodba, mali kirurski po-
) segi), ki poveca potrebo telesa po stresnih hormonih
(kortizol), zahteva povecanje vzdrzevalnega zdravljenja.
Odmerek hidrokortizona je treba povecati za 2- do 3-krat
glede na dnevno vzdrzevalno zdravljenje, odmerka miner-
alokortikoidov ne spreminjamo.
Po prenehanju stresnega stanja je potrebno odmerke hi-
drokortizona postopoma, 3 do 5 dni, zmanjsevati do vzdr-
Zevalnih odmerkov. Pri hujsem bruhanju ali kirurski operaciji
v anesteziji mora otrok dobiti zdravilo v intravenski infuziji.

Ce so pri bolniku Ze vidni znaki adrenalne krize (padec krv-
nega tlaka, sibek, pospesen pulz, apatija, hladna, bleda koza,
trebusne bolecine, splosna prizadetost in Sibkost), je potrebno
glukokortikoide dati intravensko v velikih odmerkih. Zato bolnika
usmerimo v najbliZjo bolnisnico.
Bolnik z izraZzenimi znaki adrenalne krize naj v primarni zdravstveni
enoti prejme bolus teko¢ine (20 ml/kg telesne teze) ter i. v. odmerek
hidrokortizona 25—50 mg (predsolski otrok) do 100 mg i. v. Ze pred
prevozom v bolninico! Ce je prevoz daljsi od dveh ur, naj bi otrok po en-

kratnem odmerku nadaljeval zdravljenje s hidrokortizonom v infuziji glu-

kozno elektrolitne me3anice 1: 1 (mlajsi otroci 100 mg in vedji otroci 200 mg

hidrokortizona v 24 urah). Dezurni zdravnik se lahko posvetuje s pediatrom
— endokrinologom v pripravljenosti (telefon +386 40 82 88 44).

Pri operativnih posegih v splodni anesteziji je potrebno pred operacijo, med njo in
po njej stalno intravensko dovajanje steroidov v visokih odmerkih.



znak klinike

+

phone +386 40 82 88 44

Patient

istreated for congenitaladrenal hyperplasia (saltloosing)
at the Department of Endocrinology, Diabetes and Meta-
bolic Diseases of University Children’s Hospital Ljubljana.

He/Sheisregularly treated with hydrocortisone (Hydrocor-

tisone®) tablets mg per day and 9-alpha

fludrocortisone (Astonin H®) tablets per day.
In case of adrenal crises (with vomiting, hypoglycemia, dehy-

dration or somnolence) he should receive immediately an i.v.
infusion of Hydrocortisone (50—100 mg in one dose which is
followed with a continuous infusion 100 mg (younger children) or
200 mg in 24 hours intravenously). The patient should be transfered
to the nearest hospital for additional treatment and pediatric endocri-

nologist should be consulted. Please, contact our hospital for the further
instructions in a case of additional problems.
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