>
k=

>
o
L
O
(©
Z



Nadledviny
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 Dren nadledvin — z ektodermu, z nervove f

Katecholaminy — adrenalin, noradrenalin (
/Funkcne blizka sympatickym nervovym ganglil"

a\\

»

mezodermu
Steroidni hormony — mineralokortikoidy /aldosteron
- glukokortikoidy /kortizol/ \

- pohlavni hormony /androgeny,€strageny
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Adrenalni insuficience — vrozena,
ziskana

Nadprodukce nadledvinovych
homonu



Nadledviny

* Glukokortikoidy — proteinokatabolicky f
katabolické pusobni na metabolismus glycidu,
nadbytku tlumi rust a zrani kosti, snizuji reso
ze streva a zvysuji jeho vyluCovani moci, nespe
protizanetlivy ucinek, redistribuce podkozniho
Rizeny zpétnovazebne ACTH

 Aldosteron — zvysuje v distalnich tubule

reabsorpci natria a chloridu, ovlivhuje veliko .
cirkulujiciho objemu. V plazmé vazan na albtimi

Rizen renin angiotenzinovym systémem



Kongenitalni
adrenalni hyperplazie




Kongenitalni adrenalni
hyperplazie

Geneticky podminény nedostatek
nékterého z enzymu steroidogenezgs

AR

Enzymaticky blok — deficit ...zpetng
ACTH...nadprodukce jiné skupiny
hormonu

Porucha hypofunkcéne-hyperfun



Deficit 21-hydroxylézy

* 95% nemocnych s CAH
« 1:10 000

 VVazne sekrece kortizolu i1 aldosteronu, Si
ACTH — stimulace androgenu

- prosta virilizujici 1239
Forma neklasicka



CAH klasicka formal

* Novorozenec zenského pohlavi (46,XX)

— Diagnoéza obvykle snadna — ruzny stupen virilizace
zevniho genitalu (Prader I-V)

(pozor na Prader V — zevni genital kompletné muzsky,
nehmatna testes)

 Novorozenec muzského pohlavi (46,XY)

— Projevy androgenni stimulace zevniho genitalu nemusi
byt napadné (vétsi penis, pigmentace skrota)

— Muze uniknout véasné diagnostice
— Hrozi nepoznany metabolicky rozvrat

Vysoka hladina adrenalnich androgent (17-OHP, A-dion
testosteronu) a ACTH
Hyperplazie nadledvin pfi USG (pfip.CT) vysetreni



Divka — virilizace zevniho ¢



 Divky — heterosexualni pfedéasna pub

— adrenarché, akné, urychleni rustu a
kostniho véku

« Chlapci — izosexualni predcasna puberta

— zvetseni penisu, pigmentace zevniho
genitalu, pubicke a axilarni ochlupeni,
akné, urychleni rustu a kostniho veku

— testes drobna, neodpovidaji stupni
pubertalniho vyvoje!

Zvyseny 17-OHP, A-dion (nebo testostero
po podani ACTH
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CAH - neklasicka fo; ~
(pfedéasna pseudopubeftgis "y
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Divka (vlevo, stari 5 let) a chlapec (7 let) s neklasick ( \ ; |fe;trﬂ )

formou CAH -




Diagnostika CAH

* Novorozenec
— urgentnl stav

— karyotyp, prip. DNA analyza
— specializovany tym
— podrobna informace rodi¢um

o Starsi dite

— totéz, co u novorozence —ale nutno vyl
androgenné aktivni tumor
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Lécba CAH
(substituéni ne farmakologicka!)

Glukokortikoidy:

* Novorozenec
— Hydrokortizon >25 mg/m?/d
« Detsky vek a puberta
— Hydrokortizon 10-15 mg/m?/d (nebo ekvivalen
jiného glukokortikoidu)
* Po ukonceni télesného rustu
— Prednison (2-4 mg/m?/d nebo 1/5 davky HC)
— Dexametazon (0,25-0,375 mg/m?3/d)
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Mineralokortikoidy:
— Fludrokortison 0,05-0,2 mg/d

Stres {_>zvyseni davky glukokortikoid 2-3x



0 8 b

Novorozencky screening C#£

« deficit 21 — hydroxylazy

« stanoveni hladiny 17-OHP

 metoda suché kapky (48-72 hodin veku)
« Narodni referencni laborator

- pilotni studie od ledna 2001 i v CR (Praha-Vinohrg
e Screening od podzimu 2006

vyssi hodnoty 17-OHP

—

. VcCasna diagnodza - snizeni mortality a




Chirurgicka Ié&ba divek S

normalni vzhled zevniho genitalu

fyziologicka funkce mocového
ustroji

zabezpeceni adekvatniho
sexualniho zivota a reprodukce

— prvni korekcéni operace do roku veku
(klitoroplastika)

— kompletni uprava urogenitalniho
sinu (Casna a pozdni vaginoplastika)
l



e

; bl 14 i
| LY -

Adrenalni *f

msuflc:lence '



Vrozena adrenalni insuficig

« Kongenitalni adrenalni hypoplazie
Chybéni DAX-1 transkripéniho regulatoru, X-vazana dedlcnosl

Po narozeni neprospivani, solna krize /nyponatremie, /
hyperkalémie, zvraceni, hypoglykémie, metabolicka acidoza

Hladiny v8ech steroidnich hormonu nizké — unika screeningu
Terapie — substituce hydrokortisonem a mineralokortikoidy

« Familiarni glukokortikoidni deficience

Skupina vrozenych poruch funkce receptoru pro ACTH nebo
postreceptorove signalizace

Riziko hypoglykémie, mineralokortikoidy se produkuji spravne
 Adrenoleukodystrofie

X vazané on., v predskolnim véku neurologické pfiznaky, adr
insuficience, vysoké ACTH, hyperpigmentace, ...fatalni

Akumulace MK s velmi dlouhym fetézcem v bilé hmoté
CNS,nadledvinach a testes



« Krvaceni do nadledvin, infekce, urazy, autoimunita,
iatrogenni /dlouhodoba Iécba glukokortikoidy,
adrenalektomie/

* Hypotenze, mineralni rozvrat, hypoglykémie

 Addisonova nemoc — autoimunitni poskozeni nadledvin

Vyvoj plizivy, v zatéZové situaci muze bezprostredné ohrozit
Zivot

Lab.: nizky kortisol, vysoké ACTH, hypoglykemie,
hyponatrémie, hyperkalémie, protilatky proti
nadledvinovym antigeniim

|zolovane, soucCast autoimunitnich polyglandularnich
syndrom



Nadprodukce nadledvinovych e |

« Adenom a adenokarcinom nadledvin

U déti vzacné. PredCasna pseudopuberta, virilizace
divek, Cushingulyv sy, Connlyv sy

 Cushingova nemoc — nadmeérna produkce
ACTH

Oboustranna hyperplazie nadledvin, nadprodukce
kortizolu

Zastava rustu, opozdéné kostni zrani, narust
hmotnosti, cushingoidni habitus, osteoporoza

Lab. Na na horni hranici, K pfi dolni hranici, vysSi
glykemie, porucha glukézove tolerance, denni
odpad kortizolu v moci zvySeny, chybi cirkadialni
rytmus

Zpravidla neurochirurgicke reseni




Nadory drené nadledvi
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* Neuroblastom /ganglioneurom, ganglioneuroblastom/ =~ = 4

JiZz v novorozeneckem véku ‘

Hmatna rezistence

Neprospivani, horeCky, anémie, poruchy stfevni pasaze,
metastaticka postizeni jinych organu

 Feochromocytom — katecholaminy

Hypertenze, prchavé vyrazky kiize, poceni, tachykardie

Ev. Soucast MEN 2A, MEN 2B

VysSetfeni volnych katecholaminu a jejich metabolitd v krvi,
moCi

Zobrazovaci vySetreni

th. chirurgicka resekce



