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A hypothalamus-hypophysis-adrenalis tengely funkci6 zavara:
* primer/szekunder hypofunkcio

* hypofunkcio, mas szteroid bioszintézis fokozodasaval

* primer/szekunder hyperfunkcid

hormon rezisztencia
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& Primer mellékvesekéreg elégtelenség
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Primer mellekvesekéreg elégtelenség
Diagnézis Eléfordulas Eletkor a dg.
(%) felallitasakor
CAH/21-hidroxilaz 57,3% SW: 16 nap
def.(SW, SV) SV: 5,8év
CAH/21-hidroxilaz 12,6 7,4 év
def.(NC)
CAH, 33-HSD 1,9 17,5 év
Autoimmun (APS 1, 12,7 12 ev
APS2)
Adrenoleukodystrophia 3,9 10,5 év
X-AHC 1,0 4,6 év
szindroma, egyeb....
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A primer mellekvesekéreg elégtelenség tiinete1 (%)

Gyengeseég, faradékonysag 100
Sulyvesztés 100
Hyperpigmentatio 95
Gl-tunetek 95
Hypotonia/orthostaticus hypotonia 90
Hanyas 85
Hanyinger 80
Hypoglycaemia 50
Anaemia 40
Hasi fajdalom 30
Obstipatio 30
Diarrhoea 25
Sbdéhség 20
Vitiligo 15
Izom/izuleti fajdalom 10
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Jellegzetes lokalizacioju hyperpigmentacio
primer mellékvesekéreg elégtelenségben
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A primer mellékvesekéreg elégtelenséeg
laboratoriumi diagnosztikaja

Elektrolit-eltérések
-hyponatraemia
-hyperkalaemia
-acidosis
(-enyhe hypercalcaemia)
Hormoneltéerések
-alacsony, ACTH-val alig stimulalhato pl. kortizol
-magas pl. ACTH
-alacsony pl. aldosteron
-emelkedett plazma renin aktivitas
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Szérum szteroid profil (LC-MS/MS)

C. Rossi et al, / Clinica Chimica Actd 411 (2010) 222-228
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A szteroid bioszintézis vazlata
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A CAH 21-hidroxilaz defektus klinikai formai

klasszikus 21-hidroxilaz defektus (classic form)
L séveszté CAH (salt wasting, SW)

& egyszerd, nem soévesztd, virilizaldo CAH (simple virilizing
form, SV vagy nonsalt wasting form, NSW)

nem-klasszikus 21-hidroxilaz defektus
(nonclassic form, NC,)
& késén manifesztaldodd CAH (late onset CAH, LO)

& rejtett, aszimptomatikus (cryptogén CAH)
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Klasszikus CAH-sOveszto forma

Klinikai tinet

elégtelen sulygyarapodas, testsulycsdkkenés
hanyas

sulyos dehidracio

shock

hyponatraemia (szé&rum Na < 130mmol/I)
hyperkalaemia (szérum K> 5,5 mmol/I)

BN metabolikus acidosis

4 46,XX kariotipus esetén atmenetei, vagy filra jellemzo kilso
genitalia, 46,XX DSD

NS D
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CAH, 21-hidroxilaz defektus soveszto forma

Jellemz6 laboratériumi vizsgalati eredmények:
-emelkedett szérum 170H-progeszteron

-ACTH stimulaciot kovetd emelkedett 170H-progeszteron
valasz

-emelkedett DHEAS

-csOkkent szérum kortizol

-emelkedett plazma ACTH

-normal vagy csokkent szérum aldoszteron
-normal vagy emelkedett PRA

gzetes vizelet szteroid profil
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Egyszerl, nem soveszto, virilizald CAH (simple
virilizing form, SV)

Klinikai tunet

46,XX karyotipus esetén atmeneti, vagy fidra jellemzo
kulso genitalia, 46,XX DSD (disorder of sexual
development)

-€letkorhoz képest felgyorsult novekedés
-gyorsult csontérés, elorehaladt csontkor

-korai szeméremszOorzet és/vagy hdnaljszorzet
_fejlodes

&
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A primer mellékvesekéreg elégtelenség
kezelése

onikus szubsztiticios kezelés
Gliikokortikoid potlas
napi 10-15 mg/m? hydrocortison, 2-3 részben
TRESSZ HELYZETBEN: a napi adag 2-3 szorosa adando!!
Mineralocorticoid potlas
napi 50-200 ug fludrocortison
Mell€kvese androgén potlas ndkben, DHEAS (?)
ddisonos krizis
folyadek, elektrolit, gliikoz potlas
bolus 1v. hydrocortison: 1 €v alatt 25 mg
1-6 ev kozott 50 mg
10 ev felett 100 mg
kovetkezd 24 6raban ugyan €z a mennyiseg 4 részre osztva.

6zisu glitkokortikoid mellgtt.mineralokortikoid adds,nem



A glukokortikoid szubsztitucios (potlo)
kezeles jellemzoi

ydrocortisone (tabl. Cortef)

A cortisol szint a hydrocortison felezesi ideje: 90 perc.

evétele utan 1-1.5 oraval ér1 el a csucskoncentraciot

600-1000 nmol/1)

Szokasos napi adag: 15-25 mg/1,73 m?, idealisan napi 3 részletben
gyermekekben 8-15 mg/m?/nap)

napi adag kb. 50%-a reggel keriil alkalmazasra

tressz helyzetekben fontos az adag modositéasa!

A beallitott nap1 adag 2-3-szorosa sziikséges!!)
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Farmakologias glukokortikoid adaggal kezelt
hypadrenias beteg perioperativ ellatasa

10 napnal rovidebb kezelés abbahagyasa utan azonnal ¢lettani
mellekvese mikodeés varhato.

10 napnal hosszabban (pl. immunszuppresszid céljabol) végzett
farmakologias szteroid kezelés le€pitése utan 8-10 honap 1s
eltelhet a szteroid szekrécid normalizalodasaig.

Miitét eldtt a mellékvese szekrécios kapacitas felméreése nem
javasolt, helyette 24 - 48 o6ran at glukokortikoid i.v. adasa

Indokolt (adag mint CAH-nal).
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Szekunder mellekvesekereg elegtelenseg
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Craniopharyngeoma

MIiitéti beavatkozas elStt minden esetben a folyadekhaztartas
egyensulyat, a pajzsmirigy funkciot €s a mellékvesekéreg
funkci6t ellendrizni kell!!

‘pe Semmelweis Egyetem
http://semmelweis.hu




Semmelweis Egyetem
http://semmelweis.hu




Probability of Normal
GH Secretion (%)

Probability of Normai
LH/FSH Secretion (%)

0.0 T | | |
0 5 10 15 20

Years after Radiotherapy

010t érintd besu

Semmelweis Egyetem

http://semmelweis.hu

Probability of Normal

Probability of Normal
TSH Secretion (%)
o
o
[

ACTH Secretion (%)

i 1 : 1 1
5 10 15 20
Years after Radiotherapy

0.0

T T T )
5 10 15 20

Years after Radiotherapy

Az ¢p hypophysis hormon szekrécid valoszinilisége hypothalarauset al.
arzast kovetoen




Hypothalamus-hypophysis-adrenalis Dr. Halasz Zita



How to give an emergency injection of
Solu-Cortef, the Act-o-Vial

A5

1. Lay out a safety syringe and the
Group Act-o-Vial bottle. Peel open the end
1 QUY ~f tha ctarila vwirannar
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Emergency injection kit using Solu-Cortef
ACT-O-VIAL (hydrocortisone for injection)

What you need Preparation

« Wash your hands before
preparing the injection
+ Read the label to ensure

you have Solu-Cortef

4! a
E i . &) » Check the expiry date

» Hydrocortisone vial + Drawing-up and
s Alcohol twab injection needles

+ Cotton swab Inacaunen Wi -GN 4TS CaA bt ATl s & et
+2 ml syringe Vot e Wi, Tt hyaior e o0 oaa Mo s’ s
St o s et s ke 0 O S Pt St

= Gently mix the solution
without shaking it

« Tum the vial upside
down a number of times

« Do not shake the vial

« The solution is initially
cloudy but then dears

« Press firmly down on the yellow top to force
the diluent into the lower chamber

+ Remove the plastic tab covering the
rubber stopper
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FONTOS ORVOSI
INFORMACIO

A BETEG NAPONTA
HYDROCORTISON POTLASBAN
RESZESUL

Sdlyos betegség, sérulés, hanyas,
hasmenés esetén
KESLEKEDES NELKOL
HYDROCORTISONT
(ennek hidnydban egyéb glikokortikoidot)
kell adni intravénasan vagy izomba, tovabba
sbinf(ziot sziksdges boxotni.

A szikséges hydrocortison dozis:

1 év alatt: 25 mg iv. vagy im,
1-6 év kdzott: 50 mg iv. vagy im.
6 av lelett: 100 mg iv. vagy im,
Maegyar Endokrinoidplel és Anysgcsere Thrsasédy
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IMPORTANT
MEDICAL INFO

THIS PATIENT NEEDS DAILY REPLACEMENT
THERAPY WITH CORTISONE

In the event of serious ilness, trauma,

vomiting or diarrhoea, hydrocortisone
Age: <tyear 25mgiVoriM
Age:1-Byear 50mgIVor M
Age: >Byear 100mgIVoriIM

and IV saline infusion (when possible)

should be administered WITHOUT DELAY.




