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Amirol szo lesz........
—

- rovid attekintés a kilonboz6 laboratérium maodszerekrél, ezek fejlédésérdl
-hormonmeéreések:
- immunometrikus moédszerek: alapelve, hibaforrasok,
-endokrin rendszer szervezddése
- tengelyek menti szabalyozas
- legfontosabb hormonok

- alap és dinamikus tesztek



Endokrin betegségek felismerése és gondozasa
—

« Gyakran jellegzetes anamneézis, tunetek, panaszok és
kulso jelek

« Gyakran tartés kezelés (gyogyulas utan tartos
megdfigyelés) szukséges
— Hormonhiany rendszerint vegleges —pl. Addison kor

— Hormontultermelés kiujulhat (Conn és Cushing
szindroma, phaeochromocytoma)

— Tobb endokrin szervet érintd betegsegek (MEN2,
Carney komplex, VHL)

* Krizis-allapotok alakulhatnak ki (Addison kor,
hypertonias krizis)




Endokrin betegségek laboratériumi diagnosztikaja
—

Hormonmeérések alapveté megfontolasok: Mib61? Mikor? Mennyit?
Vérbél:

- alap helyzet (reggeli, éhgyomri)

DE

- stimulacio utan is (dinamikus tesztek)
Vizeletbél:

- altalaban gydjtott (24 h)

- kortizol és katekolaminok és metabolitja
Nyalbol:

- szabad hormonok (kortizol, 170OHP)
Mennyiség

- a lehet6 legkevesebbet, de a méréshez elegendét
(gyermekek, kissulyu ujszulottek)



Hormonmeérések technoldégiai hattere
—

Hormonok mérése mikroanalitikai moédszerekkel torténik (106-10-8 mol/L de pl. TSH 10-15)

Alapelver:

1. antitestkotésen alapulo immunanalitikai assay
kompetitiv
nem-kompetitiv

2. kromatografias (HPLC, GC) vizsgalatok

3. tbmegspektrometria (MS)



Antitestkotésen alapulé immunanalitikai assay
—

Leggyakoribb eljarasok

Alapelv: antigén-antitest kotésen alaplo reakcio

Radio-immunoassay (RIA)

Immunometrikus assay:
kompetitiv assay: jelolt antigén+antitest, a koncentracio
forditottan aranyos a detektalt jellel

nem-kompetitiv assay, ,szendvics technika”: szilard felulethez kotott
specifikus antitest megkoti a beteg mintajabal
szarmazo hormont, majd kimosas és masodik jelolt
antitest kotédik a mar kialakult komplexhez.
Alapfeltétel, hogy a vizsgalni kivant hormonnak ket
antigén meghatarozé doménje kell legyen.



Hormon laboratériumi diagnosztikai modszerek, a kezdetektdl napjainkig
—

Vizsgalati modszer Elso megjelenés
Radioimmunoassay 1956
Radioimmunometrikus assay 1967
Immunoradiometrikus szendvics modszer 1968
Kemilumineszcens assay 1971
Enzim kapcsolt immunosorbent assay 1971
Elektron spin rezonancia immunoassay 1975
Fluoreszcens polarizaciés immunoassay 1979
Time resolved fluoroimmunoassay 1981
Tandem tomegspektrometria 1985
Elektrokemiluminenszcens assay 1991
Mikrochip kapillaris elektroforézis 1997
Microchannel array 2002




Szérum TSH vizsgalatok érzékenyége
—

Médszer Erzékenység, SI egység
I. generacids immunoassay 0.6 -1.2 mUll
(1A)
II. generacios 1A 0,05 - 0,15 mul/I
III. generacios 1A 0,005 - 0,015 muU/I
I'V. generacios 1A < 0,005 mul/l




A kortizol vizsgalatok alsé mérési hatara
—

Alsé mérési hatar
Konvencionalis (SI)

Modszer ox ,
mértékegység
Fluorometria 1-10 mg/dl (276-524 nmol/l)
Enzim immunoassay 1 mg/dl (27,6 nmol/l)

Fluoreszcens polarizacids

folyadék kromatografia 80-500 ng/dl (2,2-13,8 nmol/l)

Nagy nyomasu folyadék ] )
kromatografia (HPLC) 50-110 ng/dl (1,38-3 nmol/l)
Radioimmunoassay 3-200 ng/dl (0,08-5,52 nmol/l)
Enzimhez kapcsolt
immonszorbens vizsgalat 1 ng/dl (27,6 pmol/I)
(ELISA)
Izotop-higitasos gaz
kromatografia - tomeg 10-30 pg/dl (0,276-0,828 pmol/l

spektrometria

Folyadék kromatografia-tandem

tomegspektrométer (LC-MS/MS) 15 pg/di (0,414 pmol/l)




Immunanalitikai moédszerek hibalehetoségei
—

1. A vizsgalni kivant hormonbdl szarmazo hibak:
- csak immunologiailag aktiv molekulak vizsgalhatéak

- a vizsgalt analit ellen endogen antitestek is kepzddhetnek pl.:
autoanitestek (pajzsmirigy cc-ban a thyreoglobulin ellenes antitestek)

- anitestek: monoklonalis (nagy specificitas, de a szenzitivitas gyengébb
lehet), poliklonalis (nagy szenzitivitas, csokkent specificitas)

2. Mintagyljtésbdl szarmazo hibak
3. Modszerbdl szarmazo hibak

- jelolési hibak, a fluoreszcens v kemilumineszcens detektalast
zavarhatjak az endogén hormon szintek

- szabad hormon meghatarozasok esetén interakciok

- nagy teljesitményl automatizalt mérésbdl adodo hibak: rovid
inkubalasi idd, extrakcid hianya, standardizalasi hibak, normal értékek
kérdése



Beteg, mint hibaforras
—

Fiziologias allapotok, melyek befolyasoljak a hormonvizsgalatokat:

- életkor

- terhesség

- mentruacios ciklus

- alimentaris allapot

- a vizsgalt hormonok napszaki ritmusa

- stresszhatas (pl. renin aktivitas, catecholaminok)



Kulonb0z6 hormonok szekréciojanak napszaki ritmusa
—

o -PLASMA CORTISOL (ug/dL)

O -— -+ - - * - - .

18 =22 o= 06 10 14 18 22 oz 06 10 14 18 22

Csucs-ertekek reggel 8 ora koriil, minimum-ertékek ¢jfélkor

-0 -PLASMA GH (ug/L)

A GH elvalasztas ¢jjel, alvas alatt emelkedik, (a délutani emelkedett ertékek szintén
alvas alatt mért hormonszintek). A GH elvalasztas pulzatilis jellege miatt a reggeli
orakban egy alkalommal mért plasma GH szint diagnosztikus értéke kicsi.



Hormonlelet értékelése

—

* Beteg
neme
kora
menstruacios statusza/terhesség
* Médszer
modszertana
referencia tartomanya
- Osszevetés a korabbi mérésekkel (delta-check)

- Osszevetés egyéb hormonokkal, egyéb laboratériumi paraméterekkel
(pl. se. glukdz, se K, seNa, seCa)

- Osszevetés klinikai és mas diagnosztikai eredményekkel



Hypothalamus

Pineal gland

Thyrotropin-releasing hormone
. Melatonin
Dopamine

Growth hormone-releasing hormone

Somatostatin

Pituitary Gland

Gonadotropin-releasing hormone
Anterior pituitary  Posterior pituitary

Corticotropin-releasing hormone
Growth hormone  Oxytocin

Oxytocin . . .
Y Thyroid-stimulating hormone  Vasopressin

Adrenocorticotropic hormone  Oxytocin (stored)
Fallicle-stimulating hormone  Anti-diuretic
Luteinizing hormone ~hormene (stored)

Prolactin

Vasopressin

Thyroid

Triiodothyronine

Thyroxine iate pituitary
Melanocyte-stimulating hor e
Liver
Insulin-like growth Stomach
factor (somatomedin) Gastrin
Angiotensinogen Ghrelin
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- X | Pancreas
Secretin | ) | b
Cholecystokinin \ ’ ’ nsulin
Glucagon

Somatostatin
Pancreatic polypeptide
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Renin | Adrlemalglands. Adrena rlne .L.,l\a
Erythropoietin N Glugocorticoids | Adrenaline
Calcitriol | | Mineralocorticoids ' Noradrenaline
Thrombopoietin / Androgens . Dopamine

- ! ! Enkephalin

Fa TP -
Jvary Placenta (when pregnant)

Progesterone Progesterone

Androstenedione Estrogens

Estrogens - Human chorionic gonadotropin

Inhibin - Human placental lactogen
Inhibin

Testes i

Androgens ; Prolactin

Estradiol : Relaxin

Inhibin



Endokrin rendszer felépitéese
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Hormonalis szabalyozasi tengelyek

Adyénocaorticotropin  Thyroidea GOOk Prolactin Novekedési
//@\ Sti(m%élé @ hormon((GH)
(TSH)
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Mellékvesekéreg Pajzsmirigy = Gonadok (here, petefészek) Ma3j
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Osztrogének (-diol, triol) @

progeszteron
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Mellékvese betegsegek




Mellékvesekéreg szerkezete és hormontermelése

Velo

A o szekretalt hormonok

———> Aldoszteron, kortizol nem

—— > Kortizol

Enzimek

CYP17 nincs, de
CYP11B2 csak itt

nincs CYP11B2,
de CYP11B1 igen

DHEA-DHEAS
atalakulas csak itt



Szteroid bioszintézis
—

mitokondrium és a mikroszoma-endoplazmatikus haldzat elektron-transzportja szukséges

kolesztarin
Mito <« F4505cc
L |
pregnenclon P450C17 | 17-hidroxi-pregnenolon P450C17 »| dehidroepiandroszteron
3p-HSD 3p-HSD 3p-HSD
W L L 3 1 .? |3"
progeszteron P450C17 17-hidroxi-progeszteron P450C17, androsztendion ﬂr tesztoszteron
P450C21 P450C21 P450C19 P450C19 l
¥ i ¥ 17 p-
11-dezoxikortikoszteron 11-dezoxikortizol Gsztron ﬂ} Gsztradiol
Mito «F450C11 82[ le:sam 1B1 P450C11B1 felndtt gonad
L
kortikoszteron kortizol
P450C11B2
W
18-hidroxi-kortikoszteron
P450C11B2
w
aldoszteron
zona glomerulosa zona fasciculata/reticularis
mellékvesekéreg




Mellékvesekéreg betegségei
—

* Tulmikodés:
- daganatok
- hormont termel6ek
- hormon nem termeldek
* Alulmiikodés
- szerzett karosodas
- OrOkletes hiba
de

egyes hormonok hianyoznak, de a kérosan mikod6 enzim
mOoOgotti termék pedig felszaporodik.



Primer mellékvesekéreg elégtelenség jellegzetes klinikai tunetei
—

« (Gyengeség, faradékonysag 100%
» Sulyvesztés 100%
» Gastrointestinalis tunetek 95%
 Hanyas 85%
* Hanyinger 80%
» Hasi fajdalom 30%
* Obstipatio 30%
» Diarrhoea 25%
 Hyperpigmentatio 95%
« Hypotonia vagy orthostaticus hypotonia 90%
* Hypoglycaemia 50%
* Anaemia 40%
» S0-éhség 20%
« Vitiligo 15%
* lzomfajdalom 15%
* lzdleti fajdalom 10%




Bor és nyalkahartya hyperpigmentaciéo Addison kérban




Panhypopituitarismus
—

Etiolégia: heterogén
— Hypophysis daganat, egyéb sella-tajeki
térszlkitoé folyamat, gyulladasos és
infiltrativ betegségek, verzeés,
sugarkezelés, trauma, mutét,
veleszuletett (gén-defektus)
Klinikai tunetek

— Szekunder hypadrenia, hypothyreosis,
hypogonadismus, GH-hiany, diabetes
insipidus

— Plazma prolactin szint valtozo

Diagnézis
— Hypophysis hormon és perif. hormon
Kezelés

— Pajzsmirigy, mellékvesekéreg, nemi
hormon, novekedési hormon

— Dezmopresszin
« tuladagolas esetén hyponatraemia




r

Hypophysis daganatokhoz tarsulé hypopituitarismus kifejlodése

Y

Hypogonadismus

Hypadrenia

Novekedésbeli
elmaradas



Addison kor diagnozisa: biokémiai tesztek
—

Biokémiai tesztek
* reggeli plazma kortizol és ACTH
(plazma kortizol ¥ and plazma ACTH T)

 standard rovid corticotropin test (plazma kortizol mérés a 0, 30 és
60 percben 250 ug ACTH1-24 iv adasa utan

(normalis valasz: csucs plazma kortizol >20 pg/dl)

* (plazma aldoszteron, PRA, DHEAYS)

Egyéb tesztek (etiolégiatol fliggoen)

» Szteroid bioszintézis enzim elleni antitestek P450c21 (P450scc,
P450c17)

* APS: tarsul6 betegségek szlrése

 Fidkban: very long chain fatty acids

» Onkologiai betegek: bilateralis mellékvese metasztazisok




Cushing kor

—

 Ok: hypophysis ACTH-termel6 adenoma
(leggyakrabban mikroadenoma)

 Elofordulas:
— Incidencia: 2,4/millid/év
— prevalencia: 39/millid

— nOkben 3-8-szor (egyes adatok szerint 15-szor)
gyakoribb, mint férfiakban.

— barmely életkorban elofordulhat, de tipusos
életkor: 25-45. életev

— 0sszes endogén Cushing szindrobma mintegy 70
%-a

— exogen (iatrogén) Cushing szindroma lényegesen
gyakoribb




Cushing kor klinikai tunetei

rendszerint
progresszio (ciklikus lefolyasu is
lehet)

fokozatos lassu

hizas, koros zsir-eloszlasa
bér  vékony, sérulékeny,
enyhén pigmentalt, lilas-voros
striak, acneék, nékben
hirsutismus

polyglobulia

proximalis izomgyengeseg
osteoporosis, gyakori csont-

torés (gyermekekben
novekedés elmaradas)
vesekovesseg, hypertonia,
diabetes mellitus, lipid-
anyagcsere zavar

ndékben menstruacios
zavarok, amenorrhoea,
infertilitas

infekcio-hajlam
psychés eltérések




Cushing kor/szindroma laboratoriumi

| -

Hormonvizsgalatok dontoek
Stratégia:
1. Hypercortisolismus bizonyitasa
24 oras gyujtott vizelet kortizol
kis adag dexamethason teszt
plazma kortizol napszaki ritmus

nyal kortizol
2. Cushing szindroma egyes formainak elkulonitése

(leggyakoribb 3 ok: Cushing kor, ectopias ACTH-
tultermelés kortizol-termeld mellékvese daganat

® plazma ACTH

e nagy dozis dexamethason teszt

e CRH teszt (vasopressin, desmopressin, metopyron teszt)
e Kombinalt tesztek (CRH + vasopressin)

e Sinus petrosus inferior vérvétel

o Képalkoto vizsgalatok (sella MRI, mellékvese CT,
(ectopias ACTH-tultermelés gyanu esetén egyéb vizsgalatok)




Mineralokortikoid-termelés zavaraival
jaro betegsegek




Mineralokortikoid hormonok valodi vagy latszolagos
tultermelésével jaro betegsegek

Primer aldoszteronizmus
Dezoxikortikoszteron-termelé mellékvesekéreg daganat
Velesziiletett mellékvesekéreg hyperplasia
— 11B-hidroxilaz enzim defektus
— 17a-hidroxilaz/17,20-liaz enzim defektus
Kortizol rezisztencia

Latsz6lagos mineralokortikoid tulsuly ("apparent
mineralocorticoid excess”, AME)

11B-hidroxiszteroid dehidrogenaz enzim Il. tipusanak defektusa
— Orokletes
— gyogyszer-indukalt

Mineralokortikoid receptor aktivaldé mutacioi

Liddle szindrbma

Szekunder hyperaldosteronismus




Primer aldoszteronizmus
(Conn szindroma)




Primer aldoszteronizmus klinikai tunetel

« Hypertonia (esetek 100%-aban)
« Hypokalaemia (esetek 50%-aban)
. izomgyengeség, izomparalysis
. szivritmuszavar, hypokalaemias EKG-eltérések
- polyuria, polydipsia
- Hypernatraemia (enyhe)
« Metabolikus alkalosis
. Cardiovascularis €s cerebrovascularis szovodmeények gyakoriak

. Metabolikus eltérések, diabetes gyakori




Primeér aldoszteronizmus tuneteinek

patomechanismusa

Renin Suppression

™ Mineralocorticoids

Sodium Fluid Potassium
Retention Retention Depletion

+ Inotropic

1 Total ECFV Effect Hypokalemia
Exchangeable Expansion l
Sodium v
’r Plasma Volume Vasoconstriction
Natriuretic Hormone T Cardiac .
Release (ANF) "l Output Hypertension
¥
Inhibition of Na/K ATPase 5| Sodium P Total Peripheral
Activity (Nat Transport) "Escape" Resistance
Y 0
P Intracellular (Na*) Vasoconstriction
V¥ (Ca**) Outflux _T

> 1 Vascular Smooth Muscle Contraction




Primer aldoszteronizmus altipusai

Altipus gyakorisag
Aldoszteron-termel6 adenoma 35-65%
renin-dependens forma (ritka)
|diopathias hyperaldosteronismus 35-65%
Primer adrenocorticalis hyperplasia <1%
Familiaris hyperaldosteronismus (I és Il.) <1%
Aldosteron-termeld mellékvese carcinoma <1%

Ectopias aldoszteron-termel0 daganat nagyon ritka




Primer aldoszteronizmus sziirésére és diagnézisara hasznalt
vizsgalatok
—

1957-tol vizelet aldoszteron-glucuronid (tetrazoliumkék festék)
1960-as évek aldoszteron “szekrécios rata” (kettos izotdp modszer)
1970-es évek plazma aldoszteron RIA (papir kromatografia)

egyeb kortikoszteroidok (18-OHB, 18-OHDOC)

PRA (angiotenzin I RIA)

koleszterin-szcintografia

szelektiv mellékvese véna katéterezes
1980-as évek CT

plasma renin koncentracié (IRMA)
1992-tol CYP11B1/CYP11B2 gén-kiméra (long PCR)




Primer aldoszteronizmus két fo tipusa
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sulyosabb klinikai tunetek
(hypokalaemia, hypertonia,
alkalozis, polyuria, polydipsia)

folyadék deplécié/ortostasis
nem noveli az aldoszteron
szintet

aldoszteron prekurzorok (18-
hidroxikortikoszteron) fokozott
képzése

sebészileq qyoqyithato

Idiopatias hyperaldosteronismus

enyhébb klinikai tiinetek

folyadék deplécio/ortostasis
noveli az aldoszteron szintet

sebészileg nem gyogyithato




Primer aldosteronismus — fontos klinikali szempontok
—

« (Gyakorisaga nagyobb mint gondolnank
 Normokalaemias esetek aranya nagy

* Felismeretlen (kezeletlen) esetekben sulyos vascularis
szovodmenyek

« Aldoszteron-termel6 adenoma esetek 50%-aban a CT nem
korjelzo

« Szlrovizsgalat:
— plazma aldoszteron/PRA hanyados (ng/dl vs

ng/ml/oéra > 20-25, ha a bazalis plasma aldoszteron
>14 ng/dl)

* normokalaemias allapotban kell elvégezni
* liberalis so-fogyasztas mellett ajanlott elvégezni




Aldoszteron-termelo adenoma lokalizalasa

Jobb mellékvese véna
aldoszteron/kortizol:
345/150 = 2,3

Bal mellékvese véna
aldoszteron/kortizol:
950/98 = 9,6

Vena cava inferior
aldoszteron/kortizol:
33[15=2,2




Primer aldoszteronizmus gyakorisaga
—

Nem szelektalt hypertonias betegek: 0.5-2%

Specialista centrumokban hypertonias betegek:

Gordon (1984), Ausztralia (n = 199) 6.5%
Gordon (1993), Ausztralia (n = 52) 12.0%
Lin (1984), Anglia (n = 495) 16.0%
Lin (1999), Anglia (n = 125) 14.0%
Loh (2000), Singapur (n = 350) 18.0%
Rayner (2000), Dél-Afrika (n = 216) 32.0%

Fardella (2000), Chile (n = 305) 9.5%
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Patients with hypokalemia (96)

PH APA IHA
Diagnosis

Figure 2. This bar graph shows that a substantial proportion of the patients
with APA and THA did not have hypokalemia (red bars) at the time of
presentation. APA = aldosterone-producing adenoma; IHA = idiopathic
hyperaldesteronism; PH = primary hypertension.

Hypokalaemias

betegek aranya



_PH [l HA [EAPA
(2=31.4, p<0.0001
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Prevalence of PA (%)
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30 Normal ' Grade 1HT | Grade2 HT' Grade S HT
(=135} (n=d484) (n=344) (n=154)

Classification of BP and HT

Figre 3. This bar graph shows the proportion of patients withour PA
(white bars), with IHA (red bars), and with APA (black bars) in the
patients at the screening test. The proportion of patients with PA cansed
by both APA and IHA increased significantly (from 7.2% to 19.5%) with
the increasing severity of hypertension. APA = aldosterone-producing
adenoma; BF = blood pxes:an.ue HT = hypertension; IHA = idiopathic
hyperaldosteronism; PA = primary aldosteronism; FH =  primary
hypertension.

Primer aldoszteronizmus
gyakorisaga a kilonb6zo
sulyossagu hypertonias
betegcsoportokban



Diagnosztikai tesztek elérhetosége Magyarorszagon

. CYP11B1/CYP11B2
R Egyéb hormon tesztek

Mellékvese vénas vérvétel

Cholesterin scintigraphia

PRA, Aldo

CT
szinte az osszes korhaz

+
szamos radiologiai centrum




Szteroid bioszintézis zavarai
—

-Ujsziilottkorban, sulyos korkép formajaban jelentkezik
» Specialis hormonvizsgalatokkal kulonithet6 el
» Autoszomalis recessziven orokl6dik

» Genetikai vizsgalatokkal a diagndzis megerdsithetd



Szteroid bioszintézis, mellékvesekéregben de mind a mitokondrium mind pedig az

mikroszoma-endoplazmatikus halozat elektron-transzportja szukséges
—

kolesztarin
Mito <« F4505cc
L |
pregnenclon P450C17 | 17-hidroxi-pregnenolon P450C17 »| dehidroepiandroszteron
3p-HSD 3p-HSD 3p-HSD
W L L 3 1 .? |3"
progeszteron P450C17 17-hidroxi-progeszteron P450C17, androsztendion ﬂr tesztoszteron
P450C21 P450C21 P450C19 P450C19 l
¥ i ¥ 17 p-
11-dezoxikortikoszteron 11-dezoxikortizol Gsztron ﬂ} Gsztradiol
Mito «F450C11 82[ le:sam 1B1 P450C11B1 felndtt gonad
L
kortikoszteron kortizol
P450C11B2

L J

18-hidroxi-kortikoszteron

P4s50C11B2

W

aldoszteron

zona glomerulosa zona fasciculata/reticularis

4




A congenitalis adrenalis hyperplasia hatterében allé géndefektusok
—

Gén CYP21 CYP17 CYP11B1 StAR CYP11B2

Incidencia 1:14.000 ritka 1:100000 ritka ritka

Laboratériumi jellegzetességek

Kalium T T ! T T
Vérnyomas/Natrium ! ! T ! !
Glukokort. ! ! ! ! normalis
Mineralokort. | | T l l
Androgének T | T l normalis
Ambiguos genitaliak nékben férfiakban nékben férfiakban

ndkben a nékben a

pubertas hianyzik pubertas hianyzik

Akut mellékvesekéreg elégtelenség igen nem ritka igen sovesztés



A 21-hvdroxvlase defektus kulonbozd formai

Eletkor

Genitalia

Incidencia
Novekedés
Hormonok
Aldoszteron
Kortizol

170HP

Tesztoszt.

21-hydroxylase
aktivitas
Tipikus CYP21A2

Mutaciok

Klasszikus séveszté Egyszerii virilizalé

ujszulott
fid: normalis
lany: atmeneti

1:14000
-2-3SD

csokkent
csokkent
>1500 ug/I

Emelkedett

0%

deléciod, E6 cluster
R356W, GIn318X

Gjszildtt (1any)

2-4 éves (fin)
fid: normalis
lany: atmeneti
1:60000
-1-2SD

normal

csokkent
800-1500 ug/I

emelkedett

1%

1172N, 12 splice

Nem-klasszikus

gyerek/felnétt

fia/férfi: normalis
lany/na: virilizalt
1:1000
normal

normalis
normalis

150-800 ug/lI* de ACTH stimulacio
utan lehet magas

valtozo, emelkedett

20-50 %

V281L
P30L



Phaeochromocytoma
S

Prevalencia: hypertonias betegek 0.01 — 0.1 %-a

Klinikai jellemzoOk:

. felismeretlen esetben potencialisan letalis
(diagnozis elott fatalis komplikaciok)

. tartos morbiditast okozhat

. felismerés és muitet eseten tartdés gyogyulas

lehetséges




Vizsgalatok indikacioi

—

Phaeochromocytoma lehetoséget fel kell vetni
e paroxizmalis vagy rezisztens hypertonia

e Sulyos hypertonia vagy ismeretlen oku hypotonia mitét,
anesthesia vagy angiographia alatt

e (Csaladi anamnézisben phaeochromocytoma, multiplex
endokrin neoplasia 2A vagy 2B, von Hippel-
Lindau, neurofibromatosis vagy glomus tumor

o \életlenszerilen felfedezett (latszélag tunetmentes)
mellékvese daganat

e |diopathias cardiomyopathia




Phaeochromocytoma: klinikai tunetek gyakorisaga
—

Tunet % Tunet %

Fejfajas 43-80 Szorongas 15-72
Verejtékezés 37-71 Hasifajdalom 14-62
Palpitacio 44-71 Mellkasi fajdalom 0-50
Elsapadas 42-44 Dyspnoe 15-39
Hanyinger 10-42 Kipirulas 4-19
Tremor 13-38 Pareasthesia, zsibbadasll
Altalanos gyengeség 28 Lataszavar 11-22
324Eteg adatai (JE Thomas et al., JAMA 1966, 197:754; Moorhead EL et al., JAMA

1966, 196:1107;. Ross EJ, Griffith DH, Q J Med 1989, 71:485.




Diagnosztikal feladatok

Biokémiai tesztek (katekolamin és katekolamin metabolit,
chromogranin A)

— Legpontosabb: metanephrinek szelektiv vizsgalata (plasma, vizelet)
— Legkevésbé pontos: vizelet VMA
Lokalizacié (radioldgiai képalkoto vizsgalatok)
— Ultrahang (klinikai tuneteket okoz6 adrenalis phaeochromocytoma
ultrahang vizsgalattal gyakorlatilag minden esetben kimutathato)

— CT, MRI, MIBG-szcintigrafia, (PET)
Genetikal ok keresés

— MEN2A, Neurofioromatosis 1-es tipus, vonHippel-Lindau
szindroma, phaeochromocytoma-paraganglioma szindroma)

Malignitas elorejelzés
— Metasztazison kivul egyéb biztos klinikai kritérium nincs




Gonadok laboratoriumi diagnosztikaja
_——————————————————————————————————

Gyakran az alulmikodés diagnosztizalasa céljabol

Primér hypogonadismus (periféria karosodas)

Szekundér hypogonadismus (centralis stuktura: hypophisis,
hypothalamusz, de pl. hypothyreosis is)

Meghatarozandé
- Osztradiol, progeszteron, tesztoszteron, SHBG, LH és FSH

- specialis esetekben: androszténdion, 17-hidroxiprogeszteron

Figyelembe kell venni:

- Menstruacios ciklus és gyogyszer (fogamzasgatlo) szedést



Osszefoglalas
—

A mellékvese betegségek kivizsgalasa 0sszetett feladat, klinikus és a labor szoros
egyuttmikodése szukséges

Specialis paraméterek, meghatarozasuk draga, idéigényes

Csak a rutin laboratériumi eredmények birtokaban javasolt kérni, ,szlrésre” ezek
a meghatarozasok nem javasoltak, csak a gondos klinikai kivizsgalas alapjan
indithato

Specialis esetekben a hormon meghatarozasok kozul pl. a kortizol meghatarozas
Addison krizisben életmentd lehet (de pl. az ionok meghatarozasa jelzi a
mellékvesekeéreg elégtelenséget)

Az élettani szabalyozasi rendszerek atgondolasaval kell kivalasztani a szamos
lehetbseg kozul mindig a legmegfeleldbbet. Gondoljuk végig, hogy mit Uzenhet a
laborlelet?



