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PLEASE, FASTEN SEAT BELTS!
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KLASSZIKUS CAH NEM KLASSZIKUS CAH
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DIAGNOSZTIKA:

17-hidroxiprogeszteron
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UJSZULOTTKOR

- Klasszikus CAH (SW/SV)
- Lanyok: akar mar a szuloszoban - Prader
- Fiuk: nagyobb pénisz, rancos herezacsko lehet

- A bizonytalan kiilso nemiszervekkel sziiletett ujszulilott
endokrin siirgdsségi allapot! Pszichés vonatkozasok!
CENTRUM

- Soveszto krizis veszéelye!




Soveszto krizis

Aldoszteron hiany Kortizol hiany

- hypotenzio - kardialis funkcio romlik

- volumenhiany - katekolaminra adott érvalasz romlik
- natriumvesztes - GFR csokken

- hyperkalémia - hypoglikémia

- hyperreninémia - ADH emelkedik

\hyponatrény/ Stressz dozis szteroid

S Volumen rendezese
dehidracio ’
lonok rendezese
sokk :
Cukor rendezese




Ujszii

lottkori tomegszureés
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Magyarorszagon nincs tomegsziirés

Torok et al. Eur J Pediatr. 2003 Dec;162(12):844-9

LANYOK  1978-1998  FIUK
SW 7727727273 AN =2
N=61 SW
N=59
Szures nélkul diagnosztizalt SV
betegek szama
N=38
7 Sz(irés nélkiil fel nem ismert
% betegek becsiilt szama AN
1.276.062

Elvesziiletések szdma 1.212.088



CSECSEM@K.SDED‘ Sebészi rekonstrukcio

clitoroplastica 1. Kozossegbe kerules elott

-labiaplastica 2. Serdulokorban

-vaginoplastica
- alacsony UGS
- magas UGS

Leslie et al. Indian J Urol. 2009 Jan;25(1):17-26
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Late onset LO-CAH: L 4 év folott
4 eves kor folott gonadotropin fuiggetlen serdulesi jelek

An d rogé n h atés : Torok et al. Exp Clin Endocrinol Diabetes. 2003 Feb;111(1):27-32
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CAH - 118-HYDROXYLAZ HIANY (5%)

klasszikus / late onset
hypertonia és virilizacio
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CAH - 17a-HYDROXYLAZ HIANY (1%)
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CAH - 3B-hidroxiszteroid dehidrogenaz hiany

atmeneti kiils6 nemi szervek mindkét nemben
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CAH - P450 oxidoreduktaz defektus

atmeneti kiils6 nemi szervek mindkét nemben
(17-hidroxilaz, 21-hidroxilaz és aromataz elektron donora)
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Van-e CAH-ja Lilinek?

39. hétre 3830 g sullyal szlletett
sulya 3415 g-ig csokkent,
2 hetesen vizsgaltuk

Glukbz 60 mmol/
Na 133 mmol/I
K 6.6 mmol/I

+ hormonmérések, szteroid profil

Masnap:
Glukéz 5.1 mmol/I
Na 136 mmol/I

K 5.4 mmol/|




LC-MS/MS

170H-progeszteron
Androszténdion
Aldoszteron

DHEA

DHEAS
Progeszteron
Dihidrotesztoszteron
Kortizol
11-dezoxikortizol
Dezoxikortikoszteron
21-dezoxikortizol
170H-pregnenolon
Kortikoszteron
Kortizon
Pregnenolon
Tesztoszteron

52.1
9.5
220
188

51.2

9.9
27.1
32.2

38.6
1290
3.33
203

ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl

Immunometria

314 (10-200)
31.2 (6-78)

ACTH 36.2 (7.2-63.3)
PRA »>23 ng/ml/6ra

273.5 (60-240)
100.2 (9-338)

Mellekvesekéereg enzimdefektus
valoszinditlen



Kell-e Jankanak mineralokortikoid potlas?

Normal F | | | l ] v v Normal M
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38. hétre 3500 g sullyal szlletett,
szliletésekor észlelték Pr2 genitaliat

extrém emelkedett 170HP alapjan terapiat kezdtek: Cortef, Astonin H
1 évesen, orvosa betegsége miatt vizsgaltuk

Glukoz 5.1 mmol/I
Na 137 mmol/I
K 4.7 mmol/I



LC-MS/MS

170H-progeszteron
Androszténdion
Aldoszteron

DHEA

DHEAS
Progeszteron
Dihidrotesztoszteron
Kortizol
11-dezoxikortizol
Dezoxikortikoszteron
21-dezoxikortizol
170H-pregnenolon
Kortikoszteron
Kortizon
Pregnenolon
Tesztoszteron

663
13.2
7.7

17.8
59.8
22.9
3.61
14.4

41.6
82
82

36.9

1.39

44.0

ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ng/dl
ug/dl
ng/dl
ng/dl

Immunometria

1245 (10-200)
19.5 (6-78)

93.5 (60-240)
30.3 (9-338)

4.92 (8-24)

ACTH 12.6 (7.2-63.3)
PRA 4.76 ng/ml/ora

Alulszubsztitualt,
nem-soveszto CAH



Almos szedi-e a gyégyszerét?

16 éves, Ujszllott kora 6ta genetikailag igazolt
soveszté CAH-hal gondozott (Cortef+Astonin H)
tobb sévesztd krizis

kollégiumban lakik, bronzos bér

170H-progeszteron 6520  ng/dl

Androszténdion - 9.82 ng/dl

Aldoszteron | ng/dl

DHEA - 118 ng/dl

DHEAS - 256 ug/dl

Progeszteron 143 ng/dl Androszténdion 1025 (57-180)
Dihidrotesztoszteron = 21.2 ng/dl ig'_?_‘l_: 1533 4

Kortizol | 10 ug/dl

11-dezoxikortizol - 163 ng/dl

Dezoxikortikoszteron =~ 16.3 ng/dl Szubsztitualt soveszto CAH
21-dezoxikortizol - 342 ng/dl

170H-pregnenolon 243 ng/dl

Kortikoszteron 725 ng/dl |

Kortizon | 2.49 ug/dl

Pregnenolon | ng/dl

Tesztoszteron 175 ng/dl



Lili,

egészseéges Ujsziilott

170H-progeszteron
Androszténdion
Aldoszteron

DHEA

DHEAS
Progeszteron
Dihidrotesztoszteron
Kortizol
11-dezoxikortizol
Dezoxikortikoszteron
21-dezoxikortizol
170H-pregnenolon
Kortikoszteron
Kortizon
Pregnenolon
Tesztoszteron

Janka,

Almos,

1 éves SV CAH 16 eves SW CAH

a fludrokortizont
(Astonin H) es az

aldoszteront elkUloniti
az LC-MS/MS

a hydrocortisont
(Cortef) es a kortizolt

52.1 ng/dl 663 6520
9.5 ng/dl 13.2 9.82
2%{] ng/dl 7.7
188 ng/dl 118
ug/dl 17.8 25.6
51.2 ng/dl 59.8 143
ng/dl 22.9 21.2
Q:‘Q ug/dl 3.61 10
27.1 ng/dl 14.4 16.3
32.2 ng/dl 16.3
ng/dl 41.6 342
38.6 ng/dl 82 243
1290 ng/dl 82 72.5
3.33 ug/dl 36.9 2.49
203 ng/dl 1.39
ng/dl 44.0 175

nem kuloniti el az
LC-MS/MS



Helyes-e adhesiolysist végezni Viragnak?

29. hétre 1125 g sullyal szlletett, sulyfejlédési és pszichomotoros
fejlédés elmaradasa
2, 3 és 4 éves korban sebészi adhesiolysis

170H-progeszteron =~ 12.6  ng/dl

Androszténdion 5.3 ng/dl
Aldoszteron 42 ng/d
DHEA ng/dl ,
UEos | gl a nagyon alacsony mellekvesehormon,

kiilbnésen androgén koncentracio
Progeszteron 14.1 ng/dl - . 7pe
— | | alapjan parcialis CYP17 vagy POR
Dihidrotesztoszteron 5 ng/dl o

defektus merul fel

Kortizol - 575  ug/di
11-dezoxikortizol - 2341 ng/dl
Dezoxikortikoszteron 5.4 ng/di ACTH STIMULACIO
21-dezoxikortizol | ng/dl | 0 min | 60 min
170H-pregnenolon ng/dl 17-OHP 11.2 193.1
Kortikoszteron - 77.0  ng/dl Kortizol 12.4 29.9
RORIZON L e Nincs hypadrenia, altathato
Pregnenolon | ~ ng/di

Tesztoszteron ng/dl



Az LC-MS/MS el6nyei a CAH ellatasaban:

e t60bb metabolit, ritka CAH formak

e DSD-ben elsé vonalbeli vizsgalat, CAH-ban verifikacio

e pontosabb mérés (koraszilottek!)
e kis mintatérfogat, akar verfolt is

e diagnosztikara és kovetesre is alkalmas
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“Ob, if only tt were so simple.”















