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SYNNYNNAINEN LISAMUNUAISHYPERPLASIA

lastenneurologi Teija Salokorpi 27.1.2010

OMIM; 300200
ICD10; E25.0

Synnynnéainen lisdmunuaisen liikakasvu, CAH (Congenital Adrenal Hyperplasia)

Yleisyys

Sairauden aiheuttavan geenimuutoksen kantajia Suomessa on noin 1:60 ja CAH todetaan
n. 1:14 000:11a, mika merkitsee noin neljad vastasyntynytta vuosittain.

Oireet ja |6yddkset

Synnynnainen lisamunuaishyperplasia tarkoittaa joukkoa perinndllisia sairauksia, joissa
lis@munuaisen kortisolituotanto on hairiintynyt. Tallgin aivojen hormonaalinen
saatelyjarjestelma aktivoituu ja hypotalamuksesta alkaa erittya ylimaarin kortikotropinia
vapauttavaa hormonia (CRH) ja sen seurauksena aivolisakkeesté vapautuu ylimaarin
ACTH-hormonia. ACTH puolestaan aktivoi lisdmunuaisen toimintaa ja seurauksena
lis@munuaiskuori kasvaa kooltaan (hyperplasia) ja erittda ylimaarin maskuliinisia
hormoneja, mm androstendionia, josta osa muuttuu testosteroniksi.

Lisamunuaisen kuorikerros erittda normaalisti a) kortisoli-, b) aldosteroni- ja c)
androstendioni-hormoneita, jota tarvitaan sokeritasapainon ja stressitilanteiden hallintaan
(a), suolatasapainon ja verenpaineen saatelyyn (b), ja miehelld ulkoisten
sukupuoliominaisuuksien kehittymiseen (c). CAH-sairaudessa perinnéllinen geenivirhe
aiheuttaa héairion kortisoli- ja aldosteronihormonien tuotantoon ja vastaavasti
androstendionin tuotannon lisddntymisen. Hormonituotantoa saatelevat monet eri
entsyymit, joista yhden puute voi aiheuttaa koko tuotantoketjun katkeamisen.

Vastasyntynyt

Lisdantynyt androstendionin eritys alkaa jo sikiokaudella aiheuttaen tyttdsikiolla ns.
virilisaation eli ulkoisten genitaalien muuttumisen pojan genitaaleja muistuttaviksi.
Munasarjat, kohtu ja eméttimen yldosa muodostuvat normaalisti, mutta eméattimen alaosa
voi enemman tai vahemman sulkeutua, hapykieli eli klitoris voi kasvaa kooltaan siina
maarin ettd muistuttaa penista, ja isot h&pyhuulet toisiinsa kiinnikasvaneina voivat
muistuttaa kivespusseja. Kiveksia niissa ei kuitenkaan ole, mika usein johtaakin
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jatkotutkimuksiin ja oikean diagnoosin paljastumiseen. Poikavauvalla voidaan huomata
kivespussien pigmentoitumista ja genitaalit saattavat muutenkin olla tavallista suuremmat,
mutta ndma merkit jddvat usein huomaamatta. Pojilla diagnoosi ei yleensa selvidkaan viela
vastasyntyneisyyskaudella.

Lapsuusika

Imevaisiassa puuttuva aldosteronihormoni aiheuttaa seka tytéilla etta pojilla
suolanmenetyksen, joka voi olla henke& uhkaava tila. Tavallisimmin suolanmenetyskriisi
tulee 2-3 viikon kuluttua syntymastd, ellei diagnoosia ole tehty sita ennen. Aldosteroni
korvataan Florinef-kauppanimella myytavalla laékkeella. Sen tarve on suurin juuri
imevaisiassa, jolloin myds suolansaannin turvaaminen on tarkeinta.

Kortisolihormonin puute ilmenee lapsuusialla huonona stressinsietokykyné. Lapsi vasahtaa
helposti fyysisen ja henkisenkin rasituksen, infektioiden ja leikkaushoitojen yhteydessa.
Tasta syysta hydrokortisoniladkityksen on lapsuusialla oltava saanndllista. Ladke annetaan
yleensé kolmena paivaannoksena. Ylimaaraisen stressin aikana kortisoniannosta taytyy
nostaa.

Lisaantynyt androstendionihormonin eritys johtaa koko lapsuusiéan ajan kiihtyneeseen
pituuskasvuun ja luustoian nopeaan edistymiseen. Pituuskasvun kiihtymista hallitaan
kortisonilaakitykselld, joka jarruttaa aivolisakkeen ja siten lisémunuaisen kuorikerroksen
hormonieritysta. Toinen pituuskasvua kiihdyttava asia on ennenaikainen puberteetti, joka
taas aiheutuu aivolisékkeen toiminnan liian aikaisesta aktivoitumisesta seka tytoilla etta
pojilla. Ennenaikaisen puberteetin merkkeja pojilla on genitaalien kasvu, hienerityksen
lisdantyminen ja karvoituksen seka acnen eli "finnien” ilmaantuminen reilusti aikataulusta
edella. Tytoilla ensimmainen merkki alkavasta murrosiésta on rintojen kasvun
kaynnistyminen ja karvoituksen ilmaantuminen. Ennenaikaisen puberteetin ehkaisyyn
pyritdédn kerran kuukaudessa annettavalla GNRH-hormonilaakityksella (Procren depot),
jota jatketaan lahelle toivottua murrosikaa. Hormonihoidon avulla murrosian
kasvupyrahdystéa voidaan siirtaa ja siten aikuispituutta saadaan yleenséa hieman lisaa.

Nuoruus-aikuisika

Kortisolinpuute on elinikdinen. Nuorilla ja aikuisilla voidaan kuitenkin kayttaa
pitkavaikutteisia kortisonivalmisteita, jolloin 1aéke voidaan ottaa yhtena annoksena
paivassa. Myos aikuisena on lisddntyneen stressin yhteydessé muistettava lisata
kortisoniannosta.

Aldosteronin puute on mygs elinikdinen niilla, joiden tautimuotoon se kuuluu, mutta
suolanmenetyskriiseja ei aikuisialla yleensa enaa ilmene.

CAH-sairauteen liittyy sekd miehilla etta naisilla alentunut hedelmallisyys. Naisilla tamé
johtuu padasiassa munasarjojen poikkeavasta toiminnasta. Munasarjakystia todetaan
tavallista useammin. Miehilla alentuneen hedelmallisyyden syita ei tarkkaan tunneta, mutta
osasyyna voi olla myo6s parisuhteen muodostamisen vaikeus, joka on todettu liittyvan CAH-
sairauteen. Elamanlaatututkimuksissa on kuitenkin todettu, ettd CAH-sairautta potevat
eivat mitenk&an poikkea verrokkiryhmastaan, vaikka parisuhteessa elavia onkin hiukan
vahemman.

Etiologia
Suomessa yli 90% CAH-sairaustapauksista johtuu 21-hydroksylaasi-entsyymin puutteesta.

Tassa muodossa oireet voivat olla vaikeat. Toiseksi yleisin sairauden muoto johtuu 11-
hydroksylaasi-entsyymin puutteesta. Sitda on Suomessa tavattu vain muutamilla, ja



suolanmenetysoiretta ei siind ole kuvattu. Muiden lisémunuaisentsyymien puutetta on
kuvattu vain yksittaisind tapauksina hyvin vaihtelevin oirein.

CAH-sairauden aiheuttava geenivirhe on paikallistettu kromosomiin 6. Samaan kohtaan
paikallistettuja hieman erilaisia geenivirheitd on l6ydetty puolisen tusinaa. Suurimmalla
osalla suomalaisista CAH-potilaista on I6ydetty sama muutos: isohko geenideleetio
(geeniaineksen menetys), joka aiheuttaa kliinisenad oireena suolanmenetysoireiston.
Geenivirhe periytyy peittyvasti. Siten jokaisella perheen syntyvalla lapsella on 25%
mahdollisuus saada oireinen sairaus.

Lisatietoja:

Hannele Jasu

hannele.jasu.netti.fi

www.lastenendo.sci.fi/potilaille sisaltaa suomenkielisen artikkelin CAH-sairaudesta
OMIM 201910 (21-hydroksylaasivaje)
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