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Abstract. 
Main The pathogenesis is linked to impaired cortisol synthesis, a deficiency of which, through 

a feedback loop, stimulates ACTH secretion, leading to adrenal cortex hyperplasia and increased 
steroidogenesis. Moreover, the levels of not only those steroids formed in the stages preceding the 
blocked stage increase, but also those whose synthesis pathway bypasses the blocked stage. In 
many forms of congenital adrenal hyperplasia, adrenal androgen secretion also increases, leading 
to virilization in female patients. Therefore, congenital adrenogenital hyperplasia was previously 
called congenital adrenogenital syndrome. Objective. The objective is to present a clinical case 
of congenital adrenal cortical dysfunction, the virilizing – salt-wasting form, in a newborn infant. 
Methods. We present a clinical case of congenital adrenal cortical dysfunction, the virilizing – salt-
wasting form, observed by the authors in a newborn infant. An analysis was performed on the 
patient’s inpatient medical records and the results of clinical, laboratory, and instrumental examination 
methods. Results. Congenital adrenal cortical dysfunction, the virilizing – salt-wasting form, belongs 
to the group of genetically determined electrolyte balance disorders. These arise from impaired 
sodium ion reabsorption in the renal tubules due to the low sensitivity of tubular epithelial receptors 
to aldosterone. The clinical presentation is variable, and the disease may proceed with a risk of 
fatal outcome due to severe salt loss and pronounced hyperkalemia. Key manifestations include 
polyuria, polydipsia, vomiting, failure to thrive (physical developmental delay), arterial hypotension, 
and episodes of dehydration. We present the specific features of the clinical course of congenital 
adrenal cortical dysfunction, the virilizing – salt-wasting form, as well as the dynamics of laboratory 
parameters before and during treatment in the newborn infant. Conclusion. In newborns presenting 
with persistent hyperkalemia amidst progressive hypotrophy (failure to thrive), congenital adrenal 
cortical dysfunction should be ruled out. The presented clinical case will allow clinicians to broaden 
their perspective on the issue of hyperkalemia and the characteristics of clinical manifestations of 
rare tubulopathies, facilitating timely diagnosis and the correct selection of management strategy.. 

Key words: congenital adrenal cortex hyperplasia, hypoxic damage to the central nervous 
system, premature baby.

Врождённая гиперплазия коры надпочечников (ВГКН) была впервые описана в 1865 г., 
когда итальянский анатом L.D. Crecchioо писал пациента мужского пола, который умер при 
явлениях «адинамии и рвоты». При вскрытии у него были обнаружены внутренние женские 
половые органы[5].

Врождённая гиперплазия коры надпочечников (адреногенитальный синдром) – группа 
аутосомно-рецессивных наследственных заболеваний, обусловленных генетическими дефек-
тами ферментов и транспортных белков стероидогенеза. Недостаточная активность каждого 
из ферментов стероидогенеза приводит к уникальному комплексу гормональных отклонений, 
в связи, с чем клинические проявления разных форм ВГКН существенно различаются. Тип 
наследования всех ферментативных дефектов стероидогенеза — аутосомно-рецессивный. 
Чаще всего (90—95% всех случаев) встречается недостаточность 21-гидроксилазы. Часто-
та клинически выраженных форм составляет 1:13, частота гетерозиготного носительства – 
1:60[2,4]. 

Главным звеном патогенеза является нарушение синтеза кортизола, дефицит которого 
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по принципу обратной связи стимулирует секрецию АКТГ, что приводит к гиперплазии коры 
надпочечников и усилению стероидогенеза. Причём возрастает уровень не только тех сте-
роидов, которые образуются на этапах, предшествующих заблокированному, но и тех, путь 
синтеза которых минует заблокированный этап [1,2]. При многих формах ВГКН усиливается 
секреция и андрогенов надпочечников, что приводит к вирилизации больных женского пола. 
Поэтому ранее ВГКН называли врождённым адреногенитальным синдромом [5,9].  

В коре надпочечников выделяют три зоны (слоя): наружную — клубочковую, среднюю 
— пучковую и внутреннюю — сетчатую. Клетки клубочковой зоны синтезируют и секретируют 
минералокортикоиды(основной представитель у человека — альдостерон), клетки пучковой 
зоны — глюкокортикоиды(кортизол), клетки сетчатой зоны — андрогены(дегидроэпиандросте-
рон, андростендион)[6]. 

Все гормоны коры надпочечников являются стероидами, синтезируются из холестерина и 
сразу же секретируются в кровоток. Секреция кортизола составляет в сутки у детей около 12,5 
мг/м2 и подчиняется циркадному ритму с максимальной концентрацией гормона в крови меж-
ду 6 и 8 ч и минимальной — между 18 и 20 ч (вечерний уровень кортизола в плазме крови в 2 
раза и более ниже, чем утренний). Формирование ритма происходит в течение 1-го года жизни 
и зависит от режима сна и бодрствования. Суточная секреция альдостерона при нормальном 
солевом режиме составляет 50 – 250 мкг и также имеет слабовыраженный циркадианный 
ритм, синхронизированный с ритмом кортизола [4]. 

Глюкокортикоиды обладают широким спектром действия, рецепторы к ним обнаружены 
практически во всех тканях; они оказывают белково-катаболический и гипергликемизирующий 
эффекты, пермиссивно влияют на чувствительность тканей к инсулину, усиление липолиза, 
прямо стимулируют кетогенез в печени, влияют на обмен натрия, калия, магния, кальция и 
воды, а также участвуют в регуляции функции сердечно-сосудистой и иммунной систем [7,9].  

Биологические эффекты минералокортикоидов связаны с регуляцией электролитного 
обмена: они вызывают задержку натрия, повышают экскрецию калия, магния и водородных 
ионов. Синтез кортизола у плода начинается с 8—10-й недели, альдостерона — после 22—
24-й недели. Стероидные гормоны проникают к плоду и через плаценту, хотя для кортизола 
плацента имеет ограниченную проницаемость (около 10:1). АКТГ начинает синтезироваться в 
гипофизе плода с 7—9-й недели [6,7]. 

Недостаточность 21-гидроксилазы является наиболее часто встречающимся фермен-
тативным дефектом стероидогенеза. Вследствие снижения активности 21-гидроксилазы кли-
нические проявления отличаются полиморфизмом. Выделяют три клинические формы ВГКН 
в результате недостаточности 21-гидроксилазы: сольтеряющую, простую (вирильную или не-
осложненную), стертую (поздно проявляющуюся, неклассическую). В период новорожденно-
сти диагностируют лишь явные формы недостаточности 21-гидроксилазы: простую и сольте-
ряющую[6].

Сольтеряющая форма ВГКН встречается у 2/3 больных с дефицитом 21-гидроксилазы. 
При рождении клиническая картина не отличается от проявлений простой формы ВГКН, но 
уже на 1—4-й неделях жизни развиваются симптомы острой недостаточности надпочечни-
ков: прогрессирующая потеря массы тела, срыгивания, рвота «фонтаном», диарея, «мрамор-
ность» кожного покрова, снижение артериального давления, тахикардия (редко брадикардия), 
глухость тонов сердца, цианоз. При отсутствии адекватной терапии больные погибают в пер-
вые 1—3 мес жизни[2,8].

При сольтеряющей форме ВГКН, когда невозможно провести гормональное обследова-
ние из-за тяжести состояния ребенка, большое значение в диагностике приобретают характер 
и степень электролитных нарушений (гиперкалиемия, гипонатриемия, гипохлоремия), данные 
ЭКГ (гиперкалийгистия), показатели КОС (метаболический ацидоз), гематокрита (повышен), 
уровень глюкозы в крови (снижен). Желательно до начала терапии взять кровь для определе-
ния содержания гормонов [1,6].   

Сольтеряющая форма ВГКН у девочек в случае типичной клинической картины при поло-
жительном половом хроматине не требует дифференциальной диагностики, но у мальчиков 
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следует исключить кишечную инфекцию, пилоростеноз, сепсис [3,6].  
Для постановки диагноза, помимо клинической симптоматики, необходимо определение 

кортикостероидов в сыворотке крови или в моче, определение электролитов крови (включая 
уровень глюкозы, рН крови), УЗИ надпочечников и органов малого таза, исследование кари-
отипа, консультация генетика и гинеколога (для девочек). Полное обследование и консерва-
тивное лечение детей с ВГКН должно начинаться практически сразу после рождения, включая 
гормональную (глюко- и минералокортикоиды) и инфузионную терапию [3,4,5]. 

Клиническое наблюдение. 
Ребёнок К. родился 23.03.2024 года. Из анамнеза матери известно, что данная беремен-

ность протекала на фоне анемии (Нb - 86 г/л), умеренного маловодья, хронической внутриу-
тробной гипоксии плода. Ребёнок от II беременности, II родов на сроке 31 недель. Во время 
данной беременности в первом триместре отмечался сильный токсикоз, который сохранялся 
до 3 месяцев. Во время беременности на 12-14 неделе перенесла COVID-19. На 20–22-й неде-
ле гестации методом ультразвукового исследования (УЗИ) диагностированы синдром задерж-
ки внутриутробного развития плода (СЗРП) и маловодие, на 21–22-й неделе – фетоплацентар-
ная недостаточность (ФПН), маловодие. По этому поводу проведено стационарное лечение. 
На 30-й неделе беременности при повторном УЗИ диагностирована декомпенсация хрониче-
ской фетоплацентарной недостаточности. Учитывая УЗИ картину было проведено оператив-
ное родоразрешение путем кесарева сечения. 

Оценка по шкале Апгар 3/5 баллов. Антропометрические данные при рождении: масса 
тела 1335,0 г, длина 40 см, окружность головы 31 см, окружность груди 29 см. Девочка роди-
лась в очень тяжёлом состоянии за счёт дыхательной недостаточности II – III степени, выра-
женного синдрома угнетения центральной нервной системы (ЦНС) на фоне недоношенности, 
незрелости. С рождения получала респираторную терапию методом назального CPAP, с 5-х 
суток – на самостоятельном дыхании. В неврологическом статусе сохранялись синдром угне-
тения ЦНС, гипотензия и гипорефлексия. Новорожденная девочка из родильного зала была 
переведена в отделение реанимации новорожденных в крайне тяжёлом состоянии ввиду ды-
хательной недостаточности и морфофункциональной незрелости и неврологической симпто-
матики. Оценка по шкале Сильвермана составила 7–8 баллов. Респираторная недостаточ-
ность у новорожденного проявлялась шумным дыханием, втяжением уступчивых мест грудной 
клетки, ЧД более 60/мин, имели место апноэ длительностью более 15 сек. С 4-х суток жизни 
состояние ребенка расценивалось как стабильно тяжелое, и он был переведен на второй этап 
выхаживания в ГКДБ №5 в ОПН II. 

Диагноз при переводе: Внутриутробная инфекция. ППЦНС. Недоношенный новорожден-
ный 31 недель гестации. В родильном доме получала: респираторную терапию СРАР; анти-
бактериальную терапию  ампициллин, гентамицин; кофеин. 

Состояние при поступлении тяжелое за счет интоксикации, неврологической симптомати-
ки, недоношенности, незрелости. На осмотр реагирует вяло,  двигательная активность сниже-
на. Физиологические рефлексы с рук кратковременные, мышечная дистония, с преобладанием 
гипотонии, кожные покровы бледно-розовые, дряблые, морщинистые с мраморным рисунком. 
Периоральный цианоз и акроцианоз. Слизистые полости рта чистые. Пупочный остаток в скоб-
ке. Аускультативно над легкими ослабленное дыхание, втяжение грудины и межреберий. Тоны 
сердца приглушены, ритмичные. ЧСС – 130-140 уд/мин. Живот мягкий, подвздут, перистальти-
ка выслушивается. Печень и селезенка не увеличена, выходит на 1 см из-под края реберной 
дуги, селезенка не пальпируется. 

Наружные половые органы по женскому типу, гипертрофия клитора. С 6-7 суток жизни у 
ребёнка появились срыгивания по типу «фонтаном», учащение и разжижение стула, потеря 
от первоначальной массы тела 14%. Назначено зондовое микроструйное кормление смесью 
«NutrilonПептиГастро», но у ребенка сохранялась частая рвота. 

Был установлен центральный венозный катетер для проведения инфузионной терапии. 
После введения докорма ребенок стал срыгивать после каждого кормления, плохо сосал, по-
явились поносы. Смесь «NutrilonПептиГастро» была заменена на «NeocateLCP», улучшения 
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не было. Далее были опробованы еще две смеси, ребенок продолжал срыгивать. В возрасте 
16 дней ребенок стал вялым, много спал. Появились частая рвота фонтаном, жидкий стул 2 
раза в сутки.

На 06.04.2024 г. осмотрен неонатальным хирургом и исключен пилоростеноз. 
Ребенок в динамике несколько раз был осмотрен невропатологом и поставлен следую-

щий диагноз: Последствия ВУИ. Синдром угнетения ЦНС и вегето-висцеральных дисфункций. 
МФН. 

Консультация генетика от 20.04.2024 г.: диагноз – врождённая дисфункция коры надпо-
чечников (Адреногенитальный синдром), рекомендован анализ крови на гормоны: альдосте-
рон, кортизол, ренин; микроэлементы: Калий, Натрий, Хлор. Рекомендовано консультация эн-
докринолога.  

Консультация эндокринолога от 26.04.2024 г.: полученные данные гормонов крови выяв-
ляют высокие цифры АКТГ, тестостерона, 17-ОН-прогестерона, что свидетельствует в пользу 
врождённой гиперплазии коры надпочечников, вирильной формы? Рекомендован приём кор-
тефа 1,25 мг х 2 раза в день (7 и 22 час). По результатам электролитов (К – 5,5, Na – 128), доза 
кортинеффа увеличена –2 раза в день (10 и 17 час) под контролем электролитов крови.

Консультация детского гинеколога: жалобы на неправильное строение наружных поло-
вых органов, они сформированы по мужскому типу, выражен урогенитальный синус в виде 
мошонки, клитор увеличен в виде пениса с выраженной головкой. Рекомендовано назначение 
глюкокортикоидной терапии под наблюдением эндокринолога.

Таблица-1
Динамика изменений показателей общего анализа крови

Примечание: В числителе значения больного, в знаменателе – контроль. 
В качестве контроля использовались данные Н.П. Шабалова, 2016 г. (Т.2, с. 187-188).
Сывороточный анализ от 26.04.2024 год:
Кортизол – 588 нмоль/л (норма 80±20 нмоль/л); Альдестерон – 1100,0 пг/мл (норма 20 

пг/мл); Ренин – 16,60 пг/мл (норма 4.5-45,5 пг/мл); Калий – 5,50 ммол/л; Натрий – 128 ммол/л; 
Хлор – 95 ммол/л;

НСГ: гипоксически-ишемические изменения паренхимы головного мозга, признаки его 
незрелости. 

УЗИ брюшной полости: патологии органов брюшной полости и почек не обнаружено.
УЗИ женских половых органов – наличие матки, размеры которой соответствует возраст-

ной норме, рекомендовано повторное обследование через 6-9 месяцев для визуализации яич-
ников.

Данной пациентке в возрасте  32 дней начата заместительная гормональная терапия 
гидрокортизоном (кортеф) из расчета 20 мг/м2 (07 ч – 1,25 мг,  22 ч – 1,25 мг) и флудрокорти-
зоном (кортинефф) (08 ч – – 0,025 мг, 18 ч – 0,025 мг). На фоне проводимой терапии отмечена 
положительная динамика, улучшился аппетит, исчезла рвота, ребенок стал прибавлять в весе. 
Накануне выписки у  ребенка масса тела  2130 г., за 43 койко-дней, проведенных в отделении 
прибавил 1330,0 г.
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Окончательный диагноз: Наследственно – генетическое заболевание. 

Рисунок-1. Наружные гениталии девочки с ВДКН. Клитор пенисообразный. Боль-
шие половые губы образуют складчатую «мошонку».

Врождённая дисфункция коры надпочечников. Вирильно – Сольтеряющая форма.
Ребенок выписывается в удовлетворительном состоянии под наблюдение участкового 

семейного врача и эндокринолога. Рекомендовано диспансеризация и контроль: уровней ка-
лия, натрия, хлора сыворотки,кортизола, АКТГ плазмы 8 и 20 часов, альдостерона, активность 
ренина плазмы.ЭКГ (1 раз в год).Определить «костный» возраст (1 раз в год).МРТ головного 
мозга и МСКТ надпочечников (1 раз в год). ДНК диагностика.

Заключение. В связи отсутствием результата неонатального скрининга и насторожен-
ности неонатологов по поводу данного заболевания в  описанном клиническом наблюдении 
имеет место  поздняя постановка диагноза ВДКН вирильно – сольтеряющей формы. Осно-
ва лечения ВДКН – заместительная глюко-  и минералокортикоидная терапия, позволяющая 
предупредить острый адреналовый криз, оптимизировать физическое развитие ребенка.
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