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Врожденная дисфункция коры надпочечников 

(ВДКН) — это группа аутосомно-рецессивных забо-

леваний, характеризующихся дефектом одного из 

ферментов или транспортных белков, принимаю-

щих участие в синтезе кортизола.

Наиболее частая форма ВДКН, встречающаяся 

более чем в 90% случаев, обусловлена дефицитом 

фермента 21-гидроксилазы, участвующего в превра-

щении 17-гидроксипрегненалон в 17-гидроксипро-

гестерон и дезоксикортизола в кортикостерон. В за-

висимости от степени потери активности фермента 

ВДКН вследствие дефицита 21-гидроксилазы под-

разделяется на неклассическую и классические (ви-

рильная и сольтеряющая) формы [1]. В мире рас-

пространенность классических форм дефицита 

21-гидроксилазы составляет от 1:8000 до 1:20 000 

новорожденных. В РФ, по данным неонатального 

скрининга, этот показатель равен 1:9500 [2].

Наиболее тяжелым вариантом дефицита 21-ги-

дроксилазы является сольтеряющая форма, харак-

теризующаяся сочетанным дефицитом глюко- и ми-

нералокортикоидов [1—4]. В отсутствие своевре-

менного диагноза и правильного лечения дети с 

этой формой заболевания умирают в течение 1-го 

месяца жизни, вследствие выраженной гипонатрие-

мии и гиперкалиемии. Известны отдельные случаи 

поздней постановки диагноза сольтеряющей формы 

ВДКН у детей в возрасте 3—6 мес; при этом состоя-

ние пациентов расценивалось как крайне тяжелое. 

Мы не обнаружили в литературе описаний случаев 

диагностики сольтеряющей формы ВДКН у взрос-

лых пациентов, никогда не получавших лечения 

глюко- и минералокортикоидами.

Описание случая 
Мужчина О., 32 года, впервые обратился в ФГБУ 

ЭНЦ с жалобами на бесплодие. При более подроб-

ном анализе жалоб выяснилось, что у пациента от-

мечаются снижение артериального давления (АД) 
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до 80/60 мм рт.ст., периодически судороги в икро-

ножных мышцах, тяга к соленому.

Из анамнеза известно, что родители состоят в 

родственном браке (мать замужем за своим племян-

ником), два родных брата умерли в младенчестве на 

фоне респираторных заболеваний, причина смерти 

точно не установлена.

С раннего возраста у пациента отмечались пло-

хая прибавка массы тела и отставание в росте, ча-

стые заболевания, сопровождавшиеся выраженной 

слабостью, рвотами, повышенная тяга к соленой 

пище, употребление большого количества соли. Од-

нако с 7—8 лет состояние постепенно улучшалось; 

пациент стал реже болеть, отмечалось ускорение 

темпов роста и появление признаков полового со-

зревания. В 12—13 лет линейный рост остановился. 

С 2009 г. состоит в браке; несмотря на регулярность 

половой жизни, диагностировано бесплодие, жен-

ский фактор исключен. При обследовании по месту 

жительства выявлена гипоплазия яичек, снижение 

объема эякулята, азооспермия и низкий уровень те-

стостерона — 7,4 нмоль/л (норма 12—33 нмоль/л). 

Курсы лечения хорионическим гонадотропином, 

кломифеном, тамоксифеном — без эффекта. В 2012 г. 

при КТ было выявлено образование в левом надпо-

чечнике размером 3,9×3,5×4,5 см. Результаты МРТ 

головного мозга вызвали подозрение на микроаде-

ному гипофиза. Дообследования не проводилось. 

В анализах крови в 2016 г. определяли повышенный 

уровень АКТГ (до 108 пг/мл) и кортизола (до 659 

нмоль/л). От предложенного хирургического лече-

ния по поводу опухoли надпочечника отказался. 

Направлен в ФГБУ ЭНЦ для исключения гиперкор-

тицизма и установления причин гипогонадизма.

Результаты физикального, лабораторного и 
инструментального исследования
При осмотре на момент первого обращения 

(рис. 1): рост 160 см, масса тела 73 кг, ИМТ 28,9 кг/м2, 

кожа умеренно смуглая с землистым оттенком и 

умеренной гиперпигментацией ореол и локтей, под-

кожная жировая клетчатка развита избыточно, рас-

пределена по абдоминальному типу, тургор снижен, 

АД 80/55 мм рт.ст., оволосение по мужскому типу, 

скудное, яички в мошонке, дряблые, объем 4 мл. 

Уровень ТТГ, тиреоидных гормонов, пролактина в 

норме. Малая проба с дексаметазоном отрицатель-

ная (кортизол 341 нмоль/л). 

При МРТ головного мозга данных за патологию, 

в том числе гипофиза, не получено. При МСКТ 

брюшной полости у пациента была выявлена адено-

ма правого надпочечника размером 48×35×43 мм на 

фоне двустороннего утолщения надпочечников 

(рис. 2). 
При УЗИ тестикул: правое яичко — объем 3,9 мл, 

структура однородная, в головке придатка опреде-

ляется аваскулярное анэхогенное образование с чет-

кими контурами диаметром 0,6 см. Левое яичко: 

объем — 3 мл, однородной структуры, без объемных 

образований. Ширина вен семенного канатика с 

обеих сторон 0,2 см.

В связи с необычным сочетанием у взрослого 

человека высокого уровня АКТГ, высокого уровня 

ренина в плазме при нормальных значениях корти-

зола, повышенного содержания 17-гидроксипроге-

стерона (17-ОПГ) был проведен мультистероидный 

анализ, по данным которого выявлено повышение 

уровня 17-ОПГ до 337 нмоль/л (норма 1,5—7,2), 

21-дезоксикортизола до 204 нмоль/л (0—1,24) при 

низкой концентрации кортизола — 8,5 нмоль/л 

(150—650), общего тестостерона — 3,69 нмоль/л 

(13—33), что позволило диагностировать ВДКН, де-

фицит 21-гидроксилазы. Наличие в раннем возрасте 

обильных рвот, срыгиваний, плохой прибавки массы 

тела, младенческая смертность двух сибсов, высокий 

уровень ренина в крови и выраженная тяга к соленой 

пище указывали на сольтеряющую форму дефицита 

21-гидроксилазы. Диагноз был подтвержден молеку-

лярно-генетически: выявлена мутация в гене CYP21 
— l2 splice в гомо(геми)зиготном состоянии, характер-

ная для сольтеряющей формы ВДКН [3, 4].

Длительная декомпенсация ВДКН, сопрово-

ждающаяся значительным повышением уровня 

АКТГ, объясняет развитие двусторонней гиперпла-

зии надпочечников и аденомы правого надпочечни-

ка. В связи с высоким уровнем андрогенов адрена-

лового происхождения у пациента развился гипого-

надотропный гипогонадизм, сопровождающийся 

гипоплазией яичек, азооспермией. 

Лечение
Пациенту инициировано лечение глюко- и ми-

нералокортикоидами: преднизолон 5 мг 2 раза в 

день, флудрокортизон 0,05 мг 2 раза в день. В стацио-

наре была достигнута стабилизация АД до 120/80 мм 

рт.ст.; субъективно: уменьшение общей слабости, 

повышение физической активности.

В течение 3 мес после выписки из стационара 

отмечалось улучшение общего состояния пациента, 

стабилизация гемодинамических показателей, умень-

шение общей слабости. Однако затем вновь появи-

лись жалобы на выраженную слабость, апатию, сон-

ливость, прибавку массы тела на 6 кг; доза предни-

золона была уменьшена до 5 мг 1 раз в день, 

флудрокортизона — до 0,05 мг 1 раз в день.

Исход и результаты последующего наблюдения
При повторной госпитализации в ФГБУ ЭНЦ, 

несмотря на предъявляемые жалобы, отмечено улуч-

шение гормональных показателей (таблица); при 

МСКТ надпочечников: данных за отрицательную ди-

намику по сравнению с маем 2016 г. не получено.

Обращало на себя внимание резкое снижение 

уровня тестостерона (до 1,3 нмоль/л) по сравнению 
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с 10,7 нмоль/л до начала лечения при нормализации 

уровня гонадотропинов [ЛГ 4,3 ед/л (2,5—11,0), 

ФСГ 8,9 ед/л (1,6—9,7)], что указывало, с одной сто-

роны, на эффективность терапии глюкокортикои-

дами, а с другой — на наличие гипогонадизма. Учи-

тывая прогрессирующие жалобы пациента на сни-

жение либидо и эректильную дисфункцию после 

назначения глюкокортикоидов, к терапии добавлен 

тестостерон (смесь эфиров) — 1 мл внутримышечно 

1 раз в 3 недели, на фоне чего самочувствие пациен-

та значительно улучшилось.

Обсуждение
Сольтеряющая форма ВДКН вследствие дефи-

цита 21-гидроксилазы является наиболее тяжелым 

вариантом дефицита CYP21 [1, 3]. У ребенка с соль-

теряющей формой синдром потери соли проявляет-

ся в течение первых 2—3 нед жизни ребенка. Это 

жизнеугрожающее состояние, биохимически харак-

теризующееся гипонатриемией и гиперкалиемией, 

приводит к дегидратации организма, нарушению 

работы сердца, головного мозга, почек и желудоч-

но-кишечного тракта. В отсутствие своевременной 

помощи летальность при этом состоянии достигает 

100% [1, 5, 6]. Уникальностью приведенного случая 

является то, что, несмотря на наличие у пациента 

сольтеряющей формы дефицита СУР21, типичными 

клиническими проявлениями которой в раннем 

возрасте являлись обильные рвоты, плохая прибав-

ка массы тела, частые заболевания, сопровождав-

шиеся рвотами, выраженной слабостью, пациент 

достиг зрелого возраста без какой-либо терапии. 

Ранняя смерть в семье двух младенцев указывает на 

то, что они, вероятнее всего, имели ту же форму за-

болевания, оставшуюся нераспознанной. 

Одним из компенсаторных механизмов при 

ВДКН вследствие дефицита CYP21 является гипер-

продукция андрогенов адреналового происхожде-

ния, клиническим проявлением которой у нашего 

пациента было раннее появление признаков вто-

ричного полового созревания, приведшее к изна-

чальному ускорению темпов роста с последующим 

преждевременным закрытием ростовых зон и ран-

ней остановкой роста в 12-летнем возрасте.

Описанный случай интересен и тем, что, несмо-

тря на наличие признаков вторичного полового раз-

вития, роста волос по мужскому типу, у пациента 

выявлен вторичный гипогонадизм. Объяснением 

данному феномену является избыточная продукция 

андрогенов адреналового (АА) происхождения, до-

статочная для умеренной андрогенизации организ-

ма. Более того, АА ароматизируются с образованием 

эстрогенов, являющихся основным регулятором го-

надотропинов. Таким образом, при отсутствии ле-

чения избыточная продукция АА приводит к повы-

шению уровня эстрогенов, подавляющих секрецию 

ЛГ и ФСГ, что в нашем случае обусловило развитие 

Рис. 1. Внешний вид пациента О. на момент обращения в ФГБУ «Эндокринологический научный центр» Минздрава России.
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Рис. 2. МСКТ брюшной полости пациента О.
Определяется аденома правого надпочечника, двустороннее утолщение надпочечников.

Данные лабораторного обследования исходно и на фоне лечения

Показатель Диагностика, май 2016 г. На фоне лечения, ноябрь 2016 г. Референсный диапазон

АКТГ, пг/мл 627/117 (у/в) 17,7 (у) 7—66 

Кортизол, нмоль/л 346/270 — 60—413 

Альдостерон, пмоль/л 1670 163 54,5—570 

Ренин (прямой), мкМЕ/мл 599 348,5 2,8—39,9

17-ОПГ, нмоль/л 48,5 16,8 0,84—9,8

ЛГ, Ед/л 0,2 4,3 2,5—11

ФСГ, Ед/л 0,66 8,9 1,6—9,7

Тестостерон, нмоль/л 10,7 1,3 11—33,5

Калий, ммоль/л 4,3 5,1 3,5—5,1

Натрий, ммоль/л 138 140 136—145
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вторичного гипогонадизма. Заподозрить снижение 

тестикулярных андрогенов возможно лишь методом 

тандемной хроматографии-масс-спектро мет рии 

(ТХМС), так как при определении тестостерона 

методом ИФА перекрестно измеряются и метабо-

литы АА. Поэтому у нашего пациента при измере-

нии тестостерона методом ИФА его уровень соста-

вил 11,7 нмоль/л, тогда как при проведении ТХМС — 

3,69 нмоль/л [8]. Аналогично объясняется и 

значительная разница в измерении уровня корти-

зола методами ИФА (309,6 нмоль/л) и ТХМС (8,5 

нмоль/л). 

Одним из частых осложнений при поздней диа-

гностике ВДКН или его длительной недостаточной 

компенсации являются вторичные образования в 

надпочечниках [9, 10], которые были выявлены и у 

нашего пациента. Так как появление аденом связа-

но с длительной массивной гиперстимуляцией над-

почечников АКТГ, то в большинстве случаев они 

подвергаются регрессии на фоне адекватной стеро-

идной терапии. Хирургическое лечение применяет-

ся в исключительных случаях, при появлении при-

знаков функциональной автономии образования. 

В нашем случае значительное снижение АА и 17-

ОПГ на фоне терапии указывало на хорошую чув-

ствительность аденом к стероидам. 

Ухудшение общего состояния через 2—3 мес 

после начала терапии объясняется  нормализацией 

продукции АА, на фоне сохраняющегося вторично-
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го гипогонадизма. Однако уже через 6 мес уровень 

гонадотропинов значительно повысился, что свиде-

тельствует о постепенном восстановлении функции 

гипофизарно-гонадной системы [1, 11].

Заключение
В статье представлен уникальный случай диагно-

стики сольтеряющей формы дефицита 21-гидрокси-

лазы у взрослого пациента, ведущей жалобой которо-

го до установления точного диагноза являлось бес-

плодие. При обследовании по месту жительства было 

выявлено образование надпочечника при повышен-

ном уровне АКТГ, что послужило поводом для на-

правления пациента в Федеральный центр для ис-

ключения гиперкортицизма. Данный случай указы-

вает на важность исключения ВДКН как причины 

бесплодия среди пациентов, особенно с отягощен-

ным анамнезом по нарушению полового созревания 

в подростковом возрасте и у пациентов с новообразо-

ваниями надпочечников неясного генеза.
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