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Souhrn: Autoři popisují řídce se vyskytující případ kongenitální adrenální hyperplazie, parciálního defektu 17α-hydroxylázy
u pacientky s hypertenzí, hypokalemií, poruchami menstruačního cyklu a sterilitou. Diagnóza byla stanovena na základě vyšet-
ření steroidního spektra nativně a při stimulačních a supresních testech a CT-vyšetření. Po zavedené terapii dexametazonem do-
šlo k úpravě krevního tlaku i iontogramu. Sdělení dokládá význam vyšetření celého steroidního spektra u nemocných s touto
symptomatologií k vyloučení vzácnějších příčin endokrinní hypertenze.
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Congenital adrenal hyperplasia, defect of 17αα-hydroxylase as a rare cause of hypertension and hypocalaemia
Summary: Authors describe infrequently occurring case of congenital adrenal hyperplasia, partial defect of 17α-hydroxylase in
female patient with hypertension, hypocalaemia, menstrual cycle disorders and sterility. Diagnosis was established on the basis
of native examination of steroid spectrum together with both stimulation and suppression tests and CT examination. After the
treatment with dexamethason was established, the blood pressure and electrolyte levels reached the correction. This report sup-
ports the importance of the whole steroid spectrum examination in the patients with this symptomatology in order to elimi-
nate rare causes of endocrine hypertension.
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obraze zvýšená tvorba steroidních
prekurzorů s mineralokortikoidním
účinkem, zejména 11-deoxykortiko-
steronu, která vede k hypertenzi
a hypokalemii.

Popis pøípadu

Dnes 42letá nemocná je sledována
od 28 let pro obtížně korigovatelnou
hypertenzi. Menarche byla ve 14 le-
tech, v dospělosti byla sledována
a gynekologicky léčena pro nepravi-
delné cykly, ovariální cysty, sterilitu,
opakovaně provedena abraze pro
metroragie. Dvakrát neúspěšně ab-
solvovala pokus o graviditu v IVF 
programu. Vzhledem k hypertenzi
a hypokalemii byla pacientka v roce
1999 odeslána na endokrinologii
k vyloučení primárního hyperaldoste-
ronizmu. Hormonální vyšetření teh-

Úvod

Na steroidogenezi v kůře nadledvin se
podílí velké množství enzymů kódo-
vaných příslušnými geny. Mezi nejdů-
ležitější patří 21-hydroxyláza (P450c21,
CYP 21), 11β-hydroxyláza (P450c11,
CYP11B2, CYP11B1), 3β-dehydroge-
náza (HSD3B2, HSD3B1), 17α-hyd-
roxyláza (P450c17, CYP 17), desmo-
láza (P450scc). Při genových poru-
chách dochází k poškození tvorby
steroidních enzymů a k rozvoji nad-
ledvinové insuficience s deficitem cí-
lových steroidů, především kortizolu.
Tento deficit vede zpětnou vazbou ke
stimulaci hypotalamu a hypofýzy
s nadprodukcí ACTH. Nadbytek
ACTH stimuluje sekreci steroidů ků-
ry nadledvin před enzymovým blo-
kem (schéma 1). Vzniká tzv. konge-
nitální adrenální hyperplazie (CAH,

dříve označovaná jako adrenogeni-
tální syndrom), autozomálně rece-
sivně dědičné onemocnění s pestrou
klinickou symtomatologií, která zá-
visí na typu a stupni (kompletní
a parciální formy) enzymatického
defektu. Většina steroidních pre-
kurzorů má virilizující účinky, proto
se v závislosti na míře bloku projevu-
je kombinace příznaků nadledvinové
insuficience a virilizace (nejčastěji
u deficitu 21-hydroxylázy, dále vzác-
něji u 3β-hydroxysteroidní dehydro-
genázy). Pokud se hromadí steroidní
prekurzory s mineralokortikoidními
účinky, mohou navíc způsobit hyper-
tenzi a hypokalemii (deficit 11β-hyd-
roxylázy). V případě vzácného de-
fektu 17α-hydroxylázy se kromě sní-
žené tvorby kortizolu, androgenů
a estradiolu uplatňuje v klinickém
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supresibilní ve 2 mg dexametazono-
vém testu, ACTH v normě, odpady
17-ketosteroidů v moči za 24 hodin
také v normě. Kompletní vyšetření
steroidů tehdy provedeno nebylo.
Vyšetření katecholaminů v moči za
24 hodin vykazovalo normální hod-
noty. Vzhledem k výraznému zvětše-
ní pravé nadledviny na CT, která byla
popisována velikosti 55 × 30 × 30 mm,
denzitně nehomogenní, byla dopo-
ručena adrenalektomie. Levá nad-
ledvina byla velikosti 25 × 15 × 15 mm.
Pravostranná adrenalektomie byla
provedena v říjnu roku 1999, bez
komplikací, histologicky byl nález
popsán jako enkapsulovaný adenom
s ostrůvky oxyfilních buněk. Po ope-
raci pacientka užívala přechodně
hydrokortizon, který byl v lednu ro-
ku 2001 zcela vysazen. Byla sledová-
na v endokrinologické ambulanci
v místě bydliště. Podle dokumentace
byly hodnoty TK uspokojivé při tera-
pii amlodipinem v dávce 10 mg den-
ně. Hypokalemie byla korigována tab-
letami kalium chloratum. Subjektiv-
ně se cítila dobře, udávala jen sklon
k mírným perimaleolárním otokům.

V roce 2003 byla pacientka odeslá-
na k přešetření za hospitalizace pro
trvající sklon k hypokalemii a progre-
si nálezu při kontrolním CT-vyšetření.
Došlo ke zbytnění zbylé levé nad-
ledviny, která byla defigurovaná s ví-
cečetnými hypodenzními uzly o prů-
měru 2 cm, které měly nativně lehce
záporné hodnoty a po aplikaci kon-
trastní látky se vysycovaly asi o 20 HU.
Celkový tvar byl laločnatý, rozměry
45 × 35 × 55 mm. Subjektivně byla
pacientka bez výraznějších potíží, kli-
nicky eufunkční, TK korigován mo-
noterapií, menstruační cyklus jen
lehce nepravidelný. Kalium v séru při
přijetí bylo 2,9 mmol/l, ostatní zá-
kladní biochemické vyšetření bylo
v normě, včetně odpadů iontů v mo-
či za 24hodin. Při hormonálním vy-
šetření včetně vyšetření celého ste-
roidního spektra byly zachyceny
enormně vysoké hladiny 11-deoxy-

Schéma 1. Schéma steroidogeneze.

dy vykazovalo suprimovanou hladi-
nu PRA nativně i po stimulaci, al-
dosteron nativně i po stimulaci byl
mírně snížený. Snížené byly i hladiny
testosteronu a DHEAS, ostatní hor-

monální vyšetření bylo v normě včet-
ně estradiolu, FSH, LH a PRL. Korti-
zol v séru v diurnálním profilu byl
v normě, vyšetření volného kortizolu
v moči lehce nad horní hranicí normy,
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kortikosteronu a pregnenolonu, na
horní hranici normy byly hodnoty
aldosteronu a progesteronu, jeden-
krát zachycen aldosteron mírně zvý-
šený. Snížené byly hladiny testoste-
ronu, DHEAS, DHEA, androstendio-
nu (tab. 1 a 3). Snížená byla i hladina
plazmatické reninové aktivity. Ostat-
ní steroidy v séru i v moči byly v nor-
mě, normální byly i hladiny hypofy-
zárních hormonů včetně ACTH.
FSH a LH byly na jaře roku 2003
hraničně zvýšené. Všechny hladiny
steroidů byly supresibilní v dexame-
tazonovém testu (tab. 2). Tyto výsled-
ky svědčily proti diagnóze tumoru
a vedly k podezření na diagnózu
kongenitální adrenální hyperplazie
při parciálním bloku 17α-hydroxylá-
zy, příčinou hypertenze byly vysoké
hladiny 11-deoxykortikosteronu. Na
genetické vyšetření byla pacientka
odeslána, ale nebylo možné provést
cílené vyšetření na gen pro 17α-hyd-
roxylázu, které se v současnosti
v České republice neprovádí. Proto
byla diagnóza stanovena na základě
biochemického vyšetření a klinické-
ho obrazu. Byla zavedena supresní
terapie dexametazonem, zpočátku
v dávce 0,5 mg denně. Při této dávce
došlo k úpravě TK a iontogramu, by-
lo možno vysadit antihypertenzní
medikaci i kalium, hladina 11-DOC
byla jen mírně zvýšená, pregnenolon
v normě, aldosteron snížený (tab. 4).
Klinicky byl při této dávce v dalším
průběhu sklon k hypotenzi a hy-
perkalemii, proto byla dávka dexa-
metazonu snížena na 0,25 mg a pře-
chodně byl přidán hydrokortizon
10 mg ráno, který byl později vysa-
zen. Pacientka je subjektivně bez po-
tíží, normotenzní, iontogram je
v normě. Vyvinula se však postupně
amenorea se zvýšením hladin FSH
a LH a byla za kontrol gynekologa
zavedena substituční terapie. Vyšet-
ření steroidů, kromě mírně zvýšené
hladiny 11-DOC, je v normě. Při
kontrolním CT vyšetření nadledvin
po půl roce zůstává nález stejný, bez
progrese v oblasti levé nadledviny.

Pacientka zůstává v dalším sledování
endokrinologické ambulance.

Diskuse

Blok 17α-hydroxylázy může být vzác-
nou příčinou hypertenze, hypokale-

mie a od dětství periferního hypogo-
nadizmu, u děvčat s amenoreou,
eunuchoidním habitem a vysokými
hladinami FSH a LH. Jeho incidence
je velmi nízká, v literatuře jsou popi-
sovány jen ojedinělé případy. Vázne

Tab. 1. Steroidy nativně.

kortizol 234 nmol/l 135–607 norm.
testosteron 0,38 nmol/l 0,40–3,0 sníž.
estradiol 0,455 pmol/l 0,110–1,290 norm.
17-hydroxyprogesteron 2,18 nmol/l 0,40–3,70 norm.
DHEAS 0,16 µmol/l 0,66–7,20 sníž.
DHEA nekonjugovaný 1,98 nmol/l 12,50–67,0 sníž.
androstendion 1,73 nmol/l 1,60–5,40 norm.
progesteron 22,2 nmol/l 0,30–28,0 norm.
dihydrotestosteron 0,28 nmol/l 0,10–0,90 norm.
aldosteron 0,94 nmol/l 0,00–0,60 zvýš.
11-deoxykortizol 1,24 nmol/l 0,0–2,50 norm.
17-OH pregnenolon 1,1 nmol/l 1,0–8,9 norm.
pregnenolon 16,3 nmol/l 0,1–5,0 výrazně zvýš.
11-deoxykortikosteron 33,06 nmol/l 0,0–0,25 enormně zvýš.

Tab. 2. Dexametazonový test: 2 mg 3 dny.

Nativně DEX 2 mg

kortizol/S 148 méně než 27 nmol/l
kortizol v moči/24 hod. 877,5 méně než 75 nmol/24 hod.
17 KS v moči/24 hod. 18,1 16 µmol/24 hod.
ACTH 31,2 méně než 5 pg/ml
11-deoxykortikosteron 33,6 0,41 nmol/l
11-deoxykortizol 1,24 0,08 nmol/l
DHEAS 0,16 0,01 µmol/l
testosteron 0,38 0,22 nmol/l
androstendion 1,73 0,41 nmol/l
aldosteron 0,94 0,09 nmol/l

Tab. 3. ACTH test. 

0 30 min 60 min

kortizol 148 266 279 nmol/l
11-deoxykortikosteron 18,81 98,36 - nmol/l
11-deoxykortizol 0,49 0,99 1,50 nmol/l
DHEAS 0,13 0,09 0,07 µmol/l
17-OH-progesteron 2,28 3,89 5,06 nmol/l
17-OH-pregnenolon 1,1 3,5 - nmol/l
testosteron 0,38 0,56 - nmol/l
aldosteron 0,32 – 0,81 nmol/l



Kongenitální adrenální hyperplazie, defekt 17αα−hydroxylázy jako vzácná pøíèina hypertenze a hypokalemie

www.vnitrnilekarstvi.cz 229

zde přeměna pregnenolonu na 17-hyd-
roxypregnenolon a progesteronu
na 17-hydroxyprogesteron. V kůře
nadledvin i v gonádách je snížená
tvorba androgenů a estrogenů, v ků-
ře nadledvin je snížená tvorba korti-
zolu a pod tlakem zvýšené hladiny
ACTH je zvýšená tvorba 17-deoxyste-
roidů, které mají mineralokortikoid-
ní účinky. Při tomto bloku by měly
být 17-hydroxylované steroidy a jejich
metabolity snížené, nebo při dolním
okraji normy. Jsou to z C21 steroidů
17-OH-pregnenolon, 17-OH-progeste-
ron, kortizol, 11-deoxykortizol a z C19
steroidů DHEAS, DHEA, testoste-
ron, androstendion a 11β-OH-and-
rostendion. Výsledky naší pacientky
splňují tuto podmínku. To, že jsou
některé z těchto steroidů v mezích
normy, lze vysvětlit tím, že enzymové
bloky nejsou většinou úplné, a hy-
perplastické nadledviny příslušný de-
ficit kompenzují. Naopak steroidní
hormony, které nemají 17-OH skupi-
nu a jejich prekurzory i metabolity,
by měly být zvýšené. Je to progeste-
ron, pregnenolon, 11-deoxykorti-
kosteron (11-DOC) a aldosteron.
Z výsledků je patrné, že i tato pod-
mínka je splněna (tab. 1). Hladina
aldosteronu může být u defektu
17α-hydroxylázy snížená, protože ex-
trémně vysoké hladiny ACTH de-
pendentních steroidů, hlavně deoxy-
kortikosteronu, vedou k expanzi
extracelulárního volumu a hyperten-
zi a k potlačení plazmatické reninové
aktivity, což může vést ke sníženým

hladinám aldosteronu. U naší ne-
mocné jsme zachytili v různých ob-
dobích hladinu aldosteronu sníže-
nou, v normě, i lehce nad normu.
Konečné hormony steroidogeneze
(kortizol, dihydrotestosteron a estra-
diol) jsou v normě, proto nejsou
u pacientky výrazné známky hypo-
gonadizmu, ale výrazný nadbytek
11-DOC způsobuje hypertenzi a hy-
pokalemii. Pokud se týká supresních
a stimulačních testů, tak všechny ste-
roidy reagovaly snížením v dexameta-
zonovém testu (tab. 2) a výrazným (u
11-DOC) či mírným vzestupem v tes-
tu s ACTH (tab. 3), což svědčí proti
diagnóze tumoru a potvrzuje příčinu
onemocnění. V terapii je důležitá
správně volená dávka supresní léčby,
kdy je nutno brát v úvahu klinický
stav, hodnoty TK a hladiny steroidů
(tab. 4). Při zahájení terapie dexame-
tazonem mohl být počáteční sklon
k hypotenzi a hyperkalemii způsoben
potlačeným renin-aldosteronovým
systémem, který se může navrátit
k normě až za několik měsíců. U do-
spělých pacientek je obvykle nutné
zavedení substituční kombinované
terapie estrogeny a gestageny.

V kazuistice jsme chtěli upozornit
na možnost vzácného výskytu defek-
tu 17α-hydroxylázy, který může být
příčinou endokrinní hypertenze a hy-
pokalemie a poruch menstruačního
cyklu. Při podezření na tuto diagnó-
zu je nutné vyšetření celého steroid-
ního spektra včetně testů s ACTH
a s dexametazonem.

Tato práce vznikla za podpory výzkum-
ného záměru Ministerstva zdravotnic-
tví ČR č. MZ 000000023761.
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209021

Odborná stá� v praktické lipidologii

Určeno pro lékaře pracující v lipidových ambulancích. 
Program: Praktický přístup k pacien-
tům s poruchami metabolismu lipidů
a dalšími rizikovými faktory kardiovas-
kulárních onemocnění. 
Školitel: MUDr J. Piťha, CSc. 
Místo konání: Praha 4, 
Vídeňská 800, FTN, I. interní klinika
Předpokládaná cena: 600,- Kč
21. 3. 2005–22. 3. 2005

209023

Odborná stá� v interním lékaøství

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
přednostně pro lékaře z menších nemocnic. 

Program: Obeznámení se se systémem
práce moderního pracoviště a jed-
notlivých podoborů v rámci kliniky
(kardiologie, nefrologie, diabetologie
a metabolismus, gastroenterologie, jed-
notky intenzivní péče). 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84, 
FN Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209024

Odborná stá� – Diagnostika a terapie 

krvácení do GIT pro internisty

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
eventuálně s atestací. 

Program: Klinická diagnostika krvá-
cení a jeho komplikací. Využití
endoskopických metod v diagnostice
a terapii krvácení, nové metody a směry
v léčbě krvácení do GIT. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84, 
FN Motol, Interní klinika

Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209025

Odborná stá� v diagnostice a terapii 

portální hypertenze

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
eventuálně s atestací. 

Program: Fyziologie a patofyziologie
portálního řečiště. Klinika portální
hypertenze. 
Nové diagnostické metody, TIPS. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84,
FN Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209026

Odborná stá� – Diagnostika a léèba

vrozených srdeèních vad pro internisty

a praktické lékaøe

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
eventuálně s atestací. 

Program: Základy neinvazivní a invazivní
diagnostiky vrozených chlopenních vad. 
Specifikace léčebných intervencí. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84, FN
Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209027

Odborná stá� – Souèasné mo�nosti diag−

nostiky a terapie v nefrologii pro internisty

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
eventuálně s atestací. 

Program: Klinická diagnostika
onemocnění ledvin. Využití současných
vyšetřovacích metod. 

Základy eliminačních metod. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84,
FN Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209028 

Odborná stá� – Ultrasonografie bøicha

pro internisty

Určeno pro internisty. 
Program: Ultrazvukové vyšetření jater,
žlučníku, žlučových cest, portálního
řečiště, pankreatu, 
sleziny, ledvin a močových cest. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84,
FN Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

209029

Odborná stá� – Základy 

diagnostiky a terapie diabetes mellitus

a ostatních metabolických chorob

pro internisty

Určeno pro lékaře v přípravě k atestaci II. stupně,
eventuálně s atestací. 

Program: Diagnostika a léčba 
diabetes mellitus včetně komplikací.
Diagnostika a léčba poruch lipidového
metabolismu a obezity. 
Školitel: doc. MUDr. M. Kvapil, CSc. 
Místo konání: Praha 5, V Úvalu 84, FN
Motol, Interní klinika
Předpokládaná cena: 3000,- Kč
Termín dle dohody se školitelem. 
2 týdny (leden–červen)

Oznámení: Vzdìlávací programy katedry interního lékaøství IPVZ – 2. èást


