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Клинические рекомендации




Врожденная дисфункция коры надпочечников (адреногенитальный синдром)
Кодирование по Международной статистической
классификации болезней и проблем, связанных со здоровьем:E25.0, E25.8, E25.9











Краткая информация по заболеванию или состоянию (группы заболеваний или состояний)
Определение заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
Врожденная дисфункция коры надпочечников (ВДКН) – это группа аутосомно-рецессивных заболеваний, характеризующихся дефектом одного из ферментов или транспортных белков, принимающих участие в синтезе кортизола в коре надпочечников.
Особенности кодирования заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний) по Международной статической класификации болезней и проблем, связанных со здоровьем
Адреногенитальные расстройства (E25):
E25.0 - Врожденные адреногенитальные нарушения, связанные с дефицитом ферментов;
E25.8 Другие адреногенитальные нарушения;
E25.9 Адреногенитальное нарушение неуточненное.
Классификация заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
В настоящее время описано 7 форм ВДКН:
· липоидная гиперплазия коры надпочечников (дефицит StAR-протерина);
· дефицит 20,22-десмолазы;
· дефицит 17α-гидроксилазы/17,20-лиазы;
· дефицит 3β-гидроксистероиддегидрогеназы;
· дефицит 21-гидроксилазы;
· дефицит 11β-гидроксилазы;
· дефицит оксидоредуктазы.
Наиболее частая форма ВДКН, встречающаяся более чем в 90% случаев, обусловлена дефицитом фермента 21-гидроксилазы. В свою очередь, ВДКН вследствие дефицита 21-гидроксилазы подразделяется на неклассическую и классические (вирильная и сольтеряющая) формы.
Медицинская реабилитация, медицинские показания и противопоказания к применению методов реабилитации
· Предлагается пациентам с ВДКН, имеющим психосоциальные проблемы вследствие патологии полового развития, обращаться к экспертам, специализирующимся на данной нозологии [114-140].
Уровень убедительности рекомендаций A (уровень достоверности доказательств – 3)
Комментарии: Основной вопрос реабилитации взрослых пациентов с ВДКН связан с их психосоциальными проблемами, как при любом заболевании, связанном с патологией полового развития. В идеале, консультирование должно проводиться опытными в данной области специалистами. 
 46 ХХ пациентам с ВДКН и их семьям может потребоваться помощь в решении таких специфичных для патологии полового развития проблем, как: 1) медицинское обучение семьи, консультирование по вопросам психосоциального прогноза; 2) установление пола в случае выраженной вирилизации; 3) принятие решения по проведению феминизирующей пластики гениталий в раннем детстве; 4) психосоциальная экспертиза для установления пола и консультирование по вопросу смены пола в любом возрасте при наличии желания пациента как с женского на мужской, так и с мужского на женский, хотя такие ситуации крайне редки. 
Дополнительные вопросы, специфичные для патологии полового развития, включают подготовку к операции, оценку не типичного для данного пола поведения, социальную адаптацию, би- и гомосексуальную направленность (которая несколько выше у женщин с ВДКН, но все равно встречается редко), вопросы сексуальной функции и общего качества жизни, также, как и помощь в адаптации пациентов при проявлении любопытства со стороны родственников, сверстников или половых партнеров из-за нетипичного строения тела. 
 Пациенты с ВДКН могут также иметь психосоциальные и психиатрические проблемы, не связанные с основным заболеванием, которые могут решаться в общем порядке психиатрами [114-140].
Организация оказания медицинской помощи
Показания для экстренной госпитализации:
1)  аддисонический криз;
Показания к выписке пациента из стационара:
1) достижение целевых уровней андрогенов, определение тактики лечения осложнений;
2) стабильное состояние здоровья пациента и его гемодинамических показателей в случае экстренной госпитализации;
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