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Zespot utraty soli u niemowlat z wrodzonym przerostem kory nadnerczy

CunapoM morepu cosleif 'y MJIafeHIeB ¢ BpPOXKJEHHOI runeprpodue
KOPKOBOTO BeIIeCTBA HAJXINOYEYHUKOB

Salt-Loosing Syndrome in Infants with Congenital Adrenal Hyperplasia

Paradoksalne polgczenie objawéw  klinicznych, przypominajgcych skurcz
odiwiernika, zatrucie pokarmowe lub chorobe Addisona z obrazem anatomopato-
logicznym i histologicznym przerostu kory nadnerczy i cechami rzekomego oboj-
nactwa, opisywano do niedawna pod bardzo réznymi rozpoznaniami. Wymienimy
kilka z nich: zespol Debré-Fibiger (Denys i wspolpr.), zespdt Pirie albo pseudo-
pylorcstenosis, zespol pseudo-Addison, hyperemesis neonatorum, intoricatio inter-
renalis, wrodzony zespol nadnerczowo-piciowy z zaburzeniami gospodarki elektro-
litowej (Prader 1956). W pracy naszej posiugujemy sie okrefleniem ,zespdi
utraty soli” zaproponcwanym przez autorow amerykanskich (Lewis i Wil-
kins, Crigler i wspolpr, Klein i wspolpr.) oraz szwajcarskich (Prader
i wspolprac.,, Neher i wspélpr.). Uwazamy je za bardziej odpowiednie od poprzed-
nich, gdyZz zwraca ono uwage na zaburzenia do$¢ istotne dla patogenezy i rokowa-
nia oraz naprowadza my$l lekarza na wczesne zastosowanie wlasciwego postepo-
wania leczniczego. Mimo kilku publikacji polskich na ten temat (Gebala i Sta-
pinska, Bloch i wsp, Niznikowska-Marks, Teter i wspélpr,
Blaim, Blaim i Teczynska, Bielicka) zesp6éi utraty soli w przebiegu
zespolu nadnerczowo plciowego nie jest rozpoznawany dostatecznie wczesnie, co
pogarsza rokowanie. Analiza naszych przypadkow oraz danych z piSmiennictwa
(Carlgren, Wilkins, Neimann i wspolpr, Schaefer i Scuchon,
Guran i wspélpr., Voorhess i Gardner) wykazuje, ze wczesnie rozpoczgte
i wlasciwie prowadzone leczenie substytucyjne moze uratowaé niemowle i zapew-
ni¢ mu dobry rozwoj psycho-fizyezny,
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skorna stabo rozwinieta, Uklad kostny i mieéniowy prawidlowy. Obwodowe wezly
chionne niemacalne. Czaszka symetrycznie wysklepiona, ciemie duze 5 X 5 e¢m, nieco
zapadniete, szew strzalkowy nie zarosniety, ciemig¢ male otwarte. Gatki oczne
symetrycznie ustawione, o prawidiowej ruchomosci, zZrenice rowne, okragle, reaguja
na swiatlo i zbieznos¢. Nos drozny. Tkliwo$¢ uciskowa obu skrawkow uszu, Jama
ustna: §luzowki rézowe, wilgotne, tuki podniebienne oraz migdalki nieco zaczer-
wienione. Klatka piersiowa symetrytzna, oddechowo dobrze ruchoma. Nad plucami
wypuk jawny. Ostuchowo zaostrzenie szmeréw oraz drobne rzezenia niediwieczne
ponizej lopatek i w liniach pachowych. Serce w granicach prawidiowych, tony
czyste, akcja miarowa, Powloki jamy brzusznej wysklepione prawidiowo, watroba
macalna 3 cm pod prawym lukiem zZebrowym, S$ledziona wysunigeta na 0,5 cm
z pod lewego tuku zebrowego.

Narzad moczowo-piciowy: ujécie cewki moczowej znajduje sie u nasady tworu
przypominajacego swym wyglagdem pracie lub przerosta lechtaczke. Faldy worka
mosznowego przedzielone gieboka bruzdg (ryc. 6), w fatdach tych nie wyczuwa sig
jader.

Badania dodatkowe:

Grupa krwi AB, Rh +. Morfologia krwi: Hb 95%, c. czerw. 5120000, c. b.
11 440, wsk. barwn. 0,9. Odsetkowo: paleczek 8, segm. 56, limfo 30, eo 2, mono 4.
Chlorki w surowicy krwi od 380 do 441 mg%s (norma 580—620 mgv/). K w suro-
wicy krwi 36,1 mg% (norma 16—20 mgv/,). Badanie chromatyny plciowej w roz-
mazach krwi obwodowej wg metody Davidsona i Smitha: wielojgdrzastych
272, twory szyputkowate 8, twory guzkowe 20, brak tworéw precikowych i rakiet-
kowych. Orzeczenie: ple¢ chromatynowa zenska:

Mocz: bialko +, cukier @, pH 5,0, osad: 2—4 erytrocytow w polu widz,
3—6 leukocytow, pojedyncze waleczki drobnoziarniste, troche drozdzy, 17-keto-
sterydy 29,7 mg/24 h.

PrzeSdwietlenie klatki piersiowej: pola plucne nadmiernie jasne,
wzmozenie rysunku naczyniowo-oskrzelowego w polach dolnych oraz w gornym
prawym. Przepona nisko ustawiona, zatoki wolne, serce w normie.

Badanie laryngologiczne w dniu 111II: bez zmian, 18II: obustronne
zar6zowienie blon od tylu i gory, 211I: blony blade, o szarawym odcieniu.

Przebieg kliniczny:

Na podstawie wywiadu, obojnaczego wygladu zewnetrznego narzadu picio-
wego, zenskiej pleci chromatynowej, podwyzszonego wydalania 17-ketosterydéw
w dobowym moczu, obnizonego chlorku sodu i podwyzszonego potasu w surowicy
krwi rozpoznano nadnerczowo-piciowy zespdt utraty soli.

Leczenie: kroplowki z 59, glukozy i ptynu Ringera, 3 g NaCl doustnie,
streptomycyna poczgtkowo 0,3 g, nastepnie 0,15 g dziennie w pierwszym tygodniu
pobytu dziecka, a 125 mg aureomycyny dziennie w drugim tygodniu. Dieta: po-
czatkowo odwar z marchwi w ilosciach stopniowo zwigkszanych, nastepnie mleko
bialkowe stopnicwo zwigkszane, w koncu mieszanka 2/3 i pokarm matki. Mimo
leczenia nie stwierdzono przybytku wagi, nadal okresowe wymioty, w konicu
zapas$¢ i zej$cie $miertelne w 13 dniu pobytu w Klinice,
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Data badania: VII: chlorki VIII: chlorki IX: chlorki X: chlorki

24 400 5 338 11 434 5 600
27 480 10 416 14 410
31 400 17 416 16 410

21 462 21 428

28 432 26 600

Nalezy zaznaczyé, ze niektére z tych badan zostaly wykonane w nastepny dzien
po infuzjach, wzglednie kroplowkach z glukozy i fizjologicznego rozczynu soli
(badanie z 24 i 27 VII oraz z 5, 10 i 21 VIII). Potas w surowicy krwi 25 mg%e
(norma 16—20 mg%). Badanie chromatyry plciowej (met. Davidsona
i Smitha) w granulocytach obojetnochionnych: wielojadrzaste 471, formy szypul-
kowe 6, formy guzkowe 20, precikowe 3, rakietkowe 0. Orzeczenie: zenska pleé
chromatynowa. Badanie chromatyny piciowej w rozmazach blony $luzowej jamy
ustnej (met. Ludwiga i Klingera) wykazato 40% cialek Barra na 100 nie
uszkodzcnych jgder komorkowych., Orzeczenie: pleé¢ chromatynowa zenska.

Mo cz: biatko +, cukier ¢, osad: 1—4 erytrocytéw w polu widzenia, poje-
dyncze leukocyty.

Rtg klatki piersiowej (dr A. Gzyl): wzmozZenie rysunku naczyniowo-
oskrzelowego w nadmiernie jasnych polach ptucnych, zwlaszcza gérnym. Zageszcze-
nie wnek, przepona nizej ustawicna, zatoki wolne, serce w normie.

Zdjecie przegladowe narzgdu moczowego oraz urografia zstepujgca: cienie
nerek niewidoczne, pokryte cieniami i przejasnieniami tresci jelitowej oraz po-
wigkszonej watroby po prawej. Uklad miedniczkowo-kiclichowy, lewy, dobrze wy-
pelniony, widoczny na wysokosei Lir i Ljj, w prawym wypelniona tylko mied-
niczka i dolny kielich, widoczny na wysoko$ci Liig i Liv tuz przykregowo.
Widoczny lukowato przebiegajacy poczatkowy odcinek moczowodu lewego. Pecherz
moczowy slabo wypelniony, prawidlowej wielkosci i ksztaltu.

Konsultacja urologiczna (dec. dr B. Bulanda): na urografii lewa nerika bez
zmian, po prawej stronie widaé duzy guz siegajgcy dolnym biegunem do talerza
biodrowego. Guz ten wydaje sie przesuwaé miedniczke ku $rocdkowi i dolowi.

Badanie neurologiczne bez zmian, Badanie laryngologiczne:
uszy bez zmian.

Przebieg kliniczny:

Na podstawie wywiadu, obojnaczego wygladu zewnetrznego narzgdu plciowe-
go, zenskiej plci chromatynowej, obnizonego chlorku sodu i podwyzszonego pota-
su w surowicy krwi, rozpoznano nadnerczowo-plciowy zespd! utraty soli.

Stan dziecka wymagat nawodnienia pczajelitowego, Zalozono kroplowke do-
zylng z 350 ml fizjologicznego rozczynu soli kuchennej i 150 ml 5% glukozy.
Ponadto podano antybiotyki (500 000 j. penicyliny + 0,2 g streptomycyny), 10 mg
kortizonu, 5 mg dezoksykortikosteronu i 1 g natrium chloratum per os. Podwyz-
szona cieptota do 38,6° oraz wymioty utrzymywaly sie przez 10 dni, po czym stan
dziecka nieco sie poprawil, aczkolwiek mimo peckrycia zapotrzebowania kalorycz-
nego w diecie, nie przybywalo na wadze. Dopierc po 6 tyg. pobytu w Klinice, po
podwyzszeniu dawki kortizonu do 12,5 mg zaznaczyl sie¢ wyrazniejszy i bardziej
ciggly przybytek wagi tak, ze w ostatnim tygodniu pobytu przybylo okoto 200 g
i zostalo wypisane w dniu 5 wrze$nia z wagag 3600 tj. o 200 g wyzsza od wagi
w dniu przyjecia. 11 wrzes$nia dziecko zostalo przyjete ponownie do Kliniki z po-
wodu obustronnego zapalenia pluc., Po 10 dniach leczenia hostacykling w dawee












Zespol utraty soli u niemowlat 361

Badania dodatkowe:

Grupa krwi dziecka O, RH—, matki O, RH—. Morfologia krwi: Hb 73%s,
c. czerw. 4120000, c. bialych 16000, odsetkowo: paleczek 1, segmentow 71, limfo
27, mono 1. Chlorki w surowicy krwi 380 mg®e, po tygodniu leczenia 480 mg®o. Mocz
mikroskopowo i chemicznie bez zmian. Wydalanie obojetnych 17-ketosterydow
w dobowym moczu wzmozone: 56,5 mg/24 h. Badanie chromatyny plciowej metoda
Ludwiga i Klingera w rozmazach blony §luzowej jamy ustnej wykazato
obecno$é 40% brzeznie polozonych cialek chromatynowych Barra, co pozwo-
lito na rozpoznanie zenskiej plci chromatynowej. Badanie neurologiczne bez zmian.

Przebieg kliniczny:

Wy wiad: obojnacze genitalia, zefiska ple¢ chromatynowa, niski poziom chlor-
kéw w surowicy Kkrwi, znacznie podwyzszone 17-ketosterydy w dobowym moczu
upowazniajg do rozpoznaria nadnerczowo-piciowego zespolu utraty soli.

Leczenie: dozylne wlewanie kroplcwe 3% glukozy oraz fizjologicznego roz-
czynu soli kuchennej i osocza. Wstrzykiwania domies$niowe dezoksykortikosteronu
w dawce dobowe) 5—10 mg oraz hydrokortizonu w dawece dobowej 10 mg. Anty-
biotyki doustniec i pozajelitowo (aureomycyna, hostacyklina), poza tym codziennie
2,5—5 g natrium chloratum doustnie. Dziecko wypisano w stanie poprawy do dal-
szego leczenia w przychodni. Kontrola po miesigcu wykazata przybytek wagi
o 450 g i poprawe ogélnego stanu dziecka znamionujacy sie przede wszystkim
wiekszg jedrno$cig skory oraz tkanki podskérnej.

OMOWIENIE PRZYPADKOW

Wiek niemowlat w dniu przyjecia do Kliniki wahal sie od 3 tyg.
(przyp. 2) do 3!/2 mies. (przyp. 3). W przypadku 1 i 2 lekarze kierujacy
zwrocili uwage na wade rozwojowsg zewnetrznych narzadéw piciowych,
rozpoznajac w przypadku 1. obojnactwo, w przypadku 2. spodziectwo
i wnetrostwo. Przypadki te, podobnie jak 2 pozostale przestano do lecze-
nia klinicznego z powodu braku laknienia, wymiotéw, biegunek, spad-
ku wagi ciala, odwodnienia, niekiedy sinicy i drgawek. U wszystkich nie-
mowlgt niedobér wagi ciala w stosunku do wagi naleznej wynosi 40%o
lub wiecej (przyp. 1. — 45%s). Wymienione objawy moga mie¢ rozne
przyczyny. Najcze$ciej powodujg je czynniki zaksine bakteryjne i wiru-
sowe, Druga z kolei co do czesfosci przyczyna jest skurcz odzwiernika,
w ktéorym podobnie jak w zespolach utraty soli, biegunki nie sg objawem
stalym i wystepuja raczej pozniej, zwykle w zwigzku z dodatkowymi
czynnikami zakaznymi. Wreszcie choroba Addisona oraz inne stany
ostrej lub przewleklej niedomogi nadnerczy mogg przebiegaé¢ z podobny-
mi objawami., Wymienione przyczyny majg przewaznie charakter naby-
ty juz po urodzeniu dziecka i nie lacza sie prawie nigdy z przerostem
pracia lub lechtaczki, nieprawidlowym przebiegiem drég moczowo-plcio-
wych i zrosnieciem sie warg sromowych wiekszych. Wszystkie obserwo-
wane przez nas niemowleta wykazywaly cechy rzekomego ohojnactwa
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zenskiego, mimo duzego podobienstwa do chlopcéow z obustronnym
wnetrostwem i spodziectwem, co zreszta zadecydowalo o wpisaniu ich
w ksiegi metrykalne pod meskimi imionami. Badanie ptci chromatyno-
wej w rozmazach krwi obwodowej i blony Sluzowej jamy ustnej okaza-
lo sie decydujace dla ustalenia rodzaju obojnactwa jeszcze za Zycia.
Badanie anatomo- i histopatologiczne wykonane w 3 przypadkack pot-
wierdzilo rozpoznanie Kkliniczne, wykazujgc obecnosé¢ jajnikéw, jajowo-
déw i macicy o typie plodowym. W przypadku 1 pochwa i cewka mo-
czowa uchodza oddzielnie do lejkowatego przedsionka pomiedzy podwdj-~
nymi faldami; wewnetrzne przypominaja szczatkowe wargi sromowe
mniejsze, zewnetrzne odpowiadajg wargom sromowym wiekszym. Po-
krywajaca je skora wykazuje pofaldowanie i przebarwienie jak na worku
mosznowym. Zewnetrzne narzady plciowe uksztaltowaly sie wiec w tym
przypadku jak w typie II wedlug klasyfikacji podanej przez Pradera
(1954). W obu pozostalych przypadkach sekcjonowanych i w jednym,
ktory udalo sie utrzymaé przy zyciu (przyp. 4) faldy okolicy sromowej
zrosty sie, tworzac moszne, a pochwa uchodzi do cewki moczowe]j poni-
zej pecherza. Zatoka moczowo-plciowa przeksztalcita sie u tych nie-
mowlat w kanal moczowo-piciowy z ujSciem zewnetrznym u podstawy
silnie przerosltej lechtaczki. Zaleznie od tego czy polgczenie pechwy
z cewka nastepuje dalej, czy blizej szyjki pecherza, wyréinia Prader
typ III lub IV. Badanie anatomopatologiczne wykazalo, Zze przypadek
2 1 3 mozna zaliczy¢ do typu IV wg Pradera. Przypadki te tym sie
jeszeze roznig od pierwszego, ze naokolo cewki, powyzej ujscia pochwy,
wykazujg zgrubienie o utkaniu histologicznym typowym dla gruczolu
krokowego. Wspo6lng cechag wszystkich 3 przypadkow jest znaczny, obu-
stronny przerost nadnerczy, manifestujacy sie zwiekszeniem ich ogo6l-
nych wymiaréw i wagi, zwielokrotnieniem pofaldowania kory przypomi-
najacym zakrety kory moézgowej i dobrze makroskopowo widocznym
zgrubieniem kory przy zachowanej szerokosci warstwy rdzennej. Histo-
logicznie we wszystkich przypadkach widoczne sa poszczegdlne warstwy
kory. Stosunek ich grubosci jest mniej wiecej jednakowy. Przede wszyst-
kim zwraca uwage znaczna przewaga warstwy pasmowatej. Granica
miedzy warstwami jest nieostra. Szczegélnie trudno uchwyci¢ przejscie
warstwy pasmowatej w siatkowatg. W przypadkach 1, 2 oraz 4 udato
sie zebra¢ dobowy mocz celem ozraczenia obojetnych 17-ketosterydéw.
W przypadku 1 badanie wykonano po 6 dniach leczenia kortizonem
w dawce dobowej okolo 2 mg/kg. Wynik 2,3 mg/24 h jest kilkakrotnie
wyzszy od prawidlowego. W przypadku 2 nie leczonym kortizonem,
stwierdzono 29,7 mg/24 h (!). a w przypadku 4: 56,5 mg/24 h (I}).
Niemowleta-dziewczynki nie leczone kortizonem przed dobowa zbior-
ks moczu wykazujg ogromne ilosci obojetnych 17-ketosterydéw, ktoére
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sg metabolitami sterydéw kory nadnercza o 19 atomach wegla, a pro-
dukty ich rozpadu zawierajg tancuch boczny z grupg ketonows przy Ci;
(Labhart). W przypadku pierwszym po podaniu lacznej dawki korti-
zonu 34 mg przez okres 6 dni, ilos¢ wydalonych z dobowym moczem
17-ketosterydéw wynosita jeszcze kilkakrotnie wiecej niz w warunkach
prawidlowych (norma dla niemowlat do roku: ponizej 0,5 mg/24 h).
Znacznie wzmozone wydalanie obojetnych 17-ketosterydéw u niemow-
lat wskazuje na nadprodukcje hormonéw sterydowych o 19 atomach
wegla w przeroslej korze nadnerczy. Poszerzong i silniej od pozostalych
barwigcg sie warstwe pasmowatg kory nadnerczy mozna uwazaé¢ za mor-
fologiczny odpowiednik nadprodukcji hormonéw sterydowych.

Wszystkie niemowleta wykazywaly bardzo powaine zaburzenia w go-
spodarce wodno-elektrolitowej. Najwazniejszym, prawie przez caly czas
obserwacji klinicznej utrzymujacym sie objawem, byt niski poziom
chlorku sodu i podwyzszony poziom potasu w surowicy krwi. W przy-
padku 3 wielokrotnie oznaczany chlorek sodu w surowicy krwi byt stale
mniej lub wiecej ponizej normy, mimo wlewan dozylnych fizjologicz-
nego rozczynu soli kuchennej oraz dousatrego jej podawania. Nalezy
dodaé, ze s6d obnizal sie w surowicy krwi bardziej niz chlor. Jest to
wazne w rdznicowaniu ze skurczem wpustu, w ktorym hipochloremia
jest silniej zaznaczona niz hiponatriemia. Hiponatriemia w naszych
przypadkach moze by¢ spowodowana zmniejszonym wchlanianiem zwrot-
nym sodu w kanalikach nerkowych, podobnie jak w chorobie Addisona,
lub wzmozonym jego wydzielaniera. Hiperkaliemia natomiast jest zja-
wiskiem wtornym, ktore towarzyszy hiponatriemii.

Analiza postepowania leczniczego i uzyskanych wynikéw wskazuje
na celowos¢ doustnego i pozajelitowego podawania NaCl, dezoksykorti-
kosteronu i kortizonu, wzglednie hydrokortizonu. W przypadku 1 uzy-
skano 2-krotnie przejsciowa poprawe; pierwszy raz po podaniu NaCl
i 6 mg kortizonu dziennie, po czym nastgpilo pogorszenie w zwigzku
z dolaczajacym sie zapaleniem uszu; drugi raz po podaniu 12 mg korti-
zonu i 5 mg dezoksykortikosteronu dziennie, po czym dolgczylo sie
zapalenie pluc i z poczatkiem 5 tyg. pobytu w Klinice nastgpilo zejscie
$miertelne. Sekcja wykazala przewlekle zmiany zapalne w przewodzie
pokarmowym oraz stluszczenie watroby i $ledziony. W przypadku
2 zgon nastapil w 13 dniu pobytu. Niemowle leczono wlewaniami kro-
plowymi 5% glukozy oraz plynu Ringera, antybiotykami i doustnym
podawaniem 3 g NaCl. Lekarz ordynujacy nie zlecit kortizonu z obawy,
ze stan zapalny uszu moze uledz pogorszeniu. Sekcja wykazala zapa-
lenie uszu i wade wrodzong serca. Przypadek 3 byl leczony kortizo-
nem i dezoksykortikosteronem jeszcze przed przyjeciem do Kliniki.
Dawek tych preparatéw nie udalo sie w wywiadzie ustalic. Od chwili
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przyjecia do zejscia $miertelnego upiynely 3 mies. W okresie tym dziecko
otrzymywalo oprécz antybiotykoéw, stosowanych z powodu zapalenia
uszu, kortizon w dawce 10—12 mg dziennie, dezoksykortikosteron 5 mg
dziennie oraz NaCl doustnie i pozajelitowo. W przypadku tym wyraz-
niejsza poprawa nastapila dopiero po podwyzszeniu dawki kortizonu do
4 mg/kg/dobe i zwiekszeniu dawki doustnej chlorku sodu do 5 g. Ciezkie
zapalenie ptuc, ktore wystapilo w czasie tygodniowego pobytu w domu
wyleczylo sie, a waga wzrosla w ciggu miesigca o prawie /2 kg. Po
3-dniowej przerwie w podawaniu kortizonu nastgpila nagla zapasé
1 zejscie Smiertelne. Sekcja wykazala przewlekle zanikowe zapalenie
jelit oraz ropne zapalenie uszu. Czwarte niemowle udalo sie uratowaé
dzieki stalemu stosowaniu 3 mg/kg hydrokortizonu, 5—10 mg dziennie
dezoksykortikosteronu oraz doustnemu, a w razie silniejszego odwod-
nienia pozajelitowemu, podawaniu NaCl w globalnej dawce dobowej]
wahajacej sie od 2,5 do 5 g.

Pouczajgce jest zestawienie wynikow w zaleznosci od wieku nie-
mowlat, zakazen dodatkowych, wspoétobecnos$ci innych wad rozwojo-
wych oraz zastosowanego leczenia z uwzglednieniem wysokosci dawek
kortizonu, wzglednie hydrokortizonu, czasu podawania oraz réwnocze-
snego stosowania NaCl, wzglednie plynu Ringera i dezoksykortikoste-
ronu. Im starsze niemowle tym dluzej utrzymano je przy zyciu w wa-
runkach szpitalnych, gdzie narazone bylo na dodatkowe zakazenia.
Wspolobecnosé wady wrodzonej serca w niewaipliwy sposéb zawazyla
na losie 3-tyg. niemowlecia S. M. (przyp. 2). Dodatkowym momentem
niekorzystnie wplywajgcym na rokowanie bylo niepelne leczenie. Nie-
mowle to ofrzymalo bowiem tylko odpowiednig dawke NaCl, kortizonu
i dezoksykortikosteronu nie podano. Zapalenie uszu nie powinno pow-
strzymywaé decyzji lekarza odnosnie podawania kortizonu. Ponadto
wydaje sie, ze pltyn Ringera ze wzgledu na zawarto$¢ K i stwierdzong
hiperkaliemie, jest przeciwwskazany. W przypadku 1 zwiekszenie dawek
kortizonu dalo przejsciowg poprawe, ktdra zostatla przekres§lona przez
nastepne z kolei zakazenie szpitalne. Energiczne leczenie antybiotykami
nie poprawifo sytuacji najprawdopodobniej w zwigzku ze zwyrodnie-
niem tluszczowym watroby i nerek oraz przewleklymi zmianami za-
palnymi w przewodzie pokarmowym. Trudno przewidzie¢ czy wobec
tak nieodwracalnych zmian toksycznych watroby, nerek i przewodu po-
karmowego, dalsze zwiekszanie dawek kortizonu byloby w stanie wy-
réwnaé zaburzenia i utrzymac¢ dziecko przy zyciu. Instruktywny jest
przypadek 3, w ktorym juz od 2 tyg. zycia wystepowaly wymioty, brak
faknienia oraz stany odwodnienia. Niemowle to otrzymywalo okresowo
hydrokortizon i dezoksykortikosteron od 2 tyg. do 3 mies, tzn. do
chwili skierowania do dalszego leczenia szpifalnego z powodu zapalenia
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uszu. W Klinice dziecko otrzymalo pelne leczenie i stan jego sie popra-
wial; wyrazniejsza poprawe stwierdzono po podwyzszeniu dawek korti-
zonu oraz NaCl. W 3 dniu przerwy w leczeniu nastapil nagly zgon.
Roprie zapalenie uszu nie zostalo wyleczone mimo wielotygodniowego
stosowania réznych antybiotykow i przetaczania krwi. W 4 przypadku
pelne leczenie stosowano bez przerwy i temu jak sie Wydaje—moina
przypisa¢, ze dziecko to nie trafilo na stol sekeyjny.

OMOWIENIE WYNIKOW BADAN

Patomechanizm maskulinizacji plodéw zenskich z przerostem nadner-
czy jest w ogélnych zarysach poznany i omawiany w piSmiennictwie pol-
skim (Gebala i Stapinska, Niznikowska-Marks, Teter,
Nadworny i Janczewski Gebalai Maciol, Blaim i Te-
czynska, Bielicka). W $wietle badan Wilkinsa, Reich-
steina, Kendalla, Wintersteinera, Hechtera, Jailera,
Butlerai Marriana MasonaiKeplera MilleraiDorf-
mana i innych (cyt. wg Bongiovannii Eberlein) wiemy dzis,
ze wskutek genetycznie uwarunkowanego czesciowego (Cope) lub
zupelnego braku enzyméw biorgecych udzial w przemianie cholesterolu
w hydrokortizon (17-, 21- i 1l-beta-hydroksylaza) zmniejsza sie lub
ustaje jego produkcja, a w nastepstwie hamujacy wplyw na produkcje
ACTH. Przedni plat przysadki wytwarza wiec nadmierne ilosci ACTH,
ktére pobudzaja kore nadnerczy i powodujg jej przerost, glownie war-
stwy pasmowatej. Brak 21-hydroksylazy uniemozliwia przemiane 17-
hydroksyprogesteronu w 17-hydroksykortikosteron. Czesé 17-hydroksy-
progesteronu przechodzi w hormon lub metabolity androgenne, powo-
dujgce u plodow zenskich przerost techtaczki, zamkniecie sie fatdow
i waléw plciowych z wytworzeniem worka mosznowego i przeksztal-
cenie zatoki moczowo-plciowej w cewke moczowsg, ktére] przebieg
moze by¢ mniej lub bardziej zblizony do meskiej. Ujscie jej znajduje
sie najczesciej u podstawy przerosltej techtaczki. Jezeli nadmierna pro-
dukcja sterydéw o wlasnosciach androgennych zaznaczy sie w 10—
11 tyg. zycia plodowego, ujscie cewki moczowej znajdzie sie na szczy-
cie techtaczki przerostej na ksztalt meskiego pracia i noworodek z plcig
chromatynowsa zenska réznil sie bedzie od noworodka z plciag chromaty-
nowa meskg tylko brakiem jader w worku mosznowym (Prader).
Uksztaltowanie zewnetrznych narzgdéw plciowych i przebieg drog
piciowych w przypadku 1 pozwala w oparciu o analize embriologicz-
na, podang przez Pradera przyja¢, ze nadmierna produkcja hor-
monéw androgenizujgcych wystgpita okolo 16 tyg. ciazy. Natomiast
w przypadkach 2, 3 i 4 zawigzki drég pilciowych i zewnetrznych na-



366 Antoni Ggbala i Janina Sokctowska-Pituchowa

rzadéw plciowych zostaly poddane nadmiernej androgenizacji miedzy
12 a 14 tyg. ciazy.

Patogeneza zespotu utraty soli w przebiegu wrodzonego przerostu
nadnerczy nie jest dotad calkowicie wyjasniona, mimo ze =zostal on
opisany jako oddzielna posta¢ Kkliniczna przed 20 laty (Butler
i wspélpr., Wilkins i wspélpr.). Przerosla kora nadnerczy, a zwlasz-
cza jej warstwa pasmowata, jest w naszych przypadkach morfologicz-
nym wykladnikiem zaréwnc maskulinizacji zenskich zawigzkow droég
i zewnetrznych narzadow pleciowych, jak i zaburzen w gospodarce
wodno-elektrolitowej, przypominajacych chorobe Addisona. Z tego
wzgledu wydaje nam sie celowe przypomnienie pokrétce danych embrio-
logicznych i zmian struktury histologicznej tego narzadu w oparciu
0 nasze spostrzezenia. W okresie wczesno-plodowym kora nadnerczy
nie ma jeszcze w pelni wyksztaloonych warstw. U plodu diugosci okolo
20 mm widoczne sg 2 warstwy, ktore roéznig sie ukladem i budowa
komérek. Zewnetrznie ulozone komoérki majg jasng cytoplazme, wew-
netrzne natomiast ciemniejsza, ziarnista, Warstwa wewnetrzna pozo-
staje pod wplywem lozyskowej gonadotropiny i jest silniej rozwinigta
niz warstwa zewnetrzna. Po porodzie natomiast zwieksza sie znaczenie
warstiwy zewnetrznej, prawdopodobnie pod wplywem ACTH. Ukla-
danie sie komérek w pasma wiaze sie czasowo, a moze i przyczynowo
z tworzeniem sie w warstwie zewnetfrznej szczelinowatvch przestrzeni
zanikajgcych w okresie okoloporodowym. Dalszy wzrost warstw kory
posuwa sie od klebkowatej w glab ku warstwie rdzennej. Warstwa kleb-
kowata pojawia sie poczatkowo lacznie z warstwg nastepna, tworzace
wspoélng o charakterze pasmowato-lukowatym. Z tej warstwy dopiero
wyksztatca sie w pierwszych miesigcach po porodzie warstwa kilebko-
wata. Zaznacza sie juz do$¢ wyraznie zwykle okolo 3 miesigca zycia
(Bachmann, Hett). Warstwa pasmowata jest widoczna w okresie
okoloporodowym w postaci wydluzonych pasm, wchodzacych w sktad
wspomnianej warstwy wspélnej. Warstwa siatkowata jest moze najbar-
dziej zmienna. Istnieje ona w okresie plodowym, znika nastepnie
w okresie fizjologicznej inwolucji po urodzeniu i odradza sie w jakis
czas po porodzie z komorek swiezo wytworzonej warstwy klebkowatej
i pasmowate]. Czasokres fizjologicznego zanikania jest réznie okre§lany.
Zmiany zwyrodnieniowe w komorkach obserwowano juz w pierwszym
tygodniu zycia; proces ten narasta do konca pierwszego miesigca, a po-
tem stopniowo ustepuje. Wedlug Brennera proces zwyrodnienia
komorek widoczny jest juz w 4 dniu po urodzeniu, osigga szczyt réw-
niez przy koncu pierwszego miesigca i utrzymuje sie, wolno postepujac,
do konca pierwszego roku zycia. Dalsze przemiany w ukladzie warstw
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kory nadnercza zachodza w okresie pokwitania, nastepne z kolei po
30 roku zycia i trwajg do péinej starosci (Bachmann, Planel).

Wykonane sekcje dotyczyly dzieci w wieku 1, 5 i 6 miesiecy, a wiec
okresu, kiedy zmiany wsteczne w komoérkach kory sa w pelnym toku;
dotyczy to zwtlaszcza dziecka l-miesiecznego. U wszystkich dzieci stwier-
dziliSmy obraz pelnego, a nawet nadmiernego rozwoju kory nadnerczy
z wszystkimi jej warstwami. Brak cech zwyrodnienia w postaci sttusz-
czenia komérek warstw kory, nie widaé przekrwienia w warstwie siat-
kowatej, ktére powoduje rozluznienie spéjni komoérkowej, ani kropli
koloidu zjawiajacych sie w komérkach przy koncu 1 mies, zycia.
Z obrazu histologicznego nadnerczy naszych przypadkéw mozna wiec
wysnu¢ wniosek, ze nie doszlo tu do typowej dla tego okresu fizjolo-
gicznej inwolucji kory nadnerczy i wystepuje tu przerost warstw,
zwlaszcza pasmowatej. Zwiekszenie grubosci kory kojarzy sie tu ze
zwiekszeniem masy kory wskutek jej nadmiernego pofaldowania. Obraz
nadnerczy jJest wiec morfologicznym wykladnikiem zwiekszonej pro-
dukeji hormonéw sterydowych. Inkubacja tkanki z kory nadnercza
wolu wykazala, ze aldosteron wytwarza sie gléwnie w warstwie klebko-
wej a hydrokortizon w warstwie pasmowatej. Kortikosteron wytwarza
sie w obu warstwach w réwnych ilosciach (A yres). Badania Sieben-
m anna dostarczyly dowodu, ze aldosteron u ludzi jest wytwarzany
w warstwie klebkowej podobnie jak u wyzszych kregowcow. Warstwa
siatkowata ma by¢ wedlug H am a miejscem wytwarzania androgenow.
Seelen wykazal u 2 chorych w wieku 4 i 6 lat z wrodzonym prze-
rostem nadnerczy budowe histologiczng zblizong do tej, jaka atwierdza
sie dopiero po okresie fizjologicznego dojrzewania, z tym, ze warstwa
siatkowa byla jednak nieco szersza. U dzieci w tym wieku warstwa
siatkowa jest zwykle stabo rozwinieta. Warstwa pasmowata byla pra-
widlowo rozwinieta, a cytoplazma komorek wykazywala normalng
piankowatg strukture. Rozmieszczenie i podwojna tamliwoéé lipidow
byly rowniez prawidiowe.

Stwierdzone w badaniach biochemicznych upo$ledzenie syntezy hy-
drokortizonu nie znalazlo wyraznego odpowiednika morfologicznego
w strukturze warstwy pasmowatej. Z badan F el d m an a oraz wiasnych
wynika, ze wzmozonej produkcji hormonéw androgennych nie musi
towarzyszy¢ rozrost warstwy siatkowej. U trojga niemowlat widoczny
byt bardzo znaczny przerost warstwy pasmowatej, natomiast warstwa
siatkowa byla slabo zaznaczona, Poréwnujgc wyniki badan histologicz~
nych nadnerczy, wykonanych przez réznych autoréw, nalezy naszym
zdaniem wzigé pod uwage ich prawidiowy cykl rozwojowy, uzalezniony
od wieku oraz wplywu innych gruczoléw dokrewnych. ,Krzywa zy-
ciowa” nadnerczy podana przez Rottera i zmodyfikowana przez
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Baumanna (Tondury) uwidacznia dos¢ przekonywajgco stalosé
warstwy pasmowate] przy zmiennym zachowaniu sie warstwy kiebko-
wej i1 siatkowej. U niemowlat pod koniec 1 roku zycia w obrazie histo-
logicznym prawidlowej kory nadnerczy wystepuje na plan pierwszy
warstwa pasmowata, pozostale warstwy zaznaczajg sie slabo, Trojwar-
stwowoseé kory moze uledz modyfikacjom po zadzialaniu réznych przy-
czyn. W tzw. postepujacym przeksztalceniu (transformatio progressiva),
ktore wystepuje pod wplywem zwiekszonych ilosci ACTH, utkanie kory
upodabnia sie w znacznym stopniu do warstwy pasmowatej, odwrotnie
jak w przeksztalceniu ustepujgcym (transformatio regressiva). W na-
szych przypadkach kora nadnerczy wykazuje przeksztalcenie postepu-
jace, ktore jest wyrazem intensywnego wplywu endogennego ACTH.

Zwrocono uwage na dwie osobliwosci w przebiegu zespolu nadner-
czowo-plciowego powiklanego kryzami solnymi, ktére nasunety przypusz-
czenie, ze metabolizm kortikcsterydow jest w inny sposéb zmieniony niz
w zespole nie powiklanym. Pierwsza polega na tym, ze leczenie tylko
dezoksykortikosteronem, nawet w duzych dawkach, nie jest w stanie
opanowaé zaburzen elektrolitowych jak w zespole Addisona (mimo po-
dobienstwa zmian biochemicznych w krwi) (Prader i wspolpr.).
W przypadkach nie leczonych ilo$¢ dezoksykortikosteronu i aldosteronu
w moczu hie jest obnizona jak w zespole Addisona (Prader i wspétpr.,
Luetscher). Istotg drugiej jest dalsze obnizanie sie sodu oraz pod-
wyzszanie potasu w surowicy krwi i dalsze pogarszanie sie stanu kli-
nicznego pod wplywem ACTH (Lewis i Wilkins), lub stressu (za-
biegi operacyjne, zakazenia). Nasze obserwacje potwierdzaja spostrze-
zenie Stehra, ze dodatkowe zakazenia pogarszajg stan kliniczny nie-
mowlat leczonych odpowiednimi dawkami chlorku sodu, dezoksykorti-
kosteronu i kortizonu. U dzieci ze zwyklym zespolem nadnerczowo-
plciowym czynniki stressowe (np. odra) mogag wywotaé utrate sodu oraz
zapa$¢ (Voorhess i Gardner) Zaburzenia w gospodarce wodno-
elektrolitowej moga z czasem znikngé, jednak w okresie zakazen lub
w czasie zabiegu operacyjnego moga znéw pojawi¢ sie (Guran
i wspoélpr.). Obserwacje nasze potwierdzajg spostrzezenia Wilkinsa,
Pradera, Schaefera i Souchona, ze kortizon poprawia stan
chorych z zespolem utraty soli. W zespole utraty soli podobnie jak
w zwyklym zespole nadnerczowo-plciowym, poziom hydrokortizonu
i jego pochodnych w surowicy krwi jest niski, a mocz zawiera znaczne
ilosci pregnantriolu, ktéry jest metabolitem 17-hydroksyprogesteronu
(Bongiovanni i Eberlein). Przed 2 laty Bergstrand
i wspdlpr. wykazali, ze dzieci z zespolem nadnerczowo-plciowym powi-
klanym utratg sodu i hiponatriemia wydalajg z moczem zwiekszone
ilosci 17-ketopregnantriolu. Chorzy w poéZniejszym wieku wyda-
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laja ponadto duze ilosci 17-hydroksypregnanolonu (Bongiovanni
i wspélpr.). W zwyklym zespole nadnerczowo-plciowym nie wykryto
zwiekszonych ilosci 17-ketopregnantriolu i 17-hydroksypregnanolonu.
Mimo intensywnych prac badawczych nie udalo sie w zupelosci do-
tychczas wyjasnié, dlaczego w niektérych przypadkach przerostu i nad-
czvnnosci kory nadnerczy wystepuja podobne kryzy solne, jak w cho-
robie Addisona. Badania do$§wiadczalne Nehera, Kleina oraz R o-
semberga i ich wspélpr. zdaja sie przemawia¢ za istnieniem odreb-
nego hormonu wydzielania sodu (sodium diuretic hormone S.D.H., inaczej
sodium excreting factor S.E.F.), ktory jest antagonistg aldosteronu.
Natomiast Blizzard i wspdlpr. oraz Cope i Parry przytaczaja
fakty, ktore przecza istnieniu odrebnego S.E.F. Klein jest przekonany,
ze brak aldosteronu i (albo) hydrokortizonu nie wyjasnia utraty sodu
po podaniu ACTH. U osobnikébw 2z nadnerczowo-plciowym zespolem
utraty soli wystepuje: albo skupienie cial, ktére wspétzawodniczg z aldo-
steronem, albo odrebny chemicznie hormon wydzielania sodu. Jeden
lub drugi mechanizm biochemiczny ogranicza u noworodkéw oraz u nie-
ktoérych chorych z zespolem nadnerczowo-plciowym zdolnos¢ do zwiek-
szonej produkcji aldosteronu. Chorzy z przerostem nadnerczy, ale bez
objawow klinicznych utraty sodu, reaguja na podanie ACTH zwiekszona
produkcjg aldosteronu oraz zwiekszonym jego wydalaniem z moczem.
3, 16-dwuhydroksy-20-ketopregnan wyosobniony przez Nehera i jego
wspotpr. powodowal zwiekszona diureze sodu tylko u szezuréw pozba-
wionych nadnerczy. Dzialania tego nie zauwazono u szczuréw z zacho-
wanymi nadnerczami (Klein i wspélpr.) oraz u ludzi (Cope i Par-
ry). Klein rozwaza 3 mozliwosci wytlumaczenia tego zjawiska:
1) wplyw nieswoiscie dzialajgcych substancji zawartych w moczu szezu-
row pozbawionych nadnerczy, 2) 3, 16-dwuhydroksy-20-ketopregnan
pobudza nieznacznie wydzielanie sodu; wplyw ten ulega kompensacji
u cztowieka oraz u szczura z zachowanymi nadnerczami, 3) S.E.F. jest
bardzo aktywna substancja, ktora towarzyszy 3, 16-dwuhydroksy-20-
ketopregnanowi. Rozstrzygniecie, ktéora z tych mozliwosci jest najbar-
dziej zblizona do prawdy, wymaga dalszych badan.

WNIOSKI

1. Badanie chromatyny jader obojetnochlonnych granulocytéw krwi
obwodowe] oraz nablonkéw blony sluzowej jamy ustnej winno byt wy-
konane u kazdego noworodka z wada rozwojowa zewnetrznego narzadu
plciowego.

2. Zwigkszone wydalanie 17-ketosterydéw w dobowym moczu oraz
zenska ple¢ chromatynowa u niemowlgt z cechami obojnactwa sg cha-
rakterystyczne dla zespolu nadnerczowo-plciowego u dziewczynek.
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3. Zwiegkszone wydalanie 17-ketosterydow w dobowym moczu oraz
meska ple¢ chromatynowa u niemowlat z powigkszonym praciem i ma-
lymi jadrami (macrogenitosomia i microrchidism) sg typowe dla zespotu
nadnerczowo-plciowego u chlopcow.

4. Zespoly nadnerczowo-plciowe u niemowlat obojga plci moga
przebiega¢ z zagrazajacymi ich zyciu kryzami solnymi, kiére cechujg
sie hiponatriemig i hiperkaliemis.

5. Nieodzownym warunkiem opanowania niebezpiecznej utraty sodu
oraz zapewnienia prawidlowego rozwoju jest jak najszybsze uzupeinie-
nie niedoboru sodu (w postaci chlorku i cytrynianu sodu) i stale stoso-
wanie kortizonu, hydrokortizonu, prednisonu, wzglednie innych prepa-
ratow o podobnym dzialaniu.
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PE3IOME

ABTOpaMu M3JI0XKEHBI Pe3yJbTAaThl MCCIEAOBAHMIA, IIPOMU3BENEHHBIX HA
4-x mymafeHIlax BO3PACTOM OT 3 HeJAeNb 0 3,5 MecsAlleB, HaXOAAIIMXCH
Ha M3JEYEHWM B TOCIOMTAJEe, CO CIHEAYIONMM CHMHIPOMOM CUMIITOMOB:
OTCYTCTBME ammetura, pBOTa, AMappes, MNajeHMe Beca Tena, IMaHO3,
cymoporu. BHelnHye INoJioBble OpraHbl objafiajy HEKOTOPBLIMM IIPU3HA-
KaMu répmadaponMTmaMa. MnazeHnbl OZHAKO MOJYYMIIM MY2KCKHE WMe-
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Ha, TaK KaK ¥ POAMUTENM, ¥ MEIMUWHCKMI IlepcoHaa Oblam yOemAeHbI
B TOM, YTO 9T0 MAJbYMKM JIMIIL ¢ HaJdM4MeM TIumocnagyumu u Ouiarte-
P&JIBHOTO KPUIITOPXM3Ma. XPOMATHHOBBIM T0J Ha OCHOBAHMM aHAJIM3a
KPOBM ¥ CJIM3UCTOM OOOJIOYKYM POTOBOM IOJIOCTM -— 3IKEHCKMH, CXOAHBIA
¢ reHotumoM. CyTo4dHOe BBIIeNIeHMe HeWTpadbHBIX 17 — KeTOCTEPHIOB
B 3HAYMTEJLHOM Mepe — IIOBBIIIEHHOe. B CBIBOPOTKE KpoBM Habiro-
JaJUCh TUIIOHATPUEMMS M Iumepkaauemma. OQHOTO M3 MJIAAEHLIEB BBI-
Jeuusy IIepopaJibHOM M HapsSHTEpPaJIbHOM Iofadelt XJopuja HaTpud,
JE30KCUKOPTUKOCTEPOHOM, a TaK¥Xe KOPTM30HOM; OCTaJbHBIX MJaf€H-
1IeB He YyJaJoCh BBIJIEYUTb. BCKpBITHME TPOMX MJAfEHUER OOHAPYRWMIIO
HaJMuyMe AMYHMKOB, SMIEBOJOB MAaTKM M BJIATANMIIA, OTKPBIBAIOILETOCA
B 3aJHIOI0 YaCThb MOHEMCIIyCKATEeJbHOTO KaHaJa. I'ucrosiormiecKue Mce-
CHeNOBAHMSA YBEJMYEHHBIX HAJIIOYEYHMKOB OOHAPYRKMUAM 3HAUUTEIb-
HYI0 TMIepTpoduIo II0J0CATO 30HBI KOPKOBOTO BelllecTBa. Bce IpoBe-
IeHHble aBTOPaMM MCCJIEIOBAaHMA BIIOJIHE OOOCHOBBIBAIOT pPACIIO3HABA-~
HYe HAAIIOYEYHMKOBO-IIONOBOIO0 CHMHAPOMAa HOTEPM COJIeil.

ABTOpPB! 3aTeM NOABEpPraioT OOCYXKAEHMIO IIaTOT€HE3 95TOr0 CHHL-
poMa, onMpasch Ha HOBEIKe, NOCTYIHble AaHHbIe M3 HAYYHOM JnTepa-
Typel. Ilo Bceli BePOATHOCTM IMIIOHATPUMEMMS B 9TOM CHUHAPOMEe SHBJIS-
erca 9¢hdeKToM NpPEeBOCXOACTBA TOPMOHA BHIAGNCHMA HATPUA Haf
aJbJ0CTEPOHOM.

Puc. 1. Cayuait 1. Mnazenen ecsTHHeIEbHBIM.
Puc. 2. Cnyuait 1. BuewHHil nojoBoii oOpraH, OTBEPCTHE MOUEHCIYCKATEIbHOIO

KaHaja pacrooXeHo y OCHOBaHHS , lleHnca’
Puc. 3. Caywait 1. JIBofiHble KOXHBIe CKAaJKH, OKPYXAalOHIHE BHIXOL MOYEHCMYCKa-
TeJLHOrO KaHaJa.

Puc. 4. Cnyuait 1. OTpe3sok MoukM M THNEPTPOGHPOBAHHOTO HaANOYEUHHKA. YBe-
gy 6x. Jlyna.
Puc. 5. Cayudait 1. Kopa Hajnoueunuka c runeprpodueit nosmocaroil 30Hu. [eM.

n 303, ¥YBea. 100x.

Puc. 6. Cayuait 2. BHemmnuii nonoBoil orpaH, yTOMMHIEHHBbIE CKJAaAKH MOIUIOHKH.

Puc. 7. Cayuyait 2. BHyTpenHHe mNoO/MOBble OpraHbl, MaTKa H BJarajHuie OTKPHITH.

Puc. 8 Cunyuaii 2. OTpe3ok Kkopwl HafnouedHHKa C THNOTPOGHPOBAHHOH INOJOCATOM
3oHOH. 'eM. u 303. ¥YBes. 85x.

Puc. 9. Cnyuait 3. Maanenen 3,5 Mecsna.

Puc. 10. Cayuait 3. BuemHHe nHOJOBHe OrpaHH, CTpesikoil o0603HaueHo OTBEpCTHE
MCUeHCIyCKaTe/NbHOTO KaHaJsa.

Puc. 11. Cnyuait 3. Mouenonossle opranbl. BuaHbl yBesqHueHHbIE —HaINOMEYHHKH,
SINYHUKH H stileBonbl. 30HA Yyepe3 yTepo-BaTHHAJIbHBIL KaHaJ NPOHHKaeT B MOYEHCIFyCKa-
TeJIbHBI KaHaJ.

Puc. 12. Cnyuait 3. Orpe3ok HamnouyeyHHKa, TrUMepTPodHs KOPKOBOro BELECTBa,
C70il MO3TOBOTO BeillecTBa O4YeHb Y30K. I'eM. n 303. ¥Besn. 100x.

Puc. 13. Caywaii 3. Ortpesok runodusa c GasoduabHeiMu Knetkamu. Fem. u 203
YBen. 360x.

Puc. 14. Cayuait 3. Orpesok runodusa ¢ aunaoduabHbIMH KaerkaMH., FeM. u 303
YBen. 360x.
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SUMMARY

The authors present the results of clinical studies in 4 infants aged
from 3 weeks to 3'/2 months, hospitalized because of the following
symptoms: lack of appetite, vomiting, diarrhoea, loss of body weight,
cyanosis, convulsions. The appearance of the external genital organs
pointed to hermaphrodism. The children, however, had been given
masculine names, being regarded as boys with hypospadias and bila-
teral cryptorchism. The chromatin sex from blood and buccal mucosa
was feminine, which was in agreement with the genotype. The 24-hours
elimination of neutral 17-ketosteroides was considerably increased. Hy-
ponatriaemia and hyperkaliaemia were found in blood serum. One infant
was cured by peroral and parenteral administration of sodium chloride,
desoxycorticosterone and cortisone; in the remaining three infants the
treatment was unsuccessful. The post-mortem examination of these
three cases revealed the presence of ovaries, oviducts, uterus and vagina,
which communicated with the posterior part of the urethra. Histolo-
gical examination of the adrenals showed a considerable hyperplasia
of the zona fasciculata of the cortex. All these findings corroborate the
diagnosis of adreno-genital salt-loosing syndrome.

The authors discuss the pathogenesis of this syndrome, and quote
the latest available data from the literature., It is probable that hypo-
natriaemia occurring in this syndrome is the result of a predominance
of the sodium excretion hormone over aldosterone.
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