
Congenital Adrenal Hyperplasia

(CAH)

ــابه  ــت تش ــه عل ــه ب ــرد ک ــان ک ــر نش ــه را خاط ــن نکت ــد ای بای

ــر  ــکال غی ــرار دادن اش ــر ق ــد نظ ــدروژن، م ــش آن ــم افزای علای

کلاســیک CAH در مبتلایــان بــه ایــن علایــم بویــژه PCO مهــم 

ــت.  ــروری اس و ض

امــروزه بــا پیشــرفت هــای شــایان توجــه در قلمــرو علــم 

ــه  ــک ب ــای ژنتی ــخیص بیماری ه ــد تش ــهای جدی ــک، روش ژنتی

کمــک پزشــکان و بیمــاران آمــده کــه عــلاوه بــر تشــخیص ســریع 

و قطعــی مبتلایــان و ناقــلان ســالم، امــکان تشــخیص قبــل از تولــد 

ــد. ــم آورده ان ــز فراه ــان زودرس را نی و درم

چه کسانی از تشخیص مولکولی )CAH( سود می برند؟

ــد  ــل از تول ــخیص قب ــی CAH، تش ــز مولکول ــی آنالی ــدف اصل ه

ــلی و  ــام تناس ــل ابه ــاری از قبی ــوارض بیم ــروز ع ــری از ب و جلوگی

ــه  ــی ک ــن در خانواده های ــت. بنابرای ــال اس ــنده آدرن ــلات کش حم

ــاری در  ــبب بیم ــیون مس ــدا موتاس ــد، ابت ــلا دارن ــد مبت ــک فرزن ی

افــراد خانــواده تعییــن و بــه محــض متوجــه شــدن حاملگــی بعــدی، 

از هفتــه ی 6-5 بــارداری، درمــان بــا دگزامتــازون در مــادر شــروع 

مــی شــود.

ســپس در هفتــه 12-10 بــارداری نمونــه گیــری از پرزهــای 

ــیCVS(1( انجــام شــده و پــس از تعییــن جنســیت جنیــن،    کوریون

ــر  ــرد و چنانچــه جنیــن دخت ــز صــورت مــی گی ــی نی ــز مولکول آنالی

ــد. ــه می یاب ــارداری ادام ــان ب ــا پای ــان ت ــد درم باش

گــروه هــدف دیگــر در تشــخیص مولکولــی، مبتلایــان اشــکال غیــر 

کلاســیک مــی باشــند. متاســفانه بــا توجــه بــه شــیوع بســیار بــالای 

ــا  ــم ب ــابه علائ ــررس و تش ــرات دی ــت تظاه ــه عل ــلال، ب ــن اخت ای

ــی  ــه کاف ــورد توج ــلال م ــن اخت ــم، ای ــل هیپرآندروژنیس ــایر عل س

قــرار نمی گیــرد. بــا در نظــر گرفتــن ایــن بیمــاری و تعییــن 

ــل  ــخیص قب ــوان در تش ــن می ت ــبب، همچنی ــیون های مس موتاس

ــان بهــره جســت. ــن مبتلای ــدان ای ــد فرزن از تول

در مطالعــه ای کــه در شــمال شــرق ایــران صــورت گرفــت 

ــای  ــاری در حــدود 90% از کروموزوم ه موتاســیون های مســبب بیم

ــری  ــای بکارگی ــون از روش ه ــم اکن ــد ه ــن ش ــه تعیی ــورد مطالع م

شــده در ایــن مطالعــه در تشــخیص مبتلایــان انــواع نقــص آنزیــم 

21-هیدروکســیلاز و همچینــن تشــخیص قبــل از تولــد ایــن 

ــود. ــی ش ــتفاده م ــلال اس اخت

1-Chorionic  Villus  Sampling



تشــخیص ایــن نــوع بــه علــت تشــابه بــا ســایر علــل 

ــا آنهــا، از اهمیــت ویــژه ای  هیپرآندروژنیســم و درمانــی متفــاوت ب

برخــوردار اســت.

ژن آنزیم 21 هیدروکسیلاز

ژن CYP21 مســتقر روی بــازوی کوتــاه کرومــوزوم 6 ، کدکننــده 

آنزیــم 21 هیدروکســیلاز بــه حســاب مــی آیــد و تــا کنــون بیــش از 

60 نــوع موتاســیون مختلــف مســبب بیماری، بــر روی آن شناســایی 

ــده است.  ش

تشخیص 

تشــخیص CAH بــر اســاس علایــم بالینــی و یافته هــای 

ــی  ــم بالین ــی علای ــور کل ــه ط ــرد. ب ــورت می گی ــگاهی ص آزمایش

ــی  ــای اول زندگ ــه ه ــام تناســلی، در هفت ــد شــامل ابه ــدو تول در ب

ــوغ زودرس،  ــورت بل ــه ص ــر ب ــنین بالات ــال و در س ــلات آدرن حم

آکنــه، هیرسوتیســم، اختــلالات قاعدگــی و نازایــی می باشــند. 

مختلــف  درجــات  شــامل  شــایع  آزمایشــگاهی  یافته هــای 

ــترون  ــی پروژس ــش 17 هیدروکس ــی و افزای ــی، هیپوناترم هیپرکالم

می باشــد. 

CAH هیپرپــلازی مــادرزادی آدرنــال اســت و بــه گروهــی از 

اختــلالات ارثــی اتوزومــال مغلــوب اطــلاق مــی شــود کــه در آنهــا 

ــد  ــا چن ــک ی ــود ی ــر کمب ــال در اث ــتروئیدهای قشــر آدرن ــنتز اس س

آنزیــم ضــروری مختــل مــی شــود. در کلیــه مــوارد ســنتز کورتیــزول 

 ACTH کاهــش یافتــه و باعــث افزایــش جبرانــی ترشــح هورمــون

و در نتیجــه افزایــش حجــم )هیپرپــلازی( قشــر آدرنــال مــی گــردد.

CAH شــایع تریــن علــت ابهــام تناســلی بــه شــمار مــی آیــد و در 

ــم 21-هیدروکســیلاز رخ  ــود آنزی ــر کمب ــوارد در اث ــش از %90 م بی

ــد  ــش تولی ــه کاه ــر ب ــم منج ــن آنزی ــود ای ــص و کمب ــد. نق می ده

کورتیــزول بــا یــا بــدون کاهــش آلدوســترون و در نهایــت افزایــش 

ــردد. ــال می گ ــر آدرن ــه از قش ــی مردان ــای جنس هورمون ه

انواع نقص آنزیم 21-هیدروکسیلاز

بســته بــه شــدت نقــص آنزیــم 21-هیدروکســیلاز طیــف وســیعی از 

علائــم بالینــی وجــود دارد و از انــواع کلاســیک یــا شــدید تــا انــواع 

غیــر کلاســیک یــا خفیــف متغیــر مــی باشــد.

انــواع کلاســیک بــا میــزان بــروز 1/10000 تولــد زنــده، بــه دو گــروه 

 )SV(2 و فــرم ســاده ابهــام جنســی )SW(1 از دســت دهنــده نمــک

ــام  ــروه ابه ــن گ ــی ای ــت بالین ــن علام ــی شــوند. بارزتری تقســیم م

دســتگاه تناســلی جنیــن هــای مونــث اســت.

1- Salt Wasting

2- Simple Virilizing

ــلاوه  ــت ع ــاری اس ــکل بیم ــن ش ــدید تری ــه ش ــوع SW ک در ن

ــز  ــود آلدوســترون نی ــرد دچــار کمب ــزول، ف ــد کورتی ــر نقــص تولی ب

ــد  ــلی متول ــام تناس ــا ابه ــد ب ــدو تول ــر در ب ــاران دخت ــد. بیم می باش

ــت  ــه عل ــس ب ــه هــای اول زندگــی هــر دو جن می شــوند و در هفت

ــلات  ــار حم ــت دچ ــن اس ــزول ممک ــترون و کورتی ــود آلدوس کمب

ــخیص و  ــدم تش ــورت ع ــده و در ص ــال ش ــار آدرن ــدید و مرگب ش

درمــان بــه موقــع جــان خــود را از دســت بدهنــد. در نــوع SV کــه 

ــد  ــیلاز رخ می ده ــم 21-هیدروکس ــبی آنزی ــص نس ــال نق ــه دنب ب

کمبــود آلدوســترون وجــود نداشــته و اغلــب در بــدو تولــد در نــوزادان 

دختــر بــا ابهــام تناســلی قابــل تشــخیص اســت. تشــخیص در ســایر 

مــوارد گاه تــا چندیــن ســال بــه تعویــق مــی افتد و بــا بلــوغ زودرس 

ــد. ــر می کن ــرها تظاه در پس

ــر  ــر در ه ــروز 1-2 نف ــزان ب ــا می ــیک ب ــر کلاس ــکال غی اش

هــزار تولــد زنــده ) در بعضــی جوامــع 3-4 نفــر در هــر صــد تولــد 

ــه حســاب  ــا ب ــوب در دنی ــال مغل ــلال اتوزوم ــده( شــایع ترین اخت زن

می آینــد. هماننــد اشــکال کلاســیک، ایــن نــوع مــی توانــد در هــر 

ــه،  ــوغ زودرس، آکن ــل بل ــم هیپرآندروژنیســم )از قبی ــا علای ســنی ب

ــتیک و  ــی کیس ــدان پل ــی، تخم ــلالات قاعدگ ــم، اخت هیروسوتیس

ــوع  ــن ن ــیک در ای ــکال کلاس ــر خــلاف اش ــد. ب ــروز کن ــی( ب نازای

ــدارد. ــام تناســلی وجــود ن ابه


