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Niedoczynność nadnerczy
i przysadki u noworodka

Cele: Po przeczytaniu tego artykułu czytelnik powinien umieć:
1. Rozpoznawać objawy niewydolności nadnerczy i niedoczynności przysadki

u noworodka.
2. Określić przyczynę niedoczynności gruczołu z wykorzystaniem dostępnych testów

hormonalnych i badań obrazowych.
3. Przedstawić właściwą substytucję hormonalną.

STRESZCZENIE
Zarówno niedoczynność nadnerczy, jak i przysadki mogą się ujawnić gwałtownie wstrząsem
i zatrzymaniem krążenia, lub stopniowo osłabieniem dziecka i brakiem przyrostu masy cia-
ła. Leczenie, które ratuje w tych przypadkach życie, jest bezpieczne i proste. Wczesne rozpo-
znanie omawianych nieprawidłowości zmniejsza ryzyko śmierci dziecka lub trwałego
uszkodzenia mózgu na skutek hipoglikemii i wtórnej niedoczynności tarczycy. W artykule
przedstawiono główne przyczyny niedoczynności nadnerczy i przysadki oraz ich obraz klinicz-
ny w okresie noworodkowym, omówiono pokrótce badania pozwalające na ocenę czynno-
ści przysadki i nadnerczy oraz podstawy prowadzenia substytucji hormonalnej.

Wprowadzenie
W większości przypadków niedoczynność nadnerczy u noworodka spowodowana jest nie-
doczynnością przysadki (tzw. wtórna niedoczynność nadnerczy) lub niedostateczną czyn-
nością samych nadnerczy (tzw. pierwotna niedoczynność nadnerczy) na skutek mutacji
pojedynczego genu, która może prowadzić do niedorozwoju nadnerczy, upośledzenia syn-
tezy steroidów lub do steroidooporności (tab. 1). Niezależnie od przyczyny niedoczynno-
ści nadnerczy, jej katastrofalne objawy – wstrząs, hipoglikemia i bezdech – mogą wystąpić
u dziecka już w pierwszych dniach po urodzeniu, ale zdarza się też, że rozwijają się niepo-
strzeżenie w ciągu kilku tygodni jako niechęć do jedzenia, wymioty i brak przyrostu masy
ciała. Do przyczyn nabytej niewydolności nadnerczy należy zahamowanie ich czynności
na skutek leczniczego stosowania glikokortykosteroidów w okresie płodowym lub nowo-
rodkowym. Rzadko niewydolność nadnerczy wiąże się z ciężkim obustronnym krwoto-
kiem do nadnerczy.

W przypadku niedoczynności przysadki wydzielanie aldosteronu jest zachowane i po-
zostaje pod kontrolą układu renina-angiotensyna, niezależnego od hormonu adrenokorty-
kotropowego (ACTH). Niedobór glikokortykoidów może się więc przejawić wstrząsem
lub hipoglikemią, nie obserwuje się jednak hiperkaliemii ani głębokiej hiponatremii. Pier-
wotna niewydolność nadnerczy różni się również od wtórnej rodzajem nieprawidłowości
rozwoju narządów płciowych. U chłopca 46,XY z niedoczynnością przysadki można
stwierdzać niedorozwój prącia i wnętrostwo na skutek niedostatecznego wydzielania go-
nadotropin w okresie płodowym, ale narządy płciowe nie są obojnacze. Niektórym posta-
ciom wrodzonego defektu syntezy kortyzolu towarzyszy obojnactwo narządów płciowych
spowodowane zaburzeniami biosyntezy androgenów w okresie płodowym – nadmierną
u dziewcząt 46,XX lub niedostateczną u chłopców 46,XY. Szczegółowe omówienie zagad-
nienia obojnaczych narządów płciowych u noworodka wykracza poza zakres tego opraco-
wania. Tutaj nadmienimy tylko, że u chłopca 46,XY niedostatecznie wykształcone narządy
płciowe typu męskiego lub całkowita ich feminizacja bywa następstwem proksymalnego
bloku syntezy kortykosteroidów, np. w wyniku mutacji StAR lub 3BHSD2. W Ameryce
Północnej noworodek będący genotypową dziewczynką 46,XX z cechami wirylizacji, ob-
ciążony jest na ogół niedoborem 21-hydroksylazy.

Wrodzona pierwotna niedoczynność nadnerczy
Opisano już tło genetyczne dysgenezji kory nadnerczy, bloków syntezy steroidów oraz ze-
społów niewrażliwości na steroidy. Tu zostaną omówione sytuacje, które mogą wiązać się
z niewydolnością nadnerczy w okresie noworodkowym.
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Dysgenezja kory nadnerczy
Znane są co najmniej dwie przyczyny dysgenezji kory
nadnerczy. W niedalekiej przyszłości zostanie ich praw-
dopodobnie odkrytych więcej. Mutacje polegające
na utracie funkcji DAX1 prowadzą do zespołu znanego
pod historyczną nazwą wrodzonej hipoplazji nadnerczy,
której towarzyszy hipogonadyzm hipogonadotropowy.
Nieliczne przypadki wrodzonej hipoplazji nadnerczy
przypisywano również mutacji genu SF1 (czynnik stero-
idogenezy 1), w którym podobnie jak w DAX1 zakodo-
wany jest jądrowy czynnik transkrypcyjny, który ulega
ekspresji zarówno w gonadach, jak i korze nadnerczy.
W przypadku omawianych mutacji można oczekiwać
niedoboru wszystkich steroidów kory nadnerczy, choć
nie zawsze ujawnia się on w okresie życia płodowego.

Następstwa niedoboru poszczególnych enzymów
ważnych w procesie steroidogenezy można częściowo
przewidzieć na podstawie znanego od 50 lat szlaku bio-
syntezy steroidów (rycina). Obraz kliniczny może wy-
kazywać różnice zależnie od zaistniałej mutacji oraz
stopnia, w jakim defekt dotyczy warstwy kłębkowatej,
pasmowatej i gonad. Stwierdza się je rzadko, a wystę-
powanie poszczególnych zaburzeń zależy od badanej po-
pulacji.

Upośledzenie odcinania łańcucha bocznego
cholesterolu cytochromu P450
Zaburzenie dotyczy usuwania łańcucha bocznego chole-
sterolu, które umożliwia powstanie pregnenolonu. Cho-
robotwórcze mutacje genu kodującego enzym desmolazę
cholesterolową (CYP11A1) występują bardzo rzadko.
Utrudnienie tego etapu przemian spowodowane jest za-

zwyczaj mutacją w genie dla StAR, „białka ostrej regulacji
steroidowej” (acute steroid regulatory protein), które po-
średniczy w przeniesieniu cholesterolu przez błonę mito-
chondrialną do miejsca działania enzymu odcinającego
łańcuch boczny. To zaburzenie dość często występuje
u Japończyków i Arabów zamieszkujących Palestynę.
Niezdolność zmetabolizowania cholesterolu prowadzi do
rozwinięcia się dużych, przeładowanych tłuszczami nad-
nerczy, skąd bierze się tradycyjna nazwa tego zespołu cho-
robowego „wrodzony lipoidowy przerost nadnerczy”.
Stężenie wszystkich klas kortykosteroidów we krwi jest
niskie, choć przełom nadnerczowy z utratą soli może się
nie rozwijać przez całe tygodnie. Zaburzenie dotyczy rów-

RYCINA. Niedobory enzymatyczne mogące prowadzić do niedoczynności nadnerczy u noworodka. DHEA = dehydroepiandrosteron,
HSD = dehydrogenaza hydroksysteroidowa

TABELA 1. Rodzaje niedoczynności
nadnerczy u noworodka

Pierwotna niedoczynność nadnerczy
• Wrodzona

– Dysgenezja kory nadnerczy: DAX1, SF1
– Zaburzenia enzymatyczne biosyntezy hormonów

steroidowych: StAR, HSD3B2, CYP21, CYP11B2
– Upośledzenie wrażliwości na związki steroidowe:

pseudohipoaldosteronizm, rodzinna niewrażliwość na ACTH
• Nabyta: obustronny krwotok do nadnerczy
Wtórna niedoczynność nadnerczy
• Niedoczynność przysadki: stosowanie glikokortykosteroidów

egzogennych

ACTH – hormon adrenokortykotropowy

Cholesterol
(StAR)

CYP17 CYP17
CYP11A1

Pregnenolon 17-OH-pregnenolon DHEA

3β-HSD

Progesteron 17-OH-progesteron Androstendion

CYP21 17β-HSD

Deoksykortykosteron 11-deoksykortyzol Testosteron

CYP11B2 CYP11B1 5α-reduktaza

Aldosteron Kortyzol Dihydrotestosteron

X

X

X

X
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W większości przypadków niedoczynność nadnerczy u noworodka spowodowana jest nie-
doczynnością przysadki (tzw. wtórna niedoczynność nadnerczy) lub niedostateczną czyn-
nością samych nadnerczy (tzw. pierwotna niedoczynność nadnerczy) na skutek mutacji
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steroidowej” (acute steroid regulatory protein), które po-
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Stężenie wszystkich klas kortykosteroidów we krwi jest
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– Dysgenezja kory nadnerczy: DAX1, SF1
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steroidowych: StAR, HSD3B2, CYP21, CYP11B2
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Wtórna niedoczynność nadnerczy
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Pregnenolon 17-OH-pregnenolon DHEA
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Progesteron 17-OH-progesteron Androstendion
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Nie do czyn ność nad ner czy i przy sad ki u no wo rod ka

nież ją der, więc ge no ty po wi chłop cy 46,XY mo gą fe no ty -
po wo być dziew czyn ka mi lub przed sta wiać za le d wie nie -
znacz ne ce chy an dro ge ni za cji, a ją dra moż na na ogół
wy czuć w ob rę bie fał dów war go wo -mosz no wych.

Nie do bór de hy dro ge na zy 3-β-hy drok sy ste ro ido -
wej ty pu 2
Ten en zym ka ta li zu je prze mia nę pre gne no lo nu do pro -
ge ste ro nu, 17-hy drok sy pre gne no lo nu do 17-hy drok sy -
pro ge ste ro nu oraz de hy dro epian dro ste ro nu (DHEA)
do an dro sten dio nu. Jak moż na się spo dzie wać, mu ta -
cje w ob rę bie ge nu dla te go en zy mu (HSD3B2) pro wa -
dzą do prze ło mu nad ner czo we go z ze spo łem utra ty
so li. U dziew czyn ki 46,XX moż na stwier dzać ce chy ła -
god nej wi ry li za cji spo wo do wa nej ob wo do wą kon wer sją
DHEA do an dro sten dio nu pod wpły wem spo krew nio -
ne go en zy mu de hy dro gen zy 3-β-hy drok sy ste ro ido wej
ty pu 1, na to miast u chłop ców 46,XY moż na stwier dzić
znacz ne upo śle dze nie an dro ge ni za cji. Ak tyw ność en zy -
mu 3-β-HSD -1 by wa przy czy ną trud no ści dia gno stycz -
nych, po nie waż stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu we
krwi ob wo do wej mo że być wy so kie, choć stę że nia sub -
stra tów DHEA i 17-hy drok sy pre gno lo nu są znacz nie
wyż sze.

Nie do bór 21-hy drok sy la zy
Mu ta cje w ge nie CY P21 ko du ją cym 21-hy drok sy la zę
sta no wią w Ame ry ce Pół noc nej naj pow szech niej szą
przy czy nę wro dzo ne go prze ro stu nad ner czy. W je go
po sta ci kla sycz nej z ze spo łem utra ty so li do prze ło mu
nad ner czo we go do cho dzi w 1-4 ty go dniu ży cia, z to -
wa rzy szą cy mi hi po na tre mią i hi per ka lie mią oraz
wstrzą sem. U no wo rod ków 46,XX stwier dza się ce -
chy wi ry li za cji, po nie waż syn te za an dro ge nów w szla -
ku C19 za cho dzi pra wi dło wo i zo sta je do dat ko wo
po bu dzo na przez ACTH, wy dzie la ny w zwięk szo nej
ilo ści w od po wie dzi na nie do bór kor ty zo lu i hi po wo -
le mię. U chłop ców 46,XY stwier dza się du że prą cie
i nad mier ną pig men ta cję mosz ny. Daw niej wie lu
z nich umie ra ło z po wo du zbyt póź ne go roz po zna nia.
Po 24-48 h ży cia dia gno stycz ne dla te go ze spo łu cho -
ro bo we go jest znacz nie pod wyż szo ne stę że nie 17-hy -
drok sy pro ge ste ro nu w su ro wi cy. Po mia ry stę że nia
17-hy drok sy pro ge ste ro nu są te raz włą czo ne do ba dań
prze sie wo wych no wo rod ków, co uła twia usta le nie roz -
po zna nia u chłop ców.

Stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu po 24 h ży cia osią -
ga za zwy czaj poziom dia gno stycz nie wy so ki u cho rych
dzie ci, ale jest rów nież pod wyż szo ne u wcze śnia ków, co
mo że utrud nić wła ści wą in ter pre ta cję. W jed nym z ba dań
za kres war to ści od nie sie nia stę że nia 17-hy drok sy pro ge -
ste ro nu w trze cim dniu ży cia u 16 dzie ci uro dzo nych
o cza sie wy no sił 7-17 ng/dl, w in nym na to miast stę że nie
ozna cza ne od dnia na ro dzin do 5 dnia ży cia wy no si ło po -
ni żej 420 ng/dl. War to ści od nie sie nia u dzie ci uro dzo nych
przed wcze śnie za miesz czo no w ta be li 2.

Nie do bór syn ta zy al do ste ro nu
Mu ta cje CY P11B2 wy stę pu ją rzad ko, ale opi sa no spo -
wo do wa ny tym de fek tem prze łom nad ner czo wy u no -
wo rod ka z to wa rzy szą cy mi hi po na tre mią i hi per ka lie mią.
Ob ja wy ta kie są bar dziej praw do po dob ne w przy pad ku
pseu do hi po al do ste ro ni zmu. W przy pad ku nie do bo ru syn -
ta zy al do ste ro nu wy dzie la nie gli ko kor ty ko idów i an dro ge -
nów po win no być pra wi dło we.

Upo śle dze nie wraż li wo ści na kor ty ko ste ro idy
Wro dzo na opor ność na mi ne ra lo kor ty ko idy lub gli ko -
kor ty ko idy mo że pro wa dzić do ostrej nie wy dol no ści
nad ner czy u ma łe go dziec ka. W przy pad ku pseu do hi po -
al do ste ro ni zmu ze spół utra ty so li z nie do ci śnie niem tęt -
ni czym, od wod nie niem i hi per ka lie mią spo wo do wa ny jest
mu ta cją w ge nie dla re cep to ra al do ste ro nu NR3C2 lub
jed ne go z trzech ge nów ko du ją cych efek tor al do ste ro nu,
czy li na błon ko wy ka nał so do wy. W ro dzin nej nie wraż li -
wo ści na ACTH ak tyw ność mi ne ra lo kor ty ko idów jest
pra wi dło wa, ale u ma łe go dziec ka wy stę pu ją hi po gli ke -
mia i nie do ci śnie nie spo wo do wa ne nie do bo rem gli ko kor -
ty ko idów. Przy czy ną mo że być mu ta cja w ob rę bie jed ne go
z wie lu ge nów. Tyl ko w mniej szo ści przy pad ków do ty czy
ona ge nu dla re cep to ra ACTH.

Na by ta nie do czyn ność nad ner czy
Na by tą nie do czyn ność nad ner czy u no wo rod ka stwier dza
się rzad ko, po nie waż jej przy czy ny, ta kie jak cho ro ba au -
to im mu no lo gicz na, ad re no leu ko dy stro fia oraz cho ro by
na cie ko we i ziar ni nia ko we, roz po zna wa ne u star szych
dzie ci i do ro słych, rzad ko wy stę pu ją w wie ku wcze sno -
dzie cię cym. Nie za leż nie od wie ku pa cjen ta stwier dza się
nie kie dy wtór ną nie do czyn ność nad ner czy spo wo do wa -
ną sto so wa niem eg zo gen nych gli ko kor tyk ste ro idów
w daw kach far ma ko lo gicz nych. Czyn ność nad ner czy pło -

Wiek od za płod nie nia (tyg.) <30 30 32 34 �≥36

17-OHP (ng/dl) 10-90% 166-1192 119-837 126-861 73-470 98-293
Me dia na 477 407 285 250 170

*23 chłop ców uro dzo nych w 29±1,5 ty go dniu cią ży, ba da nych dłu go ter mi no wo po 5 dniu ży cia. Da ne za Al -Sa edi et al, 1995
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du mo że zo stać za ha mo wa na pod wpły wem dek sa me ta zo -
nu już w pierw szym try me strze, ale kli nicz ne ob ja wy nie -
doczynno ści nad ner czy spo wo do wa nej sto so wa niem
eg zo gen nych gli ko kor ty ko ste ro idów wy stę pu ją sto sun ko -
wo rzad ko. Kor ty zol i pred ni zon po cho dzą ce od mat ki
ule ga ją prze mia nom me ta bo licz nym pod wpły wem pło -
do wej i ło ży sko wej de hy dro ge na zy 11-β-hy drok sy ste ro -
ido wej, dzię ki cze mu pred ni zon przyj mo wa ny przez
mat kę na wet w du żej daw ce nie wpły wa nie ko rzyst nie
na płód i no wo rod ka. Dek sa me ta zon i je go izo mer β-me -
ta zon prze kra cza ją jed nak ba rie rę ło ży sko wą, od dzia łu ją
na or ga nizm pło du i dla te go są nie kie dy sto so wa ne w ce -
lach te ra peu tycz nych. Krót kie okre sy le cze nia przed uro -
dze niem lub krót ko po nim są ob cią żo ne nie wiel kim
ry zy kiem za ha mo wa nia czyn no ści nad ner czy. Le cze nie
prze kra cza ją ce 10-14 dni mo że spo wo do wać upo śle dze nie
czyn no ści nad ner czy, choć je go ob ja wy u ma łych dzie ci
wy stę pu ją rzad ko, na wet je śli stę że nie kor ty zo lu we krwi
jest ni skie. Nie za le ca się w tych przy pad kach ru ty no wej
su ple men ta cji kor ty zo lem. Każ de go no wo rod ka, u któ re -
go sto so wa no gli ko kor tyk ste ro idy w du żych daw kach dłu -
żej niż przez 10-14 dni, na le ży uwa żać za ob cią żo ne go
pew nym ry zy kiem, co wska zu je na po trze bę szyb kie go po -
da nia hy dro kor ty zo nu w przy pad ku nie wy ja śnio ne go
spad ku ci śnie nia lub hi po gli ke mii oraz ja ko przy go to wa -
nie przed ope ra cją.

Krwo tok do nad ner czy naj czę ściej roz po zna wa ny jest
już po fak cie, gdy u ma łe go dziec ka, ba da ne go z in ne go
po wo du, stwier dza się przy pad ko wo zwap nie nia w oko -
li cy nad ner cza. Do obu stron ne go, ob ja wo we go krwo to -
ku do nad ner czy do cho dzi za zwy czaj u chłop ców du żych
w sto sun ku do wie ku cią żo we go, po trud nym po ro dzie
lub z ko agu lo pa tią. Nad ner cza utrzy mu ją zwy kle wy dzie -
la nie kor ty zo lu ade kwat ne do wa run ków stre su, na wet
w przy pad ku po socz ni cy, ale u cho re go dziec ka czę sto
stwier dza się w tych przy pad kach nie do ci śnie nie, dla te go
roz sąd ne jest za sto so wa nie hy dro kor ty zo nu, przy naj mniej
do cza su ozna cze nia stę że nia kor ty zo lu we krwi.

Roz po zna wa nie nie doczyn no ści nad ner czy
Wy so kie stę że nie kor ty zo lu w przy god nym ozna cze niu
do star cza wy star cza ją cej in for ma cji i, po za przy pad ka mi
nie do bo ru 21-hy drok sy la zy, po zwa la wy klu czyć nie do -
bór gli ko kor ty ko  idów i ACTH. U no wo rod ków czę sto
stwier dza się jed nak stę że nia, któ re nie po zwa la ją wy -
cią gnąć wnio sku na wet w sy tu acji nie do ci śnie nia i hi po -
gli ke mii, a więc ni skie (<10 µg/dl [275,9 nmol/l])
przy god ne stę że nie kor ty zo lu nie za wsze świad czy
o pier wot nej cho ro bie nad ner czy. Po moc ny by wa test sty -
mu la cyj ny z ACTH lub glu ka go nem. W go dzi nę po do -
żyl nym po da niu ko sy n tro pi ny (AC TH1 -24 ) 100 µg/m2 lub
w 2-3 h po do żyl nym po da niu 50 µg/kg glu ko go nu stę że -
nie kor ty zo lu po win no prze kro czyć 15-20 µg/dl [413,8-
551,8 nmol/l].

W przy pad ku bra ku en zy mu stę że nie je go sub stra tu
prze kra cza za zwy czaj 20-100-krot nie war to ści pra wi dło -

we. W przy pad ku nie do bo ru de hy dro ge na zy 3-β-hy drok -
sy ste ro ido wej stwier dza się bar dzo wy so kie stę że nie
DHEA i 17-hy drok sy pre gne no lo nu, na to miast w przy -
pad ku nie do bo ru 21-hy drok sy la zy pod wyż szo ne jest
stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu. Nie do bo ro wi StAR
i wro dzo nej hi po pla zji nad ner czy to wa rzy szą ni skie stę że -
nia wszyst kich związ ków ste ro ido wych za wie ra ją cych 19
i 21 ato mów wę gla w czą stecz ce. W przy pad kach bu dzą -
cych wąt pli wo ści moż na spraw dzić sto su nek stę żeń DHEA
do an dro sten dio nu i 17-hy drok sy pre gne no lo nu do 17-hy -
drok sy pro ge ste ro nu w 1 h po po da niu 100 µg/m2 ko sy no -
tro pi ny. Po dob nie jak w in nych za bu rze niach do ty czą cych
re cep to rów dla hor mo nów, w przy pad ku pseu do hi po al -
do ste ro ni zmu stę że nie al do ste ro nu we krwi jest wy so kie.

Le cze nie ostrej nie doczyn no ści nad ner czy
Substytucja hor mo nal na jest bez piecz na i mo że ura to wać
ży cie cho re go. Neo na to lo dzy nie po win ni wa hać się
przed em pi rycz nym le cze niem dziec ka, któ re go ży ciu za -
gra ża nie bez pie czeń stwo, za nim otrzy ma ją wy ni ki za le co -
nych wcze śniej ba dań. Za sto so wa nie eg zo gen nych
gli ko kor ty ko ste ro idów mo że za ciem nić ob raz, dla te go, je -
śli to moż li we, na le ży przed roz po czę ciem le cze nia po brać
krew do ba da nia. W ce lu za pew nie nia do sta tecz nej per -
fu zji tka nek i pod nie sie nia stę że nia glu ko zy we krwi, nie -
zbęd ne by wa za sto so wa nie do żyl ne go wle wu roz two ru
glu ko zy i izo to nicz ne go roz two ru NaCl. Na le ży jak naj -
szyb ciej roz po cząć do żyl ne le cze nie hy dro kor ty zo nem
w daw ce do bo wej 50-100 mg/m2 w 4-6 daw kach po dzie -
lo nych lub w cią głym wle wie do żyl nym. Hy dro kor ty zon
sto so wa ny w du żych daw kach wy ka zu je ak tyw ność mi ne -
ra lo kor ty ko ido wą, ale je śli nie za pew nia to wy rów na nia
hi per ka le mii lub ze spo łu utra ty so li, za le ca się do dat ko -
we za sto so wa nie flu dro kor ty zo nu w po je dyn czej daw ce
do bo wej 0,05-0,1 mg do ust nie i kon ty nu ację le cze nia
w ko lej nych dniach.

Nie do czyn ność przy sad ki
Nie wy dol no ści nad ner czy wtór nej do nie do czyn no ści
przy sad ki to wa rzy szy zapaść krążeniowa i hi po gli ke mia
spo wo do wa ne nie do sta tecz nym wy dzie la niem ACTH. Hi -
po gli ke mia mo że wy stą pić rów nież u no wo rod ka z izo lo -
wa nym nie do bo rem hor mo nu wzro stu (GH). (Izo lo wa ny
nie do bór GH czę ściej prze ja wia się je dy nie nie do sta tecz -
nym wzra sta niem w póź niej szych okre sach dzie ciń stwa.)
Po dob nie jak w przy pad ku nie wy dol no ści nad ner czy,
zna ne są mu ta cje po je dyn czych ge nów, któ re mo gą spo -
wo do wać nie do czyn ność przy sad ki, ale moż na ni mi do -
tych czas wy ja śnić tyl ko nie wiel ką część stwier dza nych
przy pad ków. Przy czy nę nie do czyn no ści przy sad ki mo że
sta no wić każ da mal for ma cja lub uraz mó zgu do ty czą cy
sio dła tu rec kie go lub pod wzgó rza. No wo ro dek z nie -
wiel ką na wet mal for ma cją twa rzo czasz ki w li nii po -
środ ko wej, ta ką jak roz sz czep war gi lub po je dyn czy
sie kacz gór ny, za gro żo ny jest dys funk cją przy sad ki. 
Nie do czyn ność przy sad ki stwier dza się rów nież u oko -

058_064_dempsher:Layout 2 2009-04-10 14:47 Page 61

www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie

http://www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie


60 | Pediatria po Dyplomie Vol. 13 Nr 2, Kwiecień 2009

Nie do czyn ność nad ner czy i przy sad ki u no wo rod ka

nież ją der, więc ge no ty po wi chłop cy 46,XY mo gą fe no ty -
po wo być dziew czyn ka mi lub przed sta wiać za le d wie nie -
znacz ne ce chy an dro ge ni za cji, a ją dra moż na na ogół
wy czuć w ob rę bie fał dów war go wo -mosz no wych.

Nie do bór de hy dro ge na zy 3-β-hy drok sy ste ro ido -
wej ty pu 2
Ten en zym ka ta li zu je prze mia nę pre gne no lo nu do pro -
ge ste ro nu, 17-hy drok sy pre gne no lo nu do 17-hy drok sy -
pro ge ste ro nu oraz de hy dro epian dro ste ro nu (DHEA)
do an dro sten dio nu. Jak moż na się spo dzie wać, mu ta -
cje w ob rę bie ge nu dla te go en zy mu (HSD3B2) pro wa -
dzą do prze ło mu nad ner czo we go z ze spo łem utra ty
so li. U dziew czyn ki 46,XX moż na stwier dzać ce chy ła -
god nej wi ry li za cji spo wo do wa nej ob wo do wą kon wer sją
DHEA do an dro sten dio nu pod wpły wem spo krew nio -
ne go en zy mu de hy dro gen zy 3-β-hy drok sy ste ro ido wej
ty pu 1, na to miast u chłop ców 46,XY moż na stwier dzić
znacz ne upo śle dze nie an dro ge ni za cji. Ak tyw ność en zy -
mu 3-β-HSD -1 by wa przy czy ną trud no ści dia gno stycz -
nych, po nie waż stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu we
krwi ob wo do wej mo że być wy so kie, choć stę że nia sub -
stra tów DHEA i 17-hy drok sy pre gno lo nu są znacz nie
wyż sze.

Nie do bór 21-hy drok sy la zy
Mu ta cje w ge nie CY P21 ko du ją cym 21-hy drok sy la zę
sta no wią w Ame ry ce Pół noc nej naj pow szech niej szą
przy czy nę wro dzo ne go prze ro stu nad ner czy. W je go
po sta ci kla sycz nej z ze spo łem utra ty so li do prze ło mu
nad ner czo we go do cho dzi w 1-4 ty go dniu ży cia, z to -
wa rzy szą cy mi hi po na tre mią i hi per ka lie mią oraz
wstrzą sem. U no wo rod ków 46,XX stwier dza się ce -
chy wi ry li za cji, po nie waż syn te za an dro ge nów w szla -
ku C19 za cho dzi pra wi dło wo i zo sta je do dat ko wo
po bu dzo na przez ACTH, wy dzie la ny w zwięk szo nej
ilo ści w od po wie dzi na nie do bór kor ty zo lu i hi po wo -
le mię. U chłop ców 46,XY stwier dza się du że prą cie
i nad mier ną pig men ta cję mosz ny. Daw niej wie lu
z nich umie ra ło z po wo du zbyt póź ne go roz po zna nia.
Po 24-48 h ży cia dia gno stycz ne dla te go ze spo łu cho -
ro bo we go jest znacz nie pod wyż szo ne stę że nie 17-hy -
drok sy pro ge ste ro nu w su ro wi cy. Po mia ry stę że nia
17-hy drok sy pro ge ste ro nu są te raz włą czo ne do ba dań
prze sie wo wych no wo rod ków, co uła twia usta le nie roz -
po zna nia u chłop ców.

Stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu po 24 h ży cia osią -
ga za zwy czaj poziom dia gno stycz nie wy so ki u cho rych
dzie ci, ale jest rów nież pod wyż szo ne u wcze śnia ków, co
mo że utrud nić wła ści wą in ter pre ta cję. W jed nym z ba dań
za kres war to ści od nie sie nia stę że nia 17-hy drok sy pro ge -
ste ro nu w trze cim dniu ży cia u 16 dzie ci uro dzo nych
o cza sie wy no sił 7-17 ng/dl, w in nym na to miast stę że nie
ozna cza ne od dnia na ro dzin do 5 dnia ży cia wy no si ło po -
ni żej 420 ng/dl. War to ści od nie sie nia u dzie ci uro dzo nych
przed wcze śnie za miesz czo no w ta be li 2.

Nie do bór syn ta zy al do ste ro nu
Mu ta cje CY P11B2 wy stę pu ją rzad ko, ale opi sa no spo -
wo do wa ny tym de fek tem prze łom nad ner czo wy u no -
wo rod ka z to wa rzy szą cy mi hi po na tre mią i hi per ka lie mią.
Ob ja wy ta kie są bar dziej praw do po dob ne w przy pad ku
pseu do hi po al do ste ro ni zmu. W przy pad ku nie do bo ru syn -
ta zy al do ste ro nu wy dzie la nie gli ko kor ty ko idów i an dro ge -
nów po win no być pra wi dło we.

Upo śle dze nie wraż li wo ści na kor ty ko ste ro idy
Wro dzo na opor ność na mi ne ra lo kor ty ko idy lub gli ko -
kor ty ko idy mo że pro wa dzić do ostrej nie wy dol no ści
nad ner czy u ma łe go dziec ka. W przy pad ku pseu do hi po -
al do ste ro ni zmu ze spół utra ty so li z nie do ci śnie niem tęt -
ni czym, od wod nie niem i hi per ka lie mią spo wo do wa ny jest
mu ta cją w ge nie dla re cep to ra al do ste ro nu NR3C2 lub
jed ne go z trzech ge nów ko du ją cych efek tor al do ste ro nu,
czy li na błon ko wy ka nał so do wy. W ro dzin nej nie wraż li -
wo ści na ACTH ak tyw ność mi ne ra lo kor ty ko idów jest
pra wi dło wa, ale u ma łe go dziec ka wy stę pu ją hi po gli ke -
mia i nie do ci śnie nie spo wo do wa ne nie do bo rem gli ko kor -
ty ko idów. Przy czy ną mo że być mu ta cja w ob rę bie jed ne go
z wie lu ge nów. Tyl ko w mniej szo ści przy pad ków do ty czy
ona ge nu dla re cep to ra ACTH.

Na by ta nie do czyn ność nad ner czy
Na by tą nie do czyn ność nad ner czy u no wo rod ka stwier dza
się rzad ko, po nie waż jej przy czy ny, ta kie jak cho ro ba au -
to im mu no lo gicz na, ad re no leu ko dy stro fia oraz cho ro by
na cie ko we i ziar ni nia ko we, roz po zna wa ne u star szych
dzie ci i do ro słych, rzad ko wy stę pu ją w wie ku wcze sno -
dzie cię cym. Nie za leż nie od wie ku pa cjen ta stwier dza się
nie kie dy wtór ną nie do czyn ność nad ner czy spo wo do wa -
ną sto so wa niem eg zo gen nych gli ko kor tyk ste ro idów
w daw kach far ma ko lo gicz nych. Czyn ność nad ner czy pło -

Wiek od za płod nie nia (tyg.) <30 30 32 34 �≥36

17-OHP (ng/dl) 10-90% 166-1192 119-837 126-861 73-470 98-293
Me dia na 477 407 285 250 170

*23 chłop ców uro dzo nych w 29±1,5 ty go dniu cią ży, ba da nych dłu go ter mi no wo po 5 dniu ży cia. Da ne za Al -Sa edi et al, 1995
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du mo że zo stać za ha mo wa na pod wpły wem dek sa me ta zo -
nu już w pierw szym try me strze, ale kli nicz ne ob ja wy nie -
doczynno ści nad ner czy spo wo do wa nej sto so wa niem
eg zo gen nych gli ko kor ty ko ste ro idów wy stę pu ją sto sun ko -
wo rzad ko. Kor ty zol i pred ni zon po cho dzą ce od mat ki
ule ga ją prze mia nom me ta bo licz nym pod wpły wem pło -
do wej i ło ży sko wej de hy dro ge na zy 11-β-hy drok sy ste ro -
ido wej, dzię ki cze mu pred ni zon przyj mo wa ny przez
mat kę na wet w du żej daw ce nie wpły wa nie ko rzyst nie
na płód i no wo rod ka. Dek sa me ta zon i je go izo mer β-me -
ta zon prze kra cza ją jed nak ba rie rę ło ży sko wą, od dzia łu ją
na or ga nizm pło du i dla te go są nie kie dy sto so wa ne w ce -
lach te ra peu tycz nych. Krót kie okre sy le cze nia przed uro -
dze niem lub krót ko po nim są ob cią żo ne nie wiel kim
ry zy kiem za ha mo wa nia czyn no ści nad ner czy. Le cze nie
prze kra cza ją ce 10-14 dni mo że spo wo do wać upo śle dze nie
czyn no ści nad ner czy, choć je go ob ja wy u ma łych dzie ci
wy stę pu ją rzad ko, na wet je śli stę że nie kor ty zo lu we krwi
jest ni skie. Nie za le ca się w tych przy pad kach ru ty no wej
su ple men ta cji kor ty zo lem. Każ de go no wo rod ka, u któ re -
go sto so wa no gli ko kor tyk ste ro idy w du żych daw kach dłu -
żej niż przez 10-14 dni, na le ży uwa żać za ob cią żo ne go
pew nym ry zy kiem, co wska zu je na po trze bę szyb kie go po -
da nia hy dro kor ty zo nu w przy pad ku nie wy ja śnio ne go
spad ku ci śnie nia lub hi po gli ke mii oraz ja ko przy go to wa -
nie przed ope ra cją.

Krwo tok do nad ner czy naj czę ściej roz po zna wa ny jest
już po fak cie, gdy u ma łe go dziec ka, ba da ne go z in ne go
po wo du, stwier dza się przy pad ko wo zwap nie nia w oko -
li cy nad ner cza. Do obu stron ne go, ob ja wo we go krwo to -
ku do nad ner czy do cho dzi za zwy czaj u chłop ców du żych
w sto sun ku do wie ku cią żo we go, po trud nym po ro dzie
lub z ko agu lo pa tią. Nad ner cza utrzy mu ją zwy kle wy dzie -
la nie kor ty zo lu ade kwat ne do wa run ków stre su, na wet
w przy pad ku po socz ni cy, ale u cho re go dziec ka czę sto
stwier dza się w tych przy pad kach nie do ci śnie nie, dla te go
roz sąd ne jest za sto so wa nie hy dro kor ty zo nu, przy naj mniej
do cza su ozna cze nia stę że nia kor ty zo lu we krwi.

Roz po zna wa nie nie doczyn no ści nad ner czy
Wy so kie stę że nie kor ty zo lu w przy god nym ozna cze niu
do star cza wy star cza ją cej in for ma cji i, po za przy pad ka mi
nie do bo ru 21-hy drok sy la zy, po zwa la wy klu czyć nie do -
bór gli ko kor ty ko  idów i ACTH. U no wo rod ków czę sto
stwier dza się jed nak stę że nia, któ re nie po zwa la ją wy -
cią gnąć wnio sku na wet w sy tu acji nie do ci śnie nia i hi po -
gli ke mii, a więc ni skie (<10 µg/dl [275,9 nmol/l])
przy god ne stę że nie kor ty zo lu nie za wsze świad czy
o pier wot nej cho ro bie nad ner czy. Po moc ny by wa test sty -
mu la cyj ny z ACTH lub glu ka go nem. W go dzi nę po do -
żyl nym po da niu ko sy n tro pi ny (AC TH1 -24 ) 100 µg/m2 lub
w 2-3 h po do żyl nym po da niu 50 µg/kg glu ko go nu stę że -
nie kor ty zo lu po win no prze kro czyć 15-20 µg/dl [413,8-
551,8 nmol/l].

W przy pad ku bra ku en zy mu stę że nie je go sub stra tu
prze kra cza za zwy czaj 20-100-krot nie war to ści pra wi dło -

we. W przy pad ku nie do bo ru de hy dro ge na zy 3-β-hy drok -
sy ste ro ido wej stwier dza się bar dzo wy so kie stę że nie
DHEA i 17-hy drok sy pre gne no lo nu, na to miast w przy -
pad ku nie do bo ru 21-hy drok sy la zy pod wyż szo ne jest
stę że nie 17-hy drok sy pro ge ste ro nu. Nie do bo ro wi StAR
i wro dzo nej hi po pla zji nad ner czy to wa rzy szą ni skie stę że -
nia wszyst kich związ ków ste ro ido wych za wie ra ją cych 19
i 21 ato mów wę gla w czą stecz ce. W przy pad kach bu dzą -
cych wąt pli wo ści moż na spraw dzić sto su nek stę żeń DHEA
do an dro sten dio nu i 17-hy drok sy pre gne no lo nu do 17-hy -
drok sy pro ge ste ro nu w 1 h po po da niu 100 µg/m2 ko sy no -
tro pi ny. Po dob nie jak w in nych za bu rze niach do ty czą cych
re cep to rów dla hor mo nów, w przy pad ku pseu do hi po al -
do ste ro ni zmu stę że nie al do ste ro nu we krwi jest wy so kie.

Le cze nie ostrej nie doczyn no ści nad ner czy
Substytucja hor mo nal na jest bez piecz na i mo że ura to wać
ży cie cho re go. Neo na to lo dzy nie po win ni wa hać się
przed em pi rycz nym le cze niem dziec ka, któ re go ży ciu za -
gra ża nie bez pie czeń stwo, za nim otrzy ma ją wy ni ki za le co -
nych wcze śniej ba dań. Za sto so wa nie eg zo gen nych
gli ko kor ty ko ste ro idów mo że za ciem nić ob raz, dla te go, je -
śli to moż li we, na le ży przed roz po czę ciem le cze nia po brać
krew do ba da nia. W ce lu za pew nie nia do sta tecz nej per -
fu zji tka nek i pod nie sie nia stę że nia glu ko zy we krwi, nie -
zbęd ne by wa za sto so wa nie do żyl ne go wle wu roz two ru
glu ko zy i izo to nicz ne go roz two ru NaCl. Na le ży jak naj -
szyb ciej roz po cząć do żyl ne le cze nie hy dro kor ty zo nem
w daw ce do bo wej 50-100 mg/m2 w 4-6 daw kach po dzie -
lo nych lub w cią głym wle wie do żyl nym. Hy dro kor ty zon
sto so wa ny w du żych daw kach wy ka zu je ak tyw ność mi ne -
ra lo kor ty ko ido wą, ale je śli nie za pew nia to wy rów na nia
hi per ka le mii lub ze spo łu utra ty so li, za le ca się do dat ko -
we za sto so wa nie flu dro kor ty zo nu w po je dyn czej daw ce
do bo wej 0,05-0,1 mg do ust nie i kon ty nu ację le cze nia
w ko lej nych dniach.

Nie do czyn ność przy sad ki
Nie wy dol no ści nad ner czy wtór nej do nie do czyn no ści
przy sad ki to wa rzy szy zapaść krążeniowa i hi po gli ke mia
spo wo do wa ne nie do sta tecz nym wy dzie la niem ACTH. Hi -
po gli ke mia mo że wy stą pić rów nież u no wo rod ka z izo lo -
wa nym nie do bo rem hor mo nu wzro stu (GH). (Izo lo wa ny
nie do bór GH czę ściej prze ja wia się je dy nie nie do sta tecz -
nym wzra sta niem w póź niej szych okre sach dzie ciń stwa.)
Po dob nie jak w przy pad ku nie wy dol no ści nad ner czy,
zna ne są mu ta cje po je dyn czych ge nów, któ re mo gą spo -
wo do wać nie do czyn ność przy sad ki, ale moż na ni mi do -
tych czas wy ja śnić tyl ko nie wiel ką część stwier dza nych
przy pad ków. Przy czy nę nie do czyn no ści przy sad ki mo że
sta no wić każ da mal for ma cja lub uraz mó zgu do ty czą cy
sio dła tu rec kie go lub pod wzgó rza. No wo ro dek z nie -
wiel ką na wet mal for ma cją twa rzo czasz ki w li nii po -
środ ko wej, ta ką jak roz sz czep war gi lub po je dyn czy
sie kacz gór ny, za gro żo ny jest dys funk cją przy sad ki. 
Nie do czyn ność przy sad ki stwier dza się rów nież u oko -
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ło 50% no wo rod ków z dys pla zją prze gro do wo -wzro ko -
wą, mal for ma cją w li nii po środ ko wej ośrod ko we go ukła -
du ner wo we go obej mu ją cą szla ki wzro ko we.

Ob ja wy kli nicz ne, któ re wska zu ją na ko niecz ność
oce ny czyn no ści przy sad ki
Ob ja wy nie do czyn no ści przy sad ki są nie swo iste i wspól ne
dla in nych cho rób po wszech nie stwier dza nych u no wo -
rod ków, czuj ność kli nicz ną mo że więc obu dzić wie le
róż nych spo strze żeń (tab. 3). Kar dy nal nym ob ja wem nie -
do czyn no ści przy sad ki jest hi po gli ke mia, nie do czyn no ści
przy sad ki na le ży więc po szu ki wać u każ de go no wo rod ka
po zo sta ją ce go pod wła ści wą opie ką, u któ re go po 4-5
dniach ży cia do cho dzi do hi po gli ke mii. Stwier dze nie nie -
do ci śnie nia i cech nie do sta tecz nej per fu zji u dziec ka,
u któ re go wy stę pu ją ob ja wy su ge ru ją ce za ka że nie, ale wy -
ni ki ba dań bak te rio lo gicz nych są ujem ne, a stan no wo -
rod ka się nie po pra wia pod wpły wem em pi rycz nej
an ty bio ty ko te ra pii, mo że prze ma wiać za nie do czyn no ścią
przy sad ki. Hi po ter mia, ospa łość, nie chęć do je dze nia, prze -
dłu ża ją ca się żół tacz ka i za par cie to wa rzy szą wie lu cho ro -
bom u no wo rod ków, sta no wią jed nak rów nież wio dą ce
ob ja wy kli nicz ne nie do czyn no ści tar czy cy spo wo do wa nej
nie do sta tecz nym wy dzie la niem hor mo nu ty re otro po we go
(TSH). Wie lo mocz i hi per na tre mia mo gą być sy gna łem
nie do bo ru hor mo nu an ty diu re tycz ne go. Upo śle dzo ne
wy dzie la nie pro lak ty ny i go na do tro pin nie po wo du je
gwał tow nych ob ja wów, ale stan zdro wia no wo rod ka z nie -
do ro zwo jem prą cia na sku tek nie do bo ru go na do tro pin
mo że się po gor szyć na sku tek współ ist nie ją ce go nie do bo -
ru ACTH lub GH i z te go po wo du dziec ko wy ma ga ob ser -

wa cji i wy ko na nia ba dań. Je śli le karz bę dzie we wnętrz nie
przy go to wa ny na ta ką ewen tu al ność, to roz po zna nie
wstęp ne bę dzie mógł usta lić, stwier dzając nie pra wi dło -
wość do ty czą cą przy sad ki al bo brak prze gro dy prze zro -
czy stej w ba da niu ob ra zo wym ośrod ko we go ukła du
ner wo we go wy ko na nym z in ne go po wo du, lub też gdy
ba da nia prze sie wo we wska żą na ni skie stę że nie ty rok sy -
ny (T4) i nie pra wi dło wo wy so kie TSH u dziec ka 10-dnio -
we go, u któ re go stwier dza się ni ską cie pło tę cia ła i nie chęć
do je dze nia bez wy raź ne go po wo du.

Nie do bo ry GH i go na do tro pin czę sto wy stę pu ją w po -
sta ci izo lo wa nej, ale pra wie ni gdy nie do ty czy to nie do -
bo rów TSH i ACTH. W przy pad ku stwier dze nia
nie do bo ru TSH dziec ko na le ży pod dać ba da niom umoż -
li wia ją cym oce nę wy dzie la nia GH i ACTH. Po dob nie, wy -
stą pie nie prze ło mu nad ner czo we go z po wo du nie do bo ru
ACTH u dziec ka, któ re nie zo sta ło wcze śniej pod da ne
dzia ła niu eg zo gen nych gli ko kor ty ko ste ro idów, jest wska -
zów ką, aby do cza su otrzy ma nia wy ni ków ba dań la bo ra -
to ryj nych za kła dać, że wy stę pu je u nie go rów nież
nie do bór GH i TSH.

Nie do bo ry hor mo nal ne moż na ła two po twier dzić
za po mo cą ba dań la bo ra to ryj nych. U zdro we go no wo -
rod ka stę że nie GH w oso czu jest sta le pod wyż szo ne
i po win no, za leż nie od me to dy ozna cza nia, prze kra -
czać 8-15 ng/ml (8-15 µg/l). U dziec ka z nie do czyn no ścią
przy sad ki przy god ne stę że nie GH za zwy czaj nie osią -
ga 5 ng/ml (5 µg/l). (Już w kil ka ty go dni po uro dze niu
hor mon wzro stu wy dzie la ny jest pul sa cyj nie, dla te go przy -
god ne po mia ry u star szych dzie ci czę sto nie do star cza ją
po trzeb nych in for ma cji i ko niecz ne sta je się wy ko na nie
te stu sty mu la cyj ne go.) U cho re go dziec ka za rów no przy -
god ne stę że nie kor ty zo lu, jak i uzy ska ne po sty mu la cji, są
ni skie. Przy god ne stę że nie wol nej ty rok sy ny jest ni skie,
a TSH – nie pra wi dło wo ni skie lub pra wi dło we (rzad ko
nie znacz nie pod wyż szo ne). Ni skie stę że nie T4 i pra wi dło -
we TSH, ja ko wy raz ze spo łu ni skiej ty rok sy ny (sick eu -
thy ro id syn dro me) lub z in nych po wo dów, stwier dza się
u wie lu cho rych dzie ci i u wie lu wcze śnia ków w sta bil nym
sta nie zdro wia, dla te go za zwy czaj stwier dze nie ni skie go
stę że nia wol nej ty rok sy ny bę dzie od po wia dać nie do czyn -
no ści przy sad ki tyl ko wów czas, gdy u dziec ka wy stę pu ją
ty po we ob ja wy kli nicz ne. Jak za zna czo no po przed nio,
izo lo wa ny nie do bór TSH wy stę pu je bar dzo rzad ko, a więc
w przy pad ku stwier dze nia nie do bo ru te go hor mo nu na le -
ży prze pro wa dzić ba da nia w kie run ku nie do bo ru in nych
hor mo nów przy sad ki.

Le cze nie nie do czyn no ści przy sad ki
Pro wa dze nie su ple men ta cji hy dro kor ty zo nem u cho re go
dziec ka omó wio no po przed nio. U dziec ka w stre sie cho -
ro bo wym po za je li to we po da nie hy dro kor ty zo nu w daw -
ce do bo wej 50-100 mg/m2 po win no za pew nić
do sta tecz ną ak tyw ność gli ko kor ty ko ido wą, obar czo ną
ma łym lub nie obar czo ną ry zy kiem. Uzu peł nia nie nie do -
bo ru mi ne ra lo kor ty ko idów nie jest po trzeb ne, choć nie -

TA BE LA 3. Ob ja wy kli nicz ne
to wa rzy szą ce nie do czyn no ści
przy sad ki

• Nierozpoczęcie się lub nieprawidłowy postęp porodu; stan
zagrożenia płodu

• Wady twarzoczaszki lub mózgowia w linii pośrodkowej ciała
• Niedociśnienie tętnicze o niewyjaśnionej przyczynie
• Zez, niedorozwój nerwu wzrokowego i inne nieprawidłowości

dotyczące narządu wzroku
• Niedorozwój narządów płciowych u chłopców 
• Przedłużająca się żółtaczka noworodków; zwiększenie

aktywności transaminaz wątrobowych
• Hipernatremia, wielomocz
• Hipoglikemia o niewyjaśnionej przyczynie
• Niskie stężenie tyroksyny całkowitej i niewłaściwie prawidłowe

stężenie hormonu tyreotropowego stwierdzone w badaniach
przesiewowych noworodka

• W obrazie rezonansu magnetycznego: ektopowe położenie
„jasno świecącego” płata tylnego przysadki, mała część
gruczołowa przysadki oraz niewykształcenie szypuły przysadki
lub przerwanie jej ciągłości 
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do ci śnie nie i hi po gli ke mia mo gą wy ma gać do żyl ne go po -
da wa nia roz two ru glu ko zy i izo to nicz ne go roz two ru
NaCl. U dziec ka w sta nie sta bil nym daw ka do bo wa hy ro -
kor ty zo nu po da wa ne go do ust nie wy no si oko ło 10 mg/m2

w trzech daw kach po dzie lo nych. GH sto su je się we
wstrzyk nię ciu pod skór nym raz na do bę w daw ce 40 µg/kg,
na to miast do bo wa do ust na daw ka le wo ty rok sy ny wy no -
si 10-15 µg/kg ma sy cia ła. Daw kę hy dro kor ty zo nu i hor -
mo nu wzro stu uza leż nia się od ma sy lub po wierzch ni
cia ła oraz od po wie dzi kli nicz nej. Daw kę le wo ty rok sy ny
usta la tak, aby stę że nia cał ko wi tej T4 oraz wol nej T4 we
krwi mie ści ły się po dwóch ty go dniach le cze nia w gór nej
po ło wie za kre su nor my. Stę że nie TSH u dziec ka z wtór -
ną nie do czyn no ścią tar czy cy nie do star cza po trzeb nych
in for ma cji.

Nie do ci śnie nie i ob ja wy nie do sta tecz nej per fu zji za zwy -
czaj szyb ko od po wia da ją na za sto so wa nie hy dro kor ty zo -
nu i izo to nicz ne go roz two ru NaCl, na to miast ospa łość,
nie chęć do je dze nia, hi po gli ke mia i hi po ter mia ustę pu ją
w cią gu kil ku dni. Wcze sne roz po zna nie i roz po czę cie le -
cze nia nie do czyn no ści przy sad ki jest spra wą pil ną, po -
nieważ pra wi dło wy roz wój mó zgu jest ści śle za leż ny
od do stęp no ści ty rok sy ny i glu ko zy. Osta tecz ny roz wój
dziec ka czę sto uwa run ko wa ny jest nie ste ty pod sta wo wy -
mi za bu rze nia mi neu ro lo gicz ny mi, ale le karz mo że zmi -
ni ma li zo wać udział po uro dze nio wej nie do czyn no ści
tar czy cy i hi po gli ke mii w uszko dze niu mó zgu.

Ar ty kuł uka zał się ory gi nal nie w Neo Re views, Vol. 9, No. 2, Fe bru ary 2008, p. e72.
Ad re nal and Pi tu ita ry In suf fi cien cy in the Neo na te, wy da wa nym przez Ame ri can Aca -
de my of Pe dia trics (AAP). Pol ska wer sja pu bli ko wa na przez Me di cal Tri bu ne Pol ska.
AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po no szą od po wie dzial no ści za nie ści sło ści lub błę -
dy w tre ści ar ty ku łu, w tym wy ni ka ją ce z tłu ma cze nia z an giel skie go na pol ski. Po -
nad to AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po pie ra ją sto so wa nia ani nie rę czą
(bez po śred nio lub po śred nio) za ja kość ani sku tecz ność ja kich kol wiek pro duk tów lub
usług za war tych w pu bli ko wa nych ma te ria łach re kla mo wych. Re kla mo daw ca nie ma
wpły wu na treść pu bli ko wa ne go ar ty ku łu.
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W mo men cie po ro du nad ner cza pło du wa żą 8-10 g i są
tak du że jak nad ner cza oso by do ro słej. Nad ner cza pło -
do we skła da ją się z sze ro kiej war stwy we wnętrz nej zaj -
mu ją cej 70% ob ję to ści nad ner czy i znacz nie węż szej
war stwy sta łej (osta tecz nej). W cią gu dwóch pierw szych
ty go dni nad ner cza no wo rod ka się zmniej sza ją. Zmia na
ta do ty czy war stwy pło do wej, któ ra znacz nie zmniej -
sza swo ją ob ję tość, za czy na prze ra stać tkan ką łącz ną
z na czy nia mi krwio no śny mi i zmia na mi krwo tocz ny -
mi. Osta tecz na ko ra nad ner czy zbu do wa na jest z trzech
czyn no ścio wo i hi sto lo gicz nie róż nych warstw. Po ło żo -
na naj bar dziej ze wnętrz nie war stwa kłę busz ko wa jest
miej scem syn te zy mi ne ra lo kor ty ko idów – al do ste ro nu
(głów nie kon tro lo wa na przez układ re ni na -an gio ten sy -
na). Środ ko wa war stwa pa smo wa ta jest źró dłem wy -
twa rza nia gli ko kor ty ko idów (kor ty zo lu). Po ło żo na
naj bar dziej we wnętrz nie war stwa siat ko wa ta jest miej -
scem wy twa rza nia an dro ge nów. Czyn ność war stwy pa -
smo wa tej i siat ko wa tej jest re gu lo wa na przez pod wzgó rze
oraz przed ni i tyl ny płat przy sad ki przez wy dzie la nie

hor mo nu uwal nia ją ce go kor ty ko tro pi nę (CRH) i ar gi -
ni no -wa zo pre sy nę (AVP), któ re z ko lei sty mu lu ją syn -
te zę pro opio me la no kor ty ny (POMC) i hor mo nu
ad re no kor ty ko tro po we go (ACTH). Pod czas cią ży CRH
wy twa rza ny jest przez pod wzgó rze pło du i ło ży sko wy
syn cy tio tro fo blast. Ło ży sko wy CRH jest wy dzie la ny
do krą że nia mat czy ne go i pło do we go. Ło ży sko syn te ty -
zu je rów nież biał ko wią żą ce CRH i nie wiel kie ilo ści
ACTH. U pło du ACTH jest głów nie po cho dze nia przy -
sad ko we go – stę że nie te go hor mo nu jest sto sun ko wo
sta łe i ob ni ża się w ostat nim try me strze cią ży. We -
wnątrz ma cicz ne stę że nie kor ty zo lu u pło du jest ni skie
w cza sie cią ży i wzra sta w ostat nich kil ku ty go dniach
cią ży. Gli ko kor ty ko idy od gry wa ją waż ną ro lę w doj rze -
wa niu or ga nów po trzeb nych do ży cia po za ma cicz ne go,
szcze gól nie płuc. 

Po uro dze niu stę że nia ACTH, kor ty zo lu i de hy dro -
epian dro ste ro nu (DHEA) szyb ko się ob ni ża ją i w 7 dniu
ży cia wy no szą 20-30% war to ści oce nia nych w krwi pę -
po wi no wej. 
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ło 50% no wo rod ków z dys pla zją prze gro do wo -wzro ko -
wą, mal for ma cją w li nii po środ ko wej ośrod ko we go ukła -
du ner wo we go obej mu ją cą szla ki wzro ko we.

Ob ja wy kli nicz ne, któ re wska zu ją na ko niecz ność
oce ny czyn no ści przy sad ki
Ob ja wy nie do czyn no ści przy sad ki są nie swo iste i wspól ne
dla in nych cho rób po wszech nie stwier dza nych u no wo -
rod ków, czuj ność kli nicz ną mo że więc obu dzić wie le
róż nych spo strze żeń (tab. 3). Kar dy nal nym ob ja wem nie -
do czyn no ści przy sad ki jest hi po gli ke mia, nie do czyn no ści
przy sad ki na le ży więc po szu ki wać u każ de go no wo rod ka
po zo sta ją ce go pod wła ści wą opie ką, u któ re go po 4-5
dniach ży cia do cho dzi do hi po gli ke mii. Stwier dze nie nie -
do ci śnie nia i cech nie do sta tecz nej per fu zji u dziec ka,
u któ re go wy stę pu ją ob ja wy su ge ru ją ce za ka że nie, ale wy -
ni ki ba dań bak te rio lo gicz nych są ujem ne, a stan no wo -
rod ka się nie po pra wia pod wpły wem em pi rycz nej
an ty bio ty ko te ra pii, mo że prze ma wiać za nie do czyn no ścią
przy sad ki. Hi po ter mia, ospa łość, nie chęć do je dze nia, prze -
dłu ża ją ca się żół tacz ka i za par cie to wa rzy szą wie lu cho ro -
bom u no wo rod ków, sta no wią jed nak rów nież wio dą ce
ob ja wy kli nicz ne nie do czyn no ści tar czy cy spo wo do wa nej
nie do sta tecz nym wy dzie la niem hor mo nu ty re otro po we go
(TSH). Wie lo mocz i hi per na tre mia mo gą być sy gna łem
nie do bo ru hor mo nu an ty diu re tycz ne go. Upo śle dzo ne
wy dzie la nie pro lak ty ny i go na do tro pin nie po wo du je
gwał tow nych ob ja wów, ale stan zdro wia no wo rod ka z nie -
do ro zwo jem prą cia na sku tek nie do bo ru go na do tro pin
mo że się po gor szyć na sku tek współ ist nie ją ce go nie do bo -
ru ACTH lub GH i z te go po wo du dziec ko wy ma ga ob ser -

wa cji i wy ko na nia ba dań. Je śli le karz bę dzie we wnętrz nie
przy go to wa ny na ta ką ewen tu al ność, to roz po zna nie
wstęp ne bę dzie mógł usta lić, stwier dzając nie pra wi dło -
wość do ty czą cą przy sad ki al bo brak prze gro dy prze zro -
czy stej w ba da niu ob ra zo wym ośrod ko we go ukła du
ner wo we go wy ko na nym z in ne go po wo du, lub też gdy
ba da nia prze sie wo we wska żą na ni skie stę że nie ty rok sy -
ny (T4) i nie pra wi dło wo wy so kie TSH u dziec ka 10-dnio -
we go, u któ re go stwier dza się ni ską cie pło tę cia ła i nie chęć
do je dze nia bez wy raź ne go po wo du.

Nie do bo ry GH i go na do tro pin czę sto wy stę pu ją w po -
sta ci izo lo wa nej, ale pra wie ni gdy nie do ty czy to nie do -
bo rów TSH i ACTH. W przy pad ku stwier dze nia
nie do bo ru TSH dziec ko na le ży pod dać ba da niom umoż -
li wia ją cym oce nę wy dzie la nia GH i ACTH. Po dob nie, wy -
stą pie nie prze ło mu nad ner czo we go z po wo du nie do bo ru
ACTH u dziec ka, któ re nie zo sta ło wcze śniej pod da ne
dzia ła niu eg zo gen nych gli ko kor ty ko ste ro idów, jest wska -
zów ką, aby do cza su otrzy ma nia wy ni ków ba dań la bo ra -
to ryj nych za kła dać, że wy stę pu je u nie go rów nież
nie do bór GH i TSH.

Nie do bo ry hor mo nal ne moż na ła two po twier dzić
za po mo cą ba dań la bo ra to ryj nych. U zdro we go no wo -
rod ka stę że nie GH w oso czu jest sta le pod wyż szo ne
i po win no, za leż nie od me to dy ozna cza nia, prze kra -
czać 8-15 ng/ml (8-15 µg/l). U dziec ka z nie do czyn no ścią
przy sad ki przy god ne stę że nie GH za zwy czaj nie osią -
ga 5 ng/ml (5 µg/l). (Już w kil ka ty go dni po uro dze niu
hor mon wzro stu wy dzie la ny jest pul sa cyj nie, dla te go przy -
god ne po mia ry u star szych dzie ci czę sto nie do star cza ją
po trzeb nych in for ma cji i ko niecz ne sta je się wy ko na nie
te stu sty mu la cyj ne go.) U cho re go dziec ka za rów no przy -
god ne stę że nie kor ty zo lu, jak i uzy ska ne po sty mu la cji, są
ni skie. Przy god ne stę że nie wol nej ty rok sy ny jest ni skie,
a TSH – nie pra wi dło wo ni skie lub pra wi dło we (rzad ko
nie znacz nie pod wyż szo ne). Ni skie stę że nie T4 i pra wi dło -
we TSH, ja ko wy raz ze spo łu ni skiej ty rok sy ny (sick eu -
thy ro id syn dro me) lub z in nych po wo dów, stwier dza się
u wie lu cho rych dzie ci i u wie lu wcze śnia ków w sta bil nym
sta nie zdro wia, dla te go za zwy czaj stwier dze nie ni skie go
stę że nia wol nej ty rok sy ny bę dzie od po wia dać nie do czyn -
no ści przy sad ki tyl ko wów czas, gdy u dziec ka wy stę pu ją
ty po we ob ja wy kli nicz ne. Jak za zna czo no po przed nio,
izo lo wa ny nie do bór TSH wy stę pu je bar dzo rzad ko, a więc
w przy pad ku stwier dze nia nie do bo ru te go hor mo nu na le -
ży prze pro wa dzić ba da nia w kie run ku nie do bo ru in nych
hor mo nów przy sad ki.

Le cze nie nie do czyn no ści przy sad ki
Pro wa dze nie su ple men ta cji hy dro kor ty zo nem u cho re go
dziec ka omó wio no po przed nio. U dziec ka w stre sie cho -
ro bo wym po za je li to we po da nie hy dro kor ty zo nu w daw -
ce do bo wej 50-100 mg/m2 po win no za pew nić
do sta tecz ną ak tyw ność gli ko kor ty ko ido wą, obar czo ną
ma łym lub nie obar czo ną ry zy kiem. Uzu peł nia nie nie do -
bo ru mi ne ra lo kor ty ko idów nie jest po trzeb ne, choć nie -

TA BE LA 3. Ob ja wy kli nicz ne
to wa rzy szą ce nie do czyn no ści
przy sad ki

• Nierozpoczęcie się lub nieprawidłowy postęp porodu; stan
zagrożenia płodu

• Wady twarzoczaszki lub mózgowia w linii pośrodkowej ciała
• Niedociśnienie tętnicze o niewyjaśnionej przyczynie
• Zez, niedorozwój nerwu wzrokowego i inne nieprawidłowości

dotyczące narządu wzroku
• Niedorozwój narządów płciowych u chłopców 
• Przedłużająca się żółtaczka noworodków; zwiększenie

aktywności transaminaz wątrobowych
• Hipernatremia, wielomocz
• Hipoglikemia o niewyjaśnionej przyczynie
• Niskie stężenie tyroksyny całkowitej i niewłaściwie prawidłowe

stężenie hormonu tyreotropowego stwierdzone w badaniach
przesiewowych noworodka

• W obrazie rezonansu magnetycznego: ektopowe położenie
„jasno świecącego” płata tylnego przysadki, mała część
gruczołowa przysadki oraz niewykształcenie szypuły przysadki
lub przerwanie jej ciągłości 
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do ci śnie nie i hi po gli ke mia mo gą wy ma gać do żyl ne go po -
da wa nia roz two ru glu ko zy i izo to nicz ne go roz two ru
NaCl. U dziec ka w sta nie sta bil nym daw ka do bo wa hy ro -
kor ty zo nu po da wa ne go do ust nie wy no si oko ło 10 mg/m2

w trzech daw kach po dzie lo nych. GH sto su je się we
wstrzyk nię ciu pod skór nym raz na do bę w daw ce 40 µg/kg,
na to miast do bo wa do ust na daw ka le wo ty rok sy ny wy no -
si 10-15 µg/kg ma sy cia ła. Daw kę hy dro kor ty zo nu i hor -
mo nu wzro stu uza leż nia się od ma sy lub po wierzch ni
cia ła oraz od po wie dzi kli nicz nej. Daw kę le wo ty rok sy ny
usta la tak, aby stę że nia cał ko wi tej T4 oraz wol nej T4 we
krwi mie ści ły się po dwóch ty go dniach le cze nia w gór nej
po ło wie za kre su nor my. Stę że nie TSH u dziec ka z wtór -
ną nie do czyn no ścią tar czy cy nie do star cza po trzeb nych
in for ma cji.

Nie do ci śnie nie i ob ja wy nie do sta tecz nej per fu zji za zwy -
czaj szyb ko od po wia da ją na za sto so wa nie hy dro kor ty zo -
nu i izo to nicz ne go roz two ru NaCl, na to miast ospa łość,
nie chęć do je dze nia, hi po gli ke mia i hi po ter mia ustę pu ją
w cią gu kil ku dni. Wcze sne roz po zna nie i roz po czę cie le -
cze nia nie do czyn no ści przy sad ki jest spra wą pil ną, po -
nieważ pra wi dło wy roz wój mó zgu jest ści śle za leż ny
od do stęp no ści ty rok sy ny i glu ko zy. Osta tecz ny roz wój
dziec ka czę sto uwa run ko wa ny jest nie ste ty pod sta wo wy -
mi za bu rze nia mi neu ro lo gicz ny mi, ale le karz mo że zmi -
ni ma li zo wać udział po uro dze nio wej nie do czyn no ści
tar czy cy i hi po gli ke mii w uszko dze niu mó zgu.

Ar ty kuł uka zał się ory gi nal nie w Neo Re views, Vol. 9, No. 2, Fe bru ary 2008, p. e72.
Ad re nal and Pi tu ita ry In suf fi cien cy in the Neo na te, wy da wa nym przez Ame ri can Aca -
de my of Pe dia trics (AAP). Pol ska wer sja pu bli ko wa na przez Me di cal Tri bu ne Pol ska.
AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po no szą od po wie dzial no ści za nie ści sło ści lub błę -
dy w tre ści ar ty ku łu, w tym wy ni ka ją ce z tłu ma cze nia z an giel skie go na pol ski. Po -
nad to AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po pie ra ją sto so wa nia ani nie rę czą
(bez po śred nio lub po śred nio) za ja kość ani sku tecz ność ja kich kol wiek pro duk tów lub
usług za war tych w pu bli ko wa nych ma te ria łach re kla mo wych. Re kla mo daw ca nie ma
wpły wu na treść pu bli ko wa ne go ar ty ku łu.
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Komentarz
Prof. dr hab. n. med. Bar ba ra Rym kie wicz -Klu czyń ska, Klinika Pediatrii i Endokrynologii WUM

W mo men cie po ro du nad ner cza pło du wa żą 8-10 g i są
tak du że jak nad ner cza oso by do ro słej. Nad ner cza pło -
do we skła da ją się z sze ro kiej war stwy we wnętrz nej zaj -
mu ją cej 70% ob ję to ści nad ner czy i znacz nie węż szej
war stwy sta łej (osta tecz nej). W cią gu dwóch pierw szych
ty go dni nad ner cza no wo rod ka się zmniej sza ją. Zmia na
ta do ty czy war stwy pło do wej, któ ra znacz nie zmniej -
sza swo ją ob ję tość, za czy na prze ra stać tkan ką łącz ną
z na czy nia mi krwio no śny mi i zmia na mi krwo tocz ny -
mi. Osta tecz na ko ra nad ner czy zbu do wa na jest z trzech
czyn no ścio wo i hi sto lo gicz nie róż nych warstw. Po ło żo -
na naj bar dziej ze wnętrz nie war stwa kłę busz ko wa jest
miej scem syn te zy mi ne ra lo kor ty ko idów – al do ste ro nu
(głów nie kon tro lo wa na przez układ re ni na -an gio ten sy -
na). Środ ko wa war stwa pa smo wa ta jest źró dłem wy -
twa rza nia gli ko kor ty ko idów (kor ty zo lu). Po ło żo na
naj bar dziej we wnętrz nie war stwa siat ko wa ta jest miej -
scem wy twa rza nia an dro ge nów. Czyn ność war stwy pa -
smo wa tej i siat ko wa tej jest re gu lo wa na przez pod wzgó rze
oraz przed ni i tyl ny płat przy sad ki przez wy dzie la nie

hor mo nu uwal nia ją ce go kor ty ko tro pi nę (CRH) i ar gi -
ni no -wa zo pre sy nę (AVP), któ re z ko lei sty mu lu ją syn -
te zę pro opio me la no kor ty ny (POMC) i hor mo nu
ad re no kor ty ko tro po we go (ACTH). Pod czas cią ży CRH
wy twa rza ny jest przez pod wzgó rze pło du i ło ży sko wy
syn cy tio tro fo blast. Ło ży sko wy CRH jest wy dzie la ny
do krą że nia mat czy ne go i pło do we go. Ło ży sko syn te ty -
zu je rów nież biał ko wią żą ce CRH i nie wiel kie ilo ści
ACTH. U pło du ACTH jest głów nie po cho dze nia przy -
sad ko we go – stę że nie te go hor mo nu jest sto sun ko wo
sta łe i ob ni ża się w ostat nim try me strze cią ży. We -
wnątrz ma cicz ne stę że nie kor ty zo lu u pło du jest ni skie
w cza sie cią ży i wzra sta w ostat nich kil ku ty go dniach
cią ży. Gli ko kor ty ko idy od gry wa ją waż ną ro lę w doj rze -
wa niu or ga nów po trzeb nych do ży cia po za ma cicz ne go,
szcze gól nie płuc. 

Po uro dze niu stę że nia ACTH, kor ty zo lu i de hy dro -
epian dro ste ro nu (DHEA) szyb ko się ob ni ża ją i w 7 dniu
ży cia wy no szą 20-30% war to ści oce nia nych w krwi pę -
po wi no wej. 
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W pierw szych kil ku dniach po uro dze niu stę że nie
kor ty zo lu jest od wrot nie pro por cjo nal ne do wie ku cią -
żo we go. U wcze śnia ków uro dzo nych przed 30 ty go -
dniem cią ży pod sta wo we wy dzie la nie kor ty zo lu wy da je
się od po wied nie do wie ku cią żo we go, jed nak w wa run -
kach stre su mo że być nie wy star cza ją ce. U no wo rod ków
uro dzo nych przed wcze śnie w 26-29 hbd, pod sta wo we
śred nie stę że nie kor ty zo lu w 5-10 dniu ży cia wy no si -
ło 6,5 µg/dl, pod czas gdy u no wo rod ków uro dzo nych
w 30-33 hbd – 9,1 µg/dl. Po da nie ACTH 1-24,1 µg/kg
do żyl nie, w 60 min. te stu spo wo do wa ło mak sy mal ny
wzrost stę że nia kor ty zo lu do 18,7 i 26,6 µg/dl od po -
wied nio w ba da nych gru pach. Im niż szy wiek cią żo wy
i bar dziej nie doj rza ły no wo ro dek, tym mniej sza jest re -
zer wa wy dzie la nia kor ty zo lu, co łą czy się z więk szym
ry zy kiem hi po ten sji i za bu rzeń od dy cha nia.

Pier wot na nie do czyn ność nad ner czy w okre sie no wo -
rod ko wym mo że być spo wo do wa na ge ne tycz nie uwa run -
ko wa ny mi za bu rze nia mi ste ro ido ge ne zy nad nerczo wej
(mu ta cje ge nów en zy mów: Li po id/STAR, CY P11A,
HSD3B2, CY P21, CY P11B2) bio rą cych udział w łań cu -
chu prze mian do ko lej nych eta pów syn te zy hor mo nów
gru py mi ne ra lo kor ty ko idów, gli ko kor ty ko idów i an dro -
ge nów. Więk szość en zy mów od po wie dzial nych za ste ro -
ido ge ne zę nad ner czo wą, bio rą cych udział w ko lej nych
eta pach ste ro ido ge ne zy, na le ży do ro dzi ny en zy mów
P450. Wro dzo ny prze rost nad ner czy spo wo do wa ny nie -
do bo rem 21-hy drok sy la zy jest naj częst szym za bu rze niem
ste ro ido ge ne zy nad ner czo wej. W pierw szych dniach ży -
cia no wo rod ka przed roz wi nię ciem ob ja wów nie do czyn -
no ści ko ry nad ner czy bar dzo istot ny jest wy wiad
ro dzin ny (wy stę po wa nie wro dzo ne go prze ro stu nad ner -
czy w ro dzi nie, nie wy ja śnio ne zgo ny w okre sie no wo rod -
ko wym) oraz oce na na rzą dów mo czo wo -płcio wych
no wo rod ka (nie obec ność go nad w fał dach war go wo -
-mosz no wych, prze ro śnię ta łech tacz ka). No wo rod ki płci
mę skiej mo gą po cząt ko wo nie wy ka zy wać żad nych ob ja -
wów (cza sem nie co ciem niej sza skó ra mosz ny).

Bar dzo istot ne jest wcze sne roz po zna nie i wdro że nie
le cze nia. Me to da ba dań prze sie wo wych opra co wa na
przez Pang S. i wsp. po le ga na ozna cze niu 17-hy drok sy -
pro ge ste ro nu w kro pli peł nej krwi po bra nej na bi bu łę.
W kra jach, w któ rych pro wa dzo ne są ba da nia prze sie wo -
we le cze nie roz po czy na się już w 7 do bie ży cia. W Pol sce,
ze wzglę du na kosz ty, nie pro wa dzi się ba dań prze sie wo -
wych w kie run ku wro dzo ne go prze ro stu nad ner czy.

U no wo rod ków z pier wot ną nie do czyn no ścią ko ry
nad ner czy pierw szy mi zwia stu na mi są wcze śnie po ja -
wia ją ce się wy mio ty, po liu ria mi mo ogra ni czo ne go
przyj mo wa nia do ust ne go pły nów, brak wy rów na nia fi -
zjo lo gicz ne go spad ku ma sy cia ła, ob ja wy hi po wo le mii
i hi po ten sji.

Nie do bór syn ta zy al do ste ro nu (CY P11B2) wy stę pu -
je rzad ko, mo że być przy czy ną ostrej nie do czyn no ści
nad ner czy z ob ja wa mi hi po na tre mii i hi per ka lie mii.
Ob ja wy na le ży róż ni co wać z pseu do hi po al do ste ro ni -
zmem, któ ry wy stę pu je czę ściej. Wro dzo na hi po pla zja
nad ner czy spo wo do wa na jest in ak ty wu ją cą mu ta cją ge -
nów SF1 (ste ro ido ge nic fac to r1) i DA X1. To wa rzy szyć
jej mo gą age ne zja go nad i za bu rze nia roz wo jo we pod -
wzgó rza z ob ja wa mi hi po go na dy zmu hi po go na do tro -
po we go. Wśród przy czyn pier wot nej nie do czyn no ści
nad ner czy na le ży brać pod uwa gę ro dzin ną opor ność
na ACTH oraz wro dzo ną opor ność na gli ko kor ty ko idy. 

Na by ta pier wot na nie do czyn ność nad ner czy mo że
być wy ni kiem wy le wów do nad ner czy oraz sto so wa nia
ze wną trz po chod nych gli ko kor ty ko ste ro idów. U wcze -
śnia ków, któ re otrzy my wa ły gli ko kor ty ko ste ro idy przed
uro dze niem lub we wcze snym okre sie po uro dze nio wym
z po wo du za bu rzeń od dy cha nia (RDS) mo że wy stą pić
cza so wa su pre sja osi przy sad ko wo -nad ner czo wej. Stę -
że nie kor ty zo lu jest czę sto ni skie u no wo rod ków z ze -
spo łem za bu rzeń od dy cha nia, po socz ni cą, prze wle kłą
cho ro bą płuc, z trud no pod da ją cą się le cze niu hi po ten -
sją czyn ni ka mi ino tro po wy mi. Mo że to być spo wo do -
wa ne nie doj rza ło ścią osi pod wzgó rzo wo -przy sad ko wej,
czę ścio wą nie wraż li wo ścią na ACTH, zmniej sze niem
ak tyw no ści en zy mu 11β-HSD -2 (11βhy drok sy ste ro ido -
wa de hy dro ge na za ty pu 2) kon wer tu ją ce go kor ty zol
do kor ty zo nu lub kom bi na cji tych czyn ni ków.

Wtór na nie do czyn ność nad ner czy u no wo rod ków
mo że być wy ni kiem ura zu oko ło po ro do we go, krwa wie -
nia lub wy le wu w oko li cy osi pod wzgó rzo wo -przy sad -
ko wej, co pro wa dzi do nie do bo ru CRH lub ACTH.
Przy czy ną nie do bo ru ACTH mo gą być wro dzo ne za bu -
rze nia roz wo jo we tej oko li cy, ta kie jak hi po pla zja lub
age ne zja przy sad ki, hi po pla zja prze gro dy prze zro czy stej
z za ni kiem ner wu wzro ko we go (sep to op tic dys pla sia),
wro dzo na age ne zja kor ty ko tro pów (TBX19). No wo ro -
dek pre zen tu ją cy ja kie kol wiek ob ja wy za bu rzeń roz wo -
jo wych li nii po środ ko wej (roz sz czep war gi gór nej,
roz sz czep pod nie bie nia) po wi nien być po dej rza ny o za -
bu rze nia czyn no ści przy sad ki.
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