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Резюме 

Простая вирильная  форма классической врожденной гиперплазии надпочечников, обусловленной 

дефицитом 21-гидроксилазы (см. определение), характеризуется  вирилизацией   наружных 

половых органов у девочек ( вплоть до формирования половых органов , напоминающих мужские с 

крипторхизмом )    и ложным преждевременным  половым созреванием  без потери соли. 

У мальчиков при рождении регистрируются увеличение полового члена и складчатость мошонки  

Распространенность составляет около 1/40 000, так как эта форма составляет 25% всех случаев 

классической врожденной гиперплазии надпочечников.  

Девочки рождаются с неопределенными половыми органами и разными уровнями андрогенизации. 

Матка у них развивается нормально, но наблюдается аномалия развития влагалища. Наружные 

половые органы у мальчиков нормальные. Ложное преждевременное половое созревание, 

проявляющееся в виде различных симптомов, включая ускоренный рост  и развитие костей, также 

присутствует у представителей обоих полов. В отличие от формы потери соли классической 

врожденной гиперплазии надпочечников, обусловленной дефицитом 21-гидроксилазы, простая 

вирилизирующая форма не характеризуется симптомами обезвоживания, но имеющийся легкий 

дефицит глюкокортикоидов требует  заместительной терапии в течение всей жизни и создает  

пожизненный риск развития острой недостаточности функции коры надпочечников. 

Заболевание обусловлено мутацией гена CYP21A2, расположенного в хромосоме 6p21.3. В 

результате этой мутации синтез альдостерона остается нормальным, в то время как синтез 

кортизола уменьшается. Возникает сверхстимуляция надпочечников, которая ведет к сверхсинтезу 

андрогенов. 
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