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Virilizacia vonkajsieho genitalu u novorodenca
Prezentujeme kazuistiku novorodenecke] pacientky s atypicky virilizovanym genitalom. SpocCiatku sa
zvazovala pretrvavajuca prenatalna estrogénna stimulacia, avsak postupne klinické, hormonalne a
genetické vysetrenia potvrdili vrodenu adrenalnu hyperplaziu (CAH) bez solnej poruchy na podklade
bialelicke] mutacie CYP21A2. VCasna diagnostika umoznila zacCatie substitucnej lieCby hydrokortizonom a
zabezpecenie dlhodobeho endokrinologického sledovania.

Kazuistika

Klinicky priebeh

 Narodena 2.1.2024, 3950 g / 52 cm, spontanny porod, gravidita bez
komplikacii, RA/FA bez zataze

« 23.1.2024: hypertrofia labia majora, mierne zvacseny klitoris, UZ — uterus
novorodeneckého typu, ovaria primeranej velkosti.

* 5.3.2024: regresia hypertrofie labia majora, klitoris normalny, vnutorny genital
Zensky

* 11/2024: stav po hypertrofii klitorisu, mierne zvacsene labia majora
skrotiformneho vzhladu, ustie urogenitalneho sinu, vnutorny genital zensky

Endokrinologickeé vysetrenie

« 2/2025: napadny pach potu, zvyseny 17-OH progesteron.

« 3/2025: KO normalne, FSH 8,2; LH 0,3; testosteron 0,71; androstendion 4,26 fgw=""""7
(hranicne 71); 17-OH progesterdon > 48,48; ACTH 1117.

« Zaver:. CAH bez solnej poruchy.

* LiecCba: hydrokortizon, pravidelne kontroly.

Obr. C.1. Klinicky nalez 11/2024

Genetickeé vysetrenie

« Karyotyp 46,XX

» Bialelicka mutacia CYP21A2 — potvrdena priCina ochorenia
* Autozomalne recesivna dedicnost.

* Riziko pre potomkov 50 %, ak bude partner prenasacom.

Obr.C.2. Klinicky nalez 5/2025

Zaver
Kazuistika dokumentuje CAH bez solnej poruchy, ktora nebola zachytena novorodeneckym skriningom.
Skrining spolahlivo identifikuje tazké formy CAH, avsak miernejsie varianty mo6zu uniknut. Negativny
novorodenecky skrining nevylucuje CAH. Diferencialna diagnostika atypickej virilizacie musi vzdy
zahrnat CAH. Kombinacia klinickeho sledovania, hormonalnych a genetickych vysetreni je kluCova pre
spravne stanovenie diagnozy. Vcasna substitucna lieCba hydrokortizonom stabilizuje stav a predchadza
komplikaciam.

Negativhy novorodenecky skrining nevylucuje CAH
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