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Virilizácia vonkajšieho genitálu u novorodenca
Prezentujeme kazuistiku novorodeneckej pacientky s atypicky virilizovaným genitálom. Spočiatku sa

zvažovala pretrvávajúca prenatálna estrogénna stimulácia, avšak postupné klinické, hormonálne a

genetické vyšetrenia potvrdili vrodenú adrenálnu hyperpláziu (CAH) bez soľnej poruchy na podklade

bialelickej mutácie CYP21A2. Včasná diagnostika umožnila začatie substitučnej liečby hydrokortizónom a

zabezpečenie dlhodobého endokrinologického sledovania.

Kazuistika
Klinický priebeh
• Narodená 2.1.2024, 3950 g / 52 cm, spontánny pôrod, gravidita bez 

komplikácií, RA/FA bez záťaže

• 23.1.2024: hypertrofia labia majora, mierne zväčšený klitoris, UZ – uterus

novorodeneckého typu, ovária primeranej veľkosti.

• 5.3.2024: regresia hypertrofie labia majora, klitoris normálny, vnútorný genitál

ženský

• 11/2024: stav po hypertrofii klitorisu, mierne zväčšené labia majora 

skrotiformného vzhľadu, ústie urogenitálneho sínu, vnútorný genitál ženský

Endokrinologické vyšetrenie
• 2/2025: nápadný pach potu, zvýšený 17-OH progesterón.

• 3/2025: KO normálne, FSH 8,2; LH 0,3; testosterón 0,71; androstendión 4,26 

(hranične ↑); 17-OH progesterón > 48,48; ACTH ↑117.

• Záver: CAH bez soľnej poruchy.

• Liečba: hydrokortizón, pravidelné kontroly.

Genetické vyšetrenie

• Karyotyp 46,XX

• Bialelická mutácia CYP21A2 – potvrdená príčina ochorenia

• Autozomálne recesívna dedičnosť.

• Riziko pre potomkov 50 %, ak bude partner prenášačom.           

Záver
Kazuistika dokumentuje CAH bez soľnej poruchy, ktorá nebola zachytená novorodeneckým skríningom. 

Skríning spoľahlivo identifikuje ťažké formy CAH, avšak miernejšie varianty môžu uniknúť. Negatívny 

novorodenecký skríning nevylučuje CAH. Diferenciálna diagnostika atypickej virilizácie musí vždy 

zahŕňať CAH. Kombinácia klinického sledovania, hormonálnych a genetických vyšetrení je kľúčová pre 

správne stanovenie diagnózy. Včasná substitučná liečba hydrokortizónom stabilizuje stav a predchádza 

komplikáciám.
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Negatívny novorodenecký skríning nevylučuje CAH
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