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Kongenital Adrenal Hiperplazi 
11 Beta Hidroksilaz Eksikliği Olan Bir Olgu 

A case of 11 Beta Hydroxylase Deficiency 

Sami HATİPOĞLU, Esra SÖNMEZ, Esra ŞEVKETOĞLU, Tülay OLGUN 

Şişli Etfal Hastanesi 4. Çocuk Kliniği 

ÖZET 

Surrenal korteks hormonlarının fazlalı0~ı adrenogenital
sendrom, Cushing sendromu , hiperaldosteronism ve femi
ııizan sendromlar olarak sınıflandırılır. Adrenogenital 
sendrom, kongerıital adreııal hiperplazi veya virilizan ad
renal korteks tümörlerine hağ/ı olahilir . Erken seksüel ve 
vücut gelişimi yakınmaları ile kliniğimize getirilen konge
nital adrenal hiperplazirıin nadir hir formu oları 11 beta 
hidroksilaz eksikl(~i olgu olarak sunulmakta; tanı ve teda
vi ile ilgili hazı özellikler gözden geririlrnektedir. 

GİRİŞ 

Kongenital adrenal hiperplazi kolesterolden kortizol 
sentezi için gerekli enzimlerden herhangi birinin ek
sikliği sonucu ortaya çıkan otosomal resessif geçişli 
doğumsal bir metabolizma kusurudur. Kortisol sen
tezi için gerekli enzimlerden herhangi birinin aktivi
tesinde azalma, negatif feed back etki ile ACTH art
masına neden olur. Artan ACTH etkisi ile adrenal
kortekste hiperplazi oluşur, enzimatik bloktan önce
ki steroidlerin ve eksik enzime bağlı olmadan adrenal 
honnonların yapımı aşırı artar. Sentezi yapılmayan 
steroidlerin eksikliği; aşırı yapılanların ise fazlalığı 
sonucu klinik belirtiler ortaya çıkar. Etkilenen hasta
ların %95'inde 21 hidroksilaz eksikliği görülür. Kla
sik hastalık tuz kaybettiren ve basit virilizan form 
şeklinde görülür. l 1 beta hidroksilaz eksikliği adre
nal hiperplazi vakalarının %5-8'ini oluşturur. Eksik
liğinde 11 deoksikortisol (compound S) kortisole, 
deoksikortikosteron (DOC) kortikosterona dönüşe

mediğinden aşırı miktarda artar. DOC artışına bağlı 
olarak ortaya çıkan hipertansiyon hayatın ilk yılların
da görülmeyen klinik bir semptomdur. Birçok hasta 
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SUMMARY 

Excess of surrenal cortex horrnones are classifıed as adre
nogenital syndrome, Cushing syndrome, hyperaldostero
nism and feminizing syndromes. Adrenogenital syndronıe 
can be associated with congenital adrenal hyperp/asia or 
virilizing adrenal cortex tumors . 

A patient applied to our department who is lıaving prema
ture sexual and hody development is diagnosed as 11 heta 
hydroxylase de.ficiency which is a rare form of congenital 
adrenal hyperplasia. it is reported as a case and the diag
nosis and the treatment modalities is checked . 

hipertansiftir, fakat bazen normotansif veya intermit
tan hipertansiyonlu olabilir. Virilizasyon tüm hasta 
larda görülür. Erkekte prematüre isoseksüel gelişim 

6 aya kadar erken belirtiler gösterebileceği gibi 4-5 
yaş yada daha sonra da görülebilir. Penis, skrotum, 
pubik kıllanma, akne gelişimi ve ses kalınlaşması iz
lenir. Etkilenen çocuklar erken çocuklukta uzun ka
labilirler, ancak epifizlerin erken kapanmasına bağlı 
olarak erişkin boy kısa kalır. l l beta hidroksilaz en
zim eksikliğinde tuz kaybettiren manifestasyonlar 
ortaya çıkmaz. 

OLGU 

E.Ç. 2 yaşında erkek çocuk, Malatya doğumlu. Aile
nin ilk ve tek çocuğu. Prenatal ve natal özgeçmişin
de özellik yok. 

Ağırlık 15 kg (97. persentil üzerinde), Boy 91 cm 
(90. persentil üzerinde). Ana baba arasında akrabalık 
yok. Hastanın polikliniğimize getirilme sebebi son 5-
6 aydır peniste büyüme, sesinde kalınlaşma, son iki 
aydır pubik kıllanmada belirgin artış. 

Yapılan fizik muayenesinde hastanın vücut görünü
mü adaleli yapıda, penis skrotum büyük ve pubik kıl
lanması (3. derece) mevcut. Diğer sistem bulguları 

doğal. T.A. 120/80 mmHg olarak ölçüldü. Laboratu-
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ar değerleri Hb. 12.3 gidi, Lökosit 10.000 mm3, 
Trombosit 249.000/mm3, Sedimantasyon 9 mm 1 sa
atte; 20 mm 2 saatte, kan şekeri 76 mg/dl, Üre 13 
mg/dl, AST 43 U/L, ALT 21 U/L, LDH 890 IU/L, T. 
protein 6.7 mg/dl, Albumin 4.7 mg/dl, Na 142 
mEq/L, K 4.5 mEq/L, CI 114 mEq/L, Hormon biyo
kimyası T3 121 ng/dl (82-179), T4 6.5 mg/dl (4.5-
12.5), TSH 3.9 IU/ml, FSH 0.19 m!U/ml (l.5-14), 
LH<7 mlU/ml (1.4/7.7). 

Aldosteron 54.2 Ug/dl (80-160), Testosteron 3.7 
ng/dl (O. 15-0.6), kortisol 3.3 mg/dl, renin 0.2 
ng/ml/saat (4.7- ll.2), 17.OH P 15 ng/ml (0.1-0.9), 
ACTH 210 pg/ml (00-100), progesteron 5.2 ng/ml 
(00-0.6), DOC 2.4 nmol/1 (0.09-1.12), Androstenadi-

on 25 ng/ml (0.4-4.5). 

24 saatlik idrar 17 KS 3.2 mg/gün (1-2 mg), 17 OH 
KS 8.3 mg/gün (1.0-5.6). 

El bilek grafisi 3 yaş ile uyumlu (yaşına göre ileri) 

Batın ve pelvik US: Her iki surrenal gland hiperpla
zik olup yer yer 8-10 mm 'ye kadar kalınlaşmış. Her 
iki testis volümü sağ l0x5x9 cm3; sol 9x6x I I cm3 
(büyük) 

Troid glandları boyut, kontur ve parenkim ekosu ta
biidir. 

Kranial BT serebral yer kaplayan lezyon izlenmedi. 

Tablo 1: Adrenal Steroid Hormon Sentezi 

KOLESTEROL 

20-22 Desmolase 

Pregnenaloııe -----17 alfa hidroksilaz---17 5)H pregnenalone ---17-20 desmotase---Dehidroepiandrosteron 
3 beta HSO 

Progesteron ---17 alla hidroksilaz-----17 OH Progesteron 
•------17-20 desmolase--- delta 4 Androstenadion 

1 
21 hidroksilaz 21 hidroksilaz 

Deoksikortikosteroıı(DOq 

11 beta hidroksilase 

Kortikosteron 
18 Hidroksilase 

ALOOSTERON 

MINERALKORTİKOİD 

11 DOC(Compound S) 

11 beta hidroksilase 

KORTiSOL 

GLUKOKORTİKOiD 

TESTOSTERON 

ANDROGENLER 

Tablo 2: Adrenal Steroidogenez Klinik ve Laboratuar Değerlendirilmesi 

LABORATUAR 

Se,ı;Oel problemli YD Klinik Belirteç 

ENZİM EKSİKLİĞi KIZ ERKEK TUZ KAYBETTİREN IH VIRILIZASYON 
Plasma idrar' 

170HP delta •A OHEA Re.nin 17KS 170H KS Pı-egnaneıriol 

21 HİDROKSİLAZ . + 
t1 tt ti t ~f ft "~ tr 

(Basit vi,ilizan) 

21 HIDROKSİLAZ . tf tf >ıt ·M tt ~ tt 
(ha kaybeltiu rnJ 

t1 B HİDROKSİL.AZ • o o • + f Nf ~ı ff rt 1' 

3B HSD + Nf "'1 tM t 1' i ı ı-ı1 

ADRENAL STERODOGENEZ KLİNiK VE LABORATUAR DEĞERLENDiRİLMESi 

Congenital Adronal Hypel"plasia, CLIN.. PEO. END Char1u GD Brook 1997, p.537 
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Abdominal BT'de KC dalak ve safra kesesi normal. 
Bilateral surrenal lojlarında belirgin kitlesel lezyon 
izlenmemekle birlikte solda belirgin olmak üzere 
surrenal glandlar dolgun izlenmekte (SurrenaJ hi
perplazisi). 

Hastanın klinik anamnez ve bulguları kan değerleri 
ile birlikte değerlendirildiğinde plasmada DOC, 
Androstenadion ve 17 OH progesteronun artmış ol
ması ; idrarda 17 ketosteroidlerin ve hidroksisteroid 
lerin artmış olması; plasma renin aktivitesinin azal
mış bulunması, batın US ve BT'sinde surrenal hi
perplazinin saptanmış olması ayrıca tansiyon kont
rollerinde interrnittan hipertan siyon tespiti bize has
tada 11 beta hidroksilaz eksikliğine bağlı kongenital 
adrenal hiperpla ziyi düşündürdü. 

TARTIŞMA VE SONUÇ 

Adrenagenital sendrom tanısıyla polikliniğimize ge
tirilen hastanın kliniğinin kongenital adrenal hiperp
laziye veya virilizan adrenal kortek s tümörlerine 
bağlı olabileceğini düşündük. Hastamızda peniste, 
skrotumda büyüme, pigmastasyon artışı, pubik kıl

lanma ve ses in kalınlaşması ile karakterize erken iso
seksüel gelişme bize öncelikle kongenital adrenal hi
perplaziye yol açan enzim eksikliklerinin ayırıcı tanı
sında gerekli olacak kan biyokimyası ve hormon de
ğerlerini incelemeye yöneltti . Hastanın anamnezinde 
iştahsızlık, kilo kaybının ve dehidrata syonun olma
ması; kan biyokimyasında Na, K üre değerlerinin 
normal sınırlarda bulunması tuz kaybettiren 21 hid
roksilaz enzim eksikliğinden uzaklaştırmıştı. Hor
mon değerlerine baktığımızda klasik viri lizan tipte 
kortisol prekusörleri olan progesteron ve 17 OH pro
gesteronun artmasını; böbrek tubulu sleri düzeyinde 
aldosteronun tuz tutucu etkisini bloke ederek tuz 
kaybına sebep olmasını ve plasma renin aktivitesini 
uyarmasını beklerdik. Ancak hastamızda plasma re
nin aktivite si düşüktü. Hastanın serum 17 OH pro
gestero n, androstenadion düzeylerinin ve 24 saatlik 
idrarda 17 ketosteroidlerin artmış olması, ancak bu 
düzey lerin adrenokortikal tümörü düşündürecek dü
zeyde olmaması; abdominal US ve CT lerdeadrenal 
tümör görülmemesi ile bu tanıdan uzaklaşmış olduk. 
Hastamızda günde 4 defa ölçülmesini tavsiye ettiği
miz tansiyon kontrollerinde 120/80 mmHg gibi 90. 
persentillerde sey reden tansiyon varlığı, plasma 
DOC ve renin aktivitesinin düşük olması; plasma 17 
OH progesteron ve androstenadionun artmış, idrarda 
17 ketostero idlerin yüksek bulunmas ı batın US ve 
abdominal BT'lerde surrenal hiperpla zinin gösteril-
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miş olması ile 11 beta hidroksila z eksikliğine bağlı 
kongenital adrenal hiperplazi tanısına vardık. 

KAH'de tedavinin amacı eksik olan hormonun yeri
ne konması ile glikokortikoid eksikliğinin, tuz kaybı
nın ve hipertansiyonun düzeltilmesi , puberte öncesi 
virilizasyonun önlenmesi , normal büyüme ve fertili
tenin sağlanmasıdır. 

Glikokortikoid substitisyon tedavisi için seçilecek 
ilaç hidrokorti sondur. Korti solun fizyolojik salınma 
hızı 12±2.9 mg/m2/24 saat olduğundan l 0-20 
mg/m2/gün 2 dozda başladık. Hastamızın elektrolit 
regülasyonunda bozukluk ve plasma renin aktivitesi 
yüksek olmadığından mineralkortikoide gerek kal
madı. Hastanın takibinde optimal yol plasma 17 
OHP , androstenadion, testosteron, plasma renin sevi
yeleri ile büyüme ve gelişmenin takibidir. 
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