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En yayg›n Konjenital Adrenal Hiperplazi tipi 21 hidroksi-
laz enzim eksikli¤idir. Bu hastal›kta hem kortizol (stres hor-
monu) hem de aldosteron (su ve tuz tutan hormon) üretimi
bozulmuflken androjenlerin (erkeklik hormonu) üretiminde
belirgin bir art›fl meydana gelir.

Konjenital (do¤umsal) Adrenal
Hiperplazi nedir?

Konjenital Adrenal Hiperplazi s›kl›kla "KAH" olarak
k›salt›l›r ve böbrek üstü bezinin (adrenal bez) bir
hastal›¤›d›r. Böbrek üstü bezleri büyük bir fasulye tanesin-
den daha genifl olmayan ve böbreklerin üzerinde bulu-
nan bir çift organd›r. Bu hastal›kta böbrek üstü bezinde
do¤umda belirgin bir kal›nlaflma mevcuttur.
Bazen erkek benzeri görünüm, ilk bak›flta net olarak
bebe¤in k›z ya da erkek olup olmad›¤›na karar vermeyi
güçlefltirir. Bu ebeveynler için oldukça s›k›nt› verici bir
durumdur.
Konjenital Adrenal Hiperplazi, vücudun s›k›nt› durum-
lar›nda art›rd›¤› kortizol denilen hormonun oluflumu için
gereken befl enzimden herhangi bir tanesinin gerekti¤i
gibi çal›flamamas› durumudur. Bu durumda kortizol sen-
tezi bozulur ve böbrek üstü bezinin korteks tabakas›nda
kal›nlaflma ortaya ç›kar.

Konjenital Adrenal Hiperplazi
çocuklar› nas›l etkiler?

Konjenital Adrenal Hiperplazi’de bulgular, bu çocuklar›n
erkek ya da k›z olmalar› yan›s›ra enzim eksikli¤inin hafif
ya da a¤›r olmas›na göre farkl›l›k gösterir;
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K›z ve erkek çocuklar›, erken yafllarda yafl›tlar›na göre
belirgin uzun boylu olmalar›na ra¤men flayet tedavi edil-
mezlerse, eriflkin dönemde k›sa boylu olurlar.
Sonuç olarak çok hafif Konjenital Adrenal Hiperplazili
çocuklarda, çocukluk yafllar›nda herhangi bir bulgu elde
edilemezken, özellikle genç bayanlarda vücutta afl›r›
k›llanma ve adet bozukluklar› ile kendini gösterebilir. Bu
olgularda yumurtal›klarda genifllemifl kistler ola-
bilir.

Konjenital Adrenal
Hiperplazi nas›l oluflur?

Konjenital Adrenal Hiperplazi kal›tsal bir
hastal›kt›r. Bebekte kal›t›mla oluflan hücreler,
anne ve babadan gelen 23 çift kromozomu
ve bu kromozomlar üzerindeki genleri tafl›r.
21 hidroksilaz eksikli¤inde kal›tsal bir hata
nedeni ile 21 hidroksilaz enzimi do¤ru
olarak üretilemez. Çocuklar›nda "Konjenital
Adrenal Hiperplazi" olan ebeveynlerde
hatal› geni bulunduran bir kromozomun
yan›nda, bir normal kromozom yer almak-
tad›r. Yani bu ebeveynler sa¤l›kl› birer
tafl›y›c›lard›r. fiayet anormal geni tafl›yan
sperm hücresi yine anormal geni tafl›yan yumur-
ta hücresi ile birleflirse konjenital adrenal hiper-
plazili bebek do¤ar. Anormal sperm normal
yumurta ile karfl›lafl›rsa, bebek babas› gibi
sa¤l›kl› bir tafl›y›c› olur.
E¤er ebeveynler tafl›y›c› ise her hamilelikte risk
%25’tir.

1. A¤›r enzim eksikli¤i olan erkek çocuklar› do¤duklar›nda
normaldir. Genellikle ilk bulgu birinci veya ikinci haftada
ortaya ç›kan emme güçlü¤ü, kilo kayb› ve kusmad›r. Tuz
kayb› ile ortaya ç›kan bu hastalar›n acil tedavi gereksini-
mi vard›r.

2. A¤›r enzim eksikli¤i olan k›z çocuklar›, daha anne
karn›ndayken afl›r› miktarda erkeklik hormonu etkisine
maruz kald›¤›ndan, bu durum cinsel organlar›n yap›s›n›n
de¤iflik derecelerde erkek benzeri görünümde olmas›na
neden olur. D›flta bulunan büyük dudaklar (labia major)
erkeklerdeki torba yani skrotum benzeri bir özellik gös-
terirken; klitoris büyüyerek penis görüntüsü ald›¤›ndan bu
çocuklar hatal› olarak erkek zannedilirler ve bir k›sm›
testislerin inmemesi flikayeti ile hekime getirilirler.
Bununla beraber bebe¤in k›z oldu¤unun anlafl›lmas›nda
difli kromozomunun varl›¤› (46,XX), normal bir rahim
(uterus), hazne (vagina) ve yumurtal›klara (overler) sahip
olmas› kesin belirteçlerdir. Fakat bu k›z bebe¤in d›fl ge-
nital görüntüsünün cerrahi olarak düzeltilmesi gerekmekte-
dir. Konjenital Adrenal Hiperplazi tan›s›nda gecikilirse,
k›z bebekte de ayn› erkek bebekte oldu¤u gibi tuz kayb›
görülür. K›z veya erkek çocuklarda Konjenital Adrenal
Hiperplazi’nin bu tipi, tuz kaybettiren tip olarak
adland›r›l›r.

c) Il›ml› enzim eksikli¤inin oldu¤u erkek çocuklarda, 2 - 4 yafl-
lar›nda boy uzamas›, penis büyümesi ve bazen cinsel
bölgede k›llanma görülebilir.

d) Il›ml› enzim eksikli¤i olan k›z çocuklar›nda ise artm›fl erkeklik
hormonlar›n›n etkilerine ba¤l› olarak; uzun boy, cinsel
bölgede k›llanma ve klitoriste bazen büyüme ile karfl›lafl›l›r.
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tedavisi ile sa¤lanabilir. Anneye verilen ilaç, kan
dolafl›m›na geçer, plasenta ad› verilen ve anne ile bebek
aras›nda iletiflimi sa¤layan yap› arac›l›¤›yla bebe¤in kan
dolafl›m›na iletilir. Böylelikle bebekte afl›r› miktarda hor-
mon üretimi durdurulmufl olur. Bu tedavi tercihen kad›n
hamile oldu¤unun fark›na var›r varmaz, yani çok erken
dönemde uygulan›rsa etkili olur. 

• T›bbi tedavi (Hidrokortizon ve benzeri steroidler)
• Cerrahi tedavi (K›z çocuklar›nda)

T›bbi tedavi, uygun dozda hidrokortizon (hydrocorten,
hydrocortison tablet) vermeyi içerir.
Stres alt›nda, örne¤in çocuk hastaland›¤›nda, kortizol ihti-
yac›ndaki art›fl nedeniyle, hidrokortizon dozu artt›r›lmal›-
d›r. Gerekli doz de¤iflikli¤i yap›lmazsa kan flekerinin kon-
trolü bozularak hipoglisemi olarak adland›r›lan ve kan fle-
kerinin belirgin olarak düfltü¤ü bir durum ile karfl›lafl›la-
bilir.
Tuz kayb› bulgular› görülen çocuklarda, tedavide
hidrokortizon tek bafl›na yeterli olmaz. Bu çocuklar›n bir
baflka hormona daha gereksinimi vard›r. Bu tip olgularda
fludrokortizon (AstoninH, fiorinef tablet) kullan›lmal›d›r.
Hayat›n ilk y›l›nda, tuz kayb›na e¤ilimi olan çocuklarda
ilave tuz deste¤inin yediklerine eklenme yoluyla d›flar›dan
verilmesi gerekebilir. Ancak daha sonraki y›llarda
g›dalara eklenen tuz yan›s›ra fludrokortizon kullan›m› ile
vücutta tuz dengesi sa¤lan›r.

KONJEN‹TAL ADRENAL H‹PERPLAZ‹’N‹N
TEDAV‹ YÖNTEMLER‹ NELERD‹R

Konjenital Adrenal Hiperplazi’de
ergenlik normal midir?
Konjenital Adrenal Hiperplazi’li
k›zlar çocuk sahibi olabilir mi?

Çocuklarda Konjenital Adrenal Hiperplazi iyi tedavi edil-
di¤inde, ergenlik olmas› gereken zamanda bafllar ve nor-
mal seyrinde ilerler.
Bununla beraber k›zlarda ultrason ile yap›lan incelemede
s›kl›kla yumurtal›klarda (overler) kistler ile karfl›lafl›lafl›la-
bilir.
Konjenital Adrenal Hiperplazili k›z çocuklar›n›n bir rahim
ve iki yumurtal›¤› bulundu¤una göre, kendi çocuklar›n›n
olmamas› için herhangi bir neden yoktur. Dikkatli bir
gözetim ile uygun tedavi alt›nda bu k›zlar hamile kala-
bilir.

Henüz do¤mam›fl bir bebekte Konjenital
Adrenal Hiperplazi’ nin bulundu¤u tesbit
edilirse, bir tedavi yöntemi uygulanabilir mi?

Ailenin Konjenital Adrenal Hiperplazi’li bir bebe¤e sahip
olma olas›l›¤› varsa, bebekten ve ebeveynlerden kan
örnekleri al›narak ya da do¤mam›fl bebe¤e ait doku
veya amniotik s›v› örne¤i al›narak bebe¤in k›z veya erkek
olup olmad›¤›na, ayr›ca konjenital adrenal hiperplazi’li
olup olmad›¤›na karar vermek mümkündür. Ayr›ca
bebe¤in k›z ve erkek kardeflinden al›nan kan örnekleri ile
onlar›n da tafl›y›c› olup olmad›klar› tespit edilebilir.
Do¤mam›fl bebek Konjenital Adrenal Hiperplazi’li bir k›z
çocu¤u ise, bebe¤in d›fl genital organlar›n›n, afl›r› erkek-
lik hormonlar›n›n etkisi ile erkek benzeri görünüme iler-
leyifli önlenebilir. Bu anneye verilen deksametazon
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sadece eksik olan hormonun yerine konmas›d›r. Bununla
beraber yüksek doz steroid tedavisi verildi¤inde büyüme
yavafllar, düflük dozda verildi¤inde ise afl›r› büyüme ve
erken dönemde, artm›fl erkeklik hormonlar›n›n etkisiyle
cinsel karakterler de belirginleflme ortaya ç›kar.

Tedavi için gereken doz nedir?
Buna karar veren test hangisidir?
Çocuk hangi s›kl›kta muayeneye götürülmelidir?

Steroid tedavisini uygun dozda kullanma hastadan has-
taya farkl›l›k gösterir. Hidrokortizon veya eflde¤er steroid
dozu çocuk büyüdükçe ve kilo ald›kça giderek artar.
Ergenlik zaman›nda, büyüme h›zland›¤›nda, steroid dozu
doktor taraf›ndan gittikçe artt›r›l›r.
Konjenital adrenal hiperplazide kan bas›nc›, büyüme
h›z›, kemik olgunlaflmas› kan ve idrar testleri ile fludro-
kortizon ve hidrokortizon dozu düzenlenir.
Özetle, konjenital adrenal hiperplazi’li çocuklar y›lda
3 - 4 defa bir doktor taraf›ndan görülmeli, doktor taraf›n-
dan gerekli zamanlarda steroid dozu artt›r›lmal›, her
kontrolde kan bas›nçlar› ölçülmeli, y›lda bir veya iki defa
kemik yafl› tayini için el grafileri çekilmelidir.

Çocu¤um normal olarak büyüyüp,
eriflkin boyuna ulaflabilir mi?

Dikkatli bir flekilde tedavi edildikleri zaman, konjenital
adrenal hiperplazi’li çocuklar›n büyüme h›z› yeterli olup,
normal s›n›rlar içinde uygun eriflkin boyuna ulaflmalar›
mümkündür. Bununla birlikte en iyi tedavi alt›nda bile, her
zaman kusursuz büyüme olmayabilir ve bu flartlarda
baz›lar›n›n eriflkin boyu k›sa kalabilir.

Konjenital Adrenal Hiperplazi tedavisi yayg›n olarak,
hidrokortizon veya ona eflde¤er steroid günde iki veya üç
dozda verilirken, fludrokortizon günde tek dozda, yiye-
ceklere ilave tuz ile kullan›l›r. Tedaviyi bireysel olarak
de¤ifltirme ihtiyac› s›kt›r.
Baz› durumlarda, örne¤in çocuk kusuyorsa, çok hasta ve
bilinci kapal› ise, hidrokortizonu a¤›zdan alamayaca¤›
için enjeksiyon yap›lmas› gereksinimi ortaya ç›kabilir. Bu
teknik, ebeveynlere flayet uygunsa çocu¤un kendisine
ö¤retilmelidir.

Konjenital Adrenal
Hiperplazi’de cerrahi tedavi, genel-
likle çocuk bir yafl civar›nda iken
uygulan›r. Bazen ilk operasyonda
vaginan›n tamamen aç›lmas›
mümkün olmaz ve bu k›zlarda gele-
cekte yeni operasyonlara ihtiyaç
duyulabilir. Bu operasyonlar, ergen-
lik ve cinsel iliflkinin bafllang›ç
zaman›ndan önce uygulanmal›d›r.
Hasta ve ebeveynler için psikolojik
destek verilmelidir.

Steroid (Kortizon) tedavisi
zararl› m›d›r?

Konjenital Adrenal
Hiperplazi’de steroid tedavisi,
büyüme ve geliflimin normal ola-
bilmesi için çocukta hayati önem
tafl›r. Uygun dozda kullan›ld›¤›nda,
yan etkisi yoktur çünkü tedavi
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Bazen ebeveynler, çocuklar›n›n hasta oldu¤unu bildikleri
halde enjeksiyon yapmakta gecikirler ve afl›r› reaksiyona
yol açabilece¤ini düflünürler. Kuflku varsa bile, her
zaman enjeksiyon ilk s›radad›r, sonras›nda hastane veya
doktor ile temas kurulmal›d›r. Gereksiz hidrokortizon
enjeksiyonunun herhangi bir zarar›n›n olmad›¤› hat›rlan-
mal›d›r.

d) Genel anestezi gerektiren küçük cerrahi uygulamalar
yap›lacaksa (örne¤in difl çekimi gibi), hastane flartlar›
haz›rlanmal› ve anestezi öncesinde çocu¤a hidrokortizon
enjeksiyonu yap›lmal›d›r. Difl çekimi lokal anestezi ile
yap›lacaksa özel bir önlem alma gereksinimi genellikle
yoktur, bununla birlikte difl hekimine, çocu¤un durumu ile
ilgili bilgi, ifllem öncesinde mutlaka verilmelidir.

Acil durumlarda tedavi nas›ld›r?
Hidrokortizon, stresle savaflan çok önemli bir hormondur.
Normal olarak, bireylerde hastal›k halinde, cerrahi
streslerde ve benzeri durumlarda daha fazla üretilen korti-
zol, konjenital adrenal hiperplazi’li hastalarda mekaniz-
ma çal›flmad›¤› için üretilmedi¤inden daha da önemlidir. 

Buna göre;
a) Hafif bir rahats›zl›¤› olan (örne¤in so¤uk alg›nl›¤› gibi)

konjenital adrenal hiperplazi’li bir çocukta, hidrokortizon
ihtiyac›nda art›fl yoktur.

b) Hasta olan bir konjenital adrenal hiperplazi’li çocuk
(örne¤in solunum yolu enfeksiyonu, midebarsak sistemi
enfeksiyonu gibi) normal günlük aktivitesini yapam›yorsa,
çocuk enfeksiyonuna yönelik tedavi al›yorsa bile, günlük
hidrokortizon dozunu iki kat›na ç›karmak uygundur.
2-3 gün sonra çocuk iyileflti¤inde kullan›lacak hidrokorti-
zon dozu, genellikle hastal›ktan önce kullan›lan dozdur.
Bu konuda en ufak bir kuflku duyulmas› durumunda, dok-
tor ile yeniden görüflülmesi uygun olacakt›r.

c) Ciddi hastal›k durumlar›nda, özellikle ishal veya kusma
söz konusu oldu¤unda, ilac›n a¤›z yolu ile emilimi iyi
olmayabilir. Bu flartlarda gereken hidrokortizon dozu,
gecikme olmaks›z›n enjeksiyon yolu ile verilmeli veya
çocuk hemen ilgili hastaneye götürülmelidir. Çocuk çok
hasta görünüyorsa, özellikle solgun görünümde, so¤uk
so¤uk terliyor ve sizinle normal iletiflimi bozulmufl ise,
enjeksiyon evde ebeveynler taraf›ndan acil olarak uygu-
lanmal›d›r. Uygulama öncesi hastane veya doktor ile
iletiflime geçmek için zaman harcamak, ciddi sonuçlar
do¤urabilecek bir gecikmeye neden olur.



Konjenital adrenal hiperplazi tan›s› konuldu¤unda,
k›zlar›n›n etkilenmifl olan d›fl genital görünümü karfl›s›nda
aile bireyleri, ciddi bir flok yaflarlar ve bunun hemen son-
ras›nda derin bir üzüntü ve kargafla hissederler. S›kl›kla
bu problemi di¤er aile üyeleri ve arkadafllar› ile
konuflamazlar.
Anlafl›labilir bir flekilde k›z çocuklar› genital bölgenin cer-
rahi de¤erlendirilmesi gereksinimi karfl›s›nda, özellikle
ergenlik dönemine kadar bu ifllem devam ediyorsa üzülür
ve sinirlenebilirler. Bu flartlar alt›nda Konjenital Adrenal
Hiperplazi’li çocuk ve ebeveynlerinin uygun psikolojik
destek tedavisine ihtiyaçlar› vard›r. Baz› anne ve
babalara KAH’l› di¤er aileler ile görüflmek yarar sa¤laya-
bilir.
Konjenital Adrenal Hiperplazi tedavi edilebilir bir durum-
dur ve etkilenen bireyler normal bir hayat sürme yetisine
ve normal hayat beklentisine sahiptir.

A‹LEN‹N DESTE⁄E ‹HT‹YACI VAR MI?
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e) Olumsuz sonuçlarla karfl› karfl›ya kalmamak için, nadir de
olsa Konjenital Adrenal Hiperplazi’li çocu¤un, acil te-
davi gerektirecek durumlar›nda geç kal›nmamas›
amac›yla, hastal›¤›n›, steroid tedavisi almas› gerekti¤ini
belirtir tarzda bir kolye veya bilezik tafl›mas› uygun ola-
cakt›r.

Konjenital Adrenal Hiperplazi’li bir çocu¤a
steroid kulland›¤› için canl› koruyucu
afl›lar yap›labilir mi?

Evet yap›labilir. Konjenital Adrenal Hiperplazi’de
kullan›lan steroid dozu, afl›lama dahil olmak üzere uygu-
lanan farkl› tedavilerle iliflkisi yoktur.
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