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Streszczenie

Biosynteza hormondw steroidowych w korze nadnerczy wymaga prawidtowej aktywnosci szeregu kolejno dziatajacych enzyméw. Niektére z tych
enzyméw s obecne we wszystkich warstwach kory nadnerczy, podczas gdy inne zaangazowane sa w koricowe etapy syntezy poszczegdlnych
hormonoéw, a jeszcze inne sa wspdlne dla steroidogenezy w nadnerczach i w gonadach, a niektére - takze w tozysku. W pracy przedstawiono obraz
kliniczny tych dziedzicznych defektéw steroidogenezy, ktére wiaza sie z niedoborem kortyzolu, prowadzacym do zwiekszonej syntezy ACTH i —
w konsekwencji — do wrodzonego przerostu kory nadnerczy (WPN).

Omowiono zaburzenia zwigzane z defektem biatka transportujacego cholesterol (StAR) i niedoborem P450scc (20,22-desmolazy), konsekwencje
niedoboru 17a-hydroksylazy i 17,20-liazy oraz niedoboru dehydrogenazy 3B-hydroksysteroidowej, nastepnie najczestsza posta¢ WPN zwigzana
z niedoborem 21a-hydroksylazy (95% przypadkéw WPN) o i drugg co do czestosci — WPN spowodowany niedoborem 11p-hydroksylazy oraz opisane
w ostatnich latach postacie WPN — niedobér oksydoreduktazy P450 (POR) i niedobér dehydrogenazy 11p-hydroksysteroidowej typu 1 (defekt zwigza-
ny ze zmniejszeniem dostepnosci kortyzolu do receptora, z analogicznymi konsekwencjami, jak w przypadku zaburzen biosyntezy kortyzolu).

Stowa kluczowe: wrodzony przerost kory nadnerczy, dziedziczne defekty steroidogenezy, kortyzol, zesp6t utraty soli, zabu-
rzenia réznicowania pici

Summary

Steroidogenesis in adrenal cortex requires normal function of several enzymes, acting in specific sequence. Some of them are active in all the zones
of adrenal cortex, while others are either specific for end steps of steroidogenesis or common for adrenal and gonadal, and even placental steroid
hormone synthesis. In the paper, clinical manifestation of the inherited defects of steroidogenesis, leading to cortisol deficiency, secondary exces-
sive ACTH secretion and congenital adrenal hyperplasia (CAH), was presented.

The following disorders were presented the defect of cholesterol-transporting protein (StAR) and P450scc (cholesterol side-chain cleavage, 20,22-
desmolase) deficiency, 17a-hydroksylase/17,20-lyase deficiency, 3B-hydroxysteroid dehydrogenase deficiency, 21a-hydroxylase deficiency (a cau-
se of up to 95% of all the cases of CAH), 113-hydroxylase deficiency. Next, the forms of CAH, described in recent years were described: P450 oxydo-
reductase (POR) deficiency and 11B-hydroxysteroid dehydrogenase type 1 deficiency (related to decreased cortisol availability, with the consequ-
ences similar to those observed in case of the defects of cortisol synthesis).
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