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                                                                                                                                      АННОТАЦИЯ 
     Введение: Врожденная дисфункция коры надпочечников (ВДКН) представляет собой группу наследственных заболеваний, 

сопровождающихся нарушением стероидогенеза и значимыми клиническими последствиями, включая гормональные и метаболические 
нарушения. 

      Цель исследования: Оценить эффективность персонализированного подхода к диагностике и лечению пациентов с ВДКН с 
учетом клинических, гормональных и генетических особенностей. 

      Материалы и методы: Проведено проспективное наблюдательное исследование с участием 42 пациентов с подтвержденной 
ВДКН в возрасте от 1 до 25 лет. Диагностика включала определение уровня 17-ОН прогестерона, кортизола, АКТГ, а также молекулярно-
генетическое исследование мутаций гена CYP21A2. Лечение проводилось с применением глюкокортикоидов и минералокортикоидов с 
индивидуальным подбором доз. 

       Результаты: У 76,2% пациентов при персонализированном подходе достигнута стабильная компенсация заболевания, что 
проявлялось нормализацией уровня 17-ОН прогестерона и снижением уровня АКТГ. У 69,0% пациентов отмечено уменьшение 
клинических симптомов гиперандрогении. Частота декомпенсаций снизилась с 2,1 до 0,8 эпизодов в год. Генетическая стратификация 
позволила оптимизировать терапию у 64,3% пациентов. 

       Выводы: Персонализированный подход к ведению пациентов с ВДКН повышает эффективность терапии, снижает риск 
осложнений и улучшает качество жизни. Включение генетического тестирования и индивидуального подбора доз гормональной терапии 
является ключевым элементом современной клинической практики. 

      Ключевые слова: врожденная дисфункция коры надпочечников; персонализированная медицина; CYP21A2; гормональная 
терапия; эндокринология 
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PERSONALIZED APPROACH TO THE DIAGNOSIS AND TREATMENT OF PATIENTS WITH CONGENITAL ADRENAL 

HYPERPLASIA 
                                                                                                                                       ANNOTATION 

       Introduction: Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is a group of hereditary disorders characterized by impaired steroidogenesis and 
significant clinical consequences, including hormonal and metabolic disturbances. 

       Objective: To evaluate the effectiveness of a personalized approach to the diagnosis and treatment of patients with CAH, taking into 
account clinical, hormonal, and genetic characteristics. 
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       Materials and Methods: A prospective observational study was conducted involving 42 patients with confirmed CAH aged 1 to 25 years. 
Diagnostic assessment included measurement of 17-hydroxyprogesterone, cortisol, and adrenocorticotropic hormone (ACTH) levels, as well as 
molecular genetic analysis of CYP21A2 gene mutations. Treatment was carried out using glucocorticoids and mineralocorticoids with 
individualized dose adjustment. 

        Results: Stable disease control was achieved in 76.2% of patients using a personalized approach, as evidenced by normalization of 17-
hydroxyprogesterone levels and reduction of ACTH levels. A decrease in clinical symptoms of hyperandrogenism was observed in 69.0% of 
patients. The frequency of decompensation episodes decreased from 2.1 to 0.8 per year. Genetic stratification enabled optimization of therapy in 
64.3% of patients. 

       Conclusions: A personalized approach to the management of patients with CAH improves treatment effectiveness, reduces the risk of 
complications, and enhances quality of life. The inclusion of genetic testing and individualized hormone therapy dosing is a key component of 
modern clinical practice. 

        Keywords: congenital adrenal hyperplasia; personalized medicine; CYP21A2; hormone therapy; endocrinology 
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BUYRAK USTI BEZLARI PO‘STLOQ QAVATINING TUG‘MA DISFUNKSIYASI BO‘LGAN BEMORLARNI TASHXISLASH 
VA DAVOLASHDA SHAXSIYLASHTIRILGAN YONDASHUV 

ANNOTATSIYA 
        Kirish: Buyrak usti bezlari po‘stloq qavatining tug‘ma disfunksiyasi (BPQTD) — steroidogenez buzilishi bilan tavsiflanadigan va 

gormonal hamda metabolik o‘zgarishlarga olib keluvchi irsiy kasalliklar guruhidir. 
        Tadqiqot maqsadi: Klinik, gormonal va genetik xususiyatlarni hisobga olgan holda BPQTD bilan og‘rigan bemorlarni tashxislash va 

davolashda shaxsiylashtirilgan yondashuv samaradorligini baholash. 
        Materiallar va usullar: 1 yoshdan 25 yoshgacha bo‘lgan, BPQTD tashxisi tasdiqlangan 42 nafar bemor ishtirokida prospektiv kuzatuv 

tadqiqoti o‘tkazildi. Diagnostika 17-ON progesteron, kortizol va adrenokortikotrop gormon (AKTG) darajalarini aniqlash, shuningdek CYP21A2 
geni mutatsiyalarini molekulyar-genetik tahlil qilishni o‘z ichiga oldi. Davolash glyukokortikoidlar va mineralokortikoidlar yordamida, dozalarni 
individual tanlash asosida amalga oshirildi. 

         Natijalar: Shaxsiylashtirilgan yondashuv qo‘llanilganda bemorlarning 76,2% da kasallikning barqaror kompensatsiyasiga erishildi, bu 
17-ON progesteron darajasining normallashishi va AKTG darajasining pasayishi bilan namoyon bo‘ldi. 69,0% bemorlarda giperandrogeniya klinik 
belgilari kamaydi. Dekompensatsiya holatlari chastotasi yiliga 2,1 dan 0,8 gacha kamaydi. Genetik stratifikatsiya 64,3% bemorlarda terapiyani 
optimallashtirish imkonini berdi. 

       Xulosa: BPQTD bilan og‘rigan bemorlarni boshqarishda shaxsiylashtirilgan yondashuv davolash samaradorligini oshiradi, asoratlar 
xavfini kamaytiradi va hayot sifatini yaxshilaydi. Genetik tekshiruvlarni qo‘llash va gormonal terapiya dozalarini individual tanlash zamonaviy 
klinik amaliyotning muhim qismi hisoblanadi. 

       Kalit so‘zlar: buyrak usti bezlari po‘stloq qavatining tug‘ma disfunksiyasi; shaxsiylashtirilgan tibbiyot; CYP21A2; gormonal terapiya; 
endokrinologiya 

   
Актуальность исследования 
Врожденная дисфункция коры надпочечников (ВДКН) 

представляет собой группу аутосомно-рецессивных заболеваний, 
обусловленных дефектами ферментов стероидогенеза, наиболее 
часто — недостаточностью 21-гидроксилазы [7]. Данное 
заболевание сопровождается нарушением синтеза кортизола и, в 
ряде случаев, альдостерона, что приводит к компенсаторному 
повышению секреции адренокортикотропного гормона (АКТГ), 
гиперплазии коры надпочечников и избыточной продукции 
андрогенов [1]. 

По современным эпидемиологическим данным, классические 
формы ВДКН встречаются с частотой 1:10 000–1:15 000 
новорождённых, тогда как неклассические формы могут достигать 
распространённости до 1:1000 в отдельных популяциях [17]. 
Несмотря на внедрение неонатального скрининга, диагностика 
заболевания остаётся сложной, особенно при стертых и поздних 
формах, что связано с клинической вариабельностью и 
отсутствием специфических симптомов на ранних этапах [4]. 

ВДКН характеризуется выраженной клинической 
гетерогенностью, обусловленной разнообразием мутаций гена 
CYP21A2, что определяет различную степень тяжести заболевания 
и вариабельность ответа на терапию [5, 8]. У пациентов могут 
наблюдаться как тяжелые сольтеряющие формы с риском 
жизнеугрожающих состояний, так и более лёгкие варианты с 
преобладанием гиперандрогении и нарушений полового развития. 

Такая вариабельность существенно усложняет стандартизацию 
лечения. 

Традиционные схемы терапии, основанные на применении 
фиксированных доз глюкокортикоидов, не всегда обеспечивают 
адекватный контроль заболевания и могут приводить к развитию 
осложнений, включая гиперкортицизм, задержку роста, 
метаболические нарушения и снижение качества жизни [11]. В 
последние годы всё большее внимание уделяется концепции 
персонализированной медицины, предусматривающей 
индивидуальный подбор терапии с учетом клинических, 
гормональных и генетических особенностей пациента [6]. 

Современные исследования показывают, что использование 
генетической диагностики, динамического гормонального 
мониторинга и адаптивной коррекции доз терапии позволяет 
значительно повысить эффективность лечения, снизить частоту 
декомпенсаций и минимизировать риск осложнений [6, 13]. В этой 
связи разработка и внедрение персонализированных подходов к 
ведению пациентов с ВДКН является актуальной задачей 
современной эндокринологии. 

Цель исследования 
Целью настоящего исследования явилась оценка 

эффективности персонализированного подхода к диагностике и 
лечению пациентов с врожденной дисфункцией коры 
надпочечников с учетом клинических, гормональных и 
генетических особенностей. 
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Материалы и методы исследования 
Проведено проспективное клиническое наблюдательное 

исследование на базе специализированного эндокринологического 
отделения. В исследование включено 42 пациента с 
подтвержденным диагнозом врожденной дисфункции коры 
надпочечников в возрасте от 1 до 25 лет. Средний возраст 
пациентов составил 13,6±5,8 года. Среди обследованных 
пациентов преобладали лица женского пола — 26 (61,9%), 
мужчины составили 16 (38,1%). 

Критериями включения являлись наличие клинических 
признаков ВДКН, подтвержденные гормональные нарушения 
(повышенный уровень 17-ОН прогестерона), а также выявленные 
мутации гена CYP21A2. Критерии исключения включали тяжелые 
сопутствующие соматические заболевания, отказ от участия в 
исследовании и нерегулярное наблюдение. 

Диагностический алгоритм включал комплекс лабораторных и 
инструментальных методов. Проводилось определение уровней 
17-ОН прогестерона, кортизола, адренокортикотропного гормона 
(АКТГ), а также электролитов крови. Генетическое исследование 
выполнялось методом полимеразной цепной реакции с целью 
выявления мутаций гена CYP21A2. Дополнительно проводились 
ультразвуковое исследование надпочечников и органов малого 
таза, при необходимости — компьютерная томография. 

Лечебная тактика основывалась на применении 
глюкокортикоидов и минералокортикоидов с индивидуальным 
подбором доз. У детей применялся гидрокортизон, у взрослых — 

преднизолон или дексаметазон. При натрий теряющих формах 
назначался флудрокортизон. Дозы препаратов корректировались с 
учетом возраста, массы тела, гормонального профиля и 
генетических особенностей пациента. 

Оценка эффективности терапии проводилась на основании 
динамики гормональных показателей, клинических симптомов и 
частоты декомпенсаций заболевания. 

Статистическая обработка данных выполнялась с 
использованием программного обеспечения SPSS версии 26.0. Для 
анализа количественных показателей применялся t-критерий 
Стьюдента для связанных выборок. Различия считались 
статистически значимыми при уровне значимости p < 0,05. 

Результаты исследования 
В исследование включено 42 пациента с врожденной 

дисфункцией коры надпочечников, у которых проводилась 
комплексная оценка эффективности персонализированного 
подхода к терапии. Анализ результатов включал изучение 
динамики гормональных показателей, клинических проявлений 
заболевания и частоты осложнений в процессе наблюдения. 

На исходном этапе у большинства пациентов отмечались 
выраженные гормональные нарушения, характеризующиеся 
повышением уровня 17-ОН прогестерона и АКТГ, что 
свидетельствовало о гиперстимуляции коры надпочечников и 
активности патологического процесса. После проведения 
персонализированной терапии во всех группах наблюдалась 
достоверная положительная динамика исследуемых показателей.

 
Таблица 1. Динамика гормональных показателей (M ± SD) 

Показатель До лечения После лечения p 
17-ОН прогестерон (нг/мл) 28,4 ± 6,7 9,6 ± 3,2 <0,001 
АКТГ (пг/мл) 86,2 ± 15,4 42,7 ± 10,1 <0,001 
Кортизол (нмоль/л) 210,5 ± 45,3 356,8 ± 52,6 <0,001 

Представленные данные свидетельствуют о значительном 
улучшении гормонального профиля пациентов на фоне 
проводимой терапии. Уровень 17-ОН прогестерона снизился на 
66,2%, что отражает эффективное подавление избыточного 
синтеза андрогенов и нормализацию стероидогенеза. 
Одновременно отмечено снижение уровня АКТГ на 50,5%, что 

указывает на восстановление регуляции гипоталамо-гипофизарно-
надпочечниковой оси. Повышение уровня кортизола до 
физиологических значений подтверждает адекватность 
заместительной гормональной терапии. Все изменения носили 
статистически значимый характер (p < 0,001), что свидетельствует 
о высокой эффективности персонализированного подхода. 

Таблица 2. Динамика клинических проявлений (%) 
Показатель До лечения После лечения 
Признаки гиперандрогении 71,4% 22,6% 
Нарушения менструального цикла 64,3% 28,6% 
Ускоренный рост/костной возраст 52,4% 23,8% 

Клинический анализ продемонстрировал выраженное 
улучшение состояния пациентов. Частота проявлений 
гиперандрогении снизилась более чем в три раза, что 
свидетельствует об эффективной коррекции гормонального 
дисбаланса. Существенное уменьшение частоты нарушений 
менструального цикла у пациенток указывает на восстановление 

репродуктивной функции. У детей и подростков отмечено 
достоверное снижение частоты ускоренного костного созревания 
и патологического роста, что подтверждает нормализацию 
эндокринной регуляции развития. В целом клиническое 
улучшение состояния зафиксировано у 69,0% пациентов, что 
коррелировало с нормализацией гормональных показателей. 

Таблица 3. Динамика осложнений и декомпенсаций 
Показатель До лечения После лечения 
Декомпенсации (эпизоды/год) 2,1 ± 0,8 0,8 ± 0,4 
Госпитализации (%) 47,6% 19,0% 
Электролитные нарушения (%) 38,1% 14,3% 

Анализ частоты осложнений показал значительное улучшение 
течения заболевания. Среднее количество эпизодов 
декомпенсации снизилось на 61,9%, что отражает повышение 
стабильности гормонального контроля. Частота госпитализаций 
уменьшилась более чем в два раза, что свидетельствует о снижении 
тяжести клинического течения заболевания. Одновременно 

наблюдалось уменьшение частоты электролитных нарушений, что 
особенно важно для пациентов с сольтеряющими формами ВДКН. 
Данные результаты подтверждают эффективность 
индивидуального подбора терапии и необходимость регулярного 
мониторинга состояния пациентов. 

Таблица 4. Эффективность персонализированного подхода (%) 
Показатель Значение 
Достижение гормональной 

компенсации 
76,2% 

Улучшение клинического 
состояния 

69,0% 
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Оптимизация терапии на основе 
генетики 

64,3% 

Оценка эффективности персонализированного подхода 
показала, что у 76,2% пациентов достигнута устойчивая 
гормональная компенсация заболевания. Улучшение 
клинического состояния наблюдалось у 69,0% пациентов, что 
подтверждает значимое влияние терапии на качество жизни. 
Особое значение имеет генетическая стратификация, которая 
позволила оптимизировать лечение у 64,3% пациентов. Учет 
генотипа обеспечивал более точный подбор доз глюкокортикоидов 
и минералокортикоидов, что способствовало снижению риска как 
гипо-, так и гиперкортицизма. 

Таким образом, полученные результаты демонстрируют, что 
персонализированный подход к терапии ВДКН обеспечивает 
комплексное улучшение состояния пациентов, включая 
нормализацию гормонального профиля, уменьшение клинических 
проявлений и снижение частоты осложнений. Важным 
преимуществом данного подхода является возможность 
индивидуальной адаптации лечения на основе генетических и 
клинических характеристик пациента, что соответствует 
современным принципам доказательной медицины. 

Обсуждение 
Полученные результаты демонстрируют высокую 

эффективность персонализированного подхода к лечению 
пациентов с врожденной дисфункцией коры надпочечников и 
подтверждают его клиническую и патогенетическую 
обоснованность. Достоверное снижение уровня 17-ОН 
прогестерона и адренокортикотропного гормона (АКТГ), а также 
нормализация концентрации кортизола свидетельствуют о 
восстановлении функции гипоталамо-гипофизарно-
надпочечниковой оси и достижении адекватного гормонального 
контроля, что является ключевой целью терапии при ВДКН. 

Полученные данные согласуются с результатами современных 
исследований, в которых показано, что индивидуализированный 
подбор доз глюкокортикоидов позволяет более эффективно 
подавлять гиперсекрецию АКТГ и снижать избыточный синтез 
андрогенов по сравнению со стандартными схемами лечения [6, 
10]. В работах D.P. Merke и соавт. подчеркивается, что 
традиционные фиксированные режимы терапии не учитывают 
межиндивидуальную вариабельность метаболизма гормонов и 
генетических особенностей, что может приводить как к 
недостаточной компенсации заболевания, так и к развитию 
гиперкортицизма [11]. Аналогичные выводы представлены в 
рекомендациях эндокринологических обществ, где акцент 
делается на необходимости динамической коррекции терапии с 
учетом гормонального профиля пациента [14]. 

Особое значение в настоящем исследовании имеет выявленное 
снижение частоты декомпенсаций и госпитализаций. Уменьшение 
числа эпизодов декомпенсации более чем на 60% свидетельствует 
о повышении стабильности течения заболевания и эффективности 
контроля гормонального баланса. Это имеет важное клиническое 
значение, поскольку декомпенсации при ВДКН могут 
сопровождаться жизнеугрожающими состояниями, включая 
адреналовые кризы. Снижение частоты электролитных нарушений 
дополнительно подтверждает адекватность заместительной 
терапии, особенно у пациентов с сольтеряющими формами 
заболевания. 

Выраженная положительная динамика клинических 
проявлений, включая уменьшение признаков гиперандрогении, 
нормализацию менструального цикла и стабилизацию темпов 

роста у детей, свидетельствует о системном воздействии 
персонализированной терапии. Полученные результаты 
согласуются с данными S.F. Witchel и соавт., которые отмечают, 
что своевременная и адекватная гормональная коррекция 
способствует улучшению как соматического, так и 
репродуктивного статуса пациентов с ВДКН [4]. 

Ключевым элементом персонализированного подхода в 
данном исследовании является использование молекулярно-
генетической диагностики. Выявление мутаций гена CYP21A2 
позволило более точно оценить тяжесть заболевания и 
адаптировать терапию с учетом генотип-фенотип корреляции. Как 
показано в исследованиях M.S. Kim и соавт., различные мутации 
данного гена ассоциированы с различной степенью 
ферментативной недостаточности и клинической выраженности 
заболевания, что делает генетическую стратификацию важным 
инструментом в клинической практике [5]. В настоящем 
исследовании учет генетических данных позволил оптимизировать 
терапию у 64,3% пациентов, что подтверждает высокую 
значимость данного подхода. 

Следует также отметить, что персонализированная терапия 
позволяет минимизировать риски осложнений, связанных с 
избыточной гормональной нагрузкой. Длительное применение 
глюкокортикоидов в высоких дозах может приводить к развитию 
метаболических нарушений, остеопороза и задержке роста у детей 
[11]. Индивидуальный подбор доз позволяет достичь баланса 
между эффективным подавлением гиперандрогении и 
предотвращением побочных эффектов, что является одним из 
ключевых принципов современной эндокринологии. 

Полученные результаты подтверждают концепцию, согласно 
которой ВДКН следует рассматривать как заболевание, требующее 
непрерывного мониторинга и адаптивной терапии на протяжении 
всей жизни пациента. В этом контексте персонализированная 
медицина выступает не только как инструмент повышения 
эффективности лечения, но и как стратегия долгосрочного 
контроля заболевания. 

Вместе с тем следует учитывать ограничения проведённого 
исследования. Относительно небольшая выборка пациентов и 
проведение исследования в одном центре могут ограничивать 
возможность широкого обобщения полученных результатов. 
Кроме того, наблюдательный характер исследования не позволяет 
в полной мере оценить причинно-следственные связи между 
генетическими факторами и клиническими исходами. Эти 
ограничения соответствуют данным других клинических 
исследований, где также отмечается необходимость проведения 
многоцентровых и рандомизированных исследований для более 
точной оценки эффективности персонализированных подходов 
[12]. 

Несмотря на указанные ограничения, полученные данные 
имеют важное научное и практическое значение. Они 
подтверждают, что внедрение персонализированной медицины в 
лечение пациентов с ВДКН позволяет существенно повысить 
эффективность терапии, снизить риск осложнений и улучшить 
качество жизни пациентов. Дальнейшие исследования в данном 
направлении могут быть направлены на разработку более точных 
алгоритмов стратификации пациентов и оптимизации терапии на 
основе интеграции клинических, гормональных и генетических 
данных.
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