
Management des Adrenogenitalen Syndroms

1. Im Kindesalter Prof. Dagmar lôAllemand, Pªdiatrische 
Endokrinologie/Diabetologie, 
Ostschweizer Kinderspital SG

a) Manifestation mit & ohne Salzverlust

b) Neugeborenen-Screening & Diagnostik

c) Therapie akut & chronisch

d) Genetik & Weitere Kinder?

2. Im Erwachsenenalter Dr. Tilman Drescher,
Endokrinologie/Diabetologie, 
Kantonsspital St. Gallen 

3. Fallstricke in der biochemischen und genetischen Diagnostik 
bei Kinderwunsch Prof. Anna Lauber-Biason, 

Chair of Endocrinology, 
University of Fribourg
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- Sekundäre Sectio in der 40+1/7 SSW wegen protrahierter Geburt und 

Erschöpfung der Mutter. APGAR 9/10/10. 

- Geburtsgewicht: 3240g, Länge 49cm, Kopfumfang 38cm

- Tag 8: 2880 g, Trinkschwäche, muskulärer Hypotonie, Gewichtsverlust 

von 12% gegenüber Geburtsgewicht

- Männliches Neugeborenes, normal, aber ikterisch & hyperpigmentiert, 

rel. grosses Genitale

3. Lebenstag 
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Stationäre Aufnahme => Verlaufsbeobachtung und 

Ernährung über Magensonde. 

«Bei der ersten Blutgasanalyse wurde kapillär stark 

gestaut, weshalb die Elektrolytstörungen 

wahrscheinlich Artefakte sind.»

Kontrolle: Hyponatriämie zunehmend =>

Na 127 mmol/L, trotz Ernährung, Hyperkaliämie 8.5 

mmol/L

Urin: Spez. Gew.. 1005 kg/l, Na 54 mmol/l 

(soll < 10 mmol/L bei Hyponatriämie), K 15 mmol/l, 

Na/K = 3.6, soll < 1)

EKG: keine Repolarisationsstörung.

NGS: 17-OHP  > 300 nmol/L Vollblut, 

17-a-HPG (LCMS)¹ 2010.40 nmol/l



Adrenogenitales Syndrom  

bei Enzymdefekt der 

Nebennierenrinde 

CRH-Stimulation

durch 

Kortisol-Mangel

Nebennierenhyperplasie &

Hyperpigmentierung & 

Vermännlichung 

äusseres Genitale durch 

männliche Hormone, 

wenn keine Hoden = Mädchen!

CAVE: Polyurie?!

Glomerulosa

Fasciculata

Reticularis

Mark

POMC = 
Proopio

melanocortinŷŷACTH ŷMelanocortin ŷ
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Androsterone

Backdoor

Testosteron 

Synthese

21-Hydroxylase-

Mangel

Salz / Wasser Stress /Zucker Sex

Nebennierenrinden-Steroid- Biosynthese - alt
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Symptome des Glucocorticoid-Mangels

bei NNR-Insuffizienz

ÅHypoglykämie

ÅÜbelkeit, Erbrechen, Diarrhöe,

ÅMüdigkeit, Schwäche

ÅGewichtsverlust

ÅBlutdruckabfall (orthostatisch), Schock 

ÅBewußtseinseintrübung, Krampfanfall

ÅGlomeruläre

Flüssigkeits-Retention

ÅHirnödem

Mortalität in der akuten NNR-Insuffizienz: 15%

Erichsen MM Eur J Endocrinol 1060:233, 2009
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9. Lebenstag:

Wasserverlust & Erbrechen

Gewicht®: 3240g (-540g)

K ¬¬: 8.4 nmol/L

Na ®:  132 nmol/L

pH ®: 7,21

Glucose: 3.2mmol/L

NaUrine: >>10 nmol/L

17OHPSe 1582 nmol/L

Hirnschaden

Herzstillstand / 

Rhythmusstörung 

AGS bei Knaben mit Salzverlustkrise vor 1980 tödlich



Bestimmung von 17OHP Werten in 

Filterpapierbluttropfen p.p. 2.-5.Ltg. 

AGS ï17OHP- Screening 

17OHP
Falls erhöht

Cave Kreuzreaktion,  

geringe 

Testsensitivität und 

Präzision 

(VK 8-20%) ! 

Kontrolle von 17 OHP 

im Serum !!!

Elektrolyte

Klinische Untersuchung



Screening CH früher  

Pang 1992 2020 (klinisch)

Inzidenz: 1:8ó000 ï 1:10ó600

1:10ó000 1:30ó000

Männlich:weiblich 1:1 1:3

Salzverlustform: 70-80% 30%

Epidemiologie des 21-Hydroxylasemangels

Andere AGS-Formen werden im Neugeborenen-Screening nicht entdeckt
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peripher

Adrenale und periphere Steroidogenese

Glomerulosa

Fasciculata 11-oxo Androgene

Fettgewebe u.a.

AdrenaleAndrogene
Klassischer Weg

BackdoorAndrogene
Genital-Tuberkel



Diagnostik des AGS bei Neugeborenen

Salzverlust ïmeist erst nach dem 3.-7. Lebenstag: 

Na, K u.a. Plasma & Urin

Sofort Diagnose-Sicherung, NICHT auf Screening /Guthrie warten:

- im Plasma Steroidprofil, Nephrologie-Labor, Inselspital Bern :
21-Hydroxylasemangel: 17-OH-Progesteron, Androstendion

11ß-Hydroxylasemangel: DOC, 17-OH-Progesteron

17-Hydroxylasemangel:  DOC, Progesteron

p450-Oxido-Reduktase-Mangel: 17-OH-Progesteron¬, Testo®

- im Urin Steroidprofil, Nephrologie-Labor, Inselspital Bern:
Pregnantriol als direkter Metabolit des17-OH-Progesterons

Pregnantriolon beweisend, da

beim Gesunden nicht nachweisbar!

Karyotyp: bei uneindeutigem Genitale, 46 XX? 

Bildgebung: Ultraschall: Uterus, Ovarien? NN-Grösse?



AGS & akute Addison-Krise mit Salzverlust

ÅHydrocortison = HC, Flüss.,Salz; Glucose, Mineralocorticoid

ÅLadedosis:  2 mg/kg HC (Solucortef i.v., i.m.) (Spiegel > 1000 nmol/L) 

ÅHyperkaliämie: Glukose/Insulin Infusion, (Resonium)

/

Situation Alter i.m., i.v.mg/24 h

<10 kg <1 J 25

10ï20 kg 1-5 J 50

>20 kg >5  J 100

Pubertär 150

Post-pubertär  100

= i.m. Dosis

Im Notfall durch Eltern 

oder rectal Supp.

Krankheits-Management bei AGS:

ÅErhaltungsdosis erhöhené 

Å2 ï5 x ¬bei Krankheit (oder Fieber >38.5 C),  Gastroenteritis, Operationen, 

schweres Trauma

Åin 4 Dosen gleichmässig über 24 h verteilt!

ÅFasten vermeiden

ÅNotfallausweis ausstellen

Charmandari 2001; Newrick 1990



Glukokortikoid-Dosis für Basistherapie

Å Hydrocortison in 3 Einzeldosen entsprechend circadianem Rhythmus 

(50-25-25%) 

HC+Fludrocortison = (7-)10ï15 (-19) mg/m2*day

Å Dexamethason und Predniso(lo)ne = überproportional negative  

Effekte aufs Wachstum

Å Fludrocortison 150 =>100 mg/m2*d

Hindmarsh 2009; Miller 2001; Mullis 1990 

Natriumchlorid Supplement 1-2 g/d  

in ersten 6 - 12 Lebensmonaten



Glukokortikoide, Gewicht und Wachstum
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Berechnen Hydrocortison-Äquivalenzdosis HC-Äq

incl. Fludrocortison in mg/m2 KOF*d, soll 7 (ï13) 

HC - Äqmg/m2 KOF*d

25     15        13

Gewicht Länge

HC - Äqmg/m2 KOF*d

25     15        13

Salzverlust 1. Monat



3 ï6 monatliche Kontrollen für normales Wachstum

Endpunkt Maßnahme

Wachstumsrate Beschleunigung >P.90: CAVE! 

Gewicht Gewichtszunahme <2 kg/Jahr

Optimale HC-Dosis/m2 17OHP 12 - 36 nmol/L, 

nach 2h >2<10 mmol/L, 

AD normaler Altersbereich, 

17OHP-Speichel-Profile 24-h

Knochenreifungsrate Jährliches Knochenalter

Frühpubertät/schnelle Tanner Staging

Progression vermeiden

Wachstum, Endgröße =Zielgröße

Fludrocortison-Gabe! Blutdruck (Perzentilen) 

Plasma-Renin (Akt.) normal

Hindmarsh Best Pract Res Clin End Met 23:193, 2009; 

Reisch, Krone, Arlt Horm Res Paediatr76:73, 2011

Claahsen-van der Grinten et al End Rev. 2022

Speiser, J Clin Endocrinol Metab 95(9):4133ï4160


