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ПХНН МКБ E27.1

Аутоиммунная первичная хроническая надпочечниковая недостаточность

Аутоиммунная первичная хроническая надпочечниковая недостаточность, ПХНН:
развивается из-за аутоиммунной деструкции коры надпочечников. Деструкция коры
надпочечников приводит к дефициту гормонов глюкокортикоидов и
минералокортикоидов. Развивается гипогликемия, электролитные нарушения, дефицит
энергии. Проявления неспецифичны, из-за чего диагностика может быть отсрочена. При
поздней диагностике возникает жизнеугрожающее состояние адреналового криза [1].

Генетические основы

Аутоиммунная ПХНН развивается при дефектах в гене AIRE или на фоне ассоциированных
вариантов в HLA и в других генах [1–3].

• AIRE: кодирует белок AIRE, который экспрессируется в тимусе, где он способствует
негативной селекции аутореактивных Т-лимфоцитов [5].

• Ассоциированные варианты в HLA: сильный эффект риска у гаплотипа DRB1*04:04 в
присутствии DQB1*02:01, у двух аминокислотных остатков в HLA-DQB1 и одного
аминокислотного остатка в HLA-DQA1 [6].

• Другие гены: BACH2, PTPN22, CTLA4, LPP, SH2B3, SIGLEC5, UBASH3A и двумя
полиморфизмами в гене AIRE [6].

Аутоиммунный полигландулярный синдром 1 типа, АПС1

Что это
Моногенное аутоиммунное мультисистемное заболевание. Развивается из-за дефекта
белка-аутоиммунного регулятора AIRE.

Триада классических проявлений
Хронический кожно-слизистый кандидоз, гипопаратиреоз и первичная надпочечниковая
недостаточность [7,8].

Дополнительная триада компонентов
Гипоплазия эмали, характерная для АПС1 сыпь, мальабсорбция [5].

Другие компоненты
Алопеция, витилиго, гипоплазия эмали, дефицит витамина В12, кератоконъюнктивит,
пигментный ретинит, аутоиммунный пневмонит, тубулоинтерстициальный нефрит,
аутоиммунный гепатит, аутоиммунный гастрит, сахарный диабет 1 типа, аутоиммунный
тиреоидит, преждевременное истощение яичников, недостаточность функции яичек, аспления
[7,8].
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Специфические антитела

Антитела к 21-гидроксилазе — маркер аутоиммунной ПХНН. Антитела к ИФН-омега и ИЛ-22
— маркеры АПС1 типа [1].

Неспецифические проявления

Клинические проявления ПХНН обусловлены дефицитом глюко- и минералокортикоидов,
которые в норме вырабатываются в коре надпочечников. Они неспецифичны и могут
маскироваться под другие заболевания [9].

Дефицит глюкокортикоидов: Дефицит минералокортикоидов:

• слабость и повышенная утомляемость;
• потеря веса, снижение аппетита;
• тошнота, рвота;
• гиперпигментация кожи, особенно над
суставами, в местах трения одежды;
• гиперпигментация слизистых (края дёсен,
язык, нёбо);
• головная боль, особенно по утрам;
• боль в животе;
• гипогликемия [1,10].

• гипонатриемия, гиперкалиемия;
• тяга к солёной пище;
• боль в животе;
• головокружение;
• тошнота, рвота;
• гипотония [1,10].

Риски отсроченной диагностики

Многие пациенты диагностируются во время адреналового криза, исход которого может быть
летальным [1].

Клинические проявления адреналового криза:
• повторная рвота,
• диарея,
• боль в животе,
• картина острого живота,
• повышение температуры тела,
• выраженная потеря веса, анорексия;
• гипонатриемия, гипогликемия, метаболический ацидоз,
• возможна гиперкальциемия;
• гипотензия или гиповолемический шок;
• делирий, синкопальные состояния, генерализованные судороги [10].

Диагностика

Заподозрить ПХНН следует на основании:

• клинических проявлений,
• гипогликемии,
• гипонатриемии [1,10].
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Интерпретация

Критерии дефицита глюкокортикоидов: Критерии дефицита минералокортикоидов:

• Уровень кортизола менее 140 нмоль/л на
фоне повышения уровня АКТГ более двух
норм в ранние утренние часы [10].
• Уровень кортизола менее 500 нмоль/л на
фоне стимуляционного теста с аналогами
АКТГ.
• Кортизол от 140 до 500 нмоль/л — «серая
зона», требует подтверждения при помощи
стимуляционного теста с аналогами АКТГ
[1,10].

• повышен ренин (активность ренина)
плазмы;
• низкий или псевдонормальный
альдостерон;
• гипонатриемия, гиперкалиемия.
! В начале заболевания электролитные
нарушения могут быть слабовыраженными или
отсутствовать [1,10].

Коморбидность

Аутоиммунная ПХНН может быть компонентом аутоиммунного полигландулярного синдрома
1 или 2 типа и сопровождаться проявлениями аутоиммунных поражений других органов и
систем [1].
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