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5.juunil 2009 kaitses Kaur Liivak doktori-
viditekirja ,,Classical form of congenital
adrenal hyperplasia due to 21-hydroxylase
deficiency in Estonia: incidence, genotype
and phenotype with special attention to
short-term growth and 24-hour blood pres-
sure®“ (,,21-htidroksiilaasi puudulikkusest
tingitud kaasastindinud adrenogenitaalne
sindroom Eestis: esinemissagedus, geno-
tilp ja fenotiitip erilise tdhelepanuga lithi-
ajalisele kasvamisele ja 24 tunni vererohu
isedrasustele®). Juhendajaks oli professor
Vallo Tillmann TU lastekliinikust, oponen-
diks professor Raimo Voutilainen Kuopio
Ulikoolist.

Kaasastindinud adrenogenitaalne stind-
room (AGS) on autosoom-retsessiivselt
pidranduv haiguste rithm, mille korral on
hédiritud tUhe viiest kortisooli tootmiseks
vajaliku enstitimi stinteesimine. 90-95%-1
juhtudest on see tingitud 21-hiidrokstilaasi
defitsiidist (21-OHD). Doktoritd66 eesmér-
giks oli uurida 21-OHD klassikalise vormi
esinemissagedust Eestis, CYP21A2 mutat-
sioonide spektrit ja seost kliinilise pildiga,
AGS-laste liihiajalist kasvamist ja hiidrokor-
tisooni erinevate manustamisviiside moju
nende patsientide 24 tunni vererdhule ja
biokeemilisele kontrollile. Leiti, et aastatel
1992-2004 oli 21-OHD klassikalise vormi
esinemissagedus Eestis 1 juht 16 000 elus-

stinni kohta. CYP21A2 geeni mutatsioonide
spekter Eestis oli sarnane teiste Euroopa
populatsioonidega. Sagedaim mutatsioon
oli deletsioon/konversioon. Seos genotiilibi
ja fenotiiiibi vahel oli hea. Suhteliselt hiline
diagnoosimise aeg ning ebavordne mees- ja
naissoost patsientide suhe viitab vaststiindi-
nute 21-OHD skriiningu vajadusele Eestis.
Vorreldes tervete lastega iseloomustavad
AGS-laste lihiajalist kasvamist kestvad
ltihikese amplituudiga kasvuspurdid koos
vihenenud ajaga staasides (ehk kasvu
moodnaperioodides). Suhteliselt stabiilne
Ithiajaline kasvamine AGS-lastel viitab, et
kui neil lastel tekib mirkimisvéarne kasvu-
kiiruse suurenemine vOi aeglustumine, on
see tingitud pigem tile- voi alaravimisest,
mitte mittelineaarsest kasvust enesest.
Kuuel AGS-lapsel uuriti hiiddrokortisooni
manustamise 2 erineva reziimi moju 24
tunni vererdhule ja biokeemilisele kontrol-
lile. K&ik patsiendid said A-reziimi korral
suurema hiidrokortisoonidoosi hommikul
ja B-reziimi korral dhtul. Selgus, et hiidro-
kortisooni suurema doosi dhtune manusta-
mine ei parandanud AGS-lastel biokeemi-
list kontrolli, kuid tOstis nende arteriaalset
vererdhku.
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