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Alfonsina Chiefari 
 

UOSD Endocrinologia 
Istituto Nazionale Tumori Regina Elena - Roma 



Roma,	8-11	novembre	2018	

	
				Ai	sensi	dell’art.	3.3	sul	conflitto	di	interessi,	pag	
17	del	Regolamento	Applicativo	Stato-Regioni	del	
5/11/2009,	dichiaro	che	negli	ultimi	2	anni	non	
ho	avuto	rapporti	diretti	di	finanziamento	con	
soggetti	portatori	di	interessi	commerciali	in	
campo	sanitario.	

	

Conflitti di interesse 
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La prima paziente … 
Laura 19 anni 
•  Dal menarca riferisce importante aumento della peluria (soprattutto 

viso e addome) ed allungamento progressivo della durata del ciclo 
mestruale 

•  Da sempre problemi di sovrappeso 

•  Attualmente assume integratore a base di Mioinositolo. 
Le è stata prescritta terapia con Metformina, che ha 
assunto senza beneficio 
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Laura 
Anamnesi familiare 
•  positiva per ipertensione arteriosa e diabete mellito 
Anamnesi patologica remota 
•  tonsillectomia 
Anamnesi fisiologica 
•  nata a termine, peso alla nascita 3 kg  
•  pubarca 7 anni  
•  menarca 12 anni 
•  cicli di ritorno irregolari per oligomenorrea (circa 35-40 giorni) 
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Esame obiettivo:  
•  Peso 71 kg 
•  Altezza 165 cm 
•  BMI 26 kg/m2 

•  PA 100/70 mmHg 
•  Non alopecia, non strie rubrae, non acantosi 

Laura 
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Score di Ferriman-Gallwey per irsutismo: totale 19  

Laura 
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    3   moderato  comedoni  > 20 mm  

               o foruncoli < 20 mm   

    4   severo  foruncoli > 20 mm   

    5   cistico     lesioni infiammatorie   

Grado  tipo     lesione   

    0   assente   assente  

    1   minore      comedoni 2 mm  

    2   medio      comedoni 10 - 20 mm   

  

Score di Lucky per Acne 

Laura 



Roma,	8-11	novembre	2018	

	

Deficit di 21-idrossilasi nella paziente 
adulta 

‘Inquadramento	clinico	e	biochimico’	

Cecilia Motta 
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				Ai	sensi	dell’art.	3.3	sul	conflitto	di	interessi,	pag	17	
del	 Regolamento	 Applicativo	 Stato-Regioni	 del	
5/11/2009,	dichiaro	che	negli	ultimi	2	anni	non	ho	
avuto	rapporti	diretti	di	finanziamento	con	soggetti	
portatori	 di	 interessi	 commerciali	 in	 campo	
sanitario.	

	

Conflitti di interesse 
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Clinica 



Roma,	8-11	novembre	2018	

	

Clinica 
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 Clinica 
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Ma	quali	sono	i	segni	suggestivi	di	NCAH?	

Clinica 
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 Compromissione della steroidogenesi surrenalica: 

•  deficit di 21-idrossilasi 90-95% dei casi 
•  deficit di 11β-idrossilasi 5-8% dei casi 
 

 Compromissione della steroidogenesi surrenalica e gonadica: 
 
•  deficit di 3βOHsteroido-deidrogenasi 
•  deficit di 17°-idrossilasi 
•  deficit di P450-ossidoreduttasi 
 
 Deficit enzimatico Clinica 

 
Età 

Grave Forma Classica Neonatale/Prima infanzia 

Lieve Forma Non Classica Puberale/Adulta 

Iperplasia surrenalica congenita 
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Disordine	genetico	trasmesso	con	
carattere	 autosomico	 recessivo,	
caratterizzato	 da	 una	 ridotta	
attività	 dell’enzima	 21-idrossilasi,	
con	 conseguente	 riduzione	 della	
produzione	 del	 cortisolo	 ed	
aumento	 degli	 androgeni	 posti	 a	
monte	 del	 blocco	 della	 cascata	
enzimatica	
	

Deficit 21-idrossilasi 
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	 •  Forma	classica	a	comparsa	neonatale	(CAH):	con	perdita	salina	o	virilizzante	semplice	
	

•  Forma	non	classica	(NCAH):	late	onset	o	a	comparsa	post-puberale	e	forma	
asintomatica	o	criptica	

La	 gravità	 della	 patologia	 dipende	
dal	 grado	 di	 compromissione	
enzimatica	 conferita	 dal	 difetto	
genetico:	

•  CAH:	0-3	%	attività	enzimatica	

•  NC AH :	 3 0 - 5 0%	 a t t i v i t à	
enzimatica	

New	MI,	2006,	JCEM,	91(11):4205-14	

Deficit 21-idrossilasi 
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Maguelone	G	et	al,	2004,	Hum	Reprod	Update;	10(6):469-85	

Il	gene	CYP21	(CYP21A2)	è	situato	sul	cromosoma	6,	nella	regione	altamente	polimorfica	
del	complesso	di	istocompatibilità	HLA,	insieme	a	uno	pseudo-gene	CYP21P	(CYP21A1P),	
inattivo	
Presentano	un’omologia	di	circa	il	98%	

70-75%	mutazioni	puntiformi	
25-30%	altre	mutazioni:	delezioni,	Inserzioni,	splicing	aberrante	

		

Deficit 21-idrossilasi 
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Ma	quali	sono	i	segni	suggestivi	di	NCAH?	



Roma,	8-11	novembre	2018	

	
FAI

0

10

20
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

FAI

0

10

20
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

p<0.0001	

17-OH Idrossiprogesterone 0'

SAG
0

10

20

30
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

ng
/m

l

17-OH Idrossiprogesterone 0'

SAG
0

10

20

30
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

ng
/m

l

p<0.001	

DHEA-S

0

100

200

300

400

500
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

m
cg
/d
l

P=0.04	

Nostra	esperienza	(324	pz)	

Ferriman-Gallwey	 Free	Androgen	Index	 17-OH	Progesterone	basale	

DHEA-S	

FG

0

10

20

NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

p<0.0001	

Pubarca	

Pubarca

0

5

10

15

NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

an
ni

p=0.02	



Roma,	8-11	novembre	2018	

	 Cortisolo 60'

0

250

500

750

1000
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

nm
ol

/l

p=0.02	

ACTH

0

50

100

150
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

pg
/m
l

p<0.0001	

ACTH	

Nostra	esperienza	(324	pz)	

Cortisolo 60'

0

250

500

750

1000
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

nm
ol

/l

Cortisolo	60’	

HOMA-IR

0

1

2

3

4

5
NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

HOMA-IR	

p=0.009	

Insulina 120'

0

25

50

75

100

NCAH
Carrier
PCOS
Anovulaz e/o PCO
PCOS Obese
PCOS non obese
Iperandrogenismo

m
g/

dl

Insulinemia	120’	

p=0.02	



Roma,	8-11	novembre	2018	

	

Segno/Sintomo	 Prevalenza	

Irsutismo	 60-80%	

Acne	 Circa	33%	

Alopecia	 2-8%	

Clitoridomegalia	 6-20%	

Irregolarità	mestruali	 30-50%	

PCOM	 24-80%	

Iperplasia	surrenalica-adenomi	surrenalici	 ?	
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Speiser	PW	et	al,	2010,	JCEM:	95(9):4133-60	

DEFICIT 21 IDROSSILASI 
ENDOCRINE SOCIETY 

17 - OHP basale 

2 - 100 ng/ml 
Probabile NCAH 

>100 ng/ml 
Probabile CAH 

<2 ng/ml 
Probabile soggetto sano  

o NCAH 

Picco di 17 - OHP  
dopo ACTH test 

10 - 100 ng/ml 
NCAH 

>100 ng/ml 
CAH  

<16 ng/ml 
Probabile eterozigote o  

soggetto sano 

17 - OHP	basale	

2	- 100	ng/ml	
Probabile	NCAH	

>100	ng/ml	
Probabile	CAH	

<2	ng/ml	
Probabile	soggetto	sano		

o	NCAH	

Picco	di		17OHP		
dopo	ACTH	test	

10-	-100	ng/ml	
NCAH	

>100	ng/ml	
CAH		

<16	ng/ml	
Probabile	eterozigote	o		

soggetto	sano	

Witchel	SF,	Azziz	R,	2010,	J	Pediat	Endocrinol:	2010:625105	

NCAH: prevalenza 
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19 anni 
•  Oligomenorrea 
•  Lieve sovrappeso 
•  Irsutismo moderato 
•  Acne lieve 
 

Torniamo a Laura … 

Richiesta valutazione ormonale  al IV-V 
giorno del ciclo mestruale 
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Esame	 Valore	

LH	 5.15	mcUI/ml	

FSH	 7	mcUI/ml	

Estradiolo	 28.9	pg/ml	

Prolattina	 11.33	ng/ml	

TSH		 1.5	mcUI/ml		

DHEA-S	 371.6	mcg/dl	(66-368)		

SHBG	 45	nmol/l	

Testosterone	 0.9	ng/ml	

17-OH	Progesterone	 3.71	ng/ml	(0.15-1.1)	

	
Free	Androgen	Index	

6.9	(<	4.5)	

Laura 

Ecografia pelvica: ovaio micropolicistico bilateralmente 
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•  Si decide pertanto di eseguire test con ACTH 250 mcg per 17-OH 

progesterone 

ACTH	test	250	mcg	per	17-OH	Progesterone	

Tempi 0 +60’ 

17OH-progesterone	
(ng/ml)	

2.46		 14.3	

Laura 
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•  Cosintropina (ACTH 1-24) Synachten: 0.25 mg ev 
 
Prelievi al basale e dopo 60’ 
 
Entro le 8 
 
In fase follicolare precoce 
 
Idealmente dosare 17OH-progesterone,  
cortisolo, 11-desossicorticosterone,  
11-desossicortisolo, 17OH-pregnenolone, 
DHEA e androstenedione  
tramite LC-MS/MS 
 

ACTH test 
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Escobar-Morreale	HF	et	al.	2008,	JCEM,	93(2):527-33	

17OH-progesterone	basale		
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3 ng/ml 



Roma,	8-11	novembre	2018	

	

Carrier	per	NCAH	
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17 - OHP basale 

2 - 100 ng/ml 
Probabile NCAH 

>100 ng/ml 
Probabile CAH 

<2 ng/ml 
Probabile soggetto sano  

o NCAH 

Picco di 17 - OHP  
dopo ACTH test 

10 - 100 ng/ml 
NCAH 

>100 ng/ml 
CAH  

<16 ng/ml 
Probabile eterozigote o  

soggetto sano 

17	-	OHP	basale	

2	- 100	ng/ml	
Probabile	NCAH	

>	100	ng/ml	
Probabile	CAH	

<	2	ng/ml	
Probabile	soggetto	sano		

o	NCAH	

Picco	di	17	 - OHP		
dopo	ACTH	test	

10	- 100	ng/ml	
NCAH	

>100	ng/ml	
CAH		

<	16	ng/ml	
Probabile	eterozigote	o		

soggetto	sano	

Speiser	PW	et	al,	2010,	JCEM:	95(9):4133-60	

Riassumendo	...	
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Sindrome adreno-genitale non classica ad esordio tardivo 

 con iperandrogenismo biochimico e clinico 

 Conferma con analisi genetica 
 

OMOZIGOSI V281L, FORMA NON CLASSICA 
ATTIVITA’ ENZIMATICA RESIDUA IN VITRO 50-20% 

 
 
 
Suggerita terapia con etinilestradiolo 20 mcg + drospirenone 3 mg 
 

Laura 

Quale	terapia	proporre	a	Laura?	
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Management 
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Management	
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Management	
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La seconda paziente … 
Anna, 24 anni  
 
Affetta da iperplasia surrenalica congenita da deficit di 21-idrossilasi forma classica 
con perdita salina.  
Giunge presso il nostro ambulatorio dopo essere stata seguita dalla pediatria. 
Diagnosi alla nascita per ambiguità dei genitali esterni. Clitoridomegalia corretta all’età 
di 4 anni. Vagino-plastica all’età di 17 anni.   
Menarca a 13 aa con cicli di ritorno regolari. 
In terapia con Idrocortisone 10 mg 1½ + 1½ + 1 cp, Fludrocortisone ½ cp per 2 volte 
al giorno  



Roma,	8-11	novembre	2018	

	

Anna 
Esame obiettivo 
•  Peso 63 kg 
•  Altezza 171 cm 
•  BMI 21.5 kg/m2 

•  PA 130/85 mmHg 
•  Non irsutismo, non acanthosis nigricans 
•  Non stigmate cushingoidi 
•  Cicli regolari 
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Anna 

Esame	 Valore	

ACTH	 10	pg/ml	

17OH-progesterone	 8.7	ng/ml	

Testosterone	 1	ng/ml	

Glicemia	 85	mg/dl	

Sodio	 140	mmol/L	

Potassio	 3.7	mmol/L		

Delta-4-androstenedione	 0.88	ng/ml	

PRA	 1.7	ng/ml/h	
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Anna 
Esame	 Valore	

ACTH	 10	pg/ml	

17OH-progesterone	 8.7	ng/ml	

Testosterone	 1	ng/ml	

Glicemia	 85	mg/dl	

Sodio	 140	mmol/L	

Potassio	 3.7	mmol/L		

Delta-4-androstenedione	 0.88	ng/ml	

PRA	 1.7	ng/ml/h	

Si consiglia riduzione Fludrocortisone 0.1 mg ¾ cp al mattino e Idrocortisone 10 mg 1 e ½ 
cp + 1 cp + ½ cp.   
Si richiede MOC ed ecografia pelvica. 
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Anna 

Porta in visione: 
•  Sodio 135 mEq/L  
•  Potassio 4 mEq/L 
•  ACTH 209 pg/ml 
•  Renina 4.8 ng/ml/h 
•  Delta4-androstenedione 4.5 ng/ml 
•  17OH-progesterone 705 ng/ml 
 
Anna non vuole sottoporsi a procedure invasive di diagnosi prenatale 
 
 
 
 
 

Torna a controllo dopo 12 mesi … è alla X settimana di 
gravidanza. 
 Gravidanza non programmata! 

Si richiede screening genetico del partner 
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Anna 
Dopo due settimane torna a controllo … 
Partner: assenza di mutazioni 
  
 
Monitoraggio clinico e biochimico durante la gravidanza (glicemia ed elettroliti) 
 
 
Parto cesareo. Ha partorito un figlio maschio in buona salute. 
Peso alla nascita 3.6 kg 
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Anna 
Quale probabilità di avere un figlio affetto? 
 
Necessario eseguire screening genetico del partner? 
 
Utile effettuare una diagnosi prenatale? 
 
Anna era in terapia con Idrocortisone e Fludrocortisone: necessario modificarla? 
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Deficit di 21-idrossilasi nella paziente 
adulta 

‘Programmazione	e	terapia	in	gravidanza’	

Giovanna Spiazzi 
 

U.O.C. di Endocrinologia, Diabetologia e Malattie del Metabolismo 
Azienda Ospedaliera Universitaria Integrata Verona 
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				Ai	sensi	dell’art.	3.3	sul	conflitto	di	interessi,	pag	
17	del	Regolamento	Applicativo	Stato-Regioni	del	
5/11/2009,	dichiaro	che	negli	ultimi	2	anni	non	
ho	avuto	rapporti	diretti	di	finanziamento	con	
soggetti	portatori	di	interessi	commerciali	in	
campo	sanitario.	

	

Conflitti di interesse 
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Fertilità nella donna 

253 N: 588 

- Cause biologiche: 
Iperproduzione androgeni e precursori, esposizione prenatale 
Irregolarità mestruali e anovulazione: 30-75% (PCOS secondarie) 
Ovarian adrenal rest tumours (raro) 

- Cause meccaniche: chirurgia dei genitali 
- Cause psicologiche 
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Fertilità nella donna con iperplasia 
surrenalica: nati vivi 

Forma Classica con perdita di sali (CHA-SW): 0-10% (n = 64) 
Forma Classica (CHA): 33-50% (n = 83) 
Forma Non Classica (NCHA): 63-90% (n = 18) 
 
Popolazione Generale: 65-91% 
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Meccanismi di infertilità nella donna con 
iperplasia surrenalica 

 
 
LH pulsatility pattern eterogenei 
Cluster 2: ridotti profili di pulsatilità LH  
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203 CAH: 138 donne 

26 

26% 

43% 

19% 

10% 
41% Norm 36% 

 
Ridotto 38% 
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Infertilità nelle donne con NCAH  
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Fenotipo determinato da allele con mutazione meno grave 
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Genitori a rischio 
1) Affetti da CHA: 1:15.000 
Portatore sano CHA: 1:60 
 
2) Affetti da NCHA: 1:1000 
Portatore sano NCHA: 6:60 

Probabilità di un genitore con NCHA (eterozigote con mutazione severa)  
di avere un figlio con CHA:  1:250 

Coppia con figlio affetto: 
1:4 CHA 
1:2 ♀  
1:8 ♀ con CHA 
 
Donna affetta CHA + Partner 
1:60  1:120 CHA (feto affetto) 
1: 240 ♀ con CHA 
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Se desiderio di gravidanza: 

1)  Vista l’elevata prevalenza di eterozigosi per mutazioni di 
CYP21A2, è fondamentale il counseling genetico 

2)  Se in una coppia che desidera figli è nota la presenza di un 
portatore di mutazione severa (forma classica, non 
classica o eterozigosi severa), è necessario eseguire lo 
studio genetico nel partner 

3)  Lo studio genetico non può essere sostituito dalla 
valutazione ormonale 
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NCAH 
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Trattamento prenatale con DEX 

Ridurre la virilizzazione dei genitali esterni 
Ridurre la necessità di chirurgia ricostruttiva dei 

genitali 
Ridurre lo stress emotivo nei genitori 
Questioni etiche: esporre inutilmente 7 feti ad 

alte dosi di DEX nel primo trimestre per 
trattare 1 feto affetto? 
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Embriogenesi  
4 WG: formazione corteccia 

surrenalica 
6-7 WG: inizia secrezione di 

steroidi 
7-12 WG: formazione genitali 

esterni 
6-7 WG: timing ideale? 
 
10-12 W: test villi coriali 
12-13 W: amniocentesi 
 4-5 W: SRY test 
(Fetal Y-chromosome DNA in 

maternal blood) 
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Early SRY test 
2002-2011 
258 feti a rischio (134 M/124 F) 
Test sensibile (96%) dalla 4 WG+5 gg 
No DEX nel 68% dei M 
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Diagnosi e trattamento prenatale 

Genitori 
portatori 

Inizia  
desametasone 

Villi coriali 
10-12 W 

 Test di gravidanza  
< 6 W 

Sesso fetale 
 

Genotipo 
CYP21 

Stop 
desametasone 

Follow up 

Continua 
desametasone 

Conferma 
diagnosi 

postnatale 

M F 
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Schema terapeutico usuale 

Desametasone (non disat da 11OHasi2): 

0.02 mg/kg peso pre-gravidico in 2-3 somm/die 
(max 1.5 mg/die) 

 
Secrezione fisiologica cortisolo: 6-7 mg/m2 al dì 
Dex 50-80 volte più potente: dose fisiol ~0.1 mg/m2 al dì 
 
Es: Donna di 60 kg = 1.6 m2: 0.2 mg/die vs 1.2 mg/die (~6 volte) 
Livelli fisiol feto: 1/10 dei livelli materni       feto trattato:~60 volte 
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Efficacia sul feto (80%) 
Studio francese:  
112 madri trattate, 17 casi 
12 genitali normali 
3 virilizzazione moderata 
2 severa (DEX > 6W) 
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Sicurezza materna 
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Sicurezza feto: teratogenicità 

•  Desametasone: Category C 
 Animal reproduction studies have 
shown an adverse effect on the fetus 
and there are no adequate and well-
controlled studies in humans, but 
potential benefits may warrant use of 
the drug in pregnant women despite 
potential risks (NIH) 

OR 7.3 (95% CI: 1.8-29.4) 
Esposizione < 8 WG  
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Sicurezza feto: peso alla nascita 

- 400 g, simile a quello di feti 
di donne che fumano 40 
sigarette/die 

Rischio aumentato di: ipertensione in età adulta 
DMT2, CVD, rigidità aortica 
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	 1985-95 

40 feti 
Funz neuropsicologiche 
Performance scolastica 

Sicurezza feto 
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Sicurezza 
feto 

N: non-CAH 34 vs 66 
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Questioni aperte 

1.Trattamento prenatale con DEX a dosi 
inferiori rispetto a quelle oggi utilizzate? 

2.Determinazione sistematica del sesso fetale 
attraverso l’analisi del DNA fetale nel sangue 
materno (cromosoma Y)? 

3.Diagnosi genetica pre-impianto? 
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Simposio Sponsorizzato 2  
Sabato 10 novembre 2018 ore 12.00 – 12.45 

Deficit di 21-idrossilasi nella 
paziente adulta 

Take Home Messages 

Alessandro	Scoppola	
UOSD	di	Endocrinologia	

Ospedale	Santo	Spirito	in	Sassia	-	Roma	
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				Ai	sensi	dell’art.	3.3	sul	conflitto	di	interessi,	pag	
17	del	Regolamento	Applicativo	Stato-Regioni	del	
5/11/2009,	dichiaro	che	negli	ultimi	2	anni	non	
ho	avuto	rapporti	diretti	di	finanziamento	con	
soggetti	portatori	di	interessi	commerciali	in	
campo	sanitario	

	

Conflitti di interesse 
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Iperplasia surrenale congenita 

Deficit enzimatico della 21-idrossilasi 

Quadro clinico 

Grave (CAH) – neonatale/prima infanzia 

Lieve (NCAH) – puberale adulta 

In fase follicolare precoce: 
Testosterone totale entro le ore 8 (…/MS) 

 
17OH-progesterone entro le ore 8 (LC-MS/MS) 

> 100 ng/ml: CAH probabile 
2-100 ng/ml: NCAH probabile 

< 2 ng/ml: normale/NCAH 
Dopo ACTH 

> 100 ng/ml: CAH 
10-100 ng/ml: NCAH 

< 16 ng/ml: eterozigote/normale 

Irsutismo 60-80% 
PCO 24-80% 
Irr. Mestr. 30-50% 
Acne 30% 

Diagnosi 
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Trattamento delle pazienti adulte 

Forma Classica (CAH) 

!  Evitare la soppressione completa 
della secrezione steroidea 

!  Durante la gravidanza il 
trattamento con idrocortisone o 
prednisone e mineralcorticoidi va 
adeguato ad eventuali sintomi di 
insufficienza cortico-surrenalica (II 
e III trimestre) 

!  Considerare per tutti l’incremento 
del dosaggio di glucocorticoide in 
condizioni particolari (febbre > 
38.5, chirurgia, gravi malattie, ecc.) 

Forma Non Classica (NCAH) 

!  I casi asintomatici e fuori dalla 
gravidanza non necessitano di 
terapia 

!  La terapia (idrocortisone o 
prednisone) è indicata in presenza 
di iperandrogenismo e infertilità 

!  Offrire l’opzione della sospensione 
del trattamento in funzione dell’età 

!  Considerare per tutti il trattamento 
con idrocortisone in condizioni 
particolari (intervento chirurgico, 
gravi malattie, ecc.) 
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Controlli durante il trattamento 

! Controllo annuale di:  
! P.A., B.M.I., valutazione clinica, esami ematochimici 

per funzione mineralcorticoide e glucocorticoide 
!  Valutazione MOC e del metabolismo osseo 
!  Valutazione cardiologica  
!  Valutazione del metabolismo glico-lipidico 
! Non è indicata la valutazione morfologica surrenalica di 

routine 

Forma Classica (CAH) 
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Gravidanza 
Diagnosi nota di CAH/NCAH 

!  È fondamentale il counseling 
genetico 

!  Se in una coppia un genitore è 
portatore di mutazione severa 
(forma classica, non classica o 
eterozigosi severa), è 
necessario eseguire lo studio 
genetico nel partner 

!  Lo studio genetico non può 
essere sostituito dalla 
valutazione ormonale 

 

Diagnosi non nota di CAH/NCAH 

!  Considerare la possibile causa 
di infertilità 
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Prima della gravidanza:  
questioni aperte 

Terapia prenatale con desametasone (dopo valutazione del DNA 
fetale cromosoma Y nel sangue materno) 

 Ridurre la virilizzazione dei genitali esterni 
 Ridurre la necessità di chirurgia ricostruttiva dei genitali 
 Ridurre lo stress emotivo nei genitori 

 
Effettuare sistematicamente la determinazione del sesso 

fetale da DNA fetale nel sangue materno (cromosoma Y)? 
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Grazie ! 


