Journal of Azerbaijan Perinatology and Pediatrics (Scientific-practical journal) /2021 / Vol 7/ Ne2

KLINiK MUSAHIDOLOR

ADENOHIPOFiZIN HORMONLARININ COXSAYLI DEFISIiTI.

Aliyeva A.M., Nasibova S.N. ‘
K.Y .Foracova adina EImi-Tadgiqat Pediatriya Institutu.

Adenohipofizin hormonlarinin ¢oxsayh defisiti (AHCD) hipofizin funksiyalarinin pozulmasi
naticasinda yaranan va boy hormonunun, hamginin bir va ya daha ¢ox trop hormonun defisiti
ilo xarakteriza olunan nadir xastalikdir. Usaqliq yaslarinda aksaran anadangalmo hipopituita-
rizm geyd edilir. Xastaliyin doqiq yaranma sabablori aydin olmayaraq qalir. Malumdur Ki
PROP1 geninda mutasiya usaqlar arasinda genetik sartlonmis AHCD-nin sababi olur.
Odobiyyat malumatlarina asasan, mohz bu genin mutasiyas1 50-80% AHCD-nin ailavi halla-
rinda rast galinir. Beynalxalq tadgiqatlarin malumatlarina asasan PROP1 geninin mutasiyasi
olan pasientlordo batndaxili somatotrop hormonu (STH) va tireotrop hormonlarimin (TTH)
defisiti ilo alagadar nazara carpacaq daracoda boydan geri galma xarakterikdir. AHCD olan
xastalards STH total defisiti, ikincili hipotireoz va ikincili hipoganadizim geyd olunur.

Agar sozlor: hipopituitarizm, ikincili hipotireoz, somatotrop hormonunun defisiti.

Adenohipofizin hormonlarinin ¢oxsayli de-
fisiti (AHCD) hipofizin funksiyalarinin pozul-
mas1 noticosindo yaranan vo boy hormonu-
nun, hamginin bir vo ya daha ¢ox trop hormo-
nun defisiti ilo xarakterizo olunan nadir xasto-
likdir [1].

Usaqliq yaslarinda oksoron anadangslmao
hipopituitarizm geyd edilir. Xastoliyin doqiq
yaranma sabablori aydin olmayaraq galir [2].
Son 20 ilds hipopituitarizmin inkisafina sobob
olan bir sira gen mutasiyalar1 agkar olundu.
Onlara aiddir: ARNT2, GH1, POU1F1, PRO
P1lvos. [3].

Molumdur ki PROP1 genindo mutasiya
usaqlar arasinda genetik sortlonmis AHCD-nin
sobabi olur. ©dobiyyat malumatlarina asasan,
mohz bu genin mutasiyasi 50-80% AHCD-nin
ailovi hallarinda rast golinir [3]. PROP1 geni
226 amintursudan ibarat ziilali kodlasdirir. Bu
ziilal POU1F1 geninin ekspressiyast vo POU
1F1-don asilt hiiceyra klonlarinin (somatotrof-
lar, laktotroflar, tiretroflar vo qonadotroflar)
differensasiyasi ii¢iin vacibdir. Bu genin muta-
siyasi zamani bu hormonlarin hamisinin defi-
sitini gézlomok lazimdir [3,4].

Beynolxalq tadqiqatlarin  mslumatlarina
osason PROP1 geninin mutasiyas:t olan pa-
sientlords batndaxili somatotrop hormonu (ST
H) vo tireotrop hormonlarinin (TTH) defisiti
ilo olagadar nozars ¢arpacaq doracads boydan
geri galma xarakterikdir. Dafalorlo gostorilib
ki, PROP1 genindo mutasiya olan xastolorda
STH-nin total defisiti geyd olunur [5]. STH-
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nun total defisitimaksimal erkon diagnostika
va rekonbinant boy hormonu ils vaxtinda bas-
lanmig miialicoys gostorisdir, belo ki, gecikmis
diagnostika vo miialiconin baglanmamasi ne-
zard ¢arpacaq boydan geri galmaya sabob olur.
Digor torofdon endogen hormonun no qodor
agir defisiti varsa miialico (erkon yasda bas-
lanmis) bir o qodor effektli ola bilir [6,7].

Odabiyyat molumatlarma osason, PROP1
genindo mutasiya olan pasiyentlorin oksoriy-
yatindo morkozi mongali hipotireoz hipopi-
tuitarizm ilkin tozahiirii ola bilor [6,8,9].

PROP1 genindo mutasiya olan pasiyent-
lordo AHCD-nin xiisusiyyatlorindon biri pro-
laktinin defisitidir. Bu vaziyyatin usaq vo yeni-
yetmolorda Kklinik tozahiirii olmur vo miialico
tolab etmir.

AHCD olan xastolordo STH total defisiti,
ikincili hipotireoz va ikincili hipoganadizim
geyd olunur. Hipopituitarizm komponentlori-
nin longimis manifestasiyasinin miimkiinliiyii
trop hormonlarin requlyar skriningini talob
edir ki, avazlayici hormonal terapiyanin vax-
tinda baglansin vo hayat tohliikali vaziyyatlorin
inkigafinin qarsist alinsin.

Yuxarida geyd olunanlari nazars alarag, bi-
zim Institutda miialico alan xostonin misalinda
bu problemin hoallinds asas diqgat tolob edon
maqgamlari nozarinizs ¢atdirmaq istordik.

Xosto X. (tibbi karta 1992) 14.04.21-ci il
tovalliidli, ETPi-nun ARITS vo YDPS-do
"Yenidogulmusun doqiqlosdirilmamis sepsisi.
Enterokolit. Anadangalmo ikincili hipotireoz.
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Neonatal sariliq" diagnozu ilo miialico almis-
dir.

Anamnezdon molumdur Ki, usaq 1V hami-
lalik, IV dogusdandir. | usaq tobii dogusdan
oglan usagi, 4 giinliiylindo tolof olub. Il qiz
usag1, operativ dogusdan 1 giinliik tolof olub.
Il usaq 2,5 yasinda, oglan saglamdir. Hazirki
hamilolik anemiya, toksikoz fonunda kegib,
anada boyrakiistii voz hormonlarinda doyisik-
lik olub. Dogusu vaxtinda, h+ 5 giinliik ope-
rativ yolla 2850,0 gr kiitlo, 48 sm boy ilo 5/6
bal Apgarla dogulub. Dogum evindo CPAP-la
tonoffiis dostoyi alib. 3 giinliiyiinde ETPI-nin
ARITS-no olduqca agir voziyyatds kogiiriiliib.
Daxil olarkon badon kiitlasi-2400 qr, boyu-
48sm, t°-36.8°C, sp0O2-86%, ilirok vurgularinin
say1-148°. Husu aydin deyil. Bilirubin intok-
sikasiyasi, tonoffiis catmamazligi, nevroloji
simptomatika 6n plandadir. Dari Ortiiyii ikte-
rikdir. Perioral, akrosianoz var. Tonoftiis arit-
mik, komokei ozoalalorin istiraki iladir.Qarni
yumsaqdir, qaraciyar + 2,0 sm sag gabirgaalti
qovsdon ollonir. Dalaq sllonmir. Sidik cinsiy-
yat sistemi gadin tiplidir, klitoromeqaliya geyd
olunur. Goz yariglarimongoloid tipli, burun
yohari yasti, burnu girdo, agiz bucaqlart asag
yonalmisdir, dili bdyiik, goz qapaqlar sigkin-
dir.

Xostodo aparilan Klinik laborator miiayina-
lorin naticasinda: PH-7.368, pC0O2-34.1, pO2-
45,5, K-7.0 mmol/l, Na-137 mmol/l, Lac-
2.4mmol/l. infeksion markerlorin yiiksolmasi
(SRZ-39,4mq/l, PCT-41.06 ng/ml, leykositoz-
31.6x10%), dayaniqhi hipoglikemiya (soker 1,1
mmol/l), hiperbilirubinemiya (iimumi biliru-
bin-312mkmol/l1,diiz-28, q/diiz-284mkmol/l)
geyd olunurdu, garaciyar siaglart normal ol-
musdur (ASAT-41U/L, ALAT-36U/L). Hor-
monal testlordon TSH-0.2 pUl/ml, free T4-
0.31ng/dL, insulin-6.98n U/ml, prolaktin-5.26
ng/mL, somatotropin-0. 101ng / ml, AKTH-
13.06pg/ml, kortizol-8.59 ng/dL. Nacis va sidi-
yin {iumi analizindo nozors ¢arpan doyisiklik
askar olunmadi.

Aparilan USM: parenximatoz organlarda
patologiya geyd olunmur, bagirsaqlarda pnev-
matoz, neyrosonografik miiayinads beyin gan
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dovranmin pozgunlugu geyd olunurdu. Usaq
endokrinolog, genetik vo nevroloq terafindon
konsultasiya olunmus, antibakterial, infusion,
ovazloyici hormonal miialico aparilmisdir.
Aparilan adekvat miialicodon sonra klinik-
laborator miisbat dinamika geyd olunmus va
usaq yaxsilasma ilo evo yazilmisdir.

Belolikla, torafimizdon toqdim edilon Kli-
nik miisahidonin tohlilinden aydin oldu ki,
geyri-genastboxs mamaliq anamnezli anadan
vaxtinda, operativ yolla dogulan korpads Xa-
rakterik tiz qurulusu (boyiik dil, yastt burun
yahari), sariligin olmasi hipotireozdan siibha-
lonmoya osas vermis, galxanvari vozin hor-
monlarinin miiayinasindo hom sarbast T4, hom
do TSH-1n soviyyasi asag1 olmusdur Ki, bu da
hipofizar mangali yetmozlikdon xabar verirdi.
Hipofizin hormonlarinin miiayinasi zamani
somatotropin hormonun da saviyyasi horma-
dan asagi1 olmusdur. Aparilan rasional miialico
naticosindo  xostonin  hoyatin1  Xilas etmok
miimkiin olmusdur.

Hazirda usaq dispanser miisahidomiz altin-
dadir, 6 ayliqdir. Dinamikada boyu-57 (+9
sm), badan kiitlasi- 4300,0 gr (+1500,0 qr),
avazloayici hormonal terapiya naticosindo sor-
bost T4 norma daxilindodir. Ancaq TSH-in
soviyyasindo arttm geyd olunmur. Hormonal
analizlordon FSH-0.68miU/ml, IGF-1-6.3ng/
ml, PRL-0.51ng/ml, STH-0.101 ng/ml, nor-
madan asagidir. Xostonin diagnozunu tosdig-
lomok moqsadils genetik miiayinonin aparmaq
miimkiin olmadi.

Belolikla, yuxarida geyd olunanlari nazora
alaraq geyd etmok olar ki, yenidogulanlar ara-
sinda adenohipofizin hormonlarinin goxsayl
defisiti nadir rast golinon patologiya olmagla
yanasi, diagnostikas1 da bir o godor ¢atinlik
toradir. Miiasir dovrdo giindalik Klinik prakti-
kamiza informativ miiayino metodlarinin daxil
olmasi, molekulyar genetik miiayinalorin ol-
catan olmasi, korpalordo nadir rast golinon
patologiyalarin erkon diagnostikasina, miialica
tisullarmin diizgiin se¢ilmasino vo golocokda
olilliyin, hatta 6limiin qarsisinin alinmasina
imkan verir.
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PE3IOME
MHuoxkecTBeHHBIN AepuuuT ageHornnogusa

Anuesa A.M., Hacuooea C.H.
Hayuno-Hccneoosamenvckuu Hncmumym [leouampuu umenu KA. @apadoicesoii.

Knroueswle cnosa: cunonumyumapuszm, 6mMopuyHslll 2UNOMUpeo3, 0epuyum comamompophuozo
20pMmona.

MHuoxecTBeHHBII gepunur ropmona ameHorunodpusza (MII'A) - pemkoe 3abosieBaHue,
BbI3BaHHOE JUCOYyHKIHEH Tunodusa n XapakTepusyromieecs IeQHUIUNTOM TOPMOHA POCTa, a TaKKe
OJTHOTO WJIM HECKOJBKHX TPOMHBIX TOPMOHOB. BpOXXICHHBI THUIOMUATYUTAPU3M 4Yallle BCEro
BCTpEYAETCs B JIETCKOM Bo3pacte. ToUHbIe MPHUUHBI 3200I€BaHUs OCTAIOTCS HESICHBIMU. VI3BECTHO,
yro mytanus B rene PROP1 Be3bIBaeT y nereit renerudecku ooycnosineHHyto MIT'A. TTo nanHbIM
JUTEpaTyphl, MyTallud B 3TOM TreHe oOHapyxkuBatoTcs B 50-80% cemeitnbix ciaydaes MT'A.
CornacHO MEXIyHapOJHBIM HCCIEAOBAaHUAM, MalMeHThl ¢ MmyTanusmMu B reHe PROP1 umeror
3HAYUTENbHYIO 33JepKKy pocTa M3-3a Je(UIUTa BHYTPHUYTPOOHOTO COMATOTPOIHOIO T'OPMOHA
(CTT") u tupeorpornnoro ropmona (TTT). Tlarmentsr ¢ MJII'A umerot totansubiil aeduut CTT,
BTOPUYHBINA THIIOTUPEO3 U BTOPUYHBIN TUIIOTaHATH3M.

SUMMARY
Multiple deficiency of adenohypophisis hormones.

Aliyeva A.M., Nasibova S.N.
Scientific-Research Institute of Pediatric named after K.Y. Farajova

Keywords: hypopituitarism, secondary hypothyroidism, somatotrophic hormone deficiency.

Multiple deficiency of adenohypophysis hormones (MDAH) is a rare disease caused by
dysfunction of the pituitary gland and characterized by a deficiency of growth hormone, as well as
one or more trop hormones. Congenital hypopituitarism is most common in childhood. The exact
causes of the disease remain unclear. Mutations in the PROP1 gene are known to cause genetically
conditioned MDAMH in children. According to the literature, mutations in this gene are found in 50-
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80% of familial cases of ASD. According to international studies, patients with mutations in the
PROP1 gene have significant stunting due to intrauterine somatotrophic hormone (STH) and
thyrotropic hormone (TTH) deficiency. Patients with MDAH have total STH deficiency, secondary
hypothyroidism and secondary hypoganadism.
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