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Pregled
Review

PSIHOSOCIJALNO FUNKCIONIRANJE BOLESNICA S KONGENITALNOM
ADRENALNOM HIPERPLAZIJOM

MARINA GRUBIC*

Rano izlaganje androgenima u bolesnica s kongenitalnom adrenalnom hiperplazijom (KAH) dovodi do maskulinizacije pona-
sanja. Djevojcice s KAH-om vole grublju i aktivniju igru izvan kuce, igracke tradicionalno namijenjene djecacima, ne zanimaju ih
lutke, nakit i tipicno Zenske aktivnosti, cesce za igru biraju djecake i vise se bave sportom. U djevojaka i odraslih zena s KAH-om
opisuju se opcenito muski obrasci ponasanja u socijalnom funkcioniranju, pokazuju interes za tipicno muska zanimanja, aktivnosti
i nacin provodenja slobodnog vremena. One imaju znacajno manje interesa za sve heteroseksualne aktivnosti te pokazuju manje
interesa za ulogu majke i supruge, a vise za karijeru. Rjede dozivljavaju orgazam i imaju vise problema tijekom spolnog odnosa.
Velika veéina zena s KAH-om imaju Zenski spolni identitet, ali su cesce biseksualne i homoseksualne orijentacije u odnosu na zdrave

Zene.

Deskriptori: KONGENITALNA ADRENALNA HIPERPLAZIJA, ANDROGENI, PONASANJE POVEZANO SA SPOLOM

Uvod

Kongenitalna adrenalna hiperplazi-
ja (KAH) je nasljedna metabolicka bo-
lest koja nastaje zbog nedostatka nekog
od enzima potrebnih u sintezi kortizola.
Najcesce se radi o manjku enzima 21-
hidroksilaze (21-OH). Enzimski defekt
rezultira smanjenom sintezom kortizo-
la, te pove¢anom produkcijom ACTH iz
prednje hipofize.

Hipersekrecija ACTH dovodi do hi-
perplazije nadbubreznih zlijezda i nago-
milavanja steroida koji se stvaraju prije
specificnog enzimskog bloka, primarno
17-hidroksiprogesterona (17 OHP) koji
je supstrat enzima 21-OH, te steroida za
¢iju sintezu nije potreban specifian en-
zim. Budu¢i da enzim 21-OH ne sudjelu-
je u sintezi adrenalnih androgena, u bo-
lesnika s manjkom 21-OH oni se izluCuju
u poveéanim koli¢inama.
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Razlikuju se tri klinicke forme bo-
lesti: klasiéni oblik s potpunim nedosta-
tkom 21-OH (s gubitkom soli), klasi¢ni
oblik s nepotpunim nedostatkom 21-OH
(bez gubitka soli) i neklasi¢ni oblici bo-
lesti (simptomatski i asimptomatski) u
kojima je enzimski defekt blazi i koncen-
tracije androgena u krvi su nize nego u
klasiénim oblicima bolesti. Hipersekre-
cija androgena u fetalnoj dobi uzrokuje
virilizaciju vanjskog spolovila zenskih
fetusa, pa se djevojcice s klasi¢nim obli-
kom bolesti radaju s dvosmislenim spo-
lovilom, koje u najve¢em broju sluc¢ajeva
zahtijeva kirur$ku korekciju. Uvodenjem
trajne peroralne supstitucije hidrokor-
tizonom nakon rodenja normalizira se
lucenje androgena i sprjecava daljnja
virilizacija. Rano prenatalno izlaganje
zenskih fetusa visokim koncentracija-
ma androgena ima medutim i dugoro¢ne
ucinke na ponasanje tih osoba (1).

Ponasanje djevojcica s KAH-om

Istrazivanja ponaSanja djevojCica i
odraslih Zena s KAH-om zbog nedosta-
tka 21-OH jasno pokazuju da se one ra-
zlikuju od zdravih.

Opisuje se opéa maskulinizacija
ponaSanja u djetinjstvu, odnosno sklop
ponasanja koji se smatra prikladnim za
djecake. DjevojCice s KAH-om vole gru-
blju i aktivniju igru izvan kuce, igracke
tradicionalno namijenjene djecacima, ne
zanimaju ih lutke, nakit i tipi¢no zenske
aktivnosti, ¢e$¢e za igru biraju djecake,
viSe se bave sportom i ¢esto ih nazivaju
muskobanjastima (2-4). Veli€ina razlika
varira, posebno kad se usporeduju djevoj-
¢ice s potpunim i nepotpunim oblikom
bolesti, pri ¢emu su razlike vise izrazene
u djevojcica s potpunim oblikom bolesti

6).

Mc Guire nije nasao razlike u po-
na$anju povezanom sa spolom koriste¢i
intervju, skalu maskuliniziranosti-femi-
niziranosti i listu preferiranih igara, u 15
bolesnica u dobi izmedu 3 i 30 godina
i kontrolne skupine (6). Suprotno tome
Berenbaum i Snyder su pokazali da dje-
vojcice s KAH-om znacajno vise vreme-
na provode u maskuliniziranim igrama u
odnosu na vr$njake. Vise se igraju igra-
¢kama namijenjenim djecacima i vise za
igru biraju djecake, $to je prisutno od ra-
nog djetinjstva do adolescencije (2).
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U istrazivanju Berenbaum i Hines,
direktnom opservacijom igre djevojéica
s KAH-om i zdravih djevoj¢ica pokazalo
se da se djevojcice s KAH-om vise igraju
s tipi¢no muskim igrackama i znacajno
manje s tipicno Zenskim nego djevojcice
iz kontrolne grupe, iako su se obje grupe
jednako igrale sa igrackama koje su neu-
tralne, namijenjene podjednako djecaci-
ma i djevoj¢icama.

Djevojéice s KAH-om se manje
igraju s lutkama i pokazuju manji interes
za bavljenje malom djecom. Preferiraju
igracke namijenjene dje¢acima, kao Sto
su auti, kamioni, i imaju smanjeni inte-
res za lutke (7). Ovi nalazi su potvrdeni
u istrazivanjima vise autora iz razlici-
tih zemalja, upotrebljavajuéi intervjue i
upitnike, kao i promatranje igre. Razli-
ke su dokazane u usporedbi s razli¢itim
kontrolnim grupama, ukljucujucéi zdrave
sestre bolesnica i djevojcice izjednacene
po demografskim karakteristikama.

Djevoj¢ice s KAH-om pokazuju
drugacije preferencije u izboru prijatelja
za igru. Oko 50% njihovih prijatelja za
igru su djevojéice i 50% su djecaci, dok
se zdrave djevojcice u 80-90% slucajeva
igraju sa djevojcicama (8).

U istrazivanju Golomboka i Rusta
pokazalo se da je na upitniku o nacinu
igre ( PSAI - Pre-School Activities In-
ventory) ponasanje djevojcica s KAH-
om viSe maskulinizirano nego §to je to
slu¢aj u zdravih djevoj€ica, ali ipak ne
muski-tipicno kao u zdravih djecaka
(9). Razlike u ponaSanju djevojCica s
KAH-om i djecaka autori objasnjavaju
socijalizacijskim procesima obzirom da
su djevojcice s KAH-om odgajane kao
djevojcice. S druge strane, iako se €ini
da je prenatalna razina androgena u dje-
voj¢ica s KAH-om sli¢na onoj u djeca-
ka, razlikuju ih drugi aspekti izlaganja
androgenima kao §to je mozda vrijeme
djelovanja.

Ponasanje zena s KAH-om

Interes za tipi¢no muske aktivnosti
nastavlja se u adolescenciji i u odrasloj
dobi. Adolescentice s KAH-om pokazuju
interes za tipicno muska zanimanja, npr.
inzenjer, pilot, gradevinar (10). Takvi
tipicno muski odabiri zanimanja su pro-
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nadeni u skoro svih djevojaka s klinicki
i genotipski tezim oblikom bolesti (5).
Povecani interes za tipicno muske akti-
vnosti praéen je paralelno smanjivanjem
tipi¢no Zenskih interesa, ukljucujuci igre
s igratkama za djevojéice i interesima za
hobije i1 zanimanja koji su tipi¢no zenski
(5, 10).

Djevojke s KAH-om su muskoba-
njastog i agresivnijeg ponasanja, kasni-
je pocinju izlaziti sa vr$njacima, imaju
smanjeni interes za heteroseksualna
druzenja, od zabavljanja do seksualnih
odnosa (11-13).

U odraslih Zena opisuju se opéenito
muski obrasci ponasanja u socijalnom
funkcioniranju. One imaju znacajno ma-
nje interesa za druzenje sa muskarcima,
za svim heteroseksualnim aktivnostima
te pokazuju manje interesa za ulogu maj-
ke i supruge, a vise za karijeru. Zene s
KAH-om koje su heteroseksualno akti-
vne, imaju manje iskustava s razliitim
heteroseksualnim aktivnostima, rjede
dozivljavaju orgazam, te imaju vise pro-
blema tijekom spolnog odnosa. Subjekti-
vna procjena zadovoljstva sa seksualnim
aktivnostima je znacajno niza.

Velika ve¢ina zena s KAH-om imaju
zenski spolni identitet, a vrlo mali broj
onih koje su nezadovoljne $to su Zene
nisu uvijek one s najviSe izrazenom viri-
lizacijom genitala ili najve¢om razinom
prenatalne izlozenosti androgenima (14).
Ipak, kad se usporedi ucestalost poreme-
¢aja spolnog identiteta u zdravih zena (1
u 30000 do 100000) i zena s KAH-om (1
u 14000) onda se moze reci da je ta uce-
stalost znacajno veca u zena s KAH-om
unato¢ tome $to se javlja vrlo rijetko.

U zena s KAH-om veca je ucestalost
biseksualne i homoseksualne orijenta-
cije (seksualna orijentacija se odnosi na
seksualnu, emocionalnu i romanti¢nu
privlac¢nost prema osobama drugog i/ili
istog spola), izrazena je tendencija homo-
erotskim fantazijama, Zbog socijalnog
pritiska iskazivanja homoseksualnog po-
nasanja, vazno je istraziti spolnu privla-
¢nost, a ne samo iskustvo i upotrijebiti
odgovaraju¢u kontrolnu grupu. Jedino
metodoloski jasno istrazivanje seksualne
orijentacije zena s KAH-om je pokazalo
da imaju manje heteroseksualnog isku-

stva, ali nemaju vise homoseksualnog
u odnosu na njihove zdrave sestre (15).
Razlike su u spolnoj privlacnosti i ma-
Stanjima. Zene s KAH-om iskazuju vise
interesa za Zene i manje interesa za mu-
Skarce u odnosu na njihove sestre. Ipak,
ve¢ina zena s KAH-om ima heterose-
ksualne interese, a ostali biseksualne, ne
ekskluzivno homoseksualne. Globalna
procjena u fantazijama je 66% iskljucivo
heteroseksualne, 27% biseksualno i 7%
nema fantazije (15).

Pokazalo se da postoje i razlike u
osobinama li¢nosti Zena s KAH-om i
zena iz kontrolnih skupina, ali te razli-
ke nisu tako izrazene kao razlike u igri
1 interesima.

Na upitnicima li¢nosti koji pokazuju
spolne razlike Zene s KAH-om imaju re-
zultate slicne muskarcima, kao §to je to
na Skali indirektne agresivnosti i Skali
reakcija na stres.

Istrazivanja agresivnosti u bolesni-
ka s KAH-om pokazuju neujednacene
rezultate: jedno ukazuje na povecanu
razinu agresivnosti u djevojc¢ica s KAH-
om, a dva nisu nasla vi$u razinu agresi-
vnosti u djevojcica s KAH-om (16-18).
Navedena istrazivanja su imala mali broj
ispitanika (11 do 20) §to moze biti jedan
od razloga nekonzistentnih rezultata. Za
razliku od njih, istrazivanje Pasterske i
suradnika ukljucivalo je 38 djevojcica i
29 djecaka s KAH- om i 25 zdravih se-
stara i 21 zdravog brata kao kontrolnu
skupinu. Rezultati su pokazali da su dje-
vojcice s KAH-om znacajno agresivnije
i aktivnije od njihovih zdravih sestara, te
da nema razlike izmedu djecaka s KAH-
om i njihove zdrave brace u stupnju agre-
sivnosti 1 razini aktivnosti (19).

Bolesnice s KAH-om se razlikuju od
zdravih Zena i u kognitivnom funkcioni-
ranju. Imaju bolje spacijalne sposobno-
sti, ukljucujuéi prostornu orijentaciju,
predocavanje i snalazenje (20). Njihovi
rezultati na testovima kognitivnih spo-
sobnosti sli¢ni su rezultatima muskara-
ca. Poznato je da muskarci u prosjeku
postizu bolje rezultate na testovima
spacijalnih  sposobnosti  (sposobnosti
prostornog predocavanja), mehanickih i
matematickih sposobnosti, dok su Zene
u prosjeku uspjesnije u verbalnoj fluen-
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tnosti, verbalnoj memoriji i perceptivnoj
brzini (21).

Maskulinizirano i defeminizirano
ponasanje bolesnica s KAH-om potvrde-
no je mnogim istrazivanjima s razli¢itim
metodama i izborom uzorka. Vazno je
napomenuti da nisu sva istrazivanja pro-
nasla razlike izmedu bolesnica s KAH-
om i zdravih Zena, pri ¢emu se u velikoj
broju radi o istrazivanjima koja su imala
odredena metodoloska ogranicenja, po-
sebno ona koja se odnose na izbor upi-
tnika koji ne pokazuju spolne razlike ili
se radi o istrazivanja s malim uzorkom.
Veli¢ina uzorka je posebno vazna kad se
ispituju ponaSanja koja pokazuju male
spolne razlike, obzirom da je za o¢ekiva-
ti da ¢e razlike izmedu bolesnica s KAH-
om i zdravih zena biti manje nego §to su
razlike izmedu muskaraca i zZena.

Razlike u ponasanju bolesnika s
KAH - om i zdravih, opéenito se sma-
traju posljedicom prenatalnog izlaganja
androgenima, s obzirom da se upravo
taj period smatra najvaznijim u procesu
spolne diferencijacije mozga i ponasanja.
U to vrijeme su i najvece razlike u kon-
centraciji spolnih hormona medu spolo-
vima. Vecina dosadasnjih istrazivanja
ukazuje da su promjene u ponasanju za-
mijecene u djevojcica i Zena sa KAH-om
posljedica povisene razine androgena
upravo u tom razdoblju (5, 22).

Zakljucak

Rezultati istrazivanja ukazuju na
maskulinizaciju ponasanja djevojCica i
zena s KAH-om. Moze se ocekivati da
¢e se djevojCice s KAH-om ¢&esée uklju-
¢ivati u igru tradicionalno namijenjenu
dje¢acima, da ¢e biti aktivnije, manje
¢e birati mirnu igru i da ¢e imati vise
izrazenu agresivnost u odnosu na zdrave
djevojcice. Pritom ¢e djevojCice s tezim
oblicima bolesti imati vi$e izrazenu ma-
skulinizaciju ponasSanja. U odrasloj dobi
se oCekuje povecan interes za tipi¢no
muska zanimanja i aktivnosti, smanje-
ni interes za heteroseksulana druzenja
i viSe poteskoc¢a u seksualnom funkcio-
niranja u odnosu na zdrave Zene. Zene s
KAH-om su veéinom Zenskog spolnog
identiteta i heteroseksualne orijentacije
iako je u njih veca ucestalost biseksualne
i homoseksualne orijentacije.

Poznavanje psihoseksualnog fun-
kcioniranja bolesnica s kongenitalnom
adrenalnom hiperplazijom olaksava pro-
ces informiranja i savjetovanja bolesnika
i njihovih roditelja te omogucuje pravo-
vremene intervencije u cilju poticanja
psihosocijalne prilagodbe.
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Summary
PSYCHOSOCIAL FUNCTIONING IN FEMALE PATIENTS WITH CONGENITAL ADRENAL HYPERPLASIA

M. Grubi¢

Early androgen exposure in female patients with congenital adrenal hyperplasia (CAH) results in behavioral masculinization.
Girls with CAH prefer rough and more active outdoor games, toys traditionally preferred by boys, are not interested in dolls, jewelry
and typical female activities, more often choose to play with boys and are more engaged in sports. Typical masculine behavioral
patterns in social functioning are described in adolescent girls and females with CAH. They show interest in typically male acti-
vities, occupations and leisure activities. They are significantly less interested in all heterosexual activities and prefer career over
parenthood and marriage. They have more problems during sexual intercourse and experience orgasm less frequently. The majority
of women with CAH have female sexual identity but show increased rates of bisexual and homosexual orientation in comparison
to healthy women.

Descriptors: CONGENITAL ADRENAL HYPERPLASIA, ANDROGENS, GENDER-RELATED BEHAVIOR
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