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Synnynnäinen lisämunuaishyperplasia 

Tietoa lapselle ja perheelle 

 

Lisämunuaiset ja niiden tehtävät 

Lisämunuaiset ovat pienet hormonirauhaset, jotka sijaitsevat munuaisten yläpuolella (Kuva 1) ja 

koostuvat rakenteellisesti erillisistä ytimestä ja kuorikerroksesta (Kuva 2). 

 

Kuva 1. Lisämunuaiset (engl. ”adrenal glands”)  
sijaitsevat munuaisten päällä. 

 

Lisämunuaisen ydin erittää katekoliamiineja, eli adrenaliinia ja noradrenaliinia, joita tuotetaan 

elimistön stressitilassa sympaattisen hermoston aktivoimana. Lisämunuaisen kuorikerros taas 

koostuu kolmesta rakenteellisesti ja toiminnallisesti erillisestä vyöhykkeestä (Kuva 2), joiden 

tehtävänä on tuottaa kolmea eri hormonityyppiä: 

 Aldosteronia, joka säätelee elimistön suola- ja nestetasapainoa sekä verenpainetta 

 Kortisolia, joka on tärkeä stressihormoni ja välttämätön monille elintoiminnoille 

 Androgeeneja, eli miessukupuolihormoneita, erityisesti niiden esiasteita 

Aldosteronia ja kortisolia tuotetaan ja tarvitaan tasaisesti koko elämän ajan. Lisämunuaiskuoren 

androgeenien tuotanto sen sijaan on ikäsidonnaista ja lisääntyy tasaisesti lapsuuden ja nuoruuden 

aikana, ja nimestään huolimatta niitä tuotetaan kaikilla lapsilla sukupuolesta riippumatta. 

Miten lisämunuaisen kuorikerroksen hormoneita tuotetaan? 

Lisämunuaisen kuorikerroksen kaikki hormonit valmistetaan samasta lähtöaineesta, kolesterolista 

(Kuva 3). Hormonien valmistus tapahtuu vaiheittain: kolesterolista muokataan useiden peräkkäisten 

kemiallisten reaktioiden avulla joko kortisolia, aldosteronia tai sukupuolihormoneja. Jokainen vaihe 

vaatii oman entsyyminsä, jotka toimivat ikään kuin työkaluina hormonien valmistusketjussa. 

Kuva 2. Lisämunuaisessa on erillinen ydin (central medulla) sekä 
kuorikerros (cortex). Kuorikerros koostuu kolmesta rakenteellisesti 
ja toiminnallisesti erilaisesta vyöhykkeestä: zona glomerulosa, joka 
tuottaa aldosteronia; zona fasciculata, joka tuottaa kortisolia; sekä 

zona reticularis, joka tuottaa androgeeneja. 
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Kuva 1. Kaikki lisämunuaiskuoren hormonit tuotetaan kolesterolista useiden välivaiheiden kautta. 

Jos jokin näistä entsyymeistä ei toimi normaalisti, hormonin valmistus ketjussa keskeytyy ja ohjautuu 

väärään suuntaan. Tällöin jotakin hormonia syntyy liian vähän ja toista liikaa. Tämä on synnynnäisen 

lisämunuaishyperplasian perusmekanismi ja selittää, miksi erilaiset entsyymivajeet voivat aiheuttaa 

erilaisia oireita ja löydöksiä. 

Mikä on synnynnäinen lisämunuaishyperplasia? 

Synnynnäinen lisämunuaishyperplasia, lyhyesti CAH (engl. Congenital Adrenal Hyperplasia), on 

perinnöllinen sairausryhmä, jossa lisämunuaisten hormonituotanto on häiriintynyt jonkin 

entsyymivajeen vuoksi. Tavallisimmin CAH:ssa lisämunuaiset eivät pysty tuottamaan riittävästi 

kortisolia (Kuva 4). 

 

Kuva 2. Esimerkki lisämunuaiskuoren hormonituotannon häiriöstä yleisimmässä CAH-muodossa, 21-
hydroksylaasivajeessa. Tässä muodossa lisämunuaiskuori ei pysty tuottamaan elintärkeitä aldosteronia ja kortisolia, 
jonka seurauksena hormonituotanto ohjautuu ylimäärin androgeenien suuntaan. 

Kun kortisolia on liian vähän, aivot reagoivat tilanteeseen lisäämällä ACTH-hormonin eritystä. 

ACTH kiihdyttää lisämunuaisten toimintaa, mutta koska hormonien valmistuksessa tarvittava 

entsyymi ei toimi normaalisti, kortisolin määrä ei korjaannu. Sen sijaan lisämunuaiset kasvavat ja 

alkavat tuottaa liikaa muita hormoneja, useimmiten androgeeneja (Kuva 4). 

CAH on harvinainen, mutta hyvin tunnettu ja tutkittu sairaus. Oikealla hoidolla lapsi voi kasvaa ja 

kehittyä normaalisti, ja useimmat CAH:ta sairastavat elävät täysipainoista ja aktiivista elämää. 

CAH:n eri muodot 
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CAH ei ole yksi sairaus, vaan siihen kuuluu useita eri entsyymivajeita. Ylivoimaisesti yleisin niistä 

on 21-hydroksylaasivaje, joka kattaa noin 90–95 % kaikista CAH-tapauksista. Tämä muoto 

kuvataan tarkemmin jäljempänä. Muut CAH-muodot ovat huomattavasti harvinaisempia ja näiden 

harvinaisten muotojen hoito suunnitellaan aina yksilöllisesti erikoissairaanhoidossa. 

 11-hydroksylaasivaje on toiseksi tavallisin vaje, kuitenkin huomattavan harvinainen ja 

Suomessa onkin diagnosoitu vain muutamia tätä muotoa sairastavia. Oleellisin ero 21-

hydroksylaasivajeeseen on se, ettei tähän muotoon poikkeuksia lukuunottamatta liity 

suolahormonivajausta, vaan päinvastoin verenpaine voi olla koholla, veren natriumpitoisuus 

korkea ja kaliumpitoisuus matala.  

 3β-hydroksisteroididehydrogenaasivajetta on Suomessa vain yksittäisiä tapauksia. 

Tämä muoto eroaa 21-hydroksylaasivajeesta siinä, että sen klassista muotoa sairastavan 

pojan ulkosukupuolielimet ovat puutteellisesti kehittyneet ja aikuisena joudutaan 

turvautumaan testosteronihoitoon, koska kivekset tuottavat testosteronia puutteellisesti. 

Tytöllä taudinkuva vastaa pitkälti 21-hydroksylaasivajetta. Suolanmenetys voi liittyä tähän 

kuten 21-hydroksylaasivajeeseenkin. 

 17-hydroksylaasivaje on äärimmäisen harvinainen. Tavallisimmin se todetaan siitä, että 

naisella eivät murrosiässä ulkoiset sukupuoliominaisuudet kehity normaalisti.  

 Oksidoreduktaasivaje on niin ikään äärimmäisen harvinainen. Oksidoreduktaasi ei 

varsinaisesti ole samankaltainen entsyymi, vaan pikemminkin proteiini, jota tarvitaan 

monen entsyymin toimintaan (mm. 21-hydroksylaasi sekä 17-hydroksylaasi). Tässä 

muodossa on usein vaihtelevan asteinen kortisolivaje, mutta suolanmenetystä siihen ei liity. 

Sekä tyttö- että poikalapsen sukupuolielinten kehitys voi olla poikkeava. Usein tilaan liittyy 

myös viivästynyt murrosikä, sillä vaje voi vaikuttaa myös sukupuolirauhasten hormonien 

tuotantoon. Raskauden aikana kehittyvän liikakarvoituksen taustalla voi olla tämän 

entsyymin toimintavaje.  

 Lipoidi hyperplasia (StAR- tai P450scc-vaje) on kaikkein harvinaisin synnynnäisen 

lisämunuaishyperplasian muoto. Siinä kaikkien lisämunuaisen tuottamien steroidihormonien 

tuotanto on puutteellista. Lisäksi sairaus voi vaikuttaa sukupuolirauhasten toimintaan. 

21-hydroksylaasivaje ja sen eri vaikeusasteet 

21-hydroksylaasivajeessa sairauden vaikeusaste voi vaihdella huomattavasti. Kyseessä on koko 

kirjo vaikeasta vastasyntyneisyyskauden klassisesta suolanmenetysmuodosta hyvin lievään ei-

klassiseen muotoon, joka voi jäädä kokonaan toteamatta tai tulla ilmi vasta murrosiässä tai 

aikuisena. Edellä mainittujen kahden äärimuodon lisäksi on määritelty ns. yksinkertainen virilisoiva 

muoto. 

 Suolanmenetysmuoto  

Tässä muodossa 21-hydroksylaasientsyymin vaje on niin vaikea, että lisämunuaisen 

suolahormonin tuotanto ei riitä ylläpitämään normaalia suola- ja nestetasapainoa. Tätä muotoa 

sairastavilla tytöillä voidaan aina todeta ulkosukupuolielinten poikkeava kehitys (ns. virilisaatio eli 

kookas klitoris ja mahdollisesti yhteenkasvaneet häpyhuulet). Tällöin yleensä osataan epäillä 

oikeaa sairautta, aloittaa asianmukainen hoito, ja tarkkailla mahdollisen suolanmenetyksen 

ensimerkkejä, jolloin varsinaista suolanmenetyskriisiä ei pääse kehittymään. Pojilla tilanne on 

vaikeampi todeta (ellei perheessä ole tätä sairautta aiemmin todettu). Niinpä pojille ennättää 

pääsääntöisesti kehittyä suolanmenetyskriisi: kuivuminen ja suolan (natriumin) puutos, johon liittyy 

toki myös kortisolin puutos. Hoitamattomana tämä voi johtaa kuolemaan. Lääkityksenä tarvitaan 

hydrokortisonin (aikuisena hydrokortisonin, prednisonin tai deksametasonin) lisäksi myös 

suolahormonilääkettä (Florinef®). Suolahormonin suhteellinen tarve on yleensä ensimmäisellä 

elinvuodella suurin, sen jälkeen tarvittavassa annoksessa voi olla huomattavaa vaihtelua.  
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 Yksinkertainen virilisoiva muoto  

Oleellisin ero edelliseen muotoon on se, ettei tässä muodossa kehity edellä kuvattua 

suolanmenetyskriisiä. Tällöin pojat diagnosoidaan yleensä vasta leikki-iässä kiihtyneen kasvun ja 

muiden mieshormonivaikutusten (ennenaikaisen murrosiän merkkien) vuoksi. Suurin osa tätä 

muotoa sairastavista tytöistä diagnosoidaan jo vastasyntyneenä, mutta ulkosukupuolielinten 

poikkeava kehitys voi olla kuitenkin vastasyntyneenä niin lievä, että diagnoosi saadaan tehtyä 

tytöillekin vasta myöhemmin. Tähänkin muotoon liittyy usein lievä suolahormonivaikutuksen 

vajaus, ja osa potilaista hyötyy suolahormoni- (Florinef®) lääkityksestä.  

 Ei-klassinen muoto  

Tämä on sairauden lievin muoto, joka on maailmanlaajuisesti melko yleinen, mutta Suomessa 

harvinainen. Pojilla/miehillä tämä muoto jää pääsääntöisesti kokonaan toteamatta. Tytöllä/naisella 

tähän muotoon liittyy yleensä murrosiässä ilmenevä ylimääräinen karvoitus, ihon rasvoittuminen ja 

kuukautiskierron häiriöt. Joskus sairaus aiheuttaa lievää kasvun kiihtymistä ja on diagnosoitavissa 

jo ennen murrosikää. Tässä muodossa myös tytön ulkosukupuolielimet ovat vastasyntyneenä (ja 

myöhemminkin) normaalit. Sairauteen ei liity suolanmenetysvaaraa. On kuitenkin tärkeää muistaa, 

että jos ei-klassista muotoa sairastava käyttää glukokortikoidilääkitystä, tulee 

stressikorvausannoksesta huolehtia samalla tavoin kuin vaikeammissa muodoissakin, koska oma 

lisämunuainen ei välttämättä tällöin kykene normaalisti lisäämään kortisolin tuottoa.  

Perinnöllisyys 

CAH periytyy peittyvästi. Tämä tarkoittaa, että yleensä molemmat vanhemmat ovat täysin terveitä, 

mutta toimivat sairauden geenivirheen kantajina toisessa geenikopiossaan. Lapsi sairastuu tautiin 

vain, jos hän perii geenivirheen molemmilta vanhemmiltaan. Jos hän perii sen vain toiselta, on hän 

terve, mutta kantaja kuten vanhempansakin. Jos hän taas perii molemmilta vanhemmilta terveen 

geenin, on hän luonnollisesti terve, eikä ole myöskään geenivirheen kantaja.  Jos perheessä on 

yksi sairastunut lapsi, seuraavien lasten sairastumisriski on 25 %. 

Potilaan omat lapset ovat useimmiten terveitä. Potilaan lapset voivat olla sairaita vain siinä 

tapauksessa, että lapsen toinen vanhempi on geenivirheen kantaja (tai potilas). Perinnöllisyyteen 

liittyvistä kysymyksistä voidaan keskustella perinnöllisyysneuvonnassa, erityisesti 

perhesuunnittelun yhteydessä. 

Sikiöaikainen hoito on mahdollinen tietyissä tilanteissa, mutta sitä pidetään Suomessa ja muissa 

Pohjoismaissa edelleen kokeellisena, eikä se ole rutiinihoitoa. Hoidon aloitusta voidaan harkita 

silloin, jos tiedetään että molemmat vanhemmat ovat vähintäänkin geenivirheen kantajia. Hoidon 

hyöty on, että vastasyntyneen tytön ulkosukupuolielimet kehittyvät normaalimmin kuin ilman hoitoa. 

Käytännössä hoidosta olisi syytä keskustella hoitopaikassa jo ennen raskauden alkua ja on 

tärkeää muistaa, että tämä hoito ei poista syntymänjälkeisen korvaushoidon tarvetta. 

Hoito ja seuranta 

CAH:n hoidon tavoitteena on korvata elimistön kortisolivaje, estää liiallinen 

miessukupuolihormonien tuotanto ja turvata normaali kasvu ja kehitys. Lapsuudessa käytetään 

lähes aina hydrokortisonia, koska siitä on eniten kokemusta kasvavilla lapsilla. Aikuisena saatetaan 

käyttää myös muita lääkeaineita kuten prednisonia, prednisolonia tai deksametasonia. 

Jos aldosteronin tuotanto on puutteellista, tarvitaan suolahormonilääkitys (Florinef®). Annos on 

yksilöllinen ja muuttuu iän ja elämäntilanteen mukaan. Tämän hoidon tavoitteena on turvata 

normaali verenpaine ja suola-arvot. Voimakas suolahormonin vajaus aiheuttaa suolannälän 

tunteen, mutta on kuitenkin huomattava, että joskus kyseessä on vain tottumus runsaaseen suolan 

käyttöön. 
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Seurannassa arvioidaan kasvua, kehitystä, verenpainetta ja vointia. Yleensä käytetään myös 

verikokeita ja luustoikäröntgenkuvauksia. Sekä liian pienet että liian suuret lääkeannokset voivat 

aiheuttaa haittoja, minkä vuoksi säännöllinen seuranta on tärkeää. Aikuisiällä naispotilaan kohdalla 

tavoitteena on normaali kuukautiskierto ja hedelmällisyys sekä luonnollisesti yleinen hyvinvointi 

(kortisolivajeen hoito). Ylisuuri lääkeannos voi johtaa lihomiseen, iholle muodostuviin punaisiin 

arpimuodostumiin sekä luuston haurastumiseen. Miespotilaalla todetaan joskus kiveksissä 

hyvänlaatuisia kasvaimia, jotka yleensä (mutta ei aina) häviävät, kun lääkeannosta nostetaan. 

Näiden varhainen toteaminen on mahdollista ultraäänitutkimuksella.  

Jos tytön ulkosukupuolielinten tilanteen katsotaan edellyttävän leikkaushoitoa jo lapsuusiässä, se 

pyritään ajoittamaan varhaislapsuuteen. Yleensä tilanne tarkastetaan vielä murrosiässä, ja tuolloin 

voidaan vielä tehdä täydentävä korjausleikkaus. Pojalla näitä toimenpiteitä ei luonnollisesti tarvita.  

Stressi- ja hätätilanteet 

Kuume, tapaturma, leikkaus tai muu voimakas rasitus lisäävät elimistön kortisolitarvetta. Koska 

CAH:ssa lisämunuaiset eivät pysty lisäämään kortisolin tuotantoa normaalisti, tarvitaan tavallista 

suurempi lääkeannos. Näissä tilanteissa hydrokortisoniannos vähintään kaksinkertaistetaan, mutta 

tästä jokaisella potilaalla tulisi olla ajan tasalla oleva yksilöllinen ohje. Yleensä Florinef®- annosta 

ei stressitilanteessa tarvitse nostaa. Jos potilas oksentaa lääkkeet tai on huonokuntoinen, 

hydrokortisoni annetaan pistoksena ja tarvitaan usein sairaalahoitoa sekä suonensisäistä 

nesteytystä. Oikea stressiannostelu ehkäisee vakavat ja hengenvaaralliset tilanteet. 

Jokaisella CAH-potilaalla tulee olla kirjallinen stressiohje sekä hätätilannekortti, ja myös lähipiirin 

on hyvä tuntea perusasiat. 

Hedelmällisyydestä  

Niin nais- kuin miespotilaankin on mahdollista saada lapsia. Naispotilaan kohtu ja munasarjat ovat 

normaalisti kehittyneet. Yleensä häiriintynyt munasarjojen toiminta on korjattavissa tarkastamalla 

hoitotasapaino. Osalla suolanmenetys- tai yksinkertaista virilisoivaa muotoa sairastavista naisista 

lasten saannissa voi olla vaikeuksia, vaikka lääkitys olisikin kohdallaan. Tällöin on syytä hakea 

apua hedelmällisyysongelmien hoitoon perehtyneestä yksiköstä. Suomessa on näissäkin 

tilanteissa päästy hyvään lopputulokseen. Miehen hedelmällisyyden ongelmat ovat harvinaisempia, 

mutta mahdollisia. Nämä voivat johtua joko kivesten hyvänlaatuisista kasvaimista (ns. adrenal rest) 

tai huonosta hoitotasapainosta.  

Elämä CAH:n kanssa 

CAH on elinikäinen sairaus, mutta se ei yleensä rajoita normaalia elämää, koulunkäyntiä, 

harrastuksia tai työelämää. On tavallista, että sairaus herättää monia kysymyksiä ja huolia elämän 

eri vaiheissa. Näistä asioista on hyvä keskustella hoitavan yksikön asiantuntijoiden kanssa. 

Lopuksi  

CAH on hyvin hoidettavissa oleva sairaus. Oikealla lääkityksellä ja huolellisella stressitilanteiden 

hoidolla voidaan ehkäistä vakavat komplikaatiot ja turvata hyvä elämänlaatu lapsuudesta 

aikuisuuteen. 
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