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Was ist ein AGS?

Was ist ein AGS?
Wie kommt es dazu?

Unter dem kongenitalen (= angeborenen)
adrenogenitalen Syndrom (AGS) werden
mehrere von beiden Eltern vererbte Defekte
der Cortisolbiosynthese der Nebenniere zu-
sammengefasst. Die Nebenniere ist eine kleine
Drise, die der Niere wie eine Zipfelmitze auf-
sitzt und verschiedene lebenswichtige Hormone
produziert (siehe Abbildung auf Seite 5). Die
wichtigsten Hormone sind das ,,Stresshormon”
Cortisol, das im Energiehaushalt sowie im
Zucker- und Fettstoffwechsel mitwirkt, das
Aldosteron, das an der Regulierung des
Salz- und Wasserhaushaltes und damit des
Blutdrucks beteiligt ist, und die Androgene
(Androstendion, Testosteron), verantwortlich
fur Haarwuchs und Muskelzuwachs.

Die unterschiedlichen Formen des AGS werden
durch genetische Stérungen der an der Biosyn-
these beteiligten Enzyme verursacht. In dber
95 % aller Falle ist das Enzym 21-Hydroxy-
lase betroffen. In diesem Fall kann Progeste-
ron nicht mehr zu 11-Desoxycorticosteron
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Was ist ein AGS?

Nebennieren

und 17-Hydroxy-Progesteron nicht mehr zu
11-Desoxycortisol verstoffwechselt werden;
die Produktionskette ist an dieser Stelle un-
terbrochen. Ein Kontrollsystem erkennt, dass
ein Fehler vorliegt (das heiBt, dass zu wenige
Hormone nach dem Enzymdefekt produziert
werden) und meldet dies der Hirnanhangsdru-
se (Hypophyse). Diese versucht die Neben-
niere zu stimulieren, um die Produktion der
Hormone aufrechtzuerhalten. Die Stimulation
bewirkt aber keine effektive Hormonproduk-
tion, sondern nur, dass sich die Nebennieren
vergroBern. Daher wird die Erkrankung auch
kongenitale Nebennierenhyperplasie (= -ver-
groBerung) genannt. Da die Nebenniere aber

Seite 5



Was ist ein AGS?

nur die Hormone vor dem Stopp bilden kann,
sammeln sich immer mehr Vorstufen an. Das
Hormon vor dem Stopp ist beim 21-Hydro-
xylasemangel das 17-Hydroxy-Progesteron
(17-OH-P). Dieses Hormon kann im Blut und
Speichel gemessen werden. Ein groBer Teil
dieses Hormons und anderer Vorstufen wird
ungenutzt ausgeschieden und kann im Urin
gemessen werden. Ein anderer Teil wird durch
Enzyme in einen anderen Stoffwechselweg
eingeschleust, wodurch vermehrt Androgene
(= mannliche Hormone) produziert werden.
Man findet also beim AGS mit 21-Hydroxylase-
Defekt klinische Symptome der Nebennieren-
unterfunktion und Symptome der vermehrten
Produktion mannlicher Hormone.
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Cortisol, Aldosteron und Androgene

Was machen
Cortisol, Aldosteron
und Androgene?

Cortisol ist ein Glukokortikoid, das heif3t, es
wirkt bei der Energieversorgung des Kor-
pers mit, indem es aus bestimmten EiweiBen
Traubenzucker freisetzt. Dadurch wird der Blut-
zuckerspiegel auch im Hunger konstant gehal-
ten. Dies ist besonders in Belastungssituationen
von Bedeutung, weswegen das Cortisol auch als
,Stresshormon” bezeichnet wird. Cortisol muss
im Blut vorhanden sein, damit Adrenalin wirken
kann. Cortisol ist dariiber hinaus an den Ab-
wehrreaktionen des Korpers beteiligt. ES bremst
die Abwehrreaktion und verhindert dadurch eine
uberschieBende Immunabwehr. Deshalb kann
es bei bestimmten entzlindlichen Erkrankungen
auch als Medikament eingesetzt werden. Corti-
sol hat auBerdem einen Einfluss auf die Psyche
des Menschen und kann, wenn zuviel davon
vorliegt, Depressionen verursachen. Cortisol
wirkt noch an vielen anderen Funktionen des
Korpers mit, wie dem Fettstoffwechsel, dem
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Cortisol, Aldosteron und Androgene

Muskelaufbau und dem Salz- und Wasserhaus-
halt. Dort hat es eine dhnliche Wirkung wie
Aldosteron.

Aldosteron ist ein Mineralocorticoid, das heif3t,
es ist filr den Salz-/Wasserhaushalt des Korpers
von groBer Bedeutung. Es sorgt dafiir, dass
im Korper genigend Salz (Natriumchlorid) zu-
rickgehalten und nicht Gber die Niere ausge-
schieden wird. Mit dem Salz wird auch Wasser
im Korper gehalten und damit der Blutdruck in
ausreichender Hohe gehalten. Wenn der Korper
zu wenig Aldosteron produziert verliert er Salz
und Wasser, der Blutdruck fallt und es kommt
zu einer ,Salzverlustkrise” (= metabolische
Azidose, Hyperkaliamie, Hyponatriamie). Eine
Hyperkaliamie kann zu lebensbedrohlichen
Herzrhythmusstorungen fiihren.

Androgene (Androstendion, Testosteron) sind
mannliche Hormone, die bei allen Menschen
zu verstarktem Haarwuchs, Muskelzuwachs
und tiefer Stimme fiihren. Bei Frauen kommt
es dadurch zu einer meist recht unangenehmen
verstarkten Behaarung (= Hirsutismus), zu Re-
gelstorungen und einer allgemeinen ,,Vermann-
lichung”. Wahrend der Entwicklung in der Ge-
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Cortisol, Aldosteron und Androgene

barmutter bewirken zu viele Androgene bei den
betroffenen Madchen, dass sich das duBere
Genitale (Geschlechtsteile) in méannliche Rich-
tung ausbildet.

Bei Kindern fithren erhohte Androgene zu einer
beschleunigten Skelettreifung, so dass ohne
Therapie die Wachstumsphase verkirzt ist und
ein Kleinwuchs droht. AuBerdem kann eine
Friihpubertat auftreten.
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Formen des AGS

Welche Formen des
AGS kommen vor?

Das AGS mit 21-Hydroxylase-Defekt tritt in
zwei Formen, der klassischen und der nicht-
klassischen Form auf. Der klassische Defekt
auBert sich wiederum in zwei Formen als AGS
mit Salzverlustsyndrom und als unkompliziertes
AGS ohne Salzverlustsyndrom auf, wobei die
Salzverlustform 3 x héufiger ist. Man rechnet
weltweit mit einem mittleren Aufkommen von
ca. 1:11.900. Mit einem Aufkommen an Anla-
getrdgern von ca. 1:55 gehdort das AGS zu den
haufigsten bekannten monogenetisch vererbten
Erkrankungen.

Das nicht-klassische AGS (geschéatzte Haufig-
keit 1: 100 bis 1:1000) ist von der Symptomatik
wesentlich leichter ausgepragt. Im Englischen
wird diese Form auch als ,late onset AGS” be-
zeichnet. Die nicht-klassischen Formen sind
wesentlich hdufiger als die klassischen AGS-
Formen und werden bei Madchen mit vorzei-
tiger Schambehaarung bzw. Frauen mit Zyklus-
storungen und Hirsutismus diagnostiziert.
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Erkennen des AGS

Woran erkennt man
das AGS?

Fast alle betroffenen Mddchen mit klassischem
AGS haben bei Geburt aufgrund der in der Ge-
barmutter stattfindenden Vermannlichung ein
verméannlichtes duBeres Genitale. Das innere
Genitale ist immer weiblich. Beim AGS kommt
es bei Mddchen daher auch zu einer Stérung
der Geschlechtsdifferenzierung, die als DSD 46,
XX bezeichnet wird. ,DSD” steht fiir Disorder
of Sexual Development und ,46, XX” gibt den
normalen weiblichen Chromosomensatz an. Der
Schweregrad der Vermannlichung wird nach
Prader in 5 Stadien eingeteilt. Die Verande-
rungen konnen von einer einfachen Klitorishy-
pertrophie (Prader 1) bis hin zur kompletten Fu-
sion der Labioskrotalfalten mit einer penisartig
vergréBerten Klitoris und Ausweitung der Harn-
rohre auf die Glans Penis (Prader 5) reichen.
Die weiblichen Neugeborenen konnen daher bei
Geburt als Knaben verkannt werden.

Das Genitale der Knaben ist in der Regel nor-
mal. Beim AGS mit Salzverlust fallen die be-
troffenen Kinder bereits in den ersten Tagen bis
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Erkennen des AGS

Lebenswochen durch eine lebenshedrohliche
,Salzverlustkrise” auf. Die Kinder erbrechen,
sind apathisch und verlieren zusehends an Ge-
wicht. Es kommt zu schweren Stérungen des
Mineralhaushaltes und zu einer Ubersduerung
des Blutes (= Azidose).

Beim ,einfachen AGS” fallen die Kinder durch
eine verfrihte Pubertdt auf. Es wird sich hier
meist um Knaben handeln, da die Madchen in
der Regel bereits bei Geburt aufgrund der Ge-
nitalveranderungen entdeckt werden. Es handelt
sich dabei um eine falsche (= Pseudo-) Pubertat,
die durch eine vermehrte Androgenproduktion
der Nebenniere entsteht. Die Betroffenen haben
einen schweiBigen Geruch, Akne, Schamhaare,
einen groBen Penis, sie sind groBer als Gleich-
altrige und haben ein beschleunigtes Knochen-
alter.

Das nicht-klassische AGS zeigt die gleichen
Symptome wie das einfache AGS. Méddchen
fallen durch vorzeitige Schambehaarung,
SchweiBgeruch, vermehrte Behaarung, Akne
und Regelstdorungen sowie Unfruchtbarkeit
auf. Haufig werden die Frauen deswegen einem
gynakologischen Endokrinologen vorge-
stellt. Gelegentlich kénnen auch die Mitter
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Erkennen des AGS

der betroffenen Kinder Symptome aufweisen,
die sich auch auf eine vermehrte Bildung von
mannlichen Hormonen zurickfihren lassen.
Akne, vermehrte Behaarung, Zyklusstorungen
sowie Schwierigkeiten bei der Empfangnis kom-
men vor. Diese sind jedoch nicht so stark aus-
gepragt wie bei den Betroffenen selbst.
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Diagnose des AGS

Wie wird das AGS
diagnostiziert?

Das AGS wird laborchemisch, molekulargene-
tisch und klinisch durch die korperliche Unter-
suchung diagnostiziert.

Das klassische AGS mit 21-Hydroxylasedefekt:

17-0HP ist bei Betroffenen mit AGS bereits
wenige Tage nach Geburt extrem erhdht. In
Deutschland wurde das AGS-Screening ab
1.7.2005 durch Anderung der Kinderrichtlinien
im Rahmen der Vorsorgeuntersuchung U2
flichendeckend eingefiihrt. Das bedeutet, bei
jedem Neugeborenen erfolgt am 3. Lebenstag
innerhalb des Neugeborenenscreenings eine
Blutabnahme mit Bestimmung von 170HP.
Im Urin sind Pregnantriol, Pregnantriolon und
17-Hydroxy-Pregnanolon massiv erhoht. AuBer-
dem zeigt sich eine deutliche Erhohung adrenaler
Androgene und derer Metabolite. Beim Salzver-
lust: zusatzlich Hyponatriamie, Hyperkaliamie,
metabolische Azidose; PRA/Renin erhoht.

Bei Geburt Verménnlichung des duBeren Ge-
nitales bei Madchen; in den ersten Tagen und
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Diagnose des AGS

Lebenswochen beim AGS mit Salzverlust le-
bensbedrohliche Salzverlustkrise mit niedrigem
Blutdruck aufgrund erheblicher Salz- und Was-
serverluste; beim unkomplizierten (einfachen)
AGS vermehrtes Langenwachstum; Zeichen der
Androgenisierung bei beiden Geschlechtern.

Das nicht-klassische AGS mit 21-Hydroxylase-
defekt:

Die basalen 170HP-Werte sind in der Regel
leicht erhdht. Nach ACTH-Stimulation kommt
es zu einem exzessiven Anstieg von 17-OHP.
Die stimulierten 17-OHP-Konzentrationen liegen
zwischen den Bereichen der AGS-Heterozygoten
und der klassischen AGS-Patienten.

Vor der Pubertat fallen die Madchen meist durch
durch einen vorzeitigen Wachstumsbeginn der
Schamhaare auf. Sie sind relativ groBwiichsig,
haben ein beschleunigtes Knochenalter und
gelegentlich eine leichte Klitorishypertrophie. Bei
Madchen in der Pubertat und bei erwachsenen
Frauen kommt es zu Hirsutismus, Akne, Sebor-
rho, tiefe Stimme, Klitorishypertrophie, Haaraus-
fall, Stirnglatze, Zyklusstorungen.
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Wachstum und Pubertat

Wie ist das mit
meinem Wachstum
und der Pubertat?

Eine entscheidende Rolle spielt die Qualitat der
Therapie, denn sowohl eine zu niedrige als auch
eine zu hohe Substitutionsdosis haben negative
Auswirkungen auf das Langenwachstum. Aktu-
elle Studien zeigen, dass die ErwachsenengroBe
der Patienten meist unter der ZielgréBe liegt.
Beginn und Verlauf der Pubertat sind nahezu
normal; bei guter Einstellung ist das Alter beim
ersten Auftreten der Menstruation normal oder
geringfligig hoher.
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Schwangerschaft und AGS

Ich habe selbst AGS

und mochte ein Kind
haben - geht das?

Was muss ich beachten?

Bei einer guten medikamentosen Einstellung
kann fast jeder an AGS erkrankte Patient Kinder
bekommen. Bevor man sich dazu entschlieft,
muss aber unbedingt eine ausfiihrliche gene-
tische Beratung erfolgen. Man muss vor allem
unterscheiden, ob ein klassisches AGS oder ein
nicht-klassisches AGS vorliegt. Der Partner/die
Partnerin muss auf das Vorliegen eines hetero-
zygoten AGS untersucht werden, das heifit, ob
er Ubertrdger der Erkrankung ist. Dazu sollte
er sich bei einem Spezialisten (Genetiker) zu-
sammen mit dem betroffenen Partner vorstel-
len. Es wird dann in der Regel eine moleku-
largenetische Untersuchung durchgefiihrt. Ist
[hr Partner genetisch gesund, so ist das be-
troffene Kind nur Ubertrdger des klassischen
bzw. nicht-klassischen AGS. Wenn Sie selbst
ein klassisches AGS haben und Ihr Partner hat
ein heterozygotes AGS mit einer Mutation, die
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Schwangerschaft und AGS

eine geringe Restaktivitat der 21-Hydroxylase
bedingt, so wird das Kind mit 50-prozentiger
Wahrscheinlichkeit an einem klassischen AGS
erkranken. Wenn Sie aber ein nicht-klassisches
AGS haben und Ihr Partner ist z. B. heterozygo-
ter Gentrdger flir das nicht-klassische AGS mit
einer Mutation, die eine hohere Restaktivitat der
21-Hydroxylase bedingt, so wird das Kind mit
20-prozentiger Wahrscheinlichkeit an einem
nicht-klassischen AGS erkranken.

Die Therapie des AGS wird in der Schwanger-
schaft selbstverstandlich fortgefiihrt. Besteht
flr den Fotus kein AGS-Risiko, dann sollte
wéhrend der Schwangerschaft kein Dexame-
thason gegeben und die Therapie rechtzeitig
auf ein nicht-plazentagdngiges Glukokortikoid
umgestellt werden. Wahrend der Schwanger-
schaft ist eine engmaschige Uberwachung er-
forderlich, um die Substitutionsdosis an die
jeweilige Situation (eventuell Dosiserhéhung
in den letzten drei Monaten, unter der Geburt)
anzupassen.
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Behandlung des AGS

Wie wird das AGS
behandelt?

Durch den Mangel an Hormonen besteht beim
klassischen AGS die Notwendigkeit einer Sub-
stitutionstherapie (= Zufithrung der fehlenden
natiirlichen Hormone von auBen durch Tablet-
ten). Diese Therapie muss ein Leben lang beibe-
halten werden.

Im Kindesalter wird in der Regel mit dem na-
tirlichen korpereigenen Hormon Hydrocortison
(= Cortisol) behandelt. Die Tagesdosis (ca. 10—
15 mg/m2 Kérperoberflache) wird (iblicherweise
in 3 Dosen verabreicht. Da die Cortisolproduk-
tion bei Gesunden frithmorgens am héchsten
ist, wird der groBte Teil der Tagesdosis von
Hydrocortison (50 %) morgens gegeben. Bei
Erwachsenen wird die Hormonersatztherapie
mit Hydrocortison meist beibehalten. Manchmal
wird jedoch nach Ende des Wachstums auf eine
Therapie mit einem Glukokortikoid mit einer
langeren Verweildauer im Blut (z. B. Predniso-
lon, Dexamethason) iibergegangen.

Da Cortisol ein ,,Stresshormon” ist, wird es in
Belastungssituationen des Korpers in bis zu
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Behandlung des AGS

o-facher Menge ausgeschuttet. Dieser natlr-
lichen Reaktion des Korpers muss die Medika-
mentengabe angepasst werden.

Konnen aus irgendeinem Grund keine Tabletten
geschluckt werden, miissen die Glukokortikoide
im Notfall gespritzt (Vene oder Muskel) oder
auch einmalig per Zapfchen (rektal) verabreicht
werden. Jeder Patient muss einen Notfallaus-
weis erhalten.

Beim ,AGS mit Salzverlust” muss auBer dem
Cortisol auch noch das fehlende Hormon Aldo-
steron ersetzt werden. Dies geschieht ebenfalls
in Form von Tabletten und zwar mit Fludrocor-
tison (Dosis ca. 25-100pg/Tag; 1-2 x taglich).
Nicht jedes nicht-klassische AGS muss be-
handelt werden. Bei klinischer Symptomatik
(deutliche Beschleunigung der Knochenreifung,
Hirsutismus) kann eine niedrig dosierte Gluko-
kortikoid-Therapie (z. B. Hydrocortison 5-10
mg/m?/Tag) eingeleitet werden. Nach Abschluss
des Langenwachstums kann auf Dexamethason
(z.B. 0,25 mg/Tag, abends verabreicht) um-
gestellt werden. Wird die Diagnose nach Ab-
schluss des Langenwachstums gestellt, konnen
die klinischen Zeichen der Hyperandrogenamie
mit Prednisolon oder Dexamethason gebessert
werden.
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Behandlung des AGS

Die Geschlechtsidentitat bei virilisierten, also
vermannlichten Madchen ist meist weiblich
(95%), Fertilitat unter Substitutionstherapie ist
gegeben. Die Hydrocortisontherapie fihrt tb-
licherweise in den ersten Lebensmonaten zu
einem Riickgang der Klitorishypertrophie. Tradi-
tionell wurde eine feminisierende Operation im
ersten Lebensjahr empfohlen, was jedoch zu-
nehmend in Frage gestellt wird. Zum optimalen
Zeitpunkt der feminisierenden Genitalkorrektur-
Operation bei stark virilisierten Madchen (Pra-
der Stadium 3 oder héher) mit 21-Hydroxylase-
Mangel liegen zurzeit keine Studien vor. Der
Zeitpunkt einer chirurgischen geschlechtsver-
eindeutigenden Intervention, ob im ersten Le-
bensjahr oder erst ab Pubertatseintritt vor der
Menarche, ist mittlerweile umstritten. Welchen
Einfluss eine frithe oder spate feminisierende
Operation auf die psychosexuelle Entwicklung
der Patienten hat, ist bisher nicht untersucht.
Operative Eingriffe im nicht-einwilligungsfa-
higen Alter sollten medizinisch und/oder psy-
chologisch indizierten Fallen vorbehalten sein.
Vor dem Auftreten der ersten Menstruation bzw.
vor dem ersten Geschlechtsverkehr sollte auf
jeden Fall eine gynédkologische Untersuchung
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Behandlung des AGS

erfolgen. Ziel ist es, herauszufinden, ob mit
einer Abflussbehinderung bei der Menstrua-
tion zu rechnen ist und ob Geschlechtsverkehr
schmerzfrei moglich sein wird. Der Zeitpunkt
und ob eine solche Untersuchung in einer Kurz-
narkose erfolgen soll, muss individuell ent-
schieden und von der psychosexuellen Reife
der Patientin abhdangig gemacht werden. Alle
Eingriffe sollen nur an einem hierflr speziali-
sierten Zentrum mit ausreichender Erfahrung
(mindestens 3—4 Félle/Jahr) durchgefiihrt wer-
den. Die Entscheidung im individuellen Fall soll
in einem interdisziplindren, das heit facher-
ubergreifenden Team getroffen werden.
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Probleme im Ubergang zum Erwachsenenalter?

Gibt es Probleme
im Ubergang vom
Jugendalter zum
Erwachsenenalter?

Manche Jugendliche mit AGS haben even-
tuell noch nicht gelernt Eigenverantwortung zu
ubernehmen, weil die Eltern noch fiir die Medi-
kamenteneinnahme sorgen, die Therapie tiber-
wachen und Arzttermine vereinbaren. Viele der
Patienten haben nie eine schwere Salzverlust-
krise erlebt, die zu einer stationaren Behandlung
gefuhrt hat, so dass sie die Notwendigkeit der
regelméBigen Tabletteneinnahme hinterfragen.
Probleme mit der Compliance, also der Thera-
pietreue, sind in der Pubertat bei chronisch
Kranken haufig. Zusatzlich scheinen die hor-
monellen Veranderungen in der Pubertat die
Wirkung von Hydrocortison zu beeintrachtigen.
Die Folge ist eine zum Teil dramatische Ver-
schlechterung der Therapieeinstellung.
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Probleme im Ubergang zum Erwachsenenalter?

Haben die Jugendlichen und die Eltern das AGS
—als eine lebenslange Erkrankung — verstanden
und angenommen, dann sollten beim Ubergang
von der Pddiatrie in die Erwachsenenmedizin
eigentlich keine Probleme auftreten. Es musste
klar sein, dass die Betreuung durch einen inter-
nistischen Endokrinologen fortzusetzen ist.
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Fragen zum AGS

Haufige Fragen

? Wie wird das AGS vererbt?

Das AGS ist eine ,autosomal rezessiv” vererbte
Erkrankung, das heiBt, beide Elternteile miissen
die Anlage daflir haben und an ihr Kind weiterge-
ben. Gibt nur ein Elternteil die Anlage weiter, so
ist das Kind [Jbertréiger, aber nicht krank. Gibt kei-
nes der beiden Elternteile die Anlage weiter, so ist
das Kind weder Ubertriger noch krank. Das AGS
tritt mit einer Haufigkeit von ca. 1:10.000 auf, je-
der 50. Mensch ist Ubertrager der Krankheit. Will
ein/e erwachsene/r AGS-Patient/in eine Familie
grinden, so sollte sich der Partner untersuchen
lassen, ob er Trager des AGS ist. Ist dies der Fall
wird die Halfte der Kinder dieser Partnerschaft ein
AGS haben. Ist der Partner nicht Ubertrager des
AGS, dann sind alle Kinder Ubertréger.

? Bekomme ich Nebenwirkungen von der
Therapie mit Cortison?

Normalerweise wird das kdrpereigene Cortisol
(und auch Aldosteron) substituiert, das heiBt,
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Fragen zum AGS

man gibt nur soviel Hormon, wie eine gesunde
Nebenniere produzieren wirde. Treten Neben-
wirkungen auf, so ist das ein Zeichen, dass
der Betroffene nicht gut ,eingestellt” ist, dass
er zu viel oder zu wenig bekommt. Es bedarf
dann einer genauen Uberpriifung der Medika-
mentendosis. Wichtig fur eine gute Einstellung
sind regelmaBige Kontrolluntersuchungen bei
einem erfahrenen Hormonspezialisten. In der
Behandlung von Kindern sollen Kinderarzte,
wenn sie nicht selber Hormonspezialisten sind,
eng mit einem Zentrum mit einem padiatrischen
Endokrinologen zusammenarbeiten. Erwachse-
ne Patienten werden von einem internistischen
Endokrinologen betreut, Frauen auch von einem
Gynékologen.

? Wie soll ich mich bei Fieber, Erbrechen
oder starker kdrperlicher Belastung verhalten?

Beim klassischen AGS mufB Cortisol in Stress-
situationen verdreifacht bis verfiinffacht wer-
den. Hohes Fieber ist fiir den Kérper eine Stress-
situation. Bei Erbrechen oder Durchfall besteht
die Gefahr, dass von der Tablette nicht genug im
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Fragen zum AGS

Blut ankommt und damit die Wirksamkeit nicht
gewdhrleistet ist. Deswegen ist es in solchen
Fallen unerlasslich eine Klinik aufzusuchen,
wo eine entsprechende Flussigkeitstherapie
durchgefihrt wird und wo die Medikamente
intravenos verabreicht werden. Wenn nur Er-
brechen, aber kein Durchfall vorliegt, kann
man sich auch vom Arzt Prednison-Zapfchen
verschreiben lassen und diese zu Hause verab-
reichen. Sportliche oder psychische Belastung
stellt keine Indikation flr eine Hydrocortison-
Stressdosis dar!

? Ich muB operiert werden — was muss ich
beachten?

Auch in diesem Fall ist der KOrper einer star-
ken korperlichen Belastung ausgesetzt, und
es muss entsprechend reagiert werden. Es ist
lebenswichtig, dem behandelnden Arzt mitzu-
teilen, dass Sie AGS haben. Die erforderlichen
Medikamente werden dann in der Stressdosis
intraven0s substituiert.
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Fragen zum AGS

? Brauche ich einen Notfallausweis?

Jeder Patient mit einem klassischen AGS
braucht einen Notfallausweis und sollte die-
sen auch immer bei sich tragen. Im Falle eines
Unfalles muB gewéhrleistet sein, dass Sie Ihre
Medikamente bekommen. Gerade auch im
Ausland ist ein Notfallausweis unerlasslich. Es
gibt in den meisten Léndern erfahrene Arzte,
die sich mit dem AGS auskennen. Nach diesen
Arzten (Kliniken) sollten Sie sich vor Reisean-
tritt erkundigen. Im Zweifelsfall sollten Sie eine
Einmal-Ampulle Solu-Decortin in der Reiseapo-
theke mit sich fiihren. Auch Cortisonzapfchen
konnen verwendet werden, vorausgesetzt der,
Patient hat keinen Durchfall.

? Kann ich Kinder bekommen?

Prinzipiell sind AGS-Patientinnen und -Patienten
(auch Patientinnen mit Salzverlust) normal frucht-
bar. Voraussetzung fiir die normale Zeugungs-
fahigkeit bei Mdnnern mit AGS und eine nor-
male Fruchtbarkeit bei Frauen mit AGS ist eine
gute Einstellung auch im Erwachsenenalter.
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Fragen zum AGS

Deswegen wird im Erwachsenenalter ebenfalls
eine halbjahrliche bis jahrliche Kontrollunter-
suchung empfohlen. Im Falle einer Schwanger-
schaft sind eventuell hdufigere Kontrollen notig
als bei gesunden Frauen, einer normalen Geburt
steht aber prinzipiell nichts im Wege.

? Habe ich Anspruch auf einen
Schwerbehindertenausweis?

AGS-Patienten kdnnen einen Schwerbehinder-
tenausweis beantragen. Erwachsene Betroffene
sind bis auf die Notfallsituation im taglichen
Leben normalerweise nicht eingeschrankt, es
besteht also kein Grund bestimmte Berufe nicht
auszuiben oder sich im taglichen Leben z. B. in
sportlicher Betatigung einzuschranken. Kinder
sind aufgrund der Notwendigkeit regelméaBiger
Tabletteneinnahme auf ihre Eltern angewiesen.
Dies sollte bei der Beantragung eines Schwer-
behindertenausweises beriicksichtigt werden.
Im Einzelfall ist jedoch das &rztliche Gutachten
ausschlaggebend, welches durch die individu-
ellen Sachverhalte beeinflusst wird.
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Fragen zum AGS

? Gibt es auch eine Mdglichkeit, mich mit
anderen Betroffenen auszutauschen?

Bundesweit gibt es mehrere Moglichkeiten, sich
mit anderen AGS-Betroffenen auszutauschen.
Seit 1993 existiert die AGS-Eltern- und Pa-
tienteninitiative e.V., die sich aus verschiedenen
Regionalgruppen aufbaut (Internet: www.ags-
initiative.de). Die Adressen der einzelnen Regio-
nalgruppen kénnen iber die Geschéftsstelle des
Vereins erfragt werden (E-Mail: geschaeftsstel-
le@ags-initiative.de).

Eine weitere Anlaufstelle bietet das Netzwerk
Hypophysen- und Nebennierenerkrankungen
e.V., WaldstraBe 53, 90763 Firth. Auch dort
konnen Sie weitere Informationen erhalten.
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Das Netzwerk
Hypophysen- und Nebenierenerkrankungen e.V.

Hilfe zur Selbsthilfe

Das Netzwerk Hypophysen- und Nebennieren-
erkrankungen ist ein gemeinnutziger Verein von
Betroffenen, Angehorigen und Arzten.

Es wurde im Jahr 1994 von Patienten und Endo-
krinologen in Erlangen gegriindet.

Das Netzwerk hat sich neben der Forderung des
Austausches unter Betroffenen die folgenden
Ziele gesetzt:

® Hilfe zur Selbsthilfe bei Betroffenen durch
Forderung des Kontaktes mit anderen Pa-
tienten

® Erstellung und Verteilung von Informations-
material fir Betroffene und ihre Angeho-
rigen, 0ffentliche Institutionen und Thera-
peuten

® Unterstiitzung der Forschung auf dem Ge-
biet der Hypophysen- und Nebennieren
erkrankungen

® Forderung von Seminaren und Weiterbil-
dungsmaBnahmen flir Betroffene und Arzte
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Das Netzwerk
Hypophysen- und Nebenierenerkrankungen e.V.

Es gibt inzwischen bundesweit 33 Regionalgrup-
pen sowie drei krankheitsspezifische Gruppen
des Netzwerks und zahlreiche spezifische An-
sprechpartner.

Die Unterstltzung, die Patienten durch die
Selbsthilfegruppe erfahren, sind sehr wertvoll.
Nehmen Sie deshalb Kontakt mit dem Netzwerk
auf. Sie werden dort iiber aktuelle Aspekte zu
[hrer Erkrankung informiert, konnen Adressen
von Facharzten erfragen, bekommen Tipps zum
Umgang mit der Krankheit im Alltag und vieles
mehr.

So profitieren Sie von
der Mitgliedschaft

e Austausch mit anderen Betroffenen, Arzten
und Experten
Durch unsere groBe Zahl an Regionalgrup-
pen finden Sie bestimmt auch Veranstal-
tungen in lhrer Ndhe. AuBerdem kdnnen Sie
sich im Internet in unseren vielféltigen Foren,
die nur Mitgliedern zur Verflgung stehen,
austauschen.
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Das Netzwerk
Hypophysen- und Nebenierenerkrankungen e.V.

e Broschiiren und CD-ROMs
Eine groBe Auswahl an Broschiiren und
CD-ROMs zu Krankheiten und Behand-
lungsmaglichkeiten kann kostenlos bestellt
werden.

e Mitgliederzeitschrift GLANDULA
Mitglieder erhalten die GLANDULA, unsere
Patientenzeitschrift mit Veroffentlichungen
renommierter Forscher und Spezialisten,
2x jahrlich kostenlos und frei Haus zugesandt.

® geschiitzter Mitgliederbereich im Internet
In unserem nur fur Netzwerkmitglieder
zuganglichen geschitzten Internetbereich
erhalten Sie wertvolle Informationen und
konnen an den Foren teilnehmen.

® Mitglieder erhalten fiir Netzwerk-Veranstal-
tungen, z. B. den jahrlichen Uberregionalen
Hypophysen- und Nebennierentag, ermaBigte
Konditionen.
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Stichworte und Fachausdriicke

Androgene: Sammelbezeichnung fiir mannliche
Sexualhormone

Androgenisierung: Folgen der verstarkten Wirkung von
Androgenen

Azidose: Storung im Séure-Basen-Haushalt

basal: den Ausgangswert bezeichnend (auch: an der Basis
liegend)

Biosynthese: Aufbau organischer Verbindungen durch
lebende Zellen zur Aufrechterhaltung der Funktionen des
Gesamtorganismus

Compliance: Bereitschaft eines Patienten zur Zusammen-
arbeit mit dem Arzt bzw. zur Mitarbeit bei diagnostischen
und therapeutischen MaBnahmen

compound heterozyot: siehe heterozyot

Enzyme: fir den Stoffwechsel aller Organismen
unentbehrliche EiweiBkdrper

Glans Penis: vom Harnréhrenschwellkérper gebildete
Verdickung des Penis

Glukokortikoide: sogenannte ,Stresshormone”, die in der
Nebennierenrinde gebildet werden

Gradient: Verlauf der Verdnderung einer GréBe in
Abhéngigkeit von einer anderen

heterozygot: gemischterbig in Bezug auf ein genetisches
Merkmal; compound heterozygot bedeutet, dass die
Merkmalsauspragung nicht auf Homozygotie der gleichen
Mutation (Verdnderung) beruht, sondern vielmehr
unterschiedliche Mutationen in beiden Kopien des
gleichen Gens vorliegen

Heterozygotenfrequenz: Haufigkeit gemischterbiger
Anlagetrager

homozygot: reinerbig in Bezug auf ein genetisches
Merkmal
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Hyperandrogendmie: erhohte Andogenkonzentration im
Serum durch gesteigerte Produktion in Geschlechtsdriisen
oder Nebennierenrinde

Hyponatriamie: Form einer Elektrolytstérung mit
verminderter Natriumkonzentration im Blut

Hyperkalidmie: haufige Form einer Elektrolytstérung mit
Kaliummangel

Klitorishypertrophie: penisartig vergréBerte Klitoris
materno-fetal: die Mutter und den Foetus betreffend
metabolisch: veranderlich

Metabolit: im Stoffwechsel durch Enzymreaktionen
entstandene oder verdnderte Verbindungen

Screening-Verfahren: Vortest, Suchtest

Seborrhd: verstérkte Talgproduktion, besonders am
behaarten Kopf, im Gesicht und im Bereich der vorderen
und hinteren SchweiBrinne

Substitution: Ersetzung

NETZWERK

Kontakt:

Netzwerk Hypophysen- und
Nebennierenerkrankungen e.V.
WaldstraBe 53

90763 Fiirth

Telefon: 0911/9792009-0

E-Mail: netzwerk@glandula-online.de
Internet: www.glandula-online.de
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Mit feundlicher Unterstiitzung der BKK
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Dachverband

NETZWERK

Netzwerk Hypophysen- und
Nebennierenerkrankungen e.V.
WaldstraBe 53, 90763 Fiirth



