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Themen

• Amenorrhoe

• Hyperandrogenämie

• PCO-Syndrom

• Congenitale Adrenale Hyperplasie (CAH)



Amenorrhoe



Amenorrhoe
Definitionen

Oligomenorrhoe: Zyklusdauer > 35 Tage

Amenorrhoe: max 1 Zyklus / 6 Mt

primär: keine Periode vor 16.LJ

sekundär: nach bereits etablierter Menstruation

Jede Frau im Gebärfähigen Alter ist so lange schwanger, bis das 
Gegenteil bewiesen ist!  ���� Bestimmung β -HCG



Amenorrhoe
Ursachen

Hypothalamisch- Hypophysär Ovariell

Genitale Ursachen
extragenital



Sekundärer Hypogonadismus

Labor: Östradiol tief, LH, FSH nicht adäquat erhöht

Funktioneller Gonadotropinmangel
– Leistungssport
– Stress
– Anorexie
– Post Pill Amenorrhea

Hypophyse
– Tumoren oder Sheehan-Syndrom
– Hyperprolaktinämie
– Genetische Defekte

• Kallmann Syndrom
• Prop1 (essentiell für Entwicklung der Hypophysenachsen;  autos. rez., Hypophysen-MRI o.B. 

oder kleine Hypophyse)

• Pit 1

Amenorrhoe
Ursachen im Bereich Hypothalamus - Hypophyse

Female Athlete Triad:
Amenorrhoe
Ess-Störung
Osteoporose



Primärer Hypogonadismus
Labor: Östradiol ↓↓, FSH ↑↑

Primäre Amenorrhoe
� Genetische Abklärung!!!

- Turner-Syndrom
- Swyer-Syndrom
- Androgen-Insensitivität (Karyotyp 46XY, Androgenrezeptor funktioniert nicht)

- FSH-Defekt, FSH-Rezeptor-Defekt

Sekundäre Amenorrhoe
- POF: primary ovarian failure
- Menopause

Amenorrhoe
Ursachen im Bereich der Ovarien



Genetik Symptomatik

Turner-Syndrom
(X0- Gonadendysgenesie)

Karyotyp 45, X0

Follikellose Ovarien («streak
ovaries»)
Kleinwuchs
Dysmorphie: Pterygium colli, 
Cubitus valgus

Reine Gonadendysgenesie
(XX-Gonadendysgenesie)

Autosomale 
Punktmutation

«streak ovaries»
Keine Dysmorphiezeichen

Swyer-Syndrom
(XY-Gonadendysgenesie)

Punktmutationen 
auf dem X-oder Y-
Chromosom

Fehlanlage der Testes
weiblicher Phänotyp

Amenorrhoe
häufigste genetische Syndrome 

Aus: G. Spinas/ S. Fischli:
Endokrinologie und Stoffwechsel

Primäre Ovarialinsuffizienz = Hypergonadotroper Hypogonadismus
Primäre Amenorrhoe



POF: Primary Ovarian Failure

Primärer Hypogonadismus, sek. Amenorrhoe
Labor: Östradiol ↓↓, FSH ↑↑

Def.: Sek. Amenorrhoe vor 40. LJ

13% x-chromosomale Störungen (45 X0; Mosaic 45 X0/46 XX)

4-30% Autoimmunität
St.n. Chemotherapie / Radiotherapie
6% Fragile X-Prämutationen (FMR1-Gen)

Abklärung: 
Karyotyp

(gehäuft gonadale Malignome bei Chromosomenanomalien, fragiles X-
Syndrom führt bei männl. Nachkommen zu geist. Retardierung)

Prämutationen im FMR1-Gen
Anti-NN-AK / Anti 21OH-AK (gehäuft bei POF; anti-Ovarial-AK nicht sensitiv)



• Fast Immer primäre Amenorrhoe

• Normogonadotrop: FSH nicht erhöht, KEIN Östrogenmangel

Müller-Duct-Abnormalities:
Uterus und Eileiter stammen aus den Müller-Gängen, Ovarien aus den 

primordialen Stammzellen

� Fehlanlagen von Uterus und Vagina

� kein Östrogenmangel, aber Amenorrhoe

- Andere Fehlbildungen im Bereich Uterus / Vagina 

Asherman-Syndrom: 

mechanisch bedingter Endometriumsverlust nach forcierter Kürettage 

����sek. Amenorrhoe

Amenorrhoe
Genitale Ursachen



Amenorrhoe
Extragenitale Ursachen

Adrenale Hyperandrogenämie Dysthyreose

Hyperprolaktinämie

Hyperglykämie

Andere körperliche Erkrankungen
Medikamente, 
Drogen



Before you start: 
Ausschluss Schwangerschaft! 

Anamnese: 
- prim./sek. Amenorrhoe
- Medikamente, Drogen
- Begleiterkrankungen

Klin. Untersuchung: 
- Grösse, Gewicht, 
- Zeichen der Hyperandrogenämie
- genitale Entwicklung (Brust, Schambehaarung, Klitorishypertrophie)

Labor: 
FSH, Östradiol, Prolaktin, TSH, Testosteron

Amenorrhoe
Abklärung



Gestagentest

Duphaston 2x 10mg über 10d

Umwandlung in 
sekretorisches Endometrium

Positiv: 
Abbruchblutung 
nach 2-10d

AUSSAGE:
Wenn positiv, dann
- Funktionsfähiges Endometrium
- Ausreichende Östrogenproduktion
- Intakte anatomische Verhältnisse



Östrogen - Gestagentest

Abgrenzung anatomischer Probleme zu ovariellem Östrogenmangel

Positiv: 
Abbruchblutung 
nach 2-10d

Umwandlung in 
sekretorisches 
Endometrium

DuphastonÖstrogene

Proliferation des 
Endometriums

AUSSAGE:
Wenn positiv, dann
- Funktionsfähiges Endometrium
- Intakte anatomische Verhältnisse



Abklärung Amenorrhoe

Jede Frau im Gebärfähigen Alter ist so lange schwanger, bis das 
Gegenteil bewiesen ist!  ���� Bestimmung β -HCG

Hypogonadismus Primäre Amenorrhoe Sekundäre Amenorrhoe

Hypogonadotrop Störung des Essverhaltens
Leistungssport

Tumor (Hypophyse, Hypothalamus)
Genetisch (selten)

Normogonadotrop Hyperandrogenämie,
Insulinresistenz

Fehlanlagen: Uterus, Vagina

Hyperandrogenämie, 
Insulinresistenz

Hypergonadotrop Dringend genetische 
Abklärung (Turner-Syndrom, 
Swyer-Syndrom, Androgen-
Insensitivität)

Postmenopausal (3x FSH im 
Abstand von 1 MT ↑↑)
Prämature Menopause /POF 
(Turner-Mosaik?)
Resistant Ovary Syndrome (3-
6 Mt. HRT, dann erneute 
überprüfung Gonadotropine)



• Immer die Ursache behandeln!

• bei fehlendem Kinderwunsch: orale Kontrazeption 
(Östrogenersatz)

• bei Kinderwunsch:

– Ovarielle Ursache: schwierig…. 

– Sekundärer Hypogonadismus:
GnRH-Pumpe oder Gonadotropine

– Follikelreifungsstörung bei Hyperandrogenämie: Clomifen

Amenorrhoe - Therapie



Hyperandrogenämie 
und 

Hyperandrogenismus



Hyperandrogenämie: erhöhte Androgenspiegel im Blut
Hyperandrogenismus: Symptome des Androgenexzesses
(Akne, Hirsutismus, Alopezie)

Hirsutismus:
- In den androgenabhänigen Arealen
- Lanugo � Terminalhaar 
(unter Androgeneinfluss)

Hypertrichose: vermehrter Haarwuchs ohne männliches 
Verteilungsmuster

Virilisierung: deutliche Vermännlichung
- Hirsutismus, Alopezie
- tiefere Stimme
- Klitorishypertrophie

Hyperandrogenismus
Terminologie



6 Ursachen Hyperandrogenämie

PCO-Syndrom

Nicht-klassisches AGS

Doping

Hyperthekose (Menopause)

Ovarialtumore
Nebennierenkarzinome



Abklärung Hyperandrogenämie

Testosteron

17-OHP basal 
> 6 nmol/l

Ovarien: 
PCO-Syndrom
Hyperthekose

Sono
Ovarien

nein

funktionell, 
z.B. bei 
Adipositas

o.B. 

Synacthentest: 
17-OHP

> 30 nmol/l
ja

NCCAH

< 7 nmol/l

DHEA-S

Nebennieren:
Cushing-S.

NN-Karzinome

DHEAS  ↑↑↑
Testo ↑  
17-Ketosteroide ↑↑

(Urin)

Ovarial-TU

DHEAS (↑)
Testo ↑↑↑

> 7 nmol/l

> 25 nmol/l < 25 nmol/l



Testosteron leicht erhöht: PCOs oder NCCAH

�DD durch 17 OHP basal bzw. stimuliert

Malignomverdächtig: 
- kurze Anamnese
- Testosteron > 3x erhöht

Deutlich erhöhtes DHEAs spricht für adrenale Genese

Hyperandrogenämie
Einordnung



Hyperandrogenämie
Ursachen

Ovarielle Genese Polyzystisches Ovarialsyndrom
Ovarialtumore (benigne / maligne)
Hyperthekose
Schwangerschaftsvirilisierung

Adrenale Genese Congenitale Adrenale Hyperplasie
Unspezifische adrenale Enzymdefekte
Androgenprod. TU (benigne / maligne)
Cushing-Syndrom

Idiopathisch

Endokrinopathien Prolaktinom, Akromegalie, M. Cushing

Medikamente Androgene, anabole Steroide, 
Gestagene (19-Nor-Testosteron-
Derivate), Danazol



PCO-Syndrom
3 International anerkannte Definitionen

1. Hyperandrogenismus

- Klinisch (Hirsutismus, Akne, Alopezie) oder laborchemisch 

2. Chronische Anovulation

- Oligomenorrhoe (Zyklusdauer > 35 Tage)

- Amenorrhoe (max 1 Zyklus / 6 Mt)

- Cave: 20% regelmässige Zyklen

3. Polyzystische Ovarien

- mind. 1 Ovar mit >12 Follikeln von je 2-9 mm Durchmesser

- mind. 1 Ovar mit > 10 ml Ovarvolumen

NIH 1990: Kriterien 1+2 positiv (Hyperandrogenismus und Anovulation)

AEPCOS (Androgen Excess und PCOS Society): Hyperandrogenämie und 1 der 
anderen beiden Kriterien positiv

Rotterdam-Kriterien 2003: 2 von 3 Kriterien positiv



Rotterdam-Kriterien
2 von 3 positiv 

Hyperandrogenämie AnovulationPolyzystische Ovarien

+ Ausschluss anderer Differentialdiagnosen



PCO-Syndrom - DD

Hyperandrogenämie

− Adrenogenitales Syndrom (NCCAH)
− Cushing-Syndrom
− Adrenale / ovarielle Tumoren
− HAIRAN-Syndrom
− Postmenopausal

chronische Anovulation

– Hyperprolaktinämie
– Schilddrüsenfunktionsstörung
– Ovarialinsuffizienz (primär / sekundär)



PCO-Syndrom Pathogenese

Störung der Follikelreifung
� Zyklusstörung
� Akkumulation antraler Follikel in der Ovarperipherie

Testosteron

Pregnenolon

Progesteron

Androstendion Östradiol

Cholesterin

ÖstriolÖstron

FSH

LH

Aromatase

Aromatase
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PCO-Syndrom
Diagnostik

• Anamnese / Klinik

• Sonographie

• Typische Laborkonstellation

• Ausschluss anderer DD

• Suche nach Komorbiditäten / Folgeerkrankungen



Typische Laborkonstellation: 
LH: FSH > 2
SHBG ↓
Testosteron, DHEAS, Androstendion evtl. leicht ↑

PCO-Syndrom
Labordiagnostik

Ausschluss NCCAH
17 OHP basal < 6 nmol/l, stimuliert :  17 OHP < 30 nmol/l

Ausschluss androgenproduzierender Tumor
Testosteron > 6 nmol/l
DHEAS > 16 umol/l (NN)

Anovulation

LH, FSH, Östradiol 3.-5. Zyklustag
PRL, TSH, β- HCG
Evtl. Progesteron 22-24. Zyklustag



Insulinresistenz / metabolisches Syndrom

OGTT

HOMA-Index: 
Insulin (nüchtern, μU/ml) x Glucose(nüchtern, mmol/l) / 22,5

V.a. Insulinresistenz bei HOMA-Index > 2.5

NASH (nicht-alkoholische Steatohepatitis)
� Transaminasen

PCO-Syndrom
Suche nach Begleiterkrankungen











Therapieziel der Patientin?

PCO-Syndrom
Therapie

Behandlung der Hyperandrogenämie?

Zyklusregulierung?

Insulinresistenz / metabolisches Syndrom führend? 

Unerfüllter Kinderwunsch? 



Zyklusregulierung: Estradiol- Gestagen-Präparate «Pille»

Östrogene:                 LH ↓↓

SHBG ↑, bioverfügbares Testosteron ↓

Hyperandrogenämie:

– Estradiol-Gestagen-Präparate mit antiandrogen-wirksamen Gestagen
– Second line: (Kontrazeption!!):

Periphere Androgenblockade
– Spironolacton (50-200mg)
– Flutamid (62.5-200mg) 
– Finasterid (2.5-5mg)

• Lokal im Gesichtsbereich: Eflornithin
• Bei Alopezie: Minoxidil topisch
• Aknetherapie

PCO-Syndrom
Therapie der Hyperandrogenämie



Cyproteronacetat: 
kompetitive Hemmung der Androgenrezeptoren
3.5mg in vielen antiandrogenen Kontrazeptiva
10mg Androcur

Spironolacton: kompetitiver Hemmer der Androgenrezeptoren

Drospirenon: Spironolacton-Analogon (± 25mg Aldactone)
hemmt LH
steigert SHBG
höchstes Risiko f. Thrombembolien

Finasterid: hemmt 5α-Reductase in der Haut

Flutamid: teuer und hepatotoxisch

Antiandrogen wirksame Gestagene (in Kontrazeptiva):
Chlormadinonacetat 1mg/2mg, Dienogest 2mg, Drospirenon 3mg

PCO-Syndrom
Antiandrogene Therapie
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Nur im Rahmen eines «Heilversuches» (fehlende Zulassung)

V.a. bei Insulinresistenz in Kombination mit Lifestyle-Modifikation

– Androgene↓  (Akne↓)

– Menstruationszyklus regelmässiger

– FerZlität ↑

< 60kg � 2x 500mg  

> 60kg � 2x 850mg

> BMI 30 � 2x 1000mg

PCO-Syndrom
Metformin



PCO-Syndrom
Clomifen

wirkt als Anti-Östrogen

Östrogen-Rezeptorantagonist
� Vortäuschung eines Sexualhormonmangels



Vorraussetzung: Funktionstüchtigkeit von Hypothalamus, 
Hypophysen und Ovarien

50mg für 5 Tage, beginnend 2.-5. Zyklustag

Max. 150mg

Limitiert auf 6 Zyklen (in Ausnahmen bis zu 12 Zyklen)

Wirksamstes Medikament bei anovulatorischen Zyklen

Kombination mit Metformin: keine Evidenz zur besseren Wirksamkeit

PCO-Syndrom
Clomifen

Ovulationsrate 
50%

Konzeptionsrate  
30%

Live- Birth-Rate   
20 %

Clomifen-Monotherapie viel effektiver als Metformin-Monotherapie



Ovarielle Hyperthekose
Ovarialstruma differenziert um in LH-abhängige Thekazellen

Postmenopausale Hyperandrogenämie

Testosteron

Pregnenolon

Progesteron

Androstendion Östradiol

Cholesterin

ÖstriolÖstron

FSH

LH

Aromatase

Aromatase
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AGS
klassisches AGS = CAH

nicht-klassisches AGS= NCCAH



CAH: 21-OH-Deficiency (21OHD)
Einteilung

Klassisches AGS (Manif. 1. LJ)
75% mit schwerem Salzverlust, Hypotonie

Nicht-klassiches AGS (NCCAH)
(Manif. Kinder, Adoleszente, Erwachsene, oder kryptische Formen)

– Mit normaler Cortisolproduktion
– Mit partiellem Cortisolmangel

KONTINUIERLICHES SPEKTRUM 
je nach Schweregrad der CYP21-Mutation

95% Mutationen im Cyp21A2-Gen (21-Hydroxylase-Mangel)



Steroidhormonsynthese

Cholesterin

Pregnenolon

Progesteron

Deoxycorticosteron

Corticosteron

18-OH-Corticosteron

Aldosteron

17-OH-Pregnenolon

11-Deoxycortisol

17-OH-Progesteron

Cortisol

DHEA Androstendiol

Androstendion

Androgene (zona reticularis)

Testosteron

Glucocorticoide

Mineralocorticoide

21-Hydroxylasemangel







21 OHD Diagnosestellung

Baseline 17-OHP *

> 300 nmol/L
Likely Classic CAH

6-300 nmol/L
Likely NCCAH

< 6 nmol/L
Likely unaffected
or NCCAH

17-OHP nach Stimulation 
mit 250ug ACTH

> 300 nmol/L
Classic CAH

31- 300 nmol/L
NCCAH

< 30 nmol/L
Likely unaffected

Speiser P JCEM 2010, 95(5); 4133-4160

*: frühmorgens 
in Follikelphase



NCCAH
Nicht – klassisches AGS



NCCAH -
Diagnosestellung

17 OHP in der Follikelphase > 30 nmol/l nach ACTH-Stimulation

GENETIK:  
95% Mutation im CYP21A2-Gen, mehr als 100 Variationen
2/3 der Pat. sind compound heterozygot für 2 oder mehr Mutationen

Genotyp entspricht nicht Phänotyp
– Compound Heterozygote: Phänotyp passt besser zur milderen Mutation

– Heterozygote: erhöhte 17 OHP Spiegel nach Stimulation, können aber unauffällig sein 

Typische Mutationen:
– Intron 2 splice Mutation

– Ile172Asn (1-2% Enzymaktivität)

– Punktmutation in Exon 7 (Val281Leu) 20-50% Enzymfunktion



Therapieziel der Patientin?

NCCAH
Therapieziele

Behandlung der Hyperandrogenämie?

Zyklusregulierung?

Insulinresistenz / metabolisches Syndrom führend? 

Unerfüllter Kinderwunsch? 



Therapie des NCCAH

Zyklusregulierung ohne Schwangerschaftswunsch:
antiandrogene Kontrazeptiva

- Frauen mit Hyperandrogenämie:
- Antiandrogene Konzeptiva, zusätzl. Antiandrogene Therapie
- Behandlung eines sekundären PCO-Syndroms
- Dexamethason 0.25mg, evtl. jeden 2. Tag, 

� weniger Akne und regelm. Menses nach 3 Mt
� reduziert Hirsutismus nach 30Mt

Schwangerschaftswunsch:
Dexamethason

Männer (heterozygote Merkmalsträger): keine Therapie

Keine Stress-Prophylaxe erforderlich, ausser pathologische
Cortisolantwort im Synacthentest



Klassisches AGS 
im Erwachsenenalter



Klassisches AGS - Klinik

Symptome des Cortisol- und Aldosteronmangels
Erwachsene: eher hyperton; keine Erschöpfungsneigung

adrenale Krisen „ohne Vorankündigung“

Symptome des Androgenexzesses
- Virilisierung
- beschleunigtes Wachstum in Kindheit, vorzeitiger Epiphysenschluss
- sekundäres PCO-Syndrom (20%)

Iatrogen: Folgen der Glucocorticoide
- Osteopenie (selten Osteoporose wg. Androgenexzess)
- Metabolisches Syndrom 

Schwangerschaft: 20% Gestationsdiabetes

Tumore:
Erhöhte Prävalenz adrenaler TU incl. massiver Myelolipome
TART: testikuläre adrenale Resttumore
Adrenale Reste in der Nähe der Ovarien (� Proliferation nach Adrenalektomie)



TART: Testikuläre Adrenale Rest Tumoren

• eher Hyperplasie, da keine Hyperproliferation

• Entstehen aus Zellen adrenalen Ursprungs (wandern mit den 
primordialen Gonaden)

• Vergrössern sich durch chron. ACTH-Stimulation

• Kompression regulären Hodengewebes

• Funktionelle Störung oder Fibrose des Hodengewebes

DD Seminom bzw. Leydig-Zell-Tumoren (histologisch ähnlich)

���� Viele unnötige Kastrationen durch Unwissende!



Subfertilität bei Männern mit CAH

Androgenexzess

Suppression LH und FSH

Hodenatrophie

TART



CAH- Klinische Beurteilung

• Grösse, Gewicht, RR / Puls sitzend + stehend

• Zeichen des Hypercortisolismus

• Männer: Hodenpalpation � TARTS?
(TARTS meist nur durch Sono erkennbar)

• Frauen: Androgene Behaarung? Akne?
Evtl. Inspektion d. äusseren Genitale
Gynäkolog./ Urologische Standortbestimmung der genitalen 
Anatomie



Subjective health in status in CAH

SF-36

HADS

anxiety depression

Male classic

female classic

female non 
classic

W. Arlt et al.; JCEM 2010



Klassisches AGS
Therapieziele bei Erwachsenen

NW der 
Glucocorticoide

Folgen 
Androgenexzess/ 

TART

+ Vermeidung von Adrenalen Krisen



KLINIK VOR LABOR!!!

Labor: Medikamente müssen nicht vor BE gestoppt werden, aber 

„Medication schedule“ muss bekannt sein

FLUDROCORTISONDOSIS korrekt?
Elektrolyte
Plasma-Renin-Aktivität
Orthostat. RR-Messungen

GLUCOCORTICOIDDOSIS korrekt?

Klassisches AGS
Therapieziele bei Erwachsenen



17 OHP – nicht geeignet zur Therapiesteuerung; hohe Variabilität; kann noch 
deutlich erhöht sein, wenn Androgene gut kontrolliert sind
17OHP im Normalbereich ���� OVERTREATMENT

DHEAS – dominantes ACTH-abhängiges 19C-Steroid, oft auch bei schlechter 
Kontrolle supprimiert
DHEAS erhöht ���� MISERABLE EINSTELLUNG

Totales Testosteron (T) – kommt aus NN oder Ovarien

Androstendion (AD) – kommt vor allem aus NN
� AD/T-Ratio berechnen

Progesteron (P4): erhöhtes P4  � funktionelle luteale Phase
���� bei Frauen mit Kinderwunsch: Progesteron < 2 mmol/l

normales Spermiogramm „Gold-Standard“ für gute Therapiekontrolle (bleibt 
aber noch Jahre nach schlechter Therapie beeinträchtigt)

Klassisches AGS
Verlaufskontrolle im Labor bei Erwachsenen

Auchus R JCEM 2013



Achtung: logarithmische Skalierung!

Morgendliches Androstendion und 17-OHP  
(nach Einnahme der üblichen morgendlichen Glucocorticoid-Dosis)

W. Arlt et al.; JCEM 2010



AD/T-Ratio

Frauen mit AGS entwickeln häufig sek. PCO-Syndrom

• Hohes Testosteron bedeutet nicht unbedingt schlechte 
Therapiekontrolle

• AD/T-Ratio kann abschätzen, wie viel T aus den NN kommt.

• Normal menstruierende Frauen: AD/T < 2

• Ovarieller Ursprung des Testosterons: AD/T < 1

• Schlecht kontrolliertes AGS bei Frauen: AD/T > 4

Männer normal: AD/T < 0.2

• AD/T > 0.5 � signifikanter Anteil aus adrenalem Ursprung

• AD/T > 1, LH, FSH ↓↓ � adrenale Hyperandrogenämie; 
aktuelle Ther. inadäquat, um Fertilität zu erhalten. 

Auchus R JCEM 2013



Klassisches AGS
Labor- Monitoring

Parameter Physiologie Therapieziel / Kommentar

Plasma Renin Volumenstatus Niedrig bis normal 

Kalium, Natrium Mineralocorticoid-Status Im Normalbereich

Testosteron Totale Androgenproduktion kombiniert adrenal + gonadal

Androstendion adrenaled Androgene Mit Test. zusammen beurteilen

SHBG Test. -bindendes Globulin Erhöht durch Östrogene

DHEAS Haupt-Adr. 19C-Steroid niedrig oder supprimiert 

17-OHP Hoch variabel Overtreatment, wenn niedrig

MÄNNER

Gonadotropine Integrität der Gonadenachse Wenn supprimiert, dann 
Androgenexzess

Spermiogramm Fertilität Normal = gute Kontrolle

FRAUEN

Progesteron NN und Gelbkörper < 2 mmol/l bei 
Schwangerschaftswunsch

Auchus R JCEM 2013



Glucocorticoide bei klasischem AGS –
INDIVIDUELL je nach Therapieziel

Hydrocortison 2-3x 5-10mg 

bei führendem Cortisolmangel

(aber nicht geeignet bei starker Hyperandrogenämie)

Prednisolon (0.5-2mg, Startdosis z.B. 1mg zur Nacht)

2x tägl. Prednisolon oder Prednisolon nachts und HC tags

kann früh morgendlichen ACTH-Anstieg besser supprimieren, 

in niedriger Dosis besser geeignet als Prodrug Prednison

Dexamethason nur in klar definierten Fällen:

(schon bei 0.5mg/d z.T. florides Cushing-Syndrom)

– Bei Männern mit TART zur konsequenten ACTH-Suppression 

– Bei Frauen mit Kinderwunsch und deutl. ↑↑ Progesteron

– Bei Frauen mit ausgeprägter Hyperandrogenämie und Infertilität

(z.B. 0.25mg z. Nacht jeden 2. Tag)



NOTFALLAUSWEIS!



Klassisches AGS
Therapie (neben Glucocorticoiden)

Mineralocorticoide: Fludrocortison 0.05-0.2mg
nicht nötig bei Hydrocortison > 30mg/d
Ziel: PRA so niedrig wie möglich, Hypertonie und Hypokaliämie vermeiden

Orale Kontrazeptiva bei Frauen ohne Schwangerschaftswunsch
- reduzieren Androgenproduktion durch Ovarien
- regulieren Periode (solange Progesteron nicht deutl. erhöht)
- steigern SHBG � weniger freies bzw. bioverfügbares Testosteron

Spironolacton
- sinnvoll bei Hirsutismus und Akne
- Fludrocortisondosis steigern

Bilaterale Adrenalektomie
- nicht empfohlen; «Teufel gegen Belzebub» 
TART und periop. Restgewebe bleiben bestehen und proliferieren;
einzige IND: massive raumfordernde Myelolipome



Pränatale Therapie

• Experimentell

• Ziel: geringere Virilisierung des weiblichen Genitales (beginnt ab 6. SSW)

• Nur Dexamethason geeignet: wird nicht durch 11β-HSD2 der Plazenta 
inaktiviert

• Beginn sobald Schwangerschaftstest positiv bei allen Schwangerschaften 
mit CAH-Risiko; es werden 8 Feten behandelt, um 1 Virilisierung zu 
verhindern

• Frühzeitig 10.-12. SSW Chorionzottenbiopsie

• Bestimmung des fetalen Geschlechts durch fetale y-Chromosomale DNA 
im mütterlichen Blut

Auf jeden Fall bei der Mutter Fortführung Hydrocortison bzw. Prednisolon
und Mineralocorticoide; Stress-Prophylaxe peripartal!



Undertreatment Overtreatment

N. Reisch Horm Res Paediatr 2011



Klassisches AGS
Therapieziele bei Erwachsenen

Overtreatment
iatrogenes Cushing-S 

metabolisches Syndrom
Osteoporose

Supp. Gonadotropine
Muskelschwäche

Undertreatment
Hypotonie, Muskelschwäche, 

Hyperandrogenismus
Oligoamenorrhoe

Kleinwuchs
TART / adrenale TU



GnRH-Test

• Basishormone: FSH / LH-Bestimmung

• Injektion von 100ug GnRH (Relefact i.v.)

• Nach 30min erneute FSH/LH-Bestimmung

• Adulte Reaktion: FSH verdoppelt, LH 5-10facher Anstieg

• Adoleszente Reaktion: FSH verdoppelt, LH verdoppelt

• Infantile Reaktion: FSH verdoppelt, LH keine Reaktion

• Gar keine Gonadotropine: V.a. tumor


