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ЭПИДЕМИОЛОГИЯ ВРОЖДЕННОЙ ДИС-
ФУНКЦИИ КОРЫ НАДПОЧЕЧНИКОВ В РЕ-
СПУБЛИКЕ САХА (ЯКУТИЯ)

Представлены результаты многолетнего мониторинга частоты новых случаев и распространенности врожденной гиперплазии коры 
надпочечников (ВГКН) у детей Республики Саха (Якутия). Результаты неонатального скрининга и регистра эндокринологического отде-
ления Педиатрического центра РБ№1-НЦМ (Якутск) показали повышение частоты и распространенности ВГКН у детей Якутии. Эпиде-
миологические исследования должны стать основой для проведения глубоких молекулярно-генетических исследований ввиду высокой 
распространенности тяжелых форм ВГКН у детей Республики Саха (Якутия). 

Ключевые слова: врожденная гиперплазия коры надпочечников, адреногенитальный синдром, врожденная надпочечниковая гипер-
плазия, Якутия, эпидемиология, частота, распространенность. 

The results of long-term monitoring of the frequency of new cases and the prevalence of congenital adrenal hyperplasia (CAH) in children of 
the Republic of Sakha (Yakutia) are presented. The results of neonatal screening and the registry of the endocrinology department of the Pediatric 
Center RB#1-NCM (Yakutsk) showed an increase in the incidence and prevalence of CAH in children in Yakutia. Epidemiological studies should 
become the basis for conducting in-depth molecular genetic studies due to the high prevalence of severe forms of CAH in children of the Republic 
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Введение. Врожденная гиперпла-
зия коры надпочечников (ВГКН) (адре-
ногенитальный синдром, врожденная 
надпочечниковая гиперплазия) – груп-
па заболеваний с аутосомно-рецес-
сивным типом наследования, вызван-
ных мутациями в генах, кодирующих 
ферменты, вовлеченные в биосинтез 
кортизола. В зависимости от типа и 
тяжести ферментной недостаточно-
сти это может приводить к нарушению 
биосинтеза глюкокортикоидов, мине-
ралокортикоидов и продукции половых 
гормонов [1, 2, 5, 6]. Наиболее распро-

страненным нарушением является де-
фицит 21-гидроксилазы, который до 
95% случаев возникает в результате 
мутаций или делеций в гене CYP21A2. 
Дефицит фермента приводит к нару-
шению производства кортизола, аль-
достерона и избытку андрогенов [5, 7].

Врожденная гиперплазия надпочеч-
ников относится к наиболее распро-
страненным аутосомно-рецессивным 
заболеваниям. Активное внедрение 
неонатального скрининга позволило 
выявить частоту врожденной гипер-
плазии коры надпочечников в различ-
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ных популяциях [1,2]. По данным Pang 
S. Y. c соавт., частота классической 
формы ВГКН, обусловленной дефи-
цитом 21-гидроксилазы, составила за 
период с 1980 по 1988 г. 1 случай на 
14199 живорождений для гомозигот-
ных субъектов и 1 на 60 соответствен-
но для гетерозиготных [8].

В систематическом обзоре с 
включением результатов 58 иссле-
дований из 31 страны (за период 
1969-2017 гг.) показано, что в среднем 
частота ВГКН составляет 1:9498 (95% 
доверительный интервал: 1:9089-
1:9945). Наиболее высокая заболева-
емость выявлена в странах Восточно-
го Средиземноморья и Юго-Восточной 
Азии, самая низкая заболеваемость 
зарегистрирована в странах Азиат-
ско-Тихоокеанского региона [7]. По 
результатам неонатального скрининга 
в Российской Федерации частота клас-
сических форм дефицита 21-гидрок-
силазы составляет 1 случай на 9638 
родившихся живыми [1]. Наиболее вы-
сокая частота отмечается в Уральском 
федеральном округе (1:6749) и низкая 
– в Северо-Западном федеральном 
округе (1:14876) [1]. 

Своевременная диагностика и на-
значение адекватного лечения ВГКН 
являются актуальными задачами со-
временной эндокринологии и педиа-
трии. Несмотря на ряд глубоких на-
учных и клинических достижений, до-
стигнутых за последние годы, данные 

о частоте, распространенности и мо-
лекулярно-генетических особенностях 
заболевания в различных популяциях 
требуют актуализации.

Цель исследования - оценка часто-
ты новых случаев и распространен-
ности врожденной гиперплазии коры 
надпочечников у детей в Республике 
Саха (Якутия).

Материалы и методы. С целью 
оценки частоты новых случаев врож-
денной гиперплазии коры надпочеч-
ников в Республике Саха (Якутия) про-
веден анализ данных неонатального 
скрининга за период 2006-2020 гг. Для 
оценки распространенности ВГКН был 
сформирован регистр детей с врож-
денной гиперплазией коры надпочеч-
ников по данным эндокринологическо-
го отделения Педиатрического центра 
ГБУ РС (Я) «РБ №1-НЦМ» как голов-
ного учреждения по диагностике этого 
заболевания. 

Протокол исследования был одо-
брен этическим комитетом ФГБНУ 
«ЯНЦ КМП» (Протокол№52 от 28 ян-
варя 2021 г., решение №1). 

Результаты и обсуждение. Не-
онатальный скрининг на адреногени-
тальный синдром в Республике Саха 
(Якутия) проводится с 2006 г. на базе 
Медико-генетического центра ГАУ 
РС(Я) «РБ №1-НЦМ» (зав. к.м.н. А.Л. 
Сухомясова). Всего за 2006-2020 гг. 
было обследовано 201960 новорож-
денных (табл. 1). За этот период вы-

явлено 14 детей с адреногенитальным 
синдромом. Тем самым частота адре-
ногенитального синдрома за 2006–
2020 гг. в популяции новорожденных 
Республики Саха (Якутия), по данным 
неонатального скрининга, состави-
ла 1 случай на 14426 исследований 
(14:201960). При разделении на 5-лет-
ние периоды установлено, что частота 
выявления ВГКН была максимальной 
в 2011-2015 гг. За последний времен-
ной интервал (2016-2020 гг.) частота 
новых случаев составила 1 случай на 
18906 обследованных новорожден-
ных. Таким образом, по данным неона-
тального скрининга, за 15-летний пе-
риод отмечается увеличение частоты 
обнаружения врожденной гиперплазии 
коры надпочечников у новорожденных 
в Республике Саха (Якутия).

Для оценки динамики распростра-
ненности ВГКН проведен сравнитель-
ный анализ данных за 2007 и 2020 г. 
(табл. 2) по данным регистра детей с 
врожденной гиперплазией коры над-
почечников эндокринологического от-
деления Педиатрического центра ГБУ 
РС (Я) «РБ№1-НЦМ». В 2007 г. нахо-
дились под наблюдением эндокрино-
логического отделения Педиатриче-
ского центра ГБУ РС(Я) «РБ№1-НЦМ» 
11 детей с ВГКН, что составило 5,3 на 
100 000 детского населения республи-
ки. На конец 2020 г. зарегистрирован 
21 ребенок с врожденной дисфункци-
ей коры надпочечников (7,9 на 100 000 

Результаты неонатального скрининга новорожденных на адреногенитальный синдром
в Республике Саха (Якутия) за 2006-2020 гг.

Год
Число родившихся 
в РС(Я), по данным 

ЯРМИАЦ

Обследовано
на адреногенитальный 

синдром
Охват, % Выявлено больных

Частота
(1 случай на число 

обследованных)
2006 13623 5559 40,8 0 0
2007 15152 14931 98,5 1 14931
2008 15254 10746 70,4 2 5373
2009 15783 15468 98,0 0 0
2010 15877 15662 98,6 0 0

2006-2010 75689 62366 82,4 3 20788,7
2011 16173 16092 99,5 1 16092
2012 16922 16832 99,5 4 4208
2013 16611 16546 99,6 1 16546
2014 16964 16946 99,9 2 8473
2015 16469 16459 99,9 0 0

2011-2015 83139 82875 99,7 8 10359,4
2016 15418 15385 99,8 0 0
2017 13710 13693 99,9 0 0
2018 13472 13456 99,9 1 13456
2019 12713 7720 60,7 1 7720
2020 13034 6465 49,6 1 6465

2016-2020 68347 56719 83,0 3 18906,3
2006-2020 227175 201960 88,9 14 14425,7

Таблица 1
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детского населения). Увеличение рас-
пространенности ВГКН свидетельству-
ет также и об улучшении результатов 
лечения заболевания.

Таким образом, в Республике Саха 
(Якутия) частота врожденной дисфунк-
ции коры надпочечников сопостави-
ма с мировыми данными [8]. В то же 
время в работах, проведенных ранее 
в республике, было показано, что 
встречаемость мутаций, связанных с 
заболеванием в детской популяции, 
достаточно широка и различается в от-
дельных этнических группах [3,4]. 

По состоянию на 2022 г. в Республи-
ке Саха (Якутия) проживает 23 ребен-
ка с подтвержденным диагнозом врож-
денной гиперплазии коры надпочечни-
ков. На рисунке указаны районы про-
живания пациентов с заболеванием.

Из общего числа пациентов 14 чел. 
проживают на территории ГО «Якутск» 
и ГО «Жатай», 3 - в Нерюнгринском 
районе, 2 - Верхневилюйском районе, 
2 - п. Айхал и г. Удачный Мирнинско-
го района и по 1 - в городах Ленск и 
Алдан. Национальный состав пациен-
тов с ВГКН выглядит следующим об-
разом: 10 детей – саха, 12 – русские, 
1 – эвенк. Из них 13 девочек и 10 маль-
чиков. Отдельно стоит отметить, что 
среди общего числа пациентов с ВГКН 
есть 2 детей-сирот, единокровные се-

стры, от разных отцов, проживающие 
в городском Доме ребенка г. Якутска.

Среди детей, учтенных в регистре 
больных ВГКН, 95,5% (или 21 в аб-
солютном выражении) детей имеют 
сольтеряющую форму заболевания. 
Возраст их составляет от 4 месяцев до 
16 лет. Этнический состав пациентов 
с сольтеряющей формой представлен 
следующим образом – 11 русских, 9 
саха, 1 эвенк. Половой состав 11 дево-
чек, 10 мальчиков.

Заключение. Частота ВГКН у детей 
в Республике Саха (Якутия), по данным 
неонатального скрининга, за период 
2006-2020 гг. составляет 1 случай на 
14426 новорожденных. В динамике с 
2006 г. отмечается тенденция повыше-
ния частоты данной наследственной 
патологии (с 1 случая на 20789 детей 
в 2006-2010 гг. до 18906 в 2016-2020 гг. 
соответственно). Распространенность 
ВГКН, по данным регистра, по состо-
янию на начало 2021 г. составляла 7,9 
случая на 100 000 детского населения. 
В динамике распространенность ВГКН 
имеет тенденцию к повышению, что 
отражает накопление случаев забо-
левания на фоне увеличения частоты 
и улучшения лечения заболевания. 
Наиболее распространенной формой 
ВГКН у детей в Республике Саха (Яку-
тия) является сольтеряющая форма, 
наиболее тяжелая по своему течению. 
Данный факт указывает на большую 
распространенность тяжелых мутаций 
групп 0 и А, приводящих к полному 
прекращению активности 21-гидрокси-
лазы. Необходимы дальнейшие иссле-
дования в популяциях Якутии частоты 
мутаций, приводящих к дефициту фер-
ментов, участвующих в биосинтезе 
кортизола. 
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Распространенность классической формы ВДКН
у детей Республики Саха (Якутия), по данным регистра

Регистр

Год Количество На 100 000 детского населения

2007 11 случаев на 207405 детского населения 5,3

2020 21 случай на 264141 детского населения 7,9

Таблица 2

Распределение пациентов с ВГКН по адми-
нистративным районам Республики Саха 
(Якутия)
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