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 هیپرپلازی لیپوئید مادرزادی آدرنال با زردی کلستاتیک
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 رانی، اتهران، شهید بهشتي يدانشگاه علوم پزشکدانشکده پزشکي، -0

 ایرانقزوین، ، قزویندانشگاه علوم پزشکي آزمایشگاه جامع، -2

  ، ایرانقزوین، قزویندانشگاه علوم پزشکي های غیر واگیر،  پژوهشکده پیشگیری از بیماری، مرکز تحقیقات رشد کودکان-3

 

 1/2/11: رشیپذ، 1/7/11اصلاح: ، 22/0/11 :دریافت

 خلاصه
است.  یماریعلت ب نیعتریشا STARآدرنال بوده و جهش در ژن  یمادرزاد یپرپلازینوع ه نیدتری( شدLCAHآدرنال ) یمادرزاد دیپوئیل یپرپلازیه :هدف و سابقه

 یآدرنال و زرد یمادرزاد دیپوئیل یپرپلازیدرمان دو خواهر با ه جیمطالعه گزارش نتا نیگزارش شده است. هدف از ا مارانیاز ب يآدرنال و کلستاز در تعداد کم یينارسا

 . مي باشد کیکلستات

 الو نارسایي آدرن هیپربیلیروبینمي کونژوگه و افزایش آنزیم های کبدیروزگي با  31روزگي و دختر دوم در سن  01دو دختر از یک خانواده که مورد اول در سن  رد:اگزارش مو

، کاهش ACTHاز طریق ناهنجاری های الکترولیتي، افزایش  LCAHبا دستگاه تناسلي زنانه خارجي بدون رحم و تخمدان داشتند.  xy 00. آنها کاریوتیپ ندبستری شد

( c.653C>T) در این بیماران، یک جهش هموزیگوت تأیید شد.( Sanger)سطح کورتیزول و هورمون های جنسي تشخیص داده شد و با تعیین توالي اگزوم و توالي سنگر 

روز تحت درمان قرار گرفتند، سپس هیدروکورتیزون  3به مدت  ساعت، 2هر  IVمیلي گرم  01شناسایي شد. این بیماران در ابتدا با هیدروکورتیزون  STARژن  0در اگزون 

رمان، سطح بیلي روبین و آنزیم های کبدی این میلي گرم روزانه تجویز شد. یک ماه پس از شروع د 2/1ساعت و فلودروکورتیزون  2میلي گرم هر  1/2خوراکي به میزان 

 .درمان وی ادامه داشته و وضعیت بالیني خوبي دارد ساله است، 1ماه پس از قطع خودسرانه دارو توسط مادر، درگذشت. بیمار دیگر اکنون  7بیمار اول  شد.بیماران طبیعي 

  .آدرنال را باید به عنوان یک علت نادر کلستاز همراه با نارسایي آدرنال در بیماران مد نظر قرار دادهیپرپلازی لیپوئید با توجه به موارد گزارش شده،  نتیجه گیری:

 .پیوتیآدرنال، کلستاز نوزادان، کار یيآدرنال، نارسا دیپوئیل یپرپلازیه های کلیدی:واژه

 مقدمه 
 Lipoid Congenital Adrenalهیپرپلازی لیپوئید مادرزادی آدرنال )

Hyperplasia= LCAH شدیدترین شکل هیپرپلازی آدرنال بوده و به )

 صورت اتوزوم مغلوب به ارث مي رسد. پروتئین تنظیم کننده حاد استروئیدوژنیک

(Steroidogenic Acute Regulatory protein= STAR)  به طور

و  STARجهش در ژن  معمول در غدد فوق کلیوی و غدد جنسي بیان مي شود.

( P450scc ندرت در ژن رمزگذار آنزیم شکافنده زنجیره کلسترول )سیتوکرومه ب

 (. اختلال در بیوسنتز استروئیدهای غده 0و2هستند ) LCAHعامل ایجاد 

منجر به کاهش یا عدم وجود  LCAHفوق کلیوی و غدد جنسي در 

نوع  (.3مینرالوکورتیکوئید، گلوکوکورتیکوئید و هورمون های جنسي مي شود )

کلاسیک این بیماری از ابتدای زندگي با تظاهرات بالیني شدید مشخص مي گردد. 

 اعثاز فعالیت آنزیمي حفظ شده که ب LCAH ،21-01%در اشکال غیر کلاسیک 

های لیدیگ از اوایل دوره  تخریب سلول (.0شکل خفیف تری از بیماری مي شود )

آغاز شده و به دلیل تجمع کلسترول و  XY 00جنیني در بیماران با کاریوتایپ 

 مشتقات آن منجر به از بین بردن بیوسنتز تستوسترون و ویریلیزاسیون طبیعي 

ن ان شبیه دختران با کیسه واژمي شود، در نتیجه دستگاه تناسلي خارجي در پسر

 در دختران مبتلا هیچ ابهام جنسي دیده  کور است ولي رحم و تخمدان ندارند.

                                                           
:دکتر فاطمه صفاری مسئول مقاله 

                                              122E-mail: drfa_saffari@yahoo.com-33322711تلفن:  .مرکز تحقیقات رشد کودکان، قدسبلوار شهید بهشتي، بیمارستان ، قزوینآدرس: 

 

نارسایي آدرنال و کلستاز در چند بیمار گزارش شده است. کلستاز  (.1و0)نمي شود 

نوزادی با هیپربیلیروبینمي کونژوگه طولاني مدت تشخیص داده مي شود و شیوع 

تولد زنده است. افزایش بیلي روبین مستقیم پس  2111یک مورد در هر  آن تقریباً از

به  (.7و2از روز چهاردهم زندگي به عنوان کلستاز نوزادی در نظر گرفته مي شود )

 مي رسد کلستاز به دلیل نارسایي آدرنال محدود به دوره نوزادی باشد و در نظر 

آدرنال  -هیپوفیز -پوتالاموسمحور هی (.1-00مدل های حیواني نیز دیده مي شود )

(HPA بسیاری از عملکردهای کبدی را از طریق مسیرهای سیگنالینگ اعصاب )

از طریق یک جز  HPAو غدد تحت تأثیر قرار مي دهد. عملکرد کبد توسط 

توسط  HPAمولکولي و مکانیسم های مختلف تنظیم مي شود و فعالیت مبتني بر 

ک پروتئین میتوکندریایي است که نقش ی STARنیازهای بدن تنظیم مي شود. 

 (PAI) (. نارسایي اولیه آدرنال02مهمي در چرخه تولید استروئیدهای آدرنال دارد )

 یکي از مهمترین دلایل ناخوشي در نوزادان بوده و هیپرپلازی مادرزادی آدرنال

(CAH)  شایعترین علتPAI ( 1در نوزادان است.) دنبال ه در بسیاری از موارد ب

با توجه  (.02-07ان نارسایي آدرنال، بهبود کلستاز نوزادی گزارش شده است )درم

یک علت نادر نارسایي آدرنال است و کمبود کورتیزول  LCAHبه این واقعیت که 

در نوزادان مي تواند با زردی کلستاتیک همراه باشد، در این مطالعه، دو بیمار مبتلا 
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

021                                                                                                                                                                                    0011سال  /23دوره  /شگاه علوم پزشکي بابلمجله دان 

 و همکاران علي همایي؛ کیکلستات یآدرنال با زرد یمادرزاد دیپوئیل یپرپلازیه

 

 ،از درمان با گلوکوکورتیکوئیدهاپس مي گردد که و کلستاز گزارش  LCAHبه 

 . زردی کلستاتیک و نارسایي آدرنال بهبود یافته است

 
 

 رداگزارش مو

این مطالعه پس از تصویب در کمیته اخلاق دانشگاه علوم پزشکي قزوین با کد 

IR.QUMS.REC.1399.290 گزارش مي گردد. 

به دلیل اختلال در روزه با دستگاه تناسلي خارجي زنانه  01یک نوزاد  :اولمورد 

گیری، استفراغ مکرر و تغذیه نامناسب در بیمارستان کودکان شهر قزوین بستری وزن

و به روش سزارین متولد شد. وزن هنگام  هشد. این نوزاد اولین فرزند خانواده بود

 نوزاد در دوره  سانتي متر داشت. 1/30و  02گرم و قد و دور سر  3211تولد 

 3011نداشت. وزن، قد و دور سر کودک هنگام پذیرش به ترتیب پری ناتال مشکلي 

خترعمو پسرعمو د سانتي متر بود. والدین بیمار سالم، اهل افغانستان و 31و  11گرم، 

مادر نوزاد  بودند. پدربزرگ ها و مادربزرگ های نوزاد نیز ازدواج خویشاوندی داشتند.

 ساله بود. 22ساله و پدرش  07

 بخش مراقبت های ویژه بیمارستان کودکان، نوزاد با  در زمان بستری در

کم آبي شدید، استفراغ، هیپرکالمي، هیپوناترمي، زردی و عدم رشد کافي بیمار بود. 

ضربان در دقیقه  031متر جیوه، ضربان قلب در حدود  میلي 01/02فشار خون نوزاد 

ن وریدی مطالعه گاز خو منفي بود. وی و نبض ضعیف بود. کشت ادرار و خون

میلي مول در لیتر،  pH ،3/01=HCO3=32/7)اسیدوز خفیف را نشان داد 

21=PCO2  .)برای رد سایر علل زردی کلستاتیک، تست عرق، میلي متر جیوه

 ، HIV، آنتي بادی ضد Bغربالگری متابولیک، آنتي ژن سطحي هپاتیت 

همه  انجام شد که HIDAاندازه گیری سطح آلفا یک آنتي تریپسین و اسکن 

 .نشان داده شد 0طبیعي بودند. تست های آزمایشگاهي در جدول 

( را نشان داد. در xy)  00کاریوتیپ کروموزومي الگوی طبیعي مردانه

 سونوگرافي شکم بزرگ شدن آدرنال دو طرفه گزارش شد. در سونوگرافي لگن 

افته های یبیضه ها در کانال اینگوینال بودند و رحم کوچکي گزارش شد. کاریوتیپ، 

بالیني و آزمایشگاهي تشخیص هیپرپلازی مادرزادی لیپوئید آدرنال را تایید نمودند. 

 3ساعت به مدت  2میلي گرم هیدروکورتیزون وریدی هر  01پس از آن، کودک با 

ساعت از راه  2میلي گرم هر  1/2روز تحت درمان قرار گرفت، سپس دوز دارو به 

 1( %1میلي گرم روزانه و کلرید سدیم ) 2/1زون خوراکي کاهش یافت. فلودروکورتی

 سي سي به ازای هر کیلوگرم وزن بدن در روز تجویز شد.

یک هفته پس از شروع درمان با هیدروکورتیزون، اختلالات الکترولیتي برطرف 

شد. سطح بیلي روبین و آنزیم های کبدی حدود یک ماه پس از آغاز درمان نرمال 

ای، رشد و تکامل بیمار برای سن، سطح بیلي روبین و شد. در ویزیت های دوره 

سانتیمتر، وزن او  01گلوکز خون و آزمایش عملکرد کبد در حد طبیعي بود. قد نوزاد 

ماهگي،  2سانتي متر بود. در سن  1/01گرم و دور سرش در شش ماهگي  0211

ر اثر یي دمادر خودسرانه دارو را قطع کرد و نوزاد به دلیل گاستروانتریت باکتریا

 (.0شکل  ،نارسائي آدرنال درگذشت )شجره بیماران

این بیمار دومین فرزند همین خانواده بود که به روش سزارین متولد شد.  مورد دوم:

گرم، قد و دور سر  2171دستگاه تناسلي خارجي زنانه داشت. وزن هنگام تولد بیمار 

بخش مراقبت های ویژه  روزگي، نوزاد در 31سانتي متر بود. در سن  31و  02وی 

بیمارستان کودکان با حال عمومي بد، کم آبي شدید، استفراغ، هیپوناترمي، 

 2011هیپرکالمي، زردی پوست و اسکلرا و اختلال وزن گیری بستری شد )وزن 

 001ضربان قلب کودک در حدود  سانتي متر(. 30متر و دور سر  سانتي 01گرم، قد 

میلیمتر جیوه با نبض ضعیف بود. کشت ادرار و  01/11ضربان در دقیقه، فشار خون 

 pH ،00=HCO3=22/7خون بیمار منفي بود. نوزاد اسیدوز متابولیک داشت )

میلي متر جیوه(. سایر آزمایشات در حد طبیعي  PCO2=37میلي مول در لیتر، 

 نشان داده شده است. 0بودند. یافته های آزمایشگاهي در جدول 

 

 اهي بیماران. نتایج آزمایشگ0جدول 
 مقادیر نرمال بیمار دوم بیمار اول تست های آزمایشگاهي

Na (meq/lit) 020 00/0 001-031 
K (meq/lit) 1/1 10/0 1-1/3 

BS (mg/dl) 011 73 11-01 
Ca (mg/dl) 0/2 0/2 1/01-2/2 

ALP (IU/L) 021 111 0211-021 
Albumin (g/L) 0 3/0 1-1/3 

PT 00 02 02-01 
AST (IU/L) 201 23 11-01 
ALT (IU/L) 00 71 01-1 
GGT (IU/L) 001 032 021-2 

Total Bilirubin 
(mg/dl) 

7 7/02 3/0-2/1 

Direct Bilirubin 
(mg/dl) 

7/2 2/7 3/1> 

Cholesterol  (mg/dl) 002 022 221-021 
TG (mg/dl) 223 017 001-01 

ACTH (pg/mL) 0111< 0111 01-0 
Renin activity 

(nmol/lit .h) 
0/02 0/20 2/2-2/1 

Cortisol (mcg /dL) 0/2 0 23-1 
170Hp (ng/ml) 23/1 00/1 1/2> 

Androstenedione 
(nmol/l) 

0/1 3/1 0/02-0/0 

DHEA (mcg/dl) 2/3 1/0 01> 

 

 را نشان داد. در سونوگرافي غدد  xy 00مطالعه کروموزومي بیمار الگوی 

فوق کلیه هیپرتروفیه بود ولي بیضه و رحم دیده نشد. نارسائي آدرنال، کاریوتیپ، 

را  CAHمعاینه فیزیکي و یافته های سونوگرافي و آزمایشگاهي تشخیص لیپوئید 

 2میلي گرم هیدروکورتیزون به صورت وریدی هر  01بنابراین در ابتدا،  تایید کرد.

  2میلي گرم در هر  1/2دارو به  ساعت به مدت سه روز تجویز شد، سپس دوز

 میلي گرم در روز و محلول  2/1ساعت خوراکي، کاهش یافت. فلوودروکورتیزون 

سي سي به ازای هر کیلوگرم در روز تجویز شد. در هفته اول  1( %1کلرید سدیم )

پس از شروع درمان جایگزیني، اختلالات الکترولیتي اصلاح شد. به تدریج سطح 

 و آنزیم های کبدی پس از یک ماه درمان به حالت نرمال بازگشت. بیلي روبین سرم

در ویزیت های دوره ای، هر ماه در سال اول و سپس هر سه ماه در سال های 

بعدی، رشد و تکامل عصبي بیمار متناسب با سن، سطح بیلي روبین و گلوکز خون 

گرم  0211وزن سانتي متر،  01و آزمایش عملکرد کبد در حد طبیعي بود. قد نوزاد 

سالگي با لاپاراسکوپي  0سانتي متر بود. در سن  1/01و دور سرش در شش ماهگي 
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                                                                                                                                                                                        J BabolUniv Med Sci; 23;2021020 
Lipoid Congenital Adrenal Hyperplasia with Cholestatic Jaundice; A. Homaei, et al 

 

بیضه ها از شکم خارج شد. تاکنون، درمان با هیدروکورتیزون و فلودروکورتیزون 

نمودار رشد  21ساله است و قد و وزن او بر روی صدک  1ادامه دارد. او اکنون 

CDC ایج آزمایشگاهي آزمون های برای دختران است. آخرین نتACTH ،Na ،

K ،OHP 07 رنین و آلدوسترون در حد طبیعي بود. جهش ژني برای این بیمار و ،

 والدین تعیین شد.

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 شجره نامه بیماران .0شکل 

 

با استفاده از کیت تجاری از لکوسیت های خون محیطي  DNA :آنالیز جهش ژني

 ,High Pure PCR Template Preparation) شد بیمار استخراج

Roche.)  تعیین توالي موجود بر رویDNA  های غني شده برای مناطق

انجام شد. همه کیت های اگزون در مقابل  .Sure Select 38Mbp اگزونیک با

1/7 (Agilent Technologies, Santa Clara, CA, USA و ،)2×71 

، با یک  HiSeq2000 (Illumina Inc.)جفت بازی با ترتیب جفت شده در

ه و تجزی .مطابق با پروتکل های سازنده تهیه شدند برابر، 21-021پوشش متوسط 

-Burrows به ترتیب از طریق exomeتحلیل مقدماتي کل داده های 

Wheeler Aligner (BWA ) و نرم افزارGenom Analysis 

Toolkit  (GATKب ) رای تولید یک نقشه هم ترازی( باینریBAM)  و یک

 انجام شد.Variant Call Format (VCF ) فایل

 WANNOVARاز طریق نرم افزار  VCFحاشیه نویسي از پرونده های 

زای کاندید، مورد  انجام شد و داده ها به صورت دستي برای حضور انواع بیماری

هموزیگوت تجزیه و تحلیل قرار گرفت. در این بیمار، یک جهش بي نظیر 

(c.653C>T ) ژن  0در اگزونSTAR  را به والین  202شناسایي شد که آلانین

شناسایي شده از توالي جهش رای تأیید ب .(p. Ala218Val) تغییر داده بود

Sanger  .تجزیه و تحلیل تفکیک با استفاده از توالي سنگر استفاده شد(Sanger )

 دارند.نشان داد که هر دو والد هتروزیگوسیته را در موقعیت جهش 

 با استفاده از  .Ala218Val pجهش  تجزیه و تحلیل دقیق محاسبات

آن را ( PolyPhen-2, SIFT, Mutation Taster) روش های پیش بیني

 0010، در حال حاضر از NGSبه عنوان عامل بیماری نشان داد. پایگاه داده محلي 

از افراد سالم، مورد بررسي قرار  whole exome sequencingداده توالي 

را به نمایش  STARگرفت و هیچ نمونه ای از جهش جدید شناسایي شده در ژن 

 .(2نگذاشت )شکل 
بود و به درخواست والدین،  LCAHمبتلا به جنین بارداری سوم مادر نیز 

بارداری خاتمه یافت. یک مطالعه ژنتیکي قبل از تولد برای بارداری چهارم انجام شد 

که نتیجه آن یک پسر سالم بود.

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

نشان مي دهد،  STARژن  0را در اگزون  (c.653C>T) دوم، جهش هموزایگوت در بیمار( Sanger)و موقعیت جهش، توالي سنگر  LCAH. ساختار ژن 2شکل 

 .(p. Ala218Val) را به والین تغییر داده است 202آلانین 
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 یریگ جهینت و بحث
و هیپربیلي روبینمي مستقیم  CAHدر این گزارش، دو مورد نادر از لیپوئید 

کاریوتیپ مذکر و دستگاه تناسلي خارجي زنانه بودند . شیرخواران دارای گردیدمعرفي 

که با نارسایي آدرنال در بیمارستان بستری شده بودند. پس از درمان نارسایي آدرنال، 

کلستاز در این بیماران بهبود یافت. ارتباط کمبود کورتیزول و زردی کلستاتیک از 

ال گزارش شده است شناخته شده است و در موارد نادر هیپرپلازی آدرن 0101سال 

هیپرپلازی مادرزادی لیپوئید  (. دلایل زیادی برای کلستاز نوزادی وجود دارد و01)

 (.00آدرنال، یکي از دلایل نادر کلستاز نوزادان است )

 همراه اختلالات الکترولیتي، افزایش ه بیماران ما علائم نارسائي آدرنال ب

و همکاران یک  Hashemipourآنزیم های کبدی و زردی کونژوگه داشتند. 

با ژنیتالیای  xy 00نوزاد کاریوتیپ  راگزارش کردند. CAHکودک مبتلا به لیپوئید 

خارجي زنانه داشت و با اختلالات الکترولیتي، افت قند خون و هیپربیلي روبینمي 

روزه را با  20و همکاران یک نوزاد Kaplan (.00مستقیم بستری شده بود )

د آدرنال معرفي کردند که زردی کلستاتیک و چربي خون بالا هیپرپلازی لیپوئی

با دستگاه تناسلي خارجي مونث بود. کلستاز  xy 00 داشت. این نوزاد دارای کاریوتیپ

و کریز آدرنال پس از درمان با دوزهای بالای هیدروکورتیزون و فلودروکورتیزون 

 (.03بهبود یافت )

دیگ از های لی لیپوئید آدرنال، تخریب سلولدر بیماران مبتلا به هیپرپلازی 

به دلیل تجمع کلسترول و  xy 00اوایل دوره جنیني در بیماران با کاریوتایپ 

 مشتقات آن منجر به از بین رفتن بیوسنتز تستوسترون و عقیم سازی طبیعي 

مي شود، در نتیجه دستگاه تناسلي خارجي در پسران شبیه دختران با کیسه واژن 

 01و همکاران یک نوزاد Khodadad  (.0رحم و تخمدان مي شود ) کور بدون

روزه با هیپرپلازی لیپوئید آدرنال گزارش کردند که دارای دستگاه تناسلي خارجي 

بود. نوزاد با نارسایي آدرنال و کلستاز بستری شد  xy 00زنانه با الگوی کروموزومي 

و دستگاه  xy 00ن ما کاریوتیپ بیمارا (. این مورد بسیار شبیه بیماران ما بود.07)

تناسلي خارجي زنانه بودند. در هیپرپلازی لیپوئید آدرنال، اختلال در تولید استروئید 

منجر به یک فنوتیپ کامل زنانه  xy 00بیضه در دوره جنیني در بیماران با ژنوتیپ 

نیز دارای دستگاه تناسلي زنان خارجي  xx 00مي شود. بیماران دارای ژنوتیپ 

شدت تظاهرات بالیني در بیماران نیز ممکن است  (.02ابهام جنسي ندارند ) هستند و

(. یکي از بیماران ما در سن دو ماهگي و دیگری 01و21در هر بیمار متفاوت باشد )

در یک ماهگي در بیمارستان بستری شد. تیره شدن رنگ پوست به دلیل افزایش 

ACTH  در هر دو بیمار ما مشاهده شد. کمبود کورتیزول در بعضي از بیماران با

( اما هیچ یک از 20هیپرپلازی لیپوئید آدرنال منجر به افت قند خون مي شود )

در بیماران مبتلا به هیپرپلازی لیپوئید آدرنال،  بیماران ما هیپوگلیسمي نداشتند.

ود، که منجر به افزایش ترشح استروئیدهای غده فوق کلیوی تولید نمي ش

کورتیکوتروپین از هیپوفیز و متعاقب آن تجمع بیشتر استرهای کلسترول به شکل 

قطرات چربي در غده فوق کلیوی و در نتیجه بزرگ شدن غدد فوق کلیوی مي شود 

 ( در بیماران ما، غدد فوق کلیوی نیز به طور قابل توجهي بزرگتر بودند.22)

هیپرپلازی لیپوئید آدرنال را به عنوان علت کلستاز نوزادان ما دو مورد نادر از 

با یک ژنیتالیای خارجي زنانه  xy  00گزارش کردیم. هر دو مورد دارای کاریوتیپ

ه پس ک . بیماران با تظاهرات نارسایي آدرنال و زردی کلستاتیک بستری شدندبودند

با  ت. اگر کلستاز نوزادیزردی بیماران از بین رف از تشخیص و درمان بیماری اولیه،

علائم نارسایي آدرنال در بیمار وجود داشته باشد، باید هیپرپلازی لیپوئید آدرنال را 

 .نیز در نظر داشته باشیم

 در منافع ندارند. یتضاد چیکنند که ه ياعلام م سندگانینوتضاد منافع: 

 تیرضا سرپرستان( ای نیوالد ایاظهار داشتند که افراد ) سندگانینوآگاهانه:  تیرضا

 تهیوسط کمت زیانتشار پرونده خود ابراز کرده اند. پروتکل مطالعه ن یخود را برا يکتب

 شده است. دییرشد کودکان تأ قاتیمرکز تحق يانسان قاتیتحق

 اعلام ندارند. یبرا يمال نیمنبع تأم چیه سندگانینو: يمنابع مال

 
 

 ر و تشکر یتقد
 یبرا نیزوکودکان ق مارستانیب ينیبال قاتیتحقاز کارکنان مرکز بدینوسیله 

 .تقدیر و تشکر مي گرددمقاله  نیا هیکمک در ته
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ABSTRACT 

BACKGROUND AND OBJECTIVE: Lipoid congenital adrenal hyperplasia (LCAH) is the most severe form of 

adrenal hyperplasia and mutations in the StAR gene are the most common cause of the disease. Adrenal insufficiency 

and cholestasis are reported in few patients. The aim of this study was to report the results of treatment of two sisters 

with lipoid CAH and cholestatic jaundice.  

CASE REPORTS: Here, we present two sisters at the age of 30 and 60 days with conjugated hyperbilirubinemia and 

elevated liver enzymes and adrenal insufficiency. They had a 46,XY karyotype with external female genitalia without 

uterus and ovaries. LCAH was detected through electrolyte abnormalities, increased ACTH, decreased levels of cortisol 

and sex hormones and was confirmed by determination of exome sequencing and Sanger sequencing. In these patients, 

a homozygous mutation (c.653C>T) in exon 6 of STAR gene was identified. The patients were treated with 10 mg of 

hydrocortisone IV every 8 hours for 3 days; oral hydrocortisone was then administered at a dose of 2.5 mg every 8 hours 

and 0.2 mg fludrocortisone daily. One month after the therapy, levels of bilirubin and liver enzymes of these patients 

became normal. The first patient died 7 months after her mother stopped giving the drugs to the child. The other patient 

is now 9 years old. She is in good clinical condition as her treatment goes on.  

CONCLUSION: Considering the reported cases, adrenal lipoid hyperplasia should be considered as a rare cause of 

cholestasis with adrenal insufficiency in patients. 

KEY WORDS: Lipoid CAH, Adrenal Insufficiency, Neonatal Cholestasis, Karyotype. 
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