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Adrenogenitalt syndrom (AGS) eller kongenit binyrebarkhyperplasi er en genetisk, endokrin
lidelse, der pavirker binyrer og kensorganer. Den genetiske defekt ses i et af syv enzymer
ansvarlige for hormonsyntese i binyrebarken, oftest genet CYP21A2, der koder for enzymet 21-
hydroxylase [1]. Tilstanden er kendetegnet ved primaer binyrebarkinsufficiens med reduceret
produktion af kortisol og evt. aldosteron samt overproduktion af mandlige kenshormoner, hvilket
medfarer virilisering og atypiske genitalia hos pigebern. Qua lavt kortisolniveau ses nedsat,
negativ feedback pa adrenokortikotropt hormon (ACTH)-produktion resulterende i hyperplasi af

binyrebarken.

AGS kategoriseres i en klassisk form og en ikkeklassisk form, hvor enzymdefekten og
sygdommens sveerhedsgrad er mindre udtalt i sidstneevnte. Klassisk AGS inddeles videre i en
salttabende form med dehydrering, hyponatrizemi, hyperkalizemi, darlig trivsel og den simpelt
viriliserende form, der opdages senere, typisk i tumlingealderen, hos drenge med virilisering.
Diagnosen stilles ved pavisning af forhgjet niveau af 17-hydroxyprogesteron (17-OHP) og
bekreeftende genetisk undersggelse. Siden 2009 har haelprgven indbefattet maling af 17-OHP-
niveau som screening for salttabende, klassisk AGS. Ikkeklassisk AGS findes ofte forst i puberteten
eller det tidlige voksenliv som pubertas praecox, hirsutisme eller testikulaere tumorer.
Behandlingen er livslang og bestar af glukokortikoid, typisk hydrocortison og evt.

mineralokortikoid.

SYGEHISTORIE

En mand i slutningen af 20’erne blev som tilflytter til kontrolforlgb for kendt, klassisk AGS henvist
til en lokal, endokrinologisk klinik. Han havde i leengere perioder haft nedsat adheerens til
behandlingen med hydrocortison og fludrocortisonacetat og havde flere indleeggelseskraevende
episoder af akut binyrebarkinsufficiens bag sig. Undervejs fandtes biokemisk, hypogonadotrop

hypogonadisme og let storrelsesreducerede testikler bilateralt. Ved ultralydundersegelse (UL) af
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scrotum fandt man flere tumorer i testiklerne foreneligt med diagnosen testikel-binyre-
resttumorer (testicular adrenal rest tumours, TART) (Figur 1). Efterfolgende forbedret adhaerens
til hydrocortisonbehandlingen normaliserede niveauerne af ACTH og androgene hormoner inkl.
testosteron. Ved gentagne maélinger blev der fundet normalt niveau af inhibin B, indikerende

bevaret sertolicellefunktion og spermatogenese.
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FIGUR 1 Ultralydundersggelse af scrotum hos patienten i
sygehistorien i henholdsvis sagittalt (A) og transversalt plan (B),
der viste testikel-binyre-resttumorer beliggende naer rete testis.

| DistA 6.9mm |
| Dist B 5.4mm

DISKUSSION
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TART er godartede leesioner i testiklerne ved vedvarende forhajet ACTH-niveau ved AGS, ofte
forarsaget af underbehandling med hydrocortison. Fravaret af symptomer ved under- eller helt
manglende behandling skyldes en vis, bevaret enzymaktivitet, og hos disse patienter opleves
symptomatisk binyrebarkinsufficiens derfor forst under interkurrent sygdom. TART antages at
stamme fra pluripotente celler med karakteristika for bade binyrebark- og Leydigceller,
beliggende i testiklerne. TART findes, med betydelig usikkerhed pa estimatet, hos ca. 40% af
drenge og unge meend med AGS [2]. Ved UL, der anbefales rutinemaessigt ved klassisk AGS,
fremstar TART som typisk ensartede, bilaterale og velafgraensede hypoekkogene laesioner
beliggende naer mediastinum testis [3]. Disse karaktertrek er vigtige differentialdiagnostisk over

for maligne laesioner, og for at undga unedvendige biopsier og kirurgisk intervention [4].

Denne sygehistorie beskriver TART fundet hos en voksen mand med klassisk AGS, da han
praesenterede sig med hypogonadotrop hypogonadisme. Hypogonadisme er atypisk hos patienter
med AGS, hvorfor man foretog klinisk undersggelse af testiklerne inkl. UL af scrotum hos

patienten, som ikke havde nogen smerter fra testiklerne eller scrotum.

TART er ofte asymptomatisk, men der kan veere smerter. Vaekst kan medfere tubulus seminiferi-

obstruktion, azoospermi grundet irreversibel destruktion af testikelvaev samt hypogonadisme med
infertilitet. Hypogonadisme i aktuelle case skyldtes formentlig aget negativ feedback til hypofysen
af det forhgjede niveau af androstendion og andre androgener som felge af underbehandling med

hydrocortison, der reducerer produktionen af follitropin og lutropin og herved testosteron.

En direkte effekt af TART, der pavirker Leydigcellernes testosteronproduktion i testiklerne, kan
ogsé teenkes, muligvis ved indvaekst i dette testosteronproducerende vaev. Patientens forbedrede
adheerens til hydrocortisonbehandlingen normaliserede testosteronniveauet, og trods periodevis
hypogonadisme opretholdt han spermatogenese. Tidligere opnaede han da ogsa reproduktion pa

normal vis.

Der findes ingen malrettet behandling mod TART, men adherens til den medicinske behandling
med hydrocortison er helt central og medferer ofte storrelsesreduktion og smertelindring. Ved
smerter, vaekst eller tegn pa obstruktion kan orkiektomi overvejes, men det skal bemeerkes, at
fertilitet ikke nedvendigvis normaliseres. Derfor er smerter den mest afgerende indikation for
operation [5]. Kendskab til TART og AGS er vigtigt i differentialdiagnostisk gjemed ved tumorer i

testiklerne.
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SUMMARY

Testicular tumours in adrenogenital syndrome

Congenital adrenal hyperplasia (CAH) arises from genetic enzyme defects, often in CYP21A2,
causing primary adrenal insufficiency. In this case report, a man in his late 20s with lifelong CAH
faced challenges in adhering to medication. Suboptimal treatment led to the development of
testicular adrenal rest tumours, diagnosed by ultrasound, and hypogonadism. Enhanced
adherence restored hormone levels, promoting eugonadism. Adherence plays a crucial role in
diminishing tumour size and preventing complications, potentially necessitating orchiectomy in

severe cases.
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