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RESUMEN

Introduccion: Los trastornos de la diferenciacion sexual por hiperplasia suprarrenal congénita son relativamente
frecuentes y demandan una adecuada atencién que garantice tanto un diagndstico rdpido como un manejo de los
posibles trastornos que los acompanan. Reporte: Paciente de 18 dias de edad acude con cuadro de pérdida excesiva
de peso, deshidratacion, genitales no diferenciados. Interpretacion: Se diagnosticé hiperplasia suprarrenal
congénita perdedora de sal por deficiencia de 21-hidroxilasa, un caso bastante extrano en nuestro entorno, siendo
importante identificar el caso en la brevedad posible.

Palabras clave: Trastornos del Desarrollo Sexual, Hiperplasia Suprarrenal Congénita, Esteroide 21-Hidroxilasa.

(Fuente: DeCS-BIREME).

ABSTRACT

Introduction: Disorders of sexual differentiation by
congenital adrenal hyperplasia are relatively common
and require proper care to ensure both rapid diagnosis
and management of possible disorders that accompany
them. Report: 18 days old patient comes with excessive
weight loss, dehydration, ambiguous genitalia.
Interpretation: Salt-wasting congenital adrenal
hyperplasia due to 21-hydroxylase deficiency was
diagnosed, a very rare case in our environment and it is
important to identify it as soon as possible.

Keywords: Disorders of Sex Development, Congenital
Adrenal Hyperplasia, Steroid 21-Hydroxylase (Source:
MeSH-NLM).

INTRODUCCION

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC), comprende
todos los trastornos hereditarios autosomicos recesivos
de la esteroidogénesis suprarrenal del cortisol, donde
el déficit de cortisol es una caracteristica general de
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todos estos trastornos; en respuesta a ello se produce
un incremento de la produccion de hormona
adrenocorticotropa (ACTH) lo que origina
hiperestimulacion de la corteza suprarrenal originando

una elevacion de esteroides™?.

De acuerdo al déficit enzimatico que origine el
trastorno se conocen cinco formas clinicas de HSC:
déficit de 21-hidroxilasa, déficit de 18-B-hidroxilasa,
déficit de 3-B-hidroxiesteroide deshidrogenasa, déficit
de 17-a-hidroxilasa y déficit de la proteina StAR, de
estas el mas frecuente es el déficit de 21-
hidroxilasa™*’. Las manifestaciones clinicas se pueden
presentar en dos formas: clasicas (pérdida salina y
virilizante simple) y no clasicas (sintomatica y no
sintomatica o criptica). Siendo las formas no clasicas
mas frecuentes con una incidencia de 1/1000 en
comparacion con 1/15000 de las formas clasicas™*?. La
forma clasica implica hiperandrogenismo intraltero
que hace que se presente macrogenistosomia en el
varon y virilizacion en los genitales externos en la
mujer. Lo que puede originar que se produzca una

asignacion de sexo incorrecta®.

REPORTE

Paciente de 18 dias de nacido presenta cuadro de
vomitos, déficit en la lactancia y pérdida excesiva de

25



26

Bryan Abarca-Acuna, Edison Delgado-Valencia, Noé Atamari-Anahui, Carlos Zea-Nunhez

peso (13,85% aproximadamente), con antecedentes de
41 semanas de edad gestacional, grupo y factor Rh O+,
peso de 3900 gramos, talla de 49 cm, APGARde 8 al 1’
denacidoyde9alos5”.

Al examen fisico general paciente se encuentra en
regular estado general, regular estado de hidratacion.
Al examen fisico preferencial del aparato
genitourinario se aprecia clitoris o pene de
aproximadamente 20 mm de longitud por 11 mm de
diametro y por debajo el meato urinario (Figura
N°01A). También se aprecia estructuras que semejan
bolsas escrotales o labios mayores (Figura N°01B),
ambas hiperpigmentadas, a la palpacion no se aprecia
testiculos descendidos.

Figura N°01. A) Se observa la presencia de un pene
o clitoris. B) Se evidencia la presencia de bolsas
escrotales o labios mayores hiperpigmentadas.
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FIG. 1A

FIG. 1B

El screening neonatal muestra una 17-
hidroxiprogesterona de 138,19 nmol/L, encontrandose
incrementada y al dosaje de cortisol plasmastico se
encuentra 117,96 nmol/L (VN: 138 - 690 nmol/L).

El analisis de gases arteriales y electrolitos muestra
Ca2+ 0,784 mmol/L, K+ 8,98 mmol/L, Na+ 114,5
mmol/L, pH 7,322, PCO2 27,6 mmHg, PO2 35,7 mmHg,
HCO3 14 mmol/L. La evolucion de los valores de

laboratorio del sodio y potasio se muestran en la Tabla
N°0 1.

Tabla N°01. Evolucién de los valores plasmaticos de
Na+yK+.

Electrolito Dias de Hospitalizacion
1er dia 1er dia
/L 2do di; 3er di 5to di
(mmol/l) 11:54pm.  8:30pm. o dia er dia o dia
Na* 114,5 118,2 126,7 135,9 134,6
K 8,98 7,48 5,33 5,48 5,37

Se solicita examen ecografico pélvico con resultado
aparente normal y un cariotipo cuyo resultado es 46 XX,
siendo un cariotipo femenino normal (Figura N°02).

Figura N°02. Se observa el cariotipo femenino 46XX
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Se inici6 tratamiento con hidrocortisona 1 mg C/12 hrs
EV por un dia, para continuar tratamiento con
prednisona 3,3 mg a las 8:00 am y 3:00 pm por 2 dias,
luego se disminuyd la dosis a 2 mg a las 8:00 am y 3:00
pm, continliandose con esta Gltima dosis por el resto del
tratamiento. Siendo el tratamiento efectivo en el
manejo del paciente.

Asuvezse maneja la hiponatremia con NaClal 3% 10 ml
(0,5 ml/h), Dextrosa al 7,5% 97,9 mly NaCl al 20% 2, 1ml
(13,7 ml/h) al ingreso, al segundo dia dextrosa al 7%
97,7 ml y NaCl al 20% 1,8ml y KCl al 20% 0,5ml (10,4
ml/h) corrigiendo de esta manera la hiponatremia
severa presentada por el paciente a 134,6 mmol/L.

DISCUSION

Las anomalias o trastornos de la diferenciacion sexual
(ADS) incluyen un conjunto de trastornos congénitos
que dan lugar a una discrepancia entre genitales
externos, gonadas y sexo cromosomico donde la
incidencia anual reportada es de aproximadamente
1/4500 nacidos vivos®”. Estos trastornos incluyen la
criptorquidia bilateral, hipospadia perineal con escroto
bifido, clitoromegalia, fusion labial posterior, fenotipo
femenino con gonada palpable e hipospadia con
criptorquidia unilateral.

Rev. cuerpo méd. HNAAA 8(1) 2015



Ambigiiedad sexual por hiperplasia suprarrenal congénita perdedora de sal por deficiencia de 21-hidroxilasa: Reporte de un caso

La hiperplasia suprarrenal congénita tiene diversas
formas de las cuales el déficit de 21-hidroxilasa es la
mas frecuente (95%), teniendo 2 caracteristicas
principales: insuficiencia suprarrenal e
hiperandrogenismo™®.

Esto se produce directa o indirectamente por la
incapacidad de transformar 17-OH progesterona (17-
OHP) en 11-desoxicortisol (déficit de cortisol) y de la
incapacidad de transformar progesterona en
desoxicorticosterona (déficit de aldosterona) y el
consecuente acumulo de 17-OHP, androstenediona,

testosteronay sus metabolitos".

La presencia de alteraciones metabolicas tempranas
(hiponatremia, hiperkalemia y acidosis metabdlica),
hizo que la sospecha de una hiperplasia suprarrenal
congénita como causa del trastorno se hiciera
presente, mas aun con el dosaje de 17-OH-
progesterona. Posterior a la hospitalizacion por cuadro
de hiponatremia grave se determina que esta es
hiperplasia suprarrenal congénita perdedora de sal que
es la expresion mas severa de la enfermedad donde
existe un déficit de importante de cortisol y de
aldosterona que se manifiesta en ambos sexos como
crisis de pérdida salina aguda grave en la época
neonatal. Esta crisis de insuficiencia suprarrenal tiene
una importante morbimortalidad por lo que requiere un

diagnésticoy tratamiento adecuado®.

El diagndstico hormonal del déficit de 21-OH se basa en
la demostracion de niveles plasmaticos elevados de 17-
OHP"¥,

En funcion a la importancia de un diagnostico precoz
existe un screening neonatal del déficit de 21-
hidroxilasa que se basa en la determinacion de 17-OHP
en sangre total™. En los casos positivos se debe medir
posteriormente la 17-OHP en suero para confirmar o no
el diagndstico y realizar finalmente un diagnostico
genético. Se pueden generar falsos positivos cuando la
muestra de sangre total se obtiene en las primeras 24
horas de vida“. El gen responsable del déficit de 21-OH
se denomina CYP21A2, que se localiza en el brazo corto
del cromosoma 6p21.3, en la region Ill del sistema
HLA®.

El tratamiento esta constituido por: un tratamiento
sustitutivo con glucocorticoides, tratamiento
sustitutivo con mineralocorticoides, el manejo de las
crisis de pérdida salina y situaciones de estrés, un
tratamiento quirtrgico y apoyo psicoldgico™?. Para
poder confirmar el sexo de la paciente, fue necesario
realizar el cariotipo, cuyo resultado fue XX.

Estos pacientes demandan un adecuado manejo que
incluye la participacion de diferentes profesionales y el
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uso de técnicas que permitan un diagndstico oportuno
por las implicancias que tiene lugar en el seno familiar y
en el contexto social”.

Conflictos de interés: Los autores niegan conflictos de
interés.
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