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RESUMEN: Se define la hiperplasia suprarrenal con-
génita como un grupo de enfermedades hereditarias
autosdmicas recesivas, producto de la alteracion o la
ausencia de las enzimas necesarias para la sintesis del
cortisol en la corteza adrenal. Se trata de cinco tipos
de deficiencias; la deficiencia de 21-hidroxilasa co-
rresponde al 95% de los casos. Ademas de dichas de-
ficiencias enzimdticas, dentro de las presentaciones
clinicas existen casos atipicos, como la no perdedora
de sodio y que fue captada en la consulta externa de
medicina familiar, donde se hace una deteccion clini-
ca oportuna, pero ademas de factores sociofamiliares
implicados en el desenlace, dejando evidencia solida
dela gran importancia que tiene el trabajo transdisci-
plinario en la atencion primaria en salud.

Palabras clave: Hiperplasia suprarrenal. 21-hidro-
\xilasa. Atencion primaria.

ABSTRACT: Congenital adrenal hyperplasia D
defined as a group of autosomal recessive heredi-
tary diseases, product of the alteration or absence
of the necessary enzymes for the synthesis of cor-
tisol in the adrenal cortex, there are five types of
deficiencies, the deficiency of 21- hydroxylase co-
rresponds to 95% of the cases. In addition to tho-
se enzymatic deficiencies, within the presentations
clinics, there are atypical cases, such as the non-lo-
sing of sodium, and that was captured in the fami-
ly medicine outpatient clinic where timely clinical
detection is made, but in addition to socio-family
factors involved in the outcome, leaving solid evi-
dence of the great importance of transdisciplinary
work in primary health care.
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INTRODUCCION

La hiperplasia suprarrenal congénita es un
grupo de alteraciones genéticas con reper-
cusion patologica y de origen hereditario,
de tipo autosémico recesivo, como resulta-
do de la deficiencia de una de las cinco en-
zimas que se requieren para la sintesis de
cortisol en la corteza adrenal. El tipo mas
frecuente, hasta en el 95% de los casos, es la
deficiencia de la enzima 21-hidroxilasa cito-
cromo P450C21, lo cual repercute en la bio-
sintesis de cortisol y aldosterona, generando
una elevacion anormal de su sustrato este-
roideo 17-hidroxiprogesterona y de andro-
genos adrenales.

Existen variedades de presentacion cli-
nica, graves (clasicas) y leves (no clasicas),
dependiendo de su origen y de la forma es-
pecifica de deficiencia enzimatica. Aquellas
que cursan con una deficiencia enzimatica
absoluta (clasicas) tendran una repercusion
inmediata al nacimiento, con consecuencias
y pronostico sombrio; aquellas no cldsicas o
que se trata de una deficiencia parcial, mu-
chas veces son un reto diagndstico porque
las manifestaciones pueden ser tardias o in-
cluso permanecer asintomaticas’.

El objetivo de este reporte es resaltar la
presentacion atipica de un caso en una ni-
fa como no perdedora de sodio y que fue
captada en la consulta externa de medicina
familiar, donde se hace una deteccién clini-
ca oportuna, ademas de factores sociofami-
liares implicados en el desenlace?, dejando
evidencia solida de la gran importancia que
tiene el trabajo transdisciplinario en la aten-
cioén primaria en salud’.

CASO CLINICO

Mujer de 5 afios originaria del Estado de
México, producto de segunda gesta, perte-
neciente a una familia (de acuerdo con la
clasificaciéon sociodemografica del Dr. Iri-
goyen) tradicional, urbana, desintegrada,
seminuclear interrumpida, ascendente y en
crisis paranormativa por desvalimiento de
un hermano por enfermedad renal crénica
y la madre como cuidador primario tnico,

\

Figura 1. Anormalidad genital y vello en exceso conforme
alaedad.

ademads de un nivel 2 de pobreza familiar y
sin redes de apoyo. Sin antecedentes perina-
tales de importancia, refiere toma de tamiz
neonatal al cuarto dia de vida, el cual se re-
port6é normal. Cuenta con antecedente he-
redofamiliar de abuela materna finada por
leucemia, de la que se desconoce el tipo’.
Hace 6 meses se detecta soplo sist6lico fun-
cional, el cual se encuentra en seguimiento
en cardiopediatria.

Inicia su padecimiento actual a los 6 me-
ses de edad, cuando acude a la consulta de
medicina familiar ya que la madre detecta
anormalidad genital ademas de vello en ex-
ceso (Fig. 1). Se valora y hay hallazgo clinico
de genitales ambiguos, se integra diagnos-
tico familiar y se deriva a pediatria médica,
trabajo social y citas planificadas en medici-
na familiar; sin embargo, por la problema-
tica familiar deja de acudir. A los 5 afios de
edad hay aumento del tamafio genital, vello
excesivo, anormalidades dentales, astenia,
adinamia marcada con hiporexia, ademas
de conducta inusual, y acuden a su unidad
de medicina familiar, donde se revisa el his-
torial clinico y en la exploracién fisica se
encuentra paciente activa, reactiva, hidra-
tada, adecuada coloracién de tegumentos,
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Figura 2. Anormalidad caracteristica, hiperplasia de clitoris.

cardiopulmonar sin compromiso, abdomen
sin alteraciones, con presencia de genitales
ambiguos en estadio 4 de la clasificacion de
Prader, con Tanner mamario 1 y pubico 3.
Peso en percentil 75 y talla en percentil 90*.
Se determina la sospecha de hiperplasia su-
prarrenal congénita y es enviada a la consul-
ta de endocrinologia pediatrica para inicio
de protocolo de estudio (Fig. 2).

Reporte de paraclinicos: radiograficamente
con edad dsea de 11 afios, 17-alfa hidroxipro-
gesterona de 12.32 ng/ml, hormona estimu-
lante del foliculo 1.34 mU/ml, tirotropina 3.52
MUI/m], lutropina 0.12 mUI/ml, progestero-
na 10.3 ng/ml, testosterona total 4.19 nmol/l,
T4 libre 1.07 ng/dl, T4 total 8.7 ng/dl, T3 li-
bre 4.29 pg/ml, T3 total 1.84 ng/dl, sodio 140
mmol/l, potasio 4.27 mmol/l y cloro 104.3
mmol/I (Fig. 3).

Con los datos clinicos y los resultados
de los estudios realizados se concluye que
se trata de una hiperplasia suprarrenal con-
génita virilizante simple no perdedora de
sodio, por lo que se inicia tratamiento in-
mediato con esteroide tipo prednisolona, 5
mg al dia divididos en 3 mg por la mafianay
2 mg por la noche.

s
Y

Figura 3. Radiograficamente no hay concordancia con edad
cronoldgica y edad dsea.

Llama la atencién de una manera impor-
tante el tiempo transcurrido desde la apari-
cidén de la virilizacién de los genitales hasta
que se realiza el diagnoéstico clinico, obser-
vandose compromiso en el nicleo familiar
con repercusién bioldgica, los importan-
tes retos en su seguimiento asi como aspec-
tos psicologicos, lo cual es determinante al
analizar la importancia del abordaje inte-
gral desde la consulta de medicina familiar
en conjunto con los otros profesionales de la
salud (Fig. 4).

DISCUSION

En México se reporta que la hiperpla-
sia suprarrenal congénita clasica se presen-
ta en 1 por 10,000 a 20,000 recién nacidos, y
la forma virilizante simple en 1 por 40,000 re-
cién nacidos. Tiene dos tipos de presentacion:
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insuficiencia suprarrenal e hiperandrogenis-
mo, que derivan de forma directa o indirecta
de la incapacidad de transformar 17-hidroxi-
progesterona en 11-desoxicortisol (déficit
de secrecion del cortisol) y progesterona en
11-desoxicorticosterona (déficit de secrecion
de aldosterona), elevando de manera im-
portante la 17-hidroxiprogesterona, la an-
drostendiona y la testosterona, asi como sus
metabolismos respectivos. Clinicamente se
clasifica en dos variantes: a) formas clasi-
cas, que tipicamente seran perdedoras de so-
dio y el tipo virilizante simple, y b) formas no
clasicas, que pueden ser asintomaticas, sin-
tomaticas o cripticas. Es muy importante re-
saltar la variante perdedora de sodio, ya que
es la expresion mas grave de la enfermedad,
implicando una deficiencia de cortisol y al-
dosterona con consecuencias graves para el
paciente. En la variante virilizante simple,
con un minimo de actividad enzimatica re-
sidual, lo que impide que haya pérdida de la
homeostasis, se mantienen los niveles de so-
dio; en el caso particular de las mujeres, son
identificadas precozmente por la virilizaciéon
delos genitales externos, pero los varones ylas
mujeres con virilizacion leve suelen diagnos-
ticarse tardiamente al manifestarse los signos
de hiperandrogenismo y aparecer una pseu-
dopubertad precoz. Para realizar el diagndsti-
co se requiere contar con un perfil hormonal,
en el cual las concentraciones plasmaticas ele-
vadas de 17-hidroxiprogesterona son > 10 ng/
ml y es asi como se establece el diagndstico; si
los niveles no son concluyentes, se aconseja la
realizacion de un test de hormona adrenocor-
ticotropa en el que se demuestre la elevacion
dela 17-hidroxiprogesterona®”.

El objetivo del tratamiento es reempla-
zar la secrecion fisiologica de glucocorti-
coides y mineralocorticoides para evitar la
pérdida salina, el control de las manifes-
taciones clinicas de hiperandrogenismo vy,
muy importante, prevenir todas las reper-
cusiones que puede haber en la vida adul-
ta. La hidrocortisona es el tratamiento mas
apegado a la fisiologia para el caso de la va-
riante virilizante simple, al tener una po-
tencia similar a la del cortisol enddgeno y

-

Figura 4. Virilizacién de genitales femeninos.

reporte de minimos efectos adversos; sin
embargo, pueden ser utilizados otros este-
roides, como la prednisona o la predniso-
lona, tomando en cuenta la equivalencia
respecto al cortisol endégeno. Las pautas
recomendadas varian, pero lo habitual es
fraccionar la dosis en dos o tres tomas, con
dosis superiores por la manana®®. Es im-
portante mencionar que los pacientes con
hiperplasia suprarrenal congénita no pue-
den afrontar una respuesta suficiente de
cortisol al estrés y requieren dosis supe-
riores ante una enfermedad febril y cirugia
mayor, por lo que es sumamente importan-
te educar, capacitar y explicar con detalle a
los familiares esta situacion para que sepan
actuar de forma adecuada.

De acuerdo con la evolucién clinica y la
respuesta al tratamiento médico, la mayor
parte de las veces las nifias requieren trata-
miento quirdrgico'*"2.

El tamiz neonatal, prueba diagnostica se
realiza en México desde 2011, conforme al arti-
culo 61 dela Ley General de Salud y con la nor-
matividad oficial vigente, ofrecela oportunidad
de prevenir secuelas y realizar abordajes tem-
pranos; sin embargo, supone complejidades
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como la baja especificidad de los métodos
analiticos inmunolégicos que cuantifican
la 17-hidroxiprogesterona y que pueden te-
ner una reaccion cruzada con los esteroides.
Ademas, la 17-hidroxiprogesterona puede
elevarse por condiciones fisiologicas que
generen estrés y también ser secundaria a
cualquier enfermedad, sobre todo en recién
nacidos prematuros, lo que contribuye a un
alto numero de notificaciones de casos sos-
pechosos con falsos positivos.

Este caso cobra relevancia por la presen-
tacion clinica del tipo virilizante no clasica
y que al no ser detectada en el primer afo
de vida implica un mayor reto diagnéstico y
terapéutico, asociado a un impacto destaca-
ble entre una crisis familiar y su repercusion
biolégica, por lo que se considera necesario
implementar las habilidades especificas del
especialista en medicina familiar para inter-
venir y dar seguimiento oportuno.
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