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IllTllODUCCION • 

La hiperplasia suprarrenal congénita es una patología here
dada de una manera autos6mica recesiva, caracterizada por 
una alteraci6n en una de las vias especificas de la biosin
tesis de cortisol y que se expresa fenotipicamente, en la 
mayor:f.a de los casos, como un peeudobel'l!lafro.ditismo femellino 
o masculino. Ell 1865 el anatomista napolitano De Creccbio -
describio el caso de una mujer pseudohermatrodita que adopt6 
un roll social masculino y quien f alleci6 en una de sus m61-
tiplee crisis perdedoras de sal. Pasaron muchos anos para d.! 
terminar la causa de esta entidad, sin embargo, gracias a 
los espectaculares pror,resos en bioquim1ca pudieron determi
narse los mecanismos responsables de la esteroidog~nesis su
prarrenal, así como los defectos enzimáticos responsables de 
la deficiencia de cortieol. En la dltima década, debido.a 
los avances en enzimología, quimica proteica y genética mol! 
cular se ba alcanzado prácticamente el entendimiento de cada 
una de las formas de hiperplasia suprarrenal congéllita asi -
como da sus caracteristicas fenotipicas y bioquimicas. Sin -
embarco, la literatura también ha generado contus16n debido 
al empleo de términos nuevos, al uso de nuevas pruebas diag

n6sticae y métodos de control, lo cual dificulta al médico -
general y al pediatra el decidir qué paciente examinar, qué 
pruebas usar, c6mo interpretar los resultados y c6mo llevar 
a cabo su seguimiento con un asesoramiento fa.-niliar en cuan
to a las implicaciones genéticas. 
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MARCO T:EXlRICO. 

A?ITEC~EllTES HI:;TORICOS. 

El primer caso compatible con hiperplaeia suprarrenal cong,! 
nita (HSC) fue reportado en 1865 por Luigi de Creccbio, pro
fesor de anato~a en la Universidad de Nápoles. Su reporte -
detallado describe a un paciente con apariencia de hombre, -
con presencia de vello púbico de distribuci6n masculina, pe
ne con hipospadias de primer grado y con estructuras de gen!, 
talos internos de mujer: utero, vagina y trompas de falopio. 
A pesar de que fueron apareciendo nuevos casos, la etiolog!a 
de esta enfermedad intersexo continu6 siendo un m13terio du
rante muchos años. 
A final de los años 30, el avance en la qu!mica esteroinea -
urinaria, permiti6 la medici6n de los metabolitos da los aa
drógenos suprarrenales y as! dar lu~ar al conocimiento de 
que las glándulas suprarrenales marcadamente hipertrofiadas 
en los pacientes con esta enfermedad producen un exceso de -
andr6genos. 

En 1937 ~utter y Marrian identificnron al 3,17,20 pregnan
triol, un metabolito urinario de la 17-hidroldpro~esterona 
(170HP), en orina de mujeres pseudohermafroditas. Y, tinal
mente, en los alloa 50 rué detallada la v!a nesesaria para la 
biosintesis del cortisol as! como las enzimas bloqueadaa y -

generadoras de eñte desordea. (1). Durante los últimos 30 
años, gracias a la disponibilidad de preparaciones de hormo
na- adrcnocorticotropa (ACTB ), se hizo posible el estudio -
el estudio de la historia natural de la enfermedad (2). 
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Los últimos 20 allos han visto la aplicaci6n de técnicas do -· 
radioinmunoanálisie (RIA) para la medici6n de niveles de hot 
monas esteroidaas en estos pacientes, permitiendo la diferen 
ciaci6n d• los defectos enzimáticos basados en el indice del 
precursor elevado sobre el producto final (2). 
Durante la Última década, avances ea la enzimologia, química 
proteica 1 genótica molecular han delineado la naturaleza -
qu!mica de las enzimas estaroidogénicas 1 han revelado mu
chos detalles acerca de las bases moleculares de esta sindr2 
me da deficiencia, En la Mayoría de los casos la enzima afe~ 
tada puede estar pre~ente pero funcionando mal (3), 

AlfATOMIA DE LAS GLA!IDULAS SUPRABRE!:IAL!:S 

Las glándulas suprarrenales son dos 6rganos Gituados en lo• 
polos suporiores de ambos riñones, pesRll entre 3 1 6.5 gr c~ 

da una y es•an constituidas hi~tol6gica y fisiol6gicameate -
por una corteza y una médula. La &uprarrcnal humana tiene -
una estructura arrugada y da forma irreeular, en ella la COJ: 

taza queda limitada al tercio superior, Las Tenas de la glá! 
dula suprarrenal emergen de la cara-anterior relativamente -
plana, En la cara posterior ha~ una clevaci6n en forma de -
cresta que da a la glándula una forma triangular. Los estu
dios histol6¡;icoe permiten describir tras capas en la corte
za: la zona glomerular, la fascicular y la reticular. 
La vascularizaci6a da la corteza suprarrenal merece también 
algunas refleXiones, Ra1 ua plexo arteriolar muy importante 

a aivel de la cápsula y eventualmente bajo esta. 
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Algunaa r~~ae radiales bajan haDta la m6dula, otras desci•a
den a lo largo de las columnas celulares de la fascicular h.!, 
cia un rico plexo ezt la zona ret1c•1lar. A nivel de la un16n
corteza-médula laa venas se incorporan al plexo medular, pe
ro, a ninl de su entrada ea la aéd11la su pared ae agranda -
1 prenenta unos haces musculares loagitudinales que regulaa 
el caudal del plexo cortical 1 d~ esta oanera peuden, por. 
coaetricci6a, formar cierto tipo de presa• coa d1sminuci6n -
de la circulaci6n sanguíaea favoreciendo la tijaci6n de la -
ACTH, por eJeoplo ea el momento de una agres16n. 
Laa aocioaes actuales sobre las relacioaes-eatre la morfolo
gía histol6&ica y la actividad aa basan ea el concepto de la 
eld.eteacia de dos zonas: 11as glomerular y otra taeciculo-re
tucular. F.sta última debe, en efecto, ser considerada como -
una misma uaidad funcional, ya que es capaz de natetizar t.! 

dos loe corticosteroidea, excépto aldor.terona. La parte más 
activa, aquella doade se fija eloctiva::i~nte la ACTH, es la -
uni6n tasciculo-reticular. Bajo la influencia de ACTH laa -
células claras cercanas a esta zona se vacia.11 de sus lipidoa 
1 van tomando los caracteres de las c~lulaa compactas (4). 

ESTE?.OIDOG!:NESIS SUPRARRENAL 

MECANISMO DE REl'ROALIMENTACION. 

Un priacipio general, común a todas las gláadulas end6cr1naa 
postula el control de la actividad secretora por medio de la 
existencia de ua mecanismo de retroalimentaci6n. Loa cambioa 
en la coaceatraci6a per1t&rica de laa hormonas secuadarioa a 
la actividad secretora de la glándula son detectadoe por es
to mecanismo de control que, en consecuencia, modifican au -
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tuncionamieato 7 permite m.antener la homeostasiG hormonal. 
La actividad del eje h1potálamo-h1p6!1s1a-1111prarreaal asta -
controlada por un mecanismo de retroalimentaci6n negatiYa, 
el cual es iaiciado 1 bloqueado por neurotr&11S111isoree como -
adrenalina, acetilcolina 1 serotonina. De tal manera, a1Ye
les bajos de cortisol serán captados por ellos y eatimula
rán en el hipotálamo la producci6n de !:ctor liberador de -
corticotropina (CRF), El CRF viajará a la h1p6!1sis anterior 
en donde generará la producc16n de ACTB, esta actiYará en -
laG células do la corte&& suprarrenal a la adenilCiclaaa, la 
cual estimulará la producci6n de esteroides merced a una pr~ 
teinquinaaa dependiente de AMPc y la colesterolesterasa, La 
elevación del 'cortisol sera detectada en el sistema ner'fioso 
central por los neurotra1161111.sores que en este caso bloquea
rán en el hipotálamo la producci6n de CRF 1 con ello la pro
ducci6n de ACTH en la h1p6!isis 7 coasecuentemente la pro
ducci6n de esteroides por las glándulas Blprarrenalee (5), 

CONVERSIO!f ~IMATICA 

El esquema gener3l (Fig.l) de los esteroid9S se desprende -· 
esencialmente de experimentos animalos 1 particularmente de 
los trabajos da Hechter 1 Piocua, !ate esquema puede ser coa 
siderado como base de la esteroidoginesis en las diversas -
glándulas end6crinas aaimales y hum&aas (4), 

COLESTEROL, 

El colesterol es el precursor biosintético principal, s1 •• 

el único, para todas laa hormonas esteroideas, Esta puede -
tener 3 origenea1 a) eintesia intracelular,b) origen extra -
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1 COLESTEROL 

P4.50scc J. A P450cl7 P450cl7 

7 

1PP.EG!!ENOLONA1--0-;. I 17-0H-Preg.1--D---~ .___D_H_E_A __ _.... 

3bHSD -l. B 3bHSD B 3bHSD ~ B 

! PROGESTEROliA 1 -=-~?~~~ 17-0HP P_4~:_1_'.?. 7 1 A!IDROSTOO>IONA 

P4 Oc21 .¡, E C P450c21 i E D 

! ll- DOC 11- DESOXIC:Oil'l'ISOL l 1 TE:C-:TOSTERONA 1 

?450cll 1 F P450cll J F 

! CORTICOSTWONll 

P450cll i F 
1 18-CORTICOST~CNAI 

P450cll ~ F 

: ALDOST~ONA 1 

CORTISOL 

Fig. l.- Esquema general de la esteroidogénesis suprarrenal 

A. 20-22 desmolaca, B.3 beta hidroxiesteroido-deshidrogenasa 

c. 17-hidroxilasa, D. 17-20 liasa, E. 21-hidroxilasa, F. 11-

hidroxilasa. 

17-hidroxiprogesterona ( 17-0H-P •... ) 

17-hidroxipregnenolona ( 17-0H-Preg ) 

11-l>eeoxicorticosterona ( 11-DOC ) 

Referencia bibl1ogrt.rica lfo, 4 pag.425. 
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celular 1 c) mov111zac16n a partir de reservas intracelula
res. Aai, el celecterol plas~ático y los ésteres de coleste
rol son atrapadoc por proteinas de baja densidad (preteiaqll! 
aasas) las cuales reaccionariu con· receptores de membraaa c! 
toplasmática de las células de la corteza euprarrenal, coa
si~iendo su internalizaci6a y dejándolo como reserva o para 
utilizar en la biosíntesis gsteroidea (4). 

ACTIVIDAD P450scc ( 20-22 DES~OLASA ). 

Este es el paso limitante de la acci6n de ACTH y angiotensi
na II (A-II). El 11ecaniemo de esta accÚn de la ACTR y la -
A•II sobre las células suprarrenales es similar; ambas uti
lizan una proteinquinasa dependiente de AMPc que activa la -
colesteroleaterasa, que se encarga de conducir al coleoterol 
hacia la mitocondria en donde sufrirá la acci6n ue la P450a 
ce (20-22 desmolasa). Esta enzima tiene nobre el cole~terol 

3 ~ccionea: l)hidroxila la posici6n 20, 2)h1droxila la poai• 
ci6n 22 y, 3) corta oxidativamente la uni6n carbono-carbono 
20-22 mediante una adreno:d.n reductaaa, NADPR y oxígeno en -
una proporci6n equivalente, tránaformsndolo a preenenolona, 
Esta vía es única y nesesaria para la bioaíntesis de todos -
los eateroides auprarrenalea (6), 

ACTIVIDAD 3 BETA RIDllOXI•ESTEROIDO-DESHIDROGDIASA, 

Su acci6n es deshidrogenar en la posici6n 3 beta a la pregn1 
nolona, a la 17-hidroxipregnenolona (170H-Preg.) 1 a la de
hidroepiandrosterona (DHEA) para producir: progesterona, 
17-hidro:d.progeaterona (17-0RP)1 androstendiona respectiva
mente, 
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Para ello utiliza NAD como cotactor. 
Como vemos ea nesesaria para la bios!ntesis de cortisol, al

dosterona y testosterona. Debemos mencionar que es la única 
enzima no citocromo-ox1genaaa requerida en la esteroidogéne
eie. (7), 

ACTIVIDAD P4.50cl7 (17-RIPROXILASA - 17-20 LIASA ), 

La P450cl7 ( 17-hidro:r:ilasa-17-20 liase ) es la segunda eDZ1 
ma citocromo-o:r:igenasa requerida para la bios!ntesis de est~ 
roides suprarrenales y que ejecuta su acci6n a aivel micros~ 
mal en el retículo endoplásmico. Tiene une doble funci6n: h! 
drox:ila la pregnenolona 1 progesterona en la posici6n 17 pra 
duciendo: 17-0R-Preg, y 17-0RP, En estas últioas ejerce au -
segunda funci6n: corta oxidativamente la un16n carbono-carbR 
no 17-20, utilizalÍdo para ello la misma adr~noxin reductaea, 
NADPR y oz!geno requeridas por la totnlidad de enzi=ae cito
cromo-oxigenasas, A esta acci6n se le conoce también como -
17-20 liasa, sus productos son1 DHEA y androstendiona rea
pectivnmente, dos precursores androgénicoa.(8), 

.ACTIVIDAD P4,50c2l ( 21-RIDllOXILASA ), 

La P450c2l (21-hidroxilasa) es la tercera enzima citocroao -
oxigenase requerida para la bios!nt~eis de loe estcroides 9! 
prarrenalea, Su acci6n es hidrox:ilar en la pos1ci6n 21 a la 
progesterona y a la 17..0RP transtormandolaa en: 11-desoxicoJ: 
ticosterona (11-DOC) y ll-desoxicortisol respectivamente, P.1 

ra ello utiliza la misma reductasa, RADPH y oxigeno que lae· 
otras P450, 



10 

CollO vemos esta enzima no es nesesaria para la sintesis de 
andr6genos; sin embargo, en condiciones patol6gicas, su defl 
ciencia ocaciona la deRviaci6n de precursores hacia la Tia -
androgéllica (9). 

ACTIVIDAD P450cll ( 11-HIDP.OXILASA ), 

La P450cll (11-hidroxilasa) es la cuarta y dltima enzima c1-
tocromo-ox1genasa requerida para la biosíntesis de los aste
roides suprarrenales. Su acc16n es bidroxilar en la pos1ci6n 
11 la 11-:00C y el 11-desoxicertisol, produciendo: corticost.! 
rona y cortisol respectiv8lllente, Nuevamen•e hidroxilará la -
corticostcrona en la posici6n 18 produciendo: 18-corticostJ. 
rona. En esta óltima oxida el ~rupo 18-hidroxilo tranafor
mandolo en aldehido·y asi transrorm&ndola en aldosterona. 
La P450cll lleva a cabo esta dltima acci6n mediante la eaz1 
ma metil-oxidasa II, la cual.:uteriormente era considerada -
responsable de este paso. 

Mitocondrias aisladas de la zona ~lomerular tienen alta act! 
"1dad enzimática aetil-oxidasa II, sin embargo, las aitocon
drias de las células rasciculares no; esto es c~nsistente 
con la habilidad de la zona raecicular para elaborar 11-DOC, 
pero no aldoaterona. Sin eabarso r:cientemente, P450Cll puZ1, 
t.l.cada de mitocondrias de la zona !acicular tienen act111.dad 
metil-old.daaa II; esto implica que un inhibidor no identifi
cado de la met11..;ox1dasa II existe en la zona !acicular y 
que su e:r:istencia es dependiente del microambiente mitocon
drial en ambas zonas aás qua a un factor h1stol6gico (10). 
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VARIEDADES DE RIPERPLASIA SUPRA!lR:llAL CONGE!IITA, 

DEFICIDICIA DE P450scc ( zo-zz DESMOLASA ) • 

La actividad deficiente de P450scc (ZO-ZZ de6111olasa) afecta 
principalmente las lllitocoadrias de las gl&ndulas auprarrena
les 1 g6nadas, las cuales tallan en la conTersi6n de colests 
rol en pregnenoloaa, dando como resultado una deficiencia de 
todos los esteroides suprarrenales: glucocorticoides, minerA 
locorticoides 1 andr6genos. 

I!lCIDENCIA. 

En la litnratura únicallente han sido report~dos 32 casos COJ!! 

proba~os de cntn deficiencia enzimática sobreviviendo solo -
ll pacientes ( 3, lZ ), 

CUADRO CLI!1ICO, 

En, esta deficiencia enzimática solo existo un cuairo clini
.co, encontraremos paeudohermatroditisme masculino (PBK) 1 -

crisis pnrdedora de sal, ello condiconado por la ausencia de 
cortisol, aldosterona 1 andr6genos, (3), 

HALLAZGOS DE LA?-O~ATORIO, 

ExistirAn niveles bajo~ de todas las hormonas esteroideaa 1 

su respuesta a la estimulacióa con ACTB es ausente e d11111i
auida, As! misao, entre los PBM la reapiesta a la estumula
ci6a con genadotrofiaa corionica (HCG) será ausente o di&ai
nuida, La ACTB estará ele•sda, lo que condicionarl la hiper
plasia de las glándulas suprarrenals¡ lo mismo sucederl coa 
la actividad P,lasmática de la renina (PRA ),( 3112 ), 
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GENE'l'ICA. 

Cloaas humS11as de DNA que codifican para la P450scc hall sido 

ais~adaa, localizando el gene humano para la P450acc sobre -
el cromosoma 15, por lo que no es esperado que esta variedad 
de HSC aueatre relacci6n con el complejo de b1stocompatibil! 
dad mayor (MBC). Todavía no ha sido demostrado que este gen 
este afectado en la HSC debida a deficiencia de P450scc(l2). 

TRATAMIE!l'l'O 

El mlillejo es substituir los requerimientos fisiol6gicos de -
glucoeorticoides y mineralocorticoi~ee 1esde el nacimiento y 
los Pl!M recibirán tratamiento de acuerdo al grado de virili
z11ci6n; med11:1nte subetituci6a androgbica y/o procedimientos 
quirdrgieos. (3). 

DEFICIENCIA DE P450cl7 ( 17-HIDROXILASA- 17-20 LIA~A ). 

I,a actividad deficiente de P450cl7 genera un déficit en la 
producci6n de 17-0H-Preg, 170HP, DHEA y andro~tendiona. D~ 

do con ello producci6n deticiente de cortisol en las glfuid~ 
las suprarrenalee y andr6genos tanto ea las glándulas suprA 
rrenales como en las g611adas, Aai la bios!ntosis so desrta -
hacia la producción de aldosterona, 

INCIDENCIA 

También e~ una forma rara de HSC, la cual ha sido reportada -
en aenos de 40 pacientes ( 12 ). 

C!IADRO CLINICO, 

Generalmente se presenta como un PllM e infantiliRl:IO sexual -

en a:ibos sexos. La hipertensi6n arterial ea secundaria a la 
elevaci6n de aldosterona, t~ndrcoor. hipokalcllia. (3). 
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HALLAZGOS DE LABORATORIO 

Habr~ nivel~s elevados de 11-DOC, cortico~terona, 13-corti
coataroll& 1 aldostero•a. Los niveles de 17..0H-Preg., l'lORP, 
DBEA 1 androstendiona e~tarán bajos 1 su respuesta a la ea
timulaci~a con ACTH estará ausente o diS11iauida, Ea loa pa
cieates con PHK la respuesta a la estimulaci6n con HCO eata
rá disminuida o ausente, La PRA estari baja 1 e•contrnremoa 
hipokalellia, 

GEN:E'I'ICA, 

El DNA que codifica para la P450cl7 ha sido localizado sobre 
el cromosoma 10, con lo que au relac16n al MBC es nula, 
Todavía no ha si~o demostrado que este gene se encuentre 
afectado en esta deficiencia enziaática.( 3,12 ). 

TPATA?UEHTO, 

El manejo es substituir los requeri:identos !isiol6gicos de -
glucocorticoides 1 proporcionar andr6genos en la etapa de a
dolesencia. La hipertensi6n puede requerir manejo médico en 
caso de que los glucocorticoides no logren controlarla,·El -
manejo del PHK será semejante al mencionado en la deficien
cia de P450ecc .. (3,12). 

DEFICI!'HCIA DE 3 BEl'A HIDROXI-ESTE"OIDO-DESRIDROGElfASA 

La actiTidad deficiente de 3 beta HSD, generar& uaa bios!nt.! 
sis disminuida de cortisol, aldosterona y andr6genos dista
les a la DHEA. (3,12 ). 

INCIDENCIA, 

Es la forma de HSC más rara pues su frecuencia no Ya más 
alla de 20 casos (3)• 
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CUADFIO CLINICO. 

En esta del'iciencia enzimática se encuentra una amplia Yari
edad fenotípica lo que la ha llevado a clasiticarse en: cll
eica y ao clásica. 
CLASICA. Se caracteriza por pseudo hermafroditiB1110 femeaiao 
(PHF) 1 PHM, crisis perdedora de sal y adrenarquia precoz ea 
aiftae. 
NO CLASICA. Se manifiesta tardíamente como: adrenarquia pre
coz, pubertad desordenada, irregularidades aestrualee, hirll!!, 
tiS110, acné, o infertilidad. Se ha mencionado en la literat! 
ra a dos heraanoa con esta deficiencia que no tuoron perded~ 

res de sal y en quienes loe niveles de aldosterona rueron -· 
normales. La ausencia de un psP.udohermafroditismo visto en -
la forma no clásica puede explicarse por la capacidad hepát! 
ca de sintetizar 3 beta HSD.( 3,12 ). 

HALLAZGOS DE LABORATORIO. 

Loa niveles bacalea de progosterona, 17-0HP 1 androsteadiona 
estarán disminuidos y su respuesta a la estimulac16n con .• ~ 
ACTH ser~ llÍnima o aula. 
Habrá niveles eleY~dos de preBnenolona, 17-0H-Prec. 1 DHEA. 
La PRA ae encuentra elevada. Tendremos hiperkalemia-hipoaa
trelllia. Como ea todas las variedades la ACTH eetarl eleYada. 

GEMEl'ICA. 

El gene que codifica para la 3 beta HSD adn no ha sido idea• 
tificado, por lo que la deficiencia de esta enzima no ee en
cuentra relacionada con el KHC (3,12 ). 

TRATAMIENTO 

Consiste en substituir loe requerilllientoe fieiol6gicoa de -

glucocorticoidee 1 mineralocorticoides. 
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La correcci6n quirúrgica debe realizarse cuando sea conside
rada conveniente por el cirujano. 
Quizá con el tiempo esta deficiencia no vaya a ser tan rara 
como ahora ee considera, debido a que debe de pensarse en 
ella en aquellos pacientes con adrenarquia precoz, acne, hiE 
autismo, irregularidades mestruales e infertilidad (3 1 12). 

DEFICI!JICIA DE P450cll ( 11- HIDROXILASA ) , 

La actividad deficiente de la P450cll producirá una bios!nt,! 
sis disminuida de cortisol y aldosterona. Sin embargo, esta 
Úl~ima es compensada por el incremento de 11-DOC, que en con 
diciones normales tiene un efecto mineralocorticoide mu7 po
bre, pero al acumularse ejerce una importante acci6n llinera
locorticoide, As! mismo, esta deficiencia no afecta la s!nt~ 
sis de andr6genos, por lo que los precursores al paso blo"". .. -
queado se desv1ar6n hacia esa 'fia. 

INCIDENCIA. 

La HSC debida deficiencia de P450cll comprende aproximadame~ 
te del 5 al 8% de la totalidad. Ocurre generalmente en l da 

100,000 nacidos vivos en la poblaci6n blanca. Sin embarga, -
su frecu~ncia se incrementa entre los judios originarios del 
Norte de Africa ( 31 12, 13 ). 

CUADRO CLINICO. 

Eld.ten dos formas de presentaci6n clínica en esta deficiencia 
enzim&tica: clásica y no clásica. 
CLASICA. Se caracteriza por PHF con v1rilizaci6n postn~tal • 
en ambos sexos¡ existe h1pertensi6n arterial sistémica mode
rada, la cual en algunos casos ha generado muerte por encef.! 
lopat!a hipertensiva, 
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Algo notable y que se correlaciona con la seYeridad de loa -
idntomas es el ~rado de virilizaci6n femenina. Asi mismo es 
!recuente que por ello sean asignadas dentro del roll secial 
masculino, 

Huy raramente se ha encontrado crisis perdedora de sal, cu94 
do ha ocurrido, se ha relacionado con la de!icir.ncia de me
til-oxidasa II en judios Iranies, 
NO CLASICA, Está condicionada al exceso de andr6genos, ao -
hay ambigÜedad de genitales y se manifiesta por virilizaci6n 
postnatal: adrenarquia precoz, pubertad desordenada, irregu
laridades mestrualea, acné, hirsutismo e infertilidad (3,12-
13), 

HALLAZGOS DE LAEORATOP.IO, 

CLASICA, Los niYeles séricos de 11-DOC y 11 desoxicortisol ~ 
aid como sus metabolitos urinarios se encuentra11 aarcsdaaeo
te eleYados, Sin embargo, el 11-deaoxicortisol no ea rutina
riamente analizado en suero. Las concentraciones urinarias • 
de los 18-hidroxiesteroides estan bajas o ausentes. 
Los niveles aéricoe de aAdrostendiona y testosterona (T) se 
encuentran elevados y la aldosterona y cortisol estarán au
sentes, La PRA estará baja y encontraremos hipokalemia, 

NO CLASICA, En estado basal no existen anormalidades bioqui
micas o estas son miniase. Sin embargo, al estimularles cea 
ACTB, encontraremos cantidades anormales de tetrahidrozicer
tisol( metabolito del desozicortieol ) en la orina. Unicaae! 
te el 50% de los pacientes excretaa tetrah1drode1oz1cortico~ 
terona ( metabolito urinario de el 11-DOC) bajo esa condi-·
ci6n , 
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Los pacientes heterocigotos obliglados 1ara la deficiencia -
de P450cll no han •ostrado anormalidades bioquillicas en con
diciones basales o después de ser estimuiados con ACTB (3,12 
y 13 ). 

GEN!TICA. 

A partir del aislamiento de una clona de DNA bovino, el DNA -
humano rue utilizado para demostrar que el gene estructural 
para la P450cll se encuentra presente en el genoma humano en 
una sola copia sobre el brazo largo del cromosoma 8. 
Sin embargo, en estudios recientes no han podido demostrarse 
mutaciones ( delecionea o desacomod8.lllientos) del gene P450c
ll en Ding11n paciente con deficiencia de P450cll. 
Debido a su localizaci6a y que por ende no se relaciona con 
el MBC, deben de' realizarse análisis de uniones para demos
trar la psrticipaci6n familiar como patron hereditario y utJ! 
lizarlo como abordaje para la decci6n de heterocigotoa y -
diagn6stico. Este an&lisis es conceptualmente sillilar al uso 
de antígenos de superficie leucocitarios (HLA ) como marcad!, 
res para la deficiencia de P450c21(2l-h1droxilasa). La de
tecci6n de los polimorfismos de la longitud en el fragmento 
pueden ser en el futuro los marcadores de delaciones que si

gan a la deficiencia de P~50cll.(l2,l3). 
DIAGNOSTICO PRENATAL. 
Este ha sido posible mediante las mediciones urinarias y en 
liquido amni6tico de tetrahidrox:icortisol. Aabos deben de 
ser aedidoa de u•a manera conjunta con deterllillaciones 1la•
máticas de androstendiona y tomando como referencia los Tal.5!, 

res normales de 17-0HP, ll-DOC y testosterona, disminuyendo 
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con ello la posibilidad de falsas positivas que generan las 
madrea heterocigotas, quiene• no tienen hijos afectados pero 
que elevan el tetrahidrozicortisol durante el primer trimes
tre del ecbaraze, actualmente ea el dnico recurso con el que 
se cuenta sin embargo en el futuro, los an6.lisis de DNA de -

las vellocidades corionicas podran ser utilizados (13). 
TRATAHU!ITO 

Consiste e:i substituir los requerimientoe fisiol6gicos de -
glucocorticoidos. Coa ello esperamos saprilllir el ezceao de -
andr6genos, Si la hipertensi6n no cede al manejo glucocorti
coide, debe iniciarse manejo médico, El trat!l!!liento quirúrg! 
co debe emplear~e on el PHF (3,12). 

TRATAMIENTO PRENATAL. 
La administraci6n de glucocorticoide (dezametasona) ha sido 
utilizada an gestantes do riezso para tratar de prevenir la 
Tir1lizaci6n de los tetoe femeninos afectados, Sin embargo, 
adn hace tal.ta más e:icperiencia para mostrar su valor (13), 

DEFICIOICU DE P450c2l ( 21 HIDROXILASA ) , 

La deficiencia de P450c2l constituye la forma más común de -
HIPE!<PLASIA SUPRARRENAL CONGENITA y por ello la más intensa• 
mente estudiada, 
La ¡1ctividad def'icient'e de P450c21 da como resultado uaa di.! 

arinuci6n en la bios!nteai• de cortisol 1 ea z/3 partea de -
loa casos aldoaterona, con d••Viaci6n de loa precursores al 
paso bloqueado hacia la via andr6genica, 
La bioe!nteais disminuida del cortisol generar& a nivel hip,2 
talámico CRF que estimulará en la h1p6tisis la producci6n de 
ACT!! que a su vez estimular& intermitentemente las glbdulas 
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suprarrenales, condicionando con ello su181perplae1a (2 13,ll 

>. 
INCIDENCIA. 

Actualmente se ha establecido que la deficiencia de P450c21 
e• tranSRitida como un razgo autoe6mico recesivo con afecta
ci6n igual en masculinos y femeninos. Se ~resenta en ap;ro:d.
•adamente el 90-95% de la totalidad de loe caeos con HSC. Su 
frecuencia varia de acuerdo a la prenentaci6n clin1ca: ella! 
ca y no cl6B1ca. 
FORMA CLASICA. La incidencia de esta variedad ha sido deter
minada mediante tasizaje neonatal y análisis de casos diag
nosticados, encontrando una frecuencia que varia de l en 
5000 a len 15000 nacidos vivos en la poblaci6n blanca. Sin -
embargo, su incidencia se incrementa en algunos grupos 6tni
coe como loe Esquimales !upick de Alaeka; ab1, diversos eatJ& 
dios han encontrado frecuencias que van de 1 en 232 a l ea -
280 nacidos vivos (1 1 21 11). 
FORMA NO CLASICA, La frecuencia del gene de la deficiencia -
de P450c21 tu6 del 19% entre los judioe Aabkenazi, 13.6% ea 
hispanos, 12.5% en :JUgoslavos y 5.8% en italianos, Ea otros 
caucásicos, el 41% de quienes tuvieróa ancestros anglosajo
nes la frecuencia del gene tu& de 3.2%. 
La frecuencia heterocigota tu6 la siguiente: 1/3 para loa -
judioe Aehkenazi 1 1/4 para loa hispanos, 1/5 para loe yugos
lavos, 1/9 para los italianos y l/14 para loe cauc661cos. 
La frecuencia en la enfermedad (homocigotos) tu& aei: 1/27 -
en loa Jud1os Aehkenazi 1 l/53 en loe hispanos, l/63 en loa -
;rugoslavoa 1 11333 en loe italianos y l/1000 para loe cauc'8! 
cae. (1 1 2 ). 
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CUADRO CLINICO, 

Existen dos formas de presentaci6n clínica: la cl&sica 1 la 
no clbica, 
FORMA CLASICA, Forma clínica olasificada de acuerdo a la ca
pacidad de las gllindulas lllprarrenalee para sintetizar ~dO,! 
terona: a) virilizante simple 1 b) perdedora de sal. 
VIRILlZ /JITE SIMPLE, Comprende· aproximada.mente 1/3 de la tot,! 
lidad clásica, El hallazgo más prominente de esta deficien
cia enzim&tica es la virilizaci6n, Aei, en el feto fe•enine, 
los genitales externos se •asculizan severa.mente debido al ~ 
exceso de andr6genos resultando en un PBF, El grado de aaa
culinizaci6n es variable, siendo en ocaciones tan severo que 
el cl!torie.se constituye en verdadero pene con uretra pene~ 
na, Loe masculinos no muestran anormalidades en 111 s genita
les, sin embargo cierto grado de alargamiento peneano ha si.

do notado. Ell ambos existe hiperpigmentaci6n debido al exce
so de ACTH, De no ser tratados desarrollaran una pseudo pu
bertad precoz, isoaexual en niftos y heterosexual en nidas; -
loe hallazgos cl!nicos incluyen: crecimiento somático rápido 

1 maduraci6n 6sea acelerada, cierre temprano de las epífisis 
y finalmente estatura corta, Otros signos de exceso de andrA 
genoe inclu1en acn6, hirsutismo, adrenarquia precoz, puber
tad desordenada, irregularidades mestruales e infertilidad, 
Liá,iiujeree pueden tener ovarios poliquisticoe. 
PERDEDORA DE SAL, comprende aprox1mada11ente 213 de la total! 
dad clásica, Aqui la eintesie de aldosterona se encuentra a
fectada, Se ha llamado perdedora de sal debido a que loe ba
jos llivelee de ladosterona reducen la reabsorci6n de sodio -
en el túbulo renal dando como resultado hiponatremia-hiperkj!. 
lemia, 



Eata variedad, si no es tratada puede resultar en choque hi· 

povol6mico y muerte dentro de las primeras semanas de vida. 
Esta situaci6n ocurre menos frecuente en femeninas debido a 
la presencia de genitales ambigÜoa al nacimiento, que obl1· 
gana.poner atenci6n en estos pacientes. Sin embargo en lo• 
masculinos no sucede as! y debemos de pensar en cata posibi· 
lidad en aquel paciente que se presente con náuseas, v6mitos 
, hipoton!a, deshidrataci6n, irritabilidad, diarrea y las CA 
racter1oticas electroliticas especificas, A este cuadro clí
nico comúnmente se le conoce como crisis perdedora de sal, 
Estos pacientes utren t11?1bién el exceso de andr6genos desde 
su vida fetal, por lo que no difieren absolutamente en nada 
de la Virilizante simple en ese sentido¡ es decir, los ha~ -
llazgos clínicos son aemejantea.(2,11). 
FORMA NO CLASICA. Es una presentaci6n clinica con extrema d!· 
versidad tenot!pica, por lo que ha requerido eubdivisi6n, ea 

decir existen dos formas de presentaci6n: inicio tlrdio ·~··· 
criptic·a. 

INICIO TARDIO. Ea una variedad con un espectro clínico que • 
habitualmente ae manifiesta por v1rilizaci6n posterior ai DA 
cimiento, pudiendo existir: adrenarquia precoz, edad 6sea • 
acelerada, crecimiento s6matico r&pido, con estatura pequefta 
final, hireutie110, acn6. irregularidades mestruales e inclu

so infertilidad en ambos sexos. 
Estos pacientes normales al nacimiento, pueden presentarse • 
en la nillez, peri o puberalmente con los e!~nos compatible• 
con exceso de androgenoa mencionados arriba. 
CRIPl'ICA. Son individuoa que no presentan sintomatologia • 

alguna y que solo manifiestan alteraciones al ser estiaula
dos con ACTB. 
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Dentro de una familia dada, estas dos variedades pueden •xi! 
tir en hijos quienes son bioquímica 1 genot!picBJ:1ente igua• 
les. As! mismo, existen pacientes con la variedad criptica -
que desarrollan sinto•as ( a menudo muy rlpido ) 1 al contr~ 

rio pacientes con la Tariedad de inicio t&rcli.o quienes pre
sentan mejoría espont&nea. 
A6n persiste incierto el por qu6 de la existencia de esta -
gran variedad fenot!pica, lo m&s probable es lo que sugiere 
Kutenn y colaboradores. Otros factores fuera del grado de -
mutaci6n genética y deficiencia enzimática y que resultan en 
la producci6n excesiva de andr6genos son: a) variabilidad en 
los requerioientos de cortisol entre los diferentes sujetos, 
causados por las diferiencias en el medio Bl!lbiente, b) las -
difereaciás·en la capacidad en la v!a biosintética suprarre
nal, incluyendo el metabolismo de la l70HP a andr6genos, 1 -

e) sensibilidad individual a andrógenos ( ejemolificado por 
el hirsutismo idiopatico en cara con niveles de andr6genos 
normales ) (l,2,3). 

GENFrICA. 

La hiperplasia suprarrenal congénita debida a deficiencia de 
P450c2l es heredada de una manera autos6mica reseciva, As! -
los padrea de un ni~o homocigoto (afec~ado) serán heterocig~ 
tos obligados, contribuyendo cada uno con un gene de la def'!. 
ciencia de P450c2l. 
El gene de la deficiencia de P450c2l ru6 identificado sobre 
el brazo corto del cromoso•a 6, en intima relaci6n con el -
complejo de histocompatibilidad mayor. 
El KBC comprende tres regiones especificas: reg16n clase I, 
reg16n clase II 1 reg16n clase III (Fig. 2 ). 
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Fig. No. 2. 
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Esquema de la reg16n III del complejo mayor d• --
histocompatibilidad. A la derecha muestra los --
genes de la P450c2l .AyB as! como C4.A 1 B. En el -
lado izquierdo : EL.A- .A,B,C, - DP,DQ, y finalmente 
la enzima ertirocitica gloxalasa I. 

Reforencia bibliogr&tica No. 3 pagina 7. 
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La clase I tiene ' regiones o loci denominados HLA-A,HLA-B, 
1 HLA-C. La clase II comprende HLA-DR. Y, finalmente, la -
Cl~se III que se encuentra localizada entre HLA-B y HLA-DR 7 
que coditica para el 4to, componente del complemento, el pr~ 
perdin B 7 para loe genes de la P450c21. ( C4A,P450c21A,C4B, 
P450c21B. Ae!, un individuo tiene la posibilidad.de portar 6 
alelos de HLA. A la un16n de un alela de cada regi6n mencio
nada se le denomina haplotipo; cada individuo porta dos ha• : 

plotipoe, uno heredado de la madre 1 otro del padre. Debido 
a esta relaci6n, la deficiencia de P450c21 es frecuentemente 
asociada con ant!genos específicos llLA o combinaciones da ~ 
t!genoa e haplotipoe) los cuales son identificados mediante 
electroforesis. 
Una vez que esta posibilidad de identificaci6r. fue abierta, 
la necesidad de clasificar las variedades cl!nicaa ee in1ci6 
de una manera conjunta, es decir, con determinaciones de bo,t 
monas y haplotipos espec!ficos, condici6n que posterioroenta 
rué lograda por algunos investigadores. 
Da esta manera pudieron identificarse haplotipos espec!ticos 
con una variedad dada: los baploti:oe encontrados en la va
riedad cl!sica fueron el l!LA·B•4?-DR7, HLA•Bw60 para la per
dedora de sal, el l!LA-B51 con la virilizante simple y al 
HLA-Bl4-DR1 para la variedad no cl!sica. As! tambi6n pudo 
identificarse que el haplotipo HLA-B8-DR' ea negativB111ante -
asociado con la deficiencia de P450c21. 
La frecuencia de estos haplotipos varia. Ell la forma perda -
dora de sal el haplotipo HLA-Bw4?-DR7 se ha reportado da un 

'º a 50% en diferentes estudios mientras qua el HLA-Bl4-DR1 
para la no clácica hasta en un 6?% (1,2,,,11,12,14). 
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Una vez que el gene para la P450c2l tue identificado en cDRA 
bovino ejemplos de DNA fueron extraidos de leucocitos obten! 
dos de personas normales y de pacientes con deficiencia de -
P450c21, quienes portaban el haplotipo especifico. HLA-B•47-
DR?. 
As!, median•e estos extendidos de DNA pudo identificarse que 
existen dos genes que codifican para la P450c2l, los cuales 
se encuentran localizados adyacentemente a los genes que co
difican ~ara el 4to. componente del complemento (C4A y C4B) 
as! como para el properdin B y que son transcritos en la mi.§ 

i:ia direcci6n y a los que se les ha denominado P450c21A y 

P450c21B, Ambos muestran una conservaci6n de secuencias de -
bases en las regiones de codificaci6n en el 98% Y el 95% de 
homología en los introns, Sin embargo, parece que la dele- ', 

ci6n en el par de bases 8 en el tercer exon hace diferente -
al gene de la P450c2lA del gene P450c21B. Esta diferiencia -
parece ser la causa de la modificaci6n de la síntesis de prg 
teinas que lo hace terminar coso un pseudogene. Fué as! co•o 
se ilentific6 al gne de la P450c21B como el 6Dico rgsponaa -
ble de las altera iones inherentes a este desorden. 
Posterior~ente, nuevos estudios de genética ~oleculnr utili
zando enzimas restrictivas permitieron identificcr mutacio-
nea de los genes P450c2l, as! como su concordancia con loa -
haplotipoa HLA: A-B-C-DR y con C4A y C4Bo 
Actual.mente, siguiendo con los estudios de restricci6n enzi
mética, en pacientes con HSC se ha encontrado que las muta
ciones corresponden a deleciones, conversiones y duplicaci2 
nea de los genes P450c21 y que identifican a las variedades 

clínicas de HSC , 
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As!, una deleci6n completa del gene P450c21A rue ligada a 4 
haplotipoa específicos de HLA pero no a HSC. (Fig.3 línea 2) 
Los pacientes homocigotos para la deleci6n del gene de la 
P450c21B invariablemente tendrau HSC variedad perdedora de -
sal ( F:l.g. 3 línea 5), 
Una conversi6n en las secuencias de bases del gene de la 
P450c21B a las secuencias de bases del gene P450c21A genera
r& en esos pacientes variedad perdedora de sal severa ( F.1.g, 
3 línea 6.). 
La duplicaci6n del gene de la P450c21A y del gene de C4A se 
identific6 como r:·sponsable de la HSC variedad no clásica. -
(Fig. 3 línea 4 ), 
Cada una de estas dP.leciones 1 conversiones y duplicaciones -
fueron identificadas con haplotipos especificos (1,2 1 3,11,12 
,14 ). 

DIAGNOSTICO. 

El recién nacido con genitales anbigÜoe es una urr,encia méd! 
ca y deben de iniciarse rápida~ente las investigaciones para 
el diagn6stico temprano, 
El probleMa ea estresante para los padres y por ello debe de 
darseles una cuidadosa explicaci6n de que va a hacerse para 
determinar el sexo del reci6n nacido y qu6 tanto va a tardar 
eeto. Eu este momento no debe de asignarse sexo. Ea importa! 
te hacer notar que la causa m&s común de genitales BlllbigÜoe 
ee la HSC y de estas la deficiencia de P450C21 la más fre
cuente. Por lo tanto, la mayoria de recién nacidos con geni
tales ambigúoa y aquellos"masculinoa"con criptorquidea bila
teral e hipospadias seran niftas portadoras de HSC por defi

ciencia de P450c21, 
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1':1g. 3 - BLA 1 su un16n a·mutaciones de P450c2l(2lOH). 

1.- Gene Normal P450c2l ( 210H ). 
2.- Delecion del gene C4A/2l0HA. 
3.- Delecion del gene 210HA/Cl¡B, 
4.- Duplicac16n del gene C4A/2l0HA. 
5.- Delecion del gene Cl¡B/ 210BB. 
6.- Con•ers1on del gene Cl¡B/210HB a Cl¡A/2l0RA. 

(referencia b1bliograf1ca Jo. 18 ) pag, 318. 
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Existen muchos auxiliares diagn6sticos para confirmar esta 
patolog!a, pero es suficiente contar con el cuadro clínico, 

la medici6n de 17-0BP y la determinación de cariotipo (en 
linfocitos de sangre perif~rica) para establecer el diagn6&
tico de certeza, Este puede ser logrado en 2 a 3 dias despu
és del nacimiento, ya que la mayoría de los hospitales de 
tercer nivel cuentan con los recursos neses&rion para ello, 
Es recomendable retrazar la toma de muestras cuando menos 24 
horas despu6s del nacimiento, para permitir la desaparici6n 
de-17-0HP producida por la placenta, Así mismo en pacientes 
críticamente enfermos, especialmente en prematuros las medi
ciones deben realizarse cuando el paciente se encuentre est.!! 
ble, 

En esta deficiencia enzimática encontraremos niveles bajos -
de cortisol y en la variedad perdedora de sal de aldosterona 
, Los niveles séricos de: progesterona, 17-0HP y andr6genos 
(andror.tendiona, DHEA 1 testosterona) así como sus metaboli
tos urinarios estnrán elevados en estado basal y posterior a 
la estimulaci6n con ACTH, Al menos 2/3 de loo pacientes con 
deficiencia de P45Qc2l son perdedores de sal, ellos típica
mente desarrollaran hiponatremia, hiperkalemia,· azoemia, 
acidosis met&bólica temprana, aumento en la excreci6n urina
ria de sodio y ocacionalmente hipoglucemia. La actiVidad de 
la ranina plasmática se encontrará incre~entada desde el n.!! 
cimiento, 
El diagnóstico prenatal en la variedad perdedora de sal pue

de realizarse aediante aedicionee de 17-0BP en liquido amni2 
tico, Sin embargo este debe ser completado mediante tipific.!! 

ciones de HLA cultivado de c6lulaa amn16t1cas y por análisis 
de DNA aislado de vellocidades corionicae. 
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La amniocentesis generalmente se recomienda realizar entre -
la semana 14 y 20 de gestaci6n y la toma do vellocidadea co
rionicas en la semana 10, Esto no impide la virilizaci6n de 
retos temeninos, por lo que se ha implantado la adm1niatra
ci6n de glucocorticoides a las madres gestantes de riezgo, 
Loa medicamentos utilizados a la techa son la dexametnsona y 
la hidrocortisona, aunque la primera ha mostrado mayor util! 
dad, Su admin1straci6n se inicia empíricamente a la quinta -
semana de gestaci6n a dosis de 0,5 a l mg.y se suspende 10 -
días antes de rAalizar la amniosentesis, reinstalandose cuan 
do se confirme que el feto es femenino ( 3,ll, 15,16,18, 20). 

TRATAMIENTO. 

MANEJO TEMPRANO. La crisis perdedora de sal en un lactante -
con HSC requiere tratamiento con soluci6n salina intravenosa 
, la cantidad_ debe ser calculada basados en el d6f1cit de ea 
dio y el grado de deshidratnci6n. La glucosa debe también 
ser infundida debido al riezgo de hipoglucemia, 
Se requiere utilizar mineralocorticoides de remplazo. El a
cetato de deaoxicorticosterona (DOCA) ea el mineralocortico! 
de a utilizarse, la dosis nesesaria ea de 1 a 2 mg dia por -
vía im, Cuando no se cuenta con este medicamento puede ini
ciarse la administraci6n de pivalato de desoxicorticoaterona 
(DOCE) al inicio de la crisis a dosis intramuscular de 12.5 -
a 25mg, 
Los glucocorticoides deben ser utilizados hasta tener reco~ 
lectadas muestras sanguíneas para el an&lisis de esteroides, 
El glucocorticoide de elecci6n es la hidrocortisona, la cual 
debe utilizarse a d6sis de reposici6n "tisiol6cica" desde el 
inicio, La dosis substitutiva va de 10 a 25mgM2SC por dia. 
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Y debe administrarse mediante infusion intravenosa continua 
El uso de dosis altas iniciales generalmente es inesesario 

Y puede producir efectos colaterales adversos en la tasa de 
crecimiento rápido del lactante. Si se usar&ll dosis altas -
durante la crisis, se recomienda incrementar la dosis f1sio-
16&tca de 3 a 10 veces de acuerdo a la severidad del cuadro. 
La hiperkalemia habitualmente se corrige al administrar el -
mineralocorticoide, pero si ~ata es severa teniendo manifes
taciones electrocardior,ráficas, requerirá manejo inmediato -
con &luconato de calcio, insulina, resinas de int~rcambio e~ 
t16nico e incluso diálisis peritoneal. 
Simultanea.mente a la crisis, debe de prestarse atenci6n a 
las intcrcurrencias existentes.( 3,4,18 ). 
TP.ATAMI::tlTO A LARGO PLAZO. El trat3111iento de la HSC debe pr,2 
piciar un crecimiento normal en la infancia 13 Diñes y el d,! 
sarrollo de una pubertad apropiada 1 más tard!Blllente la ad
quis1ci6n del potencial reproductivo del adulto. 
Estos objetivos deben ser alcanzados usando la mínima canti
dad de glucocorticoides nesesaria para suprimir el exceso de 
la producci6n de andr6&enos. Actualmente aún existe di!icul 
tad para lo~rar el adecuado equilibrio entre los andrógenos 
(que producen un crecimiento estatural rápido con maduraci6n 
6sea incrementada) y los glucocorticoides ( que inhiben el -
crecimiento normal si son utilizsdoe en cantidades excesivas. 
El patron de crecimiento final no varia importantemente en
tre las diversas variedades clínicas según ha sido reportado 

recientemente en al!uncs trabajos, sin embargo en aqu~lloa -. 
niños que reciben altas dosis de &lucocorticoides Y minera

locorticoides se vi6 afectado. 



Generalmente el glucocorticoide m&s aceptado durante la in
fancia, nifiez y pubertad ea la bidrocortisona, ea decir hsJ 
ta que el creciaiento estatural este casi com~leto. A par
tir de ah! el uso de dexametasona ha sido considerado aejor, 
Las dosis de hidrocortisona ya tue mencionada anteriormente, 
la v!a de adminiatraci6n usada es la oral con dosis reparti
das cada 6 hra, Alternativamente pueden usarse otros gluco
corticoides como la cortisona, prP.dnisona, metilprednisolona 
a donis equivalentes, tomando en cuenta su potencia relativa. 
El mineralocorticoide que idealmente debe utilizerse es la 9 
alta tludrocortiaons, la dosis diaria varia de o.v5mg a 0,2 
mg por día, v!a oral. Ocacionalmente se requiere adicionar -
sal en la leche a los lactantes, la dosis es de 2 a 3 gr re
partidos en los biberones del d!a. Alternativar.iente puede 
usarse el pivalato de desold.corticosterona (DOCE) a las do
nis ya mencionadae intramuscularmente cada 15 a 30 d!as. 
Como se mencionó anteriormente la detorminaci6n del sexo ge
nético es una urgencia y en cuanto se tenga la cont1rmac16n 
del cariotipo deben de ser informados los padrea sobre la -
patología, realizando reasignac16n sexual femenina en las D! 
ñas afoctadas. Posteriormente deben de darse varias sesiones 
de consejo gen6tico, 
Debido a lo estresante de la ambigÜedad de genitales para 
los padres, debe existir siempre soporte psicol6gico a la p~ 
reja para la aceptac16n del paciente y el alivio de las ten
siones que habitualmente aparecen en la familia, 
Este tambi~n es requerido en el paciente identificado tArd1~ 
amente al que ee le reasigna sexo. 

MANSIO QUIRURGICO, El ~redo variable de v1rilizaci6n de loa 
genitales externos en las femeninas ha sido enfatizado ante
riormente, es esencial que el lactente sea visto por un 



cirujano experimentado en las técnicas requeridas para la r! 
construcci6n de los genitales. Las variadas-técnicas usadas 
para la cli toroplasU.a '3' vag1noplll 7.U.a1 escapan a esta rev1-
si6n. Sin embargo, vale la pena mencionar que en la actuali
dad eld.ste la tendencia a realizar ambos procedimientos en -
edad temprana, má.icime si existe infecci6n urinaria recurren
te condicionada por la fusi6n labial y el seno urogenital 

(17,18,19,21). 

COMO DEBnms MONITORIZAR EL CO!!TROL. 

PARAM:E:l'ROS CLINICOS. El paciente portador de HSC deberá man
tenerse libre de crisis y con las enfermedades intercurren
tea propias de la infancia, además deoemos v1&ilar la veloc! 
dad de crecimiento y de la maduraci6n ésquelética, vigilancia 
de signos de hipercortisolismo y el ciclo mestrual de la mu
jer adolecente. 
PARAHEMIOS DE LABORATORIO. La med1ci6n de esteroides es útil 
para la nonitorizaci6n del paciente con HSC. La determinaci6n 
del nivel' sérico de 170HP es el índico más confiable, una B! 
d1ci6n Única y al azar de su concentraci6n no tiene la util1 
dad esperada, debido a que dicha hormona tiene un ritao cir
cadiano intr!nsico que puede ser influenciado por el estrés. 
Por lo tanto actualmente las mediciones plasmáticas y saliv~ 

les se realizan a las 8:00 hrs. El ritmo circadiano también 
puede valorarse su desaparici6n es un signo temprano. ·de so
bretrata.miento. 
La medici6n de los niveles séricos y-salivales de androsten
diona, son también utilizados como un marcador alternativo -
de control en la HSC. Durante la niftez es útil correlaciona~ 
la con la testosterona, ya que ambas hormonas guardan una -
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una correlacion constante entre si que se pierde en la pube,t 

tad. 
El indice aás sensible para el buen control llineralocortico! 
de en la RSC perdedora de sal es la PRA. Los electrolitoa no 
tienen la utilidad esperada. ( 15,18,22). 
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JIJSTIFICACION. 

La hiperplasia suprarrenal cong6nita por deficiencia de 
P450c2l (21-hidro:r:ilasa) ea el desorden autos6mico recesivo 
más !recuente. Ea la causa más común de pseudoherms!roditis
mo femenino y hasta 2/3 de los pacientes con la variedad 
clásica desarrollarán una crisis perdedora ·de.sal en las Pr! 
meras de vida, misma que pondrá en grave peligro la vida, sg 
bre todo en los pacientes masculinos, en quienes la ausencia 
de alteraciones en los genitales los bar& sasceptiblea de 
que el médico piense en otras posibilidades diagn6sticas co
mo castroenteritis o hipertrofia congénita de píloro antes -
que en hiperplasia suprarrenal cong6n1ta. 
Ell nuestro medio, aún en aquellos pacientes con cenitales B!! 

bigÜos, e:r:1ste un gran retrazo en el diacn6stico y tratamie!l 
to. Situaci6n que no se da en otros paises en donde 6stos se 
realizan desde el nacimiento e incluso prenatalmente, impi
diendo con ello crisis y asignaciones incorrectas de sexo. 
En base a estas situaciones, nuestro trabajo intenta hacer -
conciencia de que la hiperplasia suprarrenal congénita debe 
ser considerada como una urgencia médica y que al momento de 
observar la presencia de genitales ambigÜos en un reci~n na
cido o de un cuadro de desh1drataci6n hiponatremica con hiPS 

kalellia inexplicable, deba de iniciarse la búsqueda de esta 
patologÍa mediante determinaciones de. hormonas, cariotipo, -
electrol!tos y actividad plasmática de la renina. 
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OBJETIVO, 

Mostrar las caracteristicas clínicas 1 epidemiol6gicaa de 
la hiperplasia suprarrenal congenita Yariedad perdedora -
de sal.7 su correlacci6a con lo reportado por la literat! 
ra mundial, Aei milllllo sentar las bases para la realizacion 
de estudios prospectivos sobre este tema, 
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MATERIAL Y Mt'l'OIJOS. 

El siguiente estudio retrospectivo, o~servacional, descript1 
vo 1 longitudinal rut. realizado en el Hospital Regional 1'o.l 
del Centro Médico Nacional Noroeste del I.M.s.s. en el de
partamento de ~ndocrinologia Pediatrica, durante el periodo 
comprendido entre el lro. d.e marzo de 1987 al 30 de octubre 

de 1989. 
La muestra incluy6 a todos los pacientes con hiperplasia su
prarrenal congénita controlados en el ser'1cio. El periodo -
observacional fue variable de al¡;unos dias hasta 24 meses. 
A todos los pacientes se les realiz6 historia clínica por mi 
dico residente de 2do. aao en adiestramiento en pediatría 
médica. De ahi se tomaron los datos para llenar el cuestion~ 
rio referido en la siguiente pagina. 
En todos los pacientes tueron tomadas·~uestras saneuíneas p~ 
ra determinaciones de hormonas esteroideas como: cortisol, -
testosteronai as1 como sus ;>recursores: 17-hirlroxiprogesterJ!. 
na, dehidroepiandrosterona 1 androstendiona; también fueron 
solicitados electrolitos aliricos 1 cariotipo. 
En pacientes con sospecha de infscci6n esta fue confirmada -
mediante los exámeneA específicos tales como: liquido cefal.!!. 
rraquideo en sospecha de neuroin!ecci6n o coprocult1vo-am1ba 
en fresco en diarrea etc. En los pacientes con hiperkal"emia 
superior a 7 mEq./dl rué realizado electrocard1o~r8Jla para -
vigilar alteraciones del ritmo cardiaco; en ningún paciente 
rué nesesario tratamiento para esta complicación tuera de -
loa mineralocorticoidea. 
El metodo estadístico ruli el propio para un estado descrip• 
tivo: porcentajes,mediaa 1 rangos. 
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CUESTIONARIO, 

lombre del paciente •••••••••••••••••••••••••••••••••••••• 
Lugar de origen •••••••••••••••••••••••••••••••••••••••r•• 

All'l'ECEDEN'l'ES FAMILIARES. 
1.-·Fudliar afectado • Si 
2..- Endogamia Si 

J.- Cosanguill.idad Si 
EMBARAZO. 
'1'6rmino . . . . . . . . . . . . . . . Si 

Pret6rmino ••••••••••••Si 
Amenaza de aborto ••••• Si 

......... 

......... 

......... 

No 
No 
No 

No 
No 
No 

. ......... . ........ 

.......... 

Amenaza de parto prematuro ••• Si ••••• No ••••••• 
E:rposici6n a substancias androgénicas,,, Si ••••• No •••••• 

Tumorac16n materna ••••• 51 ••••••••• No ••••••••• 
Infecciones sistémicas durante el embarazo,, Si •••• No •••• 
PARTO, 
Eut6cico • •••,,.,, •. , •• Si No 

Diat6cico •••••••••••••Si No 
Causa de la distocia ••••••• , .............................. . 

Astixi'a perinatal ••••• Si ••••••••• No ••••••••• 
Leve ....... . 

Modera.da ••••• 

Severa•••••• 
Peso al nacimiento ••••••••• Talla al nacimiento •••••••••• 
Claaificaci6n de acuerdo al peso: 
adecuado para la edad gestacional 
pequefio para la edad gestacional 
grande para la edad gestacional 



Asignanaci6n de sexo al nacim1ento, 

Masculino •••••••••• Femenino •••••••••• 
Sexo genLtico. 
Masculino Femenino •••••••••• 
Preoencia de genitales amb1gÜos ••••• Si •••••• lo •••••• 
Fecha de llacimiento ....................... , ........... .. 
Inicio de la sintomatologia 

CUADRO CLIN!CO, 

Rechazo al alimento Si 
Nliuseas ················ Si 

V6mitos ················ Si 
Deshidrataci6n . . . . . . . . . Si 
Hipotonia .............. Si 
Irritabilidad . . . . . . . . . . Si 
Diarrea ••.............• Si 
Succi6n débil ·········· Si 

•·······• No ......... 
......... !lo ......... 
. . . . . . . . . No ......... . . . . . . . . . No .•..•...• 
········· !lo ......... 
.......•. No •.....•.. 
•.•.•...• No •..•....• 
•··•··•·· No .•••..... 

Otros•••••••••••••••••·•••••••••••••••••••••••••• 

HOSPITALIZ ACION, 
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Requirio hosp1talizaci6n inicial Si No ••••••••• 
Requirio manejo en terapia intensiva, Si 
La caU33 rué crisis •••• Si ••••••••• No 
DIAGllOSrICO, 

17-hidroxiprogesterona 
Dehidroepiandrosterona 
And.rostendiona •••••..•••...•.••••••• 

Testosterona•••••••••••••••••••••••• 

Cort1sol •••••••••••••••••••••••••••• 

No ••••••••• 



Actividad de renina plasmática •••••••••••• 

Electrolitos s6ricoa •••••••••••••••••••••• 
Na 
1t 

CAJIIOTIPO • 46n .• • • • • . . . . 1t6X1 • • •••• • • • 
TllATA!UOOO. 

Inicial •••••• Soluciones iso-osmolares ••••••••••••••••• 
116.mero de dias •••••••• , •••••••••••••••••• 

Glucocorticoidea ••••••••••••••••••••••••• 
Mineralocorticoidea •••••••••••••••••••••• 

Tárdio ••••••• Glucocorticoides ••••••••••••••••••••••••• 
Mineralocorticoides 

Control. cada 2 meses. 

Crisis •••••• Si 
Intecci611 ... Si' ......... 

No 

!fo 

Tipo de intecc16n ...................................... . 
Incre10ento de dosis ...... S! ....... No ........ tiempo , • 

Peso••••••••• Talla••••••• Superficie corporal••••••• 
Datos clinicos de sobretratalliento •••••••••••••••••••••• 

ltz para edad 6sea ••••••••• , , •••••••••••••••••.•• , •••••• , 
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RESULTADOS. 

Nuestro estudio comprendi6 a 12 pacientes, todos provenien
tes de los estados de Sinaloa y Sonora. 
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7 pacientes (58.3%) ven!an del estado de S1naloa 1 loe 5 re~ 
tantee (41.6% ) del estado de Sonora. (Cuadro No. l ). 

El an&lisis de.los pacientes del.estado.de Sinaloa mostr6 -
que 4 pacientes (5?.1%) tueron enriados de Loa Mocbia, 2 -
(28.5%) de Guasave y solo 1 (14.2%) de El Fuerte. (Gráfica 
No. 1 ). 
La distribuci6n de los pacientes del estado de Sonora tue la 
si~iente: 2 pacientes (40%) tueron originarios del aunici
pio de Cajeme, 1 (20%) de Guaymas, l (20%) de Hermosillo 1 -

l ( 20%) de Ilegales. ( Gráfica No. 2 l 

ANTECEDENTES HEREDO-FAMILIARES. 

Ell 5 pacientes (41.6%) hubo un familiar afectado, en 3 (25%) 
endogamia y en l (8.3%)cosan8'llinidad. (Gráfica No. 3). 

DiBARAZO. 

En 11 (91.6%) tue a término y un paciente (8.3%) tu6 prema~ 
ro, siendo este gemelar '· -·· · 1

·1 • :1, 
NingÚn embarazo estubo expuesto a substancias andrógSnicas, -
ni hubo antecedentes de tumoraci6n materna productora de an
dr6genos. Asi mismo no hubo a!ecci6n sist6mica durante el • 
mismo. 
En 3 embarazos (25%) hubo'aaenaza de aborto y en 2 (16%) 
ex1sti6 amenaza de parto prematuro ( Gráfica No. 4 ). 



PARTO. 

En 10 casos (83%) fue eut6cico, en 2 (16.3%) rue dist6cico 
y la causa de la distocia ru6 desproporci6n cefalo-pelvica 
y parto prolongado respectivalllente.( Cuadro No. 3 ). 
El 100% de los partos tuvo atenc16n intrahospitalaria. 
No hubo as!ix:l.a per1natal en paciente alguno. 

PESO AL NACIMIENTO. 

El peso al nacimiento mostr6 una media de 3.670 con un ran
go que vari6 de l.700 a 4.800 Kgs •. 
E!t 7 pacientes (58.3%)presentaron peso adecuado para la edad 
gestacional, 4 (33.3%) !ueron grandes para la edad geGtacio
nal y 1 (8.3%) !ué pequefio para la edad gestacional, ~ste -
último fue prematuro y gemelo. ( Grárica llo • .5 ). 

TALLA AL llACIMIEllTO. 

Fué documentada en un solo paciente (8.3%) Giendo esta de .50 
c111. 

ASIGll/iCIOll DE SEXO. 

6 pacientes (.50%) recibieron al nacimiento la asi~nación al 
sexo masculino y los otros 6 (,50%) asignac16n al sexo temen! 
no. 
Debemos de mencionar que de 9 pacientes con sexo gen6tico tg 
111enino, 3 pacientes (33,3%) fueron asignados erróneamente -
masculinos (Orát1ca No 6, ). 
SEXO GtllE'l'ICO Y EXPP.ESION FE?IOTIPICA. 

Un cariotipo 46xz rue encontrado en 9 pacientes (7.5%) 7 un 
46sy en los otros 3 pacientes ( 2.5% ), 
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Los 9 pncientes geneticamente femeninos mostraron genitales 
acbigÜos, los cuales variaron poco en el erado de viriliza
ci6n. Todas tenian un crecimiento de clitoris el cual en a!
gunas secejaba un pene, tenian un orificio de desembocadura 
de un probable seno urogenital, as! como una !Ua16n labio-· 
escrotal casi completa con escrotalizaci6n de los labios m.11. 
yores en la mayoria. 
Ningún paciente masculino present6 macrogenitosoirda y solo 
llamo la atenci6n la hiperpigmentaci6n en 2 de ellos. 

INICIO DE LA SillTOMJ.TOLOGIA. 

El inicio de la sintomatologia mostr6 una media de 19 dias,
con un rango que vari6 de 3 a 50 dias. 
El cuadro clínico encontrado consistio en: v6mitos, náuseas, 
deshidrataci6n, hipotonia, irritabilidad, diarrea, rechazo -
al alimento y crisis convulsivas en los porcentajes mostra
dos en la gráfica No. 7. 

ROSPITALIZ ACION. 

El 100% requirieron hospitalizaci6n, 7 pacientes (58%) reqlJ! 
rieron manejo en terapia intensiva por estado critico, de 6J 
tos, 3 pacientes (48.2%) presentaron paro cardiaorespirato
rio reversible. 
Es de mencionar que todos los pacientes masculinos requirie~ 
ron manejo en terapia intensiva inicialmente e ingresaron a 
dicho servicio sin la sospecha clinica de RSC ( Gr&!ica No.8 
Cuadro No. 4 ) • 
EDAD AL DIAGllOSTICO. 

La edad al d1agn6stico tuvo una media de 52 dias cuando se -
analizaron a todos los pacientes (100%). 
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Esta se redujo a 48 dias cuando se analizaron a los portado• 

res de genitales ambigÜos y se increment6 a 58 dias en los -

que no mostraron esta caracteristica ( masculinos), 

DIAGHOSTICO, 

Este rué determinado medil1.!lte la medici6n de los niveles san 
quineos de l70HP, cortisol, teGtosterona, androstendiona y -

DREA, 

MencionareBos los valores de referencia dados por el labora
torio, 

17-hidroxiprogesterona 0,5 a 2 ng/1:11, 

Cortisol ••••••••••••••••••••••••• 50 a 250 ng/ml, 

Testosterona ••••••••••·•••••·•••• 0,2 a 0,7 ng/ml, 

Androatendiona ••••••••••••••••••• 0,5 a 2 ng/ml, 

DHEA ............................ . l a 2 ng/ml, 

La 17-0HP mostr6 una media de 12.7 ng/ml con un rango que • 
vario de 1.4 a 22,8, Debemos considerar que el nivel bajo 

fué en un paciente que tenia manejo previo con Glucocorticoi 
de, pero que posteriormente fue confirmado un nivel alto de 
esta hormona. 

El cortinal mor.tr6 una media de 64.4 ng/ml teniendo un rango 
entre 53 y 100 ng/ml, 

La testosterona mostr6 una media de 3,27ng/ml, .con un rango 
que vario de 0,8 a lOng/111, 

La androstendiona mostr6 una media de l,4lng/ml con un rango 
que vario de 0,9 a 2,7 ng/ml, 

La DREA mostr6 una media de 1.46 ng/ml con un rango que ru6 
de 0,6 a 2.1 ng/ml, 



TRATAHIENTO, 
Fue dividido en inicial y tardío, 
Inicial. 
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El 100% de los pacientes requiri6 manejo con soluciones intr~ 
venosas iso-osmolares de acuerdo al grado de desbidrataci6n -
l!lostrado, 
El glucocorticoide utilizado rue el succinato de hidrocortiB2 
na en una dosis de 200 a 400 ag por M2SC en in!usi6n intrave
nosa continua, misma que tu6 reduciéndose paulatin3mente en -
un 50% diario hasta alcanzar una dosis de sost~n que mostr6 -
una media de 32.Bmg, variando en un rango de 24 a 42 mgM2SC 
por d!a, 

El manejo inicial con mineralocorticoides rué en el 100% a • 

base de DOCE intramuscular a dosis de 25 mg al diagn6stico, 
Tardío. 
La dosis media de glucocorticoides tué de 27,49~g /l-!2SC/dia, 
con un rango que vario de 23 a 3? cg/l-!2SC/dia. 
En 11 pacientes el DOCE fue adminiGtrado a la dosis de 25mg 
y en l paciente a 50mg. El intervalo entre las dosis tuvo una 
cedia de 14 dias con un rango de 12 a 21 dias, 
Dentro de los primeros 3 meses de tratamiento observamos da

. tos de hipercortisolismo en el 50% de los pacientes, el cual 
estuvo manifestado por: acn6, cara de luna llena, rubicundez 
racial, pseudo-obesidad, etc, 

El 100% presentaron crisis suprarrenal al menos.una vez dur~n 
te el 'eriodo ~e observaci6n. Asi l!lismo, todos tuvieron al m! 
nos una intercurrenda predominando las infecciones de viaa 
respiratorias altas y las afecciones rlirmicas, 
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LUGAR DE PROCEDE!ICIA, n-12 • 

Estado No. Pacientes Porcentaje 

Sinaloa 7 .58.3% 

Sonora 5 41.6% 

Total 12 100% 

Referencia. Expedientes, Cuadro No, l 
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Referencia. Expedientes Gráfica No 1 
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PARTO n-lZ 

TIPO NUMERO PORCDITAJE 

Eut6cico 10 83.3% 

Diat6cico 2 16.6% 

Total 12 100.0% 

Referencia. Expediente Cuadro No.3 

1+7 



PESO AL NACIMI!i:NTO n- 12 

100% X de 3.670 con un rango que 

90% de 1.700 a 4.800 Kga. 

80% 

70% 
60% A 

50% 
40% B 

30% 
58.3% ·20% 

10% 33.3% e 

Referencia. Expedientes, Gdr.1.ca !lo 

100% 
90% 
80% 
70% 
60% 

50% 
40% 
30% 
20% 
10% 

A, Peso adecuado para edad gestacional 
B, Peso grande para edad gestacional 
C, Peso bajo para edad geetacional 

SEXO n- 12 

A, Masculinos asi&nados 

B, Feceninos asignados A' 
c. Fenotipo -AG -

A B 

50% 75% 
B' 

25% 

e 

48 

vario 

5. 

Referencia, Expedientes Gráfica No. 6 

g ,- Masculinos 46:Q' A1 F~:neninoe 46u 



100% 
90% 
80% 
70% 
60% 
50%. 
40% 
30% 
20% 
10% 

INICIO DE LA SINTOMATOLOGIA n-12 

La 'f fue de 19 dias con un rango que fue de 3 a 53 
di as, 

A 

100% 
B 

75% 

Referencia, Expediente 

N6usea 

A: V6mito 
Deshidrataci6n 
Ripotonia 

Bs Irritabilidad 
l>iarrea 

C: Rechazo al alimento 

D: Crisis convulsivas, 

e 

Gdrica No,7 

49 



ROSPITALlZ ACIOJf n- 12 
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TERAPIA I!ITDiSIVA DE ACUEP.DO A SEXO n-7 

SEXO NUMERO PORCENTAJE 

FmENI?IO 4 57.1% 

IUSCULINO 3 42.8% 

TOTAL 7 100.0% 

Referencia. Expediente Cuadro No,1+ 
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DIAGNOSTICO. n- 12 La edad media al diagn6stico 

fue de 52 dias 
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DISCUCIO?I. 

La hiperplasia suprarrenal congénita debida a deficiencia de 
P450c21 (21-hidroxilasa) corresponde a la mayoría de los ca
sos de hiperplasia suprarrenal cong6nita (Z,3112), Su inci
dencia se incrementa en re¡p.ones especiticas y en la varie
dad no clásica (l,2,3,12), Nuestro trabajo muestra el predo
minio de esta enfermedad en el area de Los Mochis, Guasave 

1 El Fuerte en el estado de Sinaloa, 
Su patron hereditario, autos6mico recesivo, genera una afec
taci6n igual en masculinos y en femeninos (2,ll,18). En este 
trabajo observamos un incre=ento en la relaci6n femenino/ -
masculino 3/1, quizá condicionado por lo pequefto de la mues
tra o debido a que aún no so~os capaces de dia~nosticar hi
perplasia suprarrenal congénita en el sexo masculino. 
213 de la variedad clásica son perdedores de sal (2,3,11. 
18), Nuestro trabajo solo incluy6 pacientes con esta varie
dad clínica. 
El embarazo y el parto no sufren consecuencias negativas lo 
mismo puede decirse de~ peso y la talla.al nacimiento. NUB,!!· 

tro trabajo no mostr6 variaciones en cuanto a este respecto. 
El cuadro clínico está dado generalmente por nAuseas, v6mi
tos, deshidratación, hipotonia, irritabilidad, diarrea, pseg 
dohermatroditismo femenino as! como hiperp1gmentaci6n (Z,3 -
11,18 ). En nuestros pacientes no hubo variabilidad en el -
cuadro clínico en relaci6n a lo reportado por la literatura. 
El inicio de la sintomatologia en la variedad perdedora de -
sal generalmente ocurre en las primeras semanas de vida (2,3 
12,18), 
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Nuestro trabajo mostr6 una media de 19 diaa la cual muestra 
semejanza con lo reportado por la literatura, 
El diagn6stico generalmente se confirma en pocos dias en loa 
portadores de genitales ambigÜos, y generalmente al mes en -
quienes no loa portan (17 118,19), Nuestros pacientes fueron 
diagnosticarlos aproximadamente a los 52 dias disminuyendo a 
47 cuando hubo la presencia de genitales ambiguos pero incr~ 
mentandose hasta 57 en quienes no los tuvieron, Con esto con 
firmamos nuestra dificultad para diagnosticar a estos pacien 
tes a pesar de que son portadores de genitales ambigÜoa al 
nacimiento. En los casos en que la sospecha diagnoGtica fue 
realizado al nacimiento, las indicaciones médicas no fueron -
precisas, por lo que al~unos pacientes llegaron en crisis a 
nuestro hos~ital, 
Existen muchos auxiliares diagnóaticos para confirmar esta -
patolog!a(l5,16,18,Z0,22), Pero es suficiente contar con el 
cuadro clínico, la medici6n de 17-0HP y la determinaci6n de 
cariotipo para establecer el d1agn6st1co de certeza, Esto -
puede ser logrado en 2 a 3 dias después del nacimiento(l8). 
Es recomendable retrazar la toma de muestra cuando menos Z4 
horas de=pués del nacimiento y en los pacientes críticamente 
enfermos hasta que se encuentren estables, En nuestro medio 
contamos con los recursos mencionados anteriormente, sin em
bargo, todavía no tenemos loe resultados con la prontitud e~ 
pereda, Por ejemplo los resultados de 17..0HP loa obtenemos a 
los 10 dias y el cariotipo en a. 
En nuestro trabajo la prueba más sensible para el diagn6stico 
fue la 17-0RP, la cual se encontr6 elevada en el 100% de to
dos los pacientes, 
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La testosterona fue el único andr6geno que se correlaeion6' 

con el diagnóstico. Sin embargo las determinaciones de cor

tisol, DHEA y androstendiona no mostraron alteraciones sig

nificativas, quiz6 esto condicionado por mala técnica en la 

toma de la muestra o por valores de referencia no estanda

rizados para nifios de ~l laboratorio. 

En la actualidad la ACTH, a pesar de su utilidad te6rica -

para el diaen6stico-de esta enfermedad aún en centros de in

vestigaci6n muy especializados no se loera ese objetivo por 

lo dificil' de su t:.cnica de medici6n. !losotros no nos esca

pamos a e~to y por ello no determinamos esta hormona en fo! 

ma rutinaria. Lo mismo sucede con la determinaci6n de la a~ 

tividad plasmática de la renina en este lugar. 

Los electrolitos séricos en la crisis muestran un patrón -

de hipcrkalemia-hiponatremia ( 18,3,ll ). Nosotros encontr~ 

mos esa alteraci6n en el 100% de nuestros pacientes. 

Diversos autores reportan útil para el tratamiento substit~ 

tivo con glucocorticoides a la hidrocortisona en dosis que -

varian de 10-25 mgM2SC/d!a (18) El consenso actual es utili

zar dichas dosis (!isiol6gicas) aún durante la crisis supra

rrenal (18) aunque otros (4) recomiendan incrementar la do

sis fisiológica de 3 a 10 veces si la criRis es severa. El 
principal argumento en contra de la administraci6n de 3ltas 

dosis de glucocorticoidee a los lactantes, es el gran impas 

to negativo que estos medicamentos pueden tener sobre la t~ 

sa de crecimiento (18). Todos nuestros pacientee recibierÓn 

hidrocortisona en dosis muy superiores a lae mencionadas orri 

ba para el manejo de la crisis suprarrenal, si bien en for

ma transitoria. Aunque, nos encontramos con que la dosis de 

mantenimiento también tue en promedio levemente superior a 

lo recomendado. 
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Estos hallaz~os no dejan de alarmarnos, máxime que en un al

to porcentaje de nuestros pacientes hubo si¡;nos de hipercor

tisolismo dentro de los primeros tres meses de iniciado el -

tratamiento. Motivo de un estudio posterior debe ser las po

sibles repercuciones en la tasa de crecimiento. 

Debemos de aclarar que por el hecho de no existir hidrocort1 

sona oral disponible en nuestro pais, estru:ios utilizando la 

prodnisona tabletas de 5mg, haciendo los ajustes nesesarios 

para dar las dosis equivalentes de hidrocortisona. Conside

ramos la potencia relativa de 1/4 • 

En otroo lugares el minernlocorticoide utilizado es el 9 al

fa fludrocortisona ( 31 18 ). Sin embargo en nuestro pais no 

se encuentra disponible ~n forma comercial, solamente uno -

de nuestroc pacientes se encuentra con eete mineralocortico! 

de. El DOCE es recomendado como uso alternativo (18). Sin 

embargo en nuestro pais es el que se encuentra disponible 

por lo tanto el utilizado en los 11 restantes pacientes, sin 

embargo hemos observado que el intervo.lo entre las dosis es 

mucho más corto que el reportado por la literatura, 

Un estudio posterior debe mostrarnos la diferiencia de es

tos dos minero.locorticoides, 

Actualmente el manejo quirúr~co de clitoropla0 tia se ha - , 

realizado en 3 de nuestras pacientes femeninas con buenos r~ 

sultados, en una de ellas fue realizado en forma conjunta 

con vaginoplaatia. 
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