Archivos Dominicanos de Pediatria y Adolescencia (ADOPA)
Vol. 2, No. 2, 2024 - mayo-agosto

ISSN (impreso): 2960-754X ¢ ISSN (en linea): 2960-7582

DOI: https://doi.org/10.58994/adopa.v2i2.42

Hiperplasia suprarrenal congénita,
a proposito de un caso

Congenital adrenal hyperplasia
a case report

Sandra Morales' « Heyli Diaz? « Camila Guzman?

Coémo citar: Morales Castillo S, Diaz H, Guzman C. Hiperplasia suprarrenal congénita, a propoésito
de un caso. ADOPA. 2024;2(2):83-90. Disponible en: https://adopa.pediatriadominicana.org/index.
php/adopa/article/view/42

Resumen

Introduccién: la hiperplasia suprarrenal congénita es un grupo de trastornos genéticos,
caracterizado por la sintesis inadecuada de cortisol, aldosterona o ambos. Las presentaciones
mas frecuentes son la deficiencia de 21-hidroxilasa y la deficiencia de 11-beta-hidroxilasa, por
su bloqueo enzimatico, estas conducen a un exceso de androgenos, causando una virilizacion
excesiva de los genitales.

Presentacion de caso: paciente masculino de 4 afios y 11 meses de edad, referido a consulta
de endocrinologia pediatrica por presentar adrenarquia precoz y macropene, se le da el
diagnostico de hiperplasia suprarrenal congénita y se inicia tratamiento con prednisolona
debido a limitacion de adquisicion de hidrocortisona.

Conclusiones: se diagnostica al paciente con hiperplasia suprarrenal congénita. Se debe
realizar una buena practica de pediatria y puericultura para favorecer la deteccion temprana
y asi evitar complicaciones a futuro. Orientar a los padres/tutores sobre los hallazgos tipicos
en el desarrollo de la poblacion pediatrica e incluir el tamizaje neonatal como prueba a
nivel nacional.
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Abstract

Introduction: congenital adrenal hyperplasia is a group of genetic disorders, characterized
by inadequate synthesis of cortisol, aldosterone or both. The most frequent presentations are
21-hydroxylase deficiency and 11-beta-hydroxylase deficiency, due to their enzymatic bloc-
kage, these lead to an excess of androgens, causing excessive virilization of the genitals.

Case presentation: male patient, 4 years and 11 months old, referred to a pediatric endocrino-
logy clinic due to premature adrenarche and macropenis, diagnosed with congenital adrenal
hyperplasia and treated with prednisolone due to a regional hydrocortisone shortage.

Conclusions: the patient was diagnosed with congenital adrenal hyperplasia. Good pedia-
tric and childcare practice must be carried out to promote early detection and thus avoid
future complications. Guide parents/guardians about typical findings in the development of
the pediatric population and include neonatal screening as a national test.

Keywords: case report; congenital adrenal hyperplasia; premature adrenarche; macropenis,
virilization.
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Introduccion

La hiperplasia suprarrenal congénita son todos los trastornos hereditarios de
tipo autosomicos recesivos que afectan la esteroidogénesis suprarrenal del
cortisol. En funcién del déficit enzimatico se conocen siete formas clinicas
de hiperplasia suprarrenal congénita’ ?. La deficiencia de 21-hidroxilasa causa el
90 % de los casos de hiperplasia suprarrenal congénita. La incidencia varia
de 1/10.000 a 1/15.000 nacidos vivos. La gravedad de la enfermedad depende de
la mutacion CYP21A2 en el brazo corto del cromosoma 6 especificamente y el
grado de deficiencia de la enzima? *. En el déficit clasico, se produce un defecto
grave de cortisol y aldosterona (insuficiencia suprarrenal) y un hiperandroge-
nismo (virilizacion de la mujer afecta); en el déficit no clasico, la sintomatologia
secundaria al hiperandrogenismo aparece en la infancia o adolescencia, o puede
ser oligosintomaticas. El déficit clasico de 21-hidroxilasa se puede detectar por
el cribado neonatal, una prueba que se basa en una puncion en el talon en las
primeras 48 horas de vida, la muestra es analizada para detectar un extenso
numero de enfermedades genéticas. El tratamiento se basa en el uso de gluco-
corticoides y mineralocorticoides y en el apoyo psicologico’ * .

Descripcion del caso

Paciente masculino de 4 afios y 11 meses de edad que llega a la consulta de endo-
crinologia pediatrica por referencia de pediatria a causa de macropene y adre-
narquia precoz. La madre comenta que antes de ser referido a la consulta de
endocrinologia no evidenciaba en el nifio ningin hallazgo anormal, debido a
que entendia que el paciente presentaba un tamafno de pene normal, ya que,
segun la ella, el padre es macropene. No es hasta que deciden cambiar de pedia-
tra a la edad de 4 afos, que la misma sefiala el tamano anormal peniano. Como
antecedentes personales se refiere un embarazo estable, logr6 todos los hitos de
la infancia a tiempo, antecedentes heredofamiliares negados y la madre refiere
una menarquia a los 12 afios. No se le realiz6 tamizaje neonatal al nacer.

En el examen fisico se evidencia Tanner mamario 1, vello pibico Tanner 2, el
volumen testicular de 3 ml y tamafo peniano de 11 cm. Con estos datos se le da
diagnostico presuntivo de adrenarquia precoz y macropene y se le indican estu-
dios. El paciente lleg6 con analiticas (21/08/2023) y una radiografia de mano
izquierda que arroj6 una edad 6sea de 13 afios.
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Figura 1. Radiografia de mano izquierda, atencion edad ésea (13 afios)

Fuente: foto del expediente, tomada con autorizacion de la madre, Instituto Regional Materno
Infantil y Especialidades Médicas.

Figura 2. Pene del paciente (4 afios y 11 meses)

Fuente: foto del expediente, tomada con autorizacion de la madre, Instituto Regional Materno
Infantil y Especialidades Médicas.
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Fue referido a emergencia, donde se le dio tratamiento con hidrocortisona

para estabilizar el cuadro. Luego se le dio seguimiento con los electrolitos
(20/09/2023), con esos resultados, mas los revisados anteriormente, se le da el
diagnostico definitivo de Hiperplasia Suprarrenal Congénita y se inici6 la inter-

vencion terapéutica con prednisolona 15 mg, 1.5 mL diarios, debido a una limita-

cion de adquisicion de hidrocorstisona. Al indicar el medicamento se le explico

ala madre detenidamente como debia administrar el mismo, sin embargo, hubo

una administracion errénea por parte de esta, pues le estaba suministrando

3 mL diarios al paciente, razon por la cual, este acudio6 en diciembre a la consulta

de seguimiento con resultados de laboratorio que arrojaban un eje hipota-

lamico-hipofisario suprimido en su totalidad, mostrando efectos secundarios

como fatiga, anorexia, pérdida de peso, entre otros sintomas sistémicos. Se

le reajustaron los valores y se le volvio a explicar el tratamiento a la madre.

Se refiri6 a genética para clasificar tipo de hiperplasia suprarrenal congénita y se

traslado paciente a sistema nacional para inclusion en el programa Promepsal

con el fin de facilitarle la administracion de hidrocortisona.

Tabla 1. Laboratorios

Tipo Valor del Paciente Valor estandar Unidad
21-08-2023

17-Hidroxiprogesterona 192.40 0.05-2.35 ng/mL
ACTH 436 9.00-55.00 ng/mL
Cortisol basal 5.36 5.27-22.45 pg/dL
DHEA-SO4 168.51 0.00-88.60 pg/dL
Glucosa 96.5 65.00-99.00 mg/dL
Hbal1C 5.5 4.0-6.0 %

T4 libre 1.19 0.86-1.40 ng/dL
Testosterona Total 103.94 0.00-10.50 ng/dL
TSH 6.799 0.670-4.160 miU/mL
20-09-2023

Cloro sérico 102.9 97.00-107.00 mEq/L
co2 25 16.00-25.00 mEq/L
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Tipo Valor del Paciente Valor estandar Unidad
Potasio sérico 5.03 3.30-4.70 mEq/L
Sodio sérico 135.3 132.00-141.00 mEqg/L
19-12-2023

ACTH 110.00 9.00-55.00 mEq/L
Cortisol basal 3.85 5.27 -22.45 pg/dL
DHEA-S04 178.46 0.00 - 88.60 pg/dL
Glucosa 90.70 65.00 - 99.00 mg/dL
17-hidroxiprogesterona 114.80 0.05-2.35 ng/mL

Fuente: Laboratorio Referencia, resultados usados con la autorizacion de la madre.

Discusion

Segin el CDC, mas de 13 mil recién nacidos al afio se identifican con condicio-
nes como fibrosis quistica, anemia falciforme y otras condiciones metabdlicas
y endocrinas a través del programa de tamizaje neonatal, ofreciendo a estos
recién nacidos tratamiento especializado que previene una discapacidad a largo
plazo o hastala muerte®*. Sin embargo, en la actualidad, un programa como este
no existe en la Reptblica Dominicana, lo cual retrasa el diagnostico de patolo-
gias congénitas, entre ellas, la hiperplasia suprarrenal congénita, como el caso
en discusion, ya que este cuadro pudo haber sido prevenido con un diagnostico
temprano. No obstante, el tamizaje neonatal es solo una de las herramientas
con las que se pudo haber hecho. Una manera mas rentable y beneficiosa es
una buena puericultura, ofreciendo un examen fisico largo y detallado durante
el desarrollo del paciente, en cual se pudo haber sospechado sobre los hallaz-
gos macrosomicos ya referidos. Del mismo modo, orientar a los padres es otra
herramienta que nos puede llevar a un diagnoéstico temprano, ya que si se les
informa sobre lo que es tipico en referencia a las edades, los mismos sabran
cuando parece ser atipico.

Los datos presentados fueron limitados por la falta de cooperacion de la madre
del paciente, luego de haber accedido a la participacién en el reporte de caso.
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Conclusion

Se diagnostica al paciente con hiperplasia suprarrenal congénita a través de los
laboratorios, a raiz del caso se puede concluir que se debe realizar una buena
practica de pediatria y puericultura para lograr un diagnéstico temprano y
evitar complicaciones a futuro. Asimismo, orientar a los padres o tutores sobre
los hallazgos tipicos en el desarrollo de la poblacion pediatrica, e incluir el tami-
zaje neonatal como prueba a nivel nacional.

Recomendaciones

Alentar a las entidades responsables a darle prioridad a la aprobacion de ley
de implementacion del programa de tamizaje neonatal a nivel nacional, con la
finalidad de poder reducir, mediante una identificacién temprana, el costo de
los programas destinados a tratar esas enfermedades raras®.

Exhortar a los pediatras a llevar a cabo una consulta mas integral y un examen
fisico mas detallado.
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