HIPERPLASIA
SUPRARRENAL CONGENITA

Dra. Maritza Vivanco J.

La hiperplasia suprarrenal congenita (HSC) es la principal causa de insuficiencia suprarrenal
en ninos.

La HSC comprende las alteraciones de las vias involucradas en la sintesis de cortisol. Existen
alteraciones que involucran solo la sintesis de la suprarrenal (cortisol y aldosterona) y las que
comprenden también la sintesis de esteroides gonadales.

Las mas frecuentes involucran solo la sintesis de esteroides suprarrenales y estas son el
deficit en 21 hidroxilasa (P450c21) v el déficit menos frecuente en 11 b P450 ¢11.

El défict en 21 hidroxilasa es el mas frecuente correspondiendo a mas del 90 % de los
pacientes.

Es una enfermedad recesiva de frecuencia variable dependiendo de la etnia y de la presencia
de consanguinidad de los grupos estudiados. La P450c21 involucrada en la tercera etapa de
la sintesis suprarrenal, compromete la formacion de cortisol y aldosterona. El déficit de cortisol
produce un aumento de la ACTH, lo que conlleva un aumento de los precursores del cortisol,
los que se desvian a la sintesis de androgenos. La insuficiencia de aldosterona es variable y
la pérdida de sal depende del defecto en la 21 hidroxilasa, asi como el efecto antialdosterona
que ejercen la progesterona y la 170h progesterona. Lo anterior lleva a un aumento de la
actividad de renina.
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Existen las formas clasicas y no clasicas que dependen del grado de afeccion enzimatica. Son
las primeras las que daran sintomas en el perfodo neonatal. Las segundas se diagnosticaran
normalmente en el perfodo peripuberal por pubarquia o adrenarquia precoz o mas delante por
hirsutimo, acné, alteraciones del ciclo menstrual, infertilidad. Se reconocen clasicamente las
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virlizantes simples y las perdedoras de sal, aunque hoy en dia hay dudas de esta diferencia
ya que se sabe que las virilizantes simples tienen algin grado de pérdida de sal aunque no
hagan crisis perdedora de sal.

Secundario al desvio hacia a produccion de andrégenos, se produce mayor cantidad de
androstenediona la cual se transforma en forma periférica a testosterona. La testosterona en
exceso, a traves de la conversion a dinidrotestosterona va a ir a actuar en los genitales externos
femeninos produciendo masculinizacion en los fetos de sexo femenino. En tanto en el hombre
no se producird ninguna alteracion. La masculinizacion fetal es variable y puede ir desde
una clitoromegalia con o sin fusion de los repliegues labiales hasta un fenotipo masculino
con criptorquidia. Esto lleva a la clasificacion en los diversos grados de Prader. Lo habitual es
encontrarlas entre el grado 3-4 de Prader.
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Si la alteracion enzimatica es mayor tendremos, ademas de la virilizacion en la nifia, pérdida
de sal producida por el déficit de mineralocorticoides. La pérdida de sal con hiponatremia
hiperkalemia y acidosis metabolica se producira generalmente en la segunda semana de vida
pero puede manifestarse mas temprano. A veces por la presencia de vomitos puede haber una
hiperkalemia menos marcada o demorar su aparicion.

La falta de glucocorticoides puede agravar el colapso hemodinamico y producir hipoglicemias.

En el caso de los varones con enfermedad virilizante simple pueden pasar desapercibidos en
el periodo neonatal y diagnosticarse mas adelante con aceleracion de crecimiento y virilizacion.

Se debe mencionar, sin embrago, que en todas las formas clasicas existe un grado de
pérdida de sal y aumento de la actividad de renina plasmatica, pero que en la forma virilizante
simple se encuentra compensada y por ende no produce sintomas.

En relacion a la geneética, es una enfermedad recesiva. Existen muchas alteraciones que se
pueden encontrar tanto en el gen como su homologo. La manifestacion de la enfermedad
estara dada por el alelo menos severo; por ende, si hay dos padres enfermos con la
enfermedad no clasica, tienen un 25 % de probabilidad de tener un hijo con forma clésica si
en sus alelos los dos portan un alelo clasico.

Entre los examenes de un paciente con genitales alterados sin génadas palpables, lo primero
es pedir las hormonas que se acumulan previo al bloc 0 sea 17 oh progesterona al tercer dia
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de vida, y un valor entre 75-500 ng/ml es diagndstico. Los niveles de 170h progesterona
son elevados en el nacimiento: 500-800 ng/dl y disminuyen al tercer dia de vida. En los
prematuros, los valores son 2-3 veces mas altos y se mantienen elevados por algunas
semanas. La 17 oh progesterona debe ser realizada, idealmente, por extraccion (método
realizado en s6lo algunos laboratorios de nuestro pais) para minimizar el error y siempre se
deben solicitar valores exactos. Se deben solicitar también aldosterona, actividad de renina
plasmatica, acth y cortisol. Los valores de aldosterona son variables y los de actividad de renina
plasmatica altos, asf también los de acth.

Al enfrentarse a una recién nacida virilizada deben monitorizarse los electrolitos diariamente
hasta la aparicion de alteracion hidroelectrolitica, momento en el cual se medira renina y
aldosterona.

En el fratamiento de la enfermedad debe existir un balance lo mas preciso posible para evitar
comprometer la talla con un exceso de esteroides y, por otro lado, no producir un blogueo
insuficiente, 1o que conlleva el avance de edad sea.

Se inicia el tratamiento con cortisol 20 mg /m2 (dividido en tres dosis) y fludrocortisoma
150 ug/m2

Debe agregarse sal en las mamaderas 8-12 megq por kilo dfa.

Debe alertarse a la familia que ante una enfermedad banal con fiebre debe doblarse la
dosis de cortisol y ante una enfermedad con diarrea y vomitos es mejor que consulte para
administracion endovenosa, a menos que la familia esté capacitada para administracion
inframuscular. En caso de stress mayor (cirugia, enfermedad grave) debe quedar con dosis de
100 mg/m?2 de hidrocortisona dividido en 4 tomas.

Debe entregarse a la familia algin documento identificador para que lo presenten al médico
0 personal de la salud que los atienda en caso de cualquier urgencia. De esta forma el
profesional estara preparado para aumentar la dosis de esteroides en caso de stress.
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