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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

. Corresponde a un conjunto de patologias producto de una deficiencia en alguna de las enzimas que
participan en la esteroidogénesis de la corteza suprarrenal y que determina finalmente un deterioro en la

sintesis de cortisol.
. Estollevaaun aumento en la sintesisde ACTH y en consecuencia, una hiperplasia de las suprarrenales con

acumulo de los ester oides cuya sintesis no esta bloqueada.
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Hiperplasia suprarena congenita

DEFICIENCIA DE 21 -HIDROXILASA

. Dacuentadel 90% dela hiperplasia suprarrenal congénita.
. Su herencia es autosdmica recesiva.

. Su frecuencia esvariable.

Presentacion clinica de hiperplasia suprarrenal congénita por déficit de 21 — hidr oxilasa:

. Clésicacon pérdidade sal.
. Clasicasin pérdidade sal.
. No clasica o de comienzo tardio.

M anifestaciones clinicas

. Virilizacion
o Producida por € aumento de los andr égenos supr arrenales.
o Ambiguedad genital en las mujeres.
o Macrogenitosomia en los varones.
. Hiperpigmentacion
o Producida por el aumento de ACTH.
v Areolas, linea parda, genitales, pliegues, lechos subungueales.
. Pérdidadesal
o Producto del déficit de mineralocorticoides.
o Comienzo 22 semana de vida.
o Detencion dela curva ponderal y baja de peso.
o Rechazo por la alimentacion.
o VOmitosy diarrea.
o Poliuria.
o Deshidratacién, shock y muerte.

Diagnostico

. Anamnesis.
. Ex. Fisico (palpacion gonadal).
. Laboratorio.
o Orina24hrs.:
« 17 Ketoesteroides.
« 17 Corticosteroides.
« Progesterona
o Sangre
« Cortisol
» 17 OH Progesterona.
« Sulfato de deshidroepiandrosterona (DHEA —S).
« Androstenodiona.
« PRA.
« Aldosterona.
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Hiperplasia suprarena congenita
« ELP: hiponatremia e hiperkalemia.
« Gases: Acidosis metabdlica.
« Glicemia
. Imagenologia:
o Ecografia Pelviana.
. Genética.
o Cromatina
o Cariograma

Diagnéstico diferencial

. Pseudoher mafr oditismo femenino.
. Pseudoher mafr oditismo masculino.
. Hermafroditismo verdadero.

. Reflujo gastr oesofagico severo.

. Enfermedades metabdlicas.

. Estenosishipertroéfica del piloro.

Tratamiento

. Cortisol (Hidrocortisona) v.o.:
o Dosis: 15 - 20 mg/m2/dia en dos dosis.
. Fludrocortisona (Florinef®):
o Dosis: 0.05 a 0.15 mg/dia v.o.
. NaCl:
o Dosis: 1-2grepartido en lasmamaderas.

TratamientodelacrissSR.:
. Correccion del shock hipovolémico
. Tomar muestras para examenes

. Hidrocortisona 50 mg/m?/ via e.v. en bolo y de mantencion 100 mg/m2/24 h
. Controlar presion arterial, balance hidroelectrolitico y acido-base.
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