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INTRODUCCION

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) agrupa enferme-
dades caracterizadas por un trastorno hereditario de |a este-
roidogénesis suprarrenal del cortisol. Se conocen siete for-
mas clinicas segun el déficit enzimatico y dos formas de
presentacion: la cldsica/grave, de diagndstico neonatal, y la
no clasica/leve, con diagndstico en la infancia-adolescencia.

En el nifio-adolescente con pubarquia/pubertad precoz, hir-
sutismo, oligoamenorrea o hipertension arterial se debe in-
cluiren el diagnéstico diferencial la HSC no clasica.

RESUMEN DEL CASO

Adolescente mujer de 15 afios, sin antecedentes de interés,
que comenta preocupacion por vello corporal en revision de
salud. Refiere vello marcado en brazos y espalda desde los 4
afos, con aumento y oscurecimiento con la pubertad. Pre-
sentd la menarquia con 10,5 afios, teniendo reglas irregula-
res los primeros 2 afios y normalizando posteriormente los
ciclos. Actualmente, niega dismenorrea ni metrorragia. La
madre presentd la menarquia a los 9,5 afios, sin otros ante-
cedentes familiares de interés.

A la exploracion, destaca la presencia de vello maduro en
zona intermamilar, linea alba, espalda, con brazos, piernasy
pubis depilados. La escala de Ferriman-Galleway modificada
puntda 10 (Figura 1). Presenta hipertrofia de clitoris sin hi-
perpigmentacion. Resto de la exploracién anodina.

Ante la clinica, se solicita analitica sanguinea, incluyendo
perfil hormonal de glandula suprarrenal. En la analitica se
aprecia una elevacion de las hormonas dehidroepiandroste-
rona (DHEA) sulfato, 17-OH-Progesterona, testosterona,

Caso clinico. Endocrinologia
Hiperplasia suprarrenal congénita de forma tardia, una entidad a tener en cuenta

Ainoa Buendia de Guezala®, Lucia Pérez Gomez?, Marina Portal Buenaga®,

Eva de Lamo GonzalezS, Pablo Marlasca San Martin¢

?Pediatra. CS La Barrera. Castro Urdiales. Cantabria. Espaiia

« bServicio de Endocrinologfa Pediatrica. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander. Cantabria. Espafia

« “Pediatra. CS Davila. Santander. Cantabria. Espaia
« dpediatra. CS Dobra. Torrelavega. Cantabria. Espafia.

androstendiona... (Tabla 1). El resto de la analitica (incluyen-
do hemograma, bioquimica, con funcién renal, iones, tran-
saminasas, colesterol y perfil férrico, coagulacion) sin altera-
ciones.

Ante la presencia de hiperandrogenismo de origen suprarre-
nal, se deriva a consultas de Endocrinologia Pediatrica, con
sospecha de HSC no cldsica por déficit de enzima 21-hidroxi-
lasa. En la consulta de especializada se completa el estudio
con ecografia abdominal, sin hallazgos, y estudio genético
de HSC.

Finalmente, el estudio genético confirma la sospecha diag-
nostica, encontrandose dos mutaciones en heterocigosis del
gen CYP21A2. La primera de tipo severo, en la alteracion de
procesamiento del RNA mensajero del intron 2 (c.293-13 A/
C>G)y una variante puntual c.844G>T (pVal282Leu).

CONCLUSIONES

El déficit de 21-hidroxilasa es la causa mas frecuente de HSC
y se debe a mutaciones en el gen CYP21A2.

La importancia del estudio genético, ademads de contribuir
en el diagnostico diferencial, reside en guiar el consejo gené-
tico por el riesgo de presentar descendencia con HSC clasica.
Es preciso resaltar la importancia de prestar atencion a las
dolencias y preocupaciones de nuestros pacientes. Porque,
desde un signo leve, como el hirsutismo, se pueden detectar
enfermedades y prevenir entidades graves.
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Tabla 1. Resultados de analitica del perfil hormonal de glandula suprarrenal

Hormona Valor (unidades) Valor de referencia
Testosterona suero 0,62 ng/ml i 0,12-0,43
Cortisol suero 27,2 pg/dl i 527-224
17-OH-Progesterona suero 80,09 ng/ml " 01-23
11-Desoxicortisol suero 89 ng/ml 1 0-8
Androstendiona suero 16,5 ng/ml " 01-438

DHEA suero 39,2 ng/ml " 0,8—125

DHEA sulfato suero 532 pg/dl i 98-413

e44 | RevPediatr Aten Primaria. 2024;(33):e43-e44
ISSN:2174-9183 - www.pap.es



