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Todos los trastornos hereditarios de la esteroidogénesis suprarrenal de
cortisol

Caracterizada por un defecto enzimdatico en la sintesis de cortisol y
aldosterona

Déficit de cortisol, aumenta la secrecion de ACTH, hiperestimula a I«
corteza suprarrenal, sobreproduccion de metabolitos intermedios

La 17-OH progesterona, precursor del cortisol, presenta valores /
elevados, marcadores del diagndstico. /

Es de cardcter Autosdmico Recesivo




Esteroidogénesis suprarrenal

Colesterol
StAR - . |
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Progesterona ]7G;OH 170OH-Progesterona ]7G~E~OH A4-androstendion:
21-OH 21-OH
1 1-desoxicorticosterona 11-desocortisol
11-p-OH 11p-OH
Cortficosterona
Aldosterona Cortisol



5 Formas clinicas :

severas o clasicas : déficit es completo, neonatal

moderadas o no clasicas : déficit es parcial, infancia-
adolescencia-adultez temprana




95% déficit de la enzima 21-hidroxilasa (21-OH)

3-5% déficit de 11-B- hidroxilasa
déficit de 3-B-hidroxiesteroidedeshidrogenasa
déficit de 17a- hidroxilasa

HSC lipoidea: déficit de la proteina StAR

/




ficit de 21-hidroxilasa: P450c21

Mas frecuente 95%

Insuficiencia suprarrenal e hiperandrogenismo

Formas: 1/15000 Cldasicas : pérdida salina (PS) y virilizante simple(VS)

1/1000 No Clasicas : sinftomdtica
no sinfomatica o criptica

Clasica: hiperandrogenismo intrautero

Vardn macrogenitosomia /

Muijer virilizacion de los genitales externos( E. Prader)
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. Prader tipo 1, Hipertrofia simple del clitoris
. Prader tipo 2, Hipertrofia del clitoris, minima_ fusion de labios menores

. Prader fipo 3, Hipertrofia de clitoris, fusidon de labios, un solo orificio en el periné.(seno urogenital Unico)

. Prader tipo 4, Hipertrofia de clitoris con apariencia de micropene, fusion total de labios mayores con apariencia es€rotal,
hipospadias penescrotal

. Prader tipo 5, Gran hipertrofia de clitoris, con meato uretral en la punta del clitoris, Apariencia completa de génitales masculinos.
Sin testiculos




“ldsicas

rdida Salina
evera
, crisis de pérdida salina aguda grave
éficit importante de cortisol y aldosterona, en ambos sexos

ipoglucemia- hiponatremia

/




1SiCAS

lizante Simple

a afectacion enzimdatica no es tan severaq, la sintesis de cortisol y
|dosterona no estan fotalmente suprimidas

arones tienen menos afectacion del eje gonadal que las mujeres

fertilidad

lUmero de espermatozoides normal u oligospermia que no produce/
/




cldsicas : sintomdticas

fancia: pubarquia prematura, piel grasa, acné, aceleracion del
recimiento y la edad osea con afectacion variable de la talla adulta

linas moderada hipertrofia del clitoris

dolescencia-adultez: hirsutismo, ovarios poliquisticos, irregularidades
ienstruales, anovulacion cronica e infertilidad

arones: oligospermia e infertilidad //

ipticas o no sinftomaticas

allazgos hormonales, algun signo clinico de hiperandrogenismo




Déficit de 21-OH : niveles plamdticos elevados de 17-OHP, basal muy
elevada(por encima 20ng/ml, 48 hs de vida) hasta 30-100ng/ml

PS renina plasmatica elevada, relacion aldosterona/renina
(descendida)

Formas no clasicas la acumulacion de 17-OHP puede ser muy variable

Test de ACTH , elevacion de los niveles pico de 17-OHP, por encimy
10-20 ng/m /




DEFICIENCIA

INCIDENCIA

MANIFESTACIONES CLINICAS

hidroxilasa: P450c11

idroxiesteroide
lidrogenasa

ridroxilasa: P450C17

dea: déficit proteina
\R

3-5%

Poco frecuente

Muy poco frecuente

Rara y severa

?Virilizacion de los genitales externos
Rara PS
Tendencia HTA

Cldsica: severa insuficiencia suprarrer
y PS.

3 micropene e hipospadias

@ moderada virilizacion intradtero

XY ambigUedad genital, grado varia
Afectacion es completa: ausencia de
virilizacion con fenotipo femenino

XX fenotipo femenino, HTA y ausencic
de adrenarquia y pubertad.

Rara PS

Déficit severo de todos los esteroides
nivel suprarrenal y gonadal

RN genitales externos femeninos,
independiente del cariotipo

Cuadro grave de PS neonatal e
insuficiencia suprarrenal



>tivos: a) anticiparse a la aparicion de una crisis de PS grave y
potencialmente letal, evitar la morbimortalidad

b) evitar incorrecta asignacion del sexo, nina con genitales exte
virilizados

c) diagnhosticar precozmente las formas virilizantes simples ( evitc
hiperandrogenizacion durante la infancia)

e) diagndstico genético : gen CYP21A2, brazo corto del
cromosoma 6p21.3, en la region lll, sistema HLA.




Diagnostico prenatal US P

Nifias genitales ambiguos : ecografia
inecologica

Genitografia

Varones adolescentes US testicular /

TC - RM
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Sexo fetal no concluyente
“signo del fulipan”
micropene, hipospadias
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s restos suprarrenales testiculares se originan de células fetales
prarrenales que migran intrautero, junto con el tejido gonadal.

tas células pueden formar pseudotumores en respuesta a niveles
ymentados de ACTH

> |ocalizan alrededor del mediastino testicular; sin distorsion del contorr
> |os mismos , bilaterales

ras regiones. plexo celiaco, ligamentos anchos y los ovarios fetales

importante el diagndstico como “restos de tejido adrenal en paci
n HSC™

agnostico diferencial con tumores testiculares ( tratamiento guirdrgico)




Glucocorficoides, para suprimir el exceso de secrecion de hormona
estimulante de |la corticotfrofina y ACTH, y reducir el exceso de
esteroides sexuales de origen adrenal

Hidrocortisona, 15mg/m?/dia, variable segun edad y estadio puberal

PS mineralocorticoide ( fluorhidrocortisona)

Reconstruccion genital : clitoroplastia- vaginoplastia /
/
8

Segundo semesire de edad para completar el fratamiento a |
meses

Apoyo psicologico



Paciente de 12 anos que concurre a nuestro servicio para realizar

ecografia testicular de control.
Antecedentes. dos internaciones a los 3 y 6 meses por deshidratacic

grave y shock hipovolémico.
Resto sin parficularidades
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Hiperplasia suprarrenal congénita perdedora de sal con
restos adrenales testiculares

/




Paciente que ingresa a la Sala de Neonatologia por presentar
genitales ambiguos

Alteracion de la prueba de errores congénitos

Examen fisico

Ecografia abdominal y ginecoldgica /
/
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Hiperplasia suprarrenal congéenita virilizante simple

Diagndstico hormonal

Comienza tfratamiento




neses margenes Convexos, corteza hipoecogénica , médula hiperecogénica
=ses margenes rectos, difusamente hiperecogénica, sin dif cortico-meduldr

rde 1 ano, rectos o concavos, difusamente hipoecogénicos




Longitud de 20 mm o mas ( N: neonatos 15-17 mm )

Ancho de 4 mm o mas ( N: 3 mm)
Forma triangular
Bordes irregulares

Patron arrugado o cerebroide

Conserva la diferenciacion corticomedular

/




Diapositiva cortesia Dr. Mario |




Paciente de 11 anos de edad

Antecedentes : al mes de vida es derivado de otro hospital por
pesquisa de errores congénitos

Cuadro de deshidratacion grave
Se le diagnostica HSC , déficit de 21hidroxilasa, forma clasica, PS

Presenta pubertad precoz ( por estimulo androgénico) /
/

Talla en el limite (1,51 cm)

Agrandamiento testicular : ecografia testicular
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CORT1 FSE COR T2



CORT1+ CTE




SAG T2 SAGT1 + CITE




3s intratesticulares isointensas respecto al musculo 6 levemente
rintensas en las secuencias potenciadas en T1

dintensas en las secuencias potenciadas en T2

' moderada captacion tras administrar gadolinio intravenoso. /




Tratamiento fluorhidrocortisona ( mineralocorticoide)

Triptorelina ( para frenar la pubertad precoz)




T. hereditario Autosomico Recesivo

Caracterizado por un defecto enzimatico en la sintesis de
cortisol y aldosterona

Elevacion de 17-hidroxiprogesterona, androstenodiona y
testosterona

5 formas clinicas; severas o clasicas, déficit es completo,
moderadas o no cldsicas, déficit es parcial

95% déficit 210H

Insuficiencia suprarrenal e hiperandrogenismo

Neonatal, anticiparse a una PS aguda grave

Evitar incorrecta asignacion del sexo, nina con genitales /
virilizados /

Diagnostico genético
Instalar fratamiento adecuado (glucocorticoides)
Apoyo terapéutico




DERECHO A LA IDENTIDAD

Muchas gracias



