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INTRODUCCIONINTRODUCCION

Los bebLos bebéés que nacen con hiperplasia suprarrenal s que nacen con hiperplasia suprarrenal 
congcongéénita no pueden fabricar una cantidad suficiente de nita no pueden fabricar una cantidad suficiente de 
la hormona cortisol, que ayuda a controlar la energla hormona cortisol, que ayuda a controlar la energíía, los a, los 
niveles de azniveles de azúúcar, la presicar, la presióón sangun sanguíínea y la forma en nea y la forma en 
que el cuerpo responde al estrque el cuerpo responde al estréés provocado por una s provocado por una 
lesilesióón, enfermedad o trauma.n, enfermedad o trauma.

Dependiendo de la gravedad de la enfermedad la Dependiendo de la gravedad de la enfermedad la 
hiperplasia suprarrenal provoca desde shiperplasia suprarrenal provoca desde sííntomas y ntomas y 
signos difusos hasta la muerte,  tambisignos difusos hasta la muerte,  tambiéén afecta el n afecta el 
normal desarrollo de los genitales y la produccinormal desarrollo de los genitales y la produccióón de n de 
hormonas sexuales.hormonas sexuales.



CORTISOLCORTISOL

La secreciLa secrecióón de cortisol por la corteza suprarrenal se encuentra n de cortisol por la corteza suprarrenal se encuentra 
bajo el control del eje Hipotbajo el control del eje Hipotáálamolamo--HipofisiarioHipofisiario y es un y es un 
corticosteroidecorticosteroide requerido para diversas funciones:requerido para diversas funciones:

Metabolismo de los hidratos de carbono, lMetabolismo de los hidratos de carbono, líípidos y protepidos y proteíínasnas
FunciFuncióón inmunen inmune
SSííntesis y accintesis y accióón de  n de  catecolaminascatecolaminas y receptores y receptores adrenadrenéérgicosrgicos
Potencia el efecto vasoconstrictor de las Potencia el efecto vasoconstrictor de las catecolaminascatecolaminas..
Contractilidad cardiacaContractilidad cardiaca
CicatrizaciCicatrizacióón de heridasn de heridas
Tono vascularTono vascular
Integridad del endotelioIntegridad del endotelio
Permeabilidad vascular normalPermeabilidad vascular normal
DistribuciDistribucióón del agua dentro de los compartimentosn del agua dentro de los compartimentos



DEFINICIONDEFINICION

La hiperplasia suprarrenal congLa hiperplasia suprarrenal congéénita incluye un grupo de nita incluye un grupo de 
trastornos gentrastornos genééticos que producen un dticos que producen un dééficit de una de ficit de una de 
las 5 enzimas que participan en la slas 5 enzimas que participan en la sííntesis de cortisol.ntesis de cortisol.

El cuadro clEl cuadro clíínico varnico varíía de acuerdo a la enzima a de acuerdo a la enzima 
comprometida y a la severidad del dcomprometida y a la severidad del dééficit enzimficit enzimáático.tico.

11) ) DDééficit de 21 ficit de 21 HidroxilasaHidroxilasa (117-OH Progesterona)
2) D2) Dééficit de 11 beta ficit de 11 beta HidroxilasaHidroxilasa
3) D3) Dééficit de 3 beta ficit de 3 beta HidroxiesteroideHidroxiesteroide DeshidrogenasaDeshidrogenasa. . 
4) D4) Dééficit de 17 alfa ficit de 17 alfa HidroxilasaHidroxilasa
5) Hiperplasia suprarrenal cong5) Hiperplasia suprarrenal congéénita lipoideanita lipoidea



De todas las formas de Hiperplasia, el dDe todas las formas de Hiperplasia, el dééficit de 21ficit de 21--
hidroxilasahidroxilasa representa el 90 a 95% de ellas. Este representa el 90 a 95% de ellas. Este 
trastorno es heredado en forma trastorno es heredado en forma autosautosóómicamica recesiva .recesiva .

Esta enzima participa en la sEsta enzima participa en la sííntesis de cortisol y ntesis de cortisol y 
aldosteronaaldosterona y su dy su dééficit disminuye la produccificit disminuye la produccióón de n de 
cortisol induciendo un alza compensatoria de ACTH cortisol induciendo un alza compensatoria de ACTH 
(Hormona (Hormona adrenocorticotradrenocorticotróóficafica). ). 

El aumento de ACTH estimula el crecimiento de la El aumento de ACTH estimula el crecimiento de la 
glgláándula y la acumulacindula y la acumulacióón de todos los esteroides n de todos los esteroides 
anteriores al sitio del bloqueo enzimanteriores al sitio del bloqueo enzimáático, aumentando tico, aumentando 
asasíí algunos precursores para la salgunos precursores para la sííntesis de andrntesis de andróógenos genos 
(esteroides), lo cual ocasiona la aparici(esteroides), lo cual ocasiona la aparicióón temprana o n temprana o 
inapropiada de caracterinapropiada de caracteríísticas masculinas.sticas masculinas.



PRESENTACION CLINICAPRESENTACION CLINICA

11-- VIRILIZACIVIRILIZACIÓÓN : N : producida por el aumento de producida por el aumento de 
andrandróógenos suprarrenales.genos suprarrenales.

EN LAS NIEN LAS NIÑÑASAS ::

Genitales ambiguos Genitales ambiguos 
HiperpigmentaciHiperpigmentacióónn: areolas, : areolas, linealinea parda, genitales, parda, genitales, 
pliegues, lechos pliegues, lechos unguealesungueales
ApariciAparicióón temprana de vello n temprana de vello ppúúbicobico y y axilaraxilar
Voz grave Voz grave 
Periodos menstruales anormalesPeriodos menstruales anormales
Ausencia de la menstruaciAusencia de la menstruacióónn



EN LOS NIEN LOS NIÑÑOSOS ::

DesarrolloDesarrollo precozprecoz de caracterde caracteríísticas masculinas sticas masculinas 
HiperpigmentaciHiperpigmentacióónn: areolas, : areolas, linealinea parda, genitales, parda, genitales, 
pliegues, lechos pliegues, lechos unguealesungueales..
Musculatura bien desarrollada Musculatura bien desarrollada 
Pene agrandado Pene agrandado 
TestTestíículos pequeculos pequeñños os 

PRESENTACION CLINICAPRESENTACION CLINICA



22-- PERDIDA DE SAL PERDIDA DE SAL ( Insuficiencia Suprarrenal ( Insuficiencia Suprarrenal ClasicaClasica) : ) : 

La forma clLa forma cláásica representa los casos msica representa los casos máás severos de s severos de 
este deste dééficit, asocificit, asociáándose  aproximadamente en el 75% a ndose  aproximadamente en el 75% a 
ppéérdida de sal  y ocasionando asrdida de sal  y ocasionando asíí una crisis suprarrenal una crisis suprarrenal 
en el recien el reciéén nacido debido a esta pn nacido debido a esta péérdida. rdida. 

En esta forma de hiperplasia donde se pierde sal, En esta forma de hiperplasia donde se pierde sal, los los 
recireciéén nacidos desarrollan sn nacidos desarrollan sííntomas poco despuntomas poco despuéés de s de 
nacer, De no tratarse esta afeccinacer, De no tratarse esta afeccióón se puede ocasionar n se puede ocasionar 
la muerte entre 1 a 6 semanas.la muerte entre 1 a 6 semanas.

PRESENTACION CLINICAPRESENTACION CLINICA



SINTOMASSINTOMAS::

VVóómitos, Diarreamitos, Diarrea

Mala tolerancia o rechazo a la alimentaciMala tolerancia o rechazo a la alimentacióónn

DeshidrataciDeshidratacióónn

Cambios electrolCambios electrolííticos  (ticos  (HiponatremiaHiponatremia e e HiperkalemiaHiperkalemia))

Arritmias cardArritmias cardííacasacas

DetenciDetencióón de la curva ponderal y baja de peson de la curva ponderal y baja de peso

PRESENTACION CLINICAPRESENTACION CLINICA



Algunas formas de hiperplasia suprarrenal congAlgunas formas de hiperplasia suprarrenal congéénita son mnita son máás s 
severas y ocasionan Crisis Suprarrenal en el reciseveras y ocasionan Crisis Suprarrenal en el reciéén nacido debido a n nacido debido a 
la pla péérdida de sal. rdida de sal. 

La crisis suprarrenal aguda es una emergencia mLa crisis suprarrenal aguda es una emergencia méédica dica 
potencialmente mortal que se produce por la falta de cortisol. potencialmente mortal que se produce por la falta de cortisol. 

Insuficiencia Suprarrenal Primaria: deterioro de la glInsuficiencia Suprarrenal Primaria: deterioro de la gláándula ndula 
SuprarrenalSuprarrenal

Insuficiencia Suprarrenal Secundaria: LesiInsuficiencia Suprarrenal Secundaria: Lesióón de la gln de la gláándula ndula 
PituitariaPituitaria

Insuficiencia Suprarrenal Terciaria: si no ha sido tratada Insuficiencia Suprarrenal Terciaria: si no ha sido tratada 
adecuadamente o diagnosticadaadecuadamente o diagnosticada

CRISIS SUPRARRENALCRISIS SUPRARRENAL



Los factores de riesgo Los factores de riesgo parapara generargenerar o desencadenar la o desencadenar la 
crisis crisis suprarrenalsuprarrenal abarcanabarcan::

InfecciInfeccióónn

EstrEstréés fs fíísicosico

DeshidrataciDeshidratacióónn

TraumaTrauma

CirugCirugííaa

CesaciCesacióón prematura de un tratamiento con esteroides n prematura de un tratamiento con esteroides 
como la prednisona, hidrocortisona o como la prednisona, hidrocortisona o cortisolcortisol..

CRISIS SUPRARRENALCRISIS SUPRARRENAL



Hipotonia
Debilidad intensa 
Movimiento lento y aletargado 
Nauseas y vómitos 
Dolor y distensión abdominal
Hipotensión
Taquipnea
Taquicardia
Fiebre
Deshidratación 
Coloración grisácea de la piel 
Sudoración excesiva e inusual 
en la cara y/o las palmas de 
las manos 
Erupción o lesiones cutáneas

CRISIS SUPRARRENAL: CRISIS SUPRARRENAL: SintomasSintomas



Si no se suministra un tratamiento oportuno, Si no se suministra un tratamiento oportuno, 
puede sobrevenir la muerte debido a un puede sobrevenir la muerte debido a un shockshock
abrumador.abrumador.

ComplicacionesComplicaciones ::

ConvulsionesConvulsiones
ShockShock
Coma Coma 
MuerteMuerte

CRISISCRISIS SUPRARRENALSUPRARRENAL



DIAGNOSTICODIAGNOSTICO

AnamnesisAnamnesis

Examen fExamen fíísicosico

LaboratorioLaboratorio::
�� Orina 24 horasOrina 24 horas

�� CortisolCortisol

�� 1717--OH progesteronaOH progesterona

�� ELP ELP 

�� GSAGSA

�� GlicemiaGlicemia

ImagenologiaImagenologia::
�� Eco pelvianaEco pelviana

GeneticaGenetica::
�� CromatinaCromatina

�� CariogramaCariograma



TRATAMIENTOTRATAMIENTO

El objetivo del tratamiento es normalizar los niveles hormonalesEl objetivo del tratamiento es normalizar los niveles hormonales, lo , lo 
que se logra mediante la administracique se logra mediante la administracióón diaria de formas de n diaria de formas de cortisolcortisol: : 

CortisolCortisol
DexametasonaDexametasona
FludrocortisonaFludrocortisona
HidrocortisonaHidrocortisona

Durante momentos de estrDurante momentos de estréés, como por ejemplo enfermedad grave s, como por ejemplo enfermedad grave 
o cirugo cirugíía, se necesitan dosis adicionales de medicamentos.a, se necesitan dosis adicionales de medicamentos.

El gEl géénero de un ninero de un niñño con genitales ambiguos se determina o con genitales ambiguos se determina 
mediante un examen de los cromosomas. Por lo general, se mediante un examen de los cromosomas. Por lo general, se 
requiere una correccirequiere una correccióón quirn quirúúrgica en nirgica en niññas  con genitales externos as  con genitales externos 
masculinos. masculinos. 



TRATAMIENTOTRATAMIENTO

TRATAMIENTO DE LA CRISISTRATAMIENTO DE LA CRISIS::

CorrecciCorreccióón del n del ShockShock HipovolemicoHipovolemico

Hidrocortisona Hidrocortisona evev

Llevar estricto control de PresiLlevar estricto control de Presióón Arterial, Balance n Arterial, Balance HidroHidro--
electrolelectrolíítico y Acido Basetico y Acido Base



La incidencia de insuficiencia suprarrenal en La incidencia de insuficiencia suprarrenal en 
ReciReciéén Nacidos Prematuros es alta y se ha n Nacidos Prematuros es alta y se ha 
asociado a un incremento en la mortalidad en asociado a un incremento en la mortalidad en 
los pacientes crlos pacientes crííticamente enfermos. ticamente enfermos. 

Su diagnSu diagnóóstico en la UCIN es difstico en la UCIN es difíícil debido a la cil debido a la 
sobreposicisobreposicióónn de los signos y sde los signos y sííntomas y su fntomas y su fáácil cil 
confusiconfusióón con otras enfermedades agudas n con otras enfermedades agudas 
graves. Se requiere una alta sospecha para  el graves. Se requiere una alta sospecha para  el 
diagndiagnóóstico, asstico, asíí como para la interpretacicomo para la interpretacióón de n de 
los resultados del cortisol.los resultados del cortisol.



DOSIFICACION DE CORTISOL:DOSIFICACION DE CORTISOL:

La mayorLa mayoríía de los autores recomiendan iniciar el tratamiento  a una a de los autores recomiendan iniciar el tratamiento  a una 
dosis media de 15 dosis media de 15 mgmg/m/m22 /d/díía, y se puede aumentar a 20 a, y se puede aumentar a 20 mgmg/m/m22
/d/díía en el primer mes de vida. a en el primer mes de vida. 

Sin embargo, otros autores tambiSin embargo, otros autores tambiéén han sugerido,  la utilizacin han sugerido,  la utilizacióón de n de 
dosis mucho mdosis mucho máás elevadas (50 s elevadas (50 mgmg/m/m22 /d/díía) durante los primeros 15 a) durante los primeros 15 
ddíías de vida y a 25 as de vida y a 25 mgmg/m/m22 /d/díía los siguientes a los siguientes 

DISTRIBUCIDISTRIBUCIÓÓN DE LAS DOSIS:N DE LAS DOSIS:

Dosis iguales, administrada cada 8 Horas. Dosis iguales, administrada cada 8 Horas. 

2 dosis, administrando una dosis mayor por la ma2 dosis, administrando una dosis mayor por la maññana.ana.

TambiTambiéén existen autores que recomiendan administrar la mitad o los n existen autores que recomiendan administrar la mitad o los 
2 tercios de la dosis por la noche al acostarse, con el fin de 2 tercios de la dosis por la noche al acostarse, con el fin de 
disminuir el pico de secrecidisminuir el pico de secrecióón de ACTH que se observa a las 2n de ACTH que se observa a las 2--4 h 4 h 
de la madrugada; de la madrugada; 



Sin embargo, no es seguro que los resultados a largo Sin embargo, no es seguro que los resultados a largo 
plazo sean mejores, Aunque se necesitan mplazo sean mejores, Aunque se necesitan máás estudios s estudios 
para delimitar con exactitud la dosis para delimitar con exactitud la dosis óóptima necesaria, ptima necesaria, 
es posible que es posible que éésta varsta varííe para cada paciente, y se vea e para cada paciente, y se vea 
influida por diversos factores, como la absorciinfluida por diversos factores, como la absorcióón n 
intestinal y la variabilidad genintestinal y la variabilidad genéética en el metabolismo del tica en el metabolismo del 
cortisol, entre otros. cortisol, entre otros. 



FIN…


