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INTRODUCCION

Los bebés que nacen con hiperplasia suprarrenal
congenita no pueden fabricar una cantidad suficiente de
la hormona cortisol, gue ayuda a controlar la energia, los
niveles de azucar, la presion sanguinea y la forma en
gue el cuerpo responde al estres provecado por una
lesion, enfermedad o trauma.

Dependiendo de la gravedad de |la enfermedad |a
hiperplasia suprarrenal provoca desde sintomas V
signos difuses hasta la muerte, tambien afecta el
normal desarrollo de los genitales y la produccion de
hormonas sexuales.




CORTISOL

La secrecion de cortisol por la corteza suprarrenal se encuentra
bajo el control del eje Hipotalamo-Hipofisiario y es un
corticosteroide requerido para diversas funciones:

Metabolismo de los hidratos de carbono, lipidoes y proteinas
Funcion inmune

Sintesis y accion de catecolaminas y receptores adrenérgicos
Potencia el efecto vasoconstrictor de las catecolaminas.
Contractilidad cardiaca

Cicatrizacion de heridas

Tono vascular

Integridad del endotelio

Permeabilidad vascular normal

Distribucion dellagua dentro de los compartimentos




DEEINICION

La hiperplasia suprarrenal congenita incluye un grupo de
trastornos geneticos gue producen un deficit de una de
las 5 enzimas que participan en la sintesis de cortisol.

El cuadro clinico varia de acuerdo a la enzima
comprometida y a la severidad del déficit enzimatico.

1) Deéficit de 21 Hidroxilasa (117-OH Progesterona)

2) Déficit de 11 beta Hidroxilasa
3) Deficit de 3 beta Hidroxiesteroide Deshidrogenasa.

4) Deficit de 17 alfa Hidroxilasa
5) Hiperplasia suprarrenal congenita lipoidea




De todas las formas de Hiperplasia, el deficit de 21-
hidroxilasa representa el 90 a 95% de ellas. Este
trastorno es heredado en forma autosomica recesiva .

Esta enzima participa en la sintesis de cortisol y
aldosterona y su deficit disminuye la produccion de
cortisol Induciendo un alza compensatoria de ACTH
(Hormona adrenocorticotrofica).

El aumento de ACTH estimula el crecimiento de la
glandula y la acumulacion de todos los esteroides
anteriores al sitio del blogueo enzimatico, aumentando
asl algunos precursores para la sintesis de androgenos
(esteroides), lo cual ocasiona la aparicion temprana o
Inapropiada de caracteristicas masculinas.




PRESENTACION CLINICA

1- VIRILIZACION : producida por el aumento de
androgenos suprarrenales.

EN LAS NINAS :

= Genitales ambiguos

= Hiperpigmentacion: areolas, linea parda, genitales,
pliegues, leches ungueales

= Aparicion temprana de vello pubico y axilar
= \/0z grave

= Periodos menstruales anormales

= Ausencia de la menstruacion




PRESENTACION CLINICA

EN LOS NINOS :

= Desarrollo precoz de caracteristicas masculinas

= Hiperpigmentacion: areolas, linea parda, genitales,
pliegues, leches ungueales.

= Musculatura bien desarrollada
= Pene agrandado
= Testiculos pequenos




PRESENTACION CLINICA

2- PERDIDA DE SAL (Insuficiencia Suprarrenal Clasica) :

La forma clasica representa los casos mas severos de
este deficit, asociandose aproximadamente en el 75% a
pérdida de sal y ocasionando asi una crisis suprarrenal
en el recien nacido debido a esta pérdida.

En esta forma de hiperplasia donde se pierde sal, los
recien nacidos desarrollan sintomas poco despues de
nacer, De no tratarse esta afeccion se puede ocasionar
la muerte entre 1 a 6 semanas.




PRESENTACION CLINICA

SINTOMAS:

= \/omitos, Diarrea

5l |Mala tolerancia o rechazo a la alimentacion

5| [Deshidratacion

5l Cambios electroliticos (Hiponatremia e Hiperkalemia)
5 Arritmias cardiacas

5 Detencion de |la curva ponderal y baja de peso




CRISIS SUPRARRENAL

Algunas formas de hiperplasia suprarrenal congéenita son mas

severas y ocasionan Crisis Suprarrenal en el recién nacido debido a
|la perdida de sal.

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

Insuficiencia Suprarrenal Primaria: deterioro de la glandula
Suprarrenal

Insuficiencia Suprarrenal Secundaria: Lesion de la glandula
Pituitaria

Insuficiencia Suprarrenal Terciaria: si no ha side tratada
adecuadamente o diagnosticada




CRISIS SUPRARRENAL

Los factores de riesgo para generar o desencadenar la
Crisis suprarrenal abarcan:

sl [nfeccion

sl Estres fisico

sl Deshidratacion

5 Trauma

s Cirugia

s Cesacion prematura de un tratamiento con esteroides
como la prednisona, hidrocortisena o) cortisol.




CRISIS SUPRARRENAL: Sintomas

Hipotonia

Debilidad intensa
Movimiento lento y aletargado
Nauseas y vomitos

Dolor y distension abdominal
Hipotension

Taquipnea

Taquicardia

Fiebre

Deshidratacion

Coloracion grisacea de la piel

Sudoracion excesiva e inusual
en la cara y/o las palmas de
las manos

1 Erupcion o lesiones cutaneas
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CRISIS SUPRARRENAL

SI no se suministra un tratamiento oportuno,
puede sobrevenir la muerte debido a un shock
abrumadaor.

Complicaciones :

& Convulsiones
& Shock
5 Coma
& Muerte




DIAGNOSTICO

5 Anamnesis ® |magenologia:
& Examen fisico Eco pelviana

5 | aboratorio: & Genetica:

Orina 24 horas Cromatina
Cortisol Cariograma

17-OH progesterona
ELP

CISTA

Glicemia




TRATAMIENTO

El objetivo del tratamiento es normalizar los niveles hormonales, Io
gue se logra mediante la administracion diaria de foermas de cortisol:

Cortisol
Dexametasona
Fludrocortisona
Hidrocortisona

Durante momentos de estres, como por ejemplo enfermedad grave
0 cirugia, se necesitan dosis adicionales de medicamentos.

El género de un nifo con genitales ambiguos se determina
mediante un examen de los cromosomas. Por loe general, se
reguiere una correccion quirurgica en ninas con genitales externos
masculines.




TRATAMIENTO

TRATAMIENTO DE LA CRISIS:

& Correccion del Shock Hipovelemico
& Hidrocortisona ev

5 | |evar estricto control de Presion Arterial, Balance Hidro-
electrolitico y Acido Base




La Incidencia de Insuficiencia suprarrenal en
Recien Nacidos Prematuros es alta y se ha
asoclado a un Incremento en la mortalidad en
los pacientes criticamente enfermos.

Su diagnostico en la UCIN es dificil debido a la
sobreposicion de los signes y sintomas y su facil
confusion, con otras enfermedades agudas
graves. Se reguiere una alta sospecha para el
diagnostico, asi como para la interpretacion de
los resultados del cortisol.




DOSIFICACION DE CORTISOL:

' La mayoria de los autores recomiendan iniciar el tratamiento a una
dosis media de 15 mg/m2 /dia, y se puede aumentar a 20 mg/m2
/dia en el primer mes de vida.

s Sin embargo, otros autores también han sugerido, la utilizacion de
dosis mucho mas elevadas (50 mg/m2 /dia) durante los primeros 15
dias de vida y a 25 mg/m2 /dia les siguientes

DISTRIBUCION DE LAS DOSIS:
5 Doslis iguales, administrada cada 8 Horas.

& 2 dosis, administrando una dosis mayor por la manana.

5 También existen autores gue recomiendan administrar la mitad o los
2 tercios de la desis por la noche al acostarse, con el fin de
disminuir el pico de secrecion de ACTH gue se observa a las 2-4 h
de la madrugada;




Sin embargo, no es seguro gue los resultades a largo
plazo sean mejores, Aungue se necesitan mas estudios
para delimitar con exactitud la desis optima necesaria,
es posible gue ésta varie para cada paciente, y se vea
influida por diversos factores, como la absorcion
intestinal y la variabilidad genética en el metabolismo del

cortisol, entre otros.







