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Caso clinico

FAPap

« Motivo de consulta: nino de 5 anos que consulta por fiebrey
odinofagia.

« Exploracion fisica:
— Lesiones acnéicas, papulas y comedones en la cara.
— Tanner 1 (prepuberal: p1 gl).
— Peso 23 kg (p85), talla 110 cm (p45).
« Anamnesis:
— No olor apocrino de sudoracion.
— Cribado metabdlico normal.
— Desarrollo psicomotor adecuado.
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Diagnostico diferencial ante un
hiperandrogenismo
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Hiperandrogenismo prepuberal:

La hiperplasia suprarrenal congénita no clasica (HSCNC).
El sindrome de Cushing.

Los tumores virilizantes.

La adrenarquia precoz idiopatica.

El hiperandrogenismo suprarrenal funcional.

latrogénico (exposicion exogena a androgenos).
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Introduccion

FAPap

« Concepto: trastornos de herencia autosomica recesiva de la
esteroidogénesis suprarrenal del cortisol, en la que hay una afectacion
de la actividad enzimatica de forma parcial (>2%, generalmente >30-
50%) con inicio de la clinica en la infancia, adolescencia, edad adulta o
incluso sin manifestaciones clinicas evidentes (formas cripticas).

« Prevalencia: esde 1/1000 individuos, siendo portadores entorno a1l
de cada 60-80 personas.
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Esteroidogenesis

COLESTEROL

COLESTEROL DESMOLASA 17 ALFA HIDROXILASA 17 20 LIASA
3 BETA DESHODROGENASA
_
- .
21 HIDROXILASA 17 BETA REDUCTASA
T

11 BETA HIDROXILASA 5 ALFA REDUCTASA

CORTICOSTERONA CORTISOL DIHIDROTESTOSTERONA

ALDOSTEROMNA SINTETASA

ALDOSTERONA
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Clinica

FAPap

« Piely alteraciones cutaneas: piel grasa, acné quistico, olor apocrino,
pubarquia o axilarquia precoces, hirsutismo, alopecia.

« Pubertady talla: pubertad y edad 6sea adelantadas, talla final baja (-1
DE) pero cercana a la genética.

- Aparato reproductory fertilidad:

— Ninas: clitoromegalia (no ambigliedad sexual), abortos,
subfertilidad, alteraciones menstruales.

— Niflos: poco sintomaticos.
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FAPap

Anamnesis y exploracion clinica

« Antecedentes personales: antropometria al nacimiento, pruebas
metabolicas (baja sensibilidad), farmacos y otras enfermedades
endocrinas.

- Antecedentes familiares: menarquia, hirsutismo, problemas
menstruales y de fertilidad en familiares de primery segundo grado.

« Exploracion fisica: TA, antropometria, exploracidon cutanea, abdominal
y estadio de Tanner.
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Estadios de Tanner




Pruebas complementarias

FAPap

« Primer nivel: edad 6sea, hormonas tiroideas (T4, TSH), cortisol libre
urinario de 24 horas (si obesidad con talla baja o disminucion de la
velocidad de crecimiento), ecografia abdominal (sospecha de tumor
virilizante), androgenos (andostendiona, DHEA y testosterona libre o
total + SGHB) y 17-OHP.

« Segundo nivel: estimulacién con ACTH (medio hospitalario).
« Tercer nivel: estudio genético.
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FAPap

Estudio genético

« 21-hidroxilasa (CYP21A2, region 6p21.33):

— Ex6n 1 (Pro30Leu, c.92C>T)

— Ex6n 7 (Val281Leu, c.844G>T)

— Ex6n 10 (Pro453Ser, c.1360C>T)
« 11-B-HIDROXILASA (P450c11 3, gen CYP11B1, regidn 8q24.3).
« Otras enzimas menos frecuentes.

« Consejo genético: los pacientes con formas no clasicas pueden ser a
su vez ser portadores de mutaciones graves que en homocigosis o
heterocigosis compuestas dan lugar a formas clasicas.
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Tratamiento

FAPap

« Indicaciones de tratamiento:
— No se recomienda tratamiento en nifios asintomaticos.

— Valorar en aceleracion de la velocidad de crecimiento (edad dsea
>2 afos edad real) o pacientes muy sintomaticos.

« Primera linea: hidrocortisona v.o.: 10-15 mg/m?/dia, en 3 dosis.

« Otros tratamientos (mujeres): anticonceptivos orales, antiandrégenos,
citrato de clomifeno (asociado a corticoides si deseo genésico).
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Resolucion del caso

FAPap

« Antecedentes familiares:

— Madre 161 cm (p49), menarquia a los 14 afos, y tia y prima materna
con pubarquia precoz.

— Padre 155 cm (p <1), estiron puberal adelantado.
« Resultado estudio en Atencion Primaria:

— Edad 6sea adelantada (1 afio).

— Ecografia abdominal normal.

— Analitica: 17-OH-progesterona 10,59 ng/ml (0,04-1,88),
androstendiona 1,5 ng/ml (0,03-0,43), DHEA: 218,6 ug/dl (2-46), TSH
y T4 libre normales.
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Resolucion del caso
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Resolucion del caso

FAPap

Resultado de la consulta de Endocrinologia:

« Testde estimulo con ACTH: 17-OH progesterona 99,7 ng/ml tras la
primera hora (0,89-2,03).

« Estudio genético: homocigosis para mutacion Val281Leu, con
presencia de otra mutacién de la 21 hidroxilasa en heterocigosis.

« Seguimiento:
— Percentiles de peso y talla normales.
— Acné moderado Unica manifestacion clinica.

— Talla diana familiar 164,5 cm. A los 12 anos mide 155,7cmy
presenta un Tanner 4.
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Resolucion del caso

EC:6,EO: 74 EC:6,EO:8, EC:7;EO: 8,

EC:7,E0:10, EC:9,E0: 12 EC: 10 ,EO: 14
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Resolucion del caso
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