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HIPERPLASIA SUPRARRENAL COGENITA

Definición     

Errores innatos del metabolismo secundario a una deficiencia de enzimas adrenales  esteroidogénicas.                                                                                                                               Son de herencia autosómica recesiva.

1- Criterios de internación

          Crisis de insuficiencia suprarrenal: vómitos, deshidratación hipotensión e hipoglucemia.

2- Condiciones de inclusión en cada sector

El paciente se maneja con fluidoterapia endovenosa en Hospital de día hasta lcesación de los vómitos.

Luego se pasa a medicación oral y alta (salvo tratamiento de infección o enfermedad intercurrente) 

3- Formas clínicas de presentación

Las más comunes son:

        a) Déficit de 21 Hidroxilasa:
En la mujer: genitales ambiguos en sus distintos grados. 

La virilización se presenta desde la etapa prenatal presentándose como fusión labial  posterior, clitoromegalia  hasta genitales externos masculinos sin gónadas palpables. 

Las formas graves se manifiestan con cuadro de deshidratación grave con hiponatremica e  hiperpotasémica dentro de los 10 a 15 días de vida. 

Las formas de hiperplasia  no perdedora de sal, virilizante simple, no presentan hiponatremia pero sí distintos grados de virilización con  niveles de 17 OH Progesterona  elevados y niveles de renina  alto con  aldosterona normal o alto. 

En el varón: el diagnóstico no es fácil ya que no presentan  ambigüedad genital. Se presentan  la forma clásica tempranamente, con  cuadro de depleción salina. 

          La macrogenitosomía  es de aparición tardía, después del 1er. Año de vida.

b) Déficit de 11- Hidroxilasa (5-.8% de los caso)

Virilización pre y post-natal, con hipertensión.

c) Déficit de 17 alfa-hidroxilasa:
Déficit de cortisol, aumento de ACTH y de DOCA, hipertensión y alcalosis hiperpotasémica, con baja producción de esteroides sexuales.

En la mujer: genitales normales. Diagnóstico en la adolescencia por amenorrea, pubertad retrasada e hipertensión.

En el varón: formación incompleta de genitales externos.

d) Déficit de 3 beta hidroxiesteroides  deshidrogenasa  

Déficit de mineralocorticoide, glucocorticoides y esteroides.

En el varón: genitales ambiguos

En la mujer: virilización prenatal.

5-Diagnósticos diferenciales.

     -Insuficiencia suprarrenal.

    -Tumores ováricos.

    -Tumores suprarrenales

    -Disgenesia gonadal

    -Seudohermafroditismo

    -Ingesta de andrógenos y derivados

6-Anamnesis

Forma de comienzo en la etapa neonatal:

· Ambigüedad genital, gónadas no palpables con distintos grados de virilización (distintos grados de fusión en la línea media.)

· Escaso aumento de peso, excesivas pérdidas: vómitos diarrea, poliuria, irritabilidad.

· Forma tardía: vello público prematuro, olor a transpiración, clitoromegalia, estatura alta para la edad cronológica y acné.

· Adolescencia: acné, hirsutismo, trastornos menstruales, amenorrea.

· Antecedentes personales y heredofamiliares. Antecedentes de Hiperplasias Suprarenal. Congénitas, o de muertes presuntas por estas causas en el período neonatal.

7- Examen físico

Formas de presentación neonatal:

Hipertrofia de clítoris

Fusión de labios mayores simulando escroto, sin gónadas palpables 

Orificio único correspondiente al seno urogenital.

Deshidratación, hiponatremia, hiperpotasemia.

En las formas virilizantes simple sin pérdidas de sal: solo se encuentran los efectos androgénicos sobre los genitales externos, sin alteración en el balance hidrosalino.

En forma tardía:

 En la mujer: Acné, hirsutismo, Clítoromegalia y trastornos menstruales

En varones: seudo pubertad precoz.

8-Procedimientos diagnósticos.

             Laboratorio.

                 - Ionograma: Hipotramia e Hiperpotasemia con acidosis metabólica

                 - Aumento de 17 OH Progesterona y actividad de renina plasmática y aldosterona


      -Cortisol libre urinario disminuido.

            Rx.de edad ósea.

            Cistouretrografía.

            Cariotipo

9.- Tratamiento en internación

Tratamiento de Líquidos Parenterales:

En caso de deshidratación grave, el niño debe recibir hidratación parenteral, con solución fisiológica ó dextrosa al 5 ó al 10%, sin el agregado de potasio (hasta la obtención de Ionograma).

Tratamiento con Glucocorticoides:

- Hidrocortisona: RN a 15 días: 50 mg / m2/día cada 8 hs EV

                            15 - 30 días: 25 mg / m2 / día cada 8 hs EV

                            > 30 días: 10 - 15 mg / m2/ día cada 8 hs EV

En niños mayores con crisis aguda de insuficiencia suprarrenal pasar 100 mg de hidrocortisona EV en bolo y dejar  con dosis de 60 - 80 mg / m2/ día cada 6 a 8 hs (EV) y luego disminuir un 50 % por día hasta quedar con  dosis de mantenimiento de 12 a 15 mg /m2/ día VO.

Controlar: signos vitales, Ionograma y glucemia

Cuando esta normalizado y sin vómitos pasa a  V.O.: hidrocortisona a 15mg /m2 / día en 3 tomas.

- Mineralocorticoides: 

   -9-alfa-fluor hidrocortisona (Lonican) para los pacientes con perdida salina

   Dosis: 0.05 a 1 mg cada 12 hs via oral

10.- Tratamiento pos alta
  -Hidrocortisona: 12-15 mg/m2/ día (VO) fraccionado en tres dosis: 50% a la mañana, 25% a la tarde, 25% a la    noche 

  -9 alfa fluor hidrocortisona (Lonican) Ídem anterior

11.- Interconsultas

       - Urología Infantil: cistouretrofrafía al momento del diagnóstico.

Al 1 ½ año de edad se realiza la clitoroplastía y en general a los 12 años (al comenzar la pubertad)

Se realiza la plástica de vagina (depende de la escuela considerada) 

12.- Enfermería

Controles: el niño debe ser controlado en su desarrollo pondoestatural y tensión arterial.

13.- Condiciones de alta

         Paciente normohidratado que tolera la medicación oral sin vómitos.

         Se debe controlar con 17.(HIO) progesterona en la forma virilizante pura y ARP

          Cuando hay pérdida salina cada  seis meses y además la medicación de acuerdo al resultado de la misma. Se debe realizar cistouretrografía miccional antes de realizar la clitoroplastía.

14.- Tiempo de hospitalización

         El tiempo necesario para hidratarlo y que no vomite ( no execede de las 24 hs.)

15.- Pronóstico

         Favorable sino suspende la medicación.

16.- seguimiento

         Los controles se deben realizar cada tres meses ajustando la medicación de acuerdo al peso y talla

                                                                  Norma redactada por Nora Nigro  

2
2

