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Caso clinico

o Mujer gestante de 32 anos

o Hijo vardn de 3 anos con HSC forma
perdida salina.
Diagnosticado en el programa de deteccion
precoz de la Comunidad Autonoma de Madrid
17-OHP (talon): 687 nmol/L (N<30)
17-OHP (suero): 650 ng/ml (N<35)
Estudio genéetico molecular :
o Intron 2G /triple mutacion del exon 6




Caso clinico

Peso: 58 kg
2:160 cm
No signos de hiperandrogenismo

Analitica:
o 17-OHP basal: 0,7 ng/ml (N<2 ng/ml)
o 17-OHP tras ACTH (0,25 mg iv): 4,1 ng/ml




Caso clinico

o Padre:

Asintomatico
Talla: 174 cm

Analitica:
o 17-OHP basal: 3,5 ng/ml (N<2 ng/ml)
o 17-OHP tras ACTH (0,25 mg iv): 17,9 ng/ml




Durante la gestacion

o 6@ semana de gestacion:

TRATAMIENTO
Dexametasona oral
0,5 mg/8 horas
(20 mcg/kg/dia)



Durante la gestacion

o 93 semana de gestacion

BIOPSIA CORIAL

Cariotipo: 46XX

Analisis de ADN: patron idéntico al
de su hermano afecto



Analisis genético molecular de
deficiencia de 21-hidroxilasa

Intrén 2 { i. Triple mutacion del
(655A o C-G) exon 6
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Evolucion

o Tratamiento hasta la semana 20:
0,5 mg/8 horas (20 pg/kg/dia)

o Semana 21-parto:
0,5 mg/12 horas (5-10 pg/Kg/dia)



Evolucion

o El embarazo transcurrid sin
incidencias con buena tolerancia
materna.

Aumento de 12 kg de peso
TA normal

Test SOG normal

No edemas

Estrias cutaneas




Evolucion

Estrias cushingoides cutaneas en abdomen y gluteos




Parto

o Parto eutdcico, EG: 41 sem
(Utilizando hidrocortisona
parenteral).

o PRN: 3170 gr, Longitud 51 cm, PC
34 cm.

o Apgar 9/10.

o Nacio una nifia con genitales
externos femeninos.




Genitales externos femeninos

Genitales externos: Prader I E====>> No cirugia



Evolucion

o 17 OHP capilar (2° ddv): 700 nmol/L
o 17 OHP suero (3° ddv): 210 ng/ml|
o ARP: 45,8 ng/ml/h (VN<4)
o Comenzod tratamiento a los 5 dias de
vida:
Na 130 mmol/l, K 6 mmol/I

Con:
o Hidrocortisona parenteral
o 9afluorhidrocortisona
o Suplementos de NaCl



Evolucion-Actualmente

o 12 anos
Peso: 34 kg (-1,17 D.E)
Talla 143 cm (-1,22 D.E)
TA: 113/62
E.O: 11 anos
Estadio de Tanner II (S2P2A1)

Tratamiento actual:
o Hidrocortisona
o 9afluorhidrocortisona




Conclusion

o El diagnostico prenatal tiene como
fin evitar la virilizacion de los
genitales externos en la nina y la
necesidad de una reconstruccion
quirdrgica



