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Episodio aparentemente letal
como presentacion de
hiperplasia suprarrenal

congeénita

Andere Egireun.
Endocrinologia Infantil. Hospital de Cruces.
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ENFERMEDAD ACTUAL

Varon de raza negra de 27 dias de vida
previamente asintomatico, episodio de mala
coloracion y ausencia de movimientos
respiratorios que remonta tras estimulo.

URGENCIAS

Apneas gue precisan
estimulo para remontar.
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Varon de 27 dias con

EPISODIO

APARENTEMENTE LETAL

Episodio agudo, consistente en apnea, cambios de
coloracion y cambios en el tono muscular, que
requieren intervencion significativa por parte del
observador
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ETIOLOGIA

* Primarios: causa desconocida
« Secundarios: debidos a patologia
— Digestiva

— Neurologica

— Respiratoria « Situaciones urgentes por alteracion de la

: glucemia.
— Cardiovascular

_ i » Situaciones urgentes de origen suprarrenal.
— Endocrino-metabdlica -
* Trastornos tiroideos.

— Errores congénitos del

) * Hipoparatiroidismo.
metabolismo -

’ _ * Raquitismo: vitaminocarencial o resistente.
— Abuso infantil

* Diabetes insipida.

— Miscelanea

E 0 A
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ANTECEDENTES PERSONALES

« Embarazo normal. Controles ecograficos normales.

« Parto a la 39 semana (cesarea por CTG y pH
anomalos). PN 3,560 Kg. Peso al alta 3,200 Kg.

 Inicialmente LM, debido a escasa ganancia ponderal
=>» lactancia artificial.

« Pendiente control neuropediatria por manchas “café
con leche”.
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EXPLORACION FISICA

 Peso 3,300 Kg (<p3); longitud 50,5 cm (p3-10).
 Raza negra.

« Mal estado general. Hipotonico.

« Distrofico. Leve deshidratacion.

 Manchas café con leche generalizadas.

 AP: normal.

« AC: tonos apagados sin soplos, pulsos presentes.
* Resto de exploracion por aparatos normal

INGRESA en UCIP
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EN CUIDADOS INTENSIVOS

e Se monitoriza:

P r. C

Taquicardia ventricular con pulso.

FC 190 Ipm; TA73/42
FR 30rpm; Sat 02 97% (02 con reservorio)

Estabilizacion
Ritmo sinusal espontaneamente
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EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS

« Gasometria venosa: pH 7, pCO2 28 mmHg, pO2 211,
Bi 6 EB -20,5

« HRF: Hto 41%; leucocitos 13800/ul (S42%; L 46%), plaquetas
604000/ul

« Bioquimica: Glucosa 54 mg/dl, Urea 119 mg/dl, Cr 1 mg/dl;
Ac. Urico 11,7 mg/dl, Na 112 mEqg/L, K 9 mEg/L , Cl 94 mEq/L,
Ca 10,2 mg/dl, P 11,8mg.

Amonio 134 mcg/dl. Lactico 16 mg/dl.

QOrina: EF Na fl 1.8%
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EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS

 Rx de térax y abdomen: normal.
 Eco abdominal y cerebral: normal.

« EEG: normal
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ESTABILIZACION

dCorrecion hidrica y electrolitica:
fluidoterapia
bicarbonato
resinsodio

salbutamol nebulizado
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Lactante 27 dias
Episodio aparentemente letal

Escasa ganancia ponderal.
A la exploracion mal estado general, distrofico, hipotonico.
Genitales: pene grande. Areola y piel escrotal hiperpigmentados

Acidosis metabolica
Hiperpotasemia

Hiponatremia
Hipoglucemia
Hipocloremia
Hiperfosfatemia
|. Renal.EF Na 1!
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Sospecha de hiperplasia suprarrenal
congénita

JSe Inicia tratamiento:
 Hidrocortisona
* 9 a fluorhidrocortisona
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DIAGNOSTICO DEFINITIVO

« 17 OH progesterona >800 ng/ml|

e Resto analitica hormonal:

— Testosterona: 511 ng/dl
— DHEA-S: 408 ng/ml

— Cortisol: 12 mcg/dl

— ACTH: 1229 pG/ml

— Renina: 15,5 ng/mi/h

— Aldosterona: 1450 pg/ml
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DIAGNOSTICO DEFINITIVO

Hiperplasia suprarrenal congénita
por déficit de 21 hidroxilasa

Estudio genetico:

Heterozigoto compuesto
IVS2 AIC>G y Q318X

(Dra. Loidi. Unidad de Medicina Molecular.
g Hospital Universitario Santiago)
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EVOLUCION

» Evolucion clinica satisfactoria
« Adecuada ingesta oral y ganancia ponderal

« Valorado por cardiologia infantil, estudio normal
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EVOLUCION ANALITICA

« Correccion progresiva de alteraciones
hidroelectroliticas
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TRATAMIENTO AL ALTA

Hidrocortisona
9 a Fluorhidrocortisona

Aporte de cloruro sodico con las tomas

Albacete, 21 marzo de 2009



° Osakidetza Gurutzetako Ospitalea
Hospital de Cruces

COMENTARIO

La falta de un screening poblacional de
HSC en nuestra comunidad permite que
los varones afectos de formas clasicas
de la enfermedad puedan llegar a una
situacion clinica que conlleve un riesgo
vital
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