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Síndrome adrenogenital por hiperplasia adrenal 
congénita (HAC) en la hembra. 

Presentación de 15 casos" 
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INTAODUCCION 

El .ind.ome ad.enogenital agrupa una 
se, ie de entidades en las que la hiper. 
pl'"ia adrena l cong~n1ta (HAC¡ es la 
responsable del mayor número de casos . 
Par.u frecuenc ia. y la .e lación que guaro 
do can el grave cuadro de pé.didas sao 
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linas. la HAC ha sldQ mothfQ de nume· 
rosos estudios. y es fa causa mas cono­
cida de este síndrome. 

El material de este "abajo. fue toma· 
do de una .evlalón del síndmme inte.· 
sexual' . eallzada en nuestra institución. 
Po. las caracteristicas del g.upo. su nú· 
mero y evofución. consideramos de In· 
te .... s su p,esentación_ 

MATERIAL v METOOO 

Se p.esentan 15 pacientes estudiadas 
en la consulta de Intersexualidad del 
IEEM por ambigüedad de los genitafes 
e~ternos . vlrHización P!"O\lresiva. mani· 
fes taclones de Insuflclenci. adrenal o 
ambas. en edades comprend idas ent,e 
e l nacimiento y los 27 años. 

A cada paciente se le confeCCiQnó una 
historia dinica especia l. donde se deta. 



1I~.n l •• pr incip.le. C .... " let!" !" .. 
c...oluliv .. d. l. enl.rmed.o. 

S. dete.minó la c,oma' in. ahual en 
f,otis de mucos. 0,.1.' I1 Clue f~. po,i· 
tlvl en todos los CasOI. 

L, mayoría de In paclentu Ing,esa. 
ron P'" Su estudio Inll:l.l . contro l ele l. 
enl •• medad o ambas. 

Se dete,mina"", los l1..ceto ate.";des 
(17 I(SI.' 17-hid.QJC icOl tlCOI<leI 1\1 OH).' 
P.egn&no:Siol.' p.egn.nlr lol ,' d . h ld ro­
apiand,one,on.a (OHAr· y ""ógenos 
totalas' en cada PlIclcn te . ~n alguno. 
cnol le ,eajj.ó p.ueba de u tlmulación 
~ dren.1 Con 25 U de ACTH en 500 mi de 
solucíón $.I in~ fisiológica para pan, en 
ocho horas y se de,e,mina.on lo. 17.K$. 
n.oH. pregn~diol. prll1ln .. nt, iol y DHA 
en II orina de 2' hora. lo. di .. previos. 
du" nte y despuel d. la administración 
por vla andovenou de ACTH. Se , .. lilÓ 
prueba de inhibición ad.enal con 1.25 
mg de dexamet.!.Ofl. por cada 4$ kg de 
P"O du ' ;>nte cinco di ... y .. conti nuó 
con 3.75 mg de dexame'asona PO' cad. 
'5 kg de paso eorpo ,al dUf en,e doa dias 
mb. y ''1 d.te,mlnaro n los .7.KS . • 7. 
OH. pr.gn.ndIoT. p,eg"I""IOI y OHA en 
orln. de 24 horu lo. dr .. previo • . qul .... 
tO y septimo de l. p ... eba . 

~n cada paciente .. 'ull",on: ___ 
X da c •• neo y de la ""'''Ka. PlI" cono­
elr l. mad''''' e ión ósea' y v.glnog •• lia . 
ci.IOIl, . ti ..... 'ogram. dase'nd.n" O am­
~I ... gÚr> lu elracleristlc .. d. cada 
cuo. En algonas paciente. te ,aali .6 
'",oneumope,"oneo O pelvln.umog,alra 
como complemento de . 01 .~Ilme-nu. 

A. .u ,egreso. toda. 1 .. p.cllntes me. 
nO$ vn. asillan a consulta p", su con· 
1<01 pe' io.!icÓ du,ante .... ios aliOl . En 
"te tiempo 1,. .. sido .~II,,""s s iem­
p'e POI e l mis mo pe, aonal ' '''''' " a tivo. 

ReSUllAOOS 

A I>OS~ , de que la g,an nlayo,ia (diez 
"¡,¡".o) p,esentaban , intom.. c línicos . " 

de l. ",f .. medad en e l pe.iodo d. ' • . 
eilÍ n neo;ido. sólo cuatro lu • • "... .~o­

nocidas en ne momento. Por tal mot i. 
vo. In sei s res tantes f~e,on con,ul1,. 
dn en .d.du más avanzadas . Es to t,a. 
jo ~umo consecuenci a qu e en Ciertos 
~UOI . 1 ' .. "miento y la asign,eión de l 
se~o no fue"n los mas eOrre<:tOI . como 
consecuenci. principal mente d. '''OIes 
d ia¡¡nóst 'cos . desconocimientO O .mbos. 
de l. entid. d pO' e l I>"""",al q.... 1 .. 
t.ató inicial~nt e (c uad.o t y ligu.a 1'. 

0.$1)<14. de l """,miento ...... la pu. 
be. t.o. 10dll. las pacientes fue,on con· 
s ultadas Inmediatamente "",pUlÍS d. 
haberse p'O$entooo los p,imeros ,lnIO· 
mas. 

en nu"st'o se'vicio el ",.yo. nUm(I,O 
de paelenms (""eve casos' h' ... ron es. 
tudiad"s deSf>tJés <le too ..... 1101. Y 
sólo cu. tfO se encont,aban por dabajo 
del 3110 (cuad,o 11) . 

La di". ¡bucioón , acl'l. muest.. un 
Iranco predominio en la .. na blancll (eul>· 
dro 11 1) . [st" dalo .a,a ve. es in lo.m..:lo 
en I~ Ilt"'8!U" rm! dica . 

Once pacle n.es se p,esent.ron con 
sexO socia l lemenino. t,es como ""0. 
nes. y un rcei~" nacido llegó, eonsu lt& 
s in h' blÍ.s, le U iQnado ' '''0 (cuadro IV' . 

AIOIt""adamente. [od..u las paci""I<i" 
que hubo '1 ..... ,euobica, s".ua lmente . se 
encon"~b&,, pOr de bajo <le loa t.e. llIos: 
y 11110 fue un fac lo r ""terminan l" '" e l 
<ixito llcan rldo COn el tratamiento . 

h l como han info,madO a lgunos ' utD­
,es: l. HAC suele presenla, ••• n di •. 
tintol ml.mbros de un. miaml I.mlll l: 
estl Incldancia es mayor 51 exl." en. 
tre<:rutaml.n.o enl'" Sus .nt"oalldol. 
Ambos hecho, fua 'on con.ll lados an 
nua" ..... 11. De las c inco pac~ .. 
con .... tec.denteS de c:ons.II"{IUinidad. 
sólo do$ tenian he rm,.,., .. a lecl" : .... 
ta<>IO Que de ¡as einco con " ntecedente . 
de he,m...as afeclados sólo do, tanl .... 
hi slOIia de consangu inid.d lamili ... (cu • • 
dro V) . 

Como .e ha u~.lado en di stintas OCa. 
aionu. l. HAC acelera el d.urroll o so. 

" . .... [0....0>.0 . .... 



matico y la maduración ósea . Esta ace· 
le'ación comienza después de l ptimer 
.';0 de edad. y se hace más evidente 
segú n pa.a el tiempo. sobre todo en los 
pac i"ntes que no han recibido tr3tamie,,· 
to o y termina. como un adulto COn baja 
t.II •. por el ele.ID! pre<:oz de los carti· 
la90' de crecimiento. lu cualro pacien. 
te. que estaban por debajO del primer 
. !lo de edad presentaban peso. talla y 
m. dLlraci(\n ósea que se correspoodia 

con su edad cronológica. Habia dos pa· 
ci e ntes entre unO y tre s allos dc edad . 
que presentaban ace leración de la ta lla 
y la edad ÓSea con respecto a su edad 
cronológica . I'or e ncima de los tres a ños . 
la mayoria de las pacientes tenian a ce· 
leraclón de la talla. el peso y la madu· 
ración ÓS88 : eSI8 última la más avan­
lada . Debemo$ M~alar lambi~n . que la 
paciente a dulta. lenia una lalla inlerior 
a lo normal (cuadro VI y gráfico 1) . 

CUAURQ I 

"" 

" ,. 

nELACION APARICION • PRIMERA CONSUlTA 

P,,"w .. No_d. Iro. """, ul'3 mOd'o. '" con,o'" ' EE M 

'""""e"""Oon,,, co. o. "oc. -.- -3 _, l . 110, 

N¡;cimientos " '1' ,,- ,,' '" - , 8ilo , ,;, 
, ., allos , ,;, 
-! - 3 años , " 

f"""., t ~""",,"< "'""'"''''0""" " u,. "e< m., • ., • . que . c ¡ole" con ~n , """", 
(I~ I""JHla, .. Ima, y g .. ,,,.,¡~. de .. pecIO m3"",liftO. 

" " O ' COSTO. "". 



CUAOflO 11 

"~ 
TOTAl DE CASOS eSTuOtAOOS 

(dO< o,onol~. 

Nacimiento 
_ 1 .0.110 

1·3 a/\os 

+ 3 .lIos 

Total 

~.M 
pool.n," 

, 
al...,.;t , 

, ...... 
• 101. 1 

" 

CUADRO IV 

~ 

CUADRO tu 

"~ 
R A Z A 

" , 
" 

SiXO SOCI ..... [H .... I'RIMtI\A C(Ito$Ul.'A 

Masculino 

Femenino 

No u .¡¡nado 

". 

NO • .,. ....... '". _ l O"" 

, , , 
" 

, 
, 

CUADRO V 

"" ANTECEQfNTES f"'MIU ... II($ 

Ctlnl.-.guinidad 

Incidencia en hefmlM'lOl 

t~"'~. 

• , 

,·3 _ 

, 
+ 3 01100 

, 
• 

".c' ........_-



- 1 año 

1 . 3 allos 

+ 3 a~o5 

TOlel 

N No,,".I. 
+ '" Aumonto. 
_ '" D'.ml ... ,,,,,. 
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CUADRO VI 

"" "'AOURACION SO"'ATICA 
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A pe • ..- de que todas las pade ... "" 
teni,n lI,ados variable. de .,-nI)igiied&d 
.... ~.L tu ..... ® se ob3ervaban t uS genio 
t~le. exler"", de tonjunto. podian .gru· 
p.,u, en: aqLJéllos con aparienc ia pre· 
dem in , nte mente muculins lclnoo C~· 
.ell. femen ina (slele CalOI) .., fr. nco. 
menle ambigua (I,e. ellO') (cuadro 
VII) . O. nte cuad,o le coneluye . que 
""1 de l. mitad de l •• pacie .. ,,, prneo'· 
talo . .. dilicuUtdes en cuanto . ¡. ubic;o· 
t i6n ... ~ual de sus gen" . '" e xte rnos. 
Mis del&lltdamente. enc:onl' .... O. que 
ocl>o ~ien tes tenlan ...-.a es , ,,,,,,, .... 
central superio r (1~ lol que .emelaln ~s 

un pene que un clítoris. Su t ....... ao'io e ra 
v .. ~ble y • ¡. pal¡>acióro ,eco,d. ba l • 
oo .... is tcno:ja de los cuerpOs uve, no. 
10 1 ; en algunas p>oci entes . incluso ••• " 
til. LI mayoría presentaban un. eue,d. 
tendinou In la . u¡>erlicie vent,,1 dll 
1. 10 que lo .".ia I".ci, e l pe.in' . En In 
sie te niftas ... " ntes. se oburv.1n hj· 
1>"'''0111 c litoridi ..... de grM<> v.ri.ble 
(lig ...... 2. 3 . • ~ SI. A ambos ladon d, 
la IIn ... ... o4i •• nox>nlraonos "d"''''' eS. 
l 'lOCl",.I. ,ugosas. pig ......... """. de n · 
pe<;to nc.otilorme. que. en ".,eve u· 
101 ''''''laban tabios ,""yo,es hipert.ó­
ficos. ¡>ero en los seis .eSlMIU e'l n 

CUADRO VII 

"" COIITAlES UTtR>fOS ICQN¡U NtO¡ 

[cIod "yo 01 : ; ,> 1 ..... ....... otoIl ' .. 
Nx!1t - ' _111 t.J _q~, U_I~' n ~1 

Masculinos • 
, • , , " 5/ 15 

Femeninos , , 
'" 71 15 

AmbllllJOs ' 1> '1' 3/ 15 

. . 
f l$"'. 2 Nou"'. ¡'¡,.,¡ro/¡. do/ dhorl • ... v .... I~ d. IN! """ d. ~ ... 



f;,..... J . HJ,..""",~ "eI clIJQrl. , IQf/6I! l. 
~ocfOlol en UtltO "in. de c,,.,,n ....,. do 
«hd. P,o •• ,,~I. d~ .ello ""In.oo en ,,,,,,¡ ... 

,,,.¡. " . ",Id"'¡. 

." _.-.eI._ 

Fog .... , . NOI.tJ~ lu./tiII 1.~",fOI'¡ • ...... 
0<,11</0 e"e"'o del .... "" ",Oj¡enll'¡ .J""¡",. 

dO ,,' .. !o''''''1>O'IJ3 """""'«0<111. 

.., 



Fljlu'. 5. HIl»rlro{¡. d<JI dU<>rI$ y d~ ro. l. 
b!", ",.,."'u. """ I"""nel. de v.llo ""bI."., 

"" U"' "''''' d~ u l$ .ro. d . odMl. 

bolsas ese rotales bien definidas aunque 
vactas. El hallazgo más constante en 
nuestras pacientes fue el seno urogeni. 
tal. En Once ~Ciente$ había un oríficio 
';¡nico en el punto de unión de la super· 
ficie ventral del falo con el periné. ocul· 
to a veces por las estructuras laterales 
(cuadro VIII ). Aunque este orificio pOdla 
estar a distancia variable del ano. en 
ninguna de I¡¡s pacientes se localizó en 
el falo . La unión de la urelra y la vag ina 
para constituir el seno urogenltal com';¡n 
l ue variable. aunque todos nuestros ca· 
50s correSpOndlan a los tipos 11 y 111 de 
Wilklns' y V de Robe"s.'" Sólo cuatro 
J>aclentes tenfan orificio vaginal y ure­
tral separados y bien definidos (cuadro 
VIII). El vello pubiano apareció precoz­
mente en nueve CaSOS. en una nl~a por 
debaJo de tres alios. y en las restantes 
por encima de esa edad (lIgura 6). Tres 
nlllas tenfan vello axilar tipo adulto y la 
paciente adulta tenia además vello fa· 
clal que necesitaba afellar J>erlódlca. 
mente (dos veces por semana) (cuadro 
,", 

La "",narquía se presentó entre los 
11 y 13 años en tres pacientes que ha· 
bfan alcanzado esa edad. y Se encontr. 

CUADRO VII I 

AA" 
GENITALES EXTE~NOS (DETALLE) 

EdO<! c......,IÓ\11ca TolOl 
1'1"'.(2) 1 ,r.o (2) 1-3 ,r.o. (2) +3"""0 (9) (151 

,,~ 

Pene , , , • , 
Clítoris , , , , 
~Sl~UCTURAS LATERALES 

Bolsas , , , , 
labios , , , , 
INTROITO 

Orificio único , , , , " 
2 orificios • • 

'" 
' .c .•. 
"'UO _AGOIfO. ,m 



ban bajo t.a"miento ute.oideo .... 111' ... 
' ovo . ..ontlnuanclo con mens"ulCiones 
roo,m,lu. 

en 18 paciente de 27 8/'101 • •• u 1....,,,. 
so. no exlstian carac'e ,e, uxu,let se-

' ..... l . __ "'"""",. fiel __ ~ hI -.............. ----"'" _._.<M_. 

cundanos lem.nlnos. e$ deci •. 1" m.· 
mIS ",tol. J oe~6n) en'n ¡n!..,\Hu y 
nunca h.bi. menst ru~do. Tan p.ontO " 
come nz6 elt'l tlmlento sustit uti~o. hubo 
una " plda p'og'eti6n de los C8'8CIC'O. 
sexual,,, femeninos. presentándose m" 
tarde la menl.qula aunque COn menS. 
truaciones .I~ Irregularea. E$III paclen. 
te p.e5enl.ba ' .-:I.~s un bocio eulun. 
cion .... te con altos t itulos de .... Ilcue.· 
pos • l. !I'09lobulin. (TRC 1 X 10).' 

Salament" r; .... "o pecient.. dH.arfO. 
1I¿o<oo el slr>d<ome de ~rdldilS ... Unas. 
en t • .,. ". elln. ellO fue lo q ..... motivó 
su i~$O: en l. otra nl~ • . el cuad.o se 
den.roll6 du.ant" el 1I>!,I.eso ~ •• eatu· 
dio de lus . nomellas genitale , (culdro 
XI. El momento en que se manlfes,aron 
1,,· c.lsls Id.en. leo v •• i6 ent.e unl se. 
m_ y t,n meses. En fod~. el cuadro 
'''"'' ext 'e......oament .. gr ..... e . Como r;on. 
seCUtncia d$1 ml. mo ....... de In nltl .. 
lUYO s intom .. de insuficiencia u .dIKa. 
y olra se compllr;ó con un proceS<) n ..... · 
m6nir;o. Tod .. resotvieron uti,lacto" ,· 
mente su dnequil ibrio con el t,.umlen. 
!O esper;lfir;o. 

Otros h.lI~lgO' de Interé, en nu .. I.~. 
pacientes fue la .. oc i~c ioo en CU81'0 
de eUas ". Inlecc""'", urlne"as •• e· 
petlr;loo. el IHIrece. en .e lacl6n con el 
factor oInln.or;tlvo que .epresent. el 
seno u.Ogef\Itll. U .... nm. p.esent6 .o.­
~ •. notabl. d iltlación blh."." d. u.,· 
t .... e. y p&'~i. Q"",, .equlrió trM_IenIO 
Quinjr9ico (e .... dro XI. 

CUADRO IX 

~ 

Póbleo 

Alcllar 

Facial 

lItu.o SUWAl Pllf:COZ 

+'-,,, 
• , , , 

... 



CUADRO X 

"'" OTRA.$ ... A.NIFESTACI()N(S 

Ctisis .drenal 

InfeceiÓfl urin.ria 

Hld<onehosi' 

&oc:1o " iroidltis ) 

NO. de 
Paclon'e. 

• 
• , 

En ninguna de nu"SIr.S pacientes se 
~On''''.ron eilrn len'ton"e, e lev.das . 
lo q:Jfl llama la at"nción cuando ,e como 
P'" con 101 inlOfme l de '. lilerllu .. 
mo!dle •. en que '. fOfm. h lperlen,iv, por 
defeclo a fa I1P-hldroxlllSa r(!presenta 
'. t"rce •• pane del tOI. 1 d" los casos 
de HAC _ Tampoco eneontf81Y1O» .ltera· 
clonu en la excreción d" m. u,bolilOll 
urln.tiOl que jUltil¡clr~n lal dl"llllÓalico. 

Se realizó clitorectomf. y plUli. d" 
v.oln. en nuava poocient ... Cinco de In 
e .... I •• tenían más de IrU .i'tol de edad. 
y só lo ... na lenia menos de un afio. En 
n ifl9una se presentaron complicacloo<ls 
dI ... anle o despu06s de l. opeoraClÓfl {coa. 
dro XII. 

En ' ru paclentes fu" _ ... no ... Ii-
zar e l cambio de ""0 .oc1.1 por ....... r 
1100 Inscripto. como v'rOl1U. De "IIH. 
...... tenl. cuatro .1101; pero • !HIn. d, 
tU edad. '. adaptación . 1 .. xo .eui9· 

CUADRO XII 

"" A.SIGNACKlN y flEA.SIGNACIOH 
DEl SO:O SOCIAl 

Anln de l ar.o 
A lo, •• 110, 

NO. de 
PWI ....... 

, 
, 

n.do fue perfecta . Todas las demh pa· 
clentes .. encontraban por debajo de 
un .... 0 de ed.d . Una pacl"nta f .... In· 
gresada . lo, 12 días de nlehl, .In 8exo 
asignado. En "'tos cualro CUO •. '. 8110-
lución PO"enor ka .ido •• tllf.~to<~ 
(cuadro XII). 

17·Ce,o.,e,oidu en orina (J 1.KSJ 

estiban elev.dos con v.lor", QUe Iban 
desde 2.5 hasta 19.2 mo/ 24 1I0rn. En el 
griflco 2 le mues,ran los promedio. ba­
tales de cada cuo obtenido de por lo 
menos tr •• iHnlficaciones en dllllnto. 
di ... En lre. casOs no l' pu6leron de_ 
te .. n i ...... . 1 momento del '''9reso. COn 
fin .. dla~ncos pOr lo dilicll que re· 
sul ls '11:09" loda la 0. .... de 24 horas 
en recién nK~ y en IK I.n" • • O. 
.1101. don continuaron aslstlerw:lo • con· 
.... lta ~dl~ •. y manwvieron ell.ss vS· 

CUADRO XI 

"'" 

... 
Clitorectomla 

Pluti. de vagina 

TflAT ..... oENTO OUIlVAGICO 

, -(4) 

, 
,·3_ 12) -+- 3_(9) 

3 , , 
, 

C,,] 

• • 
•. c.~ . 
....10·-"' . .... 



Qr'lieo 2 
IEEM 
HA.C. 
11.cElOSTE~o.DES E~ OftINA. 

•• 
•• 

• 

rllblll dentro d, lo normal . • ~un lo 
rsperedo en pa<::lentU con t •• Umiflnto 
su.tlIUltvO. U ... peo::lente ftO h. _lto e 
.. eoNUlte. 

17<Hldrodco.tlroJd .. en OIln. (T7.()H) 

(,~ de u'lrminachin lue de escaso v.· 
lor dl/l9"óstico. Ln c Uras enco ntrad .. 
e$tab." todas de"tro de l rango normal 
~~ ' . edad de las pecklm ... 

Pr.~1oJ . 
lN cifras .... .... kI. NI encont . . .... n e ... 

Ir, 0.3 y 2.5 1II'óJ/24 1'10 •••• esta ultima 
COI'respondle e '. p.elente de más edad 

." ~" rn •• .,.ro. ,,'" 

{27 aIIo.l. Su determinación ""nque pue· 
de ser útil p.r. diferencl,r el tipo d. d. 
1..,10 enzi .... Uco. fue de pOco velor en 
el reconocimiento de ta ~ nt idad o como 
_de< evolutivo. 

Preg".ntrloJ 

En dace pacie ntes en 18S que •• d.· 
t. rminÓ el ""t.bollto de '. 17.QH·pro. 
ge.terona se encontró marcadamente 
.Ievado. Sus vllores OSC il ...... enlre 3 y 
45 mg.I24 horn. les eI"" ..,j, elaYacia. 
se ehcont ....... en tu paciente. de m&s 
edad. y no guardaba n relación con .1 
grado de vi.lllzael6n de los genit, '" ... .. , 



Grálico 3 
lerM 
HA.c. 
P~EGNMIT~IOl EN ORINA. 

ternOs . Todas estas pacientes tenian 
aceleración de la tal!a y maduración 
ósea. salvo la pacIente adulta que pre· 
sentaba maduración ósea completa con 
baja tal!lI (gráfiCO 3). 

DeMdroeplandrosterona (DHA) 

Se determinó sólo en tres pacientes. 
y sus valores se encont,aban moderada· 
mente elevados (0.8 a 2.8 mgj 24 horas). 

ESTrógenos tota/es 

Se determinaron estrógeoos totales 
en la paciente pospuberal. LOS cuales 
se er"IContraban dentro de los lí mites 
normales (promedio t3.8 mgj 24 hQras). 

'" 

fs/imuJac;ón con ACTH 

Se realizó en diel pacientes. En nue· 
ve pacientes los n·KS aumentaron no· 
tablemente. y disminuyeron en una . En 
esu paciente no se repitió la prueba. 
por lo que no podemos excluir la pOsi· 
bdidad de error en la recogida de las 
muestras. Los n·OH tuvieron un discre­
to aumento en relación a los basales: 
igual sucedió con el pregnandiol. Las 
mayores respuestas a la astimulación se 
er"IContraron en los niveles de pregn.n· 
triol que llegaron en un caso hasta 60 
mg/24 horas (gráficos 2-3). 

Inhibición cOn de~amelasona 

Esta prueba fue de gran valor diagnós· 
tico y pronÓstico. MientraS que con la 
inhibición simple se conseguia una dis· 
minución brusca de todos los metal><). 
IitO$ elevados presentes en la orina. con 
la inhibición triple se llegaba a cifras 
compatibles con la normalidad. incluso 
no detectables para los 17·KS y el preg· 
nantrlol (gráfiCOS 2·3). POsteriormente. 
se realizó el ajuste Individual de las do­
sis en cada paciente da 'acuerdo oon la 
valoración del cuadro clinico general. 
la$ determinaciones ",inarias de (0$ 
17·KS y pregnantriol. as; ComO las va· 
riaciones especificas del esteroide usa· 
do en el tratamiento. 

Estudios radiológicos 

Edad ósea 

De gran importar"ICia. pues no sólo 
orienta en I:uanto al diagnóstico. sino 
que es un buen ioolce de control evolu· 
tivo una vez comenzado el tratamiento. 
En l. pacientes a las cuales se les ,ea· 
Illaron estudios radiológicos en ... 1 mG­
memo de su diagnÓstico. se encontr8· 
ban acelerada en diez y normal en cinco. 
De éstas. tres eran menores de tres me-­
ses de edad. una menor de un ailo y la 
otra era adulta (cuadro VI. gráfico t). En 
la evolución posterior se encontró un 
buen grado de correlación entre la de-­
tención dc la maduración ósea. la regre· 

• c .o. 
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siórl del euadro e Unleo. y 1, dosis 6pU. 
ma de eU~de adml"istrado, 

VlIginogrllfla 

El 1.-1 "'K"",en sencillo y de gran utl· 
lidad QUe ""''''''1' .,¡ ..... Ii:t., el uno u .... 
genlt,1 y '"' lipo . &obre lodo en aque· 
1105 Cas08 en C¡ ... te plantee le corree· 
ción c¡ulr~rgic, para aislar le "aglna de 
l. uretr • . Se realizó en oeho ¡)IoClentes 
con ...... nos ,""ultedos en lodas. 

Pelv¡neumogrel¡II y ,et,oneumope,itoneo 

Se , .alizaron en CWlro y do. pac~n­
tes respeclivamente. En IOdas $e cons­
lal6 útero y O>Ia,los "",_1101. Por lo 
mol esto de estas pruebas las cons idera· 
mOs Innl'Cesarl .. en l. m,yorla de los 
e,lOa. 

De ocho ""cienles. las cuales se <ea· 
lizó. lt6Io una teni. hid,on",l,os i" e hi· 
drour~te,e. bilale . a le s . Po, la posible 
.... oci8cl6n de HAC y mallarm;w: Io""s 
del l.aclO urinario. se decidió ''''all.ado 
en todos los caSO' de I.,..ma I III ... náliea . 

Tod8$ ""es l.a l p.cientes fue ,on tr', 
tadas en los primaras momenlos con 
hidroco<l ioona. las dosis lIuctua<on en­
t,e 25 mI/ ¡n¡¡¡es menor" . de dos Ni"" 
de edad) y lOO mg (niñu mayores y 
.dultas) al dí. dividida en 3 6 4 JUbilo. 

,'s. POI" vó;o int"rnuawlar O endoven<>S3 . 
¡nr, consegui, " Pldan>enle e l m.yo, 
Vado de Inhibición. En la 119.......u se­
manl, sI es posible se pasa A la ~;a 
o,a l. LaClantes y nlftu hasl. 12 aflOs, 
10 a:lO mg/di,. M' yores de 12 ' ''\os : 51) 
I lOO "'9/ di,. ESIa. dOlis son ,eajusla. 
dal •• princ ipiO lema",fmenle . más 
tarde ooa vez a l me l. y finalme nte una 
vu cad. cuat ro me u s. Para su v, lo,,· 
ciÓ<! no. ouiamos jl(Ir e l cuadro CH Alco. 
el aum'nlo en ,,~Ia y peso y lo. flÓveles 
de 17· KS y preIlN ,*iol e n la orina. Al. 
IIU"'S Plcientes I"eron Ira ladas con 

'" _ _ 00. _ 

pr-ednison. (1 d""""eI8SO<1' en dosl. 
"""¡",,le ..... a 1 .. .. /\aladas. Princip. l. 
mente I<'luetras p¡lCle'Ues con ~'n ;oc"," 

le,ac ión de la mad u,ación 65", EsIO se 
hizo uf. por e l conocido efecto I,,,nador 
de la de .. "",taoon. lOb,e la n'ldu,ación 
6sea. la dosis po, ví" oral dOlo,;,. el 
fraccionada y admlnl. lr~ siOUfendo el 
ritmo no,ma l de secreción del cortisol. 
es decl" SO·JO en ho'8I tempranas d" la 
mahon •. 25"4 "" hor,. temp'l"a. de la 
I ... de y 25"4 .. ,de en la ....."... 

Las paclen les _ pr-ese nl. ,on el cua­
dro de ~,d ldas salina. fueron Iraladas 
con hemisucclNtO de hldrocortllon. por 
via endovenosa en dosis de 2" mglkg 
In;Cialmenle . y conll ..... ron CId • .seis 
horas hutl dosl. 1<»l le. de 2~150 mg/ 
di •. Se hid,ataron COn solución de CINI 
al 0.9 % en dedro ... 1 10.,. , ra.6n de 
2000 ml/ m '/du., d. ndo .. na sobreclrge 
in;cia! de 400 mi/ m' e n .. N hora. En el 
,ec ien nacIdo l. dosIs no deb e exc.de, 
• los 7$ ml / kg/ 24 ha'M. 

Asedamo. en los primeros mOmentOs 
el 3C"'II IO de desoxico<lison. (DOCA). 
2 a 3 mg día po, víA Im' ..... u$cut" en 2 
• 3 su!>dosis, y posTe,i!>,menle pu , mos 
al USO de la 9·.· fluorhid rocor tl l ona ' 0.1· 
0.2 "'11 di. por vi . oral. Agreg amo. un 
su¡>lemenlO de 2·' 9 de elN. a la IÓ<· 
mula dietelica del día . En n' ''III.-I' de 
nueslras p3C ientes . h~ sido nc c e$~rio 
el uSO de mlllcral oco,tico ld u& d~ spués 
de los dos olio. de edad, conl,o l:lnoosc 
desde e ntOnC"s con g'UCOCO< lieoldes y 
die" normal. s in evidencias de ~lieil 
de N. e hipe,kalemla. Acos tumb,emos 
e nueSlras paclenle1 pe ,dedo,es de Na 
• tener siempre. rTIlIno hem\l-IlCcinato 
de hidroeorti ...... ., . dm.ni ....... 100 mg 
por yu. 1M en el'" d. e .... lquier lIress. 
mientru Ioc.liza n • alguno de Jo. medi· 
~ del servi cio. Ella h8 evitado e l le· 
ner '1"" Inl/resa, en cr iSis a ...... 11' .. P" 
e"'nte •. por pequeIi • • 1YOr\1 .... Ild1de. 
que han resuello .. 1;, lactor i_nle e n 
sus pro~o. hoglI,e • . 

Tra/amiento qui";rglco 

Una "It conli, mado el dl89flÓ:Stioo 
c.us.l. y después de ¡nk:iado el Ira la· 
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se realiló la plastla de genllale" en aque­
llas pacientes que COn el tratamiento 
""lerOid"o no mejoraron Su apariencia 
o que presentaban sellO urogenit,,!. En 
algunos casos se esperó hasta después 
de la pubertad. para re .. llzar la amputa. 
clón del clrtoris hipertrófico. pOr 1 .. po­
slbUldad de que al desarrollar el perlné. 
la -¡rasa y el vello pubiano. baJO el In· 
flujO puberal. la anomalla que<lara dlsl· 
mulad •. En ,quellas nlftas en que la 8no­
malia genital creaba conflictos pSicoló­
giCOS. se efectuó la operación Inmedla· 
Ument .. (/igu,es·7 y 8) . $010 en un caso 
se realizó la amputación del clítoris an· 
tes del a~o. debido a su desarrollo "X· 
ces ivo. En esa paciente se realizó tamo 
bién la pla5lia de vagina en aquel mo-, . , 
mento. En general consideramos que la 
mejor éJ'OCa para la plasUa de,genltales 
es entre el primero y segundo, a(ios, ¡:Ie ... 

f11lU'" •. GonIro/u d. l. mi ..... nlA •• ....... 
d • • "",I. d. l. elnJQi. 'OCO/I""u<:lIlI ••• IN 

drn y medIO _. de edl<i. 

vida. siempre que la paciente se en· 
cuentre bajo control. 

En ninguna de nuestras pac ientes se 
presentaron complicaciones durante O 
después de la operación. Su evolución 
pOsterior ha sido buena y todas presen· 
tan buen control del es/inter vesical. 

Rells/gflación del sexo 

En el cuadro XII pue<le observarse que 
~n cuatro pacientes fue necesariO n¡~ 
nar o reaslgnar el sexo social femenino. 
La paciente de euatro anos de edad ha· 
bra sido Inscripta y edueada como va· 
rón hasta esa edad por un error Inicial 
en el reconocimiento de la enfermedad. 

A pesa, de que es sabido que desP<l6s 
de los 18 meses de edad debe evitarse 
todo cambiO de sexo; en este caso, de­
bido a In dudas que tenían los padres 



respecto 8 los genitales del ··nino·'. se 
Creó un ambiente de educac ión ambl ­
sexual propicio al cambio. En Su evolu · 
ción ~sterior . esta ni~a nunca ha hecho 
manifestaciones de rechazo al nuevo 
sexo asignado. 

De las otras treS pacientes menOres 
de un año de edad. una Ingresó a los 12 
días de nacida sin que se le hubiera 
asignado el sexo. y las otras dos esta· 
ban como varOneS como consecuencia 
de una evaluación errÓnea al nacimien· 
to _ Ambas ingresaron a los do. y tres 
meses de edad respectivamente. En cs· 
tas treS pacientes fue relativamente más 
Itcll la reasignación del sexo. Posterior· 
mente. todas han evolucionado bien. sin 
dudas respecto al Sexo social asignado. 

COMENURIOS 

tu estructuras genitales extemas pri­
mitivas. indiferencladas (lUb~rcu los ge­
nital. rodetes genitales. senourogenital). 
son extremadamente sensibles a los 
efectos de los andrógenos; tanto mayor 
será esta sensibilidad cuanto más temo 
prana sea la axposlclón a tales hormo· 
nas."-" Si la estimulación androgénica 
se produce antes de la diferenciación 
completa del tracto genital (Xli Sema' 
nas) los genitale s externos estarán no· 
tablemente masculinizados en la hem. 
bra (fusión del labio escrotal. Seno uro· 
genital. hipertrof 'a del falo) . En época 
posterior esto sólo provocacá crecimien· 
to e~ce$i vo de las estcuctur3s ya forma­
das (macr<lgenitosomía precoz en el va· 
rón; hipe rtrofia de clitoris y lab ios en 
la hembra.'~" 

$1 se descarta la administración exó· 
g.ma d .. andrógenos. existe un grupo de 
entidades capa"es de provocar electos 
similares."'" En estos casos es de gran 
importancia conoCer el momento de apa· 
rició n de la sintomato logía, 

los lumores de ovario (arr"nobl"sto­
ma). suprarre nales. leratomas y otros 
tumores productores de sustancias en· 
drogénlcas. sue len aparecer en edades 
pos ter iores al nacimiento. en tanto que 
la hiperplasia adrenal congénita comien· 

za Su Sintomatologia desde el nacimien· 
10 o antes"-" Por otra parte. esto últi­
ma es la causa más frecuente de pSl'u· 
dohermalroditismo femenino en l. In· 
fancia.'~" 

La suprarrena l afectada por un defeco 
to enzimátiCO. es Incapaz de producir 
normalmente glucocorticoldes. rompe 
precozmente la ,elación hipotálamo-hipó­
flsls.adrenal. y queda asi sometida a una 
excesiva estimulación por la ACTH . En 
esas condiciones la glándula presenta 
hiperplasia e hipertrofia y trata de como 
pensar el détlcit hormonal. Esto trae por 
consecuencia que se formen grandes 
cantidades de metaoolitos intermedia· 
rlos de la slntes;s impedida del cortisol; 
asi COmO andrógenos. para los que no se 
requ ieren los sistemas en,imli!icos afee. 
tados. Como todo esto ocurre desde los 
primeros momentos de la embrlogéne· 
sls . e l feto .. st8r~ sometido" los efee· 
tos del exceso de sustancias androgé· 
nicas precozmente producidas , 

Hasta el momento se conocen cinco 
ti pos de defectos enzlmátlcos capaces 
de pro.'ocar g'ados variables de ambi· 
güedad sexual : 

a) Oéficlt de ., 
01 

" ., 

20.".hidroxilau _ 
3· p·h idrox ies te roi d e 

dehidrogenasa . 
17·~·h idroxila$a 
21 _· hidroxi lasa 
11-/l-hidro,ilaso 

De éstos, el más frecuente U e l deli· 
cil de la 21·hidrox ilasa. que es ,espon­
sable de las 2/3 partes del total de los 
CasOS .'~." En ute defecto . el sindrome 
adrenogenital puede asociarse a un cu.­
dro de insuficie ncia adrcnal. con graves 
pé rd idas de sodio ~r la orina_ El halla'· 
go de cataoolitos de la androstcndiooa 
y sus 11-oxigeoados (androsterona, etio ­
colanolona. y sus 11·derivadosl. que se 
miden cOmO l1-eetosteroides y II -oxice­
tosteroides. así como de pregnantriol. 
cataoolito de la 17-0H progesterona (en 
cantidades e~cnivas por e l bloq ueo en· 
,imélico) . corrobora el diagoos tico clí· 
n ico ,'~" En sangre. existe hiponatremia. 
hipe rkal emia y acidosis metabó lica . 

'" 



L1 aparición oH: In crisis adrenales 
suele ser du,.'II, 1 .. primeras sem. n .. 
de vida en .mbos sexos y 5i el desequl. 
IIbrio no se corrige" tismpo el final es 
lalal. Existen di"""s .. temías . ninguna 
COfl,pletament. COflvlncen\e p .... sxpli· 
C...- si dific il a$OCltodo de mine.aloco. · 
,icolc\e$. prssents sólo en ci", IOS ce-
sos_"'-"·~-- .. 

El déHcit de Is l1·.8·hidroxila$ . ... " es 
el segundo sn frecuerte la . a unque en 
nuestra seris no .. en<XIn\ró nlngün 
CISO de est, tipo. lo. paclentn <XIn 
este deleeto pueden prennt1o. hipe •• 
te",ión ... terl.1 g ..... por e l exceso de 
d"oxlcortlcotlteron. (DOC) producid. 
Como contecuencl. del bloqueo .nzl ..... 
Ilco. la vl rlllz.cIÓn es meno. notable 
que en e l d611clt ds ZI·h idroxll"e. y 
puede apare-c", an l. pubertad O mh 
I"de. le ue •• lv. producción de 11-de­
so.lcortllOl {comp. Si y DOC. Y 1 .. exere­
elón por l. OIlna ds ..,5 derlv..:los he­
t ... hido-o S y "".hldro DOCI. uf como 
d, .... l l -do!sod· \1-<:etosterOldl. . es 
caracts.istie. de li te dele-cto. El 91'9-
n,ntriol es norma l o IIgeraments eleva· 
do. en Un to quS s i pregn.ndio l (mell· 
bolitO de la proges teronai se encuant" 
elevado _ Loo alt .. ac:IÓn del índice de lo. 
II-ox~n.dos es ca.loCt .... istic. de nte 
d.fe-cto." 

El d6licil de la. l ./I-hldrode"",OId. 
d.h id.09""' ..... .. .. menos Ir.euente 
que 105 ante. io.es. le mayo.í, de lo. 
p.cisnte. mus .. n sn los prlms.o. mO· 
menlos d. l. ~ide como consecuencl. 
del bloqt>flO enzlm6tico en uno de 101 
prim.ros p.sos de l. síntesis de todo. 
los esteroldes . dren.ls •. Provoc ....... 
<:ullnlzloClón Incompleta en el vIrÓn y 
g .. 1Ios varllbles de ~i.llizloClón en la 
hembr~ por.1 'XCIIO de andrógenos d~· 
blles (CHAl producidos. El dé /icll enzl· 
mático afecta I.mbl~n la sintesls de en· 
do-óg<Inos .n .1 1 .. liculo fet.l. lo que 
.yud.Io , explicar 1, f.111 de m.scullnl· 
•• ciÓn en .1 ~ •• Ón." El diagnontlco l. 
«IO"I1i ..... por l. p .... nci. de caMOdM. 
... mentadu de OHA y otros .l 5o .. tl-
• oide. en l.o.ln." · 

". 

En .1 d6llClt de la 17 ... h ldro"II ... "· 
" ... exl'te un bloqueo en l. síntui. un· 
tO del cortlsol como de los .ndrógenos. 
produc¡jndo •• cantidadll s"eesl~.s de 
dssoxicortiSOfl •. EllO t . ... por conse· 
~cl. por """ parte .1 1.110 en la !NIS· 
culinizloCión en el varón y l. -.n<:i. 
de los carloCter .. sexu.l., ~ ... ios 
.n 1. ""bsrtad en ..,.,¡,o., ."os. y. que 
el defecto e lec ta 18mb"n • I1 gón~. 
Y por ot.a P.rts provoca hl~rt,n .I Ón de 
grado v'rlable. hipopotue mla y .Ic.· 
lo.i . ... 

Fin.I""",". l. hiperp!.sl, adr_1 li· 
poIde."· .. · " tuel. s", un h.lw9Q ne­
crópaico. l .. adr.nales s •• ncu.ntr ... 
e.rg.adas d. gr ... (especlalmlnte coles­
teroll po. d6llclt de l. 20 hldroxll .... 
El cusdro d. p6,didas ulln .. es mor· 
tal. incluso Con tratam ie ntO edecu.do, 

El mM'jo de lo. p.clente, c:on HAC 
comp,ende: 

a l T •• tamlento sustitutivo. 
b) Asignación o reasignaelóndel "><O. 
el T.at.ml,nto quitol.gleo. 
dI Asuorami.oto psicológico del pa· 

cl.nte y sus la mlliares . 

El ".I.mlsnto susti tutivo con corti· 
50 ..... cortllO! O SuS deri~MIos. es c,~ 
de .esllblecer e l mecanismo '-.... 1 de 
,etroaHmentación. lo que sup.lme l. 10-
brestlmolaelón • l. g!6ndu l • .'·· .. · .. Elels· 
ten numero.oto p .. pa¡.&.ios hormo .... I ... 
asi como eaqulmu de t."amiento, b.· 
sados casi todos en la .upreslón Inicia l 
ráp ida <:on .Ita dos is. para dl.minulr 
post.riOl"""''' huta la do.l. óptima de 
m.nlenlml.nIO por vid • . En .1 C.IJO de 
los ··pe.d.dor .. de "''' .• IS asocls un 
min" •• l<xortlo;oide aproximad.m.n te 
""sta lOS doto ./Ios d. edad. ~. en la 
qtHI el ptCl.nts es eapu d. m.ntenerse 
e n .qulllbrio m.dla nte el sodio de l. 
di eta. 

le erl.l. edrenal es un. ur¡¡enCil: :w 
tr.tami.nto requ; .... adem h de lo. glu­
COCOt1ío;oid.. y mine .... locortlcoldes. ¡. 
..stitución de los volUmen .. hido-icos y 
e lectrolíticos. así como medid .. .,,1;' 
sloocJr . 1 fueran n.cts ... ¡ .... 



lM p&Cient" con HAC pseodot>e,."... 
1,00011Iamo femenino deben ." .we. 
el •• como hembras siempre qove: IU pO­
sibla. l . reuIgnación del se~o en ellu 
es responsabilidad de un equipo de Ira· 
baJO u""elaUndo (endocrlnÓlogo. uró' 
logo. "'lleólogo y tr~beJadota locla l) 
auxiliado po, un laboralorlo confiab le. 

El trll .",jeM~ oui,iitgico n'I'~ dlrl· 
gido a hace. !III COttecc;onu neceu· 
, ias en 101 g.eo!lak". para cap&CU.,IOI 
lo mejor ;xnlb" a In furw::lones del 
sexO en el eU11 le ubique ~ll>'Iclenle." "" 

Lo, padres y f,mili" es ""Imero. y m', tl ,de el propio p'ciente. deben co· 
noce. bien la enf .... medad y cómo ~it.ar 
sus COfn",licKlonq. En M ' tI laMido. (la 

necea,rlO mIIntene, uNo estrech, 'el ... 
dón COn tll equipa de ',ebejo. 

Finalmenltl. debemos recordar que l. 
hipe,pluie ad,enal eongénit •. es l. ~nl · 

ca causa de pHudohermefroclilllmo '1 .... 
puede lleva, all*;enle a fa rntlerte en 
pocas '-at. y oue ademh. éstos son 
105 único» P'lc fenles pSetldohe'mllf,Q< 
di'as I"",...,¡no, qua tralados corr.e,,· 
mente Ion UP'lCct de proc,n" 

. " 
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