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INTRODUCCIÓN. 

Los desórdenes adrenogcnita1cs corres¡xmden a un b1TUJ>O de síndromes caracterizados 
por anonnalidades de la secreción de cstcroides corticosuprarcnalcs que producen 
sfntomas genitales de virilismo o f"cminización. 

El síndrome adrenogenital que se relaciona de manera más frecuente con una 
producción elevada de andrógenos y virili7.ación es la hiperplasia suprarenal congénita. 

Su historia se remonta a l 865 .. en donde DcCrecchio estableció la primera descripción 
de tallada de un paciente con pseudohcnnafroditismo femenino secundario a 
hiperplasia supra.renal congénita.Luego Apcrt y Gallais.. trataron de clasificar a 
pacientes que presentaban diversos tipos de hirsutismo .. asociados o no a obesidad. Sin 
embargo. prevalecía la confusión en cuanto a la descripción de la enfermedad; y no fue 
sino hasta 1932. cuando Cushing describió el Sfndrome que lleva su nombre y que 
a.hora se sabe es secundario n la hipcrsecrcción de cortisol. Diés años después. Albright 
distinguió claramente el síndrome de Cushing. Ai'los más tarde. wilkins y colaboradores. 
y Barttcr y colaboradores demostraron los erectos terapéuticos de la cortisona en la 
hipcrplasia supra.renal congénita. mientras que Gardner y Migcon mostraron su falta de 
efectos beneficiosos en los tumores suprarenalcs virili7..antcs. 
Muchos autores contribuyeron a nuestro conocimiento actual de la patogenia de la 
hipcrptasia suprarcnal congénita. pero los trabajos de Bongiovanni y Eberlein. Prader y 
Gurtner. y Biglicri y colaboradores hicieron JX>Siblc djlucidar las diferentes deficiencias 
enzimáticas del sfndromc. 

La hipcrplasia supra.renal congénita representa una familia de desórdenes autosómico 
rccesivos en Jos cuales existe una deficiencia de las actividades enzimáticas necesarias 
para la síntesis de cortisol. El resultado. es un incremento en la secreción de la honnona 
adrenocorticotrópica o ACTH. hiperp1asia adrena1. y consecuentemente. 
sobreproducción de los esteroides ad.renales que no requieren de la actividad de Ja 
hormona deficiente. asf como una deficiencia de Jos estcroides que se encuentran 
distales al sitio de deficiencia en la ruta metabólica. 

Su frecuencia aumenta en matrimonios consanguíneos. En las parejas de padres 
ponadores. es decir. sanos heterocigotos. la probabilidad de tener hijos af'ectados es del 
2So/o. La incidencia a nivel mundial es de 1 por t 0000 a t 8000 nacidos vivos. 

TESIS-CO"flJ 
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ETIOPATOGENIA. 

Las glándulas supmrcnales producen mincralocorticoides en la ·capa. más superficial o 
glomcrular ... que corresponde al 15% de la corteza adrenal; glucocorticoides en la capa 
media o fascicular (75% de Ja corteza). y en- Ja reticular. las 'cuales también producen 
andrógenos. ·· 

- ' . -

Más del 90% de todos los casos se debe a deficiencia de 21 . hidróxilnsa o CYP21 A2 o 
P450c21. otros autores mencionan que ffiás del ·95%,·'presenta:·ésta deficiencia 
enzimática.. La segunda deficiencia en frecuencia es Ja 11 beta hidrOxilasa o CYP 1 1B1 
(P450ct1).CYPI tAl (P450 scc) y CPYI IB2 (P450cl7) y de 3 beta hidroxicsteroide 
dcshidrogenasa o 3 beta HSD 1 1. 

De acuerdo a Jo anterior. se han descrito principalmente 8 fonnas clinicas: 

l. Hiperplasia Jipldica cuya deficiencia enzimática se encuentra anterior a la alf'a S 
pregnenolona caracterizada por crisis perdedoras de sal y 
pscudohennafroditismo masculino. bajos niveles de todas las hormonas 
csteroidcas. con disminución o ausencia de respuesta de la ACTH. respuesta 
diminuida o ausente de la HGC en el pseudohcnnafnxlitismo masculino y 
aumento de la ACTH y de la actividad de renina plasmática. 

2. Deficiencia de 3 beta hidroxiestcroidc dcshidrogenasa fonna clásica: 
caracterizada por crisis perdedoras de sal. pseudohcnnafroditismo masculino y 
f"cmcnino. pubcnad precoz y desórdenes de pubcnad. en la cual se puede 
evidenciar por laboratorio. aumento de los alfa S cstcroidcs como pregnenolona,. 
17-0H prcgncnolona, dchidroepiandostcncdiona y sus metabolitos urinarios. 
aumento de ACTH y de la actividad de la rcnina plasmática con supresión de los 
cstcroides adrenalcs posterior a la administración de glucoconicoidcs. 

3. Deficiencia de 3 beta hidroxicsteroidc dcshidrogcnasa f"onna no clásica: 
caracterizada por pubarca precoz. desórdenes de la pubertad .. irregularidades 
menstruales .. mirsutismo. acnC e infertilidad. con un aumento de pl'"egncnolona 
sérica.. 170H prcgncnolona. dchidrocpiandostcncdiona y sus mctabolitos 
urinarios. aumento de los cstroidcs alf'a 5/alfa 4 séricos y urinarios y supresión 
de estcroides adrenalcs posterior a Ja administración de glucoconicoidcs. 

4. Deficiencia de J 1 beta hidroxilasa fonna clásica: caracterizada por hipertensión .. 
pscudohcnnafroditismo femenino. virilización postnatal en hombres y mujeres. 
niveles elevados de dcoxicorticostel'"ona. andrógenos séricos y sus mctabolitos 
urinarios. ACTH elevada. disminución de la actividad de la rcnina plasmática e 
hipokalcmia. 

5. Deficiencia de 11 beta hidroxilasa forma no clásica: cursa con pubertad precoz.. 
irregularidad menstrual acné e infertilidad sólo se evidencia aumento de 
andrógenos séricos y de las hormonas estimuladas por AC~rH. 

6. Deficiencia de 17.20 liasa/17 alfa hidroxilasa: hipertensión. infantilismo sexual 
y pscudohcnnafroditismo masculino. presenta un aumento de la 
dcoxicorticosterona. 18-0H corticosterona. bajos niveles de 17 alfa cstcroides. 
baja actividad de renina plasmática. hipokalemia. 

TESIS CON 
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7. Deficiencia parcial de 21 hidroxilasa, o forma no clásica o virilizante simple: 
pubcnad precoz. desórdenes de la pubertad. irregularidad menstrual. hirsutismo. 
acné e infertilidad. 

8. deficiencia total de 21 hidroxiJasa. f"orma clásica o perdedora de sal: crisis 
perdedoras de sal. pseudohennafroditismo femenino y virilización postnatrnJ. 

Estas ultimas 2 variedades serán las que se abordarán con más detalle dada su mayor 
frecuencia de acuerdo a la literatura existente. 

ESTEROIDEGENESIS ANORl\IAL.. 

Fonna virilizantc simple: En esta variedad. existe una deficiencia parcial de la 21 
hidroxilasa bien compensada por un aumento de producción de ACTl-I. de modo que la 
secreción de cortisol es casi nonnat. al mismo tiempo la mayor secn.."Ción de ACTH 
produce elevación masiva de los andrógenos y de los precursores del cortisol. algunos 
de ellos; como la progcsterona y la 17 hidroxiprogesterona,. tienen una tendencia a 
perder sal. Estos cstcroidcs parecen bloquear la actividad de retención de sodiode Ja 
a1dostcrona a nivel del túbulo renal. Esta tendencia está bien compensada por aumento 
en la actividad plasmática de Ja rcnina y por consiguiente un aumento de la secreción de 
aldosterona. 
Como parte de la respuesta homeostática general a Ja deficiencia de la 2 1 hidroxilnsa, la 
corteza suprarcnal secreta grandes cantidades de andrógenos. entre los cuales está la 
androstcnediona que se encuentra en grandes cantidades en Ja sangre. que puede 
metabolizarsc pcriféricamentc a testosterona. 
Los precursores del cortisol con 21 carbonos se mt.-tabolizan en el hígado y aparecen en 
la orina en grandes cantidades. uno de ellos es el prcgnanotriol. principal mctabolito de 
Ja 12 hidroxiprogcstcruna; su excreción se usa corno prueba diagnóstica. 

Forma perdedora de sal: En estos casos existe una deficiencia total de la 21 hidroxilasa.. 
en estas condiciones y pese al aumento en la ACTH. no hay una compensación 
adecuada y los niveles plasmáticos de cortisol están muy por debajo de lo nonnalcs. Lo 
mismo que en Ja f"orma virilizante simple.. Ja deficiencia enzimática provoca 
hipcrproducción de los precursores del cortisol. incluyendo compuestos que producen 
perdida de sal. Además Ja enzima 2 J hidroxilasa también es ncct..-saria para Ja 
producción de aldosterona • la incapacidad de secretar aldosterona combinada con Ja 
hipcrproducción de csteroides que pierden sal lleva a Ja crisis suprarenal aguda 
característica. Finalmente la mayor producción de ACTH determina la hipcrproducción 
de andrógenos suprarenales. en una cantidad mayor a las variedades no perdedoras de 
sal. resultando en una virilización más completa de Jos genitales externos de Jos 
pacientes durante la vida fetal. 

TESTS CON 
FALLA DE ORIGEN 
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En las variedades perdedoras de sal. las cns1s suprarenaJes abrudas se producen del 
quinto al octavo día de vida. Un signo precoz es el aumento en los niveles séricos de 
potasio. hipcmatrcmia e hi¡x>gluccmia.Estos recién nacidos tienen poco peso y pierden 
más peso del fisiológico debido a la excesiva pérdida de sodio que eventualmente trae 
una gran pérdida de agua y marcada deshidratación. hay también apatía. vómitos. 
diarrea y dolor abdominal que con f"rccuencia se diagnostica erróneamente como 
estenosis pilórica, la piel tiene un tono obscuro. Las anormalidades genitales 
corresponden a las antes descritas. las cuales van desde diversos grados de 
clitoromegalia con o sin fusión parcial de los pliegues labiocscrota.Jcs. hasta una fusión 
total de los mismos con apariencia de una uretra pencana. internamente los fetos 
femeninos afectados tienen ovarios .. trompas de Falopio y útero. Et tercio superior de la 
vagina es nonnat. pero se puede apreciar un seno urogcnital que se abre distalmente al 
perineo. Se sabe que la deficiencia de 21 hidroxilasa es la causa más frecuente de 
genitales ambiguos en un feto femenino .. Ja asignación incorrecta del sexo en estas 
pacientes se ha reponado con frecuencia y las niñas incorrectamente asibinadas como 
varones. crecen en este último 1"01. 

En el varón .. la mayor secreción de andrógt:nos por las suprarenales del feto tiene JX>ca 
importancia con respecto a la producción fetal de and..-ógcnos testiculares. Generalmente 
no se observa al nacer ninguna anormalidad de los genitales externos .. en algunos casos 
se puede apreciar agrandamiento del falo y mayor pigmentación del escroto. 
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En edades posteriores se produce una mayor virilización progresiva en ambos sexos. 
con la aparición precoz de vello púbico y axilar. seguida más tarde de pelo facial. 
aumento del pelo corporal total, voz más grave y acné. 

También hay cieno grado de agrandamiento fálico con f"recuentcs erecciones. 
Simultáneamente se observa rápido crecimiento somático. aceleración del desarrollo 
óseo y mayor musculatura. Aunque los pacientes son más altos de Jo normal en la 
primera infancia,. luego su estatura adulta es anormalmente corta debido al cierre 
prematuro de los discos epifisiarios. 
En la pubenad no se produce el aumento de la secreción normal de gonadotropinas 
hipofisiarias debido al feedback negativo que resulta de la mayor secreción de 
andrógenos suprarcnales. Esto produce ausencia de la menstruación en niilas y testículos 
pequcftos en los varones. 

Se han descrito desórdenes en Ja f'crtilidad que pueden ser corregidos mediante 
trntrunicnto medicamentoso. 

Las variedades no clásicas de deficiencia de 21 hidroxilasa se describen como de 
presentación en la infancia tardía, en la pubertad o aún en la adultez en pacientes con 
signos de pubertad pn..~oz caracterizados por aparición de vello púbico y axilar. estatura 
alta. edad ósea avanzada. acné. hirsutismo. regresión de la linea temporal del cabello. 
amenorrea o infertilidad. Debido a que los síntomas de exceso de andrógenos no suelen 
notarse al nacimiento o en la infancia temprana., a esta variedad también se le ha 
IJamado de inicio tardío. 
Se ha sugerido que esta variedad es el desorden autosómico recesivo más írecuente en 
hwnanos .. con una prevalencia en las tribus Azkenazi es de 3.7% y en la población 
caucásica del O. J % ( 111000). 

CLASIFICACION DE PRADER. 

r_~,Í 
_....._ ____ ..... __ _ 

-···~ 

C) / 
-;.:, 

Configuración genital en el pscudohermafroditismo femenino debido a la Hipcrplnsia 
suprarcnal congénita. En el tipo 1 la única anormalidad es el agrandamiento del clítoris. 
en el tipo 11 ya hay una fusión labioescrotal parcial. en el tipo 111 hay un seno urogenital 
en f"onna de embudo en e1 extremo posterior de una vulva poco profunda. y en el tipo IV 
un seno urogcnital muy pequefto está situado en la base del falo agrandado_ En,_c:;..l_t;.;.i.::po.;;._V ____ _, 
hay una uretra pencana. !TESIS CON 

________ LFALLAJ2E _OBJGEN 
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PRUEBAS DIAGNOSTICAS. 

A través de el estudio de electrolitos séricos puede hacerse el diagnóstico de 
insuficiencia suprarcnal. Además el aumento de los 17 cctoestcroidcs y el pregnanotriot 
urinarios demuestra el aumento de ta secreción de andrógenos suprarcnales y 
precursores del conisol. 
También es posible demostrar un marcado aumento de la 17 hidroxiprogesterona y de la 
androstencdiona plasmáticas. 
La secreción nonnal o baja de la aldosterona combinada con un marcado aumento de la 
actividad plasmática de la rcnina es una demostración más de la insuficiencia 
suprarcna1. Existe una marcada elevación de Ja ACTH. 

VALORES NOJllvfALES DE 17 HIDROXll'ROGESTERONA 

Prematuros Rango Masculino Femenino 
(nwdll <nwdll 'nwdl} 

26-28 semanas 124-841 
31-35 semanas 26-568 
Termino 
3 dfas 7-77 
1-12 meses 40-200 13-106 
1-10 años 3-90 38 

MEDICION DE 17 CE'I'OESTEROIDES URINAIUOS 

l.l';lic< ... t. no•~->""'' 
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Uf'G C:Cf0.-..0 e<' e• C 1 .. ~· ... oe 
~-on oe .z,...,,,...,..,,..,g.,,_, 
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"""'·"''roh .. ,..~ar.o •• •.,:t. >..> 
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·~• °'*' 1 :J pa•a <o 1 .. t.•ot. 
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~ ·~ e oroi • 1 ; ·-; 
;:o...,t.-.•~o<J - "' .... ..,....,.º p•oq•.-, 
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También deben realizarse ultrasonido pélvico en búsqueda de genitales internos. 
En Suecia .. la detección directa de la mutación para el diat,'Tlóstico genético de ésta 
enfermedad se utiliza desde 1990 y se han encontrado aJrededor de 400 mutaciones de 
genes para la 21 hidroxilasa. Las mutaciones por interacción con el pseudogen 
adyacente incluyendo su dclcción y 9 aberraciones más pequeñas de secuencias son las 
responsables en el 95% de los alelos. 

Otro estudio en Suecia dctenninó la ausencia completa de los genes para 21 hidroxiJasa 
en el 28.8% de los cromosomas y unto con 12 splice (27.7%), l 173N(20.8%). 
V282L(S.4%) y R357W(3.8%) constituyen el 87.5% de todos los genes afectados. El 
gen CYPI IBI se integra. por 9 exones localizados en el cromosoma 8q24.3y codifica 
para 11 beta hidroxilasa y su gen homólogo CYPI IB2 codifica para la aldosterona 
sintctasa .. éstos también se han identificado en diagnósticos prenatales. 

DIAGNOSTICO NEONATAL Y PRENATAL 

Se utiliza principalmente tamiz neonatal. los falsos positivos pueden ocurrir en 
prematuros~ rc..-cién nacidos de bajo peso en situaciones de estrés. o bien si se toman 
dentro de las primeras 48 horas. así mismo. se han descrito elevaciones borderline en 
niños sin los factores antes mencionados que se les ha dado seguimiento y son 
totalmente normales. 

La muestra debe de tomarse del 3 al 5 día de vida.. los valores establecidos varían desde 
2.3 a 46 meg/L de 170H progesterona. 

El diagnóstico prenatal en retos con riesgo puede hacerse al encontrar precursores de 
cortisol en líquido amniótico o tipificando HLA. También puede hacerse el diagnóstico 
mediante biopsia de vellosidades coriónicas, cuyo DNA es analiz.ado mediante la 
técnica de reacción en cadena de polimerasa e idealmente la dexarnetasona debe 
administrarse antes de la semana JO.en este estudio de 7 fetos femeninos afectados, 3 
nacieron con genitales externos femeninos y 4 con grados de virilización leve Pradcr 1 y 
IJ. En el trabajo de Speicer se concluyó que la relación riesgo/beneficio es favorable 
para la administración de dexametasona en embarazos con riesso de hiperplasia 
suprarenal en conjunto con la biopsia de vellosidades coriónicas para analizarse el ADN 
mediante técnicas de biología molecular .. con lo cual. de descartar el diagnóstico se 
suspenderá el tratamiento. 

TESIS CON 
FALLA DE ORIGEN 
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TRATAMIENTO. 

E1 objetivo del tratamiento es mantener un crecimiento normal del paciente .. desarroUo 
puberal nonnal. función sexual y fertilidad. Los glucocorticoides son administrados 
para disminuir la secreción de ACTH., suprimir la glándula hipcrplásica y parar la 
sobreproducción de andrógenos adrenalcs .. previniendo la progresiva virili7.ación. 
La mejor fonna de evaluar la respuesta al tratamiento es mediante la exploración fisica. 
edad ósea y principalmente al medir niveles de t 7 OH progcstron~ lo cual de acuerdo al 
estudio de erhand. tiene el mismo impacto en la dctenninación de cctocstcroides en 
orina siempre y cuando las dctcnninaciones capilares se haJ;,,ran en varias ocasiones 
durante el dla. 

Una variedad de glucoconicoidcs (hidrocortisona,. prcdnisona .. dcxamctasona) han sido 
utiliz.ados para el manejo de estas pacientes .. en los casos en los que se presenta crisis 
perdedoras de sal. altas dosis de hidrocortisona son necesarias ( de SO a 100 mg por 
metro cuadrado por día divididas en 3 o 4 dosis) así como corrección de sodio y agua. 
En ocasiones se requiere de infusión de glucosa. Una vez corregidos los transtomos 
hidroclectroliticos. se puede reiniciar la via oral y la terapia de mantenimiento con 
estcroidc que consiste en hidrocortisona t O a 20 mg por metro cuadrado al día 
administrado oralmente en 3 dosis. 

Los pacientes que padecen las formas perdedoras de sal .. requieren de la administración 
de mineralocorticoidc y suplemento de sodio en la dieta La terapia e mantenimiento 
con 9 alfa llucocortisona (0.05 a 0.3 mg diariamente) y cloruro de sodio ( 1 a 3 grs) 
usualmente son necesarios para mantener al paciente en homeostasis. 

Los pacientes que no tienen la forma perdedora de sal pero que cuentan con actividad 
elevada de renina plasmática también requieren mineralocorticoide. 

Se indican dosis incrementadas de csteroidc en casos de infección o cirugía en ambos 
casos. 

Otras opciones terapéuticas cuando no ocurre una respuesta satisfactoria en el control de 
la hipcrplasia supra.renal o incluso cuando ha.y efectos colaterales como sindromes 
cushinoides .. representa el uso de antiandrogénicos del tipo de la flutamida y un 
inhibidor de estrógeno o lactógeno como la testolactona. 

La adrcnalcctomia es otro de los tratamientos en los casos de dificil control .. sus riesgos 
son menores. La St..-crcción de la médula supra.renal no c...-s esencial para la salu~ pues se 
recompensa rápidamente por la producción de catccolarninas por neuronas simpáticas y 
las dosis estcroideas requeridas,. serán menores a las recomendadas. 

El kctoconazol bloquea la producción androgénica en niños o niñas con precocidad 
sexual. otra alternativa es el uso de bloqueadores ACTH o CRH y la terapia génica en 
un futuro próximo. 

TESIS CON 
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En cuanto al tratamiento prenatal. la dcxametasona ha demostrado ser más efectiva que 
la hidrocortisona.. éste fue introducido en 1984. la dosis sugerida de dcxamctasona es de 
20 mgkgd oralmente en tres dosis iniciando antes de Ja séptima semana gestacional. El 
tratamiento prenatal implica 7 de 8 casos innecesariamente tratados por lo cual debe 
evaluarse pcñectamentc el riesgo beneficio.. los efectos colaterales matemos son 
aumento de peso al inicio del tratamiento. 

ABORDA.JE DE l..A Al\IBIGÜEDAD GENITAi... 

La ambigüedad genital. en los casos de hipc:rplasia suprarcnal congénita se lleva a cabo 
secundaria a la virilización de fetos femeninos genéticamente. Está ya descrito que en 
mujeres la principal causa de pseudohennafroclitismo femenino (genitales internos 
femeninos con aspecto externo masculino) es la deficiencia total de 21 hidl'"oxilasa. 

En la diferenciación sexual nonnal se han descrito cuatro etapas: el sexo genético. 
determinado por Ja fertilización .. el sexo gonadal., determinado por el sexo genético. la 
diferenciación del aparato genital. que es regulada por el sexo gonadaJ. y finalmente., el 
sexo fenotípico que es la expresión del anterior. 

La dif"crcnciación de las estructuras somáticas femeninas (tracto genital interno y 
externo) ocurre independientemente de las hormonas gonadales. en ausencia de testes 
fetal. con o sin la presencia de ovario. 
La regulación de la gonadogénesis testicular se debe a genes del cromosoma Y. que 
junto a una cascada de genes autosómicos. actuando en secuencia.. inducen el desarrollo 
del testículo a partir de Ja gónada bipotencial primordial. De ahí en adelante ésta 
mediante ta secreción de testosterona.. de hormona antimullcriana y de los efi .. ~tos en los 
receptores específicos. comanda la diferenciación de tas estructuras somáticas 
masculinas. 
A la octava semana de vida los genitales de ambos sexos son idénticos. están 
compuestos por el seno urogcnital y la desembocadura de los conductos de Wolf y de 
Mullcr .. y tienen Ja capacidad de diferenciarse en Jos 2 sentidos. La diferenciación de los 
genitales externos masculinos depende de Ja testosterona y su metabolito activo Ja 
dchidrotestosterona (DHT). que se produce bajo la acción de la S alfa rcductasa ... el 
efecto es sobre el seno urogcnital y la inhibición del crecimiento del scptum vcsico­
vaginal y de Ja vagina. 
La duodécima semana de gestación es el periodo critico en la diferenciación de 
genitales. pasado éste periodo de tiempo ya no se produce fusión labioescrotal aunque 
existan concentraciones altas de andrógenos. 

DIFERENCIACIÓN PSICOSEXUAL 

Existen también cuatro categorías de comportamiento del dismorfismo sexual: Ja 
identidad de género definida como la identificación de si mismo como hombre o mujer. 
el rol J.!enérico. que comprende los aspectos del comportamiento en los cuales difieren 
el hombre de la mujer en nuestra cultura. la orientacü';n del ~éncro es la elección de la 
pareja erótica y las diferencias CO!:,>nitivas. 

TESIS corr-7 
FALLA DE ORllifilLJ 



13 

El sexo genérico no está determinado por el sexo cromosómico ni por los estcroidcs 
prenatales .. sino por el conjunto de actitudes. palabras. comparaciones entre unos y 
otrsos. que constituyen un proceso de aprendiz.aje. Si el individuo con sexo ambiguo es 
criado en un sexo determinado. sin ambigüedades. se realizan )as correcciones 
anatómicas correspondientes mediante cirugía y se le hace una apropiada sustitución 
honnonat, su identidad de género concordará con el .'Ocxo u..,.ignado. 

La impregnación androgénica prenatal del hipotálamo puede contribuir a programar un 
comportamiento sexual dismórfico .... está descrito que el desarrollo de la identidad se 
debe fundamentalmente al sexo de crianz.a asignado .. a su rcCorzamicnto en la niñez y Ja 
adolescencia y a Ja sustitución honnonal apropiada en la pubertad. sin embargo existen 
estudios en donde se reporta la influencia de que la exposición prenatal o 
inmediatamente postn:ital a la testosterona causa cambios organi22cionales cerebrales 
definitivos en la estructura y funciones cerebrales aún en animales .. por Jo que aún se 
encuentra en consideración la participación de este mecanismo en patologías como la 
hipcrplasia supra.renal en donde a pesar de un adecuado sexo de crianz.a existen 
alteraciones del comportamiento . 

El contacto apropiado con los padres es de máxima importancia. pues ellos deben de 
recibir información precisa y completa sobre el origen común de los genitales. Deben de 
evitarse tenninos como el de ambigüedad sexual ya que c...~to creará duda sobre el futuro 
sexual del hijo. sino a genitales incompletamente dcsarrolados o malfonnados. 

La asignación del sexo es una urgencia médica. psicológica y social. en la que se 
requiere descartar en primer Jugar los transtomos que ponen en riesgo la vida del 
paciente. y apoyarse con los estudios genéticos. de imagen. biopsias antes de determinar 
el sexo. Son f"actores a considerar en la asignación del sexo: anatomi~ diagnóstico. edad 
al diagnóstico. fecundidad potencial. sexo gonadal. sexo genético impronta androgénica. 
El diagnóstico ducta la asignación del sexo f"emenino para los neonatos cariotipo XX 
con hipcrplasia suprnrenal congénita. porque todas estas pacientes tienen f"ecundidad 
potencial y anatomía interna nonnal. En los nii\os mayores de un año. la asignación del 
sexo debe de estar apoyada y ref"orzada ¡x>r intervenciones quirúrgicas. 

GENITOPLAS'flA FEl\llNIZANTE. 

El objetivo del procedimiento es crear genitaJes externos cuanto más parecidos a lo 
nonnal. tanto en f"onna como f"unción. Habitualmente tiene 2 rases: 

1. clitoroplastia 
2. plastia vaginal y corrección de alteraciones anatómicas relacionadas como 

corrección de seno urogenital.. 

Se recomienda practicar la clitoroplastia en el periodo neonatal y la vaginoplastia en la 
pubcnad. Existen estudios en donde se reporta un único abordaje a 1os 3-4 meses .. sin 
embargo se carecen de seguimiento a largo plazo lo cual dificulta conocer el pronóstico 
de estas pacientes .. por otro lado existen reportes en donde se mencionan complicaciones 
asociadas a estenosis y fibrosis vaginal en pacientes que f"ueron sometidas a 
vaginopla.stías en su infancia, lo que finalmente apoya el realizar el SCb7Undo tiem¡x> al 
momento de Ja pubertad. 

TESIS CON ... , ¡ 
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Se prefiere la clitoroplastia sobre la clitoirectomia ya que esta a menudo da apariencia 
poco cosmética y escasa o nula sensibilidad. 
La ·combinación de resección de clítoris con corporectomfa y preservación de los 
paquetes neurovasculares dorsales y ventrales. el uso de Ja piel del cUtoris para crear 
labios menores y ampliar la apcnura vaginal lateral. el avance posterior de los·pJiegues 
labioescrotates para crear labios mayores constituye el procedimiento más eficiente para 
corrección de genitales ambiguos en este tipo de padecimiento. 

La vaginoplastia se practica en la pubertad. El realiza.ria tempranamente se asocia con 
fibrosis y estenosis para lo cual la paciente requicl"c constantemente de dilataciones para 
mantener Ja abertura vaginal. 
Pueden utiliz.arsc segmentos de cólon o flcon para rcconstn.icción vaginal. es menos 
posible que estos segmentos se estrechen • Ja desventaja es la apariencia y la excesiva 
producción de moco. 

El abordaje quirúrgico se puede iniciar de los 3 a 6 meses o aún en recién nacidos con 
riesgo a ser rechazados. La vaginoplastia puede realizarse tan tempranamente como a 
Jos 2 aftas. existe el riesgo de al no evaluar correctamente el sitio de entrada de la vagina 
en el seno urogenital,. lesionar el esfintcr uretral extemo. por lo que una cuidadosa 
evaluación clínica debe llevarse a cabo previamente. 

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA: 

Los transtomos por interscxualidad deben considerarse una urgencia psicosocial. el 
papel de la genitoplastía es determinante en el tratamiento de las pacientes con 
hiperplasia suprarenal congénita. se encuentran descritos en la literatura los métodos de 
reconstrucción quirúrgica y las edades ideales para cada tiempo quirúrgico. sin embargo 
se desconocen en nuestro medio las características individuales de Jos casos como grado 
de viriliz.ación.,. y complicaciones que pueden influir detcrminantcmcnte en la evolución 
y éxito del la cirugía • por lo cual es necesario describir estas variaciones con fines de 
determinar terapéuticas que of"rczcan a las pacientes las opciones terapéuticas con 
mejores resultados de acuerdo a Ja experiencia local. 

OB.JETICO GENERAL: 

Evaluar las malformaciones genitales resultantes de virili7.ación por hiperplasia 
suprarenal congénita. su abordaje diagnóstico y quuurgico y describir las 
complicaciones más frecuentes asociadas al tipo de intervención realizada. 

--------· -----
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OBJETIVOS ESPECJFJCOS: 

l. Describir las malformaciones de_ genitales más frecuentes en pacientes con 
hiperplasia suprarenal CO':Jf?énita y.ª q-u~.~~d se encuentran asociadas. 

2. Describir mediante una curva de dist~bución la edad al diat:.Yf!óstico. 

3. Describir las variedad~\!:; viriti~~iÓn de acuei-do a la Clasificación de Prader 
en una curva de distribuCión~ · - - ·- ·<- • 

4. Describir el promcdi~ de '.nivCle~t'd~. 17.. hidroxiprogesterona encontrados en las 
pacientes ¡x>r medio de curva'.dc distribUción normal. 

···-.oc?.:/;<"; . 

S. Evaluar si el grado de·viritiza~i·ó~'.d~ ~cuerdo a la escala de Prader se encuentra 
e~ ~~ación con -~os_ ~_iv~-~~-:-~~-- ~7 hidroxiprogcsterona al momento del 
du1gnost1co. .- ·"-- .· _ ... .<-;·, . . . . , 

6. Describir por medio de una curva de distribución normal las edades de: abordaje 
de las prime~ segunda.· y terceras intCrvenciones quirúrgicas en estaS pacientes. 

7. Evaluar si .el grado de,-~riliZaCión,_de acuerdo a la clasificaci~n de Pradcr es.tá 
relacionado con-· una; mayor'-frecuencia de intervenciones .y complicaciones 
quirúrgicas. · 

8. Describir cuales fueron lasº principales -complicaciones' quirúrgicas en estas 
pacientes. 

JUSTIFICACIÓN: 

El manejo de las pacientes con hiperp1asia suprarcnal es multidisiplinario,. el papel de la 
cirugía en su tratamiento está en relación tanto con el aspecto funcional,. como 
emocional,. ya que Ja genitoplastia feminizante en estas pacientes elimina la ambigüedad 
genital y detcnnina el aspecto fisico. el cual tiene implicaciones psicológicas y sociales 
en 1us pacientes así como en la asignación definitiva del género. 

Es de importancia. por lo tanto. conocer cuales son las principales alteraciones genitales 
a las que habrá de enfrentarse en estas pacientes. y cual es la experiencia actual en el 
tratamiento de las mismas para de esta forma ofrecer a la paciente opciones terapéuticas 
con mejores resultados a largo plazo. identificar complicaciones para así evitar 
rcintcrvenciones quirúrgicas y ofrecer Ja experiencia de una serie de casos que al 
momento no han sido reportadas en Ja literatura. 

TESIS CON 
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TIPO DE ESTUDIO: 
Serie de casos. 

CRITERIOS DE INCLUSIÓN: 

L Pacientes del sexo femenino con diagnóstico de Hiperplasia suprarenal 
congénita registradas por el sistema de biocstadistica en el periodo de tiempo de 
1990 n 2003 confinnada por niveles de 17 hidroxiprogcsterona. 

2. Sometidas a una o más· corrccciónes quirúrgicas del tipo de genitoplastia 
íeminizante durante su periodo de estudio en esta institución. 

3. Con expediente clinico completo. 

MATERIAL Y J\IETODOS: 

Se llevo a cabo la revisión de 130 expedientes registrados en et seiv1c10 de 
biocstadistica del hospital infantil de México Federico Gómez con los diagnósticos de 
hiperplasia suprarcnal congénita en un periodo de tiempo de 1990 ni 2003. 

Una vez cubiertos los criterios de inclusión .. se registraron en una hoja de recolección de 
datos: edad al diagnóstico .. niveles de 17 hidroxiprogesterona al diagnóstico .. edad de 
abordaje de genitoplastias. clasificación de Prader al diagnóstico de acuerdo a las 
características fenotípicas descritas en el expediente, y complicaciones quirúrgicas 
relacionadas con los dos primeros tiempos de intervención asi como número de tiem¡x>s 
quirúrgicos a los cuales fue sometido el paciente describiendo primera .. segunda y 
teTcera genitoplastias .. especificando que esta última corresponde a la corrección de 
complicaciones derivadas de las intervenciones iniciales. 

Los resultados se analizaron mediante el programa estadístico de SPSS versión 10 para 
v.rindows de acuerdo a estadística descriptiva para distribución de variables y pruebas de 
T de studcnt y Mann-Whitncy para correlación entre variables. 

TESIS CON 
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RESULTADOS. 

1 TI:SIS CON J 
FALLA DE ORIGEN 1 

De un total de 130 expedientes se eliminaron 61 por corresponder a pacientes del sexo 
masculino,. 10 en los cuales se descanó el diagnóstico y 27 por no contar con la 
información completa. Restando un total de 82 pacientes en estudio. 

Se encontró que el tipo de malfonnación genital más frecuente fue la hipertrofia de 
clítoris asociada a seno urogenital con fusión parcial o total de labios mayores en un 
40% de los casos (N=33). 
La variedad de hipcrplasia suprarcnal más frecuente fué la perdedora de .~sal 
encontrándose en 64 casos .. lo que corresponde al 78%. 

t. Edad al diagnóstico: se observó una distribución normal de los datos • con una 
media de edad al diagnóstico de 422.27 ellas o 13.6 meses,. predominando el 
diagnóstico en el primer mes de vida en más del 50% de los casos. 

2. Niveles de 17-0H al diagnóstico: en 25 pacientes no se reportaron estos datos 
(24.5%). se aprecia una gran dispersión de datos. con una media de 145.7 ngfdl 
predominando entre 100 y 200 ng/dl. 

3. cJasificación de Prader: 32% de tas pacientes f"ueron Prader 111, seguido en 
frecuencia por 15.5 % prader Il y 14.6% prader IV .. sólo 3.9% correspondieron a 
prader V. De estos, casos en total 4.et primero es en una paciente con 10 días de 
vida al diagnóstico y en quien al momento se le ha asignado et rol femenino. no 
ha sido sometida a ninguna intervención quirúrgica, su variedad es perdedora de 
sal. El segundo caso diagnosticado a los 4 días de vida. con sexo inicial 
indefinido y ¡:x>sterionnente asignado remcnino por cromatina sexual positiva, al 
momento sometido a 3 intervenciones quirúrgicas. El tercer caso de reciente 
diagnóstico .. inicialmente sexo indefinido. posteriormente asignado femenino por 
ultrasonido y cariotipo. al momento sólo se ha realizado primer tiempo de 
gcnitoplastfa. pendiente segundo tiempo. El cuarto ca__c;o diagnosticado a los 4 
días de vid~ sexo inicial indefinido. asignado como femenino con los mismos 
criterios antes mencionados. se programó plastia genital .. más no se realizó dado 
que se perdió seguimiento. 

Existe el caso de un paciente que no fue incluido en el análisis dado que no se 
rcali7..ó ninguna intervención quirúrgica .. su edad al diagnóstico fue de 1 mes y 20 
días y se decidió dejar en el rol masculino. 

4. Niveles de 17-0H progestcrona en relación aJ grado de virili7..ación según 
Pradcr: en la asociación entre estas dos variables. se observa que el grupo de 
Pradcr lll presentó niveles de 17 hidroxiprogesterona más altos que Jos otros 
grupos ; sin embargo .. no es posible observar el mismo fenómeno en el grupo de 
Prader V. en donde se encuentran pacientes con niveles de 17 
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hidroxiprogesterona tan .bajos 'como. en CI grup:>de Prader l .. esta situación debe 
considerar que el número· de ciisos en. este grupo eS pequcft~ y la asociación por 
lo tanto .. can .. -cc de. poder~ 

Se busco asociación entre eStaS· dóS vaiiab1éS m·c;di~tC 1~· prúeba de T, no encontrándose 
diferencia estadísticament~ ·~·~ign.ifi~ti:'-'3 :::·~¡: '~in~~ .. -1~ ·, medias de niveles de 17 
hidroxiprogestemna de los gruí:>os'é:le.Prádér l y 111y11 y y.:,' 

s. Primer tiempo ge~it;,~;~~~1~~z~;1ciJ~ijl>t1~~~¿n;~orlTla1. la media es de 3.6 

afios. con una pre~,;:\~ª~"~:ce~?-~;~s-~¡r:::s ~:~: ., · 

6. Segundo tiempo:·sú' distri~uciÓn j.~eSde 2.5 a: 17 '3ños. su media es de 1 O afios. 
con una desviación estáitclar .. de 3.57. '"' 

.· ::~> ·.·:-·~_:\ .~··.: /·:;:. ·:< ){:,"~·~'.·~:_:-~¡_·-~~:::._~:. >:"·._ ... ; 
7. Tercer.·· t_ic~-~ci;ITcccion~~·.'q~h:~)'r'g¡~/d~.:,~:~J~tias previas): se realiza en 

promedio a Jos 13~ l años. inCidencia'má.Xima a loS 12 años. 
. . . :.:·: - - '~ . ,_-, -·'. ~ --· -·-.. _<::·<:--~,_'.:):_:-,·.>> 

En la rc1acióÍt entre grado de viriliZnc;;iÓÍt ~·g~'-_ Prader y número de genitoplastias 
realizadas.. se observó que 100% de. Jos ., Prader · I sólo requirieron dos tiempos 
quinírgicos; reportándose complicaciOnes ·(estenosis vaginal) solamente en una 
paciente que se abordó hasta los 1 O ailos de edad .. 

Los grados de virilización de Prader 11, II. IV y V requirieron hasta 3 genitoplastías y 
Fueron el grupo en donde más se reportaron complicaciones.. principalmente en el grupo 
de Pradcr lll en donde se describen~ sinequia de labios. fusión interna de labios. 
estrechez de meato urinario. fistula vaginal. 

En el grupo de Prader IV se presentó anillo vaginal estenótico. estenosis de meato 
uretral y vaginal. 

En el grupo de Pradcr V no se describen complicaciones dado que son pocos casos y se 
perdió seguimiento en 2 de ellos. 

TABLAS Y GRAFICAS. 
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niveles de 17-0H al dx 
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clasificación de Prader 
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primer tiempo genitoplastia 
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segundo tiempo genitoplastía 

Histogram 
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(tercer tiempo genitoplastia) 
CORRECCION DE PLASTIAS GENITALES PREVIAS. 

Histogram 
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Numero de cirugias • claaificación de Prader Crosstabulalion 

clasificaclón de Total 
Prader 

1 2 3 • 5 
nurnerodo1 Count 7 6 11 4 1 29 

ci"'gl•s 
% within numero de 24.1% 20.7% 37.9% 13.8% 3.4%100.0% 

cirugias 
% within clasificación 87.5% 60.0% 61.1% 44.4% 50.0% 61.7% 

de Prader 
% ofTotaf 14.9% 12.8% 23.4% 8.5% 2.1% 61.7% 

2 Count 1 3 6 2 12 
% within numero de 8.3% 25.0º-" 50.0% 16.7% 100.0% 

cirugias 
% within clasificación 12.5% 30.0% 33.3% 22.2% 25.5% 

de Prader 
%ofTotal 2.1% 6.4% 12.8% 4.3% 25.5% 

3 Count 1 1 3 1 6 
% wilhin numero de 16.7% 16.7% 50.0% 16.7%100.0% 

cirugias 
"33.3% % wilhin clasificación 10.0% 5.6% 50.0% 12.8% 

de Prader 
%ofTotal 2..1%" 2..1%" 6.4% 2.1% 12.8% 

Total Count 8 10 18 -, 9 "2 47 
% within numero de 17.0% 21.3% 38.3% 19.1% . 4.3%100.0% 

cirugias 100.0%100.0%1~:6~10o.0~1~.0%100.0% % within clasjfjcación 
de Prader 
%ofTotal 17.0% 21.3% 38.3% --19.1% 4.3%100.0% 

T-Test 

Group Statistics 
prader 1 y 2 N Mean 

niveles de 17-0H al dx 2 13 171.2992 
1 14 113.9971 

Std. Deviation 
165.3156 
104.2882 

Std. Error Mean 
45.8503 
27.8722 
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lndependent Samples Test 

Levene•s 
Test for 

Equality of 
Variances 

t-test for 
Equalityof 

Means 

T-Test 

Group Statistics 

niveles de 17-
0H al dx 

F 

Sig. 
1 

di 
Sig. (2-tailed) 

Mean Oifference 
Std. Error 

Difference 
95% Confidence Lower 

lnterval of the 
Difference 

prader3y5 

3 

5 

Upper 

lndependent Samples Test 

Levene•s Test for 
Equalityof 
Variances 

t-test for Equality 
ofMeans 

F 

Sig. 
1 

di 
Sig. (2-tailed) 

Mean Difference 
Std. Error 

Difference 
95% Confidence 

lnterval of the 
Difference 

26 

Oependent variables 
niveles de 17-0H al dx 

Equal variances 
assumed 

.862 

.358 
-.727 

43 
.471 

-33.8442 
46.5524 

-127.7261 

60.0377 

Equal variances not 
assumed 

-.659 

18.458 
.518 

-33.8442 
51.3815 

-141.6013 

73.9128 

N 

32 

Mean Std_ Deviation Std. Error 
-Mean 

23.1907 

4 

137.4550 

93.1425 

131.1864 

91.1728 45.5864 

Lower 

Upper 

niveles de 17-0H 
aldx 

Equalvariances Equalvariances 
assumed not assumed 

.094 

.762 

.652 .866 

34 4.723 
.519 .426 

44.3125 44.3125 
67.9668 51.1461 

-93.6126 -89.5155 

182.4376 178.1405 
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Mann-Whitney Test 

Ranks 

niveles de 17-0H 
aldx 

Test Statistics 

prader2 y3 
2 

3 
Total 

Mann·Whitney U · 
. WilcoxonW 

z 
. Asymp. Sig. (2-tailed) 

a Grouping Variable: prader 2 y 3 _ 

Ranks 

niveles de 17-0H 
aldx 

Test Statistics 

prader3 y5 
3 

5 
Total 

Mann·Whitney U 
WilcoxonW . z 

Asymp. Sig. (2-tailed) 
Exact Slg. [2"(1-tailed Slg.)) 

a Not corrected for ties. 
b Grouping Variable: prader 3 y 5 

N 
13 

32 
45 

N 
32 

4 
36 

Mean Rank 
23.88 

22.64 

SumofRanks 
310.50 

724.50 

niveles de 17-0H al dx 
196.500 
724.500 

-.288 
.773 

Mean Rank 
18.86 

15.63 

SumofRenks 
603.50 

62.50 

niveles de 17-0H al dx 
52.500 
62.500 

-.579 
.562 
.576 
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Genitales externos de una niña. La uretra se abre en la punta del f'alo. los pliegues 
labioescrotales están completamente fusionados imitando a un escroto masculino. 

Resultados de la virilización e hirsutismo en una paciente de 16 
suprarenal congénita no tratada. Se observa pelo á.c;.pcro en tronco y 
baja v habitus masculino. 
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DISCUSION. 

De las variedades de hiperplasia suprarenal congénita se apreció que la más frecuente 
fue Ja variedad perdedora de sal como se repona en la literatura internacional ( 1,.2). 

Tal como lo mencionan las descripciones clásicas. ésta variedad de hipcrplasia 
suprarenal se acompafia de virilización que va de moderada a acentuada .. la cual de 
acuerdo a la clasificación de Prader en esta revisión correspondió a los grados IJI al v. 
éste último sólo evidenciado en un pequeño número de pacientes lo cual se relaciona 
por un lado con la posibilidad de sub-diagnosticar estos casos ya que dada su apariencia 
totalmente masculina suelen ser erróneamente evaluados ni n:tcirniento como varones 
con pscudocriptorquideas e hipospadias .. siendo hasta el momento en que se presentan 
alteraciones de tipo de desequilibrio hidroclectrolítico cuando se presentan 
manifestaciones que hacen sugerir el diagnóstico( 1.3). 

La edad promedio a Ja que se realizó el diagnóstico fue durante el primer mes de vida 
como diat;.'T1óstico principal de ambigüedad de genitales y pseudohennafroditismo 
femenino.lo cual es consistente con lo ya descrito a la fecha ( 1,2.3.) considerándose 
primera causa a la hiperplasia suprarenal congénita en su variedad perdedora de sal. 

Los niveles de 17 hidroxiprogesterona al diagnóstico Cueron por arriba de lo normal 
(145.7 ng/dl) para la edad promedio reportada en la serie (13.6 meses). sin embargo se 
debe comentar a este respecto que no hubo en los expedientes un tiem¡x> establecido en 
la toma de los primeros niveles de 17 OH progesteron~ y tampoco se observó que estos 
nivels fueran tomados por una técnica o laboratorio cstandar ya que en ocasiones se 
había iniciado tratamiento previo a contar con esta determinación diagnóstica por 
complicaciones asociadas que hacían imperativo el inicio de esteroide~ la edad promedio 
aunque Ja media es de trece meses la predominancia en el diagnóstico está al primer 
mes de vida. se observó un sesgo en los datos dado que hubo pacientes cuya edad de 
diagnóstico Cue incluso a los 1 O años. lo cual hizo que la curva de distribución nonnal se 
desplazará hacia estos datos. 

Se buscó la asociación entre la elevación de los niveles de 17 hidroxiprogesterona al 
diagnóstico y el grado de virilización de acuerdo a la clasificación de Pdrader. se pudo 
observar que en las pacientes con prader 111 si había un media de niveles de 17 
OHprogesterona más alta que en las pacientes con fonnas más leves de 
masculinización,. sin embargo el mismo fenómeno no se observó en las variedades 
Pra.der V en donde se registran en el expediente niveles de 1101-1 progestrona incluso 
similares a os de las variedades de Prader 11. Al evaluar por medio de Ja prueba de t de 
student no se observó diferencia estadísticamente significativa entre las diferencias 
antes mencionadas. Esto puede explicarse en parte por el tamaño de la muestra que a 
pesar de ser 82 pacientes en las variedades de virilización más severas (PradcrlV y V) .. 
contamos con pocos casos ( 14 y 4 respectivamente). 

Por otra parte .. se puede postular que esta diferencia se deba a que cx.istan diversos 
grados de bloqueo de la 21 hidroxilasa que determine Ja variedad de valores 
encontrados en esta serie (4.7). 
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La técnica qu1rurgica utili7.ada en el serv1c10 de Urología pediátrica es la más 
frecuentemente utilizada y recomendada en la literatura (6,8, 9,10).la cual consiste en 
un primer tiempo quirúrgico en donmde se realiza clitoroplastia. posteriormente un 
segundo tiempo en donde se practica vaginoplastia.. y corrección de seno urogcnital en 
los casos que asi lo requieren. El tercer tiemJXJ de gcnitoplastfa en estos casos 
correspondió a Ja corrcccción de complicaciones derivadas en estos casos. 

La edad promedio de abordaje quirúrgico del primer tiempo (clitoroplastia) fue de 3.6 
meses. con un predominio a Jos 2 meses. la edad promedio de la 2da plastia genital 
(vaginoplastía y corrección de seno urogcnital) se realizó en promedio a tos 10 ni\os 
aunque se reportaron casos en donde se realizó corrección desde los 2 ai'i:os de edad. 

Las complicaciones observadas .. que fueron en un total de 12 ca.sos (14.6%} .. en 2 casos 
se apreció estenosis de mento urinario en donde ambos casos se les realizó un segundo 
tiempo quinirgico entre los 2 y S años de edad. 

El resto de las complicaciones íueron de tipo estenosis de introito vaginal. todos los 
segundos tiempos quirúrgicos en estos casos se realizaron en la pubertad y adolescencia 
tal como se recomienda en la literatura ( 1 O). se comenta de manera inconstante en los 
expedientes mediante evaluación psicológica que las pacientes a ésta edad son poco 
cooperadoras en los aspectos de utilizar dilatadores vaginales por implicaciones 
psicológicas y culturales. lo que hnce que sen poco aceptado y rechazado y favorezca el 
abandono del tratamiento y consecuentemente más complicaciones. 

La asignación del género en estas pacientes se realizó en base a Ja presencia de 
cromatina positiv~ por cariotipo 46 XX.. por hallazgos ultrasonográficos de presencia 
de útero y ovarios. de acuerdo a recomendaciones ya establecidas (6). 

La evaluación psicológica en estas pacientes es tardfa en todas ellas se trata de abordar 
los conceptos de la familia y cuando es posible, de Ja paciente con respecto a su rol 
sexual asignado, en los expedientes en pocos casos se cuenta con un seguimiento 
psicológico posterior a Ja asignación del sexo. y el apoyo p:>r parte de ésta disciplina se 
solicita sólo en los casos de evidencia por pane de Ja f'amilia de desadaptación al rol de 
género. 

Las patologías endocrinológicas se asocian a tra.nstomos en el comportamiento y 
orientación sexual ( 13,14 .. 16} .. en la hiperplasia suprarenal congénita ya se han descrito 
en las pacientes tendencias a adoptar rotes masculinos (15. 16) en el transcurso de su 
vida que no tienen que ver con una inadecuada corrección quirúrgica .. y posiblemente 
con antecedente de exposición a andrógenos durante periodos criticos de Ja vida que se 
postulan puedan modificar estructuras cerebrales determinantes en el componamiento .. 
esto aún experimental ( 14 }. 
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La funcionalidad de Já.s pacientes en sus roles asignados ha sido evaluada en pacientes 
adolescentes con éste transtomo mediante las pruebas de figura humana de manchovcr Y 
la prueba de autoconcepto de Tenesse en donde se han identificado transtomos de 
identidad sexual. ( 24) 

Es por tanto de igual imJX.ntancia considerar la evaluación psicológica de estas 
pacientes. antes. durante y posterior al tratamiento medico y quirúrgico para definir si 
estos facton..~ son dctcnninantes para favorecer su adaptación a un rol sexual asignado. 
ya que de lo contrario. se deben evaluar estrategias de asignación de género en base a 
principios tanto orgánicos y anatómicos. como psicológicos. ya que será la paciente 
quien se enfrente a una vicia de inadaptación psicológica cuyos conflictos al momento 
se dt..-sconoccn ya que no hay evaluaciones de estas pacicnlt..-S en etapas posteriores que 
nos permitan hacer conclusiones ni respecto.(23;!4) 

El sexo es lo que se ve, el género es lo que se siente: es necesario estar congruente con 
ambos para un desempci'lo funcional. 

CONCLUSIONES. 

J. la hiperplasia supra.renal congénita se diagnostica desde el nacimiento y durante 
el primer mes de vida caracterizada por ambigOedad de genitales. 

2. la determinación de los niveles de 17 hidroxiprogestcrona es la prueba 
diagnóstica utilizada para apoyar el diagnóstico .. sin embargo .. no existe una 
estandarización en cuanto a el tiempo en que se debe de tomar .. lugar de 
procesamiento.. en Ja mayoría de los casos no pudiendo ser esto posible por 
cuestiones económicas de los familiares o falta del recurso en la institución. 

3. No existe diferencia estadisticnmente significativa en cuanto a los niveles de 17 
hidroxiprogcsterona encontrados entre los gnipos de Hipcrplasia supra.renal con 
distintos grados de virilización., se debe considerar la gran variación en las 
condiciones de toma de muestra de 170H progesterona y las características de la 
muestra. 

4. Las edades promedio de abordaje de gcnitoplastias son concordantcs con tas 
técnicas quirúrgicas recomendadas en la literatura intemacional. 

5. Las complicaciones observadas en esta serie de casos son similares a las 
reportadas en la literatura. en donde se recomienda la corrección tardía de la 
vagina para evitar estenosis. fibrosis y rcintervencioncs quirúrgicas durante la 
adolc..'"SCencia . 

6. Es necesario realizar una estrecha evaluación psicológica a las pacientes con 
hipcrplasia suprarcnal congénita durante y posterior a la asignación del genero 
con fines de orientar sus tendencias sexuales y favorecer su adaptación a la 
socic..-dad. 

TESIS CON 
FALLA DE C.,.''GEN 



32 

BIBLIOGRAFiA. 

l. Lconorc S.Lcvinc. MD et al. Congenital Adrenal Hypcrplasia . Pediatrics in 
Review. Vol. 21. No.5 Mayo 2000. 

2. Claude Migeon. Diagnóstico y tratamiento de Jos desórdenes adrenogenitales. 
Endocrinología. Edit McGrawHill 6ta edición, 1999. 

J. Comitte on Genctics. Endocrinology and Urology. Evaluation of the Newbom 
with developmcntal anomalics of the cxtcrnal gcnitatia. American Academy of 
Pediatries Vo.86 No.2 2000. 

4. Henry Anhalt DO. E.Kirk Neely MD, Raymond L.Hinl7_ Ambiguous Genitalia. 
Pcdiatrics in Rcview. Vol. 17 No.6 Junio 1997. 

5. Sharp, murphy. lnte..-sexualidad. Cirugía pediátrica Aschcmft. cdit. McGrawhill 
3" edición. 2000. 

6. Donahoe P.Crawfon. Ambiguous Genitalia in the Newborn. Urology. Cap 139. 
edit. Intcramcrica.na • 1999. 

7. Farkas. Chcnin. Feminizing Genitoplasty in Paticnts with 46XX Congenital 
adrenal hypcrplasia. Journal of pediatric endocrinology and Metabolism. Vol 14 
No. 6,2001. 

8. Ali?.ai. "Tñomas. Lilford. Batchclor .. Johnson. Fcminizing genitoplasty for 
congcnital adrenal hypcrplnsia:What Happens at pubcny7. The Joumal of 
Urology. Vol. 161, Mayo 1998. 

9. Jcnak.Ludowiko'\YSki.Gonz.ález. Total urogenital sinus mobiliz.ation: a modificd 
perineal approach for fcminizing genitoplasty and urogenitaJ sinus repair. The 
journal of"Urology. Vol. 165, Junio 200 l. 

10. Crcighton .. Minto. Steele. Objcctivc cosrnctic and anatomical outcomes at 
adolescence of feminizing surgery for ambiguous genitalia done in childhood. 
The Lancet Vol. 358, Julio 2001. 

1 t. Schober,,Justinc. Sexual bchaviors. sexual oricntation and gcnder identity in 
adult interscxuals:A pilot study. The Joumal ofUrology, Vol 165, Junio 2001. 

12. Krege, Waltz, HaulTa, Komer. Rubben. Long term follow-up offemale patients 
mth congenital adrenal hypcrptasia from 2 t-hydroxilase deficicncy. with speciaJ 
cmphasis on thc results ofvaginoplasty. Bju lntcmational. Vol. 86 No.3. Agosto 
2000. 

13. Bachcga,. Billeberck. Marcondes,. Madurcira. Amhofd, Mendonca. Influencc oí 
difTcrcnt genotypcs on 17-hydroxiprogesterone levels in patients wíth 
nonclassical congenital adrcnal hyperplasia due to 21 hydroxitase deficiency. 
Clinical Endocrinology. Vol. 52 No.5, Mayo 2000. 

14. Pardridge, Go..-ski, lippc, Green. Androgens and sexual bchavior. Annals of" 
intemal medicine. Vol. 96, Mayo 1982. 

15. Landau. Radhakrishshan, Reyes, Rosenthal. Psychological cvaluation of treatcd 
Ccmales with virilizing congcnital adrenal hyperplasia.. Joumals of pediatric 
Surgery. Vol. 18 no. 6, Diciembre 1983. 

16. Torrealba et al. Transtornos de la diferenciación sexual. Revista chilena de 
Pcdiatrfa. Vol. 64 No. 1, 1993. 

17. Esmer, Castillo, Calzada. Clasificación y abordaje de la ambi¡,>üedad de 
Genitales. Acta Pediátrica de México. VoL 2 J no.3 .. may·<>-·;..,,.;.~oo-e:=;_-::--::::-:::-::-:::---1 

-T ,:,·srs CON 
FALLA DE ORIGEN 

---------------------~~=...:....::~.;;,.;:,===---



33 

l 8. Calzada. reyes. García, Ahamimno. Del Castillo. Diferenciación sexual normal. 
Acta Pediátrica de México. Vol. 21 No. 2. Mar7.0 2000. 

19_ Phomphutkul.Stcrling,.Guppuso. Gender sctf-Reassignment in a XY adolescent 
fcmale bom with ambiguous gcnitalia. Pediatrics Vo. J06 No. J Julio 2000. 

20. Collct. Soldberg. Congcnital adrenal hypcrplasia: from genetics and 
biochcmistry to clinical practicc. Clinical pcdiatrics Vol. 40 no3, Marzo 2001. 

21. Channandari .. Mindmarsh .. Johnston. Congenital adrcnal hypcrplasia duc to 
2 J .hydroxilase deficiency:alterations in cortisol phannacokinetics at puberty. 
Joumal ofclinical cndocrinology and metabolism. Vol. 86. No 6. Junio 2001. 

22. Bcrcnbaum. Effccts of carly androgens on scx-typcd activitics and interest in 
adolcsccnts with congcnital adrcnal hypcrplasia. 1-formones and behavior. voL 
35 Nol. Febrero 1999. 

23. Ellis. Ashley. Neurohonnonal functioning and sexual orientation: a theory of' 
homoscxuality-hcteroscxuality. Psychological bullctin. Vol. 101 No. 2. 1987. 

24. Bem. Sandm. Thc mcasuremcnt of psychological androgyny. Joumal of' 
consulting and clinical psycholOb'Y· Vol. 42 No.2 1974. 

25. Donaiji • Marlcnc. Autoconccpto e identidad sexual en adolescentes con 
hipcrplasia suprarenal congénita. Septiembre de 1999. departamento de 
Psicología Hospital infantil de México. . 

26. Passcrini-Glazcl.G. A new 1-Stage proccdure for clitorovaginoplasty in severely 
masculinized fcmalc pscudohermaphroditcs. Joumal of Urology. Vol. 142: 565, 
1989. 

27. Farkas, Chertin. Hadas-Halpren. 1-Stagc Feminizing genitoplasty:8 years of" 
cxpericncc with 49 cases. Journal ofurology. Vol. 165, 2341-2346.junio 200L 

28. Van \.\lyk jj. gunther. ritzen. cutlcr. Migeon. The use of' adrenaJectomy7 as a 
treatment for congenital adrenal hypcrplasia. Journal of clinical endocrinology 
nnd mctabolisrn. Vol 81. 3180-3190, 1999. 

29. Chin. Spcisscr. Irnperato-McGinlcy. Dixit. oberfield. Study of a Kindred with 
Classic Congcnital adrenal Hyperplasia :Diagnostic Challenge due to phenotypic 
variance. 1998. Vol. 83: 1940-45. 

30. Collet-Soldberg P. Congenital Adrenal hyperplasia:from genetics and 
Biochcmistry to clinical practice. Clinics Pediatrics. Part l. 1-16. 2001. 

TESIS CON 
FALLA DE ORIGEN 


	Portada
	Índice
	Texto
	Conclusiones
	Bibliografía



