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RESUMEN
Titulo: Manifestaciones clinicas en pacientes masculinos con tamiz neonatal

sospechoso para hiperplasia suprarrenal congénita en un hospital de tercer nivel.

Antecedentes: La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) por deficiencia de 21
hidroxilasa, conduce a una alteracion en la esteroidogénesis suprarrenal,
generando un espectro de manifestaciones clinicas, de acuerdo a su gravedad se
encuentra las formas severas clasicas (variedad perdedora de sal y virilizante
simple) y las formas mas leves (variedad no clasica o tardia y criptica). La deteccion
temprana de pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita clasica por medio del
tamiz neonatal previene la presentacion de complicaciones mediante la instauracion
de un abordaje y tratamiento oportuno. La dificultad en la deteccion de la
enfermedad en los varones, obliga a tener clinicamente un nivel de sospecha
elevado en neonatos con desequilibrio hidroelectrolitico y acidosis metabdlica, asi

como en aquellas variantes de aparicion tardia con signos de hiperandrogenismo.

Objetivo: Identificar las manifestaciones clinicas presentes en los pacientes
masculinos enviados a la consulta de endocrinologia pediatrica de primera vez con
tamiz neonatal sospechoso para hiperplasia suprarrenal congénita en un hospital

de tercer nivel, en el periodo comprendido del 2004 al 2020.

Material y Métodos: Estudio observacional, descriptivo y transversal. Se revisaron
los expedientes clinicos de pacientes masculinos enviados a la consulta de primera
vez de endocrinologia pediatrica con sospecha de hiperplasia suprarrenal

congénita.

Resultados: Se estudiaron 38 expedientes, de los cuales el 60.5% (n=23)
correspondieron a la variedad perdedora de sal, de los cuales todos cursaron con
crisis adrenal, la escasa ganancia ponderal estuvo presente hasta en el 30% de este
grupo como dato clinico inicial; el 39.5% restante (n=15) de los expedientes
estudiados correspondieron a la variedad virilizante simple, donde pubarquia y olor
apocrino se presentaron cada uno en el 33% (n=5) como dato clinico inicial. Al 95%
(n=36) se tomo tamiz metabdlico oportunamente, sin embargo, el resultado en su

mayoria se reportd entre el 2° y 3° mes de vida.
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Discusién: La identificacion de las manifestaciones clinicas es crucial para la
sospecha temprana de la enfermedad, sobre todo en la variedad perdedora de sal,
caracterizada por deshidratacion y escasa ganancia ponderal, ya que en otros
estudios reportan también vomito sin llegar a deshidratacion. En la variedad
virilizante simple, lo principales hallazgos clinicos fueron velocidad de crecimiento
acelerada, edad Osea adelantada y pubarquia, similar a lo reportado en otros
estudios. En nuestro estudio identificamos falta de reporte de resultados de tamiz
oportunamente, aunado al envio tardio de los pacientes a endocrinologia pediatrica
en donde se realizan los estudios complementarios que en otros niveles de atencion
son de dificil acceso, lo cual contribuye a que el inicio de tratamiento sea hasta el
mes de vida o después, para la variedad perdedora de sal edad en el que incluso
ya presentaron crisis adrenal y hasta los 5 afios en la variedad virilizante simple; en
este grupo un alto porcentaje de pacientes desconocia resultado de tamiz neonatal.
En paises de alto ingreso donde la deteccion de pacientes con hiperplasia
suprarrenal congénita por medio de tamiz neonatal otorga beneficios en la
prevencion de complicaciones por dicha enfermedad, se facilita un diagnéstico

precoz.

Conclusiones: Conocer la clinica de cada variante de la hiperplasia suprarrenal
congénita, asi como mejorar las politicas de prevencién asociada al reporte de
casos sospechoso por medio de tamiz metabdlico, es de importancia para la
identificacion de los casos en riesgo, y asi poder iniciar un abordaje y tratamiento

oportuno, previniendo complicaciones a corto, mediano y largo plazo.

Palabras clave: Tamiz neonatal, hiperplasia suprarrenal congénita, 17-

hidroxiprogesterona



ANTECEDENTES

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) comprende una familia de trastornos
autosémicos recesivos gue alteran la esteroidogénesis suprarrenal. ! La prevalencia
global de la hiperplasia suprarrenal congénita clasica es de aproximadamente
1/15,000, pero existe una amplia variacion entre los grupos de poblacién. 2 Se
estima que la forma perdedora de sal tiene una incidencia de 1:13,000 y ocurre en
75% de los casos de hiperplasia suprarrenal congénita, mientras que la virilizante
simple es cerca de 1:40,000 recién nacidos y sucede en 25% de los casos. # En

México, el IMSS a nivel nacional reporta una incidencia de 1: 8,743.4

El 95% de los casos de hiperplasia suprarrenal congénita se deben a una deficiencia
de la enzima 21-hidroxilasa (210H), caracterizada por una alteracion de la

produccion de cortisol y aldosterona y un exceso de andrégenos. 2

La HSC se expresan como un grupo de sindromes importantes porque estan

asociados con muchas consecuencias clinicamente significativas, como son: ©
1. Insuficiencia suprarrenal.

2. Sindromes por exceso de androgenos, que en el recién nacido se manifiestan por

ambigiedad genital y posteriormente por hirsutismo asociado o0 no a clitoromegalia.

3. Desarrollo 6seo hiperestimulado con maduracion esquelética avanzada pero

también con cierre epifisiario prematuro que resulta en una estatura baja final.

4. Ciclos ovaricos irregulares y posiblemente anovulacion crénica que resulta en

infertilidad. ©



Estos sindromes genéticos, por lo general se clasifican en 3

gue se resumen en el siguiente cuadro:

Bioquimica

Laboratorio

Manifestaciones
clinicas

Perdedora de sal
Perdida completa de la
actividad de la 21-OH. 6
Deficiencia de cortisol y
aldosterona. 6

17-OHP muy elevada ?
Ambiguedad genital. *
Hiponatremia e
hiperpotasemia, vomito,
desarrollo general
deficiente, hipotension
por hipovolemia.** 6

Virilizante simple

Deficiencia de cortisol.
Aldosterona normal.
17-OHP elevacion
moderada. ?

Ambigledad genital. *
Pubertad precoz. **
Talla baja con edad
Osea adelantada. ©

sindromes distintos,

Aldosterona y cortisol
normal. ®

17-OHP leve 7
Hirsutismo,
menstruaciones
irregulares e
infertilidad. *
Asintométicos y se
identifica por estudios

familiares.** ©
*presente en mujeres /** presente en varones

Tabla 1. Clasificacion, cuadro clinico y bioquimica de la hiperplasia suprarrenal congénita.5 7

La hiperplasia suprarrenal congénita con pérdida de sal es el tipo mas grave, que
conduce a un deterioro potencialmente mortal de la sintesis no solo de cortisol sino
también de aldosterona. La aldosterona es responsable de la regulacion del sodio
homeostatico del cuerpo. Si no se trata, los niveles bajos de aldosterona provocan
hipovolemia, hiponatremia, hiperpotasemia, hiperreninemia, trastornos del
desarrollo, pérdida de peso, convulsiones y finalmente la muerte del recién nacido

durante las 1 a 4 semanas posteriores al nacimiento. 12

El diagnéstico rapido es fundamental para aumentar las posibilidades de
supervivencia del nifio. Los recién nacidos varones afectados sin signos de
genitales ambiguos son particularmente propensos a la aparicion de una crisis
suprarrenal y la muerte, pocos dias después del alta hospitalaria. En los nifios, la
principal fuente de testosterona son los testiculos, no las glandulas suprarrenales.
Por esa razon, al momento del nacimiento, no presentan genitales ambiguos. El
unico sintoma externo que apunta a irregularidades es la hiperpigmentacion genital

y, a veces, el agrandamiento del pene.*?

En la hiperplasia suprarrenal congénita virilizante simple los genitales atipicos

ocurren en las nifias en consecuencia de los efectos virilizantes de los androgenos
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elevados durante el desarrollo fetal. En esta presentacion existe una actividad
minima de 21-hidroxilasa (21-OHasa), que es suficiente para producir aldosterona,
dando como resultado virilizacion por hiperandrogenismo fetal. Las mujeres con el
fenotipo no clasico (NC) tienen una disfuncidn enzimatica leve y caracteristicamente
tienen genitales externos normales, a menudo se presentan mas tarde en la infancia
con signos de hiperandrogenismo, como pubarquia prematura, o en la adolescencia

y edad adulta con problemas de fertilidad y/o hirsutismo. 13

El grado de virilizacion genital en mujeres se clasifican en cinco estadios de acuerdo

a la escala desarrollada por Prader. 1°

El tamiz neonatal para hiperplasia suprarrenal congénita se realiza a nivel nacional
desde 2011, de conformidad con lo establecido en el articulo 61 de la Ley General
de Salud y con la normatividad oficial vigente. 4Y se basa en determinar 170OHP en
muestra de sangre capilar a partir de las 48 horas de vida, junto con la deteccién
precoz de otras enfermedades. El estandar de oro para distinguir la deficiencia de
21-hidroxilasa de otros defectos enzimaticos es la prueba de estimulacién con
ACTH, que se realiza inyectando un bolo de ACTH y midiendo los niveles séricos
basales y estimulados (después de 60 minutos) de 17-hidroxiprogesterona vy, a
menudo, también de androstenediona. El nivel de metabolitos diana antes de la
estimulacién no difiere de la norma, sin embargo, aumentan significativamente
después, lo que indica el diagndstico final. Los nifios que muestren evidencia clinica
de exceso de andrégenos como piel grasa, crecimiento prematuro de vello pubico y
axilar y crecimiento somatico rapido deben someterse a la prueba de referencia de
17-OHP matutina. Los valores de 17-OHP> 200-1000 ng/dl deben seguirse con una
prueba de ACTH estimulada que mida los niveles de 17-OHP y androstenediona al

inicio y a los 60 minutos. ?

Los lactantes femeninos con HSC clasica suelen tener como manifestacion clinica
principal la ambigledad genital al nacer debido a la exposicion a altas
concentraciones de andrégenos en el Gtero.!! Sin embargo, los varones no tienen
signos obvios de HSC al nacer, excepto hiperpigmentacién y posible agrandamiento
sutil del pene, que puede pasar inadvertido por el clinico. Existe una diferencia

significativa en la edad al momento del diagnéstico entre ambos géneros. En
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mujeres al nacer los genitales ambiguos tipicamente conducen a un diagnostico y
tratamiento temprano.!! Sin embargo, en los varones afectados pueden pasar
desapercibidos durante varios afios, hasta que se desarrollan sintomas y signos de

exceso de andrégenos.!

Es por ello que ante un resultado de tamiz metabdlico de caso probable de HSC,
deberan de ser notificados de inmediato y ser enviados a un segundo o tercer nivel
de atencion. Es muy importante ser minucioso en el interrogatorio y exploracion

fisica del neonato masculino, para identificar datos sugestivos de HSC. 7 11

La hidrocortisona oral en dosis fisioldgicas de 10-18 mg / m2 / dia dividida en 3 dosis
se recomienda como la terapia de reemplazo de primera linea en la hiperplasia

suprarrenal congénita clasica durante la infancia.

Todos los pacientes con HSC deben recibir dosis mas altas de hidrocortisona a 50-
75 mg/m?/dia durante el estrés (aproximadamente 3-5 veces la dosis oral diaria).
Esto puede administrarse por via intravenosa en nifios enfermos o puede
administrarse por via oral en aguellos que estan menos enfermos y pueden tomarlo

por via oral. °

La fludrocortisona debe complementarse en todos los lactantes con HSC clasica
independientemente del genotipo o fenotipo. A todos los bebés con pérdida de sal

se les deben recetar suplementos de sal oral de 1 a 3 gramos al dia. °

La crisis suprarrenal es la manifestacion mas grave de la HSC. Surge de una
deficiencia absoluta o relativa de cortisol, generando una actividad glucocorticoide
tisular insuficiente para mantener la homeostasis.® Generalmente ocurre dentro de
los 14 dias posteriores al nacimiento sin tratamiento. ! Los sintomas manifestados
en los estados hipoadrenales comprenden anorexia, nauseas, vomito, fatiga,
mareos posturales, dolor abdominal, en extremidades y lumbar, alteraciones de la
conciencia.’® A la exploracién fisica se puede identificar la hiperpigmentacion,
manifestacion que se desarrolla lentamente y puede ser un signo especifico de
insuficiencia suprarrenal primaria no diagnosticada. Alteracion hemodinamica
aguda (hipotension y taquicardia), una anomalia marcada en uno o mas electrolitos

o una hipoglucemia no atribuible a otra enfermedad.1® El tratamiento de crisis
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suprarrenal comprenderd la administracion temprana de hidrocortisona en infusién
continua a una dosis de 100 mg/m2/dia y dividir el resultado en 3-4 dosis, garantizar

un aporte adecuado de glucosa y sodio, importante evitar el ayuno prolongado. ’

El prondstico de la HSC mejora sustancialmente con el diagndstico temprano, la
elevada mortalidad asociada a crisis adrenales y la falla en la deteccion de la
enfermedad en los varones afectados, obliga a mantener un nivel de sospecha alto
en aquellos neonatos con desequilibrio hidroelectrolitico, hipoglucemia y acidemia

en las primeras semanas de vida extrauterina. ’

En México, en el 2019 se reportaron un total de 2,092,214 nacimientos, en el IMSS
a nivel nacional reporta una incidencia de 1:8,743, esto quiere decir que
aproximadamente en nuestro pais existe una incidencia anual de 240 pacientes con
hiperplasia suprarrenal congénita de los cuales, un 48.8% seran hombres (114
pacientes masculinos), que pueden evolucionar a crisis adrenal y riesgo de muerte
ante cuadros de deshidratacion severa, desequilibrios hidroelectroliticos y acidosis
metabdlica, si no se detecta oportunamente. En nuestro pais no contamos con
estudios que aborden la frecuencia y las principales manifestaciones clinicas en
pacientes lactantes masculinos con HSC, identificacion de los determinantes del
retraso en el inicio del tratamiento, para alertar al clinico en un caso sospechoso de
HSC. Es por ello que en este trabajo abordaremos las manifestaciones clinicas de
los pacientes varones enviados a la consulta de endocrinologia pediatrica de
primera vez con sospecha de hiperplasia suprarrenal congénita por tamiz neonatal

en un periodo de 16 afios correspondiente a los afios 2004 al 2020.

El objetivo del estudio fue identificar las manifestaciones clinicas presentes en los
pacientes masculinos enviados a la consulta de endocrinologia pediatrica de

primera vez con tamiz neonatal sospechoso para hiperplasia suprarrenal congénita.

RESULTADOS

Se realiz6 un estudio observacional, descriptivo y transversal, en el que se
incluyeron inicialmente 42 expedientes clinicos, de los cuales 3 fueron excluidos
debido a que, durante su abordaje por sospecha de hiperplasia suprarrenal

congénita, se descartd la enfermedad, y uno mas, por no contar con expediente
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clinico completo; por ello, al final se estudiaron 38 expedientes, de los cuales el
60.5% (n=23) correspondieron a la variedad perdedora de sal y el 39.5% (n=15) a

la virilizante simple.

De los pacientes que cursaron con variedad perdedora de sal, s6lo el 53% (n=12)
contaban con tamiz metabdlico sospechoso para HSC, el 17% (n=12) tuvo un
reporte normal, en otro 17% (n=4) no se obtuvo resultado de tamiz y el 13% (n=3)
aunque si contaban con reporte de tamiz metabdlico para otras enfermedades, no
tuvieron reporte de 17 hidroxiprogesterona por no contar con reactivo en ese
momento. En los pacientes con variedad virilizante simple correspondiente al 33%
(n=5) contaron con tamiz sospechoso, el 40% (n=6) contaron con resultado de tamiz
aparentemente normal y el 27% (n=4) pacientes nunca contaron con resultado.
Cabe mencionar que, de los 38 pacientes estudiados, el 95% (n=36) se tomd tamiz
metabdlico en los primeros 7 dias de vida, sin embargo, en la mayoria de los

pacientes el resultado se reportd entre el 2do y el 3er mes de vida.

RESULTADO DE TAMIZ RESULTADO TAMIZ
NEONATAL NEONATAL
VARIEDAD PERDEDORA DE SAL VARIEDAD VIRILIZANTE
SIMPLE
= Sospechoso = Normal Desconoce = Sin reactivo = Sospechoso = Normal Desconoce

27%

&

\\\%““
(&

El 100% de los pacientes con variedad perdedora de sal cursaron con crisis adrenal;
de ellos, el 60% (n=14) la presentaron en el primer mes de vida, momento en el cual

no se contaba aun con el resultado de tamiz en la mayoria de los casos.
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En cuanto a las manifestaciones clinicas iniciales, el sintoma mas frecuentemente
encontrado fue la escasa ganancia ponderal en un 31% de los casos, seguida de

vomito en el 26% e hiporexia en el 22%.

Variedad perdedora de sal. Primer dato clinico.

M Escasa ganancia ponderal
H Vomito
Hiporexia
H Ninguno
m Diarrea
Hipoactividad

M Pérdida de peso

A la exploracion fisica durante la valoracion de primera vez en el servicio
Endocrinologia, se describe la presencia de deshidratacién en el 82.6% (n=19),
hiperpigmentacion (escroto, areola, encias y base de cordon umbilical) en el 78%
(n=18) y macrogenitosomia en el 30% (n=7), siendo los dos signos mas relevantes
gue apuntan al padecimiento y que hace necesario el estudio en varones, de
acuerdo a lo referido en la literatura.

La edad promedio al diagnéstico e inicio de tratamiento en los pacientes con esta
variedad de HSC, fue a los 33 dias.
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Variedad perdedora de sal (n=23). A la valoracion inicial
endocrinolégica.

Deshidratado

hiperpigmentacion

escasa ganancia ponderal

hiporexia

pérdida de peso

hipoactividad

vomito

macrogenitosomia

crisis convulsivas — eeees———
I

diarrea

0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20

Numero de pacientes

Manifestaciones clinicas iniciales

En los pacientes con variedad virilizante simple, las manifestaciones clinicas
iniciales mas frecuentes fueron la pubarquia, ademas de olor y sudoracién apocrina,
ambas en un 33% de los casos (n=5); seguidas velocidad de crecimiento acelerada
hasta el 13% (n=2).

Variedad virilizante simple.
Primer dato clinico

= pubarquia
= olor apocrino

Velocidad de crecimiento
acelerada

= Otros

o’

En la exploracion fisica de primera vez por el servicio de endocrinologia se describe
la presencia de edad Osea acelerada 86.6% (n=13), velocidad de crecimiento
acelerada 66.6% (n=10), pubarquia 66.6%, olor apocrino 46.6% (n=7),
macrogenitosomia 46.6%, escasa ganancia ponderal 13.3% (n=2), aché 13.3%,

hirsutismo 6.6% (n=1) y cambio de voz precoz 6.6%.
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En este grupo, la edad promedio al diagnéstico e inicio de tratamiento fue a los 5

afos.
Variedad virilizante simple
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Manifestaciones clinicas a la valoracion por endocrinologia.

16



DISCUSION
En nuestro trabajo identificamos que, del total de casos masculinos con hiperplasia
suprarrenal congénita, la variedad perdedora de sal tuvo una prevalencia menor en

relacion a otras publicaciones, como la de Hinojosa y cols., 2018 (60% vs. 75%).

De nuestros 23 pacientes con variedad perdedora de sal, el 100% cursé con crisis
adrenal cifra superior a la observada en paises que han tenido crecimiento
econdémico, como Malasia, en donde Subashini y cols., en el afio 2015 reportaron
un estudio realizado también en pacientes masculinos (n=25), en el cual 72%
presenté crisis adrenal; refieren que en el 2% de los pacientes se hizo el diagnostico
dentro de la primera semana de vida y el resto, después de una semana hasta la 3°
semana de vida momento en el que presentaron crisis adrenal; se desconoce el
resultado de tamiz neonatal y tiempo del reporte de resultados, pero se informa la
realizacion de estudios bioquimicos con medicion de 17-OHP, cortisol, testosterona
y prueba de estimulacion de ACTH ante la sospecha diagndstica de manera

oportuna.

Por otro lado, Costa y cols. en Brasil, (2021) estudiaron 105 pacientes de ambos
sexos de los cuales 84% presentd crisis adrenal; la cual ocurrié en 100% de los
varones y 77% en las mujeres. La edad media en la que se confirmé el diagndstico
fue de 38,8 dias, siendo similar a lo observado en nuestro estudio con media de 33

dias.

En lo que respecta a manifestaciones clinicas, Wijaya y cols., 2021 en China,
realizaron un estudio retrospectivo en el periodo de 1989 al 2020, identificaron 169
pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita de los cuales 114 fueron
masculinos; las datos clinicos iniciales mas frecuentes reportados fueron: vémito
70.8%, escasa ganancia ponderal en el 54.6%, hiporexia 21.6%, diarrea 17.3%,
deshidratacion 11.4% y convulsiones 4.3%; datos que contrastan con lo observado
en nuestra estudio donde la frecuencia fue: escasa ganancia ponderal 31%, vomito
26%, hiporexia 22%, diarrea 4%, hipoactividad 4%, pérdida de peso 4% y el 9%

cursaban asintomaticos.
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En cuanto a la exploracion fisica, Subashini y cols., mencionan que la
hiperpigmentacion y el agrandamiento sutil del pene fueron los datos clinicos mas
frecuentemente encontrados, sin embargo, en nuestro estudio, en la valoracion por
primera vez en el servicio de endocrinologia pediatrica los signos clinicos presentes
fueron: deshidratacion 82.6%, hiperpigmentacién 78% y macrogenitosomia 30%;
donde el aumento en la frecuencia de deshidratacion en nuestro estudio podria ser
condicionado al retraso en el envio a una unidad de 2°y 3° nivel para su atencion,

debido a que en su mayoria se recibio hasta el mes de vida.

Debido a la elevada mortalidad y morbilidad asociada a las crisis adrenales, ademas
de la susceptibilidad en la poblacion masculina, la guia de practica clinica para el
tamizaje, diagndstico y tratamiento del paciente con hiperplasia suprarrenal
congénita por deficiencia de 21 hidroxilasa (GPC-IMSS-715-14) obliga a mantener
un nivel de sospecha elevado en aquellos neonatos masculinos que cursen con
hiperpigmentacion y escasa ganancia ponderal en las primeras semanas de vida
extrauterina, en complementacion con la guia y de acuerdo a las manifestaciones
clinicas iniciales observadas se sugiere descartarla también en aquellos pacientes

masculinos que cursen con vémito y deshidratacion.

En la variedad virilizante simple, Costa y cols., en Brasil (2021) concluyeron que el
tamiz neonatal mostré relevancia en el diagnostico temprano con impacto en la
calidad de vida de los afectados. El cuadro clinico se hizo evidente en la primera
infancia, mencionando la presencia de seudopubertad precoz con aceleracion en la
velocidad de crecimiento y una rapida maduracion ésea con diferencia de hasta 5
afios con respecto a la cronoldgica, los datos aportados en nuestro estudio
reforzaron lo encontrado en el trabajo de Costa, donde nuestra frecuencia fue: edad
Osea acelerada 86.6%, velocidad de crecimiento acelerada 66.6%, pubarquia
66.6%, olor apocrino 46.6%, macrogenitosomia 46.6%, escasa ganancia ponderal

13.3%, acneé 13.3%, hirsutismo 6.6% y cambio de voz precoz 6.6%.

El uso de terapias costosas para mejora de la talla final tiene mayor repercusion que
el beneficio que se obtendria con un diagndéstico oportuno por tamiz neonatal y

vigilancia de aquellos pacientes que cursaron con tamiz neonatal alterado, que

18



facilita un el diagnostico temprano. Costa y cols., reportan una edad media al
diagndstico de 5.7 afios versus 5 afios que observamos en nuestro estudio. Ademas
del tamiz una exploracioén clinica detallada en pacientes con hiperplasia suprarrenal
congénita con variedad virilizante simple, es de suma importancia para el
diagnoéstico temprano e inicio de tratamiento oportuno, con el fin de disminuir el
riesgo de complicaciones asociadas al hiperandrogenismo crénico, con

repercusiones a futuro en la fertilidad y crecimiento.

El estudio de Costay cols., en relacién al costo efectividad del tamiz neonatal debido
a la alta frecuencia de resultados falsos positivos que deben someterse a pruebas
adicionales para confirmar el diagnostico, hace alusion a que en paises de alto
ingreso econdmico como Estados Unidos y Canada, seria mas frecuentemente por
clinica en los pacientes con variedad perdedora de sal; a pesar de ello, recomiendan
continuar con realizacion de tamiz neonatal como lo recomienda la Sociedad de
Endocrinologia debido a su eficacia demostrada en la deteccidon de pacientes con

HSC clasica.

En este sentido, en nuestro estudio con los métodos preventivos disponibles en
nuestro pais, de los 38 expedientes revisados solo la mitad contaban con resultado
de tamiz metabdlico sospechoso y en mas del 80% de los pacientes ingresaron al
servicio de urgencias con datos de deshidratacién clinica severa, iniciando

tratamiento dirigido en su mayoria hasta el mes de edad.

Asi mismo, Costa y cols., reportaron que la toma de las muestras neonatales fue a
los 5.25 dias de vida, similar a lo encontrado en nuestro trabajo que fue entre los 3
y 6 dias, en cuanto a la obtencion del resultado Costa reporté que lo obtiene a los
5.16 dias posteriores de la toma de muestra, dato que contrasta considerablemente
con la obtenida en nuestro estudio donde en un 80% de los casos se cuenta con
dicho resultado hasta mas del mes de vida. La duracion media entre la toma de la
muestra de papel filtro y la primera consulta médica fue de 12 dias (Costa y cols.),
no obstante, en nuestro estudio la valoracion inicial por endocrinologia pediatrica se

realizé hasta después del mes de vida en un 96% de los casos.
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Con estos datos previamente referidos, nuestro estudio permiti6 observar que el
tamizaje de prevencion para esta enfermedad no estd permitiendo ser una
herramienta para identificacion en masa de aquellos pacientes sospechosos, asi
mismo, se demostro la necesidad de reforzar la capacitacion de la valoracién clinica
neonatal al médico de primer contacto y al pediatra, para que identifiquen
tempranamente aquellos datos sugestivos de un desarrollo anormal que amerite

abordaje.
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CONCLUSIONES

La deteccién temprana de hiperplasia suprarrenal congénita en varones por medio
del tamizaje neonatal es de suma importancia para prevenir la presentacion de
complicaciones graves al poder iniciar un tratamiento oportuno y dirigido, las
politicas preventivas de tamizaje han logrado contar con muestras tomadas
oportunamente, sin embargo, los resultados y el reporte epidemioldgico para la
identificacion de la poblacion con riesgo no lo es. Actualmente no se cuenta con un
sistema de notificacion oportuno para pacientes con sospecha de hiperplasia
suprarrenal congénita, el labor del clinico se enfocara en el envio inmediato a un
segundo y tercer nivel de atencién a aquellos pacientes que se cuente con el
diagnéstico de sospecha para hiperplasia suprarrenal congénita para su atencion,
asi como la busqueda intencionada datos clinicos y bioquimicos en las primeras
semanas de vida extrauterina para su tratamiento oportuno y prevencion de

complicaciones a corto, mediano y largo plazo.
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ANEXO 1

Clasificacion de Prader

Estadio I, clitoromegalia sin fusion labial; Estadio Il, clitoromegalia y fusion labial
posterior; Estadio Ill, mayor grado de clitoromegalia, orificio urogenital perineal inico
y fusion labial casi completa; Estadio IV, clitoris cada vez mas falico, seno urogenital
similar a la uretra en la base del clitoris, y fusion labial completa Etapa V: clitoris del

pene, meato uretral en la punta del falo y labios similares al escroto (parecen

machos sin génadas palpables). 15 16. 17

Figura 2. Clasificacién de Prader. 17
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