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Caso clinico

RN termino de G3P2 con DG IR, con 2 muertes
neonatales a termino

Nacimiento a las 38 SDG por cesarea
APGAR 8,8y 9

Peso: 3.650 g Talla: 51 cm CC: 35.5cm
Examen inicial normal; sin anomalias externas
obvias, edema o dismorfismos faciales; no se
observan lesiones cutaneas, anomalias en las
extremidades ni anomalias genitales

Glucosa normal

ECG, ecocardiograma y ecografia craneal normales

Alta al 4° dia de vida

Al 7° dia de vida - ictericia neonatal,
con bili total de 17,4 mg/dLy
bilirrubina directa de 0,2 mg / dL y una
pérdida de peso - hospitalizacion

Peso ingreso: 3.000 g (| 18%)

Sin fiebre, alteracion del sensorio,
movimientos anormales, respiracion
rapida, problemas de alimentacion,
heces blandas o poliuria



Sv:

FC 168 Ipm

FR 45 rpm

T° 36,5°C

Sat. O2 98% ambiental

PA 74/48 mmHg (PAM 50 mm Hg),

Examen fisico:

General: deshidratado, con
actividad disminuida y esclerética
ictérica. Piel con erupcion parecida
a miliaria cristalina. Llene capilar 3
segundos.

Cardiopulmonar: RR2TSS, MP (+)
SRA

Abdomen: RHA (+), BDI, sin
masas

Extremidades: moviles y frias.

Orina: 3 cc/kg/h

Ingreso

Examenes:
Hemograma: Normal
PCR: 0,4 mg/dL[4 mg/L]

ELP: sodio 129 mEq / L, potasio 7.8 mEq /L,
cloro 98 mEqg / L, bicarbonato 20 mEq / L

GSA: pH 7,37, PCO2 38,2 mm Hg, PAO2 72
mmHg y exceso de base 4 mmol / L

Nitrégeno ureico en sangre 40,7 mg / dL
creatinina sérica 0,8 mg / dL

Screening del RN: normal
HC (enviado mas tarde): negativo
Electrolitos en orina: pendiente

URC (obtenido por catéter, enviado mas
tarde): negativo

Bili total 12 horas post fototerapia: 15,2 mg / dL
Eco abdominal y renal: normales

ELP 4 horas después: sodio 127 mEqg/L y
potasio 9.7 mEq/L




Hiperplasia suprarrenal congéenita

= Grupo de trastornos geneéticos, cada uno caracterizado por la
sintesis inadecuada de cortisol, aldosterona o ambos.

Forma clasica:

- Virilizante simple Forma no clasica
- Perdedora de sal

= Prevalencia HSC clasica 1 en 10.000/25.000 RNV; HSC NC 1
en 500 RNV
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BIOSINTESIS DE LAS HORMONAS SUPRARRENOCORTICALES
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Sindrome perdedor de sal

= Déficit total de cortisol y aldosterona

= Deéficit aldosterona - hiponatremia, hiperkalemia, hipovolemia, hipotension
y acidosis metabdlica

= Déficit cortisol = | tono vascular, | inotropismo, hipoglicemia

= Trastorno de diferenciacion sexual

= Clinica (entre dia 5y 15 de vida):

= Rechazo alimentario, CEG, letargia, vomitos, diarrea, falta de progreso
ponderal, deshidratacion, hipotension, shock, muerte

= Laboratorio: hipoglicemia, hiponatremia, hiperkalemia, acidosis metabdlica




Estadios de Prader




—. :
Virilizante simple

= Cantidad suficiente de cortisol y aldosterona como para no desarrollar un
sindrome perdedor de sal.

= Nifas - hipertrofia del clitoris, hiperpigmentacion, signos de virilizacidon mas tardio

= Niflos - signos de virilizacion (hiperpigmentacion, pene elongado) o pasar
desapercibidos inicialmente

=  Ambos - pubertad precoz periférica entre los 2 y 4 afios, aceleracion de la velocidad
de crecimiento

Forma no clasica o tardia

= No se asocia a insuficiencia suprarrenal
= RN asintomaticos.

= Nifez, adolescencia o adultez.




Diagnostico y tratamiento

Baseline 17-OHP

>100 ng/mL

Likely Classic
CAH

17-0HP post-ACTH _ _ ) u
stimulatjon test (Inchuir medicidn de Cortisol post ACTH)
|

>100 ng/mlL >10 ng/mL <10 ng/mL

Classic CAH Likely

GCs: hydrocortisone tablets 10-15 mg/m-"day
MCs: fludrocortisone tablets 0.05-0.2 mg/day .
Sodium chlonde supplements  |1-2 g/day (17-34 mEq/day) in infancy] Divided in several feedings

Crisis aguda:

Reposicion enérgica de volumen
Cly

Aporte de glucosa

Hidrocortisona 100 mg/m2/dia EV
Drogas vasoactivas

Correccion de electrolitos

Larqo plazo:

Hidrocortisona 10-15 mg/m2/dia vo
dividido en 3 dosis al dia

Fludrocortisona 0.05-0.2 mg/dia vo
dividido em 1-2 dosis al dia




Ingreso

= Examenes:
= SV:FC 168 Ipm

Hemograma: Normal
. FR 45 rpm

= PCR:0,4mg/dL[4mg/L]
=  T°36,5°C

= ELP:sodio 129 mEqg /L, potasio 7.8 mEq /L,
cloruro 98 mEq / L, bicarbonato 20 mEq / L

. Sat. 02 98% ambiental

S P TR i) (AL 90 i () - GSA: pH 7,37, PCO2 38,2 mm Hg, PAO2 72

N mmHg y exceso de base 4 mmol / L
=  Examen fisico:

= Nitrdgeno ureico en sangre 40,7 mg / dL

=  General: deshidratado, con 2 L.
creatinina sérica 0,8 mg / dL

actividad disminuida y esclerética
ictérica. Piel con erupcion parecida ;
a miliaria cristalina. Llene capilar 3 = Screening del RN: normal
segundos.

=  HC (enviado mas tarde): negativo

=  Cardiopulmonar: RR2TSS, MP (+)

SRA =  Electrolitos en orina: pendiente
= Abdomen: RHA (+), BDI, sin =  URC (obtenido por catéter, enviado mas tarde):
masas negativo
= Extremidades: moviles y frias. = Bili total 12 horas post fototerapia: 15,2 mg / dL
= Orina: 3 cc/kg/h = Eco abdominal y renal: normales

= ELP 4 horas después: sodio 127 mEg/L y
potasio 9.7 mEq/L




Caso clinico...

= El equipo considera un posible diagnéstico de HSC

= Antes de comenzar con hidrocortisona intravenosay
fludrocortisona oral, realiza pruebas adicionales: niveles séricos
de cortisol, 17-hidroxiprogesterona, aldosterona y renina.

= Paciente en monitoreo cardiorrespiratorio continuo y medidas de
apoyo para la hiperkalemia: bolo de gluconato de calcio
iIntravenoso, infusiones de glucosa e insulina intravenosas,
resinas de intercambio de potasio rectal, bicarbonato de sodio
intravenoso y nebulizacion de salbutamol.




Progresion

Seis horas mas tarde, después de que se inician fluidos
Intravenosos, hidrocortisona y las medidas de apoyo para la
hiperkalemia, los ELP no mejoran significativamente (sodio 127
mEQ /L, potasio 8,8 mEqg /L). El cortisol sérico (26,57 mg/dL) y
la 17-hidroxiprogesterona (1.2 ng / ml) son normales.

Las otras 2 pruebas de laboratorio (aldosterona sérica y renina
sérica) confirman el diagndstico




Diagnostico

En pacientes con hiperkalemia grave con hiponatremia, se debe
sospechar HSC.

Valores anormales de sodio y potasio sugiren una anomalia en la via de los
mineralocorticoides, como deficiencia de aldosterona sintasa o
pseudohipoaldosteronismo tipo 1.

La actividad de la renina sérica fue mayor a 250 ng / ml por hora (valores normales de
2,4 a 37 ng / ml por hora) y su aldosterona sérica fue superior a 1000 ng / dI (valores
normales de 5 a 90 ng / dL). Los electrolitos urinarios sugieren pérdida de sal, con sodio
en orina de 55 mEq / L, potasio en orina 2,5 mEq / L y cloruro en orina 40,9 mEq / L.

Deficiencia de aldosterona sintasa - aldosterona normales bajos o bajos

Aldosterona muy elevada + renina sérica elevada - pseudohipoaldosteronismo (PHA)
tipo 1.

Caracteristicas fisicas de piel aspera con aspecto salado, con un exantema que parece
similar a miliaria cristalina debido a las pérdidas de sal de la piel.
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