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Caso Clínico
Resultados de laboratorio prenatal
● Tipo de sangre: O +
● Detección de anticuerpos: negativo 
● Antígeno de superficie de la hepatitis B: 

negativo 
● VIH: negativo
● Rubéola: inmune
● Gonococcus / Chlamydia trachomatis: negativo
● Reagina plasmática rápida: desconocido
● Estreptococo del grupo B: desconocido

Reanimación
● Puntuaciones de Apgar de 2, 5 y 7 a los 1, 5 y 

10 minutos, respectivamente.
● Con ventilación con presión positiva durante 1 

minuto, la frecuencia cardíaca pasa de 
indetectable a 70 segundos.

● Intubado a los 90 segundos. Frecuencia 
cardíaca superior a 100 después de varios 
minutos de ventilación. 

● Colocación de catéter arterial umbilical y 
catéter venoso umbilical. 

● Surfactante administrado 20 minutos después 
del nacimiento.
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Progresión del caso clínico
Signos vitales

● T°: 37,4 ° C 
● FC: 157 latidos / min 
● FR: 55 respiraciones / min 
● PA: 77/48 mm Hg 
● Sat O2: 97% con 2 L / min 

FIO2 21% 
● Peso: 1,4 kg (menos del 3 °

para el% de edad) 
● Longitud: 36 cm (menos del 

3 ° por% de edad) 
● CC: 26,5 cm (menos de la 

tercera para el% de edad) 

Estudios de laboratorio a los 52 días después del nacimiento
● Sodio: 141 mmol / L
● Potasio: 3,6 mmol / L
● Cloruro: 110 mmol / L
● Bicarbonato: 23 mmol / L
● Nitrógeno ureico en sangre: 5 mg / dL 
● Creatinina: 0,29 mg / dL
● Glucosa: 78 mg / dL
● Calcio: 8,6 mg / dL
● Magnesio: 2,6 mg / dL
● Fósforo: 5,7 mg / dL
● Aspartato aminotransferasa: 100 U / L
● Alanina aminotransferasa: 41 U / L
● Fosfatasa alcalina: 368 U / L
● Bilirrubina total: 4,5 mg / dL
● Bilirrubina directa: 3,7 mg / dL
● Proteína total: 3,2 g / dL
● Albúmina: 1,9 g / dL



Progresión caso clínico
Examen físico General:

● RNPT pequeño con grasa subcutánea limitada. Despierto y alerta durante el examen.
● Piel: Rosa y cálida en todas partes. Sin otras lesiones.
● Cabeza, cuello, ojos, orejas, nariz y garganta: fontanela anterior abierta, blanda y plana. Sin dismorfología

aparente aparte de fisuras palpebrales levemente inclinadas hacia abajo. Paladar intacto. Orejas normal.
● Respiratorio: MP (+) bilateral SRA. Mecanica ventilatoria normal.
● Cardiovascular: precordio silencioso, RR2T sin soplo.
● Relleno capilar menos de 3 segundos, pulsos 2+ bilateralmente en extremidades superiores e inferiores.
● Abdomen: BDI. Sin masa palpable ni hepatoesplenomegalia RHA (+)
● Genitourinario: Clitoromegalia leve a moderada y labios mayores firmes y agrandados. Labio derecho

particularmente firme con posibilidad de masa pequeña. Labios menores y abertura uretral normales. El ano
parece normal y patente.

● Musculoesquelético: Extremidades bien formadas con rango de movimiento completo. Espalda sin defecto.
Caderas sin chasquidos ni chasquidos.

● Neurológico: Movimientos simétricos y espontáneos de todas las extremidades. Tono y comportamiento
neuromuscular normal para la edad gestacional. Reflejo de succión intacto.
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Estimulación con precorticotropina a los 93 días 
después del nacimiento 

● Cortisol: 4,2 mcg / dL 

Estimulación poscorticotropina a los 93 días después 
del nacimiento 

● Cortisol: 56,3 mcg / dL 
● 17-hidroxiprogesterona: 233 ng / dL 
● 11- desoxicortisol: 69 ng / dL 
● Dehidroepiandrosterona (DHEA): 1.280 ng / dL 
● DHEA-S: 54 mcg / dL 
● Testosterona: 58 ng / dL 
● Estradiol: 107 pg / mL 

Valores de laboratorio obtenidos a los 100 días después del 
nacimiento 

● Hormona estimulante del folículo (FSH): 8,5 mUI / ml 
○ (lactante normal, 0,24 a 14,2; niño prepúber 

normal, 1,0 a 4,2) 
● Hormona luteinizante (LH): 8,6 mUI / ml 

○ (lactante normal, 0,02 a 7,0; niño prepuberal 
normal, 0,02 a 0,3) 

Valores de laboratorio obtenidos a los 117 días después del 
nacimiento 

● Testosterona: 58 ng / dL 
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Diagnóstico actual
Trastorno ovotesticular del desarrollo sexual versus deficiencia de oxidorreductasa
● laboratorio + imagenes → plantear diagnóstico diferencial, aunque el defecto 

específico no se ha establecido definitivamente. 
● Comenzamos con genitales ambiguos, que podrían representar: 

○ a un niño varón subvirilizado
○ una niña virilizada 
○ un niño con un trastorno cromosómico sexual del desarrollo sexual (DSD), 

como disgenesia gonadal mixta 45X / 46XY, o mosaicismo 46XX / 46XY. 
● El cariotipo ↓ posibilidades a los DSD 46XX. 
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¿Qué causó la producción excesiva de andrógenos en comparación con la producción 
de estradiol ?  aún es incierto. 



¿Cómo continuar el 
estudio?

Para determinar el defecto específico en el trabajo en este caso, el equipo médico repetirá: 

● las mediciones de andrógenos, estradiol, FSH y LH en puntos de tiempo posteriores para determinar 
cómo estos niveles y proporciones cambian a medida que el bebé termina su mini pubertad de la 
infancia. 

● También se realizará la medición de la hormona antimülleriana (AMH), una hormona sexualmente 
dimórfica, para intentar determinar si hay tejido testicular. 

● también se pueden realizar pruebas genéticas para detectar mutaciones asociadas con la deficiencia 
de oxidorreductasa. 

Este caso destaca la dificultad de precisar un defecto genético o bioquímico con certeza cuando la CAH 
tradicional no es el mecanismo subyacente de virilización. 

Si las pruebas adicionales no conducen a un diagnóstico cierto, se puede seguir clínicamente a esta 
paciente con la seguridad de que no requiere reemplazo de glucocorticoides o mineralocorticoides, pero 
que puede requerir una intervención adicional en torno a la entrada en la pubertad.



¿Qué pasó con nuestro caso?
No se ha identificado un diagnóstico definitivo.

● A los 6 meses de edad cronológica
○ la testosterona del bebé había disminuido a 9 ng / dl.
○ Tanto los niveles de LH como de FSH estaban en el rango prepuberal.

● La AMH del bebé se midió a los 6 y 9 meses de edad y los valores fueron normales para una niña.
● A los 9 meses de edad

○ la ecografía pélvica del bebé mostró dos ovarios de tamaño normal.
○ la virilización se resolvió (a medida que el bebé crecía, el clítoris no seguía agrandando).

● El crecimiento lineal y el aumento de peso del bebé han sido normales.

La DSD ovotesticular es menos probable (no hay evidencia de tejido testicular). La deficiencia de
oxidorreductasa ahora parece ser el diagnóstico más probable. El plan es reevaluar a medida que el
niño se acerca a la pubertad
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¿Cómo evaluarlo?

1) Historia clinica 
2) examen fisico 
3) uso de medicamentos maternos en el embarazo (incluidas las hormonas exógenas tomadas para 

anticoncepción o asistencia reproductiva) 
4) signo o síntoma de virilización materna. 
5) Los resultados de la ecografía prenatal →  útiles si se visualizan los genitales 
6) pruebas genéticas o cromosómicas realizadas mediante amniocentesis.
7) Los antecedentes familiares deben centrarse en casos de:

a) defectos genitourinarios conocidos
b) amenorrea
c) infertilidad o abortos espontáneos frecuentes
d) pubertad precoz o tardía
e) muerte neonatal
f) consanguinidad.
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El examen físico debe caracterizar el grado de 
virilización y puede usar la escala Prader → grado 1 a5 

1. Ver tamaño de las estructuras típicas 
2. la presencia y posición de los orificios. 
3. buscar gónada palpable, en los pliegues labioescrotales, 

en el canal inguinal o en una ubicación pélvica / 
abdominal superficial 

a. Una gónada palpable representa un testículo o un 
ovotestis.

4. Buscar otro dismorfismos o malformaciones congénitas
5. Evaluar el grado de prematuridad y el estado clínico 

general
6. La revisión de los signos vitales y los resultados de 

laboratorio es esencial para evaluar los posibles efectos 
secundarios de la CAH, como la hipertensión y la pérdida 
de sal. 

7. Los siguientes pasos en la evaluación diagnóstica 
a. cariotipo
b. imagen del sistema genitourinario--> ecografía.

8. Generalmente después se realizan niveles hormonales.

Trastornos de la diferenciación sexual 
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