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Resumen 

Introducción: La hiperplasia suprarrenal congénita es una alte-
ración hereditaria causada por un fallo en la esteroidogénesis su-
prarrenal. El déficit de 21-hidroxilasa (21OHD) es responsable del 
95% de los casos. En casos graves, se produce bloqueo en la síntesis 
de los glucocorticoides y mineralocorticoides, lo que puede mani-
festarse en el período neonatal, infancia o edad adulta.  

Caso clínico: Se presenta el caso clínico de una ambigüedad ge-
nital con la presencia de un falo o clítoris peniforme de 2 cm de 
longitud, labios mayores escrotizados, orificio genital único a nivel 
de tercio medio de rafe. No se palpan gónadas. 

Taller diagnóstico: El nivel de 17 hidroxiprogesterona al 3er. 
día de vida fue de 95 ng/mL y el cariotipo fue 46,XX. Se evidenció 
acidosis metabólica en la gasometría de ingreso. 

Evolución: El pacientes esta monitorizado por consulta externa 
con mediciones de sodio urinario y sérico. Hasta el momento sin 
anomalías. 

Conclusiones: Es importante enfocarse en el diagnóstico neona-
tal para identificar el origen de una patología hereditaria que 
afecta el desarrollo de los genitales externos de las niñas y puede 
causar la muerte en la infancia por la pérdida de sales. El tamizaje 
a los recién nacidos es importante, al igual que el asesoramiento 
genético preconcepcional. 

Palabras claves: 

 Hiperplasia Suprarrenal, Ambigüedad de género, 
Seudohermafrodita, reporte de caso. 

Virilizing congenital adrenal hyperplasia 
attributable to steroid 21 hydroxylase 
deficiency. 

Abstract 

Introduction: Congenital adrenal hyperplasia is a hereditary disorder 
caused by the failure of adrenal steroidogenesis. 21-Hydroxylase (21OHD) 
deficiency accounts for 95% of cases. In severe cases, glucocorticoid and 
mineralocorticoid synthesis is blocked, which may manifest in the neonatal 
period, childhood, or adulthood. 

Clinical case: We present a case of ambiguous genitalia with a 2 cm long 
phallus or clitoris, scrotal labia majora, and a single genital orifice at the 
level of the midraphe. The gonads are not palpable. 

Diagnostic workshop: The 17OHP level on day 3 of life was 95 ng/mL, 
and the karyotype was 46,XX. Blood gas analysis at admission revealed 
metabolic acidosis. 

Progress: The patient is being monitored as an outpatient with urinary 
and serum sodium measurements. No abnormalities have been reported 
thus far. 

Conclusions: Neonatal diagnosis is essential to identify the origin of a he-
reditary disorder that affects the development of girls' external genitalia and 
can cause death in infancy due to salt loss. Newborn screening is essential, 
as is preconception genetic counseling. 

Keywords: 

Adrenal hyperplasia, Gender ambiguity, Pseudohermaphrodite, case re-
port. 
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Introducción 
La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un trastorno 
genético autosómico recesivo que implica un fallo en la este-
roidogénesis suprarrenal debido a mutaciones en el gen que 
codifica la enzima esteroide 21-hidroxilasa [1]. La disminu-
ción de la síntesis de hormonas como el cortisol y la aldoste-
rona, provoca un aumento de productos previos como la 17-
hidroxiprogesterona, sin afectar la vía metabólica de los an-
drógenos. La hiperplasia de la glándula se produce debido al 
aumento compensatorio de la hormona adrenocorticotró-
pica-ACTH causado por el déficit de cortisol. Hay tres formas 
clínicas de presentación. 1. La forma clásica con pérdida sa-
lina con actividad enzimática del 1%.  2. La forma clásica vi-
rilizante sin pérdida salina, con actividad enzimática del 2% 
y 3. La forma tardía con actividad enzimática suficiente para 
la síntesis de mineralocorticoides y cortisol hasta del 50%. A 
menudo se observan signos de hiperandrogenismo de apari-
ción tardía en el seguimiento de estos casos. 

La forma clásica es la más grave y puede detectarse en 
programas de detección en recién nacidos y pérdida salina en 
el 75% de los casos [2]. Es importante realizar un adecuado 
asesoramiento genético debido a la frecuencia de portadores 
de mutación grave en la población general, que es de 1:60, 
con una frecuencia de formas clásicas neonatales de 1:10.000 
[3, 4], siendo más prevalente en los esquimales. El exceso de 
secreción suprarrenal de andrógenos que se presenta en el 
25% de los casos no afecta la diferenciación de los genitales 
externos en los hombres. El hiperandrogenismo produce viri-
lización de los genitales externos de las niñas, presentando ge-
nitales ambiguos. La hiperplasia suprarrenal congénita puede 
causar problemas graves en el crecimiento y desarrollo de los 
niños, poniendo en riesgo sus vidas. La hiperplasia suprarre-
nal congénita «no clásica» puede ser parcial o tardía, siendo 
una forma más leve esta condición [5]. La forma críptica de 
la enfermedad puede no manifestar síntomas en algunos pa-
cientes, tanto hombres como mujeres. Los portadores son pa-
cientes sanos con mutación en un solo alelo que no necesitan 
tratamiento específico [6]. El objetivo del presente estudio es 
presentar el caso de un recién nacido con genitales ambiguos 
en un hospital de la ciudad de Guayaquil. 

Caso clínico 
Historia clínica 
El caso es una neonata de 21 horas de vida, hija de padres 
sanos no consanguíneos de 25 años de edad cada uno. La 
neonata tiene una hermana de 7 años aparentemente sana. 
Nació por parto eutócico simple con un peso adecuado para 
edad gestacional, con un APGAR de 8 al minuto. No hay 
antecedentes familiares relevantes. Al examen físico se reporta 
ambigüedad de los genitales externos, con un falo o clítoris 
peniforme de 2 cm de longitud, labios mayores escrotizados, 
ausencia de testículos y un orificio genital único a nivel de 
tercio medio de rafe. Signo de Ortolani negativo con 
extremidades simétricas (Figura 1). 

Taller diagnóstico 
Se observo ambas glándulas suprarrenales aumentadas de 
tamaño; marcado engrosamiento de la pared de la vejiga 
urinaria en su región postero-lateral derecha, con incremento 
del flujo vascular al estudio Doppler. En la ecografía de 
abdomen y pelvis se describe la vesícula biliar adecuadamente 
distendida, con engrosamiento parietal en relación con 
hidropesia vesicular, sin contenido anómalo en su interior; el 
páncreas no tuvo lesiones focales y los riñones fueron 
normales. La ecografía transfontanelar no tuvo alteraciones. 
A nivel pélvico se visualiza un útero con cuello uterino y fondo 
de saco cervico-vaginal. El enema de bario de colon no tuvo 
patologías. En la cistografía se encontró un engrosamiento de 
la pared vesical hacia su región posterior derecha. Se 
evidenció acidosis metabólica en la gasometría de ingreso. El 
estudio citogenético en sangre periférica en cultivo en 
linfocitos y bandeo GTG resultó un cariotipo 46,XX que 
corresponde a un cariotipo de mujer normal, tras analizar 20 
metafases sin encontrar alteraciones numéricas ni 
estructurales. El nivel de 17 hidroxiprogesterona al tercer día 
de vida fue de 95 ng/mL (Valor referencial de 400 a 600 
ng/dl). 
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Figura 1. Examen físico. 

 
Hipertrofia de clítoris y fusión de labios menores. (Estadio de Prader II). 

Tratamiento 
El tratamiento fue el alta y seguimiento por consulta externa. 

Evolución 
Se mantiene bajo control y vigilancia del sodio sérico y 
urinario. 

Discusión 
La incidencia en Ecuador de HSC debida a la deficiencia de 
21(OHD) es desconocida, a nivel mundial varía de 1/13.000 
a 1/16.000 nacidos vivos. En 2014, Ocampo y col. [7] obser-
varon que 11.7 casos por cada 10.000 recién nacidos que fue-
ron positivos en la prueba de tamizaje en el período marzo 
noviembre. Que difiere a la evaluación multicéntrica de 13 
países que observaron 1 caso por cada 15,000 recién nacidos 
[8]. En dos centros hospitalarios nacionales de México, se re-
portan 4 casos al año, de los cuales el 56% y el 90% de estos 
casos se presentaron la forma clásica de la enfermedad [9, 10]. 
Los esquimales Yupic de Alaska ocupan el primer lugar a ni-
vel mundial con una tasa de 1 caso por cada 280 nacimientos, 
seguidos por una tasa de 1:1367 en recién nacidos vivos en la 
población, esta incidencia varía según la raza y la región geo-
gráfica. El 75% de los casos de deficiencia de la enzima 
21(OH) se deben a mutaciones transferidas al gen CYP21A2 
por el pseudo-gen inactivo CYP21A1P (CYP21A, CYP21P). 
El 20% restante es causado por deleciones en segmentos inac-
tivos del gen durante la recombinación meiótica [11, 12]. Se 
observa hipertrofia de clítoris, fusión de labios mayores y seno 
urogenital en la forma virilizante del espectro clínico. Los ór-
ganos reproductivos son normales. En los varones, al nacer, 
solo presentan hiperpigmentación escrotal y en algunos casos 

crecimiento del pene, sin mostrar signos claros de HSC. En la 
primera y segunda semana de vida, el neonato puede presen-
tar crisis adrenal debido a la forma no virilizante de una en-
fermedad que se caracteriza por náuseas, vómitos, hiporexia 
y letargia [13]. Es importante resaltar que los padres son ge-
néticamente diferentes, sin consanguinidad. La recién nacida 
presenta virilización completa, confirmada por exámenes mé-
dicos y estudios genéticos, lo que determina que el gen rela-
cionado podría ser más frecuente en la población ecuatoriana 
de lo que se reporta actualmente, series de casos y seguimien-
tos transversales deberán en el futuro despejar esta interro-
gante [14]. 

Conclusiones 
La HSC afecta el desarrollo de los genitales externos de las 
niñas y puede causar la muerte en la infancia por la pérdida 
de sales. Es una patología hereditaria, por lo que es impor-
tante el asesoramiento preconcepcional, el diagnóstico prena-
tal en los portadores y el tamizaje a los recién nacidos para 
actuar oportunamente en el tratamiento. 
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