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Hiperplasia suprarrenal congénita virilizante atribuible a la deficiencia de esteroide 21 hidroxilasa: Reporte de caso.
Ramón Vargas-Vera 1,2 ID *, Martha Verónica Placencia-Ibadango 1,2 ID, Cesar William Luciano Salazar 3 ID, Kalid Vargas-Silva 4 ID, Sandra Lara-Maruri 5 ID.
Facultad de Medicina, Universidad de Guayaquil. Guayaquil-Ecuador.
Centro de Estudios Genéticos y Perinatales, Interhospital, Guayaquil-Ecuador.
Universidad Nacional de Tumbes, Perú
Universidad de Buenos Aires, Buenos Aires, Argentina.
Hospital Universitario de Guayaquil. Guayaquil-Ecuador.





ACTAS MÉDICAS (ECUADOR) 		                                                            CASO CLINICO
	actasmedicas.ec	
[image: ][image: ]
DOI:10.61284/230                                                                                                                                                 Endocrinología | Pediatría



      DOI (Hospital Alcívar): http://doi.org/10.61284/230            ISSN-L: 2960-8309                                    Actas Médicas (Ecuador) 2025;35(1):71-75 |

Resumen
Introducción: Al nacer, el cuerpo de un bebé puede presentar una pequeña falla hereditaria que no permiten diferenciar el sexo de un bebe. Esta falla se da en unas glándulas situadas sobre los riñones, llamadas "suprarrenales". Ellas son pequeñas fábricas de hormonas que estimulan el desarrollo de los genitales. En la mayoría de los casos, esta falla se debe a la ausencia de una "herramienta" especial (una enzima 21-hidroxilasa) que estas glándulas necesitan para fabricar correctamente esas hormonas.
El caso que se estudió:
Este estudio presenta el caso de un bebé recién nacido cuyos genitales no se veían claramente masculinos ni femeninos al nacer. Es decir, presentaba un desarrollo genital atípico, con algunas características que podían parecer de niño y otras de niña.
¿Cómo se llegó al diagnóstico?
Para saber qué pasaba, a los pocos días de vida del bebé se le hicieron exámenes. Un análisis de sangre mostró niveles altos de una sustancia que indica esta condición, y un estudio genético confirmó que, genéticamente, el bebé era una niña. También se detectó un desequilibrio en los ácidos de su sangre, señal de que el cuerpo no estaba funcionando bien.
¿Qué pasó después?
Actualmente, el bebé está bajo un seguimiento médico constante, revisando sus niveles de sal en el cuerpo, y hasta ahora, todo va bien.
En Conclusión:
Es muy importante detectar esta condición lo más pronto posible en los recién nacidos, idealmente con pruebas que se hacen a todos los bebés al nacer. Aunque es un problema genético que afecta el desarrollo de los genitales (especialmente en niñas), si no se trata a tiempo, puede ser muy peligroso e incluso poner en riesgo la vida del bebé debido a la pérdida de sodio.
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Virilizing congenital adrenal hyperplasia attributable to steroid 21 hydroxylase deficiency.
Abstract
Introduction: At birth, a baby's body may present a minor hereditary defect that prevents gender differentiation. This defect occurs in the glands located above the kidneys, called the adrenal glands. These are small hormone factories that stimulate the development of the genitals. In most cases, this defect is due to the absence of a special "tool" (a 21-hydroxylase enzyme) that these glands need to produce these hormones properly.
The case studied:
This study presents the case of a newborn baby whose genitals were neither male nor female at birth. In other words, the baby presented atypical genital development, with some characteristics that could have been those of a boy and others those of a girl.
How was the diagnosis made?
To determine what was happening, tests were performed a few days after the baby's birth. A blood test showed high levels of a substance indicative of this condition, and a genetic study confirmed that, genetically, the baby was a girl. An imbalance in the acids in her blood was also detected, a sign that her body was not functioning correctly.
What happened next?
Currently, the baby is under constant medical monitoring, checking her body salt levels, and so far, everything is going well.
In Conclusion:
It is essential to detect this condition as early as possible in newborns, ideally with the tests that are performed on all babies at birth. Although it is a genetic problem that affects the development of the genitals (especially in girls), if not treated promptly, it can be hazardous and even put the baby's life at risk due to sodium loss.
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La Hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC) puede hacer que los genitales de un bebé no se vean claros al nacer. Un diagnóstico temprano es vital para dar el tratamiento adecuado y evitar problemas graves. #HSC #DesarrolloInfantil #Bebés.
Abreviaturas
ACTH: Adenocorticotropico hormona.
HSC: hiperplasia suprarenal congénita.
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