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Diagnc')si'fco Enfoque terapéutico
DIAGNOSTICO NEONATAL : :
21-OHD con pérdida salina Forma no clasica
17-0HP > pag PROBABLE POSITIVO : - : o
on papel absorbents | Localizacien inmedista
Ema;!ﬁahpmm unc'ar?t: TRATAMIENTO INICIAL: + Hidrocortisona En pacientes con signos de hiperandrogznismo
i stico y Seguimiel i g .
c: S 5 s ST [Gamasian e HpbRae, (10-20 mg/m3di) 3 dasis, vo. precor (pubaria pracoz, edad deea acelerads):
aid B hipoglucemia, evitar hiperpotasamiz). * 5i ARF elevada. afiadir al tratamiento f x ; hiita
e e et Hidrocortisona 8-10 mg/m*/dia
+ Hidrocortisona: &l primer dia 100 mg/m¥dia (005-0,15 mg/da) v, hagta rezolucion de los gintomas.
Anamnesis, exploracién fisica Iu. Rapido deecenso de la dosis hasta it
EAB, iones, estudio harmonal alcanzar dosis de mantenimienta (15-20

mgim3dia) en primeras semanas de vida.
Pagar a via oral cuancdo buena mlerancia oral

Clinica compatible con Virilizacién de genitales: y establided clinica.
pérdida salina: Mifios: 2 4
2 Z ) : + 9-glfa-fluorhidrocortisona (D,05-0,15 mg/dia)
el s it = iparpimeaterkyide e w0, Aftadlic &l tratamiento cuanco dosis de
Ry T ; mamilas y el escroio hidrocortisona sea infarior a 30 mg/me(dia.
* Deshidratacion, avidez por el » lacmganitosomia
agus, sudaracion e irrtabilidad + NaCl al 20 % en fracciones (3-4 mEq/ko/dia)
« Hipor ia, hiperpotasemi Nirias: v.0. hasta alimentacién complementaria.
y acidosis metabolica * Geritales ambiguos
* Clitoromepelia Asintomético
| TRATAMIENTO DE MANTENIMIENTO: SITUACION DE ESTRES:
+ Hidrocortisona 12-15 mg/m?/dia, . ) . - .
Jt 3 yacee al dia, gt Los pacientss con las formas graves de 21-0HD no pueden producir suficiente cortisol en
E ital bi i . raspuelsm_ a una situacion da estrés por io oue dnbon?m_os aumamarlla dosis de
L geriis’as A g.los: 17-0HP * 0-glfa-fluorhidrocortisona glucocorticoides entre 2 y 3 veces la dosis de mantenimiento en funcion del grado de
* Ecografia abdominal: normal transitoriamente elevada (D,05-0.15 mg/dia), 2 veces al dia. egtrés. Dz no hacerl, se puede desencadenar una erisie de insuficiencia supradr anal.
(visualizacitn del Gtero, los
ovariog y ks vagina)
= Cariotipa: 463X

il poses i nabimibras No olvides...

Toma precoz do la muastra

. Es una enfermedad de caracter hereditario autosomico recesivo, debida a un déficit en la actividad de la enzima asteroide
21-hidroxilasa gue es causado por mutacionss presentes en &l gen que la codifica: CYP2142

2. El diagnostico de! deficit de 21-OHD es el primeroc que se plantza ante un recién nacido con genitales ambiguos.

Tratamiento
Diagnéstico molecular Seguimiento 3. El diagnostico de 21-OHD se basa en el analisis del esteroidz previo al blogueo enzimatico: 17-hidroxiprogesterona (17-OHF).
Si fuera necesario, reasignacicon legal de sexo Diagnéstico molecular 4. El tratamiento da esta entidad dependera del grado de afectacidn enzimatica y de las manifestaciones clinicas de |a enfermedad. El

o NifaE con geritales virlizados objetivo terapéutico es reemplazar 1a secrecion fisiologica de los glucocorticoides y mineralocorticoldes para evitar la pérdida salina,

la correccion quirdrgica de los genitales externos en las nifias afectadas, controlar los signos de hiperandraganismo y mejorar las
consecuencias gue esta enfermedad puede originar en la vida adulta.

5. Los pacientes con las formas graves de 21-0OHD no pueden producir suficiente cortisol en respuesta a una situacion de estrés, por lo
que deberemos aumentar la dosis de glucocorticoides entre 2 y 10 veces la dosis de mantenimiento en funcion del grado de esfrés.
De no hacerlo, se puede desencadenar una crisis de insuficiencia adrenal,



