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Resumen: Estudio descriptivo, retrospectivo, basado en historias clinicas de pacientes con
hiperplasia adrenal congénita (HAC) evaluados en la consulta de Endocrinologia Infantil del
Hospital Universitario San Vicente de Paul (HUSVP) en un periodo de cinco afios. Se toma
una cohorte de 82 pacientes (7% de la consulta del servicio), siendo diagnosticada la entidad
durante el primer afio de vida en el 67,4% de los casos. Las manifestaciones clinicas mas
frecuentes fueron la crisis salina (43,3%) y la ambigiiedad genital (37,3%). Estos datos sugie-
ren que la forma de presentacién mas frecuente de hiperplasia adrenal congénita en nuestro
medio es la forma clasica asociada a déficit de la enzima 21 hidroxilasa. Un paciente con
genotipo XY presenté ambigiiedad genital lo que sugiere una mutacion en el gen de la 17a
hidroxilasa o de la 3f hidroxiesteroide deshidrogenasa. Llama la atencion que la mayoria de
los padres proceden del Valle de Aburra (35,5%) y del Oriente Antioquefio (27,7%), sugiriendo
una desviacion poblacional importante de la enfermedad segun el numero de habitantes de
cada region, lo que motiva a hacer estudios de tamizacioén y pruebas piloto en los municipios
del Oriente Antioquerio.
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Introduccion

Las glandulas suprarrenales ejercen un papel importante en multiples funciones vitales de la
economia corporal, entre las que se destacan el control del estrés fisioldgico por medio del
cortisol, la regulacion de los liquidos y los electrolitos corporales por medio de la aldosterona,
el funcionamiento del sistema nervioso autonomo simpatico por medio de las catecolaminas
y la diferenciacion sexual por medio de los andrégenos suprarrenales.

El control de la sintesis y secrecion hormonal en las glandulas suprarrenales depende de la
integridad del eje hipotalamo-hipdfisis-adrenal. En el hipotalamo se produce la hormona
liberadora de corticotropina (CRH), que estimula la liberacion ciclica de hormona adreno-
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corticotropica (ACTH) en la hipoéfisis, ésta a su vez es la encargada de ejercer accion directa
sobre la corteza suprarrenal para la liberacion hormonal. Las hormonas producidas por la
glandula ejercen regulacion negativa sobre el eje, manteniendo asi unas concentraciones
regulares en sangre [1].

Los esteroides se sintetizan a partir del colesterol. En la mitocondria éste es convertido a
pregnenolona, por estimulo de la ACTH. La pregnenolona migra al reticulo endopldsmico y
se metaboliza por dos vias:

La primera tiene dos finalidades, produccion de progesterona, precursora de los mineralocor-
ticoides y produccion de 17-OH progesterona, precursora de los glucocorticoides. La segunda
contempla la formacion de dehidroepiandrosterona (DHEA), precursora de los androgenos.

La biosintesis esteroidea requiere la accion secuencial de diferentes enzimas, las cuales hacen
parte de la familia de la citocromo P450 y aunque comparten muchas caracteristicas estruc-
turales tienen regiones muy heterogéneas, principalmente los sitios de unién a los sustratos,
lo que las hace especificas para actuar en un paso determinado de la via esteroidogénica (ver
figura 1).

Un exceso o deficiencia de las hormonas producidas por estas glandulas conducen a procesos
patologicos importantes que tienen un gran impacto en la calidad de vida de los pacientes.

La hiperplasia adrenal congenita (HAC) es una familia de trastornos autosémicos recesivos
causados por deficiencias en las enzimas implicadas en la via de produccion de los esteroides
adrenales, que lleva a disminucion en la produccion de cortisol y/o aldosterona y, por lo tanto,
a pérdida en la regulacion del eje hipotdlamo-hipdfisis-adrenal con aumento en la produccion
de hormona ACTH, que estimula de manera constante a la glandula [2]. Como consecuencia
de estas alteraciones hay sobreproduccion y acumulacion de los compuestos intermediarios
previos al paso enzimatico deficiente, los cuales son anormalmente utilizados en la via de
produccion de androgenos; estas moléculas ocasionan virilizacion del feto o del lactante,
maduracion esquelética acelerada y, en los casos donde se afecta la sintesis de aldosterona,
pérdida marcada de sodio y de cloro, situacion que puede conducir a la muerte del paciente
por deshidratacion [3].

La deficiencia de la enzima 21 hidroxilasa explica el 95% de los casos de hiperplasia adrenal
congénita; el otro 5% es explicado por las deficiencias de las enzimas 11f hidroxilasa, 17a
hidroxilasa y 3f hidroxiesteroide deshidrogenasa o por la ausencia de la proteina reguladora
aguda de la esteroidogénesis (StAR) [3].

La 21 hidroxilasa cataliza la conversion de 17 hidroxiprogesterona a 11 deoxicortisol (un pre-
cursor de cortisol) y la conversion de progesterona a desoxicorticosterona (DOCA, un precursor
de aldosterona). La deficiencia de 21 hidroxilasa se caracteriza por niveles muy elevados de
17 hidroxiprogesterona, asi como de androgenos suprarrenales (androstenediona, DHEA y
DHEAS) en sangre, ademas puede encontrarse aumento moderado de testosterona.

El fenotipo de la deficiencia de esta enzima comprende tres subcategorias importantes: (1) la
forma clésica perdedora de sal, que se presenta con crisis salina, manifestada principalmente
por hiponatremia, hipercalemia, hipoglucemia y convulsiones, mas la ausencia de ambigtiedad
sexual en varones y grados variables de virilizacion en las nifias. La disminucion de aldos-
terona y el aumento de renina plasmaticas confirman el diagnostico; (2) la forma virilizante
simple que en las nifias a pesar de tener ambigiiedad sexual no se acompafia de signos clinicos
compatibles con insuficiencia adrenal [4]; y por ultimo, (3) la forma no clasica o de inicio
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Figura 1. Vias enzimaticas de los esteroides. Las hormonas esteroides se derivan del colesterol y son
sintetizadas en una variedad de tejidos, particularmente en la glandula adrenal y en las gonadas. La
biosintesis de las hormonas esteroides requiere la accion de unas enzimas oxidativas que se localizan
tanto en la mitocondria como en el reticulo endoplasmatico. El proceso se inicia con el transporte del
colesterol libre desde el citoplasma hasta la mitocondria. Dentro de la mitocondria, el colesterol es
convertido en pregnenolona, el precursor de la sintesis de todas las hormonas esteroides. Convenciones:
DHEA: dehidroepiandrosterona; DHEA-S: sulfato de dehidroepiandrosterona.
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tardio en prepuberes, adolescentes y adultos, en quienes se presenta como pubertad precoz o
con manifestaciones clinicas del hiperandrogenismo (acné, hirsutismo, alopecia androgénica
y raramente virilizacion), los niveles de 17 hidroxiprogesterona y androstenediona estan
levemente aumentados. El estandar de oro para diferenciar la deficiencia de 21 hidroxilasa
de otros defectos enzimaticos es el test de estimulacion con corticotropina con la posterior
determinacion de los niveles plasmaticos de 17 hidroxiprogesterona [3].

A pesar de que han sido descritas multiples mutaciones en el gen de la 21 hidroxilasa, no
se ha podido correlacionar claramente la presencia de determinada mutacién con un rasgo
fenotipico [5].

Las otras deficiencias enzimaticas cursan con manifestaciones clinicas especificas, por ejem-
plo:

La 3f hidroxiesteroide deshidrogenasa es necesaria para la conversion de pregnenolona, 17
hidroxipregnenolona y DHEA (esteroides AS) en progesterona, 17 hidroxiprogesterona y an-
drostenediona (esteroides A4) respectivamente. La deficiencia reduce la sintesis de cortisol,
aldosterona y androstenediona, pero aumenta la de DHEA, la relacion alterada de esteroides
A5 a A4 hace el diagnostico. Se han descrito dos formas de presentacion: la forma clésica
cursa con crisis salinas en el recién nacido, los varones presentan virilizacién incompleta con
hipospadias, en las nifias hay una ligera virilizacién y en ambos, después del nacimiento, hay
aparicion precoz de caracteres sexuales secundarios. En la forma no clasica sélo se presenta
pubertad precoz con hirsutismo, trastornos menstruales e infecundidad.

La 17a hidroxilasa cataliza dos reacciones distintas: la 17 hidroxilacion de pregnenolona y de
progesterona, y la reaccion 17,20 liasa que media la conversion de 17 hidroxipregnenolona y
17 hidroxiprogesterona en DHEA y androstenediona, respectivamente. Las manifestaciones
dependen de la reaccion afectada, aunque en algunos casos pueden coexistir. El déficit en la
17 hidroxilacion produce déficit de cortisol y aumento de corticosterona que se une al receptor
de glucocorticoides, disminuyendo asi la severidad de las manifestaciones de la deficiencia.
Ademas hay acumulacion de desoxicorticosterona, produciendo hipertension y supresion del
eje renina-angiotensina. La deficiencia de la 17-20 liasa causa una incapacidad para producir
androgenos y estrogenos. Los varones afectados presentan virilizacion incompleta y mas tarde
aparece falla en la masculinizacion puberal. Las mujeres tienen genitales normales al naci-
miento pero presentan un retardo en el desarrollo sexual en la pubertad (amenorrea primaria,
signos clinicos de hipogonadismo que incluye vello pubico y axilar escaso o ausente, y mamas
y genitales infantiles). Un incremento de pregnenolona, progesterona, desoxicorticosterona y
corticosterona son caracteristicos de la deficiencia. Pueden ser determinados en plasma o en
orina. Los niveles de renina y aldosterona estan por debajo de lo normal.

La 11p hidroxilasa media la 11 hidroxilacion del 11 desoxicortisol a cortisol, por lo tanto su
déficit lleva a una pérdida de la sintesis de esta hormona con consecuencias similares a las
encontradas en la deficiencia de 21 hidroxilasa. A diferencia de esta ultima, los productos
acumulados aqui son 11 desoxicortisol, desoxicorticosterona, 17 hidroxiprogesterona y
progesterona en menor proporcion. En la deficiencia de 11 hidroxilasa se observa, ademas
de las caracteristicas virilizantes, hipertension arterial por la acumulacion de desoxicorti-
costerona.

La hiperplasia adrenal congénita lipoide es la tinica forma de hiperplasia adrenal congénita
que no se debe a un defecto enzimatico, obedece a una mutacion del gen de la proteina re-
guladora de la esteroidogénesis aguda (StAR), que se encuentra en la mitocondria y propicia
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el desplazamiento del colesterol de la membrana mitocondrial externa a la interna. En esta
forma hay una acumulacién de colesterol y lipidos en la corteza suprarrenal y en las gonadas
produciendo una alteracion en la esteroidogénesis, déficit de cortisol, aldosterona y hormonas
sexuales. Los varones tienen un fenotipo femenino y en las nifias no hay alteracion genital,
las manifestaciones de pérdida de sal son comunes. Hay ausencia total de cortisol y de todos
sus precursores ademds de una anatomia patoldgica de adrenales cargadas de lipidos sin
transformacion. Esta forma es mortal si no recibe tratamiento precoz.

En Colombia no existen hasta el momento estudios de casos de pacientes con hiperplasia
adrenal congénita que evaluen las manifestaciones y formas clinicas mas comunes ni que
establezcan el perfil epidemiologico de la enfermedad. Presentamos una caracterizacion cli-
nica y epidemiologica de los pacientes evaluados en la consulta de Endocrinologia Pediatrica
del Hospital Universitario San Vicente de Paul con hiperplasia adrenal congénita durante
cinco afios, para lograr un referente clinico y epidemiolégico de la entidad que pueda aportar
elementos importantes para la evaluacion médica y las investigaciones futuras sobre esta
patologia a nivel regional.

Materiales y Métodos

Se realiz6 un estudio descriptivo, retrospectivo, basado en la revision de historias clinicas de
pacientes con diagnostico de hiperplasia adrenal congénita de la consulta de Endocrinologia
Pediatrica y en el archivo estadistico del Hospital Universitario San Vicente de Paul. Se eva-
luaron en total 85 historias de pacientes rotulados con el diagnostico de hiperplasia adrenal
congénita evaluados entre los afios 2000 a 2004.

Criterios de inclusion:

Presentar alguna de las siguientes manifestaciones clinicas tipicas de la hiperplasia adrenal
congénita: evidencia de pérdida de sal, genitales mal diferenciados, clitoromegalia, macro-
genitosomia, pubertad precoz, hirsutismo u oligomenorrea.

Aumento por encima del nivel normal de alguno de los siguientes metabolitos (de acuerdo
al valor de referencia dado por el laboratorio que realizé el examen):

* 17 hidroxiprogesterona

* 11 desoxicortisol

* Dechidroepiandrosterona (DHEA) y su forma sulfatada (DHEA-S)
* Testosterona libre

En algunos pacientes se pudo haber requerido un test de estimulacion con ACTH sintética
para el diagndstico de hiperplasia adrenal congénita.

De las 85 historias clinicas se excluyeron 3 por no poder sustentarse claramente el diagndstico de
hiperplasia adrenal congénita. En cada una de las historias se verifico sexo, edad al diagndstico,
lugar de nacimiento, procedencia y consanguinidad en los padres, manifestaciones clinicas
iniciales, variables antropométricas de la ultima evaluacion, cariotipo, laboratorio, tratamiento
médico y quirtirgico. Los datos que no pudieron ser extraidos de las historias fueron recogidos
(en los casos posibles) a través de comunicacion telefonica con los familiares de los pacientes.
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Los percentiles de talla para la edad y de peso para la edad se determinaron usando las tablas
de crecimiento del Centers for Diseases Control de los Estados Unidos (CDC, USA) [6].

Este proyecto fue aprobado por el Comité de Etica del Centro de Investigaciones Médicas de
la Facultad de Medicina de la Universidad de Antioquia y por el Comité de Etica del Hospital
Universitario San Vicente de Patl.

Resultados

Desde el afio 2000, el servicio de Endocrinologia Pediatrica cuenta con un archivo de veri-
ficacion de su consulta y extension diaria a la comunidad, registrando individualmente todo
paciente en seguimiento y tratamiento incluyendo los que cumplen con las visitas de control de
algunos afios anteriores; de unos 1.500 pacientes encuestados para la fecha de esta cohorte, la
hiperplasia adrenal congénita correspondi6 al quinto lugar en frecuencia como diagnostico.

De los 82 pacientes con diagndstico de hiperplasia adrenal congénita, 48 (59%) eran de sexo
femenino y 34 (41%) de sexo masculino. La edad al diagnostico no fue posible evaluarla
en 9 pacientes (11%), ya que no

Tabla 1. Edad al diagnostico aparecian registros claros en las
Edad al diagnéstico Hombres Mujeres Total % historias. En 31 pacientes (37,8%)
Nenoranmn. 13 18 31 37,8 se diagnostico la enfermedad en

9 25 305 el primer mes de vida, en 25 pa-
N = cientes (30,5%) entre un mes y un
Unafloy.5 afios 5 7 ? 1 afio de edad, en 9 pacientes (11%)
Mayor de 5 afios 1 7 8 9.8 entre el afio y los 5 afios de edad y
7 9 11 en 8 pacientes (9,8%) luego de los

5 afios de edad (ver tabla 1).

Un mes y un afio 16

No evaluada 2

No fue posible evaluar consanguinidad en el 45,7% de los pacientes; se encontro historia de
consanguinidad en el 14,4% y no existia ningiin antecedente en el 39,7% de los pacientes.
La procedencia de los padres segun las 9 subregiones de Antioquia muestra que el lugar mas
frecuente fue el Valle de Aburra (35,5%), seguido por el Oriente (27,7%), el Suroeste (4,2%),
el Occidente (3%), el Magdalena Medio (2,4%), el Norte (1,8%), el Nordeste y Uraba (2%
cada uno); el Bajo Cauca no reporté afectados (0%). No se evalud procedencia en el 20,4%
y el 2,4% procedian de otros departamentos. (ver tabla 2).

Tabla 2. Lugares de procedencia de los padres La presentacion mds frecuente
Valle de Aburra 59 35,5% fue la variedad clasica perdedora

de sal (45,1%) seguida por la va-

Oriente 46 ST edad virilizante simple (28%) y
(S_)ur(feSte y 4’2:/0 por la variedad no clasica (17%);

ccidente - 3,0% se encontrd un paciente cuyas
Norte 3 1,8% manifestaciones clinicas corres-
Bajo Cauca 0 0% pondieron con una deficiencia de
Nordeste 2 1,2% 3B hidroxiesteroide deshidroge-
Urabé 2 1.2% nasa. En ocho pacientes (9,7%)
oyl Wizilts 4 2.4% no habia daFos suficientes como
Otros departamentos 4 24% para ser clasificados en alguna de
No evaluada 2 ST las variedades mencionadas (ver

figura 2).
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25— simple fueron varones (64,9%), de los
cuales en el 91,9 % de los casos
se realizd su diagnostico antes
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seguimiento de peso y talla por desercion de la consulta.

Figura 2. Formas de presentacion de la hiperplasia adrenal
congénita.

Las comorbilidades encontradas con mayor frecuencia durante el seguimiento y tratamiento
de estos pacientes fueron la crisis salina en el 43,2% de los pacientes y el sindrome de Cus-
hing iatrogénico en el 2,7% (1 solo paciente quien también tuvo crisis salina). E1 16,2% de
los pacientes tuvo complicaciones infecciosas, el 81,8% presentd otras comorbilidades como
alteraciones en el desarrollo, retinopatia, convulsiones y dermatitis entre otras, y un 24%
habian sido sometidos a cirugia en sus genitales externos.

Forma virilizante simple

E1 100% de los pacientes en esta categoria fueron nifias con cariotipo correspondiente; si bien
el diagnostico se realizo en el primer afio de vida para el 73,9% de los casos, en el 13% sélo
se confirm¢ su género después de esta fecha, situacion que se acompaiié de errores iniciales
en la asignacion del sexo y del nombre.

El 30,4% de este grupo tenian talla baja y so6lo el 17,4% mostraron talla en los percentiles de
normalidad; s6lo una paciente presentd una talla por encima del percentil 90. El 21,7% de
estas pacientes no han retornado a controles en la consulta externa.

Con respecto a las complicaciones presentadas por este grupo, las infecciones (30,4%) y el
sindrome de Cushing iatrogénico (17,4%) dominaron el panorama, pero en general, el 60,9%
habian presentado comorbilidades o complicaciones asociadas como alteraciones en el desa-
rrollo, nefropatias y cefaleas, ademas de las ya descritas.

El 65,2% de las pacientes tenian registro de cirugia en sus genitales externos; en las restantes
¢ésta no se habia efectuado o no aparecia registrada en su historia clinica.

Forma no clasica

Se presentaron 9 nifias (64,3%) y 5 nifios (35,7%) con esta forma de hiperplasia adrenal
congénita; en el 85,7% de los casos el diagnostico se realizd luego del primer afio de vida,
particularmente después de los 5 afios de edad y en el 14,35% no se registraron datos de la
fecha exacta del diagnostico.
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El 21,4% de los pacientes presentaron talla baja y un porcentaje similar crecimiento acele-
rado; el peso de los pacientes fue normal en el 21,4% de los casos; sin embargo, el 28,6%
registraron un peso por encima del percentil 90. No hubo continuidad de seguimiento en el
28,6% de los casos.

El 50% de los pacientes presentaron comorbilidades importantes como infecciones (21,4%)
y manifestaciones severas de su hiperandrogenismo como acné y alopecia. Ninguno de estos
pacientes present6 sindrome de Cushing iatrogénico.

Con respecto al tratamiento realizado para toda la cohorte de pacientes con hiperplasia adrenal
congénita, en el 13,2% no hay datos precisos del tipo de tratamiento iniciado, en tanto que el
resto (86,8%), estaban recibiendo corticosteroides. Ademas, 16 pacientes (19,2%) recibieron en
algun momento de su evolucion porciones adicionales de sal en su alimentacion y 9 pacientes
(10,8%) tratamiento concomitante para otras enfermedades asociadas.

De toda la cohorte de pacientes revisados, el 55% de las nifias tenian cirugia en sus genitales
externos.

Discusion

La hiperplasia adrenal congénita constituye la enfermedad adrenal mas comun en la nifiez y es
posiblemente una de las enfermedades autosomicas recesivas mas comunes del humano [2].

Debido a su alta frecuencia, a su presentacion variable en nifios y adultos, y a sus complicacio-
nes potenciales, un entendimiento amplio de esta entidad es de gran importancia para médicos
generales, internistas, ginecologos, cirujanos, pediatras y endocrinélogos [7]. Sin embargo,
en nuestro medio el poco conocimiento y la nula investigacion sobre el tema hacen necesario
un estudio inicial que sirva como referente para investigaciones futuras.

Si bien en la literatura la hiperplasia adrenal congénita es la nosologia responsable de la
mayoria de los casos de anomalia de la diferenciacion genital y su variedad no clésica es la
mas prevalente [5], la forma clésica perdedora de sal y la forma virilizante simple fueron los
fenotipos mas comunes en nuestra serie por pertenecer a un servicio de asistencia y consulta
externa para menores de 13 afios de edad, que excluye la evolucion de adultos jovenes con
el trastorno criptico.

Por las manifestaciones clinicas fenotipicas sobre los genitales externos de las nifias afectadas,
su diagnostico y tratamiento toman lugar mas oportunamente que en el varon, anticipando en
ellas la crisis salina sin que ello represente una diferencia real en la forma de presentacion de
la enfermedad segun el género [3]. En este sentido, nuestra serie verifica un mayor numero de
nifias afectadas que de nifos, advirtiendo que para este tltimo grupo puede existir un mayor
grado de comorbilidad silenciosa y muerte sin atencion o sin diagndstico.

Sélo un paciente de sexo masculino present6 ambigiiedad genital sospechoso para un defecto
correspondiente bien sea en la 17a hidroxilasa o en la 3§ hidroxiesteroide deshidrogenasa; por
no registrar hipertension arterial, se sugiere un déficit de esta ultima enzima [5, 8].

Un porcentaje importante de los pacientes presentaron talla baja, situacion descrita en esta
entidad debida al cierre prematuro de las epifisis, secundaria al tipo de medicacion empleada;
tal eventualidad amerita seguimiento estrecho poblacional y mejora en los esquemas de tra-
tamiento para minimizar su impacto nocivo sobre la talla final.
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En nuestra serie no se encontr6 prevalencia importante de sobrepeso u obesidad [9] y por el
contrario hubo discreta tendencia a registros con percentiles bajos en peso, lo que hace nece-
sario una profunda y consistente evaluacion del estado nutricional de los afectados desde el
ingreso a la consulta.

Las comorbilidades mas reconocidas en esta revision incluyeron las infecciones frecuentes y la
apariencia de sindrome de Cushing en algunos de los afectados. Las infecciones posiblemente
se relacionan con algun grado de inmunosupresion causada por el tratamiento con esteroides,
por el sobretratamiento durante periodos de estrés o simplemente por defectos propios del
sistema inmune, como la deficiencia del complemento, presentes en esta entidad, ademas de
la respuesta hormonal concomitante que requiere la inmunidad [1, 10, 11]. Consideramos que
la presencia de un Cushing iatrégenico amerita vigilancia y supervision estrecha durante la
administracion de los medicamentos no sé6lo de estos pacientes, sino de los otros individuos
afectados buscando siempre que éste sea evitado. Otras comorbilidades reportadas y encon-
tradas en nuestra serie han sido referidas en la literatura y se agrupan en las alteraciones del
desarrollo sicomotor [12], la ictericia neonatal [13] y las alteraciones cardiacas [13-17].

El tratamiento de la hiperplasia adrenal congénita se basa fundamentalmente en la administra-
cion de glucocorticoides; sin embargo, algunos de los pacientes necesitaron el uso concomitante
de mineralocorticoides debido al déficit de aldosterona. Adicionalmente, se les puede reco-
mendar un consumo mayor de sal en la dieta, ya que los niveles de sodio en la leche materna
o en las formulas de reemplazo son soélo suficientes para completar los requerimientos diarios
en personas normales [5].

Es claro para esta consulta que la mayoria relativa de los casos con hiperplasia adrenal con-
génita provienen de la subregion «Oriente Antioquefio», situacion similar observada por otros
especialistas en el area, subregion que no sélo cuenta con baja variabilidad genética demostrada
[18], sino con baja mezcla genética por evaluaciones en el cromosoma Y. Tal poblacion posee
referentes de un ADN mitocondrial procedente de aborigenes locales en un porcentaje minimo,
sin embargo el ADN en general es de origen europeo, especificamente espaiol [18].

En este mismo sentido y para el universo analizado, el segundo lugar de procedencia de los
padres de los nifios afectados es precisamente la subregion «Oriente Antioquefio»; bajo esta
optica y si se tiene en cuenta que la poblacion estimada del area en mencion en el 2005 fue de
606.775 personas [19], la prevalencia estimada sélo con los pacientes pediatricos del Hospital
Universitario San Vicente de Paul es de 0,004, mientras que para el Valle de Aburra, con una
poblacion estimada en el 2005 de 3,266.636 personas [19], la prevalencia fue de 0,0009. Bajo
esta aparente desviacion poblacional se abren las expectativas para realizar pruebas piloto y
estudios de tamizacion poblacional [20] en los municipios del Oriente Antioquefio.

Si bien por ser un estudio de naturaleza descriptiva, retrospectiva y basado en historias clinicas
puede verse limitada la calidad de los hallazgos (nivel de evidencia bajo), se marcan referentes
hacia investigaciones futuras.
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Summary: The present study is retrospective, descriptive and based on the review of clinical
histories of patients with congenital adrenal hyperplasia (CAH) evaluated at the service of
Pediatric Endocrinology at the Hospital Universitario San Vicente de Paul (HUSVP). Eighty
two patients were included and they represented 7% of the consultation services. For most
patients, the diagnosis was made in the first year of life (67,4%) and the most frequent clinical
manifestations were saline crisis (43,3%) and ambiguous genitalia (37,3%). These data sug-
gest a classic form of 21 hydroxylase deficit as the most frequent clinical presentation. One
patient with an XY genotype showed ambiguous genitalia suggesting mutation in the 17a
hydroxylase or in the 3p hydroxysteroid dehydrogenase gene. Interestingly, the majority of the
parents proceed from the Aburra Valley and the Antioquenian East, suggesting an important
population deviation of congenital adrenal hyperplasia according to the number of inhabitants
of each region. This information warrants further investigation with screening studies in the
Antioquenian East municipalities.

Key words: Congenital adrenal hyperplasia, steroids, genetic defects, ambiguos genitalia.
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