Figura 1: Cartometria de flujo.
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Figura 2: Herida colostomia dia 10.

Resultado: El paciente (linea Roja) es negativo para la expresion de CD18 'y CD11¢
Interpretacion: Como observado en los resultados se da una ausencia

de expresion de CD18y CD11c.

Impresion Diagnostico: Deficiencia de adhesion Leucocitaria tipo |.

Tabla 2 Evolucion de las Biometrias.
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Resumen resultados de Lab
DISCUSION Y CONCLUSIONES

Los pacientes con LAD no tienen una sintomatologfa florida a no
ser que empiecen con la cadena de alteracion hematoldgica en la
que es mas complicado proporcionar tratamiento, pues general-
mente se confunden con procesos infecciosos severos que en la
mayoria de los casos se vuelven irreversibles, es de vital importan-
cCia tener en cuenta los antecedentes familiares como en el caso se
debfa tener una impresion diagnostica confirmada luego de
presentarse cada uno de los casos. En este caso ser portador de
una fistula ano rectal que se complica nos permite indagar su
sintomatologia y describir el caso de una LAD en un neonato,
posiblemente es el paciente con menor edad gestacional reporta-
do, pues el 96% se manifiestan en la etapa de lactante mayor

llegando a una sobrevida de 5 anos. Si son sometidos a trasplante
de medula 6sea; en nuestro caso el paciente sigue en espera de
poder recibir un trasplante fuera del pais.
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RESUMEN

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es una enfermedad endocrinoldgica frecuente, por defectos enzimaticos en la sintesis del
cortisol, con elevacion secundaria de ACTH e hiperplasia del cortex adrenal, la mayorfa secundaria a déficit de 21-hidroxilasa. Hay formas
severas, con déficit completo y manifestaciones en la época fetal 0 neonatal, y moderadas o no clasicas, con déficit parcial y manifestacio-
nes en la infancia o adolescencia. Presentamos a un neonato masculino, macrosémico, con zonas hiperpigmentacion genital y axilar,
criptorquidia derecha, con HSC-no clésica, no perdedora de sal, con déficit de cortisol y elevacion de 17 hidroxiprogesterona y testostero-
na, que requirid tratamiento con glucocorticoides. Determinando la importancia de un diagndstico oportuno y la validez del tamizaje neona-
tal para pacientes asintomaticos, evitando morbilidad a largo plazo, v alteraciones en el neurodesarrollo.

Palabras claves: hiperplasia suprarrenal congénita, déficit enzimatico, neurodesarrollo.

ABSTRACT

Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is a common endocrine disease, due to enzymatic defects in the synthesis of cortisol, with secondary
elevation of ACTH and hyperplasia of the adrenal cortex, the majority secondary to a 21-hydroxylase deficit. Severe forms, with complete
deficit and manifestations in the fetal or neonatal period, and moderate or non-classical, with partial deficit and manifestations in childhood
or adolescence. We present a male neonatal, macrosomic, with areas of genital and axillary hyperpigmentation, right cryptorchidism, with
non-classical HSC, no salt loser, with cortisol deficiency and elevation of 17 hydroxyprogesterone and testosterone, which require
treatment with glucocorticoids. Itis so important to make a timely diagnosis and the validity of neonatal screening for asymptomatic patients,
avoiding long-term morbidity and alterations in neurodevelopment.

Key words: congenital adrenal hyperplasia, enzymatic deficit, neurodevelopment.

INTRODUCCION

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es una de las enferme-

deshidrogenasa, déficit de 11-beta-hidroxilasa, déficit de citocromo
P450 oxido-reductasa e hiperplasia suprarrenal lipoide congénita.

dades mas frecuentes en endocrinologia pediatrica, por trastornos
autosdmicos recesivos, con defectos en uno de los cinco pasos
enzimaticos en la sintesis del cortisol, con elevacion secundaria de
ACTH e hiperplasia del cortex adrenal, 95% de los casos son
secundarios a déficit de 21-hidroxilasa. Hay formas severas, con
déficit completo y manifestaciones fetales o neonatales, y modera-
das o no clasicas, con déficit parcial y manifestaciones en la infancia
0 adolescencia, incluso pueden ser diagnosticadas en la edad
adulta o permanecer asintoméaticas.

Las formas no clasicas son mas frecuentes que las clasicas, con
una prevalencia de 1/1000, y la incidencia anual se estima entre
1:56.000 a 1:15.000, 1/15 portadores de la mutacion, con sintoma-
tologia mas leve. Hay formas no clésicas por déficit de 11-hidroxila-
sa, la mayoria por déficit de 21-hidroxilasa (P450c21), enzima
codificada por el gen CYP21A2, localizado en el cromosoma
6p21.3. Otros genes implicados en menor frecuencia: HSC por
déficit de 17-alfa-hidroxilasa, déficit de 3-beta-hidroxiesteroide
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Hay acumulo de precursores proximales al blogueo (progesterona y
170H progesterona) y derivacion hacia la produccion de androge-
nos (dehidroepiandrosterona y androstendiona), el hiperandrogenis-
mo de aparicion postnatal, en las ninas, cursa con genitales femeni-
nos normales o con discreta hipertrofia de clitoris y, en ambos
sexos, los signos més frecuentes son pubarquia prematura, piel
grasa con acng, aceleracion del crecimiento y de la maduracion
dsea.

CASO CLIiNICO

Este es un neonato masculino, 2da gesta de una madre de 30 anos,
con obesidad, diabetes gestacional mal controlada, preeclampsia
con signos de severidad, nace a las 39 semanas, con polihidram-
nios, presenta apnea secundaria que requiere reanimacion, con un
peso 4540g (P>90), talla 50cm (P75), PC 38.5cm (P>90), lo mas
llamativo del examen fisico fue la hiperpigmentacion a nivel genital y
axilar, ademas de criptorquidia derecha, sin otra alteracion genital,
presenta hipoglicemia precoz (40mg/dL-glicemia capilar) que
requirid correccion, y dificultad respiratoria que cedio con la adminis-
tracion de oxigeno.
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