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Resumen:

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un trastorno autosómico recesivo de la esteroidogénesis 
adrenal, siendo el déf icit de 21-hidroxilasa la forma más frecuente. Las variantes raras, como el déf icit 
de 17α-hidroxilasa, presentan manifestaciones clínicas diferentes y rara vez se identif ican en el periodo 
neonatal. Se presenta el caso de un recién nacido femenino de 38 semanas de gestación que ingresó 
a los 17 días de vida por deshidratación severa secundaria a pérdidas gastrointestinales, asociada a 
vómitos, acidosis metabólica e injuria renal aguda de origen prerrenal. Durante su evaluación se 
evidenció hiperpigmentación genital sin signos de virilización, lo que orientó la sospecha de HSC. 
La determinación de 17-hidroxiprogesterona mostró valores no elevados (9.54 ng/mL), lo que hace 
menos probable el déf icit de 21-hidroxilasa y orienta hacia variantes raras de hiperplasia suprarrenal 
congénita. La paciente recibió manejo con rehidratación intensiva, corrección metabólica, soporte 
transfusional y tratamiento antibiótico, con evolución clínica favorable y recuperación de la función 
renal. Este caso resalta una presentación atípica de HSC en el periodo neonatal, simulando un cuadro 
infeccioso o gastrointestinal, y enfatiza la importancia de considerar etiologías endocrinas en neonatos 
con deshidratación grave y alteraciones metabólicas.
Palabras clave: hiperplasia suprarrenal congénita, neonato, deshidratación, insuficiencia renal aguda, 
17-hidroxiprogesterona, reporte de caso

Abstract:

Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is an autosomal recessive disorder of adrenal steroidogenesis, 
most commonly caused by 21-hydroxylase deficiency. Rare variants, such as 17α-hydroxylase deficiency, 
present distinct clinical features and are seldom recognized in the neonatal period. We report the 
case of female neonate born at term, admitted at 17 days of life with severe dehydration secondary 
to gastrointestinal losses, associated with vomiting, metabolic acidosis, and acute kidney injury of 
prerenal origin. Physical examination revealed mild genital hyperpigmentation without virilization, 
raising suspicion of CAH. Laboratory evaluation showed non-elevated 17-hydroxyprogesterone 
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Introducción
La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) comprende 
un grupo de trastornos autosómicos recesivos ocasionados 
por defectos enzimáticos en la esteroidogénesis adrenal, que 
conducen a alteraciones en la síntesis de cortisol, aldosterona y 
andrógenos (1). La forma más frecuente corresponde al déficit 
de 21-hidroxilasa, responsable de más del 90–95% de los casos y 
principal causa de genitales ambiguos en recién nacidos 46,XX 
(2).

Las formas menos comunes, como el déficit de 
17α-hidroxilasa/17,20-liasa, representan aproximadamente el 
1% de los casos y se deben a mutaciones en el gen CYP17A1, 
afectando la producción de cortisol y esteroides sexuales, con 
acumulación de precursores con actividad mineralocorticoide 
(3). Clínicamente, esta variante se caracteriza por hipertensión, 
hipokalemia e hipogonadismo, y típicamente no cursa con 
crisis de pérdida salina debido a la producción compensatoria 
de corticosterona con actividad glucocorticoide (4).

El diagnóstico suele realizarse en la adolescencia o en la 
evaluación de trastornos del desarrollo sexual, siendo 
excepcional su identificación en el periodo neonatal (5). En este 
grupo etario, la presentación puede ser inespecífica y simular 
otras entidades más frecuentes, como infecciones neonatales, 
trastornos gastrointestinales o alteraciones metabólicas, lo que 
retrasa el diagnóstico y el inicio del tratamiento oportuno (4,6).

En este contexto, se presenta el caso de un neonato con 
sospecha de una variante rara de hiperplasia suprarrenal 
congénita con una forma de presentación atípica, caracterizada 
por deshidratación severa e injuria renal aguda, lo que resalta la 

levels (9.54 ng/mL), raising suspicion of a rare form of congenital adrenal hyperplasia other than 
21-hydroxylase deficiency. The patient was treated with intensive fluid resuscitation, metabolic 
correction, blood transfusion, and antibiotic therapy, with favorable clinical outcome and recovery of 
renal function. This case highlights an atypical neonatal presentation of CAH mimicking infectious 
or gastrointestinal conditions and underscores the importance of considering endocrine disorders in 
neonates with severe dehydration and metabolic disturbances.
Keywords: congenital adrenal hyperplasia, neonate, dehydration, acute kidney injury, 
17-hydroxyprogesterone, case report

importancia de considerar esta entidad dentro del diagnóstico 
diferencial en neonatos con compromiso hidroelectrolítico 
grave.

Reporte de caso
Re presenta el caso de un recién nacido femenino, producto de 
gestación de 38 semanas, obtenido por cesárea en una clínica 
privada, con peso al nacer de 2500 g y adecuada adaptación 
neonatal (Apgar 8/9), sin complicaciones inmediatas, 
siendo dada de alta junto a su madre a las 24 horas de vida. 
No se reportaron antecedentes familiares de trastornos 
endocrinológicos ni consanguinidad.

A los 17 días de vida fue referida desde una unidad de menor 
complejidad por cuadro clínico de 5 días de evolución 
caracterizado por deposiciones líquidas frecuentes (5 a 8 al 
día), vómitos e irritabilidad, que progresaron a compromiso del 
estado general y signos de deshidratación severa. 

A su ingreso se encontraba en compromiso del estado general, 
con datos de deshidratación grave, incluyendo piel seca, 
llenado capilar prolongado y alteración del estado general 
(figura 1). Desde el punto de vista metabólico presentó acidosis 
metabólica con anión gap elevado, que requirió reposición 
con bicarbonato, así como hipoglicemia inicial (58 mg/dl). 
Se documentó además compromiso renal con diagnóstico 
de injuria renal aguda de origen prerrenal, evidenciado por 
disminución de la tasa de filtración glomerular (21.6 ml/
min/1.73 m²) y fracción excretada de sodio de 3.9%, en el 
contexto de hipovolemia severa. Se presenta la evolución de los 
parámetros de laboratorio durante la hospitalización (Tabla 1).

Tabla 1. Evolución clínica, intervenciones terapéuticas y principales hallazgos durante la hospitalización.

Momento Evolución clínica y hallazgos Intervención

Nacimiento Recién nacida femenina de 38 semanas, peso 2500 g, Apgar 
8/9, sin complicaciones inmediatas.

Alta hospitalaria en centro 
hospitalario de nacimiento

Día 17 de vida Ingreso hospitalario por vómitos, deposiciones líquidas, 
rechazo alimentario y deshidratación severa. Rehidratación

Primeras 24 horas Acidosis metabólica severa, hipoglicemia, hiponatremia e 
injuria renal aguda prerrenal. 

Cargas de cristaloides 
Corrección con bicarbonato

Hospitalización inicial Inicio de antibioticoterapia empírica con ampicilina y 
gentamicina por sospecha de sepsis neonatal.

Hasta obtener resultados 
negativos de cultivos

Evolución clínica
Persistencia de alteraciones metabólicas con estudios 
infecciosos negativos. Identificación de hiperpigmentación 
genital sin virilización.

Tamizaje mtabólico

Reevaluación diagnóstica Sospecha de hiperplasia suprarrenal congénita variante rara 
distinta al déficit de 21-hidroxilasa.

Valoración por 
Endocrinología

Seguimiento Mejoría clínica y metabólica progresiva posterior al 
tratamiento instaurado. Alta hospitalaria
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Durante su estancia hospitalaria recibió manejo intensivo 
con múltiples cargas de cristaloides llegando hasta 60 mL/kg, 
alcanzando reposiciones acumuladas significativas, además 
de líquidos endovenosos a altos volúmenes, corrección de 
acidosis metabólica con bicarbonato y antibioticoterapia 
empírica con ampicilina (300 mg/kg/día cada 8 h) y 
gentamicina (4 mg/kg/día cada 24 horas) ante la sospecha 
de sepsis neonatal tardía. 

La evolución clínica se caracterizó por persistencia 
inicial de acidosis metabólica, anemia severa normocítica 
normocrómica que requirió transfusión de glóbulos rojos 
en dos ocasiones, y alteración de la función renal con mejoría 
progresiva tras la restitución del volumen intravascular. Los 
estudios infecciosos (hemocultivos, urocultivo y líquido 
cefalorraquídeo) resultaron negativos, descartándose 
infección bacteriana activa. 

En el examen físico destacó como hallazgo relevante 
la presencia de hiperpigmentación genital leve (figura 
2), sin evidencia de virilización ni ambigüedad genital, 
lo que motivó la sospecha de un trastorno endocrino 
subyacente. En este contexto, se amplió el estudio hacia 
etiologías metabólicas y endocrinas, incluyendo hiperplasia 
suprarrenal congénita. 

La determinación de 17-hidroxiprogesterona evidenció 
valores no elevados (9.54 ng/mL), lo que hizo menos 
probable el déficit de 21-hidroxilasa y motivó la 
consideración de  variantes menos frecuentes de hiperplasia 
suprarrenal congénita, incluyendo trastornos raros de la 
esteroidogénesis. 

Figura 1. Aspecto clínico general de neonato con deshidratación 
severa: 
Neonato femenino en decúbito supino con signos clínicos sugestivos 
de deshidratación severa, caracterizados por facies decaída, probable 
disminución del tejido celular subcutáneo y apariencia general de 
compromiso del estado de hidratación. No se evidencian dismorfias 
faciales ni signos de virilización. Se obtuvo consentimiento informado 
por escrito para la publicación de imágenes potencialmente identificables.

Figura 2. Hiperpigmentación genital en neonato con sospecha de trastorno de la esteroidogénesis posible 
déficit de 17α-hidroxilasa:
Genitales externos de neonato femenino que muestran hiperpigmentación genital leve a moderada, sin evidencia de virilización 
ni ambigüedad genital. Se observa coloración oscura de labios mayores y menores, hallazgo sugestivo de estimulación crónica por 
ACTH, compatible con trastorno de la esteroidogénesis como hiperplasia suprarrenal congénita.

Posteriormente, la paciente presentó evolución favorable, 
con normalización progresiva de la función renal, 
corrección de las alteraciones metabólicas y adecuada 

tolerancia a la alimentación enteral. Fue dada de alta a 
los 25 días de vida en condiciones clínicas estables, con 
seguimiento ambulatorio por endocrinología y nefrología.
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Autor/Año Edad de presentación Manifestaciones 
principales Hiperpigmentación Compromiso renal Diagnóstico

Perales et al. (2015) Infancia tardía
Hipertensión, 
hipokalemia, retraso 
puberal

No descrita No
Déficit de 
17α-hidroxilasa 
confirmado

López-Solórzano et 
al. (2022) Adolescencia Amenorrea primaria, 

hipogonadismo No No Déficit de 
17α-hidroxilasa

Xia et al. (2021) Variable

Amplio espectro 
fenotípico, 
alteraciones 
hormonales

Ocasional No descrito Déficit de 
17α-hidroxilasa

Presente caso 17 días de vida

Deshidratación 
severa, acidosis 
metabólica, injuria 
renal aguda 
simulando sepsis

Sí Sí

Sospecha clínica 
y bioquímica de 
trastorno de la 
esteroidogénesis 
compatible con 
variante rara 
de hiperplasia 
suprarrenal congénita

Tabla 2. Evolución de parámetros de laboratorio durante la hospitalización

Tabla 3. Comparación de casos reportados

Discusión
La hiperplasia suprarrenal congénita constituye un grupo 
heterogéneo de trastornos de la esteroidogénesis adrenal, 
siendo el déf icit de 21-hidroxilasa la forma más frecuente, 
mientras que el déf icit de 17α-hidroxilasa/17,20-liasa 
representa una variante rara que corresponde a menos del 
1% de los casos descritos (1,3). Esta alteración condiciona 
disminución en la síntesis de cortisol y esteroides 
sexuales, con acumulación de precursores con actividad 
mineralocorticoide, lo que clásicamente se asocia a 
hipertensión, hipokalemia e hipogonadismo (5,7).

A diferencia de las formas clásicas con pérdida salina, 
el déf icit de 17α-hidroxilasa no suele manifestarse con 
insuficiencia suprarrenal ni deshidratación en el periodo 
neonatal, debido a la producción compensatoria de 
corticosterona con actividad glucocorticoide suficiente 
para mantener la homeostasis (4,6). Por esta razón, 

el diagnóstico suele realizarse en la infancia tardía o 
adolescencia, generalmente durante la evaluación de 
trastornos del desarrollo sexual (6,7). La presentación 
neonatal es excepcional y existen pocos reportes descritos 
en la literatura, particularmente con compromiso 
metabólico severo (5,6,8,9). El espectro clínico del déf icit 
de 17α-hidroxilasa es amplio y variable, con diferencias 
importantes en la edad de presentación y severidad clínica 
reportadas en la literatura reciente (8,10-11). Hasta donde 
alcanza nuestro conocimiento, existen escasos reportes de 
presentación neonatal de déficit de 17α-hidroxilasa, y la 
asociación con injuria renal aguda no ha sido ampliamente 
descrita.

La tabla 2 resume algunos casos previamente reportados 
de déficit de 17α-hidroxilasa con presentación neonatal o 
manifestaciones metabólicas severas, comparándolos con 
el presente caso.

Parámetro Ingreso Día 2 Día 4 Día 6 Alta Rangos referenciales

Hemoglobina (g/dL) 7.0 10.5 11.2 11.5 11.8 14–22 g/dL

Creatinina (mg/dL) 1.8 1.2 0.8 0.5 0.4 0.3–1 mg/dL

Urea (mg/dL) 65 48 32 22 18 10–40 mg/dL

Sodio (mEq/L) 150 145 140 138 138 135–145 mEq/L

Potasio (mEq/L) 8.0* 5.2 4.5 4.2 4.0 3.5–5.5 mEq/L

Bicarbonato (mEq/L) 10 15 20 22 24 20–28 mEq/L

pH 7.10 7.25 7.32 7.36 7.40 7.35–7.45

Glucosa (mg/dL) 58 72 85 90 95 60–100 mg/dL

TFG (ml/min/1.73m²) 21.6 35 60 85 95 >60 ml/min/1.73 m²

FENA (%) 3.9 ND* ND* ND* ND* < 2.5 %

PCR (mg/L) 8 5 2 <1 <1 <1 mg/L

17-OH progesterona (ng/mL) ND* ND* ND* 9.54 ND* hasta 60 ng/mL

*Corresponde a datos no disponibles 

En el presente caso, si bien no se cuenta con confirmación 
genética ni perfil hormonal completo, los hallazgos clínicos y 
bioquímicos orientan hacia la sospecha de una variante rara 

de hiperplasia suprarrenal congénita; sin embargo, la ausencia 
de confirmación genética y de un perfil hormonal completo 
impide establecer con certeza el defecto enzimático específico.
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La paciente debutó con deshidratación severa e injuria renal 
aguda, inicialmente interpretadas como sepsis neonatal 
tardía. Dentro de los diagnósticos diferenciales considerados 
se incluyeron gastroenteritis, sepsis neonatal, trastornos 
metabólicos e insuficiencia suprarrenal, dado el compromiso 
hidroelectrolítico y la acidosis metabólica. Sin embargo, la 
ausencia de confirmación microbiológica y la persistencia de 
alteraciones metabólicas motivaron ampliar el estudio hacia 
etiologías endocrinas.

La presencia de hiperpigmentación genital constituyó un 
hallazgo clínico relevante que orientó la sospecha hacia 
una etiología endocrina. Este signo refleja el incremento 
de ACTH secundario al déficit de cortisol y ha sido 
descrito como un hallazgo temprano en algunas variantes 
de hiperplasia suprarrenal congénita (4,6). La ausencia de 
virilización es coherente con el déficit en la producción de 
andrógenos característico de esta entidad. Estos hallazgos, 
aunque sutiles, pueden ser clave para orientar el diagnóstico 
en etapas tempranas (4,7).

Desde el punto de vista fisiopatológico, la deshidratación 
severa observada en este caso puede explicarse por 
pérdidas extrarrenales significativas secundarias a vómitos 
y deposiciones líquidas, que condicionaron hipovolemia 
marcada. Este escenario probablemente superó el efecto 
mineralocorticoide compensatorio descrito en esta entidad, 
llevando a acidosis metabólica e injuria renal aguda de 
origen prerrenal. De esta manera, la presentación clínica 
no contradice la fisiopatología descrita, sino que refleja 
una descompensación desencadenada por pérdidas 
gastrointestinales importantes.

Asimismo, es importante considerar que el tamizaje 
neonatal está dirigido principalmente a la detección 
del déficit de 21-hidroxilasa mediante la medición de 
17-hidroxiprogesterona, marcador que se encuentra 
típicamente elevado en esta variante. Sin embargo, en formas 
raras de hiperplasia suprarrenal congénita, como el déficit 
de 17α-hidroxilasa, los niveles de 17-hidroxiprogesterona 
pueden no estar elevados, lo que limita su identificación 
precoz mediante los programas de tamizaje neonatal (10). 
Esta situación puede contribuir al retraso diagnóstico, 
especialmente en pacientes con presentaciones atípicas. 

Entre las limitaciones del presente reporte se encuentra la 
ausencia de confirmación genética del defecto enzimático, 
así como la disponibilidad limitada de determinaciones 
hormonales adicionales. No obstante, los hallazgos clínicos 
y bioquímicos permitieron orientar el diagnóstico y el 
manejo.

Conclusión
Las variantes raras de hiperplasia suprarrenal congénita 
pueden presentarse en el periodo neonatal de forma 
atípica, como en este caso caracterizado por deshidratación 
severa e injuria renal aguda que simuló un cuadro de sepsis 
neonatal. La ausencia de signos clásicos puede dif icultar el 
reconocimiento temprano. Este caso destaca que la presencia 

de hiperpigmentación, asociada a alteraciones metabólicas 
persistentes y estudios infecciosos negativos, debe motivar 
la sospecha de un trastorno endocrino subyacente. El 
reconocimiento oportuno permite orientar el diagnóstico 
e instaurar un manejo adecuado, contribuyendo a prevenir 
complicaciones potencialmente graves. Aunque no fue 
posible confirmar el defecto enzimático mediante estudios 
genéticos y hormonales completos, los hallazgos clínicos 
y bioquímicos permitieron orientar oportunamente el 
abordaje diagnóstico y terapéutico.
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