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Resumen

Descripcion del caso: Acudi6 a consulta de Atencién Primaria una mujer de 17 afios con
antecedentes personales de bajo peso al nacer y posterior rapida ganancia ponderal, lactancia
normal y menarquia a los 10,5 afios con ciclos irregulares de unos 45 dias, refiriendo amenorrea de
10 meses de evolucion coincidiendo con aumento del vello en linea alba, labios y barbilla, asi como
erupcion cutanea acneiforme.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion fisica presentaba estadio de desarrollo
puberal Tanner 5, genitales externos adultos hiperpigmentados y mamas algo hipotroficas. Sus
parametros antropométricos eran: talla 158 cm, peso 55,8 kg, IMC 22,35 kg/m* Se solicité analitica
con perfil hormonal completo, hemograma y bioquimica, destacando aumento de testosterona,
DHEA-sulfato y 17-OH-progesterona. Se solicitd ademéas ecografia abdominal en la que se
apreciaban ovarios normales y glandulas suprarrenales sin alteraciones. Dada la principal sospecha
diagndstica, se realizé en consulta de Endocrinologia un estudio genético que mostro la presencia de
mutacion autosémica p.Val282Leu en homocigosis.

Juicio clinico: El conjunto de datos que nos aportaban la anamnesis, la exploracion fisica y las
pruebas complementarias se correspondia con una situacion de hiperandrogenismo clinico y
bioquimico, presentando hirsutismo, acné y amenorrea secundaria, asi como elevacion de DHEA-
sulfato (andrégeno de produccion exclusivamente suprarrenal) y acumulacion del metabolito 17-OH-
progesterona.

Diagnostico diferencial: La primera entidad a tener en cuenta seria el sindrome de ovarios
poliquisticos por su mayor prevalencia, como principal causa de hiperandrogenismo. Una vez
descartado dicho sindrome mediante ecografia abdominal, asi como el hipotiroidismo y otras
alteraciones suprarrenales y ovaricas, por los datos analiticos, se llega al diagndstico de hiperplasia
suprarrenal congénita no clasica, responsable del 2% de casos de hiperandrogenismo.

Comentario final: El hiperandrogenismo es un motivo de consulta relativamente frecuente en
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Atencion Primaria, y una de sus causas es la hiperplasia suprarrenal congénita no clasica o tardia
que, siempre tras descartar otras entidades mas comunes, se debe incluir en el diagnostico
diferencial en la infancia tardia y adolescencia a pesar de su baja prevalencia, ya que se piensa que
estd infradiagnosticada dado su amplio espectro clinico. Su mecanismo es una mutacién genética
que ocasiona un déficit del enzima 21-alfa-hidroxilasa, y como consecuencia aparicién de clinica
hiperandrogénica y, en ocasiones, clinica por deprivacion de glucocorticoides y mineralcorticoides.
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