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Resumen

Descripcion del caso: Adolescente de 15 afios sin antecedentes de interés que consulta por amenorrea
primaria.

Exploracion y pruebas complementarias. Acné grado |. Caracteres sexual es secundarios (desarrollo mamario,
de genitales externos y de pilosidad pubianay axilar) normales. Ginecologia: genitales internos normales.
Ecografia ginecol6gica normal. Andlisis: androstendiona 27 (2,4-15,4), 170H progesterona 43,7 (1,12-9,86)
FSH y LH normales. Es derivada a endocrindélogo. Nuevo andlisis: androstendiona 47,6; 170HP 62. Orienta
el caso como hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) por déficit de 21-hidroxilasay se solicita TAC
abdominal: sin alteraciones y estudio genético: déficit de 21-hidroxilasa en mutacion en heterecigosis. Inicia
tratamiento con dexametasona 0,25 mg/dia.

Orientacion diagndstica: Amenorrea primaria por HSC por déficit de 21-hidroxilasa.

Diagnastico diferencial: La amenorrea primaria se debe estudiar si hay ausencia de menstruacion alos 16
anos o de desarrollo mamario alos 14. Puede producirse por ateracion en cualquiera de los eslabones de la
funcion menstrual: amenorrea central (hipofisis, hipotdlamo), gonadal (fallo ovérico y sindrome de ovario
poliquistico [SOP]) o genital (Utero, vagina). Las causas mas frecuentes son: SOP, amenorrea hipotalamica,
hiperprolactinemia e insuficiencia ovérica primaria. HSC: defecto enzimético en lasintesis de cortisol y la
causa es en e 95% de los casos la deficiencia de la enzima 21-hidroxilasa. La 17-OH progesterona, precursor
del cortisol presenta valores elevados, marcadores del diagnéstico. También se elevala ACTH. En laforma
no clasica o tardia los sintomas de hiperandrogenismo son poco marcados (acné, oligomenorrea, alopeciae
infertilidad). En esta paciente iniciamos €l estudio a pesar de no cumplir |os criterios antes mencionados por
desconocimiento de los mismos (el caso nos sirvié para revisarlos aunque fuera a posteriori).

Comentario final: El médico de familiadebeiniciar €l estudio de una amenorrea primaria con una historia
clinica detalladay una exploracion general y de los caracteres sexual es secundarios. La presencia 0 ausencia
de estos determinara los pasos a seguir para el diagndstico etiol6gico. Es necesariala participacion del
ginecdlogo. Este caso clinico (aunque ha resultado en un diagndstico muy poco frecuente) nos ha ayudado a
revisar € diagnostico diferencia de laamenorrea primaria.
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