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Presentación del caso

Neonato de pocas horas de vida al que se realiza estudio en 
Maternidad  por criptorquidia bilateral que se objetiva en la 
exploración al nacimiento

üAntecedentes personales

Å RNT (40s+2). AEG (3690g; p50-75). Talla: 52 cm (p 50-75). PC: 36 cm (p 75-
90).

ÅEmbarazo controlado y normo-evolutivo. Ecografías normales. Serología: 
inmune a rubeola, resto -

ÅCesárea por falta de progresión fetal. Apgar9/10. Nace sin precisar 
reanimación

üAntecedentes familiares: sin interés. Madre, 26 años. G1A0V0. 

Sana; Padre, 27 años. Sano



Presentación del caso

üExploración física en las primeras 24 h:

ÅBEG. Buena coloración e hidratación. Angioma plano en 
rodilla D. Mancha de Baltzen nalga D. FANT. Suturas 
craneales normales
ÅACP: tonos rítmicos, sin soplos. Buena entrada aire 

bilateral
ÅABD: blando y depresible. No masas ni organomegalias.
ÅCaderas: Barlowy Ortolaninegativos. No limitación
ÅGenitales: Masculinos, bolsas escrotales pequeñas y 

criptorquidia bilateral (no se palpan gónadas ni escroto 
en canal inguinal). Pene normal. No hiperpigmentación
genital. Meato urinario normoposicionado
ÅExploración neurológica normal



Criptorquidia

ÅAusenciade al menosuno de los
ǘŜǎǟculosenel escroto

ÅPalpableso no

ÅMalformación congénita de los
genitales másfrecuente (3-4 %
RNT,30%RNPT,< 32semel 100%).

ÅEl85%UL(70% derecho)

ÅAisladao asociadaa:
ï Anomalias congénitas genitourinarias:

hipospadias, micropene, válvulasuretrales
posteriores

ï Endocrinopatías

ï Alteraciones cromosómicas o del
desarrollosexual

Diagnóstico diferencial: otras 
causas de άteste ocultoέ
ÅTestículo ausente (anorquia)
ÅTestículo ectópico
ÅTestículo no descendido 
adquirido (presencia proceso 
vaginal)
ÅTestes en ascensor



Embriología
La determinación sexual 
es GÉNETICA (gen SRY).

La diferenciación sexual 
es HORMONAL.



Fases  migracióntesticular

ÅTransabdominal(sem10-15):Teste 
anclado a:
- Orificio inguinal interno por gubernaculumtestis
Ą INSL3 (Leydig) se une a su R Ąč tamaño
- Pared abdominal por ligamento suspensorio Ą

atrofia por acción deTestosterona

üIngreso testículo y epidídimo rodeados de 
peritoneo en conducto inguinal hacia la sem15

ÅInguino-escrotal (sem30-35):
- Andrógenos+ aumento presión intraabdominal

Ą descenso testículo por canal abdominal hasta 
fondo escrotal en sem35 (guiado por 
gubernaculumtestis) Ą fibrosis gubernaculumy 
cierre conexión con peritoneo



Factores etiopatogénicos

Etiopatogenia 

Ambientales

Mecánicos Hormonales

Genéticos



Causas ambientales

ÅTabaquismo/sustitutos de nicotina

ÅAlcoholismo

ÅDiabetes mellitusgestacional

ÅInseminación artificial

ÅAdministración de estrógenos a la madre durante la 
gestación

ÅExposición a disruptoresendocrinos (interfieren en la 
síntesis de andrógenos): pesticidas, filatosy 
bisfenoles



Causas mecánicas

ÅMigración anormal gubernaculumtestis(ligamento 
genito-inguinal)

ÅObstáculos a la migración: hernia inguinal, 
persistencia canal peritoneo-vaginal

ÅAnomalías epidídimo (de unión al teste)



Aparecen en el 32% de las 
criptorquidias

Tiene importancia clínica 
cuando la separación es a 
nivel del caput, lo que 
sucede en testes más altos



Causas hormonales y genéticas
ÅHiperplasia suprarrenal congénita
ïClásica: perdedora de sal o virilizante

ïNo clásica/tardía

ÅDefectos en el eje hipotálamo-hipófisis
ïHipogonadismo hipogonadotrópico

ïDisginesia gonadal global

ïResistencia a andrógenos

ïDéficit de 5 alfa reductasa

ÅAlteraciones gen SRY

ÅSíndrome de Klinefelter

ÅSíndrome de Beckwith-Wiedeman

ÅSíndrome de Prader-Willi

ÅSíndrome de Noonan



Hiperplasia suprarrenal congénita

Enf. AR: déficit síntesis de 
esteroides en la corteza suprarrenal 

Déficit de cortisol y 
mineralocorticoides

Y retrocontrol negativo sobre eje 
hipotálamo hipófisis ĄčACTH

Hiperplasia adrenal y 
sobreproducción precursores 

cortisol(17-OH P/ 17 OH 
pregnelonona) y de andrógenos



Subtipos HSC

Clásica:déficit completo.
ÅInicio clínica en etapa fetal

No clásica/tardía:
déficit parcial 
completo
ÅInicio clínica en 
infancia/adolescencia
ÅInadvertido hasta 
adultosVariedad perdedora de sal:

ÅInicio neonatal
ÅTrastorno diferenciación sexual + Ď
mineralocorticoides

Å Deshidratación severa:                         
Ďaldosterona ĄčK, ĎNa, 
ĎGlc

ÅDéficit de cortisol

¡¡ Crisis de insuf. SR que puede dar 
secuelas neurológicas!!

Variedad virilizante:

ÅDéficit enzimático menos 
severo Ą act. Enzimática 
residual
ÅNo supresión total de 
aldosterona y cortisolĄNo 
pérdida salina
ÅVirilización< 2 años

Hiperandrogenismo tardío:

ÅPubarquia prematura
ÅAceleración del crecimiento y 
maduración ósea



Hiperplasia suprarrenal congénita

Niño con sospecha clínica de HSC:El diagnóstico hormonal del déficit 
de 21- -hhidroxilasa se basa en la demostración de niveles plasmáticos 
elevados de 17-OHP. Se diagnostica igual que en el cribado neonatal, 
cuando se encuentra generalmente por encima de 20 ng/mL a las 48 
horas de vida

90% casos 
нмʰ-
hidroxilasa



Defectos en eje hipotálamo -
hipofisario



Hipogonadismo 
hipogonadotropo congénito

Resistencia a 
andrógenos
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1/5.000 nacimientos. 
Sospecha micropene o 

criptorquidia. 
AA otros déficits 

hormonales o aislado
(dos subtipos)

Síndrome de 
Kallman (HLX-r): 
HHC con anosmia 

HHC sin 
anosmia

HLX-r: ƳǳǘŀŎƛƽn
gen que codifica 
R de ŀƴŘǊƽgenos
Å Completo 

(sd. Morris).
Å Parcial

Bloqueo paso de TĄ
DHT. No desarrollo 
genitales externos, 
internos normales

DX: falta de actividad 5 -h

reductasa en cultivos de 
fibroblastos de biopsia de 
piel genital o 
preferiblemente 
mediante la 
ǎŜŎǳŜƴŎƛŀŎƛƽn completa 
del gen SRD5A2





Causas genéticas: realizar estudio 
genético

ÅSecuenciación de gen SRY:



Síndrome de Klinefelter: prev 1/1000

Forma clásica 47XXY: falta de disyunción meióticade los 
cromosomas sexuales durante la gametogénesis. En el 10% 
formas mosaico (46,XY/47,XXY) 

ÅClínica: testículos pequeños, infertilidad, ginecomastia, talla 
corta/mayor longitud de piernas e hipogonadismoen varones 
fenotípicos

ÅSólo 10% se identifica antes de la pubertadĄ hallazgo de

genitales pequeños o criptorquidia. Talla al nacimiento normal, Desarrollo 

sexual normal

ÅHallazgos analíticos: FSH y LH normales basales y tras estimulo con GnRH.

Testosterona baja (normal), aumenta con bHCG(normal)



Síndrome de Beckwith-Wiedeman
Å Enfermedad genética que cursa principalmente con sobrecrecimientofísico 

durante los primeros años de vida. Los niños con SBW tienen elevado peso al 
nacimiento y crecimiento acelerado durante la primera infancia

Etiología: alteraciones genéticas complejas (mecanismos epigenéticosque 
alteran el imprinting, pequeñas deleccionesy duplicaciones, mutaciones 
concretas en genes de la región 11p, disomíauniparental, translocacióny 
reordenamientos cromosómicos).



Síndrome Prader-Willi
Å Clínica neonatal:  

ï Hipotonía central neonatal e infantil, con ǎǳŎŎƛƽnŘŞbil, que mejora con la 
edad. Escaso aumento ponderal. Llanto débil

ï Rasgos faciales característicos (3 o Ƴłs): dolicocefalia, diámetro bitemporal
estrecho, ojos almendrados, boca pequeña con labio superior delgado, 
comisuras bucales hacia abajo

ï Hipoplasia genital: hipoplasia escrotal, criptorquidia, pene y/o testículos 
rudimentarios en los niños

ï Manos pequeñas (menos del percentil25) y/o pies pequeños (menos del 
percentil 10) para su talla

Å Hallazgos analíticos: déficit GH, intolerancia a los HC, hipogonadismo

Å Hallazgos en el cariotipo: 5ŜƭŜŎŎƛƽn 15q11-q 13, confirmada por FISH u 
otra anomalía citogenética/molecular en dicha región



Otros síndromes 

ÅSindromede Noonan: HAD, 12q22

ïTalla baja postnatal

ïAnomaliasCV: estenosis pulmonar y cardiopatía 
hipertrófica

ïRasgos faciales: fasciestriangular, ptosispalpebral, 
hipertelorismo ocular, implantación baja pabellón 
auricular, micrognatia, implantación baja pelo

ïPectumcarinatumsuperior

ïHipogonadismocon criptorquidia

ïAnomalías urinarias: estenosis pieloureteral, hidronefrosis

ïTrastornos coagulación: eVW, déficit factores coagulación 



Siguiendo con 
Ŝƭ ŎŀǎƻΧ



Pruebas de imagen

Å1º elección: Ecografía abdominal y testicular Ą
sensibilidad del 76% y especificidad del 100% para la identificación de 
testes en el canal inguinal

ÅAngio-RM: información anatómica y funcional (localiza también vasos 

pampiniformes) Ą 96% sensibilidad y 90% especificidad (superior a 
ecografía). No está disponible en todos los centros y requiere sedación

ÅLaparoscopia: permite visualizar los vasos deferentes y el epidídimo 

que rara vez están separados completamente del testículo, permitiendo 
saber si este está presente. Diagnóstica y terapéutica 

**Visión de cirugía pediátrica: Ecografía no superior a 
exploración física, excepto en pacientes obesos
Laparoscopia 1º elección en dxde testes no palpables



Pruebas complementarias
üEcografía abdominal y testicular (1ºdía de vida):

Bolsasescrotalesvacías
Ambostestesde tamaño y ecoestructuranormal, situadosen
cavidad abdominal, por delante de los vasos ilíacos, el
izquierdomáspróximoa la entradadel canalinguinal



Pruebas complementarias

üGasometría venosa(3º día vida, al alta):
ÅpH: 7.38

ÅpCO2:42; pO2: 39.5; HCO3: 24.4; EB: -0.2

ÅNa: 138, K: 4.5; Cl: 106; Ca: 1.22

ÅHb: 16.8 g/dl ; Htc: 51.3%

ÅGlc: 81mg/dl, Lact: 1.6 mmol/L

ÅBilirrubina: 10.3mg/dl

¡¡Fundamental 
para descartar 
síndrome pierde 
sal (HSC) !!

Normal



Pruebas complementarias
ÅEstudio genético (3º día de vida, al alta):

Cariotipo: 46, XY. no se han 
observado anomalías numéricas, 
estructurales ni mosaicismos

Este estudio no excluye:
1. Alteraciones criptogénicas
2. Cuadros de origen monogénicoo multifactorial.
3. Mosaicismosde baja frecuencia o de otros tejidos
4. No se incluyen los hallazgos interpretados como 
variantes de la normalidad.

Secuenciación SRY: No se detecta 
mutación patogénica.
No se puede descartar la posibilidad de que exista 

una alteración genética en regiones reguladoras del 
gen analizado o en otros genes que pudieran estar
relacionados con el síndrome



Pruebas complementarias

Estudio 3º ddv VN 1 m+12 ddv VN

TSH 7.15 mU/L (4.1-8.9) 2.88 mU/L (0.9-6.1)

T4 3.6 ng/dlč (2.2- 3.41) 1,7 ng/dL (1.03-3.41)

FSH 0.5 UI/L 0.4-1.5 1.6 U/lč* 0.4-1.5

LH 0.9 UI/L <0.3-1.3 3.4 U/Lč* <0.3-1.3

T 1.61 ng/ml Ď (1.7-3.9) 2.13 ng/ml (0-2.6)

17-OH-P 1.80 ng/mlĎ (5.3- 10.7) 3.10 ng/ml (1.31- 3.83)

Cortisol 2.4 mcg /dl Ď (7.4- 23.2) 1.7 mcg/dLĎ (4,2-14.2) 

ACTH 112.9 pg/ml (45.9-121.9) 22.6 pg/ml (14.9-86.7)

DHEA-S - - 0.3 mcg/mlĎ (6-40)

Androstenodiona - 0.8 ng/ml (0.24-1.02)

IGF-1 - - 109 ng/mlč 34-84

Insulina libre - - 8,8 mcU/ml < 25

Hallazgo 
principal: 
Disminución 
cortisol basal 
y DHEA-S

©

* Hallazgos 
compatibles 
con άmini-
pubertadέ.



¿Qué otras pruebas 
complementarias 
necesitamos para 

ampliar el 
diagnóstico y 

descartar patologías 
asociadas?



Colaboración interdepartamental

Diagnóstico inicial, 
sala de Maternidad: 

exploración física Ą si 
ambos testes no 

palpables Ą estudio 
hormonal inicial + 
cariotipo y SRY + 
derivación a CCEE 

endocrinología

ïFSH, LH, T

ï17-OH P, cortisol, ACTH

ïTSH, T4

ïGasometría venosa

Ampliación de estudio y 
seguimiento, CCEE 
Endocrinología infantil:
ÅExploración física
ÅRevisión de resultados 
analíticas al nacimiento
ÅRepetición analítica y 
ecografía abdominal
ÅAmpliar estudio:

Å InhibinaB y AMH.
Å Cortisolen hipoGlcó 

cortisoluria24 h.
Å RMN cerebral.

ÅDerivación a qx infantil si 
persiste criptorquidia (< 6 
meses)

Tratamiento, 
Cirugía infantil:
ÅCirugía a los 12-18 M.
ÅSeguimiento: 1º año 
cada 6 meses, 
después anual (de por 
vida, por el riesgo č
de malignización)

Marcadores de céls. de Sertoli
Ą presentes del nacimiento a 
la pubertad. Si AMH < 100 
pmol/l (VPP 100%) y/ o InhB < 
100 pmol/l: anorquia



0-30 días:
-Ionograma (< 72 
h).
-17- OH P
-Cariotipo 
-T basal + FSH + 
LH

1-6 meses:.
-17- OH P
-Cariotipo 
-T basal + FSH + LH 
(poco informativo)
-T post-hCG ó inh B 
+ HAM

ü 6 meses:
- T post hCG 

ó inh B + 
HAM

- Cariotipo 

Eje H-H

- T: céls. 
Leydig
- AMH, Inh B: 
céls Sertoli


