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» La enfermedad produce una grave morbilidad (posible mortalidad) y 04/01/2024 COMUNIDAD VALENCIANA
no es facilmente reconocible clinicamente en el periodo neonatal. -

+ Existe un tratamiento eficaz, inmediato y de facil realizacion. La %
intervencion médica adecuada reduce la morbilidad y las posibles
discapacidades asociadas.

» Tiene relativa alta frecuencia (>1/10.000- 15.000).

 Existe un parametro de cribado y un procedimiento analitico
sensible y especifico, simple, fiable, rapido y econémico.

»Durante 2022 se cribaron a 35.671 recién nacidos y casi el 50
% de las enfermedades diagnosticadas fueron hipotiroidismo

congenito
»El cribado neonatal ha incluido este aio la deteccion precoz

de la homocistinuria, la enfermedad de la orina con olor a
jarabe de arce y la hiperplasia suprarrenal conaénita
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DEFICIT DE 21-HIDROXILASA: T Pediatria
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FORMA PERDIDA SALINA (75%)

Forma mas grave (puede ser letal)

Resultado de:
Secrecion deficiente de aldosterona
Niveles elevados de 170HP: antagonista de
mineralcorticoides a nivel del tubulo renal.

Clinica a partir del 72 dia de vida

* Inicial: estancamiento ponderal, decaimiento y vomitos

* Progresion: deshidratacion hiponatrémica grave, shock
hipovolémico, acidosis metabdlica, hipoglucemia e
hiperpotasemia

FORMA CL A SICA @ 85 s
O

FORMA VIRILIZANTE SIMPLE
No se acompaian de pérdida de salina (produccién minima de
mineralocorticoide)

* En nifos: macrogenitosomia (diagnodstico tardio)
 En nifas: hipertrofia de clitoris, ausencia de desarrollo
mamario, hirsutismo, alteraciones menstruales

(hiperandrogenismo funcional ovarico)

e Ambos: pubarquia, axilarquia, acné, aceleracion de
velocidad de crecimiento y de maduracion ésea.
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OBJETIVOS DEL CRIBADO DE HSC

Prevenir crisis
de pérdida
salina

Prevenir la

asignacion
incorrecta de
sSexo

Prevenir
efectos del

hiperandroge-

nismo a largo
plazo

Mejora en la
deteccion de
casos de
enfermedad
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Mejora en la
deteccion de
RN varones
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En el caso de HSC clasica
con pérdida salina:
imprescindible evitar
retraso en el diagnéstico
(7-8 ddv)

Dificil interpretacion de los
resultados por reacciones
cruzadas y en RNPT
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Irazabal-Gonzalez Y.Cribado neonatal de hiperplasia suprarrenal congénita debida al déficit de 21-hidroxilasa: optimizacién, experiencia y factores
perinatales influyentes. Universidad de Zaragoza; 2015.
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ElevaC|(')n de 17-OHP superior al percentil 99 para sexo y edad gestacional: localizacion y enviar a la
Unidad de Endocrinologia Pediatrica

Seguimiento clinico, bioquimico y estudio genético.
Posibilidad de forma virilizante simple, forma no
clasica o elevacion transitoria

Iniciar tratamiento via intravenosa con hidrocortisona
(50-75 mg/m2/dia) y 9-a-fluorhidrocortisona (0,1-0,2
mg/dia) y anadir CINa (0,5-1 g/dia)

Realizar estudio genético molecular (gen
CYP21A2)

Suspender tratamiento y seguimiento clinico
analitico

Hacer estudio genético familiar (padres y
hermanos)
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EDAD GESTACIONAL SRS

(nmol/L sangre)
<= 32 semanas 125,80
33 3 35 semanas 53,17
36 semanas 32,16
37 semanas 22,00
38 semanas 16,42
39 semanas 15,75
>= 40 semanas 13,89

Valores de referencia



EDAD GESTACICNAL

PERCENTIL 99%
(nmol/L sangre)
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<= 32 semanas 125,80
33 a 35 semanas 53,17
36 semanas 32,16
37 semanas 22,00
38 semanas 16,42
39 semanas 15,75
>= 40 semanas 13,89

38 sg 23 sg 23 sg 38 sg 40 sg 25 sg
2960 g 5159 410 g 3130 g 3000 g 885 ¢
2 ddv 2 ddv 2 ddv 2 ddv 2 ddv 2 ddv

29,6 nmol/L  208,3 nmol/L 289,4 nmol/lL 20,7 nmol/L 17,1 nmol/lL 165,5 nmol/L

17,2 nmol/L  337,4 nmol/L 340,7 nmol/L 21,8 nmol/L 24,4 nmol/L 365,5 nmol/L

3,9 ng/mL 49 ng/mL No realizado 3,10 ng/mL 13,67 ng/mL 3,82 ng/mL

No realizado NEGATIVO Norealizado No realizado Pendiente Pendiente
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El cribado neonatal es una herramienta crucial para la deteccion temprana i
de enfermedades raras, permitiendo intervenciones inmediatas que —  eremos S
pueden cambiar drasticamente el prondstico de los niflos afectados GOYA \ <(c)>

<
' GRANADA K \
&

L % 3

| 8 i«
La deteccion precoz de HSC permitira prevenir las crisis de pérdida salina 5 ! 7 ';ggnv_
que pueden resultar letales. Ademas, permite prevenir la asignacion —_—
incorrecta de sexo y los efectos del hiperandrogenismo a largo plazo

La Vida
Es necesario un consenso respecto a los puntos de corte y el porcentaje = unag \.I.C'
de falsos positivos, especialmente en casos de dificil interpretacion de los N
resultados por reacciones cruzadas y enrecieén nacidos pretérmino. o

/ \Ns

El cribado neonatal ha incluido este ano 2024 en la C. Valenciana la
deteccion de la hiperplasia suprarrenal congeénita
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