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RESUMEN.

Objetive. Evaluar la incidencia de lliperplasia suprarrenal congénita con el tamizaje
metabolico ampliado en los recién nacidos en el Instituto Mexicano del Seguro Social del
estado de Nuevo Leon.

Material y métodos. Estudio descriptivo, observacional, transversal, prolectivo, realizado
en el Instituto Mexicano del Seguro Social en Nuevo Ledn del 26 de Julio del 2005 al 25 de
Julio del 2006. Se incluyeron todos los recién nacidos en dicha Institucion que fueron
sometidos al tamizaje metabolico ampliado. Se excluyeron nifios con asfixia neonatal,
infecciones congénitas del complejo STORCH, sepsis y traumatismo obstétrico. A todos se
les tom6 muestra de sangre capilar del talon después de 72 h de vida colectada en papel
filro “tarjeta Guthrie”, para la determinacién de 17 Hidroxiprogesterona (17 HOP)
procesada con técnica ELISA en el laboratorio de hormonas de la Unidad Medica de Alta
Especialidad (UMAE) No.34, tomandose como nivel de corte 40.5 ng/ml. A los nifios que
resultaron por arriba de éste nivel se les realizé duplicado del tamiz, y al persistir elevado se
derivaron a la UMAE No.25 para realizacion de pruebas confirmatorias midiendo cortisol,
androstenediona y 17 HOP con radioinmunoensayo; ademas electrolitos séricos y en
algunos casos renina plasmatica. Los resultados se analizaron con procedimientos de
estadistica descriptiva, como mediana con limites, media + deviacién estandar.

Resultados: Hubo un total de 34,154 recién nacidos vivos, de los cuales se tamizaron
27,373 (80.14%) y se reportaron 151 resultados sospechosos (0.55%). De estos 151
neonatos (97 hombres y 54 mujeres) se descartdé HSC en 101 con el duplicado del tamizaje,
y los 50 que persisticron sospechosos se derivaron a 3er nivel de atencién para realizacion
de pruebas confirmatorias, que se realizaron a 43 pacientes, 32 en forma inmediatay 11 en
forma tardia. Se descartd en 29/43 casos (64%), nueve estan en vigilancia por sospecha de la
enfermedad (siete reciben tratamiento farmacologico y dos en observacion), y se
confirmaron cinco casos de HSC, con una incidencia de 1:5,474 recién nacidos tamizados.
De los casos confirmados hubo una relaciéon 4:1 a favor del sexo masculino y el 100% fue
variedad perdedora de sal. En 7 nifios no se complementaron estudios por cambio de
domicilio o falta de cooperacion de los padres.

Conclusiones: La incidencia de HSC encontrada en nuestro estudio fue mayor a la que ha
sido previamente documentada. Serd necesario mayor tiempo de tamizaje y complementar el
seguimiento en los nifios que aun permanecen €n vigilancia y con tratamiento por sospecha

de la enfermedad, para establecer con mas confiabilidad la incidencia de HSC.




INTRODUCCION.

El tamiz neonatal es un estudio que se implementé en forma masiva para descubrir a
aquellos recién nacidos aparentemente sanos, antes de que se manifieste una enfermedad
que con el tiempo puede ocasionar al nifio dafios graves, irreversibles o que ponen en riesgo
la vida, con el objeto de iniciar un tratamiento en forma oportuna. Se practica en gotas de

sangre capilar, usualmente obtenidas del talon y colectadas en papel filtro especifico (la

llamada “tarjeta de Guthrie”).'

Este método se emplea en México desde los afios setenta en algunos centros para tamizar
a los recién nacidos para hipotiroidismo congénito, y en la actualidad con nuevas técnicas
analiticas ha sido posible la determinacién de una gama muy amplia de moléculas y
deteccion oportuna de cerca de medio centenar de padecimientos. En Enero de 1998 el
Instituto Mexicano del Seguro Social inicié el programa para hipotiroidismo congénito“ y a
partir de Julio del 2005 estableci6 el nuevo tamizaje metabolico ampliado como obligatorio
para todos los recién nacidos en el IMSS, donde se incluye la deteccion oportuna de otras
enfermedades como fenilcetonuria, deficiencia de biotinidasa, e Hiperplasia suprarrenal
congénita. Todas éstas enfermedades de no diagndsticarse y tratarse en forma oportuna
pueden condicionar manifestaciones graves como retardo mental (fenilcetonuria),
inmunodeficiencias (defectos de la biotinidasa), deshidratacion y desequilibrio
hidroelectrolitico severo que puede condicionar la muerte (variedad perdedora de sal de la

hiperplasia suprarrenal congénita).”

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es una enfermedad endocrina hereditaria con
patron autosémico recesivo que en mas del 90% de los casos es causada por la deficiencia
de 21 hidroxilasa (forma clasica). Esta enfermedad presenta un espectro de manifestaciones
clinicas muy amplio; desde formas severas que se presentan al nacimiento, en las que puede
haber virilizacion, sobre todo en sexo femenino, y en un 75% aproximadamente va
acompaiiada de un sindrome perdedor de sal, que generalmente se presenta hacia las dos
semanas de vida y que se traduce clinicamente por hiporexia, letargia, vomito, diarrea,
deshidratacion, hipotension, y pérdida de peso, en los nifios no tratados puede llegar hasta
colapso circulatorio y muerte; hasta formas mas leves en que los signos de virilizacion se
presentan mas tardiamente, sobre todo en el sexo masculino en la variedad no perdedora de

sal . > Las formas no clasicas de la HSC se presentan mas tardiamente y no se detectan por



tamiz. son causadas por deficiencias de otras enzimas; la deficiencia de 11 hidroxilasa
produce el 5-8% de los casos de hiperplasia suprarrenal congénita. Los otros casos son
producidos por la deficiencia de 3 beta hidroxiesteroide deshidrogenasa, 17 alfa hidroxilasa,

y START (steroidogenic acute regulatory protein) *”

Se ha encontrado un gen responsable de esta enfermedad que se denomina CYP21B, y se
encuentra junto a su pseudogen CYP2!A, ligado a los genes del complemento C4A y C4B,

dentro de la region III del complejo HLA en el brazo corto del cromosoma 6. >

La prevalencia de HSC en Espafia es de alrededor de 1:15000 ° , en Francia se calcula
en 1:15956, y en un estudio realizado en Texas en 1989 la incidencia fue de 1:16008 con
una relacion de perdedora de sal/virilizante simple de 1.7:1; en este dltimo estudio se
especifica la incidencia en hispanos que se reporto en 1:14417 casos de variedad clasica.’

En Suiza se report6 una incidencia de 1:10, 749."

El tamizaje de esta patologia es posible mediante la determinacion de la 17
hidroxiprogesterona. En Espaiia el tamizaje con la 170HP tiene un VPP entre el 2y 3%, y
un VPN dc un 99%.° Los niveles de 170HP cuando se estimula con ACTH cstan clcvados,
casi siempre mayor de 2mg/dl o 66nmol/L, en la mayoria de los pacientes, y en una minoria
entre 1.2 y 2 mg/dl (49.5y 66nmol/L). Los recién nacidos pretérmino y a término con
sufrimiento fetal tienen un valor elevado persistente de 17OHP sin tener HSC pero
raramente excede a 2mg/dl. Allen y colaboradores evaluaron la eficacia y eficiencia
ajustando el peso de acuerdo al nivel de 170HP para disminuir los falsos positivos
encontrando que en un recién nacido con peso de 1700gr el valor definitivamente anormal
era de 1.35mg/dl y en los que tenian peso mayor de 1700, el valor anormal es de 0.90mg/dl.
En las formas clasicas, la elevacion de la 170HP es generalmente mas de 10 veces el valor
normal, en las formas no clasicas de HSC la elevacion de 170HP puede ser leve; sin
embargo si el resultado es >6ng/dl, el diagndstico es muy probable. Al contrario los valores
<2ng/dl descartan el diagnostico. Sin embargo es necesario tener en cuenta que durante los
dos o tres primeros dias de vida las cifras de este metabolito estan también elevadas en los
recién nacidos sanos de forma similar a los afectados por la enfermedad; al tercer dia sin
embargo los niveles disminuyen en los nifios sanos pero no en los enfermos y los nifios

prematuros suelen tener niveles altos de 17 OHP incluso en el 3er dia de vida. En los casos



de dudas o cuando los valores se encuentran entre 2 y 6ng/dl, es recomendable realizar una

prueba de estimulo con ACTH, considerandose como anormal una respuesta de > 10ng/d|.*”

Se desconoce la incidencia real de HSC en México, pero ahora con la introduccion del
tamizaje metabolico ampliado se podra detectar a aquellos recién nacidos aparentemente
sanos o con ambigiiedad de genitales antes de que se manifieste la enfermedad en una
poblacion muy importante por el alto porcentaje de nacimientos que son atendidos en el
Instituto Mexicano del Seguro Social. El motivo por el que se realiza el presente estudio es
para conocer la incidencia de esta enfermedad al! detectarla oportunamente con la
implementacién de un tamizaje neonatal ampliado en el estado de Nuevo lLedn, lo cual
permitird establecer un tratamiento oportuno para evitar graves secuelas e incluso la muerte,
ademas de evitar la asignacion equivocada de sexo o la aparicion de pseudopubertad precoz

en pacientes del sexo masculino portadores de la variedad no perdedora de sal de HSC.



MATERIAL Y METODOS:

Se realizé un estudio observacional, descriptivo, transversal, prolectivo, del 26 de Julio
del 2005 al 25 de Julio del 2006 en el Instituto Mexicano del Seguro Social del estado de
Nuevo Leén. Se incluyeron todos los recién nacidos de dicha Institucion que fueron
sometidos a la prueba de tamizaje metabdlico ampliado. Se excluyeron los recién nacidos
con asfixia neonatal, infecciones congénitas del complejo STORCH, sepsis temprana o

tardia y traumatismo obstétrico del tipo fracturas de craneo, hemorragia intracraneal.

A todos los recién nacidos se les tomé muestra de sangre captlar del talén colectada en
papel filtro especifico (la llamada “tarjeta de Guthrie”) después de las 72 horas de vida, para
la determinacion de 17 Hidroxiprogesterona. Las muestras fueron procesadas con técnica
de ELISA en el laboratorio de hormonas de la Unidad Medica de Atencion Especializada
(UMAE) numero 34 del Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS), se tomé como nivel
de corte 40.5ng/ml de ésta hormona. Alos nifios que resultaron por arriba de éste nivel de
corte se les realizo duplicado del tamizaje, y st resulto nuevamente por arriba del nivel de
corte fueron derivados a la UMAE No.25 para confirmacién diagnéstica, mediante la
determinacién de 17 hidroxiprogesterona, cortisol y androstenediona con técnica de
radioinmunoensayo, muestras que fueron procesadas en la Unidad de Medicina Nuclear de
dicha Institucién. A estos pacientes se les determiné ademas electrolitos séricos procesados
en el laboratorio clinico de la UMAE No.25, y en algunos casos se realizd medicion de

renina plasmatica.

Se definieron las siguientes variables: 1-Caso sospechoso de HSC a todo nifio con
niveles de 17-hidroxiprogesterona (HOP) mayores 40.5 ng/m! en la prueba de tamiz
neonatal, con o sin datos de ambigiiedad de genitales. 2-Caso confirmado de HSC a los
nifios que hayan sido sospechosos y persistan con elevaciéon de 17 HOP mayor de 25 ng/ml
con técnica de radioinmunoensayo después del mes de vida, asociado con elevacién de
androstenediona (valores normales en varones de 0.30 a 2.63 ng/ml y en mujeres 0.10 a 2.99
ng/ml) y cortisol normal o bajo ( valor normal de 50 a 250 mg/dl). 3-HSC perdedora de sal
define a los casos confirmados para HSC y que presenten alteraciones hidroelectroliticas
consistentes en hiponatremia, hiperkalemia, deshidratacion; ademas de elevacion de renina
plasmadtica (valor normal en reposo 0.20 a 2.80 ng/ml/hr y en movimiento 1.50 a 5.70

ng/ml/hr) . 4-Asfixia perinatal definida por la presencia de al menos tres de los siguientes
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criterios, calificacion de APGAR de 3 o menor a los 5 minutos, encefalopatia, afeccion a
otros Organos (renal, cardiaco, pulmonar, etc.), pH menor de 7 en muestra del corddon
umbilical al nacer. 5-Sepsis neonatal temprana a la presencia de datos de respuesta
inflamatoria sistémica con hemocultivo positivo para cualquier germen en las primeras 72
horas de vida. 6-Sepsis neonatal tardia a la presencia de datos de respuesta inflamatona

sistémica con hemocultivo positivo para cualquier germen después de 72 horas de vida.

Los resultados obtenidos fueron analizados con procedimientos de estadistica
descriptiva, tales como mediana y limites (minimo y maximo), y media + deviacion

estandar.



RESULTADOS.

Del 26 de Julio del 2005 al 25 de Julio del 2006 hubo un total de 34,154 recién nacidos
vivos en el Instituto Mexicano del Seguro Social en el Estado de Nuevo Ledn, de los cuales
se tamizaron 27,373 (80.14%). Se reportaron 151 resultados sospechosos (0.55%), de los
cuales 97 fueron del sexo masculino (64.2%) y 54 del sexo femenino (35.8%), con una edad
gestacional al nacer de 37.3+ 1.96, y peso al nacimiento de 3,150+ 1.67gr. Treinta y ocho
tenian antecedente de prematurez al nacimiento (25.16%); sin embargo el tamizaje se
realizé en los 151 nifios a una edad gestacional media corregida de 38.56+ 2 semanas, 10+ |
dias de vida en promedio. El valor medio de 17 HOP en el tamiz neonatal fue de 54.29+
33.76 ng/ml, la media de edad materna fue de 26.5+ 4.91 afios, con un numero de gestacion

de 2+ 1 gestas.

De los 151 recién nacidos reportados como sospechosos, 131 fueron sometidos a
duplicado del tamiz, descartindose HSC en 101. A 20 neonatos no se les realizo duplicado
por falta de reactivo, y fueron enviados directamente a realizacién de pruebas
confirmatorias, lo mismo que los 30 recién nacidos que persistieron sospechosos después

del duplicado.

En los 50 neonatos que persistieron sospechosos y fueron enviados a realizacion de
pruebas confirmatorias, se encontrd predominio del sexo masculino en un 72% (36 hombres
vs. 14 mujeres). En 43/50 se realizaron pruebas confirmatorias, 32 en forma inmediata en
promedio a los 0.97 + 0.59 meses y 11 en forma tardia a los 11.9+ 2.38 meses, éstos ultimos
localizados en su domicilio. Con la realizacion de pruebas confirmatorias se descartd el
diagnéstico de HSC en 29/43 neonatos (67.4%). Nueve de los 43 recién nacidos (21%)
seguian en vigilancia por la consulta de Endocrinologia Pediatrica como casos sospechosos
hasta el cierre de este estudio en julio de] 2006; todos corresponden al género masculino, 7
estan siendo controlados con tratamiento farmacoldgico y 2 sin medicamentos. Se
confirmaron cinco casos de Hiperplasia suprarrenal congénita de estos 43 neonatos que
persistieron sospechosos y fueron sometidos a realizacién de pruebas confirmatorias, lo que
correspondid a una incidencia de 1:5474 recién nacidos tamizados, 4 del sexo masculino y
uno del sexo femenino, con una relacion de 4:1 a favor del sexo masculino, y todos fueron
catalogados como variedad perdedora de sal. Dos de los cinco nifios con diagndstico

confirmado de HSC llegaron con alteraciones hidroelectroliticas a la Unidad Medica, y
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posteriormente se recabo el resultado del tamiz. Los cinco nifios estan vivos, en control
medico de forma ambulatoria por la Consulta de Endocrinologia Pediatrica, recibiendo
prednisona, o deflazacort o cortef, ademas de florinef y tienen hasta la fecha de cierre del
estudio en julio del 2006 un buen control hormonal. En siete nifios no se logrd
complementar estudios por falta de cooperacion de los padres o dificultad para su
localizacion por cambio de domicilio, cuatro son del sexo femenino, y sin ambigiiedad por
lo que es probable que se haya tratado de un resultado falso positivo, los tres restantes del
sexo masculino se insistira en su localizacion por la posibilidad que se pueda manifestar la
forma virilizante simple o no perdedora de sal de la enfermedad, que se presenta en forma

tardia.

En la figura | se puede observar la comparacion de los niveles de 17 HOP en ¢l tamiz
neonatal inicial y duplicado del tamiz de los 151 nifios sospechosos, distribuidos en 3
grupos: grupo | que incluye los cinco nifios con diagnostico confirmado de HSC, grupo 2
los 45 nifios sospechosos (29 descartados con pruebas confirmatorias, nueve aun persisten
sospechosos y sicte que aun no se han estudiado),y el grupo 3 con los 101 nifios descartados
con el duplicado del tamiz; observandose significativamente mas elevados en el grupo |

tanto en el resultado del tamiz como en el duplicado (p= 0.000).

Los cinco nifios con diagnostico confirmado de HSC y los 9 nifios que persisten con
sospecha de HSC conformaron un grupo de catorce nifios que aun permanece en control
medico por la consulta de Endocrinologia Pediatrica hasta la fecha de cierre de este estudio
en julio del 2006. Estos catorce nifios fueron distribuidos en tres subgrupos (Las
caracteristicas demograficas de cada nifio se muestran en la tabla 1): 1-Nifios con sospecha
de HSC en tratamiento (n= 7), 2-Nifios con sospecha de HSC sin tratamiento(n= 2), 3-Nifios
con diagnostico confirmado de HSC (n=5). No se observo diferencia singnificativa entre
estos tres subgrupos en cuanto a peso al nacimiento (p=0.376), edad gestacional al nacer
(p=0.201), edad de la madre (p=0.157), nimero de gestacion (p=0.310), y edad gestacional
corregida a la fecha de toma del tamiz (p=0.378). Ver tabla 2.

Al comparar los niveles séricos de sodio en estos 3 subgrupos, se encontraron mas bajos
en los nifios con diagndstico confirmado de HSC (subgrupo 3) con una x de 125.3+ 9.4
mmol/L, comparada con 142.1+ 1.5mmol/L. del subgrupo 1, y 138.5+ 7.7 mmol/L del
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subgrupo 2; con una diferencia estadisticamente significativa p=0.018 (Figura 2). Los
niveies sericos de potasio por el contrario fueron mas elevados en 10s ninos ael subgrupo o,
con una x de 6.38 + 2.3mol/L, comparado con 5.2 + 0.49mmol/L del subgrupo 1,y 5.4+
0.77mmol/L del subgrupo 2, sin embargo estadisticamente no hubo diferencia p=0.82
(Figura 3).

Se inicio tratamiento medico a una edad mcdia de 1.31+ 0.3 meses en los nifios con
diagnodstico confirmado de HSC (subgrupo 3), y 1.67 + 0.4]1 meses en el subgrupo 1.
Ademas se analizo el comportamiento de la androstenediona en los 3 subgrupos estudiados,
observandose inicialmente niveles mas elevados en los nifios de los subgrupos 3 y |
(p=0.124), pero al iniciar el tratamiento medico se observa disminucién de los niveles
séricos de androstenediona hasta normalizarse a una edad media de 5.9 meses en ambos
grupos (p=.248). Los resultados del seguimiento de los niveles séricos de androstenediona

en estos tres subgrupos se muestran en la figura 4.

No se pudo analizar en forma grafica el seguimiento de los niveles de 17 HOP debido a
que el maximo nivel que logra reportar el laboratorio de la Instituciéon donde se realizo este
estudio, fue variable en el transcurso de este afio de seguimiento, desde 12.5 hasta
100ng/ml, lo que no nos permite hacer un andlisis real de los resultados en los 3 subgrupos
de niflos estudiados. Los niveles séricos de cortisol se mantuvieron en general en rangos

normales en los 3 subgrupos, por lo que no nos apoyo informacion para establecer el

diagndstico.



DISCUSION.

El tamiz neonatal es un estudio que se implementé en forma masiva para detectar a
aquellos recién nacidos aparentemente sanos, antes de que se manifieste una enfermedad
que con el tiempo puede ocasionar al nifio dafios graves, irreversibles o que ponen en riesgo
la vida, con el objeto de iniciar un tratamiento en forma oportuna. En enero de 1998 el
Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS) inicié6 el programa de tamizaje para
hipotirotdismo congénito’ y a partir de Julio del 2005 establecié el tamizaje metabolico
ampliado, donde se detectan otras enfermedades como hiperplasia suprarrenal congénita

(HSC), fenilcetonuria y deficiencia de biotinidasa.

La hiperplasia suprarenal congénita (HSC) es una forma de alteracion de la biosintesis de
esteroides que se hereda con patron autosémico recesivo y en mas del 90% de los casos es
causada por la deficiencia de 21 hidroxilasa (forma clasica), en el 75% de los casos se
presenta la variedad perdedora de sal y el 25% la virilizante simple.”® La forma no clasica
de la deficiencia de 21 hidroxilasa se inicia en etapa tardia y no se detecta en el programa de

tamiz.

En 1977 Pang y colaboradores inician el programa piloto de tamizaje neonatal para
detectar déficit de 21 HOP en papel filtro, y hasta la fecha mas de ocho millones de recién

. . . 1
nacidos han sido tamizados. "

Esta enfermedad ocurre en 1:21000 recién nacidos en
Japon, 1:10000 a 1:16000 en Europa y Norte America, 1:5000 en La Reunion Francia, 1:300
en los esquimales Yupik de Alaska.?® En un estudio realizado en Texas en 1989 la
incidencia fue de 1:16008 con una relacion de perdodora de sal/virilizante simple de 1.7:1;
en este ultimo estudio se especifica la incidencia en hispanos que se reporto en 1:14417
casos de variedad clasica.” En México hasta la fecha no se ha reportado la incidencia de la
enfermedad. En este estudio encontramos una incidencia de 1:5474. La frecuencia fue
mayor en el sexo masculino, con una relacion de 4:1, y el 100% de los casos correspondi6 a
la variedad perdedora de sal; sin embargo consideramos que aun no es posible concluir en
los casos de la variante no perdedora de sal debido a que hay algunos pacientes que estan en
sospecha y que pueden corresponder a ésta variedad, para lo que seria de gran utilidad
realizar el examen genético, debido a que nos establece el diagnodstico definitivo y como fue
descrito por Pinto y colaboradores en su estudio, es también Util para establecer el

rondstico en base al tipo de mutacién genética encontrado.'® Sin embargo considerando
p po g g
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que en IMSS no se cuenta con este estudio, serd necesario mayor tiempo de seguimiento
para poder establecer el diagnéstico preciso.

En el primer afio de inicio del programa de tamiz neonatal ampliado en el IMSS en el
estado de Nuevo Leon, se logré una cobertura del 80.14%. Del total de nifios tamizados
hubo 151 casos reportados como sospechosos que correspondio al 0.51%, de los cuales
66.8% se descartaron por medio de la realizacion del duplicado; lo cual ya ha sido
previamente reportado de gran utilidad para disminuir el nimero de falsos positivos, ’ yen
los casos en los que el resultado del tamiz sea mayor de 60 ng/ml se decidid no realizar
duplicado ya que es altamente sospechoso y asi se disminuye el tiempo para realizar la
confirmacién y a su vez el riesgo de desequilibrio hidroelectrolitico. En este estudio los 5
nifios sospechosos tuvieron niveles de 17HOP en el tamiz neonatal y en el duplicado del
tamiz por arriba de 100 ng/ml, y mostraron una diferencia estadisticamente significativa
(p=0.000) al compararlos con los niveles de 17 HOP de los nifios descartados con el

duplicado y los que persistieron con sospecha de la enfermedad.

Hubo mayor cantidad de resultados falsos positivos en el sexo masculino, ya que de los
97 niffos reportados inicialmente como sospechosos, 86.6% fueron resultados falsos
positivos, y solo 13 nifios siguen aun en control como casos confirmados o de sospecha de
HSC; lo cual puede ser secundario a que hay una gran actividad durante los primeros tres
meses de vida a nivel testicular que puede influir en los resultados por elevaciones
transitorias de 17 hidroxiprogesterona a nivel de la esteroidogénesis gonadal. En este
estudio encontramos ademds que los niveles séricos de sodio en los nifios con diagodstico
confirmado de HSC fueron significativamente mas bajos (p=0.018) comparados con los
niveles de sodio en los nifios que permanecen como sospechosos de HSC con o sin
tratamiento farmacologico. Los niveles iniciales de potasio no mostraron diferencia
significativa (p=0.82) lo cual puede estar influenciado por la elevacion de potasio por
hemolisis al tomarla muestra en los recién nacidos por dificultades técnicas. El seguimiento
de los niveles de androstenediona tampoco mostré diferencia significativa en los tres
subgrupos de pacientes estudiados (p=0.124), y el cortisol se mantuvo en rangos normales
en los 3 subgrupos estudiados. Por lo que finalmente la determinacion de estas dos
hormonas no fue util para la confirmacion diagnostica, y se decidio como ya ha sido
previamente reportado dejar solo la determinacién de 17 HOP como parametro de

confirmacion.
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CONCLUSIONES.
1-El tamiz neonatal ampliado logré una cobertura del 80.14% de recién nacidos vivos

en el Instituto Mexicano del Seguro Social del Estado de Nuevo Leén en el primer afio
de tnicio.

2-La Hiperplasia suprarrenal congénita se presentd con una incidencia de 1: 5474 recién
nacidos vivos.

3-La variedad perdedora de sal se encontré en el 100% de los casos.

4-La frecuencia de HSC fue mayor en el sexo masculino, con una relacion de 4:1.
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Figura 1. Comparacion de los niveles de la hormona 17 Hidroxiprogesterona en los 151

nifios que resultaron sospechosos en el tamizaje metabolico ampliado nacidos en el Instituto

Mexicano del Seguro Social del Estado de Nuevo Ledn.
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Tabal 1. Caracteristicas demograficas de los 14 nifios que permanecen en control por la

Consulta Externa de Endocrinologia Pediatrica por diagndstico confirmado o de sospecha de

Hiperplasia suprarrenal congénita, nacidos en el Instituto Mexicano del Seguro Social del

estado de Nuevo Leon.

Niamero Sexo Edad Edad Nimero Peso Talla Edad Diagnostico Edad
gestacional a la fecha de gesta (kg) (cm) dela de inicio
al nacer de toma del madre de tx+
(semanas) tamiz en dias (afios) {mesy

(corregida a termino fraccion)
en prematuro)

1 M 35 23 (2) 1 2.840 50 23 HSCPS** 0.30

2 M 37 5 3 2.800 49 30 HSCPS** 0.50

3 M 38 10 2 3.450 51 23 Sosp.en tx* 1.00

4 M 38 4 ] 3.150 50 19 Sosp.en tx* 0.96

5 M 33 1 2 2.180 48 27 Sosp en tx* 3.00

6 M 38 4 2 3.900 53 22 Sosp en tx* 1.00

7 M 39 3 1 3.420 52 32 Sosp en tx* 1.00

8 F 39 4 1 3.300 50 24 Sosp sin tx* -

9 M 38 10 3 3.050 50 22 Sosp.en tx* 1.00

10 M 39 5 ] 3.150 52 21 HSCPS** 0.76

11 M 38 5 2 3.715 52 24 Sosp.en tx* 1.26

12 F 38 6 3 2900 56 36 HSCPS** 0.56

13 M 38 10 3 3940 54 28 HSCPS** 2.00

14 M 38 8 2 3.900 S6 32 Sosp.sin tx*  -----

*Sospechoso en tratamiento y sin tratamiento.
**Hiperplasia suprarenal congénita perdedora de sal.

+Tratamiento.

Tabla 2. Caracteristicas demograficas de los 14 nifios que continian en control por la

consulta externa de Endocrinologia pediatrica distribuidos en 3 grupos en base al

diagndstico de Hiperplasia suprarrenal congénita nacidos en el Instituto Mexicano del

Seguro Social de Nuevo Ledn.

Sospechoso en

Sospechoso sin

tratamiento tratamiento Confirmado p

Variable (n=7) {n=2) {n=5)
Peso al nacer (kg) 31+05 36 +0.42 2.99+ 0.54 0.375
Edad gestacional 0.201
al nacer (semanas) 37.2+ 197 385+0.70 36.8+1.30
Nuhmero de gesta 1.8 + 069 15+ 0.70 2.4+0.89 0.310
Edad materna (afios) 22.7+ 2.43 28 + 5.66 27.6 +5.94 0.157
Edad gestacional
corregida a la fecha
del tamiz (semanas) 38.8+3.8 39.3+0.42 38.1+ 1.01 0.378

*Los valores son lax + DE
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Figura 2. Niveles séricos de sodio en la primera determinacion de los 14 nifios que

persisten en control por la consulta de Endocrinopediatria por diagndstico confirmado o de

sospecha de Hiperplasia suprarrenal congénita nacidos en el Instituto Mexicano del Seguro

Social del estado de Nuevo Leon, distribuidos en 3 subgrupos.
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Figura 3. Niveles séricos de potasio en la primera determinacion de los 14 niftos que
persisten en control por la Consulta de Endocrinopediatria por diagnostico confirmado o de
sospecha de Hiperplasia suprarenal congénita nacidos en el Instituto Mexicano del Seguro

Social del estado de Nuevo Leén, distribuidos en 3 subgrupos.
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Figura 4. Seguimiento de los niveles séricos de Androstenediona en 3 determinaciones, la
primera a los 1.1 meses, la 2% 3.5 meses y la 3* 5.9 meses en los 3 subgrupos de nifios que
. permanecen en control por la consulta externa de Endocrinologia pediatrica nacidos en el

Instituto Mexicano del Seguro Social del estado de Nuevo Leon.
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