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46 - REPORTE DE UN CASO DE HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA E
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPO: MUTACION GEN DAX-1

E. Ramos Carral, E. Barrio Escribano, M. Pazos Guerra, R. Pallarés Gasulla, X. Pérez Candel, C. Lopez Nevado,
M.C. Sanabria Pérez, L. Herrdiz, A. Miren Azkutia y J.A.Diaz Pérez

Hospital Clinico San Carlos. Madrid.

Resumen

Introduccion: La insuficiencia suprarrenal consiste en una alteracién de la funcién adrenocortical.
La causa mas frecuente en poblacion pediatrica es genética, a diferencia de la autoinmune en
adultos. La hiperplasia suprarrenal congénita es la causa mas habitual en menores de 2 afos.

Caso clinico: Varon de 35 afios sin antecedentes familiares de interés. Ingresé en pediatria con 16
dias por cuadro de desmedro y sindrome pierde-sal que se trat6 con aporte de fluidos y electrolitos.
Se realizo estudio adrenal que descart6 hiperplasia suprarrenal congénita por déficit de 21-
hidroxilasa. A los dos afios ingresé en cuidados intensivos pediatricos por crisis suprarrenal tras lo
que comenzd tratamiento mantenido con gluco y mineralocorticoides. A los 11 afios se realizo
estudio suspendiendo tratamiento, evidenciandose ausencia hormonal de las 3 vias adrenales. Se
diagnosticé como patologia mas probable, hipoplasia suprarrenal congénita. A los 13 afos al no
haber iniciado desarrollo puberal se realiz6 test de LHRH sin respuesta por lo que comenzd
tratamiento con testosterona. A los 18 afos se remite a Endocrinologia. Se solicita estudio genético
que muestra mutacion en DAX-1. Se confirma el diagndstico de insuficiencia suprarrenal de causa
genética por hipoplasia suprarrenal congénita e hipogonadismo hipogonadotropo asociado. El
paciente permanece estable con tratamiento sustitutivo hasta la actualidad.

Discusion: La forma mas frecuente de hipoplasia adrenal congénita resulta de la mutacion del gen
DAX-1 (NROB1) que tiene un papel critico en el desarrollo y regulacién de la glandula adrenal y del
eje hipotalamo-hipofisario-gonadal. DAX-1 se encuentra en el brazo corto del cromosoma X (Xp21)
contiguo con el gen de la distrofina y de la glicerol quinasa. La prevalencia es muy baja. Las
manifestaciones clinicas incluyen crisis adrenal de presentacion neonatal e hipogonadismo
hipogonadotropo. La presentacion tipica es en la infancia, pero hay varios casos publicados de
comienzo en edad adulta.



