
 

 

 

Caso clínico 2: 

DIFERENTES MANIFESTACIONES CLÍNICAS EN UNA FAMILIA CON LA MISMA VARIANTE 

PATÓGENA EN EL GEN CODIFICANTE PARA EL FACTOR ESTEROIDOGÉNICO 1 

Presenta: Dra. Fernanda Ochoa,  

Endocrinóloga Pediatra 

Pontificia Universidad Católica de Chile 

 

El Caso índice es un niño de 4 años de edad, segundo hijo de padres no consanguíneos.  

Consultó por hipospadia y criptorquidia, en la exploración física presentó una puntuación en la escala de 

masculinización externa (EMS) de 5/12 (12) (fusión labioescrotal = 3, micropene = 0, meato uretral = 0, 

gónada derecha = 1, gónada izquierda = 1)  

Exámenes : ecografía pélvica. con restos de Müller. El perfil hormonal concomitante fue el siguiente: 

testosterona <2,5 ng / ml (0,2-13), hormona luteinizante (LH) <0,1 mUI / ml (0,02-0,3) Hormona estimulante 

del folículo (FSH) 0,8 mUI / ml (0,26-3), inhibina B 20,3 pg / ml (4-352) y AMH 16 ng / ml (32,7-262).  

 

Su hermano de un año y medio de edad, nació con genitales atípicos, una puntuación EMS de 5/12 (fusión 

labioescrotal = 3, micropene = 0, meato uretral = 0, gónada derecha = 1, gónada izquierda = 1), 

Exámenes : Cariograma 46, XY,  ecografía pélvica sin restos de Müller. El perfil hormonal a los 3 días de 

vida fue el siguiente: cortisol 19,9 µg / dl (> 10), testosterona 82,2 ng / dl (75-400) y androstenediona 272 ng / 

dl (10-279). 

 

El estudio genético del panel DSD (AR, DHH, MAP3K1, NROB1, SRD5A2, SRY, WT1 y NR5A1) mostró una 

variante heterocigota en NR5A1 c.251G> A (p.Arg84His, NM_004959.5),  

 

Esta variante también estuvo presente en el hermano afectado, así como en su madre, hermana, abuela 

y en 3 de las 4 tías abuelas. La madre fue evaluada a la edad de 32 años debido a amenorrea secundaria. Su 

perfil hormonal en ese momento era estradiol 91,7 pg / mL (12,4-233), AMH 5,33 ng / mL (0,7-7,5), LH 14,5 

mUI / mL (2,4-12,6) y FSH 8,5 mUI / mL (3,5-12,5), la abuela y dos tías abuelas maternas tuvieron una 

menopausia prematura aproximadamente a los 30 años. 
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