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Adolescente que actualmente tiene 12 afos. Inicia controles en sistema privado desde los 8 afios por talla baja
con retraso de edad dsea. Sin adrenarquia, pubarquia ni otros signos de desarrollo puberal. Dentro del estudio
general se constata 17-hidroxiprogesterona elevada, con test de ACTH que confirma niveles compatibles con
Hiperplasia suprarrenal congénita. Se inicia terapia con hidrocortisona sin lograr buen control bioquimico pese
a dosis progresivas.

A los 10 afios es evaluado en H. Regional de Concepcidn y por ausencia de beneficio clinico y falta de respuesta
a dosis elevadas de corticoides se decide suspender terapia. Paciente presenta pubarquia desde los 11 afios,
persistiendo con volumenes testiculares pre-puberales, con edad ésea retrasada, y sin evidencia de activaciéon
de pubertad central. Sin embargo persiste 1770HP francamente elevada y resto de andrégenos discretamente
elevados (normales para la edad)

Por la falta de correlacidn entre la clinica y los examenes hormonales se solicita estudio genético de la CYP21A2,
confirmdndose variante p.Val281Leu homocigota.

Paralelamente dentro de su estudio de talla baja, se constata prondstico de estatura final por debajo de las -
2DE y mas de 1 DE por debajo de la talla objetivo genética. Con marcadores de hormona de crecimiento
normales-bajos. Se inicia terapia con Somatropina por Talla baja idiopatica con buena respuesta clinica.
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