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PRESENTACION Y MANEJO DE 46, XX DSD POR variante patogénica en CYP19A1

Presenta:

CASO 1

Dra. Mirta Jara Arcos.
Endocrindloga Pediatra Hospital Regional de Talca/Clinica MET Talca.

GRUPO GESUR

Recién nacida de término 46 XX, (sin antecedentes moérbidos relevantes durante periodo prenatal),
quien nace por PTVE a las 38 semanas, adecuada para la edad gestacional, peso de nacimiento 3.250
gr, talla de nacimiento 50 cms., Apgar 9-10 puntos. Alta conjunta con madre.

Al examen fisico neonatal se evidencio virilizacién de genitales externos (Prader 3), sin otras
malformaciones aparentes. Durante periodo de vigilancia y estudio en neonatologia no presenta
hipoglicemia, ni crisis perdedora de sal.

Se plantea inicialmente sospecha hiperplasia suprarrenal congénita (por prevalencia), iniciando
manejo con hidrocortisona, fludrocortisona y NaCl enteral. Se traslada a nuestro centro iniciando
controles al mes de edad. A continuacion se detallan sus examenes iniciales (pre tratamiento):

10/04/25 | Cariograma 46,XX

05/04/25 | ELP 139/5.4/105
Glic 73

06/04/25 | ELP 138/5.1/105 mEqg/L
Glicemia 78 mg/dL
Aldosterona 3.3 ng/dL
Renina plasmatica 12.3 pg/mL
170H progesterona | 0.93 ng/mL
Androstenediona 0.15 ng/mL
TSH/T4L 1.59 uU/mL/ 1.34 ng/dL
DHEAS 7.85 mcg/dL
ACTH 7.3 pg/mL

Panel Invitae DSD

CYP19A1 c.242A>G (p.Tyr81Cys) homozygous Uncertain Significance.
Codifica para Aromatasa.

Se presenta el caso a discusion para analizar las formas de presentacion de esta variante de DSD, su
seguimiento y tratamiento.
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