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CASO CLÍNICO 
Recién nacido de 10 días de vida con antecedente de ser RNPT 35 semanas adecuado para la edad 
gestacional, es derivado a Servicio de urgencia por signos de deshidratación y escaso incremento 
ponderal (94% del peso de nacimiento). Ingresa hemodinámicamente estable, en exámenes con falla 
renal aguda (creatininemia 0.6 mg/dL), hiponatremia (127 mE/L) e hiperkalemia (7.2 mE/L). Se 
hospitaliza 24 horas en UPC para manejo hidroelectrolítico y nutricional. Con fleboclisis se normaliza 
creatininemia y cede transitoriamente hiperkalemia siendo trasladado a cama básica. Se rescata 
antecedente de dos tíos por línea paterna con fallecimiento en periodo de recién nacido sin causa 
determinada. Evoluciona a las 24 horas con signos de hipoperfusión distal, llene capilar límite de dos 
segundos, con recurrencia de hiperkalemia (6.9 mE/L) e hiponatremia (134 mE/L), cortisol 6.6 ug/dL, 
sin hipoglicemia. Se sospecha hiperplasia suprarrenal congénita con crisis perdedora de sal, se 
solicita 17 hidroxiprogesterona y se traslada nuevamente a UPC con inicio de hidrocortisona en dosis 
de estrés (50 mg/m2/d) y fludrocortisona 0,1 mg c/12h. Evoluciona estable hemodinámicamente, 
sin hipoglicemias durante toda la hospitalización logrando disminuir hidrocortisona a 11 mg/m2/día. 
Natremia estable sobre 130 mE/L, hiperkalemia de difícil manejo con requerimiento de quelantes 
de potasio (kayexalate), furosemida y salbutamol. Se aumenta dosis de fludrocortisona hasta 0.3 
mg/d que debió disminuirse a 0.25 mg/d por tendencia a la HTA e hipernatremia. Ecografía 
abdominal que describe glándulas suprarrenales normales, 17 OHP (con extracción) 0.1 ng/ml. Se 
realiza exoma para ampliar estudio.  
Dado estabilidad clínica se decide alta a los 3 meses de vida en espera de resultado exoma 
manteniendo tratamiento con Hidrocortisona (11 mg/m2/d), Fludrocortisona (0.25 mg/d) y 
Furosemida (2,5 mg/d). 
Se rescata resultado de exoma que resulta con variante probablemente patogénica en gen NR0B1, 
c.613_614del p.(Asp205ProfsTer93) en hemicigosis confirmando hipoplasia suprarrenal congénita 
ligada al cromosoma X. 
Se presenta caso para discusión y revisión de la bibliografía.  
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