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Entre abril de 1969 y junio de 1999 fueron tratados 64 pacientes con hiperplasia supra-
Resumen rrenal congénita, un tercio de ellas presentd la forma perdedora de sal. Cincuenta y

ocho pacientes fueron sometidos a procedimientos quirdrgicos: 2 resecciones de clito-
ris, 12 clitoridectomias, 37 clitoridoplastias con preservacidn del paquete vasculo nervioso y 37 vaginoplastias.
Veinticuatro pacientes fueron operados luego de los 2 anos de edad. La técnica mds utilizada para la vagino-
plastia fue la de Hendren-Crawford, realizada en 20 pacientes. Fueron realizadas dilataciones postoperatorias
del conducto vaginal en 19 pacientes. Hubo necesidad de un segundo procedimiento quirtrgico en 11 pacien-
tes y en un caso, una tercera cirugia.

Palabras clave: Hiperplasia suprarrenal congénita - Pseudohermafroditismo femenino.

Between April 1969 and June 1999 we managed sixty-four children born with
Summary Congenital Adrenal Hyperplasia. One-third had the salt-losing variety. Fifty-eight

children had surgical procedures: two clitoral resections, 37 clitoroplasties with
preservation of the neurovascular bundle, and 37 vaginoplasties. Twenty-four patients were operated after the
age of two years. The most useful technique for vaginoplasty consisted of the Hendren-Crawford procedure
done in 20 patients. The vagina had to be dilated in 19 children. A second surgical procedure was needed in 11
children, and a third procedure in a single patient.

Index words: Congenital adrenal hyperplasia - Female pseudohermaphrodite

Entre abril de 1969 e junho de 1999 foram tratadas 64 pacientes portadoras de hiper-
Resumo plasia congénita de supra-renal, um terco delas apresentou a forma perdedora de sal.

Vinte e quatro pacientes foram operadas apds 2 anos de idade. Cinquenta e oito pa-
cientes foram submetidas a procedimentos cirurgicos: 2 recessées do clitoris, 12 clitoridectomias, 37 clitorido-
plastias com preservacdo dos feixes vasculo-nervosos e vaginoplastias em 37 pacientes. A técnica mais utiliza-
da para a vaginoplastia foi a operacdo de Hendren-Crawford, realizada em 20 pacientes. Foram realizadas di-
latacbes pos-operatorias do intréito vaginal em 19 pacientes. Houve necessidade de um segundo procedimento
cirurgico em 11 pacientes e em 1 caso, uma terceira cirurgia.

Palavras chave: Hiperplasia congénita de supra-renal - Pseudo-hermafroditismo feminino
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La hiperplasia suprarrenal
congénita (HSRC) es la enfer-
medad adrenal més frecuente
en recién nacidos. Clinicamente se caracteriza por la vi-
rilizacion de los genitales y el diagnostico se impone
frente a genitales externos ambigiios con clitoridome-
galia o aspecto de pene hipospadico con ambos testicu-
los impalpables. A pesar de la marcada alteracién de los
genitales, el diagnéstico de esta emergencia médico-so-
cial frecuentemente se hace después una crisis de pér-
dida de sal. La confirmacion del sexo femenino es el
consejo fundamental para los padres’.

La HSRC por déficit de 21 hidroxilasa ocurre en
1:20.000 recién nacidos del sexo femenino y es la causa
mas frecuente de pseudo-hermafroditismo femenino?®.

El grado de virilizacion externa de los genitales es
variable. La edad y la técnica de correccion son deter-
minadas por la altura de la vagina en relacidn a la
uretra en el seno urogenital’®.

Introducciéon

La cirugia reconstructiva de los genitales incluye la
reduccion del falo y la realizacion de vaginoplastia.

El objetivo del estudio es revisar retrospectivamen-
te los casos de HSRC tratados en los ultimos 30 afios.

Fueron revisadas las historias
clinicas de sesenta y cuatro pa-
cientes portadores de HSRC
tratados en los servicios de Cirugia Pediatrica del Hospital
de Clinicas y del Hospital Infantil Pequefio Principe de Cu-
ritiba en el periodo de abril de 1969 a junio de 1999. Las
pacientes entre 0 y 12 afios, fueron evaluadas por los Ser-
vicios de Endocrinopediatria. El diagnostico de HSRC fue
confirmado mediante el examen fisico, evaluacién de la-
boratorio (cariotipo y dosaje de esteroides sexuales), ge-
nitografia y endoscopia del tracto genito-urinario. El tra-
tamiento con reposicién hormonal fue iniciado luego del
diagnéstico. Los procedimientos quirtrgicos fueron reali-
zados en 58 pacientes, uno aguarda tratamiento, uno
presenté crisis de insuficiencia adrenal falleciendo antes
de ser operada y en cuatro no fue realizado ningun pro-
cedimiento.

Material y método

El diagnostico de HSRC fue
confirmado en el primer mes
de vida en 30 pacientes y en
21 luego de los 2 afios (Tabla 1). La edad actual de las
pacientes varia de 2 meses a 43 afios (Tabla 2).

Resultados

Edad al diagndstico n=64 %

Al 1% mes 30 46,9
Entre 2 meses y 1 afio 13 20,3
Entre 2 y 12 afios 21 32,8
Tabla 1: edad al diagnéstico. .
Edad actual n=63 %

Menos de 1 afio 6 9.5
Entre 2y 14 anos 40 63,5
Mayores de 14 afios 17 27,0

Tabla 2: edad actual de los pacientes

Catorce pacientes (21,9%) presentaron historia fa-
miliar de HSRC. Veinte pacientes (31,2%) presentaron
crisis de pérdida neonatal de sal (Tabla 3). Trece pa-
cientes presentaron hiponatremia (Na < 130mEqg/l) y
ocurrié hipercalemia en 19 (K>5mEg/I).

Crisis por pérdida de sal  n=20 %
Discreta 2 10
Moderada 8 40
Intensa 6 30
No disponible 4 20

Tabla 3: pérdida neonatal de sal

La presentacién clinica varié de la simple hiper-
trofia del clitoris (forma virilizante simple) a clitori-
domegalia con orificio génite-urinario Unico en la ex-
tremidad distal del falo, con formaciones labio-escro-
tales unidas y génadas impalpables.

Todas las pacientes tuvieron diagnostico etiolo-
gico de deficiencia de 21 hidroxilasa. Fueron trata-
das con glicocorticoides y mineralocorticoides cuan-
do era necesario, como ocurrié en veintidés pacien-
tes. El control electrolitico fue considerado regular
en 5 pacientes y no ocurrié en la paciente que falle-
cié por insuficiencia adrenal. El control de la virili-
zacion fue considerado regular en 7 pacientes y ba-
jo en 6.
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Cuatro pacientes presentaron baja estatura por pro-
bables inconvenientes en el tratamiento clinico, 3 pa-
cientes presentaron crisis de pérdida de sal, en 2 se re-
gistré pubertad precoz y en una sindrome de Cushing.

La genitografia fue realizada en 37 pacientes. En-
tre las malformaciones asociadas fueron encontrados
dos casos de reflujo vesicoureteral bilateral, grado Il
y grado Ill. Después de 1988, 29 pacientes fueron so-
metidas al examen endoscopico genito urinario, sélo
dos pacientes presentaron localizacion alta de la va-
gina por encima del esfinter uretral externo. De las
58 pacientes operadas, 3 fueron sometidas a procedi-
miento quirdrgico en el primer mes de vida y 24 des-
pués de los dos afios de edad.

Los procedimientos realizados en 51 pacientes
fueron: 2 reseccion de clitoris, 12 clitoridectomias y
37 clitoridoplastias con preservacion del paquete vas-
culo-nervioso.

A treinta y tres pacientes se les realizé vagino-
plastia (tabla 5)

Las dilataciones postoperatorias del introito vagi-
nal fueron realizadas en 19 pacientes, 13 en forma
ambulatoria y con anestesia en 9. Fue necesario un
segundo procedimiento quirdrgico en 11 pacientes y
en un caso se necesitaron tres operaciones. (Tabla 6)

Reoperaciones n=11 n

Técnica de Hendren-Crawford
Laparotomia (quiste de ovario)
Liberacion del introitovaginal
Vaginoplastia por colgajo cuténeo
Reduccion del glande

Abertura de seno urogenital
Plastica de los genitales externos

R e e s
.

Tipo de operacién n=51 n
Reseccion de clitoris 2
Clitoridectomia 12

Clitoridoplastias con preservacion
del paquete vasculo-nervioso 37

Tabla 4: Técnica quirtrgica realizada sobre el falo.

Tipo de operacién n=33 n

Técnica de Gonzalez

Liberacion de sinequias
Perineo-vaginoplastia
Vaginoplastia por colgajo cutaneo
Abertura de seno-urogenital
Técnica de Hendren-Crawford
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Tabla 5: Técnica de genitoplastia realizada

Tabla 6: Técnicas utilizadas en las reoperaciones

La virilizaciéon o pseudo-he-
mafroditismo femenino es el
resultado del aumento de
andrégenos por el bloqueo de la sintesis de cortisol
en la corteza adrenal. Entre los bloqueos descriptos,
sélo tres son responsables por la ambigliedad sexual
en las nifas. El deficit de 21 hidroxilasa y 11 beta hi-
droxilasa son responsables en el 95% de los casos®. En
nuestro estudio todos los casos de HSRC fueron por
déficit de 21-hidroxilasa.

Las pacientes presentaban virilizacion de genita-
les externos, desde aumento minimo del falo hasta la
masculinizacion completa. El grado de masculiniza-
cién esta relacionado al tiempo y cantidad de estimu-
lacién androgénica del feto. Esas pacientes presenta-
ron al nacimiento hipertrofia del clitoris y cuerda se-
vera, grado variable de fusion de los pliegues labios-
escrotales y en los casos mas severos, una uretra
glandular. Los pliegues de los labios escrotales estan
arrugados con aspecto masculino semejando una
criptorquidia bilateral e hipospadias. Las mamilas y la
piel de los genitales externos son hiperpigmentadas
por la produccién de hormona adrenocorticotréfica
(ACTH) secundario a falta de produccién de cortisol.
Si el estimulo androgénico fue recibido después de
las 12 semanas de gestacion, produce solo hipertrofia
de clitoris. Cuando el estimulo es mas precoz se man-
tiene el seno urogenital, la fusion del labio escrotal y
la hipertrofia de clitoris®. En nuestra muestra la pre-

Discusion

sentacion clinica fue bastante variable, desde simple
hipertrofia de clitoris hasta la presencia de un falo
completamente desarrollado, con orificio perineal
Unico del seno urognital localizado en la extremidad
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distal del falo, asociado a formaciones labio escrota-
les fusionadas y génadas impalpables.

La mayor parte de las nifas también presentaban
pérdida de sal como resultado de la reduccion en la
produccién de aldosterona. Cuando ésta es severa y
no es diagnosticada precozmente puede llevar a la
muerte por vomitos, deshidratacion y colapso circula-
torio asociado a hipercalemia®, En nuestra casuistica
un poco mas del 30 % de las pacientes presenté crisis
de pérdida de sal, y una nifia murié por insuficiencia
adrenal. Creemos que la HSRC no diagnosticada
puede ser responsable de fallecimientos neonatales
que quedan sin etiologia esclarecida. El 95% de las
pacientes con crisis de pérdida de sal presentaron hi-
percalemia asociada.

El tratamiento clinico de la HSRC consiste en la re-
posicion de esteroides. Cuando la terapia es realiza-
da tardiamente, puede ocurrir pubertad precoz ver-
dadera por la activacién primaria del eje hipotdlamo-
pituitario-gonadal, llevando a la maduracién epifisa-
ria y como consecuencia a la baja estatura. En nues-
tra casuistica, 4 pacientes presentaban baja estatura
y 2 pubertad precoz verdadera. Tuvimos otras compli-
caciones, como crisis de pérdida de sal luego del pe-
riodo neonatal y sindrome de Cushing secundario al
uso de corticoides.

Mas del 90% de los pacientes responden
satisfactoriamente al tratamiento médico®. En nuestra
muestra, esta fue menor que la relatada en la litera-
tura, s6lo en 31 pacientes hubo una buena respuesta
al programa del tratamiento clinico propuesto.

La uretrocistografia miccional, la inyeccién retro-
grada de material de contraste y la endoscopia en el
seno urogenital son Gtiles para identificar el cérvix
y la vagina, y determinar el nivel de confluencia de
la vagina con la uretra’. Realizamos la genitografia
en 37 pacientes identificando la posicion del os-
tium vaginal al seno urogenital, en 2 pacientes se
observd la presencia de reflujo vesico-ureteral bila-
teral. La endoscopia del tracto génito-urinario se
realizdé en 29 pacientes como parte de la investiga-
cion preoperatoria.

La genitoplastia feminizante tiene por objetivo
crear una vagina de profundidad y calibre adecua-
dos, asi como la reseccion del cuerpo del clitoris, la
reduccion del glande con preservacién de la sensibili-

dad y la creacion de las estructuras vulvares®'’,

Las cirugias seriadas fueron sustituidas por un
procedimiento Gnico con el objetivo de corregir to-
talmente la deformidad anatémica y restituir su fun-
cion''. En nuestras pacientes, las cirugias fueron rea-
lizadas en un solo tiempo en todos los casos opera-
dos, excepto en dos pacientes con vagina localizada
por encima del esfinter uretral externo que aduardan
una vaginoplastia en un segundo tiempo.

La clitoridectomia es una técnica simple, con bue-
nos resultados estéticos pero limita la funcion sexual
por la eliminacion de la sensibilidad local™". Doce
pacientes de la muestra habian sido sometidas a cli-
toridectomia.

Algunos autores recomiendan la plicatura del falo
debajo del arco pubiano sin ningln tipo de reseccion
lo gque produce disconfort cuando ocurre una erec-
cion''. sélo 2 de las pacientes fueron sometidas a
esta cirugia.

La reseccion del tejido eréctil asociado a la preser-
vacién del paquete vasculo-nervioso lleva a resulta-
dos cosméticos superiores y también a una menor
cantidad de reoperaciones para reducir el tamafio del
falo"™'®, La clitoridoplastia reductora con preserva-
cion del glande es actualmente la técnica mas acep-
tada y utilizada'. En 37 pacientes de la serie se
utilizd esta cirugia.

La clitoridoplastia debe ser realizada lo mas pre-
coz posible, preferentemente antes de los 2 afios de
edad, periodo en que la paciente puede ser capaz de
reconocer las diferencias sexuales™'™. La intervencion
quirdrgica puede ser realizada con seguridad en las
primeras semanas de vida. En casos de virilizacion
moderada, sin obstruccion urinaria o infeccién, la ex-
teriorizacion de la vagina puede ser retardada hasta
la menarca, con mayor madurez y con deseo de acti-
vidad sexual bien establecido®. Con la mejora de los
medios de diagnéstico, los pacientes mayores de un
afio de edad con ambiguedad genital virtualmente
han desaparecido'®.

La vaginoplastia debe ser realizada antes del ini-
cio de la pubertad porque una pubertad normal y la
fertilidad son posibles’”. De las 58 pacientes , tres
fueron sometidas a correccién de genitales externos
en el primer mes de vida. Mas del 40 % de las pacien-
tes fueron operadas después de los 2 anos de edad,
reflejando en parte el diagnostico tardio observado
en nuestra serie.
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En las pacientes con deformidades minimas en
que el orificio vaginal estaba inmediatamente deba-
jo de la piel se realizé una abertura del seno uroge-
nital en la linea media. Seis pacientes fueron someti-
das a abertura del seno urogenital y en una solamen-
te fue necesaria una abertura de sinequias vulvares.
Cuando la vagina es baja en el seno urogenital la va-
ginoplastia por colgajo cutaneo se puede realizar co-
mo describe Fortunoff’’. En cuatro pacientes de la
muestra se utilizd esta técnica.

En algunos casos, la vagina se exterioriza en la re-
gion del diafragma urogenital; la cirugia en esta area
puede llevar a incontinencia por estrés. Entre las téc-
nicas posibles para el tratamiento de esta forma de
presentacion podemos citar las descriptas por Hen-
dren y Crawford” y Passerini y Glazel®. Veinte pa-
cientes fueron sometidas a vaginoplastia segun la
descripcion de Hendren y Crawford®.

Otra forma de genitoplastia feminizante descrip-
ta por Gonzalez, combina las principales caracteristi-
cas de la operacion de Hendren y Crawford y la re-
duccién del clitoris segun lo relatado por Kogan, uti-
lizando un colgajo de piel prepucial para la construc-
cién del vestibulo y la pared anterior de la vagina®.
La técnica descripta por Gonzales fue utilizada en
una paciente.

La mitad de las pacientes con HSRC necesita de una
sequnda vaginoplastia®®. Bailez relatd recientemente
que el 78,5% de las pacientes con forma perdedora de
sal necesitan de dos o mas procedimientos para obtener
una abertura vaginal normal®®. Doce de las 37 pacientes
inicialmente operadas (32,4%) fueron reoperadas, una
necesité de 2 reoperaciones y otras tres fueron someti-
das a un segundo procedimiento en la fase adulta, para
la abertura del seno urogenital.

Segun Domini, para evitar la estenosis del conduc-
to vaginal es necesaria la dilatacion rutinaria del ori-
ficio vaginal hasta que la paciente sea sexualmente
activa. Para prevenir esta complicaciéon lo mejor es
aproximar la vagina al perineo en una anastomosis
sin tension®. La dilatacion postoperatoria fue realiza-
da en apenas 19 de las 37 pacientes operadas.

El aspecto del comportamiento sexual no estad
completamente establecido. La actitud bisexual es
encontrada en cerca del 37% de las mujeres con
HSRC'. El mismo porcentural de mujeres mayores de
16 anos de edad nunca tuvieron relaciones heterose-

xuales®. Este estudio se encuentra en una segunda fa-
se con el objetivo de reevaluar a las pacientes en los
aspéctos estéticos y psicologicos, incluyendo a sus fa-
milias.
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