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Conoce el riesgo de que su hijo sea
portador de una enfermedad genética.

Hiperplasia suprarrenal congeénita

junogenetics.com
{Qué es la Hiperplasia suprarrenal congénita?
PADRE EMBRION 1
La forma de pérdida de sal de la hiperplasia suprarrenal congénita clasica debida a la PORTADOR NO PORTADOR
deficiencia de 21-hidroxilasa (CAH 21 OHD clasica; véase este término) se caracteri- 2 50/0
za por la virilizacion de los genitales externos en las mujeres, hipocortisolismo,
pseudopubertad precoz y pérdida de sal renal debido a la deficiencia de aldosterona.
Las nifias se presentan al nacer con genitales ambiguos v niveles variables de
virilizacién. Tienen un Gtero normal pero un desarrollo vaginal anormal. Los genitales o EMBRION 2
externos de los nifios son normales. La pseudopubertad precoz, que se manifiesta [ PORTADOR
con diversos sintomas, como la aceleracion de la velocidad de crecimiento y la o
maduracién ésea, también estd presente en ambos sexos. A diferencia de Ia forma de
pérdida de sal de la HSC cldsica de 21 OHD, la forma virilizante simple no presenta 50‘%)
sintomas de deshidratacion, pero tiene una deficiencia de glucocorticoides que
requiere una terapia de sustitucion de por vida y conlleva un riesgo de crisis ° EMBRION 3
suprarrenal de por vida. — PORTADOR
o

¢Cual es el siguiente paso si soy portador de la ° EMBRION 4

H H 2o AFECTADO
Hiperplasia suprarrenal congénita?
Si eres portador de Hiperplasia suprarrenal congénita, es importante que tu pareja se ggg&oom [ ] 250/0

realice el test para saber si es portadora de la misma enfermedad genética.

(Qué pasa si mi pareja no es portadora?

Si tu pareja obtiene un resultado negativo para la Hiperplasia suprarrenal congénita,
la posibilidad de que ambos tengdis un hijo afectado es baja. Sin embargo no existe
actualmente ninguna prueba capaz de detectar todas las mutaciones existentes, de
forma que siempre hay un riesgo residual de que la persona que se ha realizado la
prueba sea portadora de otras mutaciones menos frecuentes.

(Qué pasa si ambos somos portadores de la
Hiperplasia suprarrenal congénita?

Cuando ambos padres son portadores de la Hiperplasia suprarrenal congénita, la
probabilidad de tener un hijo con esta enfermedad es del 25%

Si ambos son portadores de esta
enfermedad pongase en contacto con
su doctor o con su asesor genético
para informarse de las opciones para
su planificacion familiar
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