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Resumen

La hiperplasia suprarrenal congénita cursa en la mujer con gra-
dos variables de virilización genital. Describimos el caso de 
una lactante de 3 meses que presentó además un hematocol-
pos.
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Abstract

Title: Newborn infant with classical congenital adrenal hyper-
plasia and blood in diaper

Congenital adrenal hyperplasia develops in women with va-
rying degrees of genital virilization. We report the case of a 
three-month old infant who also presented with hematocolpos.
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Introducción

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) por déficit de 21-
hidroxilasa es la más frecuente de las HSC1. Cuando el grado 
de virilización en las niñas es intenso, se acompaña de altera-
ciones en las relaciones anatómicas urogenitales que pueden 
dar lugar a situaciones «extrañas». Presentamos el caso de una 
lactante con HSC que presentó sangrado en el pañal por un 
hematocolpos.

Caso clínico

Recién nacida (46 XX) diagnosticada a los 3 días de vida de HSC 
en su variedad «pierde sal». Más tarde se confirmó la presencia 
de mutaciones homocigotas graves en el gen de la 21-hidroxila-
sa. Presentaba genitales externos masculinizados, con gran hi-
pertrofia de clítoris, fusión completa de los labios mayores, 
pigmentación aumentada y orificio perineal único en la base del 
falo (estadio de Prader grado IV) (figura 1). En este momento la 
ecografía abdominal mostró un útero con línea endometrial vi-
sible. Se inició tratamiento sustitutivo con hidrocortisona, fluo-
rohidrocortisona y suplementos orales de NaCl. Evolucionó sin 
problemas, pero a los 90 días de vida acudió a la consulta por 
presentar restos hemáticos en la parte anterior del pañal, sin 
cambios en el estado general. El sedimento mostró la presencia 
de hematuria y el urocultivo fue negativo. Se realizó una ecogra-
fía abdominal, en la que se apreciaron unos riñones ecográfi-
camente normales y una imagen ecogénica retrovesical com-
patible con una vagina distendida por secreciones y/o sangre 

(16 3 13 mm). No había líquido libre peritoneal. Las mismas 
imágenes persistieron a las 48 horas (figuras 2 y 3).

Discusión

Es relativamente frecuente que las niñas, en la primera o se-
gunda semana de vida, presenten una secreción hemática va-
ginal por privación hormonal2, pero en las niñas con HSC por 
déficit de 21-hidroxilasa se ha descrito un retraso en la apari-
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Figura 1. Genitales externos de la paciente
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ción del sangrado genital durante el periodo neonatal. Se ha 
sugerido como explicación de este retraso la presencia de un 
estímulo más prolongado del eje hipotálamo-hipófisis-gonadal 
inducido por los andrógenos elevados y su posterior acelerada 
normalización gracias al tratamiento corticoideo1,3.

Uli et al.3 presentan un caso que coincide completamente 
con el nuestro. Una lactante de 3 meses con HSC y sangrado 
vaginal en el día 88 de vida que desaparece tras 14 días de 
evolución, y presencia de hematocolpos coincidiendo en el 
tiempo con una activación del eje hipofisogonadal demostrado 
por niveles elevados de estrógenos, hormona foliculoestimu-

lante y presencia de folículos en un ovario3. Aunque no dispo-
nemos de valores de gonadotropinas, creemos que nuestra 
paciente ha sufrido este mismo fenómeno y presenta algún 
grado de estenosis vaginal, que motiva la formación del hema-
tocolpos y su lenta eliminación por el orificio del sinus uroge-
nital4.

El hematocolpos es una anomalía congénita causada por 
una obstrucción vaginal que suele presentarse en la edad neo-
natal y en la adolescencia4. Hay dos tipos de obstrucción va-
ginal. El primer tipo se asocia a imperforación del himen, sep-
to vaginal o atresia vaginal segmentaria. El segundo tipo se 
asocia a la existencia de sinus urogenital (orificio único uro-
genital) persistente o a la existencia de una malformación de 
la cloaca (orificio único urogenital y anal), y representa la ma-
yor parte de los hidrometrocolpos neonatales4. Se sugiere que 
la existencia de un sinus urogenital se debe a una virilización 
fetal por un exceso de andrógenos maternos o por la presen-
cia de una HSC, y puede asociar hipertrofia de clítoris o geni-
tales ambiguos. El hematocolpos asociado al sinus urogenital 
puede presentarse de forma aislada por estenosis de la comu-
nicación vaginal distal o con dilatación conjunta vesical (por 
estenosis distal propia del sinus). Dado que en nuestra pa-
ciente la ecografía no mostró dilatación de la vía urinaria, la 
comunicación de la vagina con la vía urinaria debe ser distal 
al esfínter vesical externo (en un 95% de los casos), lo que se 
confirmará cuando se realice el genitograma4,5. Aunque el hi-
drocolpos y el hematocolpos son raros, constituyen la causa 
más frecuente de masa abdominal en el recién nacido; si la 
masa es suficientemente grande, puede causar dificultad res-
piratoria, obstrucción urinaria e intestinal e incluso impedir el 
retorno venoso de las extremidades inferiores, manifestándo-
se como un linfedema bilateral. Pueden complicarse con pio-
colpos o piometra4.
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Figura 2. Ecografía 
abdominal (transversal): 
hematocolpos

Figura 3. Ecografía 
abdominal (longitudinal): 
hematocolpos
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