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0.INTRODUCCIÓ 

 

 

El cos humà és un gran enigma per a la majoria de persones. Normalment  no ens 

parem a pensar quin és el funcionament del nostre cos  a no ser que ens afecti una 

malaltia, i si aquesta és poc comú, com en el meu cas, aleshores ens veiem 

impulsats a trobar una explicació. Per aquest motiu he pensat que el meu treball de 

recerca em podia ajudar a entendre millor tots els interrogants que tenia sobre 

aquesta malaltia.  

El “pseudohipoaldosteronisme” és una malaltia congènita que ha estat poc 

documentada fins als darrers anys, degut a que ha sigut difícil de diagnosticar, i a 

Espanya no s’havia documentat cap cas clínic. 

Aquest treball tracta els orígens i el desenvolupament del 

pseudohipoaldosteronisme i altres malalties endocrines. Alhora identifica, també, 

els grups de risc indicant de quina manera aquesta malaltia pot incidir en la seva 

vida futura.  

Documentar-me sobre la part pràctica ha estat, potser, la més difícil, ja que 

actualment hi ha molt pocs casos clínics d’aquesta malaltia a Espanya, no obstant, 

sí que hi ha casos documentats a Estats Units i altres llocs de l’estranger  

Ha estat, també, objectiu d’aquest treball aprofundir sobre els tres tipus de 

“pseudohipoaldosteronime” i altres malalties originades a causa del mal 

funcionament de la secreció de l´ aldosterona. Alhora també he considerat 

imprescindible explicar els processos de regulació de les hormones del cos i el 

sistema endocrí, ja que aquests temes són vitals per entendre les malalties 

provocades per un descontrol hormonal.  
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1.SISTEMA ENDOCRÍ 

 

El sistema endocrí és un dels sistemes principals que té el cos per comunicar, 

controlar i coordinar el funcionament de l’organisme. Treballa juntament amb el 

sistema nerviós per assolir funcions de relació amb l’exterior i l’interior del cos. 

Està format per una sèrie de glàndules de secreció interna que alliberen hormones. 

Les hormones són substàncies químiques que 

exerceixen algun efecte fisiològic sobre altres cèl·lules 

diana , i hi arriben per via sanguínia.  

Les hormones només actuen sobre aquelles cèl·lules 

de l’organisme que posseeixen els receptors 

específics per aquella hormona en la membrana 

cel·lular o a l’interior, de manera que la hormona és 

transportada per la sang, arriba a la cèl·lula diana i fa 

contacte amb el receptor impulsant a la cèl·lula a 

realitzar una acció específica depenent de la hormona de la que es tracti. 

El sistema endocrí es compon de diversos òrgans situats en diferents zones del 

cos, i no tenen connexió anatòmica directa entre si. No obstant, sí que presenten 

algunes similituds des del punt de vista histològic, ja que tots els seus teixits són 

iguals, és a dir, tots són glandulars.  

 

2.CONTROL HORMONAL 

 

L’ hipotàlem és el centre nerviós director i controlador de les secrecions 

endocrines. Segrega neurohormones que són conduïdes a la hipòfisi. 

Els òrgans endocrins són denominats també glàndules endocrines, ja que alliberen 

les seves secrecions al torrent sanguini, i les exocrines, en canvi sobre la superfície 

interna o externa dels teixits i òrgans, encara que l’hipotàlem no és rigorosament 

una glàndula, ja que es compon de neurones o cèl·lules nervioses, i no pot 

emmagatzemar les hormones elaborades.  

Estructura química de la hormona del 

creixement humana (GH) 
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Aprofundirem, doncs en les glàndules endocrines, que són les encarregades de 

produir les hormones. 

 

 

2.1 Hipòfisi 

Començarem parlant de les hormones hipofisàries , és a 

dir, aquelles provinents de la hipòfisi. La hipòfisi està 

situada a la base del cervell, en una cavitat anomenada 

sella turca i està constituïda per una part anterior i una de 

posterior. A la part posterior anomenada també 

neurohipòfisi , que és una prolongació del teixit cerebral , 

s’emmagatzemen i alliberen les hormones produïdes per 

l’hipotàlem, ja que aquest i la hipòfisi estan directament relacionats.  

 

El lòbul anterior o adenohipòfisi , que és una invaginació 

del teixit epitelial, produeix i secreta les seves pròpies 

hormones, encara que està controlat per hormones 

secretades per l’ hipotàlem.  

A la adenohipòfisi trobem dues parts: 

1) Part Distal: És la zona de la glàndula amb major 

caràcter endocrí.  

2) Part Tuberal: És una extensió prima en contacte 

amb l’ infundíbul. 

A la neurohipòfisi distingim: 

1) Part Nerviosa: Està en contacte amb la adenohipòfisi i l’ infundíbul. 

 

2) Infundíbul: Format per fibres nervioses i petites cèl·lules de tipus neuroglia, 

que són cèl·lules del sistema nerviós que tenen com a funció el suport de 

neurones. 

Situació de la hipòfisi al cervell 

Parts de la hipòfisi 
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Les hormones que segrega la hipòfisi són: 

Neurohipòfisi :  

 ADH o Antidiurètica: També anomenada arginina vasopressina (AVP) indueix 

la retenció d’aigua dels ronyons. 

 

 Oxitocina: En el cas de les dones, estimula les contraccions de l’úter i la 

ejecció de la llet. En el cas dels homes, es produeix un augment de la 

oxitocina en el moment de la ejaculació.  

 

 

Adenohipòfisi :  

 TSH o Tirotropina: Estimula la glàndula tiroides per la producció i secreció de 

la hormona tiroxina 

 

 LH o Luteotropina: Estimula la ovulació i la conservació del fol·licle ovàric. 

 

 FSH o Folitropina: En el cas de les dones, estimula el creixement dels fol·licles 

ovàrics i en el cas dels homes estimula la producció d’esperma als testicles. 

 

 GH o Somatropina: També anomenada hormona del creixement, estimula el 

moviment dels aminoàcids a l’interior de les cèl·lules i la incorporació 

d’aquests a les proteïnes, estimulant així el creixement de teixits i òrgans. 

 

 PRL o Prolactina: En el cas de les dones estimula la producció de llet i en el 

cas dels homes, facilita la regulació dels ronyons. 

 

 ACTH o Corticotropina: Estimula l’escorça suprarenal per produir 

glucocorticoides, que són hormones que participen en la regulació del 

metabolisme. 
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2.2 Hipotàlem 

 

L’ Hipotàlem és una petita però important part del 

cervell. Té un paper important al sistema nerviós i 

endocrí, ja que està vinculat a la glàndula pituïtària 

anomenada també hipòfisi. L’ hipotàlem, està situat 

sota del tàlem, que és una estructura neuronal 

originada al diencèfal sobre de l’hipotàlem, i a sobre 

del tronc encefàlic, que és la via de comunicació 

entre el cervell anterior, la medul·la espinal i els nervis perifèrics, l’ hipotàlem té la 

mida d’una ametlla; aquest és vital per la vida, ja que controla certs processos 

metabòlics i altres activitats del sistema nerviós.  

La part central de l’hipotàlem anomenada eminència mitjana és arrodonida i llisa. 

D’ella surt una prolongació anomenada tuber cinerum que té una forma d’embut i 

que s’ajunta amb la tija hipofítica, una ramificació que arriba fins la hipòfisi.  

 

Segrega unes hormones anomenades neurohormones que regulen la secreció d’ 

hormones a la hipòfisi. Les seves funcions principals són: 

 Controla l’alliberament de les vuit principals hormones que produeix la hipòfisi. 

 Controla la temperatura corporal. 

 Controla la gana i la set, i com a conseqüència la ingesta d’aliments i aigua. 

 Controla el comportament sexual i la reproducció. 

 Controla els ritmes circadians, és a dir la sincronització dels ritmes diaris. 

 S’encarrega de la mediació de les respostes emocionals. 

Els nuclis de l’ hipotàlem secreten les hormones oxitocina i ADH que més tard són 

transportades mitjançant l’ infundíbul a la neurohipòfisi o hipòfisi anterior on seran 

alliberades al torrent sanguini. 

Els danys produïts a l’hipotàlem anterior bloquegen la producció de ADH, fet que 

condueix a  una condició on el ronyó és incapaç de conservar l’aigua, de manera 

que es produeix una diabetis insípida. També té connexions a l’ull i al cervell, si es 

produeix algun dany pot afectar els ritmes circadians. 

Situació del hipotàlem al cervell 
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Les hormones que secreta l’ hipotàlem són: 

 TRH o Tiroestimulant: Estimula la secreció de TSH. 

 GnRH o Gonadotropina: Estimula la secreció de FSH I LH. 

 CRH o Corticotropina: Estimula la secreció de ACTH. 

 PHI o Hormona inhibidora de la prolactina: Inhibeix la secreció de prolactina. 

 Somatostatina: Inhibeix la secreció de GH. 

 

Finalment cal anotar que la hipòfisi i l’hipotàlem estan íntimament  relacionats i 

constitueixen una estructura anomenada eix hipotàlamo-hipofític.  

 

 

2.3 Glàndules suprarenals. 

 

Les glàndules suprarenals són òrgans aparellats que 

cobreixen la part superior de cada ronyó. Cada glàndula 

consta d’ una escorça externa i una medul·la interna que 

actuen com a glàndules diferents. Les diferències entre 

l’escorça i la medul·la es deuen al seu origen embrionari, ja 

que la medul·la procedeix de l’ectoderma de la cresta 

neural; l’ectoderma és la primera capa blastodèrmica de 

l’embrió, és a dir, un conjunt de cèl·lules formades durant el 

desenvolupament embrionari, a partir de les quals sortiran els teixits i òrgans de 

l’adult. En canvi, l’escorça suprarenal procedeix del mesoderma, un teixit 

embrionari diferent. De manera que a causa d’aquesta procedència diferent, cada 

part segregarà unes hormones diferents. 

 

 

 

Parts de la glàndula suprarenal. 
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2.3.1Medul·la suprarenal 

 

La medul·la produeix hormones catecolamines, és a dir, són aquelles substàncies 

sintetitzades gràcies a l’aminoàcid tirosina. La medul·la suprarenal està innervada 

per axons simpàtics, i secreta les hormones sempre que es produeix l’activació del 

sistema nerviós simpàtic, és a dir, durant la reacció de “lluita o fugida”. 

 

 La medul·la secreta principalment: 

 Adrenalina: O també coneguda com epinefrina es secreta en situacions 

d’estrès i produeix l’exaltació de l’organisme. En aquestes situacions, 

l’adrenalina dilata els bronquis i provoca una hipertensió sanguínia, és a dir, 

quan la pressió arterial excedeix els valors normals. 

 

Encara que amb un percentatge menor, també produeix: 

 Noradrenalina: O també coneguda com norepinefrina juga el seu paper més 

important quan actua com a neurotransmissor, ja que és alliberada per les 

neurones simpàtiques afectant al cor, de manera que un increment de 

norepinefrina del sistema nerviós simpàtic, una branca del sistema nerviós 

autònom que es torna més dinàmic durant els moments d’estrès, incrementa el 

ritme de contraccions. 

També actua com hormona de l’estrès, ja que afecta a algunes parts del 

cervell, com per exemple l’amígdala, la part que controla les emocions. 

Quan aquesta actua com a hormona incrementa la pressió sanguínia, redueix 

el flux sanguini i inhibeix la secreció d’insulina. 

 

L’adrenalina i la noradrenalina són alliberades al torrent sanguini i en resum, 

podríem dir que aquestes hormones, incrementen la freqüència cardíaca, 

produeixen una vasodilatació dels vasos coronaris, augmenten el nivell de vigília 

mental i incrementen la freqüència respiratòria. 
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2.3.2Escorça suprarenal 

L’escorça suprarenal no rep informació nerviosa, i per tant, per ser estimulada 

necessita hormones. L’hormona que té la funció d’estimular l’escorça suprarenal és 

l’ ACTH segregada per la hipòfisi anterior. 

 

L’escorça està constituïda per tres zones: 

- Zona glomerular: És una capa prima de cèl·lules 

situada just a sota de la càpsula de la 

glàndula suprarenal ocupant gairebé el 15% 

de l’escorça suprarenal. Les cèl·lules 

d’aquesta zona són les úniques capaces de 

secretar grans quantitats d’aldosterona ja 

que disposen de l’enzim aldosterona 

sintetasa que fa possible la síntesi 

d’aquesta hormona. La secreció de 

l’aldosterona està controlada per les 

concentracions de l’angiotensina ( punt 3.4 

–Regulació aldosterona) i dels ions del potassi extracel·lular. 

 

- Zona fasciculada: Aquesta és la capa mitja de l’escorça suprarenal, i  suposa el 

78% d’aquesta. Secreten petites quantitats d’hormones sexuals que no 

tenen importància biològica evident, fonamentalment andrògens ( hormones 

esteroides) . Aquesta capa també és estimulada per la ACTH, encara que 

d’una manera feble. 

- Zona reticular: És la capa més interna i representa el 7% del volum total de 

l’escorça. Aquesta zona produeix les hormones glucocorticoides, que són: 

 Cortisol: És una hormona esteroide que s’allibera com a resposta a l’estrès i 

a un nivell baix de glucocorticoides a la sang. 

 Corticosterona: En els humans no té un paper rellevant, en canvi en altres 

espècies és el glucocorticoide principal. 

Parts de la escorça suprarenal de les glàndules 

suprarenals. 
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 Cortisona: Aquesta hormona suprimeix el sistema immunitari i redueix la 

inflamació, ja que evita que els leucòcits o glòbuls blancs arribin a la zona 

afectada.  

En resum doncs, podem dir que l’escorça suprarenal segrega hormones 

esteroides anomenades corticosteroides o corticoides. D’aquests existeixen tres 

categories : 

1) Mineralcorticoides: Aquests, es produeixen a la zona glomerular i estimulen 

els ronyons per què retinguin NaCl i aigua, al mateix temps que incrementen 

l’expulsió de K+ per l’orina. Aquestes accions són útils per augmentar el 

volum i la pressió sanguinis . 

 

2) Glucocorticoides: Regulen el metabolisme de la glucosa i d’ altres molècules 

orgàniques. Poden exercir nombrosos efectes sobre el metabolisme, com 

ara estimular la gluconeogènesi ( producció de glucosa a partir d’aminoàcids 

i àcid acètic), i també, inhibir la utilització de la glucosa. El glucocorticoide 

predominant en els éssers humans és el cortisol que es segrega a la zona 

fasciculada tal i com he explicat abans. 

 

 

3)  Esteroides sexuals: o andrògens dèbils que complementen els esteroides 

sexuals secretats per les gònades.  

 

2.3.3 Quina funció tenen les hormones suprarenals? 

Les hormones que produeixen les glàndules suprarenals són essencials pel bon 

funcionament del cos. 

El cortisol  afecta els nivells d’energia, els nivells de glucosa a la sang, la pressió 

arterial i la reacció de l’organisme davant de  malalties i lesions. 

L’aldosterona  col·labora en el manteniment dels nivells adequats de sal. 

Els andrògens són hormones masculines necessàries pel creixement durant la 

infantesa d’ambdós sexes. 
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L’adrenalina  afecta els nivells de glucosa de la sang, la pressió arterial i la reacció 

del cos davant l’estrès físic . 

 

 

2.4 Glàndula Tiroides. 

 

La glàndula tiroides es troba justament darrera de la 

laringe, a la base del coll. Els dos lòbuls es troben 

situats a banda i banda de la laringe i units per la part 

anterior d’aquesta gràcies a una massa del teixit tiroïdal 

anomenada “istme”, i només un 15% de la població 

presenta aquesta prolongació anomenada lòbul 

piramidal. 

 

Per una altra banda, des del punt de vista microscòpic, l’interior de la glàndula està 

format per uns envans de teixit conjuntiu anomenats lobels, cada un dels quals es 

compon per nombroses estructures esfèriques i buides anomenades “fol·licles 

tiroïdals” (20 o 40 a cada lobel). Aquests fol·licles estan revestits d’unes cèl·lules 

fol·liculars que secreten les principals hormones tiroïdals, que són: 

 

 Tiroxina: Aquesta hormona regula el metabolisme cel·lular, encara que 

també juntament amb la GH intervenen en la regulació del creixement 

corporal. 

 Triiodotironina: Afecta a la gran majoria dels processos fisiològics del cos, 

com ara el creixement i desenvolupament, metabolisme, temperatura 

corporal, ... La seva funció és estimular el metabolisme dels hidrats de 

carboni  

 

No obstant, la glàndula tiroides conté també cèl·lules perifol·liculars que secreten: 

Parts de la glàndula tiroides 
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 Calcitonina: Aquesta hormona regula el metabolisme del calci i del fòsfor, 

eliminant calci a través dels ronyons per l’orina. 

 

El procés pel qual es formen les dues hormones principals és: 

Primerament es produeix la unió d’un àtom de iode a la tirosina formant la 

“monoyodotirosina (MIT)” ; la unió de dos àtoms de iode a la tirosina formarà doncs 

la  “diyodotirosina (DIT)". 

Quan s’uneixen dues molècules de DIT formen la “tetrayodotirosina (T4)” o més 

coneguda com tiroxina. Quan es combinen una molècula de MIT amb una de DIT, 

en canvi, donen a lloc a la formació de “triyodotirosina (T3)”  

 

2.5 Glàndula Paratiroides. 

 

Les glàndules paratiroides estan incloses a les 

superfícies posteriors dels lòbuls laterals de la 

glàndula tiroides. Normalment trobem quatre 

glàndules paratiroides, dues superiors i dues 

d’inferiors, encara que el seu número exacte pot ser 

variable. 

Aquesta glàndula es compon principalment de 

cèl·lules epitelials de diferents tipus. Les cèl·lules principals segreguen l’hormona 

paratiroïdal, les cèl·lules clares representen una variant funcional de les cèl·lules 

principals, i finalment les cèl·lules oxífiles que tenen una funció desconeguda 

(encara que es creu que també són capaces de produir parathormona) i que 

apareixen després de la pubertat  

 

La paratiroides secreta una única hormona anomenada: 

 

Situació de les glàndules paratiroides 
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 Hormona paratiroide: (PTH) o parathormona és la més important pel control de 

les concentracions del calci a la sang, juntament amb la calcitonina . 

 

2.6 Pàncrees 

 

El pàncrees és un òrgan situat a l’abdomen que segrega enzims digestius. Té una 

porció endocrina que està constituïda per grups cel·lulars escampats denominats 

illots de Langerhans.  

 

2.6.1 Illots de Langerhans  

 

Els illots de Langerhans són unes agrupacions cel·lulars distribuïdes en tot el gruix 

de l’òrgan, encarregades d’elaborar les secrecions pancreàtiques digestives. 

Als illots de Langerhans , podem distingir dos tipus de cèl·lules, les α i les β. Les 

cèl·lules α elaboren l’hormona glucagó i les cèl·lules β elaboren l’hormona insulina. 

El glucagó  té diverses funcions, que són: 

 Es segrega en resposta a la disminució de la glucosa en sang. 

 Estimula la hidròlisi del glicogen a glucosa ( glicogenòlisi) al fetge, el que dóna  

lloc  a una elevació de la concentració sanguínia de glucosa. 

 Estimula la hidròlisi del greix emmagatzemat (lipòlisi) i com a resultant 

l’alliberament d’àcids grassos lliures a la sang. 

 

 

La insulina es secreta en resposta a l’increment de les concentracions sanguínies 

de glucosa. També té diverses funcions, que són: 

 Facilita l’entrada de la glucosa a les cèl·lules dels teixits. 
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 Facilita la conversió de glucosa en molècules de glicogen i greix que 

representen una forma de emmagatzematge d’energia rere la ingesta 

d’aliments. 

 Facilita, també, l’entrada dels aminoàcids a les cèl·lules i la producció de 

proteïnes per part d’aquestes.  

 

La insulina i el glucagó treballen conjuntament per regular la concentració i de 

forma antagònica , és a dir, quan un augmenta l’altre disminueix. 

 

 

2.7 Glàndula pineal. 

 

La glàndula pineal o epífisi es troba en una zona del diencèfal. Encara que manca 

de connexions nervioses directes amb la resta del cervell, està innervada pel 

sistema nerviós simpàtic.  

L’hormona principal de la glàndula pineal és la 

“melatonina”, la producció i secreció de la qual estan 

controlades per l’activitat del nucli supraquiasmàtic 

(NSQ). El NSQ és el centre principal dels ritmes 

circadians del cos. L’activitat del NSQ i la secreció de la 

melatonina augmenten amb l’obscuritat i arriben al punt 

més alt a mitja nit, durant el dia, les vies que van des 

de la retina a l’ hipotàlem provoquen una depressió de 

l’activitat de l’NSQ i com a conseqüència de la producció de melatonina. 

 

La secreció excessiva de melatonina en l’ésser humà s’associa a un retard en l’inici 

de la pubertat.  

 

 

Situació al cervell de la glàndula pineal 



 
16 

2.8 Tim 

 

 

El tim és un òrgan especialitzat en el sistema 

immunològic humà. Es troba a la regió toràcica 

superior, sota l’estèrnum. El tim està composat per dos 

lòbuls que es divideixen cada un en dos lòbuls més, 

dividits per una paret. Aquests lòbuls són anomenats 

lòbuls del tim i estan tancats en una càpsula. 

 

En els nounats el tim és més gran en comparació amb un adult. Aquesta glàndula 

continua creixent fins la pubertat i després pateix una involució, on comença a 

reduir les seves dimensions i es converteix en teixit gras i teixit connectiu. 

El tim desenvolupa un paper crucial en el desenvolupament i la millora del sistema 

immunitari a la fase de la infància. No obstant, la seva funció principal és produir 

limfòcits, que són glòbuls blancs encarregats de la immunitat del cos produint 

anticossos. Una altra funció és impedir el creixement anormal de les cèl·lules que 

poden conduir a càncer. Al tim maduren també les cèl·lules T que són limfòcits 

implicats en la immunitat cel·lular específica. A més de produir aquestes cèl·lules  T, 

també secreta diverses hormones que estimulen aquestes cèl·lules un cop han 

abandonat el tim. 

Aquesta glàndula produeix una hormona anomenada timosina i una altra 

anomenada timopoyetina.  

 

 

 

 

 

Situació del tim 
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2.9 Gònades 

 

Les gònades, és a dir, els testicles i ovaris, segreguen esteroides sexuals, que són 

les hormones sexuals masculines i femenines. 

Són glàndules mixtes que en la seva producció externa produeixen gàmetes i en la 

secreció interna produeixen hormones. 

Cada gònada produeix hormones pròpies del seu sexe, però també una petita 

quantitat del sexe contrari.  

Els testicles estan constituïts pels túbuls seminífers que produeixen els 

espermatozous i el teixit intersticial situat entre els túbuls. Al teixit intersticial 

trobem les cèl·lules de Leydig que secreten la testosterona, que es necessària  pel: 

 Manteniment i desenvolupament dels genitals masculins. 

 Manteniment dels òrgans sexuals accessoris masculins, com ara la 

pròstata, conducte deferent,...  

 Manteniment caràcters sexuals secundaris masculins. 

Els testicles secreten unes hormones denominades andrògens. 

A l’ovari, trobem unes estructures de mida petita, anomenades fol·licles ovàrics, 

que contenen al seu interior l’oòcit i les cèl·lules de la granulosa, que són les 

encarregades de secretar els estrògens, com ara el 17ß- estradiol. 

Els progestàgens es troben dins del grup principal de les hormones sexuals 

femenines. Aquesta família d’hormones s’encarrega de funcions com ara el cicle 

sexual femení, l’embaràs, ja que promou la gestació i desenvolupa un paper clau 

en el desenvolupament de la dona en la fase de la pubertat.  
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2.10 Placenta 

 

La placenta, a part de ser l’ òrgan que s’encarrega de l’intercanvi de nutrients y de 

productes de  rebuig entre la mare i el fetus, també és una glàndula endocrina. 

Aquesta glàndula endocrina secreta una gran quantitat d’ estrògens i progesterona. 

No obstant, també secreta hormones polipeptídiques i proteiques semblants a les 

que secreta la adenohipòfisi. Aquestes hormones són: 

 Gonadotropina coriònica humana (hCG): Aquesta hormona té característiques 

molt similars a la LH. 

 Somatomamotropina: Té un efecte similar a la hormona del creixement o GH i al 

de la prolactina. 

 

La producció d’hormones està regulada per un sistema de retroalimentació, “feed-

back” o homeòstasi que fa que l’excés d’una hormona vagi seguit de la disminució 

de la seva producció. 

 

 

 

 

3.ALDOSTERONA 

 

L’aldosterona és un mineralcorticoide sintetitzat a 

partir del colesterol. La seva secreció té lloc a la 

zona glomerulosa de les glàndules suprarenals que 

actua en l’acció de conservació del sodi, secretant 

potassi, i per tant incrementant la pressió sanguínia 

 

 

 

 

 

 

 

 

Estructura química de l’aldosterona 
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3.1 Síntesi de l’aldosterona 

 

  

Tal i com hem esmentat abans, l’aldosterona es sintetitza a partir del colesterol 

seguint els següents passos: 

 

Primerament, el colesterol a causa de l’ACTH i l’angiotensina II és transformat en  

pregnenolona donant lloc aquesta a progesterona, que passa a ser 11- 

desoxicorticosterona, que a causa de l’angiotensina II esdevindrà corticosterona 

donant lloc aquesta última a 18- hidroxicorticosterona que es transformarà 

finalment en aldosterona. 

 

Es secreten entre 0.1 i 0.5 mg d’aldosterona al dia. D’aquests mil·ligrams secretats, 

el 40 % de l’aldosterona viatja lliurement pel plasma, i l’altre 60 % van units a 

proteïnes plasmàtiques, dels quals un 10% estan units a la transcortina i la resta, 

és a dir el 50% , a l’albúmina. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Esquema de la síntesi d’aldosterona 
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3.2 Funcions de l’aldosterona 

 

La funció més important de l’aldosterona és el transport de sodi i potassi a través 

de les parets dels túbuls renals, i encara que en una proporció menor dels ions 

d’hidrogen també. 

Resumirem els efectes que té l’aldosterona sobre el ronyó i els líquids de 

l’organisme: 

 

-Resorció tubular del sodi i la secreció tubular del 

potassi: L’aldosterona fa un transport d’intercanvi 

del sodi i el potassi, és a dir, absorbeix el sodi 

mentre que al mateix temps produeix la secreció 

del potassi tant en el tub distal del conducte com 

en el tub col·lector. De manera que la aldosterona 

conserva el sodi al líquid extracel·lular mentre que 

secreta el potassi a l’orina.  

 

Si es produeix una alta concentració d’aldosterona a la sang la pèrdua de sodi pot 

disminuir alguns mil·ligrams al dia. Per una altra banda la falta total de secreció de 

l’aldosterona pot causar la pèrdua urinària de fins i tot 20 g al dia de sodi, que 

equivaldria a la cinquena part del sodi total del cos. Però en els dos casos anteriors, 

el potassi es manté al líquid extracel·lular. 

 

-Efecte lleu de l’aldosterona en la concentració del ió sodi: Quan l’aldosterona 

causa una resorció excessiva del sodi, també absorbeix una quantitat equivalent 

d’aigua. La causa d’això és que a l’absorbir el sodi es crea un gradient osmòtic i 

l’aigua segueix al sodi, aquest és el primer motiu; el segon és que si l’aldosterona 

no recull suficient aigua la concentració de sodi al líquid extracel·lular augmenta, 

estimulant la ADH i provocant una sensació de set.  

 

-Efecte en el volum del líquid extracel·lular: La resorció combinada d’aigua i sodi a 

nivells equitatius augmenta el nivell del líquid extracel·lular fins un 10% o 20% més 

del nivell normal quan trobem un excés d’aldosterona . Quan no hi ha presència 

d’aquesta, els nivells baixen  fins al 20% o 25 %. Per tant, podem afirmar que el 

Parts de la nefrona del ronyó. 
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nivell del líquid extracel·lular varia en proporció a la secreció de l’aldosterona; 

encara que aquest només pot oscil·lar dintre d’uns marges determinats. 

 

-Fuita d’aldosterona: La primera vegada que es subministra aldosterona, el seu 

efecte en la retenció de sodi i l’augment del volum del líquid extracel·lular arriba al 

seu punt màxim en tres dies.  Al cap d’uns dies, però, es produeix diüresi i 

natriuresi , per tal que el sodi retingut i l’excés del volum del líquid extracel·lular 

puguin ser eliminats per l’orina. A aquest procés se l’anomena fuita d’aldosterona 

encara que no se sap el mecanisme precís i els científics en tenen diverses 

opinions. 

 

- Hipokalèmia i paràlisi muscular; Hiperkalèmia i toxicitat cardíaca: La pèrdua de 

ions de potassi del líquid extracel·lular a la orina a causa de l’aldosterona, en 

redueix la concentració a la sang; a aquest fet de disminució de K+ se l’anomena 

hipokalèmia.  

Quan el nivell de ions de potassi descendeix per sota del normal, és a dir quan es 

produeix una hipokalèmia, es sol produir una paràlisi muscular, si més no una 

intensa debilitat muscular. 

El cas contrari seria quan es produís l’absència d’aldosterona, de manera que les 

concentracions del ió potassi a la sang augmentaran per sobre del nivell normal. 

Aquest fet és anomenat hiperkalèmia. Quan succeeix això, és a dir, quan les 

concentracions de potassi en sang són molt elevades es produeix una greu toxicitat 

cardíaca creant debilitat de contracció i arítmies. Quan la concentració és molt 

elevada, arriba a causar la mort. 

 

- Augment de la secreció tubular del ió hidrogen amb alcalosi: Alhora de la secreció 

del potassi i l’absorció del sodi, l’aldosterona també origina una secreció tubular de 

ions d’hidrogen, encara que en concentracions més petites. Per disminuir la 

concentració de ions d’hidrogen s’origina una alcalosi lleu. L’alcalosi és l’augment 

de l’alcalinitat al nostre cos, és a dir, es produeix un excés de basicitat als fluïds 

corporals. 
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-Efecte de l’aldosterona en la funció circulatòria: Quan hi ha una secreció 

d’aldosterona es produeix una disminució del volum del líquid extracel·lular en un 

20 o 25% ,una reducció comparable a la del volum del plasma i es produeix 

ràpidament un xoc circulatori. En absència total d’aldosterona, és a dir si la persona 

no rep ni sal ni mineralcorticoides, aquesta moriria per xoc circulatori en vuit dies. 

La hipersecreció d’aldosterona fa augmentar el volum del líquid extracel·lular i el 

volum cardíac, augmentant-se fins 20 o 30% més del normal. Després dels primers 

dies d’excés de secreció, els volums no solen augmentar més d’un 5 o 10% del 

nivell normal. 

- Glàndules sudorípares, glàndules salivals i absorció intestinal: Pel que fa a les 

glàndules sudorípares i salivals l’aldosterona desenvolupa gairebé els mateixos 

efectes que en els túbuls renals. Les dues glàndules contenen una gran quantitat 

de clorur sòdic (NaCl). No obstant al passar pels conductes excretors gran part 

d’aquest és absorbit al mateix temps que els ions de potassi són secretats. 

L’aldosterona és l’encarregada d’executar aquest procés. Aquest efecte sobre les 

glàndules sudorípares és important ja que convé conservar les sals corporals en un 

clima calent i el mateix per les glàndules salivals quan perden gran quantitat de 

saliva.  

L’aldosterona també és l’encarregada de captar el sodi als intestins, ja que sinó 

aquest seria expulsat amb els excrements. Quan la presència d’aldosterona a 

l’intestí és nul·la es produeix una impossibilitat d’absorbir anions i aigua, de manera 

que el clorur sòdic i l’aigua són expulsats en forma de diarrea, sent símptoma 

aquesta última d’una gran pèrdua de sal.  

 

 

3.3 Com funciona la aldosterona? 

 

 

Per poder transportar el sodi, l’aldosterona primerament ha de seguir uns passos: 

1.  L’aldosterona és liposoluble, és a dir que es pot dissoldre en lípids, com per 

exemple els de la membrana cel·lular, la qual cosa li permet entrar a la 

cèl·lula.  
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2.  Al citoplasma de les cèl·lules tubulars l’aldosterona es combina amb una 

proteïna receptora molt específica que li permet combinar-se només amb 

aldosterona o compostos molt semblants. 

3.  El conjunt “aldosterona-receptor” viatja cap al nucli on impulsa la formació de 

porcions de DNA per crear després un o més tipus de RNA missatger 

relacionats directament amb el procés de transport del sodi. 

4. El RNA missatger torna de nou al citoplasma on conjuntament amb els 

ribosomes donaran l’ordre de la formació d’una proteïna la qual constitueix 

un o més enzims necessaris pel transport de sodi. 

 

Com podem veure, l’acció de l’aldosterona sobre el transport del sodi no és 

immediata, ja que ha d’esperar a que es completin tots els passos, amb una 

durada de 20 a 30 minuts abans que s’origini l’RNA i uns 45 minuts abans que la 

intensitat del transport de sodi augmenti, aconseguint els seu grau màxim després 

de diverses hores. 

 

3.4 Regulació de la secreció de l’aldosterona 

 

Hi ha quatre factors que són essencials en la tasca de la regulació de l’aldosterona; 

si els ordenem segons la seva importància obtenim: 

 Concentració del ió potassi al líquid extracel·lular. 

 Sistema renina-angiotensina. 

 Quantitat de sodi corporal. 

 Hormona adrenocorticotropina (ACTH). 

 

Concentració del ió potassi: Un augment de la concentració de potassi menor de        

1 meq/litre triplica la secreció de l’aldosterona. Aquest efecte estableix un procés 

de retroalimentació que es desenvolupa d’aquesta manera:  

1- Es produeix un augment de la concentració de ió potassi que incrementa la 

secreció d’aldosterona. 
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2- L’aldosterona exerceix acció sobre els ronyons augmentant l’eliminació del 

potassi. 

3- La concentració de ió potassi torna a la normalitat. 

És el factor més important en la regulació de la secreció de l’aldosterona, ja que si 

es produeix qualsevol canvi en el procés pot causar mort cardíaca si augmenta el 

potassi de manera excessiva o contràriament, si disminueix originaria paràlisi 

mortal.  

Sistema renina – angiotensina:  La injecció de grans quantitats d’angiotensina, 

poden causar un augment considerat en la secreció de l’aldosterona fins a vuit 

vegades més. En canvi, si la injecció continua  el ritme de secreció de l’aldosterona 

disminueix en dotze hores. 

 

 

Quantitat de sodi corporal: Quan un ésser viu rep una dieta baixa en sodi, al cap 

d’uns dies la secreció de l’aldosterona augmenta encara que la concentració de 

ions de sodi dels líquids corporals no disminueix en grans quantitats. Davant 

d’aquest fet s’han plantejat  diferents teories: 

Esquema del funcionament del sistema renina angiotensina. 
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1.  La disminució de sodi redueix el volum del líquid extracel·lular i per tant 

també el flux sanguini renal; estimulant la formació d’angiotensina que inicia la 

secreció d’aldosterona. 

 

2. La falta de sodi origina la retenció del potassi pels ronyons. El potassi elevat, 

és el causant de la secreció d’aldosterona. 

 

3. Experimentalment s’ha demostrat que la disminució de la concentració de 

sodi fa que la hipòfisi anterior secreti una substància, desconeguda pel moment 

a la qual es denomina factor hipofisari no identificat , que estimula les glàndules 

suprarenals perquè augmentin la secreció d’aldosterona. 

 

4. La disminució de la concentració de sodi afecta directament a les cèl·lules de 

la zona glomerular perquè augmentin la secreció d’aldosterona. 

 

 

Hormona ACTH: Aquesta hormona, a part de controlar la secreció de 

glucocorticoides controla també la secreció de l’aldosterona. 

L’ACTH regula l’aldosterona de manera que l’absència d’ACTH originarà un grau 

moderat de deficiència de la aldosterona.  

 

 

 

4. MALALTIES ASSOCIADES A LA SECRECIÓ DE L’ALDOSTERONA: 

 

4.1 Aldosteronisme primari (AP):  Esdevé quan a les glàndules suprarenals  hi ha un 

excés de producció d’aldosterona. Com a conseqüència el cos reté el sodi que fa 

que acumuli aigua i elevi la pressió sanguínia. Si aquesta pressió no es controla 

podria arribar a provocar vessament cerebral, atac cardíac o fallada renal.  

Quan aquest augment de l’aldosterona és produït per les glàndules suprarenals el 

trastorn s’anomena aldosteronisme primari, en canvi quan el trastorn s’origina fora 

de les glàndules suprarenals s’anomena aldosteronisme secundari. 
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Els principals factors que originen l’aldosteronisme primari són: 

-La hiperactivitat de les dues glàndules suprarenals que té lloc dos de cada tres 

casos d’aldosteronisme primari. També podem anomenar-la hiperplàsia idiopàtica 

bilateral de les suprarenals. 

- Un altre factor que pot causar AP és la presencia d’un tumor no cancerós a la 

glàndula suprarenal que seria una tercera part dels casos. També podem 

anomenar-lo síndrome de Conn 

-L’aldosteronisme primari pot estar causat també per un desordre genètic, encara 

que és inusual. Podem anomenar-lo també hiperaldosteronisme familiar. 

-L’últim factor és un tumor cancerós a la glàndula suprarenal encara que és poc 

freqüent. També el podem anomenar carcinoma adrenocortical. 

 

Símptomes de l’aldosteronisme primari: 

1. Pressió arterial alta. 

2. Pressió arterial primerenca, els primers símptomes apareixen en una edat 

inferior als trenta anys. 

3. Antecedents familiars de vessaments cerebrals a una edat prematura. 

4. Nivell baix de potassi, anomenat també hipocalèmia. 

Per diagnosticar l’aldosteronisme primari s’han d’analitzar els nivells d’aldosterona 

i renina de la sang. A causa de l’aldosteronisme primari el nivell de renina 

disminueix fins uns nivells molt baixos i el nivell d’aldosterona s’incrementa, 

sobrepassant el nivell normal. Si es detecta un possible aldosteronisme primari 

s’hauran de fer més proves per tal de determinar si aquest està originat per un 

tumor cancerós, per un tumor no cancerós o per una hiperplàsia bilateral. 
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Tractament del AP : 

Si l’aldosteronisme primari ha estat causat per una hiperplàsia bilateral  s’ha de 

tractar amb medicació, principalment diürètics ( substàncies que eliminen el sodi i 

l’aigua de l’organisme i bloquegen l’acció de l’aldosterona) ,  i canvis en l’estil de 

vida, com ara l’alimentació baixa en sodi. 

Quan està causat per un tumor es pot tractar amb medicació i canvis en l’estil de 

vida, no obstant és preferible extirpar la glàndula que té el tumor amb una 

operació. Després d’aquesta s’han de seguir unes pautes, com ara reduir el sodi 

de la dieta, fer esport amb regularitat, limitar el consum de alcohol, no fumar, entre 

d’altres. 

 

4.2 Síndrome de Cushing:  Al 1912 Harvey Williams Cushing va 

parlar per primer cop sobre un cas d’una pacient amb 

manifestacions de hipercortisolisme a causa de l’existència d’un 

adenoma hipofisari, que són un tipus de tumors que apareixen en 

la adenohipòfisi.  

En la actualitat, podem distingir dos tipus de hipercortisolisme : 

 ACTH- dependent: Està relacionat amb l’augment de la 

secreció d’ACTH. 

 

Causes : 

 

1. A causa d’un adenoma hipofisari secretor d’ACTH. També és conegut 

com la malaltia de Cushing hipofisària. És la més freqüent (80-85% del 

pacients amb Cushing). Es mostra a la infància i a l’adolescència . 

2. A causa d’una secreció de la hormona hipotalàmica estimulant de la 

secreció de ACTH que es produeix fora de lloc. 

 

 

 

Retrat de Harvey Williams 

Cushing 
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 ACTH- independent: No depèn de la secreció d’ACTH de la adenohipòfisi.  

Causes : 

 

1. A causa d’un adenoma corticosuprarenal productor de cortisol. 

2. A causa d’hiperplàsies suprarenals bilaterals primàries, que són 

creixements difusos de les glàndules suprarenals. Presenten dues 

variants :   

 - Micronodular pigmentada: Totes dues glàndules presenten nombrosos 

nòduls petits d’un diàmetre inferior a 1 cm. És una malaltia estranya que 

es mostra sobretot en adolescents i joves. 

-Macronodular: Els nòduls són més grans, superiors a 1 cm.  

3. A causa d’un carcinoma corticosuprarenal, que és un càncer de les 

glàndules suprarenals. 

4. Associada a la síndrome de McCune-Albright. És una malaltia genètica 

que afecta els ossos i a la pell. Pot ocasionar canvis hormonals i avançar 

la pubertat.  

 

Tractament de la síndrome de Cushing : 

Té un doble objectiu, eliminar la causa de la malaltia i tractar les complicacions 

relacionades amb el hipercortisolisme. 

 

El tractament pot ser: 

- Quirúrgic: pot ser una adenomectomia si la malaltia està causada per un 

adenoma y adrenalectomia de les dues glàndules si és per hiperplàsia bilateral, per 

qualsevol dels dos tipus. La cirurgia es fa per laparoscòpia, que és una tècnica que 

permet la visió de la cavitat pèlvica a través d’una lent. Aquest tipus d’operació serà 

possible sempre i quan la massa adrenal no tingui un diàmetre superior a 12 cm o 

es tracti d’un carcinoma, en aquests casos la cirurgia ha de ser oberta.  

La complicació principal que pot sorgir a l’operació és l’hemorràgia. 
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En el cas d’un carcinoma el tractament quirúrgic és pal·liatiu, ja que quan la 

neoplàsia ( formació de teixit nou, normalment tumoral, benigne  o maligne) es 

detecta ja hi ha metàstasi. La supervivència postoperatòria dels pacients als 5 

anys, és d’aproximadament el 30%, ja que la quimioteràpia i la radioteràpia són poc 

eficaços en aquest cas. Després de la operació pal·liativa només és possible el 

tractament mèdic amb mitotane ® , que és un fàrmac adrenolític ( que inhibeix 

l’acció de l’adrenalina) que destrueix el teixit adrenal però amb uns efectes 

secundaris neurològics i digestius 

 

-Mèdic: Fàrmacs amb efecte antiglucorticoides, encara que no són curatius; i 

només són eficaços en el 70% dels pacients.  

 

Aquests fàrmacs són: 

 

Antifúngics que inhibeixen la síntesi de glucocorticoides i altres esteroides, fàrmacs 

abortius  antiprogesterònics. (El seu subministrament per la síndrome de Cushing 

no està permès.) i fàrmacs d’activitat antiglucocorticoticoidea.  

  

 

Hiperaldosteronisme 

 

L’hiperaldosteronisme és la síndrome associada a la hipersecreció d’aldosterona. 

Existeixen dos tipus d’hiperaldosteronisme: 

 

 

4.3 Hiperaldosteronisme primari (HAP) 

 

Es una síndrome que fou descrita per Jerome. W Conn  adoptant 

el segon nom de síndrome de Conn, i que s’origina a causa de la  

producció  excessiva d’aldosterona.  

És la causa més comú d’hipertensió.  

Principalment l’hiperaldosteronisme primari és causat per un 

adenoma productor d’aldosterona ( síndrome de Conn), algunes 

altres causes són la hiperplàsia adrenal, carcinoma suprarenal... 

Retrat de Jerome. W Conn 
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Símptomes: 

La manera més rigorosa de esbrinar si es tracta d’un hiperaldosteronisme primari 

és observant els nivells d’aldosterona i renina plasmàtiques; si es tracta de un HAP 

el nivell de aldosterona serà elevat i el de renina molt baix o fins i tot indetectable.  

 

Diagnòstic: 

Al laboratori podem trobar aquestes dades: 

 

-Alcalosi metabòlica: És un trastorn de l’equilibri àcid-base que eleva el pH del 

plasma sanguini per sobre del nivell normal. 

-pH urinari alcalí. 

-Hipopotassèmia: És un trastorn de l’equilibri hidroelectrolític del cos. Es produeix 

un descens dels nivells del ió potassi al plasma.  

-Hipomagnessèmia: És un desordre electrolític en el qual es presenta un nivell baix 

de magnesi a la sang 

-Hipertensió arterial (HTA), deguda probablement a l’augment de la reabsorció de 

sodi. 

-Disminució de l’activitat reninoplasmàtica. 

-Hipersecreció d’aldosterona. 

-Proteïnúria (És la presencia de proteïna a la orina en valors superiors a 300 mg en 

la orina de 24 h), que es produeix en el 50% de les persones amb HAP.  

Per diferenciar l’hiperaldosteronisme primari del secundari s’ha de mesurar 

l’activitat plasmàtica de la renina. En el cas de l’hiperaldosteronisme primari hi ha 

una concentració plasmàtica de renina inhibida, i en el HA secundari hi ha una 

quantitat molt elevada de renina al plasma. 
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Els criteris de diagnòstic són:  

1. Hipertensió diastòlica sense edemes.  

2. Hipersecreció de renina que no s’eleva davant la reducció dels líquids corporals. 

3. Hipersecreció d’aldosterona que no s’inhibeix adequadament davant d’una 

expansió del volum. 

Es característic que els pacients amb aquesta malaltia no presentin edemes. 

Tractament. 

Si el HAP està produït per un adenoma es sol tractar amb l’extirpació quirúrgica del 

tumor. En altres casos és eficaç la restricció de sodi en la dieta i l’administració 

d’un antagonista de l’aldosterona (un medicament anomenat “espirolactona ®”) 

per contrarestar la hipertensió i la hipopotassèmia. 

 

4.4 Hiperaldosteronisme secundari  

Es produeix un augment de la renina i de l’aldosterona, és a dir, succeeix a causa 

de la hipersecreció de renina impulsada a causa de l’estrenyiment de les artèries 

renals o per una vasoconstricció renal intensa. També pot ser produït per un tumor 

productor de renina.   

Com es manifesta? 

-Alcalosi hipopotassèmica: Reacció del ronyó a una deficiència o pèrdua extrema 

del potassi. 

-Augment de l’activitat de renina. 

-Augment de les concentracions d’aldosterona.  
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4.5 Hipoaldosteronime 

 

L’hipoaldosteronisme es defineix com el dèficit exclusiu de la aldosterona 

acompanyada de la producció normal del cortisol, associat a l’hiporreninisme 

(L’hiporreninisme és la disminució dels nivells de l’activitat de la renina 

plasmàtica.) 

La manifestació més comú de l’hipoaldosteronisme és la incapacitat per augmentar 

la secreció de l’aldosterona en resposta a la restricció de sal. 

La majoria de pacients presenten una hiperpotassèmia. 

En els casos  més greus trobem una pèrdua de sodi per la orina amb una ingesta 

de sal normal; en els casos més lleus, en canvi, només hi ha pèrdues excessives de 

sodi per la orina durant la restricció de sal. 

La majoria d’hipoaldosteronismes aïllats apareixen en pacients amb dèficits de 

producció de renina ( En aquest cas s’anomena hipoaldosteronisme 

hiporreninèmic)  

Tractament 

Cal corregir el dèficit de mineralocorticoides administrant fludrocortisona.  

 

4.6 Hiperplàsia suprarenal congènita 

 

La hiperplàsia suprarenal congènita o HSC és un trastorn genètic de les glàndules 

suprarenals que afecta el creixement, el desenvolupament i la salut general del 

cos. 

La glàndula suprarenal sintetitza tres tipus d’hormones a partir del colesterol: 

A la zona fascicular sintetiza els glucocorticoides, a la zona glomerular els 

mineralocorticoides i els androgens a la zona reticular. (Veure imatge de la pàgina 

10) 



 
33 

La HSC engloba un conjunt de malaties que resulten de la deficiència d’un dels cinc 

enzims involucrats a la síntesi del cortisol. 

Per una altra banda, quan es presenta la hiperplàsia suprarenal congènita es 

bloqueja la producció de cortisol i en alguns casos es produeix també una 

deficiència d’aldosterona. A causa d’aquests desequilibris les glàndules 

suprarenals produeixen andrògens en excés. 

 

L’HSC és una malaltia genètica autosòmica recessiva que presenta aquesta 

simptomatologia: 

1.Deshidratació severa. 

2.Vòmits, que poden emmascarar la hiperkalèmia.  

3.Hiponatrèmia (Concentració de sodi en sang per sota de 135 mmol/l) 

4.Hiperkalèmia (Nivell elevat de potassi plasmàtic) 

5.Detecció de nitrogen ureic. 

6. Hiperpigmentació de tot el cos, però en especial dels genitals.  

7.Natriuresis. (Procés d’excreció de sodi per via urinària per l’acció dels ronyons.)  

8.Increment de l’activitat de renina plasmàtica i angiotensina II. 

9. Virilització del sexe femení o macrogenitosomia en el sexe masculí.  

Tot aquest conjunt de símptomes poden arribar a provocar un xoc i un col·lapse 

cardiovascular.  

Es coneixen diferents formes de HSC depenent de l’enzim no funcionant , que són: 
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Dèficit de 21-OH o 21-α-hidroxilasa : És la forma més freqüent de HSC. Al seu torn 

existeixen dues formes. 

La forma clàssica, dintre de la qual existeixen dos subtipus més, que són: 

-Síndrome pèrdua de sal: El pateixen el 75% dels pacients afectats amb la forma 

clàssica. La mutació de la 21-α-hidroxilasa produeix un grau màxim d’inactivitat 

enzimàtica que comporta un dèficit total d’aldosterona i cortisol, de manera que 

aquesta falta d’aldosterona comportarà com a conseqüència l’excreció excessiva 

de sodi per l’orina i la disminució de l’excreció de potassi a la orina, provocant 

hiponatrèmia i hiperpotassèmia. Aquest quadre clínic sol associar-se a hipovolèmia, 

hipotensió i acidosi metabòlica i deshidratació. 

Aquesta síndrome es manifesta entre el 5è i el 15è dia de vida amb vòmits, pèrdua 

de la gana , diarrea, hipotensió, hipoglucèmia, hiponatrèmia, hiperpotassèmia i 

acidosi metabòlica.  

Des de la 7a setmana de gestació al sexe femení es produeix un trastorn de 

diferenciació sexual. En el cas del sexe masculí es produeix una hiperpigmentació 

escrotal, augment lleu del penis o pot passar desapercebut. 

-Forma virilizant simple: Es dóna en un 25% dels casos amb HSC clàssica. La 

mutació de la 21-α-hidroxilasa permet produir la quantitat de cortisol i aldosterona 

suficients com per no desenvolupar una síndrome de pèrdua de sal. 

Les nenes presenten un trastorn de la diferenciació sexual a l’hora del naixement; 

en canvi els nens presenten signes de virilització, o poden passar desapercebuts 

inicialment i manifestar-se mes tard. 

En la forma no clàssica existeix el suficient grau d’activitat enzimàtica com per 

produir adequadament cortisol i aldosterona. Normalment els nounats són 

asimptomàtics mostrant els signes més tard. Les nenes durant la infància poden 

presentar adrenarquia prematura (Significa un augment de producció de les 

hormones sexuals en una edat primerenca. ), acne, acceleració del creixement i 

edat òssia avançada.   
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Existeixen altres dèficits que són: 

Dèficit de 11-β-hidroxilasa   És el responsable del 5% al 8 % dels casos de HSC. 

Quan existeix un dèficit enzimàtic a aquest nivell hi ha una disminució de la síntesi 

d’aldosterona i cortisol que produeixen un augment de l’ACTH. Els símptomes que 

presenta són: hipertensió arterial i hiperpotassèmia.  

Es produeix una virilització en les nenes presentant genitals ambigus en el moment 

del part. Els nens poden presentar hiperpigmentació local i allargament del penis, 

encara que poden passar desapercebuts a l’hora del part i manifestar-se amb 

posterioritat.  

Ens podem trobar amb nivells de renina plasmàtica suprimida, juntament amb 

hipertensió i hiperpotassèmia.  

Dèficit de 3-β-hidroxiesteroidedeshidrogenasa Es produeix en menys del 2% de les 

HSC. És l’únic dèficit que produeix trastorns de diferenciació sexual tant en nens 

com en nenes, en el cas dels nens es produeix una absència de virilització, i en les 

nenes es produeix una virilització.  

Cada vegada es diagnostiquen amb major freqüència formes de presentació 

tardana amb acceleració del creixement, irregularitats menstruals, ... 

Dèficit de 17-hidroxilasa/ 17-20-liasa. Es produeix en el 1% dels casos de HSC. Els 

pacients amb aquest dèficit no poden sintetitzar el cortisol, causant hipertensió 

arterial, hipopotassèmia (És el descens dels nivells de ió potassi) i supressió de la 

secreció de renina i aldosterona.  

Els pacients es presenten com fenotip femení o ambigüitat sexual en els nens. Les 

nenes solen ser diagnosticades en l’adolescència per retràs puberal, amenorrea 

(absència de la menstruació) i hipertensió arterial.  
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Tractament 

El tractament es basa en la teràpia substitutiva amb corticoides i 

mineralcorticoides. 

 

Tractament de la síndrome de pèrdua de sal. 

El dèficit de cortisol es tracta amb glucocorticoides de manera indefinida, en el cas 

dels nens s’utilitza hidrocortisona.  

Els pacients amb aquesta síndrome, necessitaran també una aportació de 

mineralocorticoides, en aquest cas fludrocortisona i l’administració de clorur sòdic 

durant el primer any de vida.   

Tractament de la forma virilitzant simple del dèficit de 21-hidroxilasa. 

Els pacients han de rebre un tractament substitutiu amb glucocorticoides 

monitoritzant estrictament la velocitat de creixement, el pes. Dins d’aquest quadre 

sembla existir un cert grau de dèficit d’aldosterona, però no suficientment gran com 

per produir una síndrome de pèrdua de sal. 

Tractament de la forma no clàssica del dèficit de 21-hidroxilasa.  

Primerament cal individualitzar els pacients, i només es tractaran amb 

hidroaltesona aquells que presentin una acceleració del creixement, amb un 

increment de l’edat òssia i un empitjorament del pronòstic de talla.      

Tractament del dèficit de 11-β-hidroxilasa 

En aquest dèficit es realitza un tractament amb glucocorticoides, similar al de la 

forma virilitzant simple del dèficit de 21-hidroxilasa. 
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Tractament del dèficit de 17-hidroxilasa-17-20-liasa. 

Els pacients amb aquest dèficit requereixen un tractament substitutiu amb 

corticoides per suprimir la secreció de desoxicorticosterona i millorar la hipertensió 

arterial. A la adolescència cal un tractament substitutiu amb esteroides sexuals per 

afavorir l’aparició de caràcters sexuals secundaris. 

 

 

 Taula resum dels dèficits enzimàtics de la hiperplàsia suprarenal congènita (HSC) 
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4.7 Síndrome de Bartter 

 

És un defecte genètic en la part gruixuda de la nansa de Henle, dels nefrons del 

ronyó.  

Els símptomes generals de la síndrome de Bartter són hipopotassèmia, alcalosi 

metabòlica i pressió arterial baixa o normal, hipercalciúria i litiasi renal.  

Trobem dos tipus de síndrome de Bartter, el neonatal i el clàssic. 

Neonatal: 

En el 90% dels casos apareix entre la setmana 24 i 32 de gestació. 

Després del naixement presenta polidípsia (augment anormal de la set) i poliúria 

(despesa urinària excessiva).   

Clàssic: 

Pot presentar símptomes en els dos primers anys de vida encara que solen ser 

diagnosticats durant l’etapa escolar o fins i tot més tard.   

Els símptomes en aquest tipus de la síndrome de Bartter són: poliúria, polidípsia i 

tendència a la deshidratació, però sense l’aparició de litiasi renal. 

També poden presentar vòmits i endarreriment en el creixement.  

La funció renal és normal però pot derivar a insuficiència renal.  

Al fer les proves trobem nivells alts de potassi, clor a la orina, producció elevada de 

renina i aldosterona , producció excessiva de prostaglandines (substàncies de 

caràcter lipídic) renals i pèrdues urinàries de magnesi.  

Hi ha cinc subtipus de la síndrome de Bartter i diferents causes, encara que la 

causa més comú és la mutació dels gens que codifiquen  les proteïnes que 

transporten ions a través de les cèl·lules renals de la zona gruixuda de la nansa de 

Henle.  
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El tractament és:                                                                                                                                 

-Dieta amb alts nivells de sodi i potassi. 

-Ús de suplements de potassi. 

-Ús d’espironolactona® (diürètic) per disminuir la pèrdua urinària.  

 

4.8 Malaltia d’ Addison  

 

Aquesta malaltia va ser descrita  per Thomas Addison 

com un estat general de llanguiment i debilitat, 

defalliment en l’acció del cor, irritabilitat de l’estómac 

i un canvi peculiar en el color de la pell. 

Aquesta malaltia és deguda a una destrucció 

autoimmune de l’escorça suprarenal, que ocasiona 

una producció deficient de glucocorticoides, 

mineralcorticoides i hormones sexuals.  

En el cas de les dones, els nivells d’andrògens solen ser baixos.  

Les tres zones de les glàndules adrenals es destrueixen progressivament i són 

substituïdes per teixit fibrós, comença per la zona glomerular i mesos o anys més 

tard, la zona fasciculada. Aquesta malaltia no afecta a la medul·la, però queda 

atrofiada.  

Els símptomes són fatiga, debilitat, anorèxia, nàusees, vòmits, pèrdua de pes, 

pigmentació de la pell i les mucoses, hipotensió i hipoglucèmia.  

Els pacients amb aquesta malaltia han de rebre un tractament hormonal 

substitutiu, que ha d’anar acompanyat d’una educació perquè puguin auto 

controlar-se. 

A més a més els pacients han de fer una ingesta de sodi d’entre 3 i 4 grams 

d’aquest, al dia. 

Retrat de Thomas Addison 
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4.9 Pseudohipoaldosteronisme 

 

Aquesta malaltia és sobre la que aprofundirem més, ja que és la que en concret 

m’interessa ressaltar per que és la que jo vaig presentar quan tenia 14 dies de 

vida. Però això no seria possible sense l’explicació prèvia del sistema endocrí. 

El pseudohipoaldosteronisme és un estrany símptoma de resistència als 

mineralcorticoides. 

Aquesta malaltia rep aquest nom, ja que no és considerada un hipoaldosteronisme 

en tota l’amplitud del terme, ja que la fallada no és a causa de l’aldosterona, sinó a 

causa dels receptors d’aquesta, de manera que el nivell d’aldosterona és molt baix. 

En aquesta malaltia es produeix una eliminació de sodi per l’orina, en 

conseqüència, el nivell d’aquest element a la sang és baix ( fenomen conegut com 

hiponatrèmia) i també es produeix una baixa eliminació de potassi, de manera que 

es produeix una elevació del nivell de potassi a la sang (fenomen anomenat 

hiperkalèmia.) 

La malaltia debuta a la infància amb deshidratació, irritabilitat, vòmits, anorèxia i 

retard en el creixement, juntament amb hiponatrèmia, hipoclorèmia, hipercalcèmia 

i hipernatrùria (augment de la tassa de sodi a la orina). Amb nivells de renina i 

aldosterona elevats.  

 

Els nivells normals a la sang són: 

Na  135 - 147 mEq/l 

K     3’5 – 5’5 mEq/l 

pH  7’33 – 7’45  

 

 

En el meu cas personal, els nivells eren de : 

Na  127 mEq/l 

K     >7 mEq/l 

pH  7’27 
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4.9.1 Com identificar si es tracta de un PHA primari o un PHA secundari 

Diferenciem entre l’hipoaldosteronisme i el pseudohipoaldosteronisme per 

diferents factors i s’han de realitzar proves que descartin els processos que cursen 

el PHA secundari, com ara anàlisis d’orina, urinocultiu i una ecografia renal. 

 

 

4.9.2 Com podem afirmar que es una forma de transmissió genètica? 

  

S’ha de practicar un estudi de l’arbre genealògic, sobretot els membres amb 

antecedents de quadres clínics en la infància que siguin compatibles; principalment 

en pares i germans del pacient per comprovar els nivells d’aldosterona i altres ions 

de la sang i identificar una possible mutació familiar en algun dels gens lligats al 

PHA 

 

Diagnòstic diferencial  

 

-Fibrosi quística . 

-Hipoaldosteronisme primari. 

-Forma de pèrdua salina de la hiperplàsia suprarenal congènita. 

 

Totes aquestes malalties són les que concorden amb els quadres de pèrdua salina 

a la infància.  

 

Tractament d’una crisi de pèrdua salina 

 

Quan existeix la sospita de la presència de PHA , juntament amb l’existència 

d’algun cas previ familiar cal: 

   

-Reposar el dèficit d’aigua i de sodi. 

-En casos d’hiperkalèmia , cal tractar la sobrecàrrega de potassi amb resin-sodi 

amb una sonda nasogàstrica o per via rectal. 

-Quan la tolerància digestiva del pacient ho permeti cal passar al tractament per via 

oral administrant  ClNa , assegurant que hi ha una aportació d’aigua a lliure 

demanda del pacient. 
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-Cal monitoritzar inicialment el canvis en els nivells de líquids, en el pes i la tensió 

arterial cada dotze hores. 

-Existeixen alguns casos greus en què l’ hiperkalèmia persisteix, en aquest cas cal 

afegir successivament aquests tractaments: 

 

 Suplements d’altes dosis de sodi. 

 Resin-sodi  

 Hidroclorotiazida® (diürètic) 

 Indometacina® (antiinflamatori no esteroïdal) 

 

 

4.9.3 Com s’ha de reaccionar davant del dubte de diagnosi entre hsc i pha. 

 

1. Aportació salina i de líquids, tal i com si tractéssim un PHA. 

2. Cal monitoritzar la glucèmia i administrar glucosa en la perfusió (administració 

intravenosa d’un medicament. ) 

3. Reposició hormonal; un cop s’han extret les mostres per realitzar un estudi 

endocrí per l’HSC 

4.Vigilar signes d’excés hormonal i/o de clorur sòdic. 

 

Tractament a llarg termini.  

 

Una vegada s’ha confirmat que es tracta de PHA s’ha d’instaurar un nou tractament 

per restablir la normalitat hidroelectrolítica sota la vigilància d’un endocrí.  

Normalment s’aconsegueix suprimir el suplement salí de la dieta entre el primer i 

segon any de vida del pacient. 

En alguns casos la secreció de l’aldosterona i d’activitat renina plasmàtica poden 

continuar elevades encara que s’hagi aconseguit una normalització electrolítica i la 

recuperació del creixement amb el suplement salí.    
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4.9.4 PHA Tipus 1: 

 

El pseudohipoaldosteronisme de tipus 1 és una síndrome infreqüent de resistència 

a l’aldosterona, manifestant-se amb pèrdua salina (que pot ser sistemàtica i greu o 

localitzada a nivell renal), hiponatrèmia, hiperpotassèmia, acidosi metabòlica 

hiperclorèmica i hiperaldosteronisme hiperreninèmic.  

Algunes estranyes vegades es manifesta amb xoc hipovolèmic, arrítmies cardíaques 

i crisis convulsives per hiponatrèmia.  

Aquesta síndrome pot ser genètica, pot estar causada com un efecte secundari a 

una uropatia o infecció o pot presentar-se esporàdicament.  

Dintre d’aquest grup, trobem dos subtipus més, la forma renal (PHA 1A) i la forma 

sistèmica o múltiple (PHA 1B). 

 

Forma Renal (1A)   

És el subtipus de PHA més freqüent i s’hereta amb un caràcter autosòmic 

dominant. 

El quadre clínic és el següent: pèrdua salina renal, acidosi metabòlica i 

hiperkalèmia, però no presenten alteracions al pulmó, colon o glàndules exocrines. 

Les manifestacions són variables, van des de formes greus de pèrdua salina 

neonatal amb hiperpotassèmia fins formes que perduren asimptomàtiques al llarg 

de la vida.  

El PHA 1A està causat per la mutació del gen codificador de la síntesi del receptor 

(proteïna formada per 984 aminoàcids) de mineralocorticoides.  

El receptor està constituït per un domini inmunogènic, en aquest cas l’aldosterona.  
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Un estudi ha treballat amb dues famílies de la zona de Galícia amb caràcter 

heterozigot amb la mateixa mutació. Aquest estudi va donar com a resultats que en 

molts portadors adults la mutació es mantenia asimptomàtica, però presentaven 

una elevació de l’aldosterona a la sang. Aquestes dades afirmen que només una 

petita proporció d’heterozigots desenvolupa un quadre clínic de pèrdua salina. 

 La causa és desconeguda, però pot estar relacionada amb hàbits d’ingesta de sal. 

Una altra causa són les mutacions als gens que codifiquen l’ENaC ( canal de 

transport del Na), aquestes mutacions comporten una pèrdua o un excés de la 

funció de l’ ENaC.  

 

Forma múltiple o sistemàtica (1B) 

Aquest subtipus és d’herència autosòmica recessiva.  Els pares del pacient són 

normals i no presenten elevacions d’aldosterona plasmàtica.  

Es produeix un pèrdua salina de extrema gravetat. Aquests episodis de pèrdua 

salina poden ocórrer just després del naixement seguits per un col·lapse perifèric  

El PHA és una malaltia molt poc freqüent i no puc fer un estudi directe de pacients 

que presentin aquesta malaltia aquí a Espanya, no obstant he trobat casos 

publicats que parlen de nounats amb aquesta malaltia.  

 

4.9.5 Estudi: sis pacients japonesos presenten pha de tipus 1. (Annex 4) 

 

(Aquest informe va ser publicat al portal mèdic pubmed a l’any 2012) 

Els pacients de l’1 al 5 mostren un endarreriment en el desenvolupament i 

presenten una concentració sèrica (concentració d’una substància en el sèrum 

sanguini en una persona) baixa en Na. Presenta uns nivells alts d’aldosterona i de 

PRA (“ Plasma renin activity ”), de manera que es va sospitar la presència de una 

forma renal de PHA de tipus 1. 

Tots els pacients van respondre correctament als suplements de NaCl. 
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En els pacients 1,2,3 i 4 el tractament va ser anul·lat quan tenien un any d’edat.  

Els pacients 1 i 2 són germans; la mare dels quals va presentar un episodi de 

vòmits a la seva infància que no va ser tractat. 

Des que la seva història familiar va indicar una forma renal de PHA de tipus 1 es va 

dur a terme una avaluació endocrinològica que va donar aquests resultats: 

NIVELLS DEL PACIENT      

Aldosterona: 38’9 ng/dl (7’1- 10’1 ng/dl)        

PRA:    4’3 ng/ml/h (0’87 – 1.14 ng/ml/h)     

   

No obstant els nivells de Na i K eren normals. 

El pacient 1 té ara 7 anys de edat i els seus nivells actuals són: 

Aldosterona:  563 ng/dl  (7’1- 10’1 ng/dl) 

PRA:              3’1 ng/ml/h  (0’87 – 1.14 ng/ml/h) 

El pacient 2 té ara 4 anys de edat i els seus nivells actuals són: 

Aldosterona:  889 ng/dl  (7’1- 10’1 ng/dl) 

PRA:              4’2 ng/ml/h (0’87 – 1.14 ng/ml/h) 

 

El pacient 5 va néixer sense complicacions, pesant 2820 gr i sent el segon fill. 

Al 29 dies va ser ingressat a l’hospital amb pes insuficient i endarreriment en el 

creixement. Es van notificar també hiponatrèmia i hiperpotassèmia, i uns nivells 

d’aldosterona (2954 ng/dl) i PRA (> 25 ng/ml/h) elevats. 

Es va iniciar un tractament de suplement de NaCl, amb el qual es va aconseguir 

restaurar el pes; arribant a la conclusió que el pacient presentava PHA de tipus 1. 
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El pacient 6 va néixer a les 35 setmanes de gestació i va pesar 1978 gr. Els seus 

nivells de Na i K van ser de 134 mEq/l i 4’3mEq/l respectivament.  

L’anàlisi de sang va mostrar hiponatrèmia (127 mEq/l); als 17 dies el nivell va ser 

de 12 mEq/l i va mostrar hiperkalemia (7’2 mEq/l) 

Es va detectar un nivell elevat d’aldosterona al plasma (934 ng/dl) i un nivell de 

PRA de 30’8 ng/ml/h 

Aquest pacient va ser tractat amb suplement salí. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Taula resum dels sis pacients japonesos amb PHA de tipus 1 
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4.9.6 PHA Tipus 2 o síndrome de Gordon 

 

El PHA de tipus dos està caracteritzat per hipertensió i hiperpotassèmia, 

hiperclorèmia, acidosi metabòlica i nivells de renina en plasma suprimits, els nivells 

d’aldosterona, en canvi varien, però solen ser més baixos del normal. En algun cas 

també s’ha descrit l’hipercalciúria (eliminació exagerada de calci per la orina ) com 

a símptoma.  

Simptomatologia: 

-Hiperkalèmia 

-Hipertensió 

-Acidosis metabòlica. 

-Hiperclorèmia 

-supressió dels nivells de renina al plasma. 

Diagnòstic:  

Persones amb hiperpotassèmia resultant del PHA tipus II  

Altres causes d' hiperpotassèmia: 

• Insuficiència renal, la causa d ‘hiperpotassèmia més identificada  

• Quan la funció renal és normal, podem pensar en un Hipoaldosteronisme o 

acidosi tubular renal (És l’acumulació d’àcid al cos a causa d’una errada dels 

ronyons. ), Efectes de medicació. Els exemples inclouen diürètics estalviadors de 

potassi (per exemple, espironolactona), medicaments antiinflamatoris no 

esteroïdals, inhibidors de l'angiotensina, trimetoprim i ciclosporina o la insuficiència 

suprarenal primària o deficiència d'un enzim sintètica adrenal 

El Pseudohipoaldosteronisme tipus II (PHAII) s'hereta de forma autosòmica 

dominant. 

 



 
48 

4.9.7 Estudi: comunicació de quatre casos de nens amb 

pseudohipoaldosteronisme ( Annex 3) 

 

(Aquest informe va ser publicat al portal mèdic pubmed a l’any 2011) 

Cas 1 

Pacient masculí de dos mesos de vida ingressa a urgències per vòmits i diarrea, 

presentant convulsions a la sala de emergències que van ser tractades amb 

diazepam. Va ser ingressat amb una deshidratació moderada i un pes de 2900g, 

inferior al del naixement, que va ser de 3000 g. Les anàlisis van donar un resultat 

de 3% de clorur de sodi.  

Els seus antecedents familiars van revelar: pares no consanguinis, adolescents,  

mare sana, sense dades paternes. 

La mare del nen té 13 germans, sis dones, tres mortes abans d’un any de vida i set 

homes, tots morts abans d’un any de vida i dos d’ells diagnosticats amb hiperplàsia 

suprarenal congènita (HSC). 

 

Cas 2 

Nena de set mesos de vida portadora de l’anomalia VACTERL, que comporta la 

imperforació del anus, doble uretra incompleta, lumbars en cunya, ... i 

colostomitzada (Significa que a aquesta persona se li ha practicat una colostomia, 

és a dir, se li ha extret una part d’intestí fins l’exterior ) que ingressa a urgències per 

gastroenteritis aguda febril de 3 dies d’evolució. Ingressa amb un xoc hipovolèmic 

amb un pes de 4550 gr, mentre que al naixement va ser de 4130 gr. Es van 

realitzar tres expansions amb solució fisiològica, li aporten bicarbonat sòdic i 

cefalotina® (antibiòtic).  
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Cas 3 

Pacient femení d’un mes de vida amb gastroenteritis aguda febril amb una evolució 

de 48 hores.  

Ingressa amb un xoc hipovolèmic amb un pes de 2700 gr ,un pes inferior al del 

naixement que va ser de 2780 gr. 

L’examen físic va demostrar l’evidència de clítoris prominent, si urogenital i un 

tumor abdominal.  

Es van realitzar dues expansions amb sèrum fisiològic, es va aportar carbonat sòdic 

i cefalotina®.  

 

Cas 4 

Nena de dos mesos de vida acudeix a l’hospital amb vòmits de 72 hores d’evolució, 

i a la consulta presenta convulsió afebril generalitzada. Ingressa amb un xoc 

hipovolèmic i signes de hiperpotassèmia . 

El pes a l’ingressar va ser de 3710 gr, un pes superior al del naixement que va ser 

de 3200 gr. 

Rep expansions amb solució fisiològica juntament amb clorur sòdic i bicarbonat 

sòdic. Es continua la hidratació fins que a les 72 hores es normalitza.  Al mes de 

rebre l’alta presenta una altra infecció urinària, però sense convulsions.  
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4.9.8 Cas clínic d’un nounat amb PHA  

 

Un nounat  de sexe femení, la cinquena gestació d’una dona sana de 29 anys amb 

història mèdica dels altres parts normal, sense consanguinitat . 

L’embaràs va ser controlat, va presentar polihidramnis des del setè mes de 

gestació. Tant els estudis ecogràfics com la serologia (estudi que permet comprovar 

la presència d’anticossos a la sang.) van ser normals.  

Durant la gestació va necessitar la realització d’una amniocentesi (prova en la que 

s’extreu líquid amniòtic que envolta el fetus per analitzar-la) i a l’hora del part va 

necessitar cesària a les 35 setmanes de gestació. 

El pes del nounat a l’hora del naixement va ser de 1.710 gr, la talla va ser de 42 cm 

i el perímetre cefàlic va ser de 31 cm.  

L’exploració física va ser normal, sense anomalies als genitals externs.  

A les 36 hores de vida va presentar un quadre de deshidratació severa amb poliúria 

i pèrdua de pes, que recuperarà als 20 dies de vida. 

A l‘analítica destaca una hiponatrèmia, hiperclorèmia i hiperkalèmia. 

L’índex de excreció de sodi va ser de un 7%.  

Davant d’una sospita de pseudohipoaldosteronisme, s’inicia el tractament 

substitutiu amb sodi.  

 

Es va realitzar un estudi hormonal que va donar aquests resultats: 

Aldosterona  343 ng/dl   ( 1-16 ng/dl) 

Renina        19’7 ng/dl  (0’2-2’8 ng/ml) 

17-hidroxiprogesterona  13’3 ng/ml (0’1- 0’8 ng/ml) 
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Cortisol  42 ng/dl ( 2-18 ng/dl) 

  

Els hidramnis poden ajudar en el diagnòstic del PHA.  

En pacients amb hipoaldosteronisme, incapaços de sintetitzar aldosterona, el 

símptomes es curen a la vida intrauterina gràcies al traspàs d’aldosterona de la 

mare al fetus. En canvi, els símptomes del PHA poden iniciar-se a dins de l’úter i 

condicionar l’existència de poliúria i hidramnis.  

 

Conclusions: 

A causa de la infreqüència de casos com el que jo vaig presentar, he hagut de 

recórrer a la literatura mèdica per poder fer els estudis comparatius.  

Després d’haver comparat aquests casos clínics de PHA, podem veure que els 

pacients que pateixen aquesta malaltia presenten un patró de símptomes que es 

repeteixen, que són: naixement prematur, presenten dificultats en el creixement, 

tots presenten desordres electrolítics i contraccions anormals de renina i 

aldosterona. Fins i tot acudeixen a urgències pel mateix símptoma, els vòmits.  

En el meu cas, al contrari dels nadons dels casos anteriors, la meva mare no va 

tindre un part prematur, tampoc vaig presentar vòmits a l’hora de l’ingrés, però si 

que vaig presentar deshidratació i pèrdua de pes, contant també amb antecedents 

familiars.  
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5. VIVÈNCIA FAMILIAR DEL MEU CAS 

 

Quan la meva malaltia es va manifestar jo només tenia 14 dies, de manera que 

vaig demanar als meus pares que m’expliquessin el transcurs d’aquesta.  

 

1. Com va començar tot? 

Al 1996, quan tu tenies 14 dies de vida, vam anar al teu pediatre, el doctor 

Martí Morales Sánchez per una revisió, i va observar que estaves deshidratat i 

que encara que hi havia una bona ingesta presentaves primesa; de manera 

que ens va derivar a l’hospital de Terrassa.   

 

2. Quin va ser el transcurs de la malaltia des del vostre punt de vista? 

Quan vam arribar a l’hospital de Terrassa  vam ser atesos pel doctor Quiles, i a 

la poca estona d’estar a l’habitació et van traslladar a 

la UCI de neonatologia a causa del nivell de potassi 

elevat que presentaves. 

Davant de la falta de diagnòstic i la sospita de dues 

malalties possibles (Hiperplàsia suprarenal congènita i 

hiperaldosteronisme) et van administrar cortisona.   

Vas estar un mes amb aquest tractament mentre els 

doctors que portaven el teu cas buscaven informació 

en revistes d’Estats Units, ja que aquí no hi havia cap 

cas documentat fins que van concloure que tenies 

pseudohipoaldosteronisme, ja que el teu pare va dir 

als metges que ell havia passat una malaltia semblant 

quan era petit, i a l’ensenyar-los una fotografia, van observar que es tractava 

Fotografia del meu pare al poc 

temps d’haver nascut 
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de la mateixa malaltia. Acte seguit van fer-li un conjunt de proves en busca de 

malformacions o algun símptoma que encaixés amb les possibles malalties que 

podies tenir; arribant finalment al diagnòstic de pseudohipoaldosteronisme.  

 

3.  Com vau viure aquest experiència? 

Fins que no van trobar el diagnòstic encertat va ser una experiència molt 

traumàtica, una angoixa constant.  

Per altra banda, quan vam saber de quina malaltia es tractava i que el 

tractament consistia en l’administració oral de sal, vam quedar molt més 

tranquils. 

  

4.   Vau ser informats en tot moment sobre les opcions i el tractament? 

Sí, el doctor Morales no tenia cap problema a l’hora d’explicar-nos el que 

et passava; més aviat solia compartit les seves preocupacions i angoixes. 

  

5.  Voleu afegir alguna pregunta? 

Simplement volíem destacar la rapidesa amb la que va actuar el doctor Morales 

a l’hora de mobilitzar l’ingrés i la agilitat que va tenir per resoldre el teu cas. Vam 

quedar també molt sorpresos quan vam descobrir que no hi havia cap altre cas 

documentat a Espanya fins llavors.  
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6.ENTREVISTA AL DOCTOR MARTÍ MORALES, PEDIATRE 

 

 

1. Quants anys fa que exerceixes la medicina? 

 

La carrera la vaig fer des de l’any 77 al 83. 

Exerceixo medicina general des del 84. Al 86 

vaig començar de pediatre resident i al 90 ja 

vaig exercir amb el títol d’especialista.  

 

 

2. Quan vam recórrer a tu amb el meu cas, quina va ser la teva reacció? 

 

Vau venir a la consulta quan tu tenies 14 dies de vida, i pesaves menys que en 

el moment del naixement, encara que tenies una bona ingesta.  

Primer vaig pensar que seria degut a una mala ingesta a causa del poc pit de la 

mare, però al contestar-me que et donava lactància artificial va fer descartar 

aquest primer diagnòstic. Després vaig pensar que podria ser al·lèrgia a la llet de 

vaca, però els teus pares van dir que ingeries la quantitat adequada en un temps 

adequat, de manera que vaig descartar les al·lèrgies i infeccions. 

Finalment vaig orientar el meu diagnòstic a una síndrome de pèrdua de sal. 

 

 

 

3. Et va costar trobar de quina malaltia es tractava? 

 

No, ja que el diagnòstic inicial va ser encertat i això ens va permetre indagar 

més en aquest tema. Depèn també a quin  hospital acudeixis i quins metges et 

portin trigaran més o menys en arribar a un diagnòstic. 

 

 

 

 

Doctor Martí Morales Sánchez, Pediatre 
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4.     Al comptar amb tant poca informació , ja que existeixen pocs casos de PHA                           

documentats , com vau trobar el tractament adequat ? 

 

Trobar el tractament va ser fàcil, realment un cop vam saber de quina malaltia 

es tractava només va caldre mirar quin era el tractament prescrit per aquella 

malaltia, que consistia en la subministració oral de NaCl.  

 

 

5. Podries explicar-me breument quin va ser el transcurs del diagnòstic ? 

 

Doncs, després de examinar-te a la consulta vaig parlar amb un company i vam 

arribar al diagnòstic d’una possible hiperplàsia suprarenal congènita, de 

manera que vaig decidir traslladar-te a l’hospital de Terrassa. Quan vas arribar 

vam observar que el nivell de sodi a la sang era baix i el de potassi era elevat 

de manera que vam dur a terme una rehidratació i et vam subministrar resin-

calci per tal que no absorbissis més potassi.  

 

Vam fer-te un control hormonal per saber de quina malaltia es tractava i vam 

començar el tractament amb hidrocortisona per la malaltia més probable que 

era la HSC i sèrum amb sodi i ènemes de resin-calci  per equilibrar la relació 

amb el potassi. 

 

Quan va arribar l’estudi hormonal ens vam trobar que la 17-

hidroxiprogesterona ,que en el cas de la HSC hauria de ser molt elevada, era 

normal, de manera que vam descartar la HSC. Es podia observar que 

l’aldosterona i la renina estaven excessivament elevades, la qual cosa ens va 

fer diagnosticar el pseudohipoaldosteronisme (Annex 1).  

 

De manera que un cop vam saber del cert de quina malaltia es tractava només 

va fer falta aplicar el tractament adequat.  
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6. Quin va ser el principal perill de la malaltia? 

 

El perill principal va ser treure’t de la situació de màxima gravetat. Havíem de 

baixar el grau de potassi (hiperpotassèmia) ja que si no, podries haver acabat 

amb diàlisi per tota la vida. 

 

7. T’havies trobat anteriorment amb un cas similar al meu? 

 

No, havia vist varies HSC a la Vall d’Hebrón, també algun hiperaldosteronisme 

associat a infeccions però cap pseudohipoaldosteronisme.  

 

8. Quines proves em vau fer per verificar el PHA? 

 

Vam cursar l’estudi hormonal, un hemograma, un ionograma en plasma per 

veure els nivells de sodi, potassi i clor i un equilibri àcid-base per veure el pH i 

una possible acidosi metabòlica. També una mostra d’orina, ja que si el sodi 

està baix en la sang també ho estarà a l’orina.  

 

9. Existien efectes secundaris al tractament? 

En el cas dels corticoides que et vam administrar al principi, sí. Si els haguessis 

pres durant anys hauries mostrat algun efecte secundari, i en el cas del sodi, 

els hagués tingut si presentessis un nivell normal d’aquest a la sang, però com 

era un nivell baix, el suplement de sodi servia per equilibrar-lo. 

10. Després del meu cas t’has trobat amb algun altre PHA? 

No, jo no, encara que he llegit que s’ha diagnosticat un PHA a Madrid.  
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Després del diagnòstic el meu pediatre va portar un seguiment del meu cas, amb 

una periodicitat mensual i a mesura que tot es var anar normalitzant, ho va ampliar 

a dos mesos. 

El meu pes ja va ser normal quan vaig sortir del hospital, i vaig seguir amb el 

tractament durant un any aproximadament.   

Com a efectes secundaris, podríem destacar una pubertat retardada amb una línia 

de creixement que no arriba fins al punt estimat. Per aquest motiu estic pendent 

d’un estudi genètic per tal de determinar la possibilitat de que la meva 

descendència pateixi la mateixa malaltia.  
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7.CONCLUSIONS. 

 

 

Aquest treball m’ha donat l’oportunitat de comprendre la importància que tenen les 

hormones i el sistema endocrí en el nostre cos, ja que qualsevol canvi, per petit que 

sigui, en els processos que es duen a terme dins d’aquest sistema, poden arribar a 

originar malformacions i malalties molt importants, algunes d’elles amb un risc de 

mort elevat. 

L’endocrinologia és una branca de la medicina molt complexa i molt àmplia, de 

manera que a causa de la falta de coneixement no m’ha sigut possible 

desenvolupar més alguns aspectes del treball . 

No obstant, aquest sistema que sembla tan enrevessat, m’ha cridat l’atenció, i 

m’ha plantejat el repte de continuar ampliant els meus coneixements en referència 

a aquest tema.  

És realment satisfactòria la sensació que es sent quan comprens com s’origina una 

malaltia que tu mateix has viscut i que si no fos per aquest treball, potser mai 

m’hagués plantejat de buscar el “perquè” d’aquesta malaltia.  

De manera que si ara tingués l’oportunitat de canviar el tema del meu treball de 

recerca no trigaria ni dos segons en rebutjar aquesta idea, ja que gràcies a aquest 

treball m’he plantejat altres branques per estudiar en un futur.   

No voldria concloure aquest treball de recerca sense donar les gràcies  a totes 

aquelles persones que m’han ajudat i m’han donat suport i en especial al doctor 

Martí Morales Sánchez 
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=ES&Expert=418.0
http://www.clinicadam.com/salud/5/000411.html
http://www.onmeda.es/enfermedades/hiperplasia_suprarrenal_congenita.html
http://hiperplasiasuprarrenalcongenita.blogspot.com.es/
http://www.aeped.es/sites/default/files/documentos/10_hiperplasia_suprarrenal_congenita.pdf%20-%202011
http://www.aeped.es/sites/default/files/documentos/10_hiperplasia_suprarrenal_congenita.pdf%20-%202011
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VOCABULARI 
 

 

El significat d’alguns termes mèdics del treball han estat obtinguts en les següents 

enciclopèdies d’internet: 

 

 Wikipedia.  

http://www.wikipedia.org/ 

 

 Portales médicos. 

http://www.portalesmedicos.com/diccionario_medico/index.php/Portada 

 

 Trastornos genéticos. 

http://trastornosgeneticos.blogspot.com.es/ 

 

 Medicina familiar. 

http://medicinafamiliar.uc.cl/html/articulos/388.html 

 

 Imatges de google: Anomalia VACTERL 

https://www.google.es/search?q=anomalia+VACTERL&um=1&ie=UTF-

8&hl=es&tbm=isch&source=og&sa=N&tab=wi&ei=5lLtUZblFsiR7AbKg4DIDw 

 

 

SÍNDROME DE BARTTER 
 

 Wikipedia: Síndrome de Bartter 

http://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Bartter 

 

 

 SlideShare: Síndrome de Bartter 

http://www.slideshare.net/gerklos/sindrome-de-bartter - 2011 

 

 Medlineplus: Síndrome de Bartter 

http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000308.htm  - 2011 

 

 

 Aldosteronafisioanimal: Hipoaldosteronisme, HSC, hiperaldosteronisme, Malaltia 

d’Addison i síndrome de Bartter. 

http://aldosteronafisioanimal.blogspot.com.es/search/label/Enfermedades 

 

 

http://www.wikipedia.org/
http://www.portalesmedicos.com/diccionario_medico/index.php/Portada
http://trastornosgeneticos.blogspot.com.es/
http://medicinafamiliar.uc.cl/html/articulos/388.html
https://www.google.es/search?q=anomalia+VACTERL&um=1&ie=UTF-8&hl=es&tbm=isch&source=og&sa=N&tab=wi&ei=5lLtUZblFsiR7AbKg4DIDw
https://www.google.es/search?q=anomalia+VACTERL&um=1&ie=UTF-8&hl=es&tbm=isch&source=og&sa=N&tab=wi&ei=5lLtUZblFsiR7AbKg4DIDw
http://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Bartter
http://www.slideshare.net/gerklos/sindrome-de-bartter
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000308.htm
http://aldosteronafisioanimal.blogspot.com.es/search/label/Enfermedades
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MALALTIA D’ADDISON 
 

 Wikipedia: Malaltia d’Addison  

http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad_de_Addison 

 

 Medlineplus: Malaltia d’Addison 

http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000378.htm 

 

PHA. 
 

 

 RODRÍGUEZ SORIANO, J: Bases moleculares de Pseudohipoaldosteronismo, Anales de 

Pediatria. 

 http://zl.elsevier.es/es/revista/anales-pediatria-37/bases-moleculares-

pseudohipoaldosteronismo-12004304-mesa-redonda-endocrinologia-pediatrica-

genetica-clinica -2001 - 2001 

 RODRÍGUEZ , María José; CAGGIANI , Marina; RUBIO , Ivonne: 

Pseudohipoaldosteronismo transitorio secundario a pielonefritis con reflujo 

vesicoureteral severo en un lactante 

http://www.scielo.edu.uy/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0004-

05842006000100007 - 2006 

 GONZÁLEZ GONZÁLEZ; MURO BRUSSI ; SARRIA OSÉS ; CABANILLAS VILAPLANA;  

URIBARRI ZARRANZ; SÁEZ PÉREZ: Pseudohipoaldosteronismo en un recién nacido 

pretérmino. 

http://www.aeped.es/sites/default/files/anales/44-5-30.pdf - 1996 

 Ivami: Pseudohipoaldosteronismo tipo 1, renal y sistémico 

http://www.ivami.com/noticia_indiv.php?id_noticia=2466&opc=5&id=2067&lang=en 

 H WILSON, Frederick ; T KAHLE, Kristopher: Pseudohypoaldosteronism Type II 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK65707/ - 2011 

 

 Nodiagnosticado: Síndrome de Gordon 

http://nodiagnosticado.es/enfermedades/Sindrome-de-Gordon.htm 

 

 

 

http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad_de_Addison
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000378.htm
http://zl.elsevier.es/es/revista/anales-pediatria-37/bases-moleculares-pseudohipoaldosteronismo-12004304-mesa-redonda-endocrinologia-pediatrica-genetica-clinica%20-2001
http://zl.elsevier.es/es/revista/anales-pediatria-37/bases-moleculares-pseudohipoaldosteronismo-12004304-mesa-redonda-endocrinologia-pediatrica-genetica-clinica%20-2001
http://zl.elsevier.es/es/revista/anales-pediatria-37/bases-moleculares-pseudohipoaldosteronismo-12004304-mesa-redonda-endocrinologia-pediatrica-genetica-clinica%20-2001
http://www.scielo.edu.uy/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0004-05842006000100007
http://www.scielo.edu.uy/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0004-05842006000100007
http://www.aeped.es/sites/default/files/anales/44-5-30.pdf
http://www.ivami.com/noticia_indiv.php?id_noticia=2466&opc=5&id=2067&lang=en
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK65707/
http://nodiagnosticado.es/enfermedades/Sindrome-de-Gordon.htm
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 Department of Pediatrics, University Hospital Schleswig-Holstein: 

Pseudohypoaldosteronism. 

              http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23392097  - 2013 

 

ALDOSTERONISME  
 

 MDHelathResource: Aldosteronisme.  

http://es.mdhealthresource.com/disability-guidelines/aldosteronism 

 Cyclopaedia: Aldosteronisme 

http://es.cyclopaedia.net/wiki/Aldosteronismo 

HIPERALDOSTERONISME 
 

 SlideShare: Hiperaldosteronisme primari i secundari. 

http://www.slideshare.net/jvallejoherrador/hiperaldosteronismo-primario-y-

secundario  - 2013 

 

PORTALS, REVISTES I LLIBRES 
 

 SlideShare: Diccionari d’acrònims mèdics.  

http://www.slideshare.net/bLaCkTeArS01/diccionario-de-siglas-mdicas - 2012 

 

 PubMed. 

http://www.pubmed.com  

 

 MORIES ÁLVAREZ, Mª: “Hiperaldosteronismo primario y secundario. Síndrome de 

exceso aparente de mineralocorticoides. Pseudohipoaldosteronismo. Otros trastornos 

por exceso de mineralocorticoides”, Medicine. número 15 (Enfermedades 

endocrinológicas i metabólicas III). 2008. Pàgs. 976-985. 

 

 CORRALES HERNÁNDEZ, J.J : “Insuficiencia suprarrenal crónica primaria: enfermedad 

de Addison. Insuficiencia suprarrenal aguda. Hipoaldosteronismos hiporreninémicos e 

hiperreninémicos. Pseudohipoaldosteronismos.”, Medicine. número 15 (Enfermedades 

endocrinológicas i metabólicas III). 2008. Pàgs. 986-996.   

 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23392097
http://es.mdhealthresource.com/disability-guidelines/aldosteronism
http://es.cyclopaedia.net/wiki/Aldosteronismo
http://www.slideshare.net/jvallejoherrador/hiperaldosteronismo-primario-y-secundario
http://www.slideshare.net/jvallejoherrador/hiperaldosteronismo-primario-y-secundario
http://www.slideshare.net/bLaCkTeArS01/diccionario-de-siglas-mdicas
http://www.pubmed.com/
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 SACUNAZA ALFONSO,N ; BARAHONA, M.J : “Adenomas hipofisiarios: 

hiperpituitarismos. Acromegalia. Prolactinomas. Enfermedad de Cushing. Otros 

hiperpituitarismos”, Medicine. número 13 (Enfermedades endocrinológicas i 

metabólicas I). 2008. Pàgs. 829-838 

 

 SACUNAZA ALFONSO,N ; BARAHONA, M.J : “Manejo general y extrahospitalario del 

paciente con enfermedad hipofisiaria. Valoración de la sintomatología. Procesos 

intercurrentes. Modificaciones de pososlogía de los fármacos.”, Medicine. número 13 

(Enfermedades endocrinológicas i metabólicas I). 2008. Pàgs. 858-866   

 

 

 Diccionario de medicina VOX: Definició de macrogenitosomia 

http://salud.doctissimo.es/diccionario-medico/macrogenitosomia.html 

 

 Dr. DEL HOYO I CALDUCH, Josep : Enciclopedia de medicina i salut, Ed. Enciclopèdia 

Catalana, Barcelona, 1990, volum 6. 

 

 H.NETTER, Frank : Medicina interna. Ed. Masson, Barcelona 1993 

 

 ROZMAN, C : Medicina interna, Ediciones Doyma, Barcelona, 1993, volum 2. 

 

 BRAUNWALD, Eugene : Principios de medicina interna, Ed. McGraw- Hill – 

Interamericana de España, Barcelona, 2002, volum 2. 

 

 C.GUYTON, Arthur : Tratado de fisiología Médica, Ed. McGraw-Hill – Interamericana de 

España, Madrid, 1988. 

 

 J.TOPTORA, Gerard ; REYNOLDS GRABOWSKI, Sandra : Principios de anatomía i 

fisiología, Ediciones Harcourt, Madrid, 1999. 

 

http://salud.doctissimo.es/diccionario-medico/macrogenitosomia.html

