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Titulo: Sindrome De Antley-bixler: Diagnéstico Clinico Através De Alteracdo Da 17 Oh Progesterona
Da Triagem Neonatal

Autores. KOPACEK C; PRADO MJ; ZANDONA 1J; CHOPPER M; BELTRAO LA; VARGASP;
CASTRO SM; ROSA RFM

Resumo: Introducéo: A citocromo P4500xidoredutase (POR) é uma coenzima da esteroidogénese adrenal
e atua como doadora de elétrons para as enzimas 17 hidroxilase, 17,20 liase e 21 hidroxilase
(210H). A deficiéncia da POR (PORD) resulta em forma rara de hiperplasia adrenal congénita
(HAC), com deficiéncias enziméticas parciais, deficiéncia de glicocorticoide e malformactes
Osseas associadas, quadro que caracteriza a Sindrome de Antley-Bixler. Descricdo do caso:
diagnostico pré-natal de craniossinostose em recém-nascido a termo, com 3450g, genitalia
externa de aparéncia masculina, APGAR 3/7, necessidade imediata de ventilagdo mecanica.
Multiplas malformacfes 6sseas em crénio, médos e pés e fenda paatina foram detectadas ao
nascimento. Apresentou valor de 170H progesterona (170HP) da triagem neonatal de 733 ng/ml
coletada com 15 dias de vida. Aos 11 dias apresentou Na de 130 mEg/L e K de 6,1 mEg/L,
porém diagnostico de insuficiéncia adrenal realizado aos 15 dias, por intensa hiperpigmentacéo
cutanea e dosagens de Na de 120 mEg/L e K de 5,7mEg/L, quando foram coletados exames e
iniciada hidrocortisona na dose média inicia de 20mg/m2, com melhora clinica e laboratorial
progressiva. Investigacdo por ecografia cerebral demonstrou possivel agenesia de corpo caloso e
giro do cingulo. Comentérios. A apresentacdo clinica da PORD é variada, porém a presenca de
craniossinostose, malformacfes falangeanas (maos e pés), sinostose de grandes articulacdes e
outras malformagdes, associadas a franco quadro clinico e laboratorial de HAC, mesmo na
auséncia de ambiguidade genital, remete ao diagndstico clinico da Sindrome de Antley-Bixler.
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