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Titulo: Relato Do Primeiro Caso Brasileiro De Hiperplasia Adrenal Congénita Lipéide
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Resumo: Introducdo: A Hiperplasia Adrenal Congénita Lipdide (HACL) € uma doenca rara caracterizada
por um defeito grave na esteroidogénese adrenal e gonadal decorrente da conversdo prejudicada
do colesterol em pregnenolona, por mutagdo na proteina StAR ou na enzima P450scc. Ha
deficiéncia de mineralocorticéides, glicocorticoides e androgenos. Os pacientes XX e XY
apresentam quadro de insuficiéncia adrenal de manifestacdo precoce e grave, com genitdia
externa feminina. Até o momento, foram relatados 19 casos com mutagdes na enzima P450scc e
mais de 70 casos no gene da StAR, sendo comumente descritos em japoneses, coreanos e
palestinos/drabes. Descricdo do caso: 1 ano 9 meses, fentGtipo feminino, apresentou crise de
insuficiéncia adrenal grave aos 2 meses de vida com choque hipovolémico, hipoatividade,
hipoglicemia (32mg/dL), hiponatremia (97mEg/L) e hipercaemia (7,2 mEQ/L), iniciada
reposicdo de glico e mineralocorticéide. Caridtipo: 46,XY. N&o apresentava nenhum aumento de
esterdides adrenais, porém com ACTH, LH e FSH muito aumentados. Aos 17 meses de idade,
videolaparoscopia com bidpsia mostrou testiculos pré-puberais e adrenal direita com
desorganizacdo estrutural do cortex e acimulo de colesterol intracelular. A andlise molecular
evidenciou mutacdo em heterozigose do gene STAR (p.Lis85del e p.Argl82Cis). Comentarios:
Este € o primeiro relato de caso Brasileiro de HACL que temos noticia. Os casos de HACL sdo
raros e podem apresentar quadro de insuficiéncia adrenal grave e sexo reverso em individuos
46,XY. Deve ser feita andlise molecular dos genes STAR e CYP11A1l. O diagndstico e
tratamento precoces geralmente mudam o prognéstico dessa doenca potencialmente letal.
Aconsel hamento genético € indispensavel.
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