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Introducdo Pseudo-hipoaldosteronismo tipo 1 (PHA1) é uma doenca hereditaria rara, caraterizada
pela resisténcia a acdo da aldosterona. Manifesta-se predominantemente no primeiro ano de vida
com hiponatremia, hipercalemia, acidose metabdlica e concentragcbes plasméticas normais ou
elevadas de aldosterona e renina. Existem duas formas de apresentacdo: renal (autossdmica
dominante) e sistémica (autossdmica recessiva). Relatamos um caso de PHA 1, forma renal.
Descricdo de caso ABA, 2 meses, triagem neonatal normal, encaminhado para avaliagdo de
cardiopatia e baixo ganho ponderal. Na internacdo apresentou oliguria, hiponatremia,
hipercalemia, alteracéo da funcdo rena e acidose metabdlica. Prescrito hidrocortisona 60mg/m? e
fludrocortisona 0,2mg/dia sem melhora da hiponatremia e hipercalemia. Exames de funcéo
adrenal normais. Solicitados novos exames para avaliar outras causas de crises de perda de sal:
aldosterona 91pg/ml (25-315pg/ml) e atividade de renina plasmética superior a 500uUl/ml (2,8-
39,9uUl/ml), teste do suor normal, confirmando o diagnostico PHA1 forma renal. Suspenso
hidro e fludrocortisona e iniciada terapia com cloreto de sddio 15mmoL/kg por via oral com
normalizacéo dos eletrélitos e ganho ponderal adequado. Comentarios PHA 1 renal € uma doenca
autossdomica dominante, que cursa com mutacdes no gene do receptor da aldosterona e perda de
sal restrita a0 rim. Apresentacdo clinica varia de casos assintométicos, somente com alteractes
laboratoriais, até graves crises de perda de sal. O principal diagnéstico diferencial € com
hiperplasia adrenal congénita, cujo tratamento ndo € eficaz na PHAL, que responde apenas a
reposicéo de sal.
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