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Resumo: INTRODUCAO: Insuficiéncia adrenal priméria (IAP) é a inabilidade do cortex adrenal em
produzir quantidades suficientes de glicocorticoides e/ou mineralocorticoides. Em criangas, a
hiperplasia adrenal congénita é a principa causa de |AP. Formas mais raras incluem a hipoplasia
adrenal congénita, deficiéncia familiar de glicocorticoides e doencgas infecciosas ou auto-imunes.
DESCRICAO DO CASO: Paciente masculino, dois dias de vida, apresentou vomitos, desvio do
olhar, abalos musculares, hipoatividade e sucgdo débil, sendo internado em unidade de terapia
intensiva neonatal. Exames revelaram hipoglicemia, hiponatremia e hipercalemia persistentes a
despeito das medidas terapéuticas adequadas. Recebeu tratamento para insuficiéncia rena e
sepse. Aos 3 meses de vida foi transferido para servico especializado. Ao exame fisico
encontrava-se hipoativo, emagrecido, fontanela anterior deprimida, pele seca e éspera, com
hiperpigmentacdo. Genitalia masculina tipica, com gbnadas palpavels em bolsa escrotal. Exames:
Sodio 115mg/dl, potassio 6,8mg/dl, 170HP 136,4ng/ml, ACTH 1250pg/ml, cortisol sérico menor
gue 1mcg/dL, caridtipo 46XY, USG de abdome normal, sem visualizacdo de adrenais. Iniciada
terapia com hidrocortisona 100mg/m2/dia com normalizacdo dos eletrdlitos. Posteriormente, a
hidrocortisona foi substituida por prednisolona oral em dose fisiologica e iniciada
fludrocortisona. Andlise genética e molecular revelou regido de delegdo envolvendo os genes
NROB1(DAX1) e CXorf21. COMENTARIOS: Hipoplasia adrenal congénita é uma afeccdo rara,
porém grave e potencialmente fatal. Achados clinicos iniciais podem ser inespecificos,
dificultando o diagnéstico precoce. Os principais genes envolvidos na doenca Sdo
NROB1(DAX1), NR5A1/SF-1 e CDKN1C. Heranca genética pode ser autossdomica recessiva ou
ligada ao X. A andlise genética desses casos se torna importante para 0 aconselhamento genético
futuro e reducéo da morbimortalidade.
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