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Resumo: Introducdo: O pseuhipoaldosteronismo € uma endocrinopatia rara de resisténcia rena a
aldosterona, decorrente de diferentes mutagGes genéticas do receptor de mineralocorticoide , de
heranca autossdbmica dominante ou recesiva , mas também esporadica . Em sua apresentacéo
mais grave, manifesta-se no periodo neonatal com perda de sal , dificuldade de crescimento, além
de alteracOes laboratoriais tipicas. hiponatremia, hipercalemia, elevacdo de aldosterona e renina
plasméticas. x000D__ Descricéo do caso: Paciente do sexo feminino, 5 dias de vida, previamente
higida, intercorreu com succdo débil e hipoatividade, sem vOmitos, associados a acidose
metabdlica, hiponatremia e hipercalemia graves. Iniciado tratamento empirico de hiperplasia
adrenal congénita , apesar de genitalia externa tipica feminina, e estendido investigacéo, que
evidenciou 17hidroxiprogesterona normal (126mg/dL), elevacdo de renina (3,84ng/mi/h),e
aldosterona (338 ng/dl), acidose metabdlica, hipercalemia (10mmol/L) e hiponatremia
(109mmol/L), descartando hipdtese de hiperplasia adrenal e confirmando diagndstico de
pseudohipoaldosteronismo. Realizado reducéo gradual de glicocorticoide, aumento progressivo
de fludrocortisona (até dose de 1,2mg/dia), reposicdo de potassio, de bicarbonato de sodio e sa
oral. Recebeu alta hospitalar com 40 dias de vida, apds estabilizacdo clinica e laboratorial.
Devido a vomitos e baixa aceitacdo oral, recorreu com distUrbios iénicos com repercussao clinica
e eetrocardiogréficas, necessitando gastrostomia com melhora clinico-laboratorial. x000D _
Discussdo: Mutacdes autossdmicas recessivas do receptor de mineralocorticoide caracterizam o
fendtipo de maior gravidade e de acometimento sistémico: pseudohipoaldosteronismo tipo |
(PSH-1). Mutagdo autossbmica dominante desse receptor, por sua vez, classificada como
pseudohi poal dosteronismo tipo 1, cursa com caracteristicas laboratoriais semelhantes ao PSH-I,
porém é branda, com melhora ap6s o periodo neonatal ou até assintomética. Mediante andlise
retrospectiva da gravidade clinica da paciente, apesar de ausente discriminacdo genética,
inferimos a hipétese diagnostica de PSH-I, cujo tratamento de dificil mangjo demanda ingestéo
de elevadas doses de sal, potassio e fludrocortisona. _x000D __ Conclusdo: Apesar de raro, o
conhecimento sobre o pseudohipoal dosteronismo e sua inclusdo como diagnostico diferencial de
um neonato com crise de perda de sal é importante para estabel ecimento de adequado tratamento
medicamentoso, evitando-se iatrogenia medicamentosa, assim como definicéo de prognostico e
orientacdo genética parental .
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