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Hiperplasia Adrenal Congénita Nao-Classica Por Deficiéncia De 11946,-Hidroxilase
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INTRODUCAO: A hiperplasia adrena congénita (HAC) é caracterizada por defeitos enziméticos
na esteroidogénese adrenal que afetam a biossintese de cortisol, sendo a deficiéncia de 11946,-
hidroxilase responsavel por 5-8% dos casos. Seu fendtipo classico € de ambiguidade genital em
meninas e hiperandrogenismo em ambos os sexos, resultando em pseudopuberdade precoce com
aceleracdo da idade dssea e hipertensdo hipocal@mica hiporreninémica. DESCRICAO DO
CASO: B. S., masculino, aos 5 anos e 7 meses de idade iniciou investigagdo devido a peso e
altura acima do P95 e denticdo precoce. Apresentava hiperpigmentacdo perineal, testiculos
retréteis, G1P1, normotenso e com idade 0ssea (10) avancada (3,3 DP). Antecedentes pessoais de
alergia a ovo e TDAH em uso de risperidona. Histérico materno de puberdade precoce. Aos 8
anos e 1 més apresentou acne, erecdes espontaneas e avanco de 10 de 4,3 DP, quando foi
detectada puberdade precoce periférica com 170H-progesterona normal e androgénios, FSH e
LH em valores pré-puberais. A partir dos valores de 11-desoxicorticosterona (549 pg/mL) e
ACTH (73 pg/mL) elevados e cortisol baixo (9 mg/dL) foi concluido o diagndstico de hiperplasia
adrenal congénita (forma ndo classica) por deficiéncia de 11946,-hidroxilase. Aos 7 anos fez uso
de espironolactona para controle de hiperandrogenismo. Alguns meses depois, apresentou crise
adrenal, apds gastroenterite infecciosa, sendo tratado com prednisolona e fludrocortisona no
domicilio até a melhora da crise. Atualmente, aos 8 anos, € tratado com prednisolona (3mg/mg2)
com reducdo da acne e bloqueio adequado da puberdade (ACTH <0,5 pg/mL e estabilizacdo da
|0). DISCUSSAO: A enzima 11946,-hidroxilase converte 11-desoxicortisol e 11-
desoxicorticosterona em cortisol e corticosterona, respectivamente, na zona fasciculada
MutacGes no gene CYP11B1 levam a deficiéncia 11946,-hidroxilase, causando aumento de
precursores mineralocorticdides e andrégenos na forma classica. Ocorre ativagdo do eixo
hipofisario-adrenal com aumento de ACTH e hiperplasia adrenal, com hiperandrogenismo. A
hipertensdo esté presente em dois tercos dos casos, relacionada aos niveis de mineral ocorticdides.
O tratamento com glicocorticdides reduz o0 excesso de andrégenos, precursores
mineralocorticoides e 11-desoxicorticosterona. CONCLUSAO: A deficiéncia de 11946,-
hidroxilase € uma rara causa de HAC, de dificil suspeicéo e diagnostico. Deve ser investigada em
casos de criangas com hiperandrogenismo mesmo ha auséncia de hipertenséo.
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