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Resumo: Introducdo: A HAC € um transtorno autossdomico recessivo da biossintese de cortisol com
acumulo dos precursores desviando a esteroidogénese para a linhagem androgénica levando a
virilizagcdo observada nesta doenca, podendo evoluir com desidratacdo refratéria a reposicéo
volemica, acidose e Obito. Descricdo do caso: Recém- nascido a termo em seu 1° dia de vida,
encaminhado por presenca de genitdlia ambigua ao nascimento. No exame a genitdia
apresentava orificio vaginal, hipertrofia de clitoris, |abios maiores? bolsa escrotal ? testiculos néo
papéaveis, orificio uretral ndo encontrado. A hip6tese de hiperplasia adrenal congénita foi
confirmada pela presenca de 17-OH- progesterona e SDHEA que estavam aumentados para a
idade. Nos estudos analiticos os niveis de sodio (Na) e potassio (K) eram normais e a
ultrassonografia de abdome total evidenciou o Utero. A endocrinologista pediétrica orientou que o
paciente permanecesse internado pelo risco de apresentar a forma perdedora de sal e fazer
controles dos valores de Na e K. O servico de urologia pediétrica programou a corregdo cirurgica
da genitdlia aos 6 meses de vida. Apds 0 sexto més de vida a crianca deu entrada no pronto
socorro com quadro de desidratacdo refratédria a volume e com hiponatremia, feito assim o
diagndstico da forma perdedora de sal. Comentarios. Neste caso existe a deficiéncia da enzima
21-hidroxilase cuja forma de apresentacéo clinica é a perdedora de sal que geralmente se inicia
entre o 5° - 14° dia de vida, neste paciente sd diagnosticado apds o sexto més apesar da
propedéutica correta, manifestando-se com perda de peso, comprometimento do estado geral,
desidratac8o, hipotensdo, ma perfusdo periférica, respiracdo acidotica e presenca de levedo
reticular na pele, o padréo laboratorial tipico € de acidose hipercal émica hiponatrémica. Pode ser
diagnosticado através de exames laboratoriais como 17-alfa-hidroxiprogesterona elevada, delta-4-
androstenediona elevada e cari6tipo. A triagem neonatal é feita pelo teste do pezinho. Para o
tratamento nainfancia, a droga de elei¢éo é a hidrocortisona, todos os pacientes perdedores de sa
devem receber reposicdo de mineralocorticoide, na forma de acetato de 9-fluor-hidrocortisona e a
correcdo cirlrgica da genitdlia ambigua deve ocorrer entre 2-6 meses de idade.

http://www.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 14-congresso-brasil eiro-de-ensino-e-pesqui sa/0024- hi perpl asi a-adrenal -congenita-ini ci o-tardi o-da-forma.pdf



