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Resumo: Introdugdo: Desnutricdo, distlrbios hidroeletroliticos, pneumopatia crénica e alteracdo do cloro
no suor sdo altamente sugestivos de Fibrose Cistica (FC), porém, outros diagnosticos diferenciais
devem ser considerados. Relatamos o quadro de uma paciente com diagnostico de
Pseudohipoaldosteronismo tipo 1 (PHA1), com quadro clinico sugestivo de FC e exame de cloro
no suor alterado. Caso Clinico: KMBYV, cinco anos, pais consanguineos, irma falecida por
acidose tubular renal tipo V. Diagnéstico de PHA1 com sete dias de vida, quando se evidenciou
hiponatremia e hipercalemia, com nivels aumentados de renina e aldosterona. Realizada pesquisa
genética com mutagcdo no gene SCNN localizado no cromossomo 16p. Desde 1 ano apresentou
diversas internagdes por sibilancia e pneumonias com pouca resposta a terapéutica com
corticoide inalatorio, broncodilatador de longa duracéo e antileucotrieno. A tomografia de térax
mostrou brénquios espessados, atelectasias e aprisionamento aéreo. A investigacdo laboratorial
incluiu a dosagem de cloro no suor com resultado alterado (137, 167, 147 e 151 mmol/L), cultura
da orofaringe com auséncia de bactérias patogénicas e pesquisa de gordura nas fezes negativa.
N&o foi possivel, até o momento, realizar a pesquisa das mutagdes no gene CFTR, exame
primordial nesse caso, porém atribuimos os sintomas respiratérios ao PHA1 e consideramos as
dosagens do cloro no suor falso-positivas. Comentérios. Pacientes com PHA 1 tem aumento da
incidéncia de infeccdes de trato respiratorio inferior e dosagem de cloro no suor aumentado. Esta
patologia pode ser indistinguivel da FC a menos que sgja dosada a adosterona, atividade de
renina plasmética e el etrolitos urinérios, além do estudo genético principal mente.
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