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Caso Raro De Pseudo-Hipoaldosteronismo Tipo 1
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O pseudo-hipoaldosteronismo tipo 1 (PHA1) é uma doenca genética rara, caracterizada por perda
excessiva de sal, disturbios eletroliticos, acidose metabdlica e nivel sérico elevado de aldosterona
e renina, secundérias a resisténecia renal ou sistémica aos mineralocorticoides. Paciente, sexo
feminino, 1 ano e 3 meses, filha de casal consanguineo, nascida a termo, Apgar 8/8, adequada
para idade gestacional, testes de triagem neonatal sem alteragOes. Apresentou ao nascimento
taguipneia transitoria do recém-nascido, necessitando oxigénio por cateter nasal, além de ictericia
neonatal com necessidade de fototerapia. Recebeu alta da maternidade com 6 dias de vida e, no
mesmo dia, retornou a maternidade com relato de apneia e hipotermia. Evoluiu com desidratacdo
grave e instabilidade hemodindmica. Exames laboratoriais evidenciaram acidose metabdlica,
hiponatremia (118mEg/L), hipercalemia (12,4mEg/L) e aumento de adosterona sérica
(212ng/dL). A genitdlia ndo tinha alteragcdo e a 170HP sérica mostrou-se normal. Foi levantada
hipétese de resisténcia ao mineral ocorticoide e iniciado tratamento via sonda nasoentérica, com 1
més de vida, com cloreto de sodio (dose méxima de 8g/dia), bicarbonato de sbdio,
poliestirenossulfato de célcio e fludrocortisona (dose maxima 0,8mg), com compensacdo do
quadro. Devido perdas frequentes da sonda e baixa aceitacdo das medicacOes via oral, paciente
apresentou vérias intercorréncias desde o nascimento com necessidade de internacdo por
descompensacdo da doenca, incluindo PCR secundaria a hipercalemia grave. Apos redlizagdo de
gastrostomia para administracdo das medicagdes, a crianga ndo apresentou mais intercorréncias
clinicas. O teste genético (painel de doencgas tratéveis) evidenciou ateracdo em homozigose no
gene SCNN1B com confirmagdo diagndstica de pseudo-hipoaldosteronismo autossdmico
recessivo tipo 1. Atualmente mantém bom controle da doenca em uso de poliestirenossulfato de
cacio 1g de 8/8 horas, bicarbonato de sodio 3g de 6/6 horas, cloreto de sodio 6g/dia e
fludrocortisona 0,4mg/dia, com proposta de reducdo da fludrocortisona para a menor dose
tolerada. A forma sistémica do PHA1 é causada por ateracOes nos genes codificadores das
subunidades do canal de sddio sensivel & amilorida (ENaC) com padréo de heranca autossdmico
recessivo. O ENaC € expresso no rim e em varios outros tecidos, seu comprometimento ocasiona
sintomas sistémicos, como desidratacdo grave, falha de crescimento, dermatite e sintomas
respiratorios no periodo neonatal. Nesta forma da doenca, a suplementacdo de sal se faz
necessaria por toda a vida. Os sintomas do PHA 1 sdo inespecificos, 0 que pode atrasar o
diagndstico. A doenga ocasiona ateracOes eletroliticas graves com risco de morte logo apds o
nascimento, se ndo reconhecida e tratada adequadamente. Embora raro, o PHA 1 deve ser
considerado no diagnéstico diferencial em bebés com sintomas associados a perda excessiva de
sal.
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