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Resumo: A deficiéncia de SGPL 1 é decorrente de uma mutagdo no gene SGPL1, que esta associado a
diversos fendtipos patoldgicos, sendo também uma causa rara de insuficiéncia adrena
primaria.Relatar um caso de deficiéncia de SGPL 1 que se apresentou como quadro de
insuficiéncia adrenal priméria, hipotireoidismo e sindrome nefrética.O presente estudo foi
desenvolvido por parte da equipe que prestou atendimento ao paciente, a partir da revisdo do
prontuario da instituicio em que esteve em internacdo hospitalar e em acompanhamento
ambulatorial. Ap6s a coleta de dados realizou-se extensa revisdo da literatura para comparagéo
com o caso acompanhado.Lactente interna com 1 més e 7 dias por desconforto respiratorio,
associado com edema difuso, aém de ganho ponderal de 1600g desde o nascimento, sendo
solicitado: exame de urina tipo 1. proteinas 4+/4+, relagdo proteindria/creatininuria: 40,8,
albumina sérica (1,6g/dl) e colesterol total (216mg/dl), sendo realizado o diagnostico de sindrome
nefrética congénita, procedendo-se extensa investigacdo para definir a etiologia, sendo atribuido
quadro, nesse momento, erroneamente, a infeccdo por COVID-19 que a méae apresentou durante
0 ultimo trimestre da gestac8o. Ainda nessa internacdo foi diagnosticado com hipotireoidismo
adquirido, TSH: 23,710Ul/ml e T4 livre: 1,13ng/dl, apresentava teste do pezinho duvidoso, com
resultado normal apods recoleta. O hipotireoidismo foi associado a perda urinaria de horménios
tireoidianos devido a sindrome nefrética. Recebendo ata com Levotiroxina, Enaapril e
Hidroclorotiazida. E retorno ambulatorial com nefrologia pediatrica e endocrinologia pediétrica.
Aos 7 meses e 18 dias, paciente interna novamente, proveniente do ambulatério de
endocrinologia pedidtrica devido a mudanca na pigmentacdo da pele. Iniciado investigacdo para
Insuficiéncia Adrenal primaria, que se confirmou com ACTH maior que 1250pg/dl, Cortisol:
0,55mcg/dl, Renina maior que 500mcgUI/ml, Na: 127mmol/L. Sendo tratado com Hidrocortisona
e Fludrocortisona. Permaneceu internado por 23 dias para compensacao do quadro, recebendo
alta com seguimento ambulatorial. Durante acompanhamento da sindrome nefrética no
ambulatério da Nefropediatria foi solicitado teste genético com EXOMA, sendo detectada a
variante c.665G>A, p.(Arg222GIn), identificada em homozigose no gene SGPL 1, possibilitando
o diagnostico de deficiéncia de SGPL1. A deficiéncia de SGPL1 é uma causa rara de
insuficiéncia adrenal priméria, além de ser o elo que correlaciona os diagndsticos de sindrome
nefrética, hipotireoidismo primério e insuficiéncia adrenal, mas ndo se limitando a essas
manifestacbes. O diagndstico etioldgico genético, auxilia no direcionamento do tratamento e
permite prever as possiveis manifestacfes futuras da doenca sendo possivel iniciar tratamentos de
forma precoce ou preventiva.
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