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Resumo: A sindrome poliglandular autoimune tipo | (SPA-1) € uma doenca autossdmica recessiva rara e
ocorre pela destruicdo de tecido enddcrino imuno-mediada.Descrever a histéria natural e o
tratamento de um paciente com SPA tipo |.Relato de caso.A.F.S., 14 anos e 2 meses, iniciou
acompanhamento em hospital de referéncia aos 3 anos de idade, no ambulatério de alergologia e
imunologia por quadro de candidiase mucocutanea (CMC) recorrente desde 1 ano e 2 meses de
idade. ApOs resultados negativos de sorologias para HIV e HTLV, recebeu diagnéstico de
imunodeficiéncia primaria. Ao longo da infancia teve multiplos internamentos, sendo
acompanhado simultaneamente nos ambulatorios de aergoimunologia e gastropediatria. Realizou
endoscopia digestiva ata (EDA) que evidenciou moniliase esofégica e doenca do refluxo
gastroesofagico. Aos 10 anos de idade, apresentou discreta elevacdo de ACTH, porém mantendo
cortisol normal e permanecendo assintomético. Com demais exames normais e sem repercussoes
clinicas diretamente relacionadas a essa alteracdo de ACTH, foi optado por seguimento clinico.
Apbs um ano, paciente apresentou quadro de vémitos, adinamia e hiperpigmentacéo de leito
ungueal e mucosas, levando a nova internagdo e acompanhamento regular no ambulatério de
endocrinologia pediétrica. Exames laboratoriais evidenciaram cortisol baixo, hiponatremia e
hipercalemia. Esse contexto levou ao diagnéstico de insuficiéncia adrenal priméria, sendo
iniciado tratamento com reposicao de hidrocortisona e 9-alfa-fludrocortisona com melhora geral
do quadro. Na ocasido da internacéo foi coletado teste genético para SPA-I gque identificou duas
alteragbes — uma mutagdo em AIRE homozigotica, a qual justificaa CMC cronica e insuficiéncia
adrenal e uma delecdo em TMCG que resulta em epidermodisplasia verruciforme. Na consulta de
seguimento, foram observados PTH no limite inferior, calcio e fésforo normais e aumento
significativo de ACTH. Segue em acompanhamento no ambulatério de endocrinologia com
reposicao de glicocorticoides e mineralocorticoides. A SPA-I € uma sindrome clinica de natureza
auto-imune, caracterizada por envolvimento de duas ou mais glandulas e outros 6rgéos e tecidos.
O diagnéstico € dado na presenca de pelo menos duas das manifestacdes. candidiase,
hipoparatireoidismo e doenca de Addison. Devido sua ata morbimortalidade, os médicos devem
ser treinados e capacitados para reconhecé-la em seus estagios iniciais. O tratamento e o
acompanhamento exigem uma abordagem multidisciplinar, com o objetivo de melhorar a
gualidade de vida do paciente.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 15-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi a/0237-sindrome-poliglandul ar-autoi mune-ti po- 1-
um-rel ato.pdf



