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Trabalhos Cientificos

Titulo: Sindrome Da Delegao Xp21.: Insuficiéncia Adrenal Como Manifestacdo Inicial De Um Espectro

Multissistémico

Autores: Introducgdo: A insuficiéncia adrenal primaria nainfancia é rara e potencialmente fatal, sendo
essencial reconhecer causas genéticas para diagnostico precoce e manejo adequado. A sindrome
da delecdo Xp21 € uma condicdo multigénica ligada ao cromossomo X, envolvendo o gene
NROB1 (DAX1), tendo como manifestactes clinicas: hipoplasia adrenal congénita,
neuromuscul ares, metabdlicas e cognitivas.Objetivos: Lactente do sexo masculino apresentou
hipoglicemia sintomética no periodo neonatal, convul ses e hiponatremia e hipercalemia
persistentes. Aos trés meses, atomografia abdominal evidenciou auséncia bilateral das glandulas
adrenais, confirmando o diagnéstico de insuficiéncia adrenal primaria, sendo iniciado tratamento
com glicocorticoide e mineral ocorticoide em dose fisiol6gica. O paciente apresentou hipotonia
global importante, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, hipertrigliceridemia persistente e
suspeita de colestase. O CGH-array revelou delecdo em Xp21.3—Xp21.1 envolvendo 16 genes,
incluindo delecéo completado NROB1, GK (glicerol quinase), ILIRAPL1 (interleukin 1 receptor
accessory protein like 1) e delegdo parcial de DMD (distrofina), confirmando o diagndstico de
sindrome da delegcdo Xp21. Evoluiu com crises de hipoglicemia e parada cardiorrespiratoria
devido a seguimento e uso irregular da medicacdo. ApOs retomar 0 acompanhamento e utilizar de
formaregular o tratamento, evoluiu com melhora clinica e laboratorial .M etodol ogia: Resultados:
A sindrome de delecgo multigénica do Xp21 resulta em um espectro clinico complexo, manifesta-
se pela associacdo de caracteristicas decorrentes da delecdo parcial ou completa de diferentes
genes, no qual ainsuficiéncia adrenal primaria pode ser a manifestacdo inicial. Assim, além da
hipoplasia adrenal congénita (delecdo de NROB1), os pacientes podem apresentar deficiéncia de
glicerol quinase (GK), distrofia muscular de Duchenne (DMD) e/ou deficiénciaintelectual. O
espectro clinico pode variar desde crises metabdlicas graves nainfancia, como visto no caso, até
quadro leves de pseudo-hipertrigliceridemia assintomatica em adultos. A hipoplasia adrenal
requer reposi¢ao crénica com glicocorticoide e mineral ocorticoide em doses fisiol 6gicas, que
deve ser gjustada de acordo com a evolucéo clinica e laboratorial do paciente. O diagndstico
precoce e 0 seguimento multidisciplinar € necessario para antecipar potenciais complicagdes, e
definir estratégia de acompanhamento. Conclus&o: Este relato evidencia ainsuficiéncia adrenal
primaria como manifestacéo inicial da sindrome da delegdo Xp21. A investigacdo genéticafoi
determinante para confirmar a delecdo multigénica, guiar o manejo clinico e possibilitar
aconselhamento genético familiar. Destaca-se 0 papel central do endocrinologista pediétrico em
reconhecer esse diagndstico diferencial de insuficiéncia adrenal e coordenar o manejo
multidisciplinar.
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