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Resumo: [INTRODUCAOQ] - Hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um conjunto de doencas, de heranca
autossomica recessiva, potencialmente letais, resultantes da deficiéncia de enzimas responsaveis
pela sintese de cortisol nas glandulas adrenais, 90 a 95% dos casos de HAC ocorrem por reducéo
da atividade da enzima 21-hidroxilase (210H), possui frequéncia elevada variando de 1:10.000 a
1:18.000 nascidos vivos. [OBJETIVOS] - Apresentar a importancia de a triagem neonatal
identificar precocemente essa doenga, assim é possivel evitar a morte de recém-nascidos e o
registro civil incorreto das meninas. [METODOOLOGIA] - Pesguisa bibliogréfica em artigos
publicados entre os anos de 2017 e 2022, selecionados de buscas realizadas nos bancos de dados
SCIELO e GOOGLE ACADEMICO, usando os termos *“hiperplasia adrenal congénita ", *teste
do pezinho™ e ‘‘recém-nascido”. [RESULTADOQOS] - A literatura evidéncia que o diagndstico
precoce € crucial para prevenir o Obito de lactentes por hiperplasia adrenal congénita
principalmente na forma perdedora de sal cujos sintomas iniciam nas primeiras duas semanas de
vida, levando a consequéncias clinicas como desidratacdo com hiponatremia e hiperpotassemia,
hipotensdo, hipoglicemia e devido ao excesso de andrégenos, a crianga do sexo feminino ja pode
nascer com a genitalia externa virilizada. Nesse caso a crianca devera receber, imediatamente,
atendimento especializado. No sexo masculino ocorre diferenciagdo normal da genitédlia externa
na vida intrauterina e a virilizacdo da genitélia s ocorre mais tardiamente. A HAC foi incluida
no Programa Nacional de Triagem Neonatal por uma iniciativa do Ministério da Salde em
dezembro de 2012, o teste € feito através da coleta do sangue por meio de uma puncdo no
calcanhar em cartdes de papel-filtro e dosado o metabolito 17-hidroxiprogesterona que em casos
positivos esta elevado. E relatado que a triagem € eficaz a0 promover reducéio de 74-86% na
mortalidade de pacientes com a doenca. Além disso, entre as familias de criancas doentes, é
descrita uma experiéncia notadamente mais estressante quando o diagnostico é realizado a partir
das manifestagBes clinicas e ndo pela triagem neonatal. Porém, ainda € debatido sobre a
necessidade da triagem para HAC em meninas, considerando que a virilizagdo da genitdlia seria
visivel ao nascimento e possibilitaria o diagnéstico precoce, entretanto 0 nimero de ambiguidade
genitais que ndo sdo percebidas pelos profissionais € elevado, por exemplo, no Estado de Goias,
gue tem realizado a triagem da HAC, 28% das pacientes com atipia genital sO tiveram sua
identificacdo apds o teste. [CONCLUSAO] - Assim, concluo que triagem neonatal é uma
importante politica de salide publica para paises em desenvolvimento como o Brasil, onde aHAC
continua subdiagnosticada. Ela possui grande potencial para identificar criangas que poderiam
ndo ter a doenca reconhecida precocemente. Além disso, o tratamento e o monitoramento dos
pacientes com resultados positivos na triagem sdo cruciais para repor o déficit hormonal e manter
um bom desenvolvimento da crianca.
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