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Resumo: INTRODUCAO: Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) é um erro inato do metabolismo do
cortisol, com heranca autossOmica recessiva. Aproximadamente 95% dos casos sdo por
deficiéncia da enzima 21-hidroxilase (D21-OH). A enzima 21-OH converte 17-
hidroxiprogesterona em 11-desoxicortisol, e progesterona em desoxicorticosterona. A forma
classica perdedora de sal corresponde a 75% dos casos. Relato de caso com a finalidade de
conhecer as manifestagdes clinicas e laboratoriais de HAC perdedora de sal. DESCRICAO DO
CASO: L.G.B, masculino, filho de pais consanguineos, antecedente materno de dois abortos
espontaneos. Evoluiu com internagbes hospitalares por vomitos, desidratagdo, hiponatremia,
hipercalemia e pneumonia. Aos 4 meses foi atendido no ambulatério de Endocrinopediatria.
Apbs investigagdo, detectado sodio: 115 mEg/L, potéssio: 55 mEg/L, androstenediona: >
10ng/dl (VR: 0,1-0,33 ng/dl) e 17 OHP: 145ng/ml (VR: 1,06-40,41 ng/ml), iniciando-se
fludrocortisona e acetato de hidrocortisona. Aos 4 anos de idade, evoluiu com puberdade precoce
periférica. Aos 9 anos e 2 meses, mantém tratamento, Tanner G2P1, estatura pS0 e avanco de
idade 6ssea. DISCUSSAQ: O bloqueio enzimético na esteroidogénese adrenal gera diminuiGao
de cortisol e acimulo de dehidroepiandrosterona e androstenediona. O diagnostico € baseado nos
valores de 17-OHP. Na forma cléssica perdedora de sal surge insuficiéncia adrena aguda entre a
12 e 32 semana de vida, sinais de virilizac8o, grave desidratacéo hiponatrémica e hipercalémica,
vOmitos, acidose metabdlica, chogue hipovolémico e dbito. A estatura final fica entre -1 e -2
desvios padréo com relagdo a estatura alvo. O caso descrito foi diagnosticado tardiamente, aos 4
meses de idade, com grave crise perdedora de sal e sem sinais de virilizagdo. Atualmente na
dtura avo estipulada e idade dssea avancada. CONCLUSAO: O relato de caso colabora para a
discussiio da importancia do diagndstico precoce da HAC. E primordial que o pediatra tenha
conhecimento da doenca, e t&o logo sga ingtituido o tratamento, melhorando evolucéo e
prognastico.
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