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Resumo: INTRODUCAO: Hiperplasia adrenal congénita (HAC), erro inato do metabolismo do
cortisol,devido a deficiéncia da enzima 21-hidroxilase(90%). A forma classica perdedora de sal
predomina no periodo neonatal. Cursa com comprometimento associado dos mineralocorticoides,
podendo apresentar desidratacdo grave e morte. A deficiéncia do cortisol leva ao
hiperandrogenismo e ambiguidade genital, sendo auséncia de gbnadas critério importante para
suspeita da doenca. DESCRICAO DO CASO: caso 1 — V.C.P, encaminhada com dois dias de
vida para hospital de referéncia devido genitdlia ambigua. BEG, hidratada, genitais: falus 1,5cm e
uretra em regido distal, fusdo completa da saiéncia labioescrotal, sem gbénadas palpaveis.
Caridtipo: 46 XX, 17-OH progesterona: >20ng/ml(VR: 0,17-2,04), testosterona: 698ng/dl,
eletrélitos normais. Concluido diagnéstico de HAC e iniciado terapéutica com 9 dias de vida
Caso 2 — R.S.S, recebeu alta com 3 dias de vida e diagnéstico de hipospéadia, sendo registrado
sexo masculino. Evoluiu no 12° dia com hipoatividade e succéo débil. Encaminhado no 14° dia
para hospital de referéncia com desidratacéo grave. REG, hipoativo, desidratado, genitdlia: falus
3,5cm, uretra perineal, fusdo da saliéncia labioescrotal e auséncia de gbnadas palpéaveis.
Caridtipo: 47 XX, 46 XX, 17-OH progesterona: 17,59ng/ml (VR: 0,17-2,04)testosterona:
1.022ng/dl, Na: 113mEg/L, K: 7,9mEQg/L.Os dois casos estdo em tratamento com hidrocortisona
e fludrocortisona, ambas realizaram genitoplastia. DISCUSSAQ:0 caso 1 ndo recebeu registro
civil imediato, foi investigado apds suspeita de genitédlia ambigua, com diagnOstico precoce de
HAC perdedora de sal, medicado antes da desidratacéo. JA no caso 2 paciente recebeu alta com
diagnéstico de sexo masculino com hipospadia e apresentou desidratacdo e distlrbios
hidroel etroliticos graves, com risco de morte. Apds estabilizacdo deste paciente, ainda houve um
grande problema psicossocial, a mudanca do registro civil de sexo masculino para feminino.
CONCLUSAO: O exame minucioso da genitdia do recém-nascido € fundamental para
diagndstico precoce e manejo das desordens de desenvolvimento sexual .
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