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Introducdo A sindrome de Allgrove € uma doenca rara, autossdmica recessiva caracterizada por
uma mutacdo no gene localizado no cromossomo 1213 que codifica a proteina ALADIN . Em
sua apresentacao clinica destaca-se acalasia, aacrimia e insuficiéncia adrenal. Descreveremos um
caso de uma paciente portadora da sindrome. Descricdo do caso MLBN, feminino, procura o
servigo de emergéncia pedidtrica aos seis meses de idade por vomitos pos-alimentares desde o
primeiro dia de vida. Ja em uso de ranitidina, bromoprida e domperidona. Apresentava atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, surdez e estrabismo convergente, além de peso, estatura e
perimetro cefalico abaixo do esperado para idade. Filha de pais consanguineos, com trés irméos
saudaveis, sem histéria de intercorréncias durante gestacdo e parto. O exame contrastado do
esdfago, estbmago e duodeno como também a endoscopia digestiva alta observaram sinais
sugestivos de acadlasia. Redizado procedimento cirdrgico. Durante seguimento, apés
questionamento foi relatado por genitora auséncia de lagrimas desde o nascimento, porém na
ocasido ndo foi possivel redlizar o teste de Schirmer por falta de material no servigo. Atualmente
encontrase em investigagdo para insuficiéncia adrenal, acompanhamento nutriciona e
pedidtrico. Discussdo As manifestacOes clinicas geralmente iniciam-se na primeira década de
vida com acalasia e alacrimia, que pode por vezes ser pouco valorizada pelos familiares, como o
caso acima descrito. Posteriormente surgem sinais de insuficiéncia adrenal ACTH resistente,
mais comumente na segunda década de vida, tais como hipotensdo postural, manchas
hipercrémicas na pele e hipoglicemia. E uma doenca multissistémica podendo cursar com
manifestacdes neurologicas que surgem em qualquer momento da infancia ou adolescéncia.
Conclusdo Devido a raridade da doenca, apenas relatos de casos foram encontrados na literatura,
tornando relevante discussdes sobre 0 assunto.
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