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Resumo: Introducdo: A hiperplasia adrenal congénita (HAC) acontece devido a deficiéncia de 21-
hidroxilase gerando um disturbio do cortex adrenal, mediado pelo gene CYP21A2 responsavel
por mais de 95 dos casos de HAC. Descricdo do caso: Lactente, 6 meses, masculino, procura
varias vezes a emergéncia com quadro de émese, hiporexia, sonoléncia, pulsos finos que néo
melhorava com uso de sintométicos e hidratacdo, na Ultima vez necessitou de internagdo em UTI
pedidtrica pelo quadro de hiponatremia A/E, desidratacdo e desnutricdo. Ademais, menor
apresentou quadro de acidose metabdlica com Ph 7,26 e Bic 6,1 mmol/L, Além de Na= 101,3
mmol/L, K= 5,64 mmol/L, Cl= 82,4 mmol/L. Inicialmente fez bicarbonato com suspeita de
acidose tubular com melhora parcial do quadro, mantendo ainda uma acidose metabdlica
resistente ao tratamento. A partir desses resultados optou-se por dosar a 17 -hidroxiprogesterona
que acusou valor 20 ng/ml, confirmando o diagnéstico de HAC, iniciando o tratamento
resolutivo com fludrocortisona e hidrocortisona. Discussdo: A partir da analise do caso pode se
pensar em dois diagnésticos HAC e ATR. A ATR proximal geralmente se apresenta durante a
infancia com acidose metabdlica hiperclorémica junto a énion gap urinario positivo, hipocalemia,
vomitos, fragueza muscular e hiporreflexia. Portanto, seu tratamento € baseado na reposicéo de
bicarbonato. A HAC, por sua vez, em sua forma classica perdedora de sal se apresenta com
desidratac8o, perda de peso, vOmitos, hiponatremia e hipercalemia que caso ndo sga
diagnosticado precocemente podem evoluir para choque hipovolémico e insuficiéncia adrenal.
Conclusdo: Um quadro de HAC pode ser impreciso, sobretudo no sexo masculino e em
manifestagdes brandas. Teste de triagem neonatal normais ndo afastam o seu diagnéstico. No
entanto, aidentificacdo precoce e tratamento imediato sdo cruciais para melhor prognostico.
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