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Resumo: INTRODUGCAO: O principal objetivo do Programa de Triagem Neonatal é promover a deteccéio
e tratamento precoce de doencas congénitas em fase pré-sintomética em todos os nascidos vivos,
diminuindo a morbimortalidade. A HAC é uma doenca metabdlica, crénica, com elevada
morbimortalidade se ndo diagnosticada precocemente. DESCRICAO DO CASO: WNSR, 9
semanas de vida, deu entrada no Pronto Atendimento Pediatrico com quadro de convulsdes de
dificil controle, associadas a vémitos e desidratacdo, além de baixo ganho ponderal. Nasceu no
Piaui (Pl), de cesaria, termo, AlIG, sem intercorréncias. Recebeu alta hospitalar aos 2 dias de
vida. Realizou Teste do Pezinho (TP) no Pl e ndo tinha o resultado. Desde a 12 semana de vida
procurava atendimento por vomitos. Foi internado para investigacdo apenas apds a crise
convulsva. Exames mostravam hiponatremia importante (Na=111mEg/L), hipercaemia
(K=7,7mEg/L) e acidose metabdlica. Durante a internacdo apresentou véarios episodios de
descompensacdo clinica, com desidratacdo, insuficiéncia respiratoria e choque. Permaneceu em
cuidados intensivos em internacdo prolongada. Foi solicitado tardiamente, apds 8 dias de
internacd o TP no Didtrito Federal e iniciado teste terapéutico com Hidrocortisona.
170HP=390ng/ml (VR 17ng/ml). Recebeu ata hospitalar apds 45 dias, apresentando atraso
global do desenvolvimento neuropsicomotor e nistagmo vertical. DISCUSSAQO: O principal
objetivo da triagem para HAC é a prevencdo dos sintomas da forma perdedora de s,
principalmente em criancas do sexo masculino, que ndo apresentam alteragdes clinicas ao
nascimento. A taxa de mortalidade pode chegar a 10 quando o TP néo é realizado. O paciente em
guestdo apresentou sinais e sintomas de insuficiéncia adrenal, que foram reconhecidos
tardiamente e evoluiu com complicagdes clinicas por falta da realizaciio do TP. CONCLUSAO:
A realizagdo do TP para HAC previne o 6Obito e evita 0s sinais e sintomas de uma crise adrenal,
diminuindo assim a morbimortalidade da doenca.
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