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Resumo: Introducdo: A Hiperplasia Adrenal Congénita(HAC), é uma doenca autossbmica recessiva
causada por defeitos enzimaticos na esteroidogénese adrenal, com insuficiéncia da sintese do
cortisol e elevagdo dos androgénios. A deficiéncia da enzima 21-hidroxilase, responsavel por
noventa por centos dos casos, € identificada pela triagem neonatal(TN), visando reconhecer e
tratar precocemente os portadores das formas virilizante ssimples (HAC-VYS) e perdedora de sa
(HAC-PS), esta potencialmente letal. Objetivo: descrever as caracteristicas clinicas e aincidéncia
de HAC apbs 5 anos da TN publica no RS. Método: A TN para HAC é redlizada através da
dosagem de 17-OH progesterona (170HP) em papel-filtro. Os suspeitos sdo convocados para
testagem adicional (eletrolitos, androgénios e 170HP séricos) e avaliacdo clinica. Os pontos de
corte variam conforme o peso de nascimento, fluxograma sugerido pelo Ministério da Salde. A
incidéncia foi calculada baseada no banco de dados dos RN triados no RS. Resultados: Apds 5
anos, foram triados aproximadamente 535220 RNs. Destes, 30 casos de HAC foram
confirmados, com uma incidéncia aproximada de 1:17840 RNs vivos. Vinte e cinco casos
(oitenta e trés, trés por cento) foram formas de HAC-PS e 5 de HAC-VS. Entre as 16 meninas
diagnosticadas, o grau de virilizagdo (escala de Prader) variou de I-1V e destas, 11 apresentaram
franca ambiguidade genital. Um dos casos foi associado a multiplas malformactes e outro foi a
Obito por desidratacdo severa, associado a teste de TN tardia (38 dias). Houve 2 relatos de
consanguinidade e 5 de uso de corticdide durante a gestacdo. Conclusdo: Os resultados deste
estudo evidenciam a importancia da realizacdo precoce da TN (3-5 dias pos-natal) e de um
servico de referéncia eficiente para diagnosticar e intervir com agilidade no manejo dos pacientes
com HAC, promovendo adequacdo do sexo nos casos de ambiguidade genital e evitando o 6bito
por desidratacdo severa.
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