o

3 A7 DE MAIO DE 2022

Titulo;

Autores:

Resumo:

Brasileiro

NATAL - RN ?,p-—-.. CBP de pediatri
CENTRO DE CONVENGOES

Trabalhos Cientificos

Importancia Do Pediatra Na Suspeicdo Do Diagnéstico De Hiperplasia Adrenal Congénita Na
Presenca De Pubarca.
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INTRODUCAO: A Hiperplasia Adrena Congénita (HAC) é um grupo de doencas autossdmicas
recessivas, causadas por mutagdes em genes que codificam a esteroidogénese adrenal, em
especial, a sintese de cortisol. Ha trés deficiéncias enziméticas atreladas a HAC, porém a forma
de maior incidéncia est4 associada a caréncia da enzima 21-hidroxilase relacionada a mutacdes
no gene CY P21A2. O quadro clinico esta associado a cada disturbio da esteroidogénese adrenal e
representa um espectro clinico que reflete as consequéncias das mutacdes especificas. No Brasil,
o diagndstico é precoce atraves do teste do pezinho. RELATO DE CASO: Paciente, 8 anos, sexo
masculino, apresentava presenca de pubarca e axilarca ha meses. A crianga nasceu termo,
adeguado para a idade gestacional, teste do pezinho sem alteragGes, crescimento e ganho de peso
sempre foram adequadas. Foi iniciado a investigaga@o para excluir causas adrenais parajustificar a
pubarca precoce. Nos resultados, apresentou 17- hidroxiprogesterona (170HP) de 4529 e idade
Ossea (10) avancada de 12 anos. O diagnéstico de HAC virilizante simples foi readlizado e
iniciado o tratamento com corticoide (hidrocortisona). Com o acompanhamento, foi observado
que a 17 OHP teve queda e houve parada da progressdo da 10. DISCUSSAO: A HAC virilizante
simples apresenta elevada morbimortalidade, frequentemente sub-diagnosticada no periodo
neonatal, principalmente em criancas do sexo masculino. No relato o diagndstico tardio, apesar
da realizagdo da triagem neonatal, esté atrelada ao perfil do teste que detecta casos mais graves
de HAC com elevados niveis de dosagem de 17-OHP. Sendo assim, € de suma importancia a
atencdo do profissional para os sintomas de HAC independente de exames de rastreio negativos.
CONCLUSAO: O diagndstico de HAC deve ser feito na correlagio dos achados clinicos e
laboratoriai s nos pacientes com pubarca precoce.
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