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Resumo: A hiperplasia adrenal congénita (HAC) € uma doenca autossbmica recessiva causada por
deficiéncia enzimética na esteroidogénese, resultando em deficiéncia de cortisol, aumento de
ACTH e producéo excessiva de andrégenos, com consequente alteragdes clinicas e virilizagdo de
fetos femininos. A presenca de genitdlia atipica requer abordagem cuidadosa pela equipe de
salde para conducdo adequada do caso. "Recém-nascido (RN) a termo, parto cesérea, idade
gestacional de 38 semanas, peso de 3250g, comprimento de 48,5 cm, perimetro cefdico de 32
cm, APGAR 9/10. Sem sexagem fetal prévia. Gestagdo sem intercorréncias. Mae sem virilizacdo
ou uso de hormodnios/drogas. Avaliado com 19 horas de vida em bom estado geral, corado,
hidratado, ictérico até tronco, eupneico, ativo e reativo. Descricdo da genitdia: cordee com
hipospadia medial, aderéncia prepucial inferior em bolsa escrotal, falo de 2,2 x 1,3 cm, saliéncias
|&bio-escrotais parciadmente fundidas, enrugadas e hiperpigmentadas, PRADER 3, introito
vagina ausente, orificio Unico perineal, bolsa escrotal incompleta e sem testiculos palpavels.
Demais dados do exame fisico sem alteracBes. Histérico familiar positivo para HAC e genitdia
ambigua (irmd), genitores ndo consanguineos e sem outras comorbidades familiares.
Ultrassonografia (USG) inguinal realizada nas primeiras 24h pds-nascimento ndo visualizou
testiculos em bolsa escrotal; testiculo direito na regido inguinal (0,5 x 0,2 x 0,2cm) e esquerdo
também inguinal (0,6 x 0,3 x 0,4cm), sugerindo criptorquidia bilateral. USG abdominal sem
ateracbes dignas de nota e sem estruturas genitais femininas descritas. Evolugdo clinica
favoravel nas primeiras 48h. Teste do pezinho com adteracdo para HAC,17-dfa
hidroxiprogesterona (17-OHP) de 119 ng/ml, com confirmagdo na segunda amostra no décimo
dia de vida, de 188,4 ng/ml. Recebeu alta registrado como sexo masculino e encaminhado para
ambulatorio especializado. Apo6s avaliacdo bioguimica, diagnosticado como forma perdedora de
sa (Sédio = 131 mEg/L; Potassio = 6,7 mEg/L), iniciado tratamento com hidrocortisona,
fludrocortisona e reposicdo de sal. Realizada nova USG pélvica que identificou imagem
retrovesical alongada sugestiva de utero (2,0 x 1,1 x 0,9 cm), sem identificacdo de ovérios.
Caridtipo: 46, XX. """A HAC é uma condicdo genética causada por deficiéncia enzimética na
esteroidogénese, podendo levar a crises adrenais e ambiguidade genital. A ultrassonografia,
aliada a exames hormonais e genéticos, € fundamental para o diagnostico precoce, definicdo do
sexo social e orientacdo da familia. A genitdlia atipica a0 nascimento representa um desafio
psicossocia e diagndstico, exigindo comunicagdo cuidadosa com os pais. A defini¢do precoce do
sexo antes da realizacdo completa dos exames bioquimicos, de imagem e genético, podem
influenciar erroneamente na conducdo do caso frente a definicdo do sexo. Além disso, a
conducdo multidisciplinar desses casos se faz mandatoria.
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