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HIPERPLASIA
ADRENAL
CONGENITA

“A inclusao da Triagem Neonatal para Hiperplasia Adrenal Congénita no
Programa Nacional de Triagem Neonatal é uma iniciativa do Ministério da
Saiide pela Portaria GM/MS 2829 de 14 de dezembro de 2012".

CONCEITO

0 que é Hiperplasia Adrenal Congénita?

A Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC), ou Hiperplasia Congénita da Suprarrenal (HCSR) é
uma doenga genética, caracterizada pela produgdo diminuida dos horménios cortisol e
aldosterona e um aumento da produg¢do de horménios androgénicos (horménios masculinos)
pela glandula suprarrenal, também chamada adrenal. Os hormadnios cortisol e aldosterona
participam de vdrias fungoes vitais e s@o responsdveis, entre outras, pela manutengado do nivel
de glicose (agticar) no sangue e da conservagdo da dgua e sal no organismo. O cortisol é
também o principal horménio que atua na resposta ao estresse. A doenga ocorre na populagdo
em aproximadamente 1:15.000 nascimentos.
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MANIFESTACOES CLINICAS

Quais sdo os sinais e sintomas da crian¢a com HAC?

Ao nascimento a crian¢a pode ndo apresentar sintomas, o que dificulta o reconhecimento da
doenga. As manifestacées clinicas na forma perdedora de sal, a mais grave, geralmente
aparecem a partir da segunda semana de vida. Nesse caso, pode ocorrer episodio de
insuficiéncia adrenal apresentando-se com: deple¢do de volume, desidratag¢do, hipotensao,
hiponatremia e hiperpotassemia, vomitos e persistente perda de peso. Se ndo tratado
adequadamente esse quadro pode evoluir para ébito.

Devido ao excesso de andrégenos, a crian¢a do sexo feminino ja pode nascer com a genitdlia
externa virilizada. Nesse caso a crianca deverd receber, imediatamente, atendimento
especializado. No sexo masculino ocorre diferenciagdo normal da genitdlia externa na vida
intrauterina e a viriliza¢do da genitdlia sé ocorre mais tardiamente.

Quando o tratamento da HAC ndo é instituido precocemente ocorrerd, também, fechamento
precoce das epifises dsseas, com diminui¢cdo da altura final na vida adulta.

DIAGNOSTICO

A importdncia do diagnéstico precoce

O diagnéstico precoce é extremamente importante para evitar erros na defini¢cdo sexual ao
nascimento e pela grande possibilidade da crianca ter a forma perdedora de sal, o que
representa sério risco de morte pela ocorréncia de desidratacdo grave e distirbios
hidroeletroliticos. Além disso, o aumento dos hormdnios androgénicos pode levar a virilizagdo
progressiva com sérias consequéncias, quando o diagnostico é tardio.

Na amostra da triagem neonatal, (teste do pezinho), realizado entre o 3° e o 52 dias de vida,
é feita a dosagem do hormdnio 17-hidroxiprogesterona em papel filtro. O aumento desse
horménio, que ocorre quando a produgdo do cortisol estd bloqueada, leva ad
suspeita diagnéstica.

CONFIRMACAO DIAGNOSTICA

A confirmagado diagnéstica é feita, durante o acompanhamento clinico, por meio da elevagdo da
concentragdo plasmdtica dos horménios da suprarrenal, especialmente a 17-hidroxiprogesterona
e dos andrégenos, também elevados (androstenediona, testosterona).
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RESULTADOS LABORATORIAIS
0 que significa um resultado positivo para HAC no TESTE DO PEZINHO?

O resultado positivo significa que hd uma chance do bebé ter a doenga, mas o diagnadstico da HAC
S0 poderd ser confirmado durante o acompanhamento clinico, que é muito importante, e apds a
realizagdo de exames hormonais plasmaticos.

Resultado falso positivo para HAC no TESTE DO PEZINHO.

Um resultado falso positivo ocorre quando o horménio 17-hidroxiprogesterona estd elevado e o
bebé ndo tem a HAC. Situacoes de estresse que ocorrem, por exemplo, em crian¢as doentes,
prematuras e/ou com baixo peso ao nascer podem estar associadas, transitoriamente, a valores
mais elevados da 17-hidroxiprogesterona. Essas criangas devem ter acompanhamento clinico e
laboratorial até a normalizacdo dos exames hormonais.

Nos casos duvidosos, quando os valores da 17-hidroxiprogesterona persistem elevados, além do
acompanhamento clinico e laboratorial a realizacdo de exames genéticos pode confirmar ou
afastar o diagnéstico.

TRATAMENTO

Como é feito o tratamento e qual a sua importdancia?

O tratamento tem por objetivo suprir as deficiéncias hormonais, corrigir o distirbio
hidroeletrolitico e evitar a crise adrenal, além de controlar as manifestacoes do excesso de
andrégenos, preservando a altura final e a fertilidade. A crianca vai receber diariamente
reposi¢cdo dos hormanios que ndo estdo sendo produzidos.

O tratamento precoce evita a desidratacdo grave e reduz o risco de morte. Além disso, as
criangas do sexo feminino que apresentarem alteracdo na genitdlia externa sdo registradas
com a informacgao correta do sexo.

A corregdo ciriirgica da genitdlia deverd ser feita, quando necessdria, preferencialmente nos
primeiros meses de vida, por cirurgido experiente.
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PARA MAIS INFORMACOES:

0800-722-6500 - Call Center NUPAD.

Ligue gratuitamente de um telefone fixo. A linha esta
disponivel para profissionais da saide, nos dias uteis, de
8h as 17h.

(31) 3409-8900 - SCT NUPAD.

Chamada direta para o Setor de Controle do Tratamento -
Nupad. Linha disponivel nos dias ateis, de 8h ds 17h.
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e-mAlL: Sct@nupad.medicina.ufmg.br
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SITE NUPAD: www.nupad.medicina.ufmg.br
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