Endocrinologia | Caso Clinico

PD-358 - (21SPP-11318) - HIPERPLASIA CONGENITA DA SUPRARRENAL - QUANDO O DIAGNOSTICO
E TARDIO

Madalena Meira Nisa'? Miguel Vieira Martins'3; Joana Simdes Monteiro™#; Luis Rodrigues’>; Brigida Robalo; Carla
Pereira’; Lurdes Sampaio'

1 - Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Departamento de Pediatria, Centro Hospitalar Universitario Lisboa
Norte; 2 - Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar Tondela-Viseu; 3 - Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar
Universitario Cova da Beira; 4 - Servigo de Pediatria, Unidade Local de Saude do Baixo Alentejo; 5 - Servigo
de Pediatria, Departamento da Mulher e da Crianga, Hospital do Espirito Santo de Evora

Introducao / Descricao do Caso

A hiperplasia congénita da suprarrenal (HCSR) é uma doenca autossdmica recessiva e em 95% dos casos ocorre por
deficiéncia da enzima 21-hidroxilase. Dependendo da gravidade do defeito enzimatico, classifica-se como classica
(perdedora de sal e virilizante simples) ou ndo classica, cursando com hiperandrogenismo.

Crianca do sexo masculino, 5 anos, referenciado a Consulta de Endocrinologia Pediatrica por suspeita de puberdade
precoce (pubarca, suor com odor apdcrino e aceleracdo do crescimento- estatura no P50-85 até aos 3 anos, atualmente >
P97). A observacdo na primeira consulta: macrogenitalia, estadio de Tanner A1P3G4 e volume testicular 2-3 mL (Figura 1).
O radiograma da mao e punho esquerdo mostrou avango de 7 anos da idade 6ssea (IO) e a avaliagdo analitica: elevacdo
da 17-hidroxiprogesterona basal (352 ng/ml, VR 0.5-2.1 ng/ml); prova de LHRH compativel com puberdade precoce (LH
basal 0.37 e relacdo LH/FSH 0.63); elevacdo do IGF-1 (283 ng/mL, VR 18.9-156). Assumiu-se puberdade precoce central
secundaria a HCSR, provavel forma classica virilizante simples. Iniciou terapéutica com hidrocortisona, fludrocortisona e
frenacdo pubertaria com triptorelina. Estudo molecular em curso.

Comentarios / Conclusoes

O atraso no diagndstico leva a exposicdo a concentracdes elevadas de androgénios durante a infancia com consequente
aceleragdo do crescimento somatico, encerramento epifisario prematuro e compromisso da estatura final. Neste caso, a
discrepancia significativa entre a idade cronolégica e 10 é um indicador de mau prognoéstico em termos de evolugéo
estatural. Pretendemos alertar para a necessidade da suspeigdo precoce da HCSR, sendo imperiosa a avaliacdo do estadio
pubertario em todas as consultas de vigilancia de saide, mesmo em idades pré-puberes.
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