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Introducao / Descricao do Caso

A hipoplasia suprarrenal congénita ligada ao X (HSC-LX) é uma causa rara de insuficiéncia suprarrenal primaria e de
hipogonadismo hipogonadotréfico causada por variantes no gene NROB1. Aqui, descrevemos o caso de um lactente do
sexo masculino, com diagnéstico de insuficiéncia suprarrenal primaria que se revelou estar associada ao gene NROBT.

Trata-se do filho Unico de um casal guineense ndo consanguineo. Da histéria familiar destacavam-se antecedentes
maternos de abortos de repeticdo e morte fetal. Aos trinta dias de vida foi referenciado por ma progressédo ponderal e
sinais de dificuldade respiratéria. Apresentava acidose metabdlica com hiponatremia grave, hipercaliémia e hipocloremia,
pelo que foi iniciada fluidoterapia e salbutamol. A evidéncia posterior de niveis elevados de cortisol plasmatico, de renina
e de hormona adrenocorticotrépica, e niveis baixos de aldosterona definiram o diagnéstico de insuficiéncia suprarrenal
primaria, e justificaram a terapéutica com hidrocortisona e fludrocortisona. A investigacdo etioldgica subsequente
mostrou niveis normais dos metabolitos da esteroidogénese e dos acidos gordos de cadeia muito longa, e os anticorpos
anti-suprarrenal foram negativos. O estudo ecogréfico excluiu agenesia da suprarrenal. Por ultimo, foi identificada uma
variante em hemizigotia no gene NROBT (c.572_575dup, p.(Thr193Glyfs*13)), classificada como provavelmente
patogénica. Atualmente encontra-se em curso a pesquisa da variante na progenitora.

Comentarios / Conclusdes
Em conclusdo, a apresentacédo clinica, os perfis bioquimicos e endocrinolégicos levaram a suspeita de HSC-LX associada
ao gene NROBI, e o estudo genético permitiu o estabelecimento do diagnéstico definitivo, possibilitando o

aconselhamento genético apropriado aos familiares.
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