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A Hiperplasia Adrenal Congênita (HAC) é uma doença 

genético-metabólica, sendo uma das doenças autossômicas 

recessivas mais comuns. Pode ser decorrente de várias 

deficiências enzimáticas envolvidas na esteroidogênese adrenal, 

sendo a forma mais frequente, a deficiência da enzima 

21-hidroxilase1.

As múltiplas alterações hormonais decorrentes desta deficiência 

enzimática resultam na deficiência de cortisol e aldosterona no 

córtex adrenal, levando a um efeito em cascata, típico das 

doenças classificadas como Erros Inatos do Metabolismo (EIM), 

onde a redução do cortisol estimula a superprodução de ACTH 

por mecanismo de feedback negativo, aumentando assim os 

precursores do cortisol e seu subsequente desvio pelas vias 

esteroides que produzem andrógenos adrenais  .

As manifestações clínicas dependem do grau de 

comprometimento enzimático e do sexo acometido . 
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diagnóstico da Hiperplasia Adrenal Congênita na
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Na forma mais grave, forma clássica, ocorre manifestação já no 

período neonatal precoce. Aproximadamente 70% a 75% dos 

pacientes apresentam a forma perdedora de sal. Assim, a 

deficiência combinada de cortisol e aldosterona resulta em 

hipovolemia, hiponatremia e hipercalemia, levando a choque e a 

hipoglicemia se o paciente não for rapidamente tratado, 

condição potencialmente fatal nas primeiras 3 semanas de vida, 

conhecida como “crise perdedora de sal” .

Devido ao aumento excessivo de andrógenos no período 

pré-natal, a partir do primeiro trimestre, ocorre virilização na 

genitália externa feminina, apesar do desenvolvimento gonadal 

ser normal. Desta forma, os indivíduos 46,XX apresentam 

distúrbio de diferenciação sexual (DDS) ao nascimento.

Triagem neonatal da Hiperplasia Adrenal Congênita

A triagem neonatal para HAC, utilizando a dosagem da 17OH 

progesterona (17OHP) em papel filtro, foi introduzida com a 

finalidade de diminuir a morbidade e a mortalidade causadas pela 

crise adrenal decorrente da doença não tratada . 

Uso do Corticoide Antenatal 2

2

4



Essa dosagem é ajustada para idade do recém-nascido no 

momento da coleta, idade gestacional e peso ao nascimento, 

com a finalidade de diminuir o número de falsos positivos .

Existem diversos fatores limitantes para a acurácia do teste. 

Sabe-se que os níveis de 17OHP podem variar de acordo com 

determinadas situações, dentre elas o uso antenatal de 

corticosteroides, seja para amadurecimento pulmonar em 

casos de prematuridade ou em anestesia durante o parto  . 

Nesse sentido, o Manual Técnico em Triagem Neonatal 

Biológica recomenda uma segunda coleta do teste do pezinho 

(entre 2 e 4 semanas de vida) para situações em que a mãe fez 

uso de antenatal de esteroides, com a finalidade de prevenir 

resultados falsos negativos .

A recoleta do teste do pezinho pode ocasionar atraso 

significativo no diagnóstico e na possibilidade de uma 

intervenção precoce, essencial para evitar as complicações em 

pacientes portadores da doença. Por outro lado, o uso 

indiscriminado de corticoide antenatal pode tornar inviável 
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para o sistema público de saúde convocar todos esses RNs para 

uma segunda coleta, além de acarretar impacto psicológico nas 

famílias, que muitas vezes não têm nem condições de se 

deslocar até o local da recoleta.

Dessa forma, a SBTEIM recomenda o uso racional de 

corticoide antenatal para evitar a perda do diagnóstico da HAC 

e prevenir mortes em recém-nascidos afetados. Salienta-se que, 

quando houver necessidade absoluta de seu uso, esta 

informação deve ser registrada no momento da coleta da 

triagem neonatal no cartão de coleta, facilitando a tomada de 

decisão pelo laboratório responsável.

Por fim, recomenda-se que todo uso de corticoide antenatal 

(corticoides que atravessam a barreira hemato-placentária – 

dexametasona e betametasona) seja informado claramente à 

gestante, para que ela compreenda a necessidade de uma 

possível recoleta do teste do pezinho, devendo também ser 

registrado na caderneta do recém-nascido, visto que as 

puérperas geralmente não carregam a caderneta de gestante no 

momento da coleta da triagem neonatal.
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