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diagnostico da Hiperplasia Adrenal Congénita na

so do corticoide antenatal: Consequéncias para o

Triagem Neonatal

A Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) é uma doenga
genético-metabolica, sendo uma das doengas autossomicas
recessivas mais comuns. Pode ser decorrente de varias
deficiéncias enzimaticas envolvidas na esteroidogénese adrenal,
sendo a forma mais frequente, a deficiéncia da enzima
2| -hidroxilasel.

As multiplas alteragoes hormonais decorrentes desta deficiéncia
enzimatica resultam na deficiéncia de cortisol e aldosterona no
cortex adrenal, levando a um efeito em cascata, tipico das
doencas classificadas como Erros Inatos do Metabolismo (EIM),
onde a reducao do cortisol estimula a superproducao de ACTH
por mecanismo de feedback negativo, aumentando assim os
precursores do cortisol e seu subsequente desvio pelas vias
esteroides que produzem androgenos adrenais?

As manifestagoes clinicas dependem do grau de

comprometimento enzimatico e do sexo acometido®.
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Na forma mais grave, forma classica, ocorre manifestacao ja no
periodo neonatal precoce. Aproximadamente 70% a 75% dos
pacientes apresentam a forma perdedora de sal. Assim, a
deficiéncia combinada de cortisol e aldosterona resulta em
hipovolemia, hiponatremia e hipercalemia, levando a choque e a
hipoglicemia se o paciente nao for rapidamente tratado,
condicao potencialmente fatal nas primeiras 3 semanas de vida,
conhecida como “crise perdedora de sal””.

Devido ao aumento excessivo de androgenos no periodo
pré-natal, a partir do primeiro trimestre, ocorre virilizagao na

genitalia externa feminina, apesar do desenvolvimento gonadal

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

disturbio de diferenciagao sexual (DDS) ao nascimento.

A triagem neonatal para HAC, utilizando a dosagem da 170H
progesterona (I170OHP) em papel filtro, foi introduzida com a
finalidade de diminuir a morbidade e a mortalidade causadas pela

crise adrenal decorrente da doenca nao tratada®“.
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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 numero de falsos positivos®.
Existem diversos fatores limitantes para a acuracia do teste.
Sabe-se que os niveis de |7OHP podem variar de acordo com
determinadas situacoes, 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
Biologica recomenda uma segunda coleta do teste do pezinho
(entre 2 e 4 semanas de vida) para situagoes em que a mae 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 diagndstico e na possibilidade de uma
intervengao precoce, essencial para evitar as complicagoes em
pacientes portadores da doenca. Por outro lado, o uso

indiscriminado de corticoide antenatal pode tornar inviavel
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para o sistema publico de saude convocar todos esses RNs para
uma segunda coleta, além de acarretar impacto psicologico nas
familias, que muitas vezes nao tém nem condi¢coes de se
deslocar até o local da recoleta.

Dessa forma, a SBTEIM recomenda o uso racional de
corticoide antenatal para evitar a perda do diagnostico da HAC
e prevenir mortes em recém-nascidos afetados. Salienta-se que,
quando houver necessidade absoluta de seu uso, esta
informagao deve ser registrada no momento da coleta da
triagem neonatal no cartao de coleta, facilitando a tomada de
decisao pelo laboratério responsavel.

Por fim, recomenda-se que todo uso de corticoide antenatal
(corticoides que atravessam a barreira hemato-placentaria —
dexametasona e betametasona) seja informado claramente a
gestante, para que ela compreenda a necessidade de uma
possivel recoleta do teste do pezinho, devendo também ser
registrado na caderneta do recém-nascido, visto que as
puérperas geralmente nao carregam a caderneta de gestante no

momento da coleta da triagem neonatal.
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