HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA - SUAS CONSEQUENCIAS COMO DISTURBIOS
DE DIFERENCIAGAO SEXUAL E DESAFIOS CIRURGICOS: UM RELATO DE CASO
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RESUMO: Manejo de paciente de 6 anos com HAC e genitalia ambigua: diagndstico e tratamento cirurgico.

INTRODUCAO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um grupo de
disturbios autossémicos recessivos que afeta a sintese
de cortisol, frequentemente levando a virilizacdo em
recém-nascidas do sexo feminino. A forma nado
perdedora de sal pode se manifestar com sinais de
androgenizagdo progressiva, como pubarca precoce,
além de alteragdes anatdmicas genitais desde o
nascimento. O manejo clinico e cirdrgico dessas
pacientes é complexo, exigindo acompanhamento
multidisciplinar para garantir resultados funcionais,
estéticos e psicossociais adequados.

DESCRICAO DO CASO

Paciente feminina, 6 anos e 7 meses, com diagndstico
de HAC forma ndo perdedora de sal, classificada como

Prader 5. Apresentava genitdlia ambigua ao
nascimento, com seio urogenital e hipertrofia
clitoriana. Aos 4 anos, iniciou pubarca e foi

encaminhada para investigacdo. Exames laboratoriais
revelaram niveis elevados de 17-OH-progesterona (572
ng/dL em 2022) e androgénios. Apresentava idade
de 12
demonstrando

0ssea anos aos 6 anos cronoldgicos,

avanco importante da maturacao
esquelética.

foi
(3,4

mg/m?dia). A paciente apresentava sintomas como

tratada
ajustada

Inicialmente com hidrocortisona,

posteriormente para prednisolona
incontinéncia urinaria com uso diario de absorventes,
constipacdo cronica e episddios de vomitos antes das
refeicdes. Exame fisico mostrava hipertrofia de clitoris
e auséncia de visualizacdo do introito vaginal. A
ressonancia magnética de pelve evidenciou vagina de
6,7 cm sem exteriorizacdo perineal e comunicacdo com
a parede posterior da uretra, Utero e ovarios pequenos
e hipertrofia externa confluéncia

genital com

urogenital de 3,5 cm.

Foi submetida a exame sob anestesia com
cistoscopia e vaginoscopia, que confirmou seio
urogenital de confluéncia baixa e vagina de bom
calibre. Realizou, em 10/07/2024, clitoroplastia
com preservacao neurovascular e vaginoplastia
tipo "cut-back", optando-se por ndao mobilizar a
uretra neste primeiro tempo cirurgico. A evolugao
pds-operatoria foi favoravel, com melhora clinica e

adesdo familiar ao seguimento.

DISCUSSAO E CONCLUSAO

A forma virilizante da HAC ndo perdedora de sal
representa um desafio diagndstico e terapéutico.
Neste caso, a auséncia de investigacdo precoce
contribuiu para a progressdao da Vvirilizacdo,
puberdade precoce e sofrimento psicossocial. O
manejo cirdrgico de genitdlia Prader 5 exige
avaliacao minuciosa e individualizada,
considerando riscos funcionais, como disfuncdo
urinaria, e objetivos estéticos e psicossociais.

A decisdo cirurgica foi baseada em avaliacdo
anatdmica detalhada e visou preservar estruturas
funcionais. A abordagem cirlrgica parcial, com
possibilidade de novo tempo futuro, mostra-se
eficaz em pacientes com anatomia favoravel. A
participacdo ativa da familia foi fundamental para
compreensdo da condicdo e melhora da qualidade
de vida da paciente. Casos como este reforcam a
importancia do diagndstico precoce, seguimento
continuo e envolvimento multiprofissional
de

diferenciacao sexual.
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