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Introducao: A hiperplasia adrenal congénita (HAC) ¢ definida como uma doenca de
carater genético, sendo uma desordem autossémica recessiva oriunda da falha na sintese
de colesterol pelas glandulas adrenais. Essa condigao promove uma hiperproducao de
androgenos pelas supra renais e, assim, resulta em desequilibrio de hormonios
esteroidais. Logo, hd um comprometimento do desenvolvimento infantil, uma vez que a
HAC é associada a genitalia ambigua, ou seja, desordem de diferenciacao sexual (DDS)
manifestada por alteragdes na aparéncia externa da genitdlia. Objetivos: Assim, essa
revisao busca salientar a relacao entre ambas as condicOes e apontar as repercussoes na
saude infantil. Metodologia: Foi usada a base de dados Pubmed, selecionando artigos
em portugués e inglés dos ultimos 10 anos, cujo descritor foi hiperplasia adrenal
congénita. Resultados: A HAC advém de um erro do metabolismo esteroidal, sendo a
deficiéncia da enzima 21-hidroxilase (CAH-210HD) a causa mais comum. A forma
cladssica da doenca é marcada por hiponatremia, mas, pode ocorrer excesso de
andrdégenos, ocasionando desequilibrio hormonal na crianga e resultar na DDC. A
genitalia ambigua é caracteristica de meninas portadoras dessa deficiéncia genética, a
qual é explicitada por um clitoris maior e por graus variados de sinéquia vulvar. Dessa
forma, durante a clinica pediatrica, é fulcral o diagndstico mediante o exame fisico do
recém nascido e a realizacdo de testes genéticos. A fim de classificar os diferentes graus
de ambiguidade, utiliza-se a escala de Prades, na qual ha 5 escores, sendo o 1 mais
proximo da genitalia feminina e o 5 mais proximo da masculina. O tratamento consiste na
reposicao hormonal, essencialmente de glicocorticdides e mineralocorticéides, e requer a
presenca de uma equipe multidisciplinar a fim de reduzir os impactos emocionais
familiares. A DDS é encarada sob grande confusdo por parte dos pais da crianga e
requer aconselhamento, orientacao e conscientizacao acerca do direito da crianca em
decidir o sexo ao qual mais se identifica. Conclusao: Assim, é notavel a complexidade da
desordem genética em questdo, uma vez que urge acompanhamento pediétrico integrado
e envolve questoes sociais de sexo/género. Logo, é essencial a discussao publica sobre a
tematica a fim de garantir plena satude da crianga.
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