Relato de caso

Pseudo-hipoaldosteronismo tipo | como
diagnostico diferencial da hiperplasia
adrenal congénita: relato de caso

Pseudohypoaldosteronism type I as
differential diagnosis of congenital adrenal

hyperplasia: case report

Resumo

Objetivo: expor os aspectos clinicos e a abordagem do pseudo-hipoaldosteronismo tipo
[, por meio do caso de uma lactente jovem com distdrbio hidroeletrolitico, inicialmente
diagnosticada com hiperplasia adrenal congénita.

Descricao do caso: este relato descreve o caso de uma lactente jovem, do sexo fe-
minino, que apresentou episédio de desidratacdo refratdria, hiponatremia e hipercalemia.
Apds extensa investigacdo, comprovou-se ser um quadro compativel com pseudo-hipoal-
dosteronismo tipo |.

Discussao: o pseudo-hipoaldosteronismo tipo | é uma sindrome rara de resisténcia aos
mineralocorticoides caracterizada clinicamente, no periodo neonatal, por vomitos, desi-
dratacdo e ganho pondero-estatural insatisfatério. Os pacientes acometidos apresentam
hiponatremia, hipercalemia e acidose metabdlica associada a niveis elevados de aldostero-
na e renina no plasma. A forma sistémica do pseudo-hipoaldosteronismo é a mais grave e
os sintomas persistem por toda a vida. A forma renal tem apresentacdo clinica mais leve,
com necessidade de suplementacdo de doses baixas de cloreto de sddio, com regressao
dos sintomas no final do primeiro ano de vida.
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Abstract

Objective: to expose the clinical aspects and the approach of pseudohypoaldosteronism
type I, through a case of a young infant with electrolyte disturbance initially diagnosed with
congenital adrenal hyperplasia.

Case description: this report describes a case of a young infant, female, who had an
episode of refractory dehydration, hyponatremia and hyperkalemia. After extensive re-
search, it proved to be a pseudohypoaldosteronism with Type |.

Discussion: pseudohypoaldosteronism type | is a rare mineralocorticoid resistance
syndrome characterized clinically, in the neonatal period, by vomiting, dehydration and un-
satisfactory ponderos-structural gain. The patients affected present with hyponatremia,
hyperkalemia and metabolic acidosis associated with elevated plasma aldosterone and
renin levels. The systemic form of pseudohypoaldosteronism is the most serious and the
symptoms persist for a lifetime. The renal form has a milder clinical presentation, requiring
supplementation of low doses of sodium chloride, with regression of symptoms at the end

of the first year of life.

Keywords: Pseudohypoaldosteronism. Adrenal hyperplasia, congenital. Hyperkalemia.

Hyponatremia.

Introducao

O pseudo-hipoaldosteronismo tipo 1
(PHA1) é uma doenga genética rara,
determinada por resisténcia a aldoste-
rona.! Caracteriza-se por vomitos, de-
sidratagdo, baixo ganho pdondero-esta-
tural e perda urindria de sal no perio-
do neonatal. Criancas afetadas apre-
sentam hiponatremia, hipercalemia,
aumento da atividade de renina plas-
matica e concentracoes muito elevadas
de aldosterona plasmatica.?

Existem duas formas de apresenta-
¢do: a sistémica e a renal. A renal, ou
tipo 1, é causada por mutacoes nos re-
ceptores de mineralocorticoides (MR)
presentes apenas nas células tubulares
renais, com apresentacao clinica mais
leve e necessidade de suplementacao
de doses baixas de cloreto de s6dio."*?

A sistémica, tipo 2, também conheci-
da como sindrome de Gordon, esta re-
lacionada a alteragoes no canal de s6-
dio epitelial (ENaC), presente em di-
versos 0rgdos e tecidos, como glandulas
sudoriparas, salivares, epitélio coloni-
co, rins e pulmoes, sendo, portanto, a
mais grave, com perda de sal na saliva e
no suor, hipercalemia grave e infecgoes
respiratérias de repeticdo.1 E de heran-
¢a autossOmica recessiva e nao apresen-
ta melhora com a idade."**

Um estudo britanico calculou uma
incidéncia estimada em 1:47.000 para
individuos acometidos por PHAL. E
possivel que algumas criancas possam
ndo sobreviver ao episddio inicial da
sindrome perdedora de sal, sejam er-
roneamente classificadas como hiper-
plasia adrenal congénita (HAC), ou

mesmo tenham morte neonatal subi-
ta. Da mesma forma, o PHA do tipo
renal pode ser subdiagnosticada, pois
normalmente a clinica é mais branda
e facilmente tratada com suplementa-
¢ao de so6dio.>®

Além dessas duas formas, uma resis-
téncia transitoria ao mineralocorticoi-
de também pode ocorrer, por provavel
maturacgao anormal do receptor. Essa
variante é também chamada de sindro-
me da hipercalemia infantil.*

Este relato descreve o caso de uma
lactente jovem do sexo feminino que
apresentou episédio de desidratagao
refrataria, hiponatremia e hipercale-
mia. ApOs extensa investigacao, com-
provou-se ser um quadro compativel
com PHAL.

O presente estudo foi aprovado
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pelo Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Federal Fluminense
(CAAE: 0180.0.258.000-09).

Descricdao do caso

Gemelar feminina, nascida de parto
cesareo, sem intercorréncias (mae nao
soube informar outros dados), com um
més e 21 dias foi internada com desnu-
tricao proteico-caldrica grave, pesan-
do 2,270 kg e desidratacao inicialmente
atribuida a dieta inadequada, pois nao
recebeu aleitamento materno e foi ali-
mentada apenas com férmula infantil
em quantidade insatisfatéria. No exa-
me fisico inicial, suspeitou-se de hiper-
trofia clitoriana, caracterizada como
Pradder I’ e foi aventada hipdtese de
HAC. Os exames laboratoriais revela-
ram hiponatremia, hipercalemia e aci-
dose metabdlica importantes, mesmo
ap0s aporte nutricional adequado. Ap6s
constatacao da 17-hidroxiprogestero-
na elevada (521 ng/dl), cortisol e tes-
tosterona com niveis plasméticos nor-
mais — r spectivamente 6,08 (VR: 5,0-
25 ng/dl) e < 20 (VR: até 73 ng/dl) -,
foi iniciada terapia com acetato de flu-
drocortisona por via oral, em doses que
foram aumentadas progressivamente,
chegando a 3 mg ao dia. A ultrassono-
grafia abdominal nao evidenciava au-
mento de adrenais. Apesar da otimiza-
¢do terapéutica manteve hiponatremia
grave assintomatica, elevacao do s6dio
urindrio e hipercalemia com alteragao
eletrocardiografica, necessitando de te-
rapias especificas para controle eletroli-
tico, como glicoinsulinoterapia, gluco-
nato de cdlcio e resina de troca. Apos
ganho de peso com aumento da gor-
dura pubiana, foi classificada como es-
tagio zero da escala de Pradder,” sendo
descartada virilizagao. Diante da nao
responsividade ao tratamento e ausén-
cia de genitdlia ambigua, o caso foi rea-
valiado, sendo afastada HAC e suspen-
sa a corticoterapia. A investigacao de

Figura | — Lactente desnutrida grave no
momento da admissdo

Figura 2 — Lactente ap6s recuperagao
nutricional e tratamento adequado

Fonte: Arquivo pessoal (2016).

PHA1 revelou dosagem de aldosterona
e renina plasmaticas elevada. Foi ini-
ciada reposicao continua de sédio oral
e a paciente evoluiu com bom controle
hidroeletrolitico, incluindo normaliza-
¢do dos niveis de potassio.

Discussao

A desnutricdo é uma doenca de natu-
reza clinico-social multifatorial. Pode
iniciar-se jd nos primeiros anos de vida,
por interrupgao precoce do aleitamento
materno, sem adequada suplementacao
e alimentacdo complementar. Fatores
socioecondmicos, privagdo alimentar
e falta de informacao materna podem
estar envolvidos. A desnutricao prima-
ria esta relacionada principalmente aos
erros alimentares; e a secundaria € cau-
sada por comorbidades, como algumas
doengas disabsortivas. A desnutricao
apresenta-se em um espectro de ma-
nifestacoes clinicas e laboratoriais. Em
relacdo aos disturbios eletroliticos des-
taca-se a hipocalemia e hipomagnese-
mia.8 A perpetuagdo da desnutricao,
apesar do tratamento correto, e a hi-
percalemia, presente desde o inicio do
quadro, mostraram a necessidade de
uma investigacao mais detalhada.

Diante de um lactente jovem com de-
sidratacao, baixo peso, hiponatremia e
hipercalemia graves, a primeira hipote-
se aventada ¢ HAC, por ser a causa mais
comum do quadro descrito. Entretanto,
apo6s descartar sinais de virilizacdo com
ganho ponderal e da auséncia de respos-
ta ao acetato de fludrocortisona, inves-
tigou-se outras etiologias. O principal
diagnostico diferencial deve ser feito com
0 PHAI, uma vez que sua apresentagao
clinica é similara HAC.! O diagndstico é
realizado pela dosagem de aldosterona e
renina elevada, e o tratamento baseia-se
na reposicao oral de sodio e correcao do
potéssio com resina de troca."’

O PHA caracteriza-se por resisténcia
dos receptores teciduais aos mineralocor-
ticoides. A aldosterona sintetizada pelo
cortex da suprarrenal faz sua agao por
meio dos receptores MR e ENaC. Dentre
seus efeitos, promove reabsorcao de sodio
e secrecao de potdssio, com consequén-
cias no sistema cardiovascular, além de
exercer efeitos diretos importantes sobre
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o sistema nervoso central e sobre o ba-
lango energético.!

A doenca apresenta-se em duas for-
mas: sistémica, com manifestacoes cli-
nicas mais graves; e a forma renal, de
apresentacao clinica mais branda e com
possibilidade inclusive de remissao dos
sintomas.**?

No caso apresentado, a lactente apre-
sentava disturbios hidroeletroliticos na
auséncia de desidratacdo grave ou in-
fecgoOes respiratorias de repeticao, le-
vando a suspeita clinica da forma re-
nal do PHA. Além disso, houve melho-
ra do quadro com baixa suplementacao
de cloreto de sédio.

A diferenciacao entre as formas de
apresentacdo do PHA se faz necessa-
ria para o seguimento e tratamento
dos pacientes. Na forma renal, ha a
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