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HIPERPLASIA ADRENAL CONGÊNITA 
 
 

Sara Cristina Lins Ramos 
Juliano Coelho de Oliveira Zakir 

Luciano Máximo da Silva 
 
 

Hiperplasia Adrenal Congênita (HAC) é a síndrome que 
compreende erros inatos do metabolismo esteroide, caracterizada por 
anomalias geneticamente determinadas da síntese hormonal 
adrenocortical, resultantes das deficiências enzimáticas especificas. 
Com exceção das deficiências enzimáticas envolvendo unicamente a 

síntese de aldosterona (CYP11B2) e testosterona (17beta-HSD3), todas 
demais comprometem a produção de cortisol, podendo envolver direta 
ou indiretamente, a secreção de mineralocorticoides e/ou androgênios1. 

Grande parte dos casos se manifesta já na vida intrauterina, 
tornando-se evidentes no período neonatal, quando são assim 
chamadas de “formas clássicas”. O aparecimento tardio do quadro 
clínico, geralmente mais discreto, ocorre nas formas chamadas de “não 
clássicas”, manifestando-se em geral no período peripuberal1. 

A principal forma de HAC, responsável isoladamente por cerca de 
90% dos casos, é a deficiência da 21-Hidroxilase (CYP21A2)1. É um 
quadro que remonta ao estímulo da via da produção de androgênios 
(DHEA, androstenediona e testosterona), com acúmulo dos metabólitos 
precursores (17-OH-progesterona) e deficiência na produção de 
glicocorticoides (cortisol) e mineralocorticoides (aldosterona). A 
deficiência da 21-Hidroxilase pode ser classificada em: 1) forma 
“clássica” virilizante simples; 2) forma “clássica” perdedora de sal; 3) 
forma “nao-classica”1. 

A forma “clássica” virilizante simples, como resultado da exposição 
intrauterina hiperandrogênica, é descrita pela formação de genitália 
externa ambígua ao nascimento e virilização progressiva no sexo 
feminino1. No sexo masculino há virilização precoce e aumento de 
volume dos órgãos genitais1. Quando há associação do 
comprometimento marcado da produção de mineralocorticoides, ocorre 
a síndrome de perda de sal somado ao quadro de virilização 
anteriormente exposto1. Essa é a chamada forma “clássica” perdedora 
de sal e que cursa com hiponatremia, hiperpotassemia, desidratação e 
hipovolemia importantes temerárias a vida do recém-nascido1. A 
incidência da forma “clássica” é de cerca de 1:10.000 nascidos vivos1. 

Determinadas mutações no gene CYP21A2 permitem uma 
atividade enzimática residual de 30 a 40% que, mesmo assim, pode 
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levar a aumento de secreção de androgênios pelas adrenais1. Nesse 
contexto, o quadro clínico vai surgir na peripuberdade, caracterizado, no 
sexo feminino, por pubarca precoce, hirsutismo e irregularidade 
menstrual1. Essa é então denominada de forma “não clássica” que é 
mais comum que as outras e tem incidência média de 0,1% na 
população geral1. 
 
Tratamento para Hiperplasia Adrenal Congênita 

 
O tratamento fundamenta-se na reposição continua de 

glicocorticoides tais como: dexametasona, prednisona, prednisolona e 
hidrocortisona. Na forma “clássica” perdedora de sal é mandatória a 
reposição de mineralcorticóide (fludrocortisona), objetivando normalizar 
a volemia e corrigir os distúrbios de sódio e potássio, uma vez que 
possui maior atividade retentora de sal. A dose de mineralcorticóide 
pode ser norteada a partir da atividade plasmática de renina e da 
medida da pressão arterial2,3. 

É importante lembrar que o excesso tanto de andrógenos 
(subtratamento) como de glicocorticoides (sobretratamento) tem impacto 
negativo no crescimento de crianças com HAC. Além disso, em 
gestantes com HAC, para evitar a exposição fetal ao glicocorticoide, o 
tratamento deve ser realizado de preferência com glicocorticoide 
metabolizável pela placenta (prednisona, prednisolona ou 
hidrocortisona). Quando a exposição é necessária para o tratamento 
fetal, a terapia deve ser feita com dexametasona, pois este fármaco 
atravessa a barreira placentária e é metabolizado parcialmente por 
enzimas placentárias2,4,5. 

Algumas precauções devem ser tomadas em relação ao uso de 
corticosteroide em criança6. Os efeitos adversos como insônia são mais 
intensos devido à supressão do eixo hipófise e hipotálamo6. Desta forma 
mesmo na vigência de outro pico de corticosteroide às 16h, caso a 
criança se esqueça de tomar pela manhã não deve ser administrado no 
período da tarde6. Esta observação vale tanto para os corticosteroides 
de longa duração bem como para os de curta duração6. 
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