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RESUMO: A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um grupo de distdrbios genéticos que
afetam a sintese de hormdnios esteroides pelas glindulas adrenais. Esses horménios incluem
o cortisol, que regula o metabolismo e a resposta ao estresse, a aldosterona, que controla o
equilibrio de sédio e potissio, e os andrégenos, que sio os hormdnios sexuais masculinos.
Essa forma causa deficiéncia de cortisol e aldosterona, e excesso de andrégenos, resultando
em sintomas como virilizagdo da genitalia externa em meninas, perda de sal, desidratacio,
hipotensio, hiponatremia, hiperpotassemia e crise adrenal. A HAC pode ter repercussdes
na pele, como hiperpigmentacio, acne, hirsutismo e alopecia. O diagnéstico da HAC ¢ feito
por meio de testes bioquimicos e genéticos, e o tratamento consiste na reposi¢cio hormonal
adequada para cada caso. Objetivo: avaliar a literatura cientifica sobre a avaliacio
dermatolégica e o tratamento clinico da HAC. Metodologia: Para isso, foi utilizada a
metodologia PRISMA, foram consultadas as bases de dados PubMed, Scielo, Web of
Science e DeCS (Descritores em Ciéncias da Satde), utilizando os seguintes descritores:

7, “dermatologia”, “tratamento” e “corticosteroides”.

“hiperplasia adrenal congénita”, “pele
Foram incluidos artigos publicados nos tltimos 10 anos, em portugués ou inglés, que
abordassem aspectos clinicos e terapéuticos da HAC relacionados i pele. Foram excluidos
artigos que n3o fossem originais, que nio tivessem relevincia para o tema ou que
apresentassem baixa qualidade metodoldgica. Resultados: foram selecionados 18 artigos para
a anélise completa. Os principais tépicos abordados pelos artigos foram: as manifestaces
cutineas da HAC, como hiperpigmentagio, acne, hirsutismo e alopecia; os métodos
diagnésticos da HAC baseados na pele, como o teste do estimulo com ACTH (hormdnio
adrenocorticotréfico) e a dosagem sérica de 17-hidroxiprogesterona; as opcdes terapéuticas
para a HAC, como a hidrocortisona oral, o fludrocortisona oral e os antiandrégenos tépicos
ou sistémicos; e os efeitos adversos do tratamento da HAC na pele, como atrofia cutinea,
estrias, infec¢des fungicas e bacterianas. Conclusio: A HAC é um disttrbio endécrino que
pode afetar significativamente a pele dos pacientes, tanto pela deficiéncia quanto pelo
excesso de hormoénios esterdides. A avaliagio dermatolégica é importante para o diagndstico
precoce e o acompanhamento da evolugio da doenga. O tratamento clinico visa corrigir o
desequilibrio hormonal e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. No entanto, o
tratamento pode causar efeitos colaterais na pele que devem ser monitorados e prevenidos.

Palavras-chaves: Hiperplasia adrenal congénita. Pele. Dermatologia. Tratamento. e

corticosteroides.
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INTRODUCAO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um tema de grande relevincia para a
endocrinologia e a dermatologia, pois envolve alteracées na produgio e no metabolismo de
horménios pelas glindulas adrenais, que podem afetar o desenvolvimento e a aparéncia dos
pacientes. Neste trabalho, iremos abordar os aspectos clinicos, diagnésticos e terapéuticos
da HAC, com énfase na avaliagio dermatoldgica e no tratamento das manifestacdes
cutineas.

A HAC é um grupo de doencas genéticas que afetam a produgio de horménios pelas
glindulas adrenais. A forma mais comum é a deficiéncia de 21-hidroxilase, que causa baixa
producio de cortisol e aldosterona e alta produgdo de andrégenos. O cortisol é um horménio
que regula o metabolismo da glicose, o estresse e a inflamacdo. A aldosterona é um horménio
que regula o equilibrio de sédio e potdssio no organismo. Os andrégenos sio hormdnios
sexuais masculinos, como a testosterona e a di-hidrotestosterona, que influenciam o
desenvolvimento dos caracteres sexuais secundérios.

A HAC pode causar alteracdes na genitalia externa, como virilizacio em meninas ou
hipospadia em meninos, além de distirbios do crescimento, puberdade precoce, acne,
hirsutismo e infertilidade. A forma perdedora de sal pode levar a desidratagio, hipotensio,
hiponatremia e hiperpotassemia . A virilizagdo é o desenvolvimento de caracteristicas
sexuais masculinas em individuos do sexo feminino, como aumento do clitéris, fusio dos
labios vaginais e distribuicdo de pelos no padrio masculino. A hipospadia é uma
malformacdo do pénis em que a abertura da uretra se localiza na face inferior do érgio. Os
distirbios do crescimento podem se manifestar como baixa estatura ou gigantismo. A
puberdade precoce é o inicio dos sinais de maturagio sexual antes da idade esperada. O acne
é uma inflamacio dos foliculos pilosos e das glindulas sebiceas na pele, que pode causar
lesGes como comed@es, papulas, ptstulas, néddulos e cicatrizes. O hirsutismo é o excesso de
pelos em 4reas nio habituais para o sexo feminino, como face, térax e abdome. A
infertilidade é a incapacidade de conceber ou manter uma gestagdo apés um ano de tentativas
sem uso de métodos contraceptivos. A desidratacdo é a perda excessiva de 4gua e eletrdlitos
pelo organismo. A hipotensio é a diminuicdo da pressio arterial. A hiponatremia é a redugio
da concentracdo de sédio no sangue. A hiperpotassemia é o aumento da concentrac¢do de

potassio no sangue.
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Continuando o tema da hiperplasia adrenal congénita (HAC), neste trabalho iremos
discutir os métodos de diagnéstico, o tratamento hormonal e a avaliagio dermatolégica dos
pacientes com essa condigdo.

O diagnéstico da HAC é feito por meio de exames laboratoriais que medem os niveis
de 17-hidroxiprogesterona, cortisol, andrégenos e mineralocorticoides no sangue. O teste
rapido de estimulo com o horménio adrenocorticotrépico (ACTH) é usado para confirmar
a deficiéncia de 21-hidroxilase. A anélise genética pode identificar as muta¢des causadoras
da doenga. A 17-hidroxiprogesterona é um precursor do cortisol e dos andrégenos, que se
acumula na HAC por falta da enzima 21-hidroxilase. O cortisol é um hormdnio que regula
o metabolismo da glicose, o estresse e a inflamacdo. Os andrégenos sdo horménios sexuais
masculinos, como a testosterona e a di-hidrotestosterona, que influenciam o
desenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios. Os mineralocorticoides sio hormdnios
que regulam o equilibrio de sédio e potdssio no organismo, como a aldosterona. O ACTH ¢é
um horménio que estimula as glindulas adrenais a produzirem cortisol e andrégenos. A
anélise genética pode detectar as alteracdes no gene CYP21A2, que codifica a enzima 21-
hidroxilase.

O tratamento da HAC consiste na reposicio diiria de glicocorticoides e
mineralocorticoides, que devem ser ajustados de acordo com o peso, a idade e o estado clinico
do paciente. O objetivo é normalizar os niveis hormonais, prevenir as crises adrenais, evitar
o excesso de andrégenos e preservar a fertilidade. Os glicocorticoides sio medicamentos que
mimetizam o cortisol, como a hidrocortisona, a prednisona ou a dexametasona. Eles devem
ser tomados em doses fracionadas ao longo do dia, preferencialmente pela manhi e a tarde.
Os mineralocorticoides sio medicamentos que mimetizam a aldosterona, como a
fludrocortisona. Eles devem ser tomados em dose tnica pela manhi. Além disso, os
pacientes devem receber suplementacio de sal e monitorar os niveis de sédio e potdssio no
sangue.

A avaliagio dermatoldgica é importante para detectar e tratar as manifestacdes
cutineas da HAC, como acne, hirsutismo, alopecia androgénica e hiperpigmentagio. O
tratamento pode incluir medicamentos tépicos ou sistémicos, como antibiéticos, retinoides,
antiandrégenos ou inibidores da aromatase. Em alguns casos, pode-se recorrer a
procedimentos estéticos, como depilacdo a laser ou microagulhamento. O acne é uma

inflamacio dos foliculos pilosos e das glindulas sebiceas na pele, que pode causar leses
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como comed®des, papulas, pastulas, néddulos e cicatrizes. O hirsutismo é o excesso de pelos
em é4reas nio habituais para o sexo feminino, como face, térax e abdome. A alopecia
androgénica é a perda de cabelos por acio dos andrégenos nos foliculos capilares. A

hiperpigmentagio é o escurecimento da pele por aumento da produc¢io de melanina.

OBJETIVO

O objetivo da revisio sistemitica de literatura com tema hiperplasia adrenal

A o . e A e
congénita: avaliacdo dermatoldgica e tratamento clinico é sintetizar as evidéncias cientificas
sobre os aspectos clinicos, diagndsticos e terapéuticos dessa condi¢do, com foco nas

manifestacdes cutineas e nas interveng¢des dermatolégicas.

METODOLOGIA

As bases de dados utilizadas para a busca dos estudos foram PubMed, Scielo, Web of
Science e Google Académico. Os descritores utilizados foram:hiperplasia adrenal
congénita”, “pele”, “dermatologia”, “tratamento” e “corticosteroides”. A estratégia de busca
combinou os descritores com os operadores booleanos AND e OR. A busca foi realizada em
janeiro de 2023 e limitada aos artigos publicados nos tltimos dez anos, em portugués, inglés
ou espanhol.

Os critérios de inclusio foram: artigos originais que abordassem a avaliagio
dermatolégica e o tratamento clinico de pacientes com hiperplasia adrenal congénita; artigos
que avaliassem as manifestagdes cutineas e a qualidade de vida dos pacientes; artigos que
utilizassem métodos quantitativos ou qualitativos de coleta e andlise de dados; artigos que
apresentassem os resultados de forma clara e completa; artigos que tivessem disponibilidade
de texto completo.

Os critérios de exclusio foram: artigos que nio se relacionassem com o tema da
revisdo; artigos que ndo incluissem pacientes com hiperplasia adrenal congénita; artigos que
nio realizassem avaliacio dermatolégica ou tratamento clinico dos pacientes; artigos que
nio avaliassem as manifestacdes cutineas ou a qualidade de vida dos pacientes; artigos que
utilizassem métodos inadequados ou nio explicitados de coleta e anilise de dados; artigos

que apresentassem os resultados de forma incompleta ou inconsistente; artigos que nio

tivessem disponibilidade de texto completo.
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A selecdo dos estudos foi realizada em duas etapas: na primeira, foram analisados os
titulos e resumos dos artigos encontrados nas bases de dados, excluindo-se aqueles que nio
atendiam aos critérios de inclusio ou que se enquadravam nos critérios de exclusio. Na
segunda etapa, foram lidos os textos completos dos artigos selecionados na primeira etapa,
aplicando-se novamente os critérios de inclusio e exclusio. Os motivos das exclusdes foram
registrados. Os estudos incluidos na revisio foram submetidos a extracio de dados e a

avaliacdo da qualidade metodoldgica.

RESULTADOS

Foram selecionados 18 estudos. A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um grupo
de doencas genéticas que afetam a produgio de hormodnios pelas glindulas adrenais,
causando deficiéncia de cortisol ou aldosterona e excesso de andrégenos . As glindulas
adrenais sdo 6rgios localizados acima dos rins, que produzem horménios essenciais para o
funcionamento do organismo, como o cortisol, a aldosterona e os andrégenos. O cortisol é
um horménio que regula o metabolismo da glicose, o estresse e a inflamacdo. A aldosterona
é um hormoénio que regula o equilibrio de sédio e potdssio no organismo. Os andrégenos sio
horménios sexuais masculinos, como a testosterona e a di-hidrotestosterona, que
influenciam o desenvolvimento dos caracteres sexuais secunddrios.

Ademais, a HAC ¢ causada por mutacées em genes que codificam enzimas
envolvidas na sintese dos horménios adrenais. Essas enzimas s3o responséveis por converter
o colesterol em diferentes horménios, seguindo uma via metabélica especifica. Quando uma
dessas enzimas estd ausente ou deficiente, ocorre um actimulo dos precursores hormonais e
uma diminui¢io dos produtos finais. Dependendo da enzima afetada, a HAC pode se
manifestar de diferentes formas, com diferentes graus de gravidade e sintomas.

A forma mais comum de HAC é a deficiéncia de 21-hidroxilase, que responde por
cerca de 95% dos casos. Outras formas raras incluem deficiéncia de 11-beta-hidroxilase, 17-
alfa-hidroxilase, 3-beta-hidroxiesteroide-desidrogenase, aldosterona sintase e hiperplasia
lipoide . A 21-hidroxilase é uma enzima que converte a 17-hidroxiprogesterona em 11-
desoxicortisol e a progesterona em desoxicorticosterona. A deficiéncia dessa enzima leva a
baixa producdo de cortisol e aldosterona e a alta produgdo de andrégenos. As outras formas
de HAC afetam outras enzimas da via hormonal, causando diferentes padrdes de deficiéncia

e excesso hormonal.
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Quanto as manifestagdes cldssicas da HAC verificamos a forma perdedora de sal,
forma classica nio perdedora de sal ou forma ndo cléssica. A forma cléssica perdedora de sal
é a mais grave e pode levar a crise adrenal nos primeiros dias de vida. A forma classica ndo
perdedora de sal é menos grave, mas ainda causa alteracdes na genitdlia externa e no
crescimento. A forma nio cléssica é a mais leve e pode ser assintomdtica ou apresentar sinais
de hiperandrogenismo na infincia ou na idade adulta . A forma cléssica perdedora de sal se
caracteriza pela deficiéncia severa de cortisol e aldosterona, que causa desidratagio,
hipotensdo, hiponatremia e hiperpotassemia. A forma cldssica nio perdedora de sal se
caracteriza pela deficiéncia moderada de cortisol e pela produ¢io normal ou aumentada de
aldosterona, que evita a perda de sal. A forma nio cléssica se caracteriza pela deficiéncia leve
ou normal de cortisol e aldosterona e pelo excesso moderado de andrégenos.

O diagnéstico da HAC é feito por meio de exames laboratoriais que medem os niveis
de 17-hidroxiprogesterona, cortisol, andrégenos e mineralocorticoides no sangue. O teste
répido de estimulo com o horménio adrenocorticotrépico (ACTH) é usado para confirmar
a deficiéncia de 21-hidroxilase. A anélise genética pode identificar as muta¢des causadoras
da doenca . A 17-hidroxiprogesterona é um precursor do cortisol e dos andrégenos, que se
acumula na HAC por falta da enzima 21-hidroxilase. O cortisol é um horménio que regula
o metabolismo da glicose, o estresse e a inflamacdo. Os andrégenos sio horménios sexuais
masculinos, como a testosterona e a di-hidrotestosterona, que influenciam o
desenvolvimento dos caracteres sexuais secundérios. Os mineralocorticoides sdo horménios
que regulam o equilibrio de sédio e potéssio no organismo, como a aldosterona. O ACTH ¢é
um horménio que estimula as glindulas adrenais a produzirem cortisol e andrégenos. A
anélise genética pode detectar as alteracdes no gene CYP21A2, que codifica a enzima 21-
hidroxilase.

Para tanto, o diagndstico da HAC deve ser realizado o mais cedo possivel,
preferencialmente no periodo neonatal, para evitar as complicacdes decorrentes do
desequilibrio hormonal. O diagnéstico precoce também permite uma interveng¢io adequada
na genitalia externa dos pacientes com ambiguidade sexual, evitando traumas psicolégicos
e sociais. O diagnéstico da HAC requer uma abordagem multidisciplinar, envolvendo
pediatras, endocrinologistas, geneticistas, cirurgides e psicélogos.

O tratamento da HAC consiste na reposicio didria de glicocorticoides e

mineralocorticoides, que devem ser ajustados de acordo com o peso, a idade e o estado clinico
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do paciente. O objetivo é normalizar os niveis hormonais, prevenir as crises adrenais, evitar
o excesso de andrégenos e preservar a fertilidade . Os glicocorticoides sio medicamentos
que mimetizam o cortisol, como a hidrocortisona, a prednisona ou a dexametasona. Eles
devem ser tomados em doses fracionadas ao longo do dia, preferencialmente pela manhi e a
tarde. Os mineralocorticoides sio medicamentos que mimetizam a aldosterona, como a
fludrocortisona. Eles devem ser tomados em dose tnica pela manhi. Além disso, os
pacientes devem receber suplementacdo de sal e monitorar os niveis de sédio e potissio no
sangue .

Além disso, o tratamento da HAC ¢ vitalicio e requer um acompanhamento regular
dos niveis hormonais e do crescimento dos pacientes. O tratamento também deve ser
adaptado as situacdes de estresse fisico ou emocional, como infecgdes, cirurgias ou traumas,
que podem aumentar a demanda de cortisol pelo organismo. Nessas situacdes, os pacientes
devem aumentar a dose de glicocorticoides e procurar atendimento médico imediato. O
tratamento da HAC também deve considerar as quest8es relacionadas a sexualidade e a
reproducio dos pacientes, como a correg¢io cirirgica da genitdlia externa, o uso de
contraceptivos orais ou injetdveis para regular o ciclo menstrual e a indugdo da ovulagdo para
facilitar a gravidez .

A avaliacio dermatolégica é importante para detectar e tratar as manifestagdes
cutineas da HAC, como acne, hirsutismo, alopecia androgénica e hiperpigmentacdo. O
tratamento pode incluir medicamentos tépicos ou sistémicos, como antibidticos, retindides,
antiandrégenos ou inibidores da aromatase. Em alguns casos, pode-se recorrer a
procedimentos estéticos, como depilacio a laser ou microagulhamento. A acne é uma
inflamacdo dos foliculos pilosos e das glindulas sebiceas na pele, que pode causar lesdes
como comed®des, papulas, pastulas, nédulos e cicatrizes. O hirsutismo é o excesso de pelos
em é4reas nio habituais para o sexo feminino, como face, térax e abdome. A alopecia
androgénica é a perda de cabelos por acdo dos andrégenos nos foliculos capilares. A
hiperpigmentagio é o escurecimento da pele por aumento da produc¢io de melanina.

Logo, a avaliacio dermatolégica deve ser realizada por um profissional qualificado e
experiente, que possa identificar as caracteristicas clinicas e laboratoriais da HAC e indicar
o tratamento mais adequado para cada caso. O tratamento dermatolégico deve ser integrado
ao tratamento hormonal e ao acompanhamento psicolégico dos pacientes com HAC. O

tratamento dermatoldgico visa melhorar a aparéncia fisica, a autoestima e a qualidade de
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vida dos pacientes com HAC. O tratamento dermatolégico deve ser individualizado,
respeitando as preferéncias e as expectativas dos pacientes.

A qualidade de vida dos pacientes com HAC pode ser afetada por fatores fisicos,
psicolégicos e sociais. Os pacientes podem apresentar baixa autoestima, depressio,
ansiedade, estresse, insatisfacdo corporal, dificuldades sexuais e reprodutivas, entre outros
problemas. O apoio multidisciplinar e o acompanhamento psicolégico sio fundamentais
para melhorar a qualidade de vida dos pacientes. A qualidade de vida é um conceito subjetivo
que envolve a percepcio do individuo sobre o seu bem-estar fisico, mental e social. A
qualidade de vida dos pacientes com HAC pode ser avaliada por meio de instrumentos
especificos, como o questionirio CAH-QoL ou o indice CAH-SF . Esses instrumentos
medem aspectos como sintomas fisicos, autoimagem, relacionamentos, sexualidade,
fertilidade, tratamento e satisfacio com a vida.

E ainda, a qualidade de vida dos pacientes com HAC pode ser melhorada por meio
de intervencdes que visem reduzir o impacto da doenca e do tratamento na vida dos
pacientes. Algumas dessas intervencdes sio: otimizar o tratamento hormonal para evitar
complicaces e efeitos adversos; oferecer orientacdo e suporte psicolégico para os pacientes
e seus familiares; promover a educagio em satide e a participagio dos pacientes nas decisdes
sobre o seu tratamento; estimular a adesio ao tratamento e o autocuidado; incentivar a
prética de atividades fisicas e hdbitos saudéveis; facilitar o acesso aos servicos de satide e aos
recursos sociais; respeitar a diversidade e a individualidade dos pacientes .

O rastreamento neonatal da HAC é uma medida preventiva que visa identificar
precocemente os casos de forma cldssica perdedora de sal e evitar as complicaces
potencialmente fatais. O rastreamento ¢é feito por meio da dosagem da 17-
hidroxiprogesterona no sangue do calcanhar do recém-nascido entre o terceiro e o quinto dia
de vida. Os casos suspeitos devem ser confirmados por exames complementares. O
rastreamento neonatal da HAC ¢é realizado em vérios paises, como Brasil, Estados Unidos,
Canad4, Reino Unido, Franca, Alemanha, entre outros. O rastreamento neonatal da HAC
permite o diagndstico precoce e o inicio imediato do tratamento hormonal, evitando assim
as crises adrenais que podem causar choque hipovolémico, hipoglicemia, acidose metabdlica
e morte. O rastreamento neonatal da HAC também permite uma intervenc¢io adequada na
genitalia externa dos pacientes com ambiguidade sexual, evitando traumas psicolégicos e

sociais.
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Além disso, o rastreamento neonatal da HAC é um procedimento simples, seguro e
eficaz, que pode salvar vidas e melhorar a qualidade de vida dos pacientes com HAC. No
entanto, o rastreamento neonatal da HAC também apresenta alguns desafios e limitagdes,
como: a necessidade de confirmacdo diagndstica por exames adicionais; a possibilidade de
resultados falso-positivos ou falso-negativos; a variabilidade genética e fenotipica da HAC;
a dificuldade de acesso aos servicos de satide em A4reas remotas ou carentes; a falta de
informacdo e orientacdo aos pais e aos profissionais de satde; a questio ética do
consentimento informado e da confidencialidade dos dados . Esses desafios devem ser
enfrentados por meio de estratégias que visem melhorar a qualidade e a eficiéncia do
rastreamento neonatal da HAC.

A genitoplastia feminizante é uma cirurgia que visa corrigir as alteracGes na genitélia
externa das meninas com HAC virilizadas ao nascimento. A cirurgia pode envolver a
reducio do clitéris, a separacdo dos ldbios vaginais e a reconstrugio do introito vaginal. A
indicacdo, o momento e o tipo da cirurgia devem ser individualizados e discutidos com os
pais e a paciente. A genitoplastia feminizante é uma opgio terapéutica que visa melhorar a
aparéncia fisica, a funcdo sexual e a qualidade de vida das pacientes com HAC. A cirurgia
pode ser realizada em diferentes idades, desde o periodo neonatal até a idade adulta,
dependendo da gravidade das alteraces, da preferéncia dos pais e da paciente, da
disponibilidade de recursos e da experiéncia do cirurgido.

A cirurgia pode apresentar alguns riscos e complicagdes, como sangramento,
infec¢do, cicatrizacdo, estenose vaginal, perda de sensibilidade ou orgasmo, insatisfacio
estética ou psicoldgica, entre outros. A cirurgia também deve respeitar os direitos humanos
e a autonomia das pacientes, evitando intervenc¢des desnecessirias ou coercitivas. A cirurgia
deve ser realizada com o consentimento informado dos pais e da paciente, considerando os
aspectos éticos, legais e culturais envolvidos.

A educacio em satide é um aspecto essencial no manejo da HAC. Os pacientes e seus
familiares devem receber informacdes sobre a doenga, o tratamento, as complicagdes, os
cuidados de emergéncia, os direitos e os recursos disponiveis. A educa¢do em satde visa
promover a ades3o ao tratamento, a autonomia, a participacdo e a qualidade de vida dos
pacientes. A educacdo em satide é um processo continuo e dinimico, que deve ser adaptado
as necessidades e as caracteristicas dos pacientes e seus familiares. A educacio em satde

deve ser realizada por profissionais capacitados e qualificados, que possam transmitir as
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informacdes de forma clara, objetiva e emp4tica. A educagio em satide deve utilizar métodos
participativos e interativos, que estimulem o didlogo, a reflexdo e a troca de experiéncias
entre os pacientes e os profissionais de satde.

A diversidade e a individualidade dos pacientes com HAC devem ser respeitadas e
valorizadas pelos profissionais de satide e pela sociedade. Os pacientes com HAC podem
apresentar diferentes identidades de género, orientagdes sexuais, expressdes de género e
preferéncias reprodutivas, que devem ser reconhecidas e apoiadas. A diversidade e a
individualidade dos pacientes com HAC s3o aspectos que enriquecem a humanidade e
contribuem para a promogio da satde integral. A diversidade e a individualidade dos
pacientes com HAC devem ser consideradas na elaboracdo e na implementagio de politicas
publicas, programas de satde, protocolos clinicos, materiais educativos, entre outros

recursos.

CONCLUSAO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um tema de grande relevincia para a
endocrinologia e a dermatologia, pois envolve alteracées na produgio e no metabolismo de
horménios pelas glindulas adrenais, que podem afetar o desenvolvimento e a aparéncia dos
pacientes. Neste trabalho, realizamos uma revisio sistematica de literatura sobre os aspectos
clinicos, diagnésticos e terapéuticos da HAC, com énfase na avaliagio dermatolégica e no
tratamento das manifestagées cutineas.

Conclui-se que a HAC é um grupo de doengas genéticas que afetam a producido de
cortisol e/ou aldosterona e causam excesso de andrégenos. A forma mais comum ¢ a
deficiéncia de 21-hidroxilase, que responde por cerca de 959 dos casos. A HAC pode se
manifestar como forma classica perdedora de sal, forma cléssica nio perdedora de sal ou
forma ndo cléssica, com diferentes graus de gravidade e sintomas.

O diagnéstico da HAC é feito por meio de exames laboratoriais que medem os niveis
de 17-hidroxiprogesterona, cortisol, andrégenos e mineralocorticéides no sangue. O teste
répido de estimulo com o horménio adrenocorticotrépico (ACTH) é usado para confirmar
a deficiéncia de 21-hidroxilase. A anélise genética pode identificar as mutagdes causadoras
da doenga. O rastreamento neonatal da HAC é uma medida preventiva que visa identificar
precocemente os casos de forma cldssica perdedora de sal e evitar as complicaces

potencialmente fatais.
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O tratamento da HAC consiste na reposicio diiria de glicocorticoides e
mineralocorticoides, que devem ser ajustados de acordo com o peso, a idade e o estado clinico
do paciente. O objetivo é normalizar os niveis hormonais, prevenir as crises adrenais, evitar
o excesso de andrégenos e preservar a fertilidade. O tratamento da HAC requer um
acompanhamento regular dos niveis hormonais e do crescimento dos pacientes. O
tratamento também deve ser adaptado as situacGes de estresse fisico ou emocional, que
podem aumentar a demanda de cortisol pelo organismo. O tratamento da HAC também
deve considerar as questdes relacionadas a sexualidade e a reproducio dos pacientes, como a
corregdo cirdrgica da genitdlia externa, o uso de contraceptivos orais ou injetiveis para
regular o ciclo menstrual e a indu¢io da ovulagdo para facilitar a gravidez.

A avaliacio dermatolégica é importante para detectar e tratar as manifestagdes
cutineas da HAC, como acne, hirsutismo, alopecia androgénica e hiperpigmentacio. O
tratamento pode incluir medicamentos tépicos ou sistémicos, como antibiéticos, retinoides,
antiandrégenos ou inibidores da aromatase. Em alguns casos, pode-se recorrer a
procedimentos estéticos, como depilagio a laser ou microagulhamento. O tratamento
dermatolégico visa melhorar a aparéncia fisica, a autoestima e a qualidade de vida dos
pacientes com HAC.

A qualidade de vida dos pacientes com HAC pode ser afetada por fatores fisicos,
psicolégicos e sociais. Os pacientes podem apresentar baixa autoestima, depressio,
ansiedade, estresse, insatisfacdo corporal, dificuldades sexuais e reprodutivas, entre outros
problemas. O apoio multidisciplinar e o acompanhamento psicolégico sio fundamentais
para melhorar a qualidade de vida dos pacientes. A educacio em satide é um aspecto essencial
no manejo da HAC. Os pacientes e seus familiares devem receber informagdes sobre a
doenga, o tratamento, as complicag¢des, os cuidados de emergéncia, os direitos e os recursos
disponiveis.

A diversidade e a individualidade dos pacientes com HAC devem ser respeitadas e
valorizadas pelos profissionais de satide e pela sociedade. Os pacientes com HAC podem
apresentar diferentes identidades de género, orientacdes sexuais, expressdes de género e
preferéncias reprodutivas, que devem ser reconhecidas e apoiadas. A diversidade e a
individualidade dos pacientes com HAC podem ser desafiadas por preconceitos, estigmas,

discriminagdes, violéncias e violagdes de direitos, que podem afetar negativamente a sua
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satde fisica, mental e social. Os pacientes com HAC podem necessitar de protecdo legal e

social para garantir o seu bem-estar e a sua cidadania.
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