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Objetivo

A Hiperplasia Adrenal Congénita
(HAC) inclui um conjunto de
sindromes transmitidas de forma
autossbmica recessiva que se
caracterizam por diferentes defici-
éncias enzimaticasl, divididas em
quatro formas clinicas. O objetivo
da triagem da HAC é identificar o
recém-nascido afetado. As defici-
éncias enzimdticas na sintese do
cortisol e da aldosterong, levam
oo acUmulo de metabdlitos
precursores, dentre estes a 17-OH-
-progesterona2. No Brasil a inci-
déncia da forma perdedora de sal
parece oscilar de 1:7.500 a 1:10.0003.
Objetivo: Estratificar o cut-off de
170H por peso ao nascer.

Forma Cldssica
Perdedora de Sal

As gléndulas adrenais ndo conse-
guem produzir quantidades suficien-
tes de cortisol e aldosterona. Sem o
diagndstico no tempo correto e o
tratamento adequado, essa forma de
HAC classica pode levar a morte

Sintomas:

Voémitos, Desidratacdo

Hipotensdo (baixa presséo do sangue)
Ganho inadequado ou mesmo perda
de peso Se ndo tratado adequada-
mente, esse conjunto de manifesta-
cOes pode evoluir para o ébito.

Forma Né&o Classica
Virilizante Simples
Nd&o Perdedora de Sal

As gladndulas adrenais produzem
quantidades suficientes de aldoste-
rona, mas ndo suficientes de cortisol.

Sintomas:

Manifesta-se habitualmente na infan-
cia tardia, adolescéncia ou inicio da
vida adulta. Os sintomas tipicos séo
pubarca prematura, hirsutismo, oligo-
menorreia, acne e infertilidade. Pode
também ser assintomatica.

Método:

62.830 amostras de sangue em papel filtro recebidas de todas as regides do Brasil entre 2018 & 2020 quantificadas para 170H
(soro equivalente) com uso do kit comercial NeoMAP® 4PLEX, método fluorimétrico de andlises multiplex, para andlise estatistica
ANOVA one way com nivel de significncia p<0,05 e para definigdo do cut-off pela média de amostras normais + 4DP, uso do
software Graph Pad Prism8.
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Conclusado:

H& variagdo significativa entre os 4 grupos, p=<0,0001 com a

probabilidade de 0% em ter médias idénticas entre os grupos.

Seguem as médias obtidas, P1(<1500g) = 4114; P2(1501 a 2000g) **
=2510; P3 (2001g a 2500g) =14.82, P4(>2500g)=9.6, com o cut-off &
estratificado:176.8;108.5;60.9 e 29.0ng/mL respectivamente. Con-
clui-se que a média de concentracgdo é distinta entre os grupos 4
que evidencia a importadncia em definir cut-off por peso dos 20
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Estudo pioneiro revela novo cut-off a nivel nacional, um avango para a Triagem Neonatal uma vez que os estu-
dos atuais utilizam apenas dados regionais, com populagdo limitada.

O cut-off estratificado por peso reduz o nUmero de recoletas sem real necessidade.
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