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ESTUDO DE CASO

RESUMO

A sindrome poliglandular autoimune tipo | (SPA-l) é uma doenca autossémica
recessiva rara, com destruicdo de tecido enddcrino imuno-mediada. Odiagnéstico é
firmado na presenca de pelo menos duas das seguintes manifestacbes maiores:
candidiase, hipoparatireoidismo e Doenca de Addison. Outras manifestaces clinicas
podem estar presentes, incluindo hipogonadismo hipergonadotréfico, hepatite
cronica ativa, gastrite atréfica, md absorcdo e doenga autoimune da tiredide. O
objetivo desse trabalho foi descrever um caso de Sindrome Poliglandular Autoimune
Tipo 1, associada a outras patologias emuma paciente especial, acompanhada pelo
setor de endocrinologia do Hospital Norte do Parand. O relato de caso se trata de um
Paciente F.S.S., 24 anos, diagnosticada com Sindrome Poliglandular Autoimune Tipo
1, apresentando Doenga de Addison (associagdo de 70%), Hipogonadismo com
amenorréia primaria (associacdo de 72%), Hipoparatiroidismo (associagdo 86%),
Hipotiroidismo (associacdo de 18%) e Vitiligo (associagdo 26%). A triade de
manifestagdes principais ocorre em cerca de 50-60% dos doentes, segundo uma
ordem cronoldgica bem estabelecida: candidiase (surge antes dos 5 anos) a paciente
em questdao ndo desenvolveu, sendo este um caso raro, seguida de
hipoparatiroidismo (com diagndstico prévio aos 10 anos) e por fim doenga de Addison
auto-imune (detectada antes dos 15 anos). Conclui-se que a detec¢do precoce da
sindrome poliglandular auto-imune e a realizagdo de terapia de substituicao
adequada pode controlar a doenca. No entanto é recomendavel que haja
acompanhamento regularmente com endocrinologista para realizagdo e
acompanhamento de exames rotineiros.
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POLYGLANDULAR SYNDROME CASE REPORT

SUMMARY

Autoimmune polyglandular syndrome type | (SPA-I) is a rare autosomal recessive disease, with
immune-mediated destruction of endocrine tissue. The diagnosis is made in the presence of at
least two of the following major manifestations: candidiasis, hypoparathyroidism and Addison's
disease. Other clinical manifestations may be present, including hypergonadotropic
hypogonadism, chronic active hepatitis, atrophic gastritis, malabsorption, and autoimmune
thyroid disease. The objective of this work was to describe a case of Autoimmune Polyglandular
Syndrome Type 1, associated with other pathologies in a special patient, monitored by the
endocrinology sector of Hospital Norte do Parand. The case report is about a Patient F.S.S., 24
years old, diagnosed with Autoimmune Polyglandular Syndrome Type 1, presenting Addison's
Disease (70% association), Hypogonadism with primary amenorrhea (72% association),
Hypoparathyroidism (86% association). , Hypothyroidism (18% association) and Vitiligo (26%
association). The triad of main manifestations occurs in around 50-60% of patients, according to
a well-established chronological order: candidiasis (appears before the age of 5) the patient in
question did not develop, this being a rare case, followed by hypoparathyroidism (diagnosed
before age 10) and finally autoimmune Addison's disease (detected before age 15). It is
concluded that early detection of autoimmune polyglandular syndrome and adequate
replacement therapy can control the disease. However, it is recommended that there be regular
follow-up with an endocrinologist to carry out and monitor routine exams.

KEYWORDS: Autoimmune Polyglandular Syndrome type |, Addison's Disease,
Hypoparathyroidism, Hypogonadism, Hypothyroidism and Vitiligo.
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INTRODUCAO

A Sindrome Poliglandular auto-imune (SPA) é um disturbio orgdo especifico
gue afeta multiplas glandulas enddcrinas, as quais sao destruidas gradualmente pela
acao de auto-anticorpos. As SPA sdo classificadas em quatro tipos, baseadas na
combinagao das glandulas endécrinas afetadas. A SPA tipo 1 caracteriza-se por
hipoparatireoidismo, candidiase mucocutanea e doenca de Addison sendo
freqlientemente vista na infancia (BINDER, 2008).

A SPA tipo 2 requer a presenca de insuficiéncia adrenocortical primaria
autoimune associada a disfungdo tireoidiana autoimune e/ou DMT1 autoimune (na
auséncia de hipoparatiroidismo e de candidiase mucocutanea crénica). Por definicao,
a SPA tipo 3 refere-se a coexisténcia de disfun¢do tireoidiana autoimune e outra
patologia autoimune (exceto doenca de Addison, hipoparatiroidismo ou candidiase
mucocutanea crdénica) (TRIOLO et al., 2011). A SPA tipo 4 implica a associagao entre
duas ou mais entidades autoimunes que ndo possam ser classificadas como um dos
subtipos previamente enunciados (OWEN & CHEETHAM, 2009).

A sindrome poliglandular autoimune tipo | (SPA-I) também chamada de
sindrome com poliendocrinopatia autoimune-candidiase-distrofia ectodérmica
(APECED), é uma doenga autossOmica recessiva rara, com destruicdo de tecido
enddcrino imuno-mediada. O diagndstico é firmado na presenca de pelo menos duas
das seguintes manifestacdes maiores: candidiase, hipoparatireoidismo e doenca de
Addison (OWEN & CHEETHAM, 2009). Outras manifestacdes clinicas podem estar
presentes, incluindo hipogonadismo hipergonadotréfico, hepatite cronica ativa,
gastrite atréfica, ma absorcdao, DM tipo 1 e doenga autoimune da tiredide (HUSEBYE
et al., 2009).

Candidiase é a primeira manifestacao na maioria dos pacientes, sendo seguida
de hipoparatireoidismo e posteriormente de doenca de Addison. A primeira
manifestacdo da doenca ocorre durante a infancia, e o aparecimento das outras
manifestacdes maiores ocorre até os 20 anos de idade. O acometimento de outros
orgaos pode ocorrer até a quinta década (MICHELS & GOTTLIEB, 2010).

A SPA-1 é uma doenca autoimune monogénica rara, considerando o grande
numero de casos subdiagnosticados é dificil determinarmos a prevaléncia exata, no
entanto estima-se em torno de 1:100.000. Nas populacdes com menor diversidade
genética, a sua prevaléncia é relativamentemaior, como por exemplo na Finlandia
(1:25.000), judeus iranianos (1:9.000) e Italia (1:14.400). Em relacdo entre os géneros,
mostra uma ligeira predominancia no sexo feminino (KISAND & PETERSON, 2015).

O defeito genético ocorre no gene regulador autoimune (AIRE), quepode ser
encontrado no cromossomo 21qg22.3. Até o momento, mais de 60 diferentes
mutacoes do gene AIRE, presentes ao longo da regido codificadora, foram descritas
em diferentes estudos (WATERFIELD & ANDERSON, 2010).

Algumas dessas mutagdes ocorrem mais comumente, como as mutagdes
R257X, Y85C, W78R, R139X e C322fs372. Nao se observou correlacdo genétipo e o
fenétipo da SPA-1, sugerindo que outros fatores deveminfluir na apresentacdo e
progressao da doenga. Adicionalmente, cerca de 6% dos pacientes com diagndstico
definido de SPA-1 ndo apresentam mutacGesdo gene AIRE, indicando que outros
fatores podem estar envolvidos na patogénese desta doenga (SHIKAMA, et al., 2009).
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Portanto, este trabalho tem por objetivo descrever um caso de Sindrome
Poliglandular Autoimune Tipo 1, associada a outras patologias em uma paciente
especial, acompanhada pelo setor de endocrinologia do Hospital Norte do Parand
(HONPAR).

RELATO DE CASO

Paciente, G.S.M, de 34 anos, da entrada na Emergéncia do HNMD no dia 13/09, por
guadro de hipotensdo, associado a taquicardia. Ademais, ha relato de mialgia
generalizada, hiperpigmentac¢dao em regido de cotovelos, fraqueza, perda de 10 kgs
em 3 meses e tratamento de Sifilis ¢/ Penicilina (dose Unica), hd 2 meses . Em exames
laboratoriais iniciais, foi evidenciado hiponatremia (124) e hipercalemia (7,5),
associado a alteracdes em ECG (onda P apiculada) e injuria renal aguda (Cr: 2,4 e Ur
170). Ademais, foram solicitados sorologias p/ Arboviroses (Zika, Dengue e
Chikungunya), negativas. Sorologia p/ HIV, negativas. Em tomografia de térax e
abdome sem contraste, sem altera¢Oes agudas. Paciente foi transferido no mesmo dia
p/ CTl, onde ficou internado até dia 17/09.

Durante o CTI (15/09 a 18/09), paciente foi submetido a investigacdo de Hepatites
(sorologias negativas), Citalomegavirus (negativa), com estabilizacdo de disturbios
hidroeletroliticos e melhora da fungao renal.

Na enfermaria, durante a investigacdo diagndstica, foram realizados mais exames
complementares, como USG de tireoide (aumento de volume da tireoide,
Ressonancia Magnética de Cranio, sem alteracdes. Porém, foi evidenciado: ACTH
aumentado, TSH suprimido, T4L aumentado, sendo feito diagndstico de
Hipertireoidismo e Hiperparatireoidismo primario, tratando-se de uma Sindrome
Poliglandular.

Quanto ao tratamento, foi optado por iniciar o uso de corticoesteroides
(Fludrocortisona e Prednisona 10/5/0) e Propranolol 40 12/12h. Apds 1 semana,
paciente apresentou significativa melhora sintomatica e obteve alta hospitalar, com
encaminhamento para ambulatério da Endocrinologia.

Historico Clinico: O paciente deu entrada na Emergéncia do Hospital Naval
Marcilio Dias (HNMD) em 13/09, apresentando hipotensdo e taquicardia. Relatou
mialgia generalizada, hiperpigmentacao em regides dos cotovelos, fraqueza e perda
de 10 kg nos ultimos trés meses. Recebeu tratamento para sifilis com penicilina (dose
Unica) ha dois meses.

Exames Laboratoriais Iniciais: - Hiponatremia:* 124 mEq/L
- *Hipercalemia:* 7,5 mEq/L

- *Creatinina:* 2,4 mg/dL

- *Ureia:* 170 mg/dL

- *ECG:* Onda P apiculada

Exames de Imagem e Sorologias:
- Sorologias para arboviroses (Zika, Dengue, Chikungunya) e HIV: Negativas.
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- Tomografia de térax e abdome sem contraste: Sem alteracdes agudas.
Internagdo e Investigacao no CTI

O paciente foi transferido para a Unidade de Terapia Intensiva (UTI) no mesmo dia,
permanecendo internado até 17/09. Durante a internagdo, foram realizadas
investiga¢Oes adicionais:

- *Sorologias para Hepatites e Citomegalovirus:* Negativas.

- *Estabilizagdo dos disturbios hidroeletroliticos* e melhora da funcdo renal foram
observadas.

Diagndstico na Enfermaria

Ap0s transferéncia para a enfermaria, foram realizados exames complementares:
- Ultrassonografia de Tireoide:* Aumento de volume da tireoide.

- Ressonancia Magnética de Cranio:* Sem alteracgdes.

- Exames Hormonais:*

- ACTH aumentado

- TSH suprimido

- TAL aumentado

Esses achados levaram ao diagndstico de hipertireoidismo e hiperparatireoidismo
primario, configurando uma sindrome poliglandular.

Tratamento e Evolugao
O tratamento instituido incluiu:

- *Corticosteroides:* Fludrocortisona e Prednisona (10 mg pela manha e 5 mg a tarde).
- *Propranolol:* 40 mg a cada 12 horas para controle dos sintomas adrenérgicos.

Apdés uma semana de tratamento, o paciente apresentou melhora sintomatica
significativa e foi liberado para acompanhamento ambulatorial em endocrinologia. Este
caso ilustra a complexidade diagndstica e terapéutica de sindromes poliglandulares, que
requerem uma abordagem multidisciplinar. A presenga de hiperpigmentacdao e
disturbios eletroliticos sugere uma possivel insuficiéncia adrenal, que, juntamente com
o hipertireoidismo e o hiperparatireoidismo, compde um quadro clinico desafiador. O
manejo eficaz com corticosteroides e betabloqueadores resultou em melhora clinica
significativa.
CONCLUSAO

A identificacdo precoce e o tratamento adequado de sindromes
poliglandulares sdo cruciais para a recuperacdo do paciente. Este caso destaca a
importancia de uma investigacdo abrangente e de um manejo integrado para
condi¢es enddcrinas complexas.
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