NEM

Chiara Beletato



Sd. Hereditaria
AutossOmica
dominante

Mutacao inativadora
do gen NEM1

Codifica a proteina

enominada “MENIN’

—> GENE SUPRESSOR
TUMORAL




NEM 1

Hiperpara 12

Tu pancreas

Adenoma hipofise

Presente > 90%

22 manifestagdo + comum
75a81%

- Secreta 1 ou + tipo
hormonio diferentes

- Ndo secretores

Varia 10 a 65%

Sintomas de acordo com o
tipo do hormdnio secretado

Hiperplasia da glandula

-Gastrina
-insulina

— -glucagon

-somatostatina
-ACTH

Gastrinoma + comum —25%
associados a NEM 1 (SZW)

Insulinoma 22 mais comum
- triade Whipple

-prolactina
-GH
-ACTH
-FSH
-LH

Prolactinoma + comum
- Galactorreia e amenorreia

Hipogonadismo + disf. Erétil
—homem

GH — 29+ comum
- acromegalia

ACTH - comum
- Sd. Cushing




Nem 2

NEM 2A

NEM 2B

Carcinoma medular da
tireoide (95%)

CMT (90%)

Feocromoticoma ( 30 a 50%)

Feocromocitoma(45%)

Hiperparatireoidismo (10-
20%)

Habitos marfandide (65%)
-caract. Esqueléticas axiais
longas + articulagdes
hiperextensivo

Ganglioneuromatose(100%)
-lingua
-labios
-olhos
-TGl




* Paciente feminina de 59 anos de idade, apresentou-se ao ambulatorio com historia
de episodios paroxisticos de sudorese, tremores, fragueza, mal-estar geral,
sonoléncia e taquicardia, com exame fisico normal. Foi internada para investigacao
etiologica. Durante as primeiras horas do internamento, apresentou a triade de
whipple durante o teste de jejum prolongado, com amostra de sangue coletada,
que evidenciou glicemia de 37mg/dL e insulina sérica de 19,50mUIl/ml. Realizou
tomografia computadorizada (TC) de abdome que revelou os seguintes achados
(Figura 1). Se a paciente estivesse em idade fértil, com historia pregressa de
menstruacoes regulares, mas subsequentemente evoluindo com amenorreia, qual

diagnostico deveria ser considerado?






* Paciente do sexo masculino, com 40 anos de idade, relata que desde 2017 vem apresentando episodios de
cefaleia frontal, bilateral, pulsatil, com intensidade 10/10, de curta duracdo, sem fator de piora e com
remissao espontanea. Relata vomitos de conteudo alimentar e taquicardia em associacao aos episoédios e
nega sudorese. Refere que o quadro ocorria com frequéncia semanal, tinha curta duragao e remissao
espontanea. Refere aumento 112 da frequéncia e intensidade dos sintomas nos ultimos 4 meses anteriores a
admissao hospitalar, evoluindo com sudorese intensa e perda ponderal de 8 kg nesse periodo — passando de
64 a 56 kg, perda correspondente a 12,5% do peso corporal. Afirma que, apds atendimento em Unidade de
Pronto Atendimento (UPA), foi encaminhado para internacao hospitalar devido a desidratacao, desnutricao e
queda do estado geral. Foi admitido no HGRS no dia 8 de julho de 2020, apresentando-se emagrecido e em
uso de nutricao parenteral total (NPT) devido a relato de distensao abdominal intensa quando alimentacao

por via oral. Queixava-se de astenia, obstipacao, humor deprimido e relatava picos pressoricos.



* Ao exame fisico o paciente apresentava-se em ruim estado geral,
emagrecido, com musculatura hipotroéfica, desidratado, eupneico,
anictérico, acianotico, afebril, taquicardico e hipertenso. O exame
segmentar dos aparelhos nao evidenciou alteracdes dignas de nota.

* Os exames laboratoriais demonstraram hipercalcemia persistente —
Ca=13,2(13/07/2020); 15,1(18/07/2020); 12,2 (05/08/2020); 11,8

(10/08/2020).
17/07 30/07 31/07 05/08 10/08
TSH (VR: 0,27-4,20) 6,0 4.9 5.0
T4 livre (VR: 0,93-1,71) 1.1 1,0 0,9
PTH (VR: 15-65) 121,5 84,3 175,2 64,39
SDHEA (VR: 106-464) 96,4
Atividade da renina (VR: 2,8-39,9) 115,6
Aldosterona (VR: 1,76-23,3) 6,78
Calcitonina (VR: < 8,4 158
Adrenalina (VR: até 84) 4622
Noradrenalina (VR: até 420) 14323
Dopamina (VR: até 85) 90
Metanefrinas urindrias = 1000

Cortisol




* Foi realizada ultrassonografia (USG) da tireoide em 16 de julho de
2020, na qual foram visualizados nddulos hipoecogénicos

* O paciente foi encaminhado a servico externo para realizacao de
puncao aspirativa

* nodulo proliferativo folicular classificacao Bethesda categoria IV. Os achado
citologicos das amostras eram atipicos, nao sendo possivel descartar a
possibilidade de carcinoma medular da tireoide, recomendando-se correlacao
com dados clinicos e dosagem de calcitonina do material aspirado.



e https://www.scielo.br/j/abem/a/KVedChpNtKGWG4p7HFTDV7p/?lan
g=pt

e https://www.scielo.br/j/abem/a/6Z4YKLTnMJMtm773k3XNP7J)/?lang=
pt
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