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Resumo: Introducdo: A testotoxicose € uma forma rara de puberdade precoce gonadotrofina independente
em meninos, caracterizada por concentragoes el evadas de testosterona independente da regulagéo
do eixo hipotalamo-hipofisario. Autossdmica dominante, pode ocorrer esporadicamente como
consequéncia de uma mutagdo na linhagem germinativa. A origem dessa producéo independente
de testosterona estd na mutacéo ativadora presente no gene receptor do horménio luteinizante
(LH) nas células de Leydig. Objetivo: relatar dois novos casos de testotoxicose em irmaos
brasileiros e descrever a mutagcdo encontrada. Descri¢do dos casos. Paciente 1, encaminhado com
1 ano e 4 meses devido a penugem e aumento peniano. Fez acompanhamento irregular, aos 7
anos e 4 meses apresentava-se com 146cm (+ 3DP), G1P5, idade éssea de 16 anos, LH<
0,02mUl/ml, testosterona total 836,4ng/ml. Paciente 2, irmdo do paciente 1, queixa de
aparecimento de pélos e aumento peniano com 1 ano e 1 més. Perdeu seguimento como 0 irmao;
aos 5 anos e 3 meses apresentava-se com atura 139cm (+3DP), G1P5, acne, idade Gssea de 14
anos, LH 0,2mUl/ml, testosterona 571,5ng/dl. Investigacdo para patologias adrenais normal.
Feita a hipGtese de testotoxicose devido a0 padréo familiar de apresentacdo da doenca e
testosterona constantemente aumentada. Na andlise molecular, a alteragcéo encontrada foi a troca
de uma adenina por timina levando a substitui¢do do aminoécido écido aspartico por uma valina
no codon 578 em heterozigose. Comentérios: No Brasil sdo relatadas cinco diferentes mutagoes:
Alab68Val, Leud57Arg, Thr5771le, Leu368Pro e Met571Leu. A mutacdo encontrada Asp578Val
no caso dos irmé&os caracteriza uma nova descoberta.
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