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Resumo: INTRODUCAO: Sindrome de Resisténcia aos Hormdnios Tireoidianos é uma patologia rara,
caracterizada por hormonios tireoidianos elevados, com TSH inadequadamente normal ou pouco
elevado. MutagBes no gene THRB sdo as principais causas etioldgicas, e a variagdo fenotipica
depende da atividade residual do receptor mutante. DESCRICAO DO CASO: 1o Paciente:
masculino, nascido a termo, peso 27859, comprimento 48cm. Exames laboratoriais. aos 2 meses.
TSH=11mUIl/mL (0,35-4,95), T4L=4,2ng/dL(0,7-1,8); aos 5,6 meses. TSH=6,08mUl/mL e
T4L=2,95ng/dL. 20 Paciente: feminino, nascido a termo, peso 3315g, comprimento 48cm.
Exames. 0s 9 meses. TSH=4,52mUl/mL, T4L=3,39ng/dL; aos 2,1 meses. TSH=5,78muUl/mL,
T4L=3,0ng/dL. As criangas apresentam crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor
adequados, sem medicagdo. Pais ndo consanguineos. M@ assintoméatica, sem medicagéo,
exames. TSH=8,12mUlI/mL e T4L=2,03ng/dL. ANALISE GENETICA: Realizamos
segquenciamento completo dos éxons 6 a 11 do gene THRB, abrangendo o dominio de ligacdo ao
hormdnio. Ambas as fitas de PCR foram analisadas por sequenciamento Sanger. Detectamos uma
substituicdo L341V no éxon 10. Esta é uma nova mutacdo que ocorre no residuo 341. Esse
residuo, na proteina normal, esta em contato com a molécula de T3. Para andlise da
patogeni cidade da mutacdo, usamos ferramentas on-line: PolyPhen-2, Mutation Taster e Fathmm,
gue tem como base a conservacdo dos residuos entre espécies e as informagdes estruturais. A
mutagcdo foi considerada provavelmente deletéria pelas trés ferramentas, com probabilidades
0,999 e 0,99999, de acordo com PolyPhen-2 e Mutation Taster, respectivamente.
COMENTARIOS: A nova mutagdo encontrada nesse gene é compativel com o quadro
laboratorial dos pacientes.
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