Titulo:

Autores:

Resumo:

(LAY S Y

13° COBRAPEM

Trabalhos Cientificos

Uso De Cinacalcete Em Mutacao I nativadora Do Receptor Senivel Ao Calcio (Casr) Em
Homozigoze (P.r69H) Com Hipercalcemia Refratéria A Paratiroidectomia Total
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Introducdo: O hiperparatireoidismo neonatal grave (NSHPT) € causada por mutacdo inativadora
do CaSR, apresentando hipercalcemia importante. A paratireoidectomia total € o tratamento de
escolha, nem sempre resolutivo por dificuldade tecnicas, sendo necessario opcdes terapéuticas.
Objetivo: Relatar os desafios terapéuticos de um caso de HSHPT. Métodos. Pesquisa em bases de
dados e relato do caso. Resultados: L.A.R. masculino, 24 dias de vida, pais consanguineos,
admitido com febre ha 1 dia, desnutricdo grave, desidratacdo, letargia e palidez. Tratado
inicialmente como sepse, sem melhora com antibioticoterapia. Evidenciou-se célcio total (CaT):
32mg/dL (Valor de referéncia (VR): 9-11), célcio idnico (Cal): 4,9mmol/L (VR: 1,22-1,48),
fosforo (P): 2,1mg/dL (VR: 5,2-8,4), magnésio (Mg): 2,9mg/dL (VR: 1,6-2,7), FA: 760U/L (VR:
89-370) e paratormdnio (PTH): 604pg/mL (VR: 15-65) e calcilria diminuida (calculo da fragéo
de excrecéo de célcio: 0,2). Apds abordagem de hipercalcemia (diurético de alca, bisfosfonatos,
hidratacdo), diagnosticado com HSHPT e indicado paratireoidectomia total. Redlizada aos 2
meses de idade, com confirmacéo histopatol 6gica, porém manteve alteracdes laboratoriais: CaT:
11mg/dL e PTH: 600pg/mL. Suspeitado de paratireoide acessoria, realizou cintilografia com
sestamibe, cujo resultado ndo evidenciou sinais de paratireoide hiperfuncionante. Estudo genético
do CaSR com variante aélica patogénica no exon 3 (p.R69H) em homozigose, confirmando
mutacdo inativadora do CaSR. Pais consanguineos apresentam calcemia no limite superior,
portadores em homozigose. Prima de 40 grau do paciente com HSHPT e a mesma mutacédo. Pela
permanéncia de hipercalcemia, com CaTl acima de 14mg/dL, paciente recebe ciclos mensais de
pamidronato de sodio (0,5mg/kg),aém de uso continuo de solucdo fosfatada (30mg/kg/dia) e
furosemida (1,5mg/kg/dia), com necessidade de internacdes frequentes para normalizar calcemia.
Aos 6 meses optado por tratamento com cloridrato de cinacalcete (1,5mg/kg/dose), um
calcimimético ativador alostérico do RsCa, usado em adultos com hiperparatireoidismo
secundario. Na literatura ha relato de 5 casos pediétricos com NSHPT com boa resposta a esta
medicagdo. Apdés introdugdo, paciente manteve niveis mais estaveis de célcio, porém ainda sem
normalizacdo. Conclusdo: O hiperparatireoidismo neonatal grave € uma condicdo rara com alta
morbimortalidade. Seu tratamento definitivo € a paratireocidectomia total, e no caso relatado ndo
foi resolutivo. O tratamento com cinacalcete foi relatado em poucos casos com sucesso variavel
dependendo da mutacéo.
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