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Sindrome Allan-Herndon-Dudley: Um Relato De Caso
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A sindrome Allan-Herndon-Dudley (SAHD), ligada a0 cromossomo X, consiste na deficiéncia
do transportador do hormonio tireoidiano monocarboxilato 8 (MCT8), por mutacdo no gene
SLC16A21. Relatar o caso de Sindrome Allan-Herndon-Dudley em uma crianca atendida no
Ambulatério Universitario. Masculino, 4 anos e 10 meses, com diagnéstico genético de SAHD
(aos 3 anos) devido a fraqueza muscular e atraso de desenvolvimento cognitivo e motor. Mae
engravidou aos 39 anos com histéria gineco-obstétrica de infeccdo do trato urindrio no 7° més de
gestacdo, parto cesarea a termo. Sem habilidade de succéo de leite materno, alimentado via sonda
por 8 dias pds parto. Primeiras palavras aos 3 anos, segue objetos, tem sorriso social, interage
com o olhar, ndo engatinha ou senta. Pais negam convulsdes e efeitos extrapiramidais, embora
sgja algo comumente relatado na literatura.2 Encaminhado para avaliacéo de alteractes de funcédo
tireoidiana. Ao exame: peso 12,35 Kg (- 3DP), estatura 95 cm (- 3DP). Corado, anictérico,
acianético, em miose persistente, sem ateracfes cardiovasculares (FC 102 bpm, normal para
idade) e respiratérias, com genitalia masculina tipica adequada para a idade. Hipotonia muscular
generalizada, ndo sustenta a cabega. Exames (03/05/2023) TSH 8,990 mU/L (VR 0,4-5,2), T3
total 336,7 ng/dL (VR 105-269), T4 tota 7,6 ng/dL (VR 595-14,7) . A SAHD é rara,
acometendo 1/70000 meninos no mundo, causando deficiéncias neuroldgicas, sinais
extrapiramidais, convulsdes e alteracdes tireoidianas.1 O receptor MCT8 é altamente expresso
em células do cérebro, o que resulta em hipotireoidismo cerebral e em tireotoxicose periférica
crénica (tecidos como coracdo, musculo, figado e rins expressam menos MCT8).1,2 Dessa
forma, a mielinizacdo € comprometida devido a escassez de T3 nas células do cérebro, o que
resulta no quadro de hipotonia e de comprometimento cerebral, como apresentado pelo paciente.2
A tireotoxicose periférica leva a taquicardia, hipermetabolismo e perda de peso progressiva. A
SAHD exige um manegjo multidisciplinar. Sua morbimortalidade é ata e pouco precisa, a
depender de sua evolucdo clinica. Existem poucos estudos acerca da progressdo, desfechos e
tratamentos. Uma opcéo terapéutica avaliada € o uso de analogos de T3 - acido triiodoacético
(Triac)3,4, na qual o horménio é interiorizado nas células sem depender do transportador do
horménio tireoidiano. Uma vez dentro da célula, os andlogos minimizam as agdes dos hormonios
e redlizam suas funcles fisioldgicas. Entretanto, existem poucas evidéncias cientificas que
viabilizam seu manejo clinico, sendo necessarios mais estudos sobre a SAHD e suas
repercussoes. Como os niveis de TSH em geral sdo pouco elevados, o diagnéstico pelos
programas de triagem neonatal pode falhar quando somente o TSH é usado para triagem.
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