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Resumo: Introducdo: Hiperparatireoidismo Neonata Grave (HNG) € uma forma rara de Hipercalcemia
Hipocalcitrica Familiar que cursa com hipercalcemia e reducdo da massa 0ssea. Caso: Paciente
YHRR, sexo feminino, parda, no periodo neonatal iniciou com hipotonia, hipoatividade e
dificuldade de succdo. Sem antecedentes pré e pos natais relevantes. Investigagdo diagnodstica
revelou CaT:26.5mg/dL, Cal:4.34mmol/L, P:1.5mg/dL e PTH:1731pg/mL. Diagnosticada com
Hiperparatireoidismo Primério. Iniciado Furosemida, hiper-hidratacdo, Metilprednisolona e
Pamidronato, porém refrataria ao tratamento clinico. Submetida a paratireoidectomia total e apos
procedimento manteve hipercacemia e hipofosfatemia com niveis elevados de PTH (600-
700pg/mL). Necessaria uma segunda intervencdo cirdrgica com exploracdo do mediastino,
também sem sucesso. Realizou cintilografia com Sestamibi e TC de torax que evidenciou é&rea
focal ténue de acimulo anémalo do radiofarmaco na regido do mediastino superior (topografia do
timo). Submetida a timectomia, para remocdo de paratireoides acessorias. Paciente apresentou
melhora laboratoria relativa, porém manteve atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e
hipotonia. Estudo genético do Receptor Sensor de Calcio (RSCa) evidenciou mutacdo missense
em homozigose no primeiro codon (c.2T>G/p.MetlAgr), o que explica a gravidade do caso,
corroborando com o diagnéstico de Mutagdo Inativadora do RSCa. Discussdo: Mutacdo no gene
do RSCa é a causa mais comum de HNG. Clinicamente, os pacientes apresentam hipotonia,
insuficiéncia respiratoria, fraturas, dismotilidade intestinal e atrasado do desenvolvimento. O
tratamento deve ser instituido o mais precoce possivel, visando controle da calcemia. Hidratacdo
endovenosa, diuréticos e Bisfosfonatos sdo terapias pouco eficazes e temporarias.
Paratireoidectomia total € o tratamento de escolha apesar de tecnicamente dificil em recém-
nascidos, sendo comum a presenca de paratireoides acessorias. Atualmente, existem artigos
relatando sucesso no tratamento com calcimiméticos. Conclusdo: O HNG é uma doenca rara e
potencialmente fatal. Deve ser considerado no diagnéstico diferencial de hipotonia neonatal.
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