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Resumo: INTRODUCAO: A NEM2 é uma sindrome genética autossdmica dominante associada a
mutagBes no gene RET e sua prevaléncia estimada é de 1:35000. E composta de Carcinoma
Medular de Tireoide (CMT) e feocromocitoma, podendo ser divididaem NEM2A e NEM2B, as
guais diferem entre si pela presenca de hiperparatireoidismo na primeira e ganglioneuromatose e
hébitos marfanoides na segunda. DESCRICAO: Paciente G.R.S., 16 anos, com histérico familiar
de NEM2A (mée, dois tios e avd maternos), recebeu diagnostico de mutacdo c.1901GT
(p.Cys634Phe) do gene RET em outubro/2017. Era acompanhado pela equipe de Endocrinologia
do hospital universitario desde os 11 anos, de modo que aos 15 anos (hovembro/2017),
apresentou-se com valores de Calcitonina e Paratormdnio acima dos niveis de referéncia. Foi
realizada ultrassonografia da tireoide em fevereiro/2018, a qua apresentou pequenos Cistos
coloidais de até 0,4cm. O paciente ndo demonstrou sintomatologia durante a investigacéo e foi
sujeito a tireoidectomia total em maio/2018, de modo que o exame anatomopatol6gico
demonstrou Carcinoma Medular de Tireoide de estadiamento pTla, multifocal e bilateral, sem
invasdes. G.R.S. teve boa recuperacio e segue em uso de Levotiroxina 175mcg. DISCUSSAO: A
apresentacdo clinica da NEM2A é variavel, podendo ser rouquiddo, disfagia e massa palpével,
em casos de CMT, palpitacles, cefaleia e hipertensdo no feocromocitoma, hipercalcemia e
car69,lculos renais quando ha hiperparatireoidismo. A pungdo por aspirado de agulha fina e a
dosagem de calcitonina selam o diagnéstico de CMT quando alteradas. Em caso de familiares
com mutagdo do cdédon 634 é recomendada tireoidectomia total profilética antes dos 5 anos de
idade, divergindo da conduta apresentada. CONCLUSAQ: Diante do exposto, o relato de caso se
mostra importante, buscando atencdo quanto ao rastreio e a conduta da NEM2A, uma vez que o
diagndstico genético possibilita tratamento de pacientes quando ainda assintomati cos.
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