Neoplasia Endécrina Multipla tipo 1 (NEM 1): um relato de caso
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Introducgao:

A NEM 1 é& uma sindrome hereditaria autossbmica dominante causada por
mutacdes no gene supressor de tumor MEN1. Apresenta prevaléncia de 1:30.000, uma
doenca rara. E caracterizada pelo aparecimento concomitante e variavel de tumores
endécrinos como adenomas de paratireoide, adenomas hipofisarios e tumores
neuroenddécrinos do pancreas e duodeno e também de tumores n&do endécrinos. O
principal desafio é identificar quais pacientes apresentam maior risco de curso
agressivo, bem como o dificil manejo dos disturbios enddcrinos associados.

Objetivo:

Relatar um caso raro de NEM 1.
Delineamento e Método:

Relato de caso retrospectivo observacional.
Descrigao do caso:

Paciente masculino, 56 anos, com histérico familiar de NEM 1 em seis parentes de
primeiro grau. Internou em abril de 2022 por hipercalcemia e hemorragia digestiva alta
(HDA). Endoscopia digestiva alta evidenciou inumeros pélipos gastricos e ulceras
duodenais e tomografia computadorizada de abdémen demonstrou lesdes
hipervascularizadas em parénquima pancreatico.

Suspeitando de NEM1, foram realizados exames laboratoriais (calcio ionizavel
1,68mmol/L, PTH 950pg/mL, gastrina 679pg/mL e prolactina>200ng/mL),
ultrassonografia cervical que demonstrou formagado nodular sélida de 1,0cm em
paratireoide e ressonancia magnética com formagao expansiva de 2,7cm, solida, em
sela turcica. Confirmado hiperparatireoidismo primario, procedeu-se paratireoidectomia
direita meses apds, com resolugdo da hipercalcemia. O macroadenoma hipofisario foi
manejado apenas com cabergolina por contraindicagdo neurocirurgica.

Paciente apresentava doenga renal cronica em estagio terminal (creatinina
4,17mg/dL — TFG CKD-EPI 15.9 ml/min/1.73m2) e foi encaminhado para iniciar terapia
de substituicao renal. Recentemente, meses apds a descoberta do doenga foi internado
por meningite bacteriana, vindo a 6bito 7 dias apods internagao.
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A NEM1 tem carater autossdbmico dominante, tornando seu diagndstico de grande
importancia para detecgido pré-sintomatica nos familiares, pois parentes de primeiro
grau tém um risco de 50% de desenvolver a doenga. O rastreamento permite
identificagdo dos portadores da mutacdo, que devem ser avaliados regularmente para
deteccdo da doengas em fases precoces, melhorando o prognostico. As estratégicas
terapéuticas incluem medidas cirurgicas e farmacolégicas para reduzir o tamanho das
neoplasias e controlar os sintomas associados a hipersecre¢dao hormonal.
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