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A Neoplasia Endécrina Multipla Tipo 2A (NEM 2A) é uma sindrome genética de transmissdo autossomica dominante,
caracterizada pela associagdo de carcinoma medular da tiredide (95%), feocromocitoma (50%) e hiperplasia de paratiredides
(10%). Mutagdes envolvendo cinco residuos de cisteina nos cddons 609, 611, 618, 620 e 634 do RET proto-oncogene tém sido
associadas a NEM 2A. Uma variante da NEM 2A, a associacdo com liquen amil6ide cutaneo na regido interescapular, tem sido
raramente descrita (17 familias) e mutagdes no cddon 634 identificadas em diferentes pedigrees. Apesar de raras, essas sindromes
despertam grande interesse e tém sido extensivamente estudadas por que sdo exemplos de neoplasias hereditarias, permitindo o
estudo dos mecanismos de transformacdo neoplasica. No presente trabalho, descrevemos uma familia na qual a associagdo de
carcinoma medular da tiredide e lesdo dermatolégica de liquen amildide cutaneo sugeria o diagndstico da rara sindrome NEM 2A
com cosegregacdo do liquen amildide cutdneo. DNA gendmico foi extraido de leucdcitos do sangue periférico dos individuos
afetados (méde e filha) e o exon 11 do RET amplificado através da Reagdo em Cadeia da Polimerase (PCR). A presenca de
mutagdo génica foi identificada por anélise de restricdo enzimatica devido & criacdo de um sitio para a endonuclease Hhal nos
alelos mutantes, confirmando a alteragdo genética e o diagnostico de NEM 2A. A substituicdo da cisteina (TGC) por arginina
(CGC) no cbdon 634 do RET foi determinada através de sequenciamento direto do fragmento amplificado por PCR. Esses
resultados exemplificam o papel da analise molecular no diagnéstico e manejo das sindromes genéticas (FAPERGS, CNPq).
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