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INTRODUCAO

A neoplasia endocrina multipla do tipo 2A
(NEM 2A) pode ser raramente associada ao
iqguen amiloide cutaneo (CLA), uma lesao de

nele descrita como pruriginosa, papular e
Digmentada, localizada na regiao
Interescapular, afetando guase gque

exclusivamente pacientes com a mutacao do
codon 634 no proto-oncogene RET.

RESULTADOS

Foram analisadas 3 familias com NEM 2A e CLA
em acompanhamento no HCPA, totalizando 38
membros afetados, todos com a mutacao do
codon 634.

A busca de artigos para a revisao sistematica da
literatura fol realizada nas bases de dados
EMBASE e MEDLINE utilizando os termos de
busca “Amyloidosis, Familial Cutaneous Lichen”
AND “Multiple Endocrine Neoplasia Type 2A”,
sem filtros adicionais. As referéncias bibliograficas
dos artigos identificados também foram revisadas.
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OBJETIVOS

Analisar as caracteristicas clinicas, bioquimicas e moleculares
de familias com NEM 2A e CLA.

MATERIAIS E METODOS

Avaliacao da coorte de familias com NEM 2A e CLA em
acompanhamento no Servico de Endocrinologia do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre (HCPA) e revisao sistematica da
literatura sobre as caracteristicas clinicas, bioguimicas e
moleculares de pacientes com NEM 2A e CLA.
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Todos os pacientes com CLA apresentavam mutacdo no codon 634, com as seguintes substituicoes de

aminoacidos: Cys634Arg, Cys634Tyr,

Cys634Trp ou Cys634Gly, sendo a mutacao Cys634Arg (C634R)

responsavel por 52.4% (11/21) dos casos. Na analise conjunta dos dados, a prevaléncia de CLA,
feocromocitoma e hiperparatireoidismo ao diagnostico foi de 37%, 31%, e 16%, respectivamente.

CONCLUSOES

Quando associado a NEM 2A, o CLA tem alta penetrancia, sendo a segunda manifestacao mais frequente da
sindrome, precedida apenas pelo carcinoma medular de tiredide.
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