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RESUMO

Objetivamos descrever e analisar uma familia com seis casos de
hiperparatireoidismo familiar isolado (HFI), uma rara doenca hereditaria
de padrdo autossomico dominante, caracterizada por hiperparatireoi-
dismo primario sem associagdo com outras doengas ou tumores endo-
crinolégicos. O diagndstico foi realizado através da demonstracao de
hipercalcemia, aumento dos niveis de paratormonio e tumores de
paratiredide a histopatologia, excluindo-se neoplasias endécrinas
multiplas do tipo 1 (NEM 1) e do tipo 2a (NEM 2a), além da sindrome
hiperparatireoidismo/tumor de mandibula (HPT/TM). Analisamos a
descricao dos exames diagndsticos iniciais, a abordagem cirurgica, os
laudos histopatoldgicos pds-operatérios e suas evolugdes. A primeira
paciente operada neste instituto ha 20 anos, recidivou onze anos apds, e
possuia uma irma com diagndstico prévio, o que motivou a investigagao
de outros familiares. A observacdao do carater familial nesses pacientes
contribuiu para a facilitacdo diagndstica e encaminhamento terapéutico
dos mesmos, assim como a orientagao clinica e genética a familia. (Arq
Bras Endocrinol Metab 2007;51/9:1544-1550)

Descritores: Hiperparatireoidismo primario; Neoplasias enddcrinas
multiplas do tipo 1; Neoplasias enddcrinas multiplas do tipo 2a;
Hipercalcemia

ABSTRACT

Familial Isolated Primary Hyperparathyroidism — Description and
Analyses of Six Cases.

Our objective is to evaluate and describe one family with six cases of famil-
ial isolated primary hyperparathyroidism (HFI), a rare hereditable disorder
with an autossomal dominant mode of inheritance. It is characterized by a
primary hyperparathyroidism without association with other endocrine
tumors or diseases. The HFI diagnosis relied on the demonstration of
hypercalcemia, inappropriately high levels of parathyroid hormone, and
parathyroid adenomas, plus exclusion of NEM 1/2a and HPT/TM syndrome
in this family. We analyzed the description of the first diagnosis, surgical
approach, postoperative histopathological results and their development
process. The first patient, treated in our institute twenty years ago, has
recidivated eleven years after the treatment. Her sister had had the same
diagnosis, which motivated us to investigate theirs relatives. The analysis
of the characteristics that run in these patients’ family has contributed to
facilitate their diagnosis and therapeutic treatment, including clinical and
genetic orientation of this family. (Arq Bras Endocrinol Metab
2007;51/9:1544-1550)

Keywords: Primary hyperparathyroidism; Multiple endocrine neoplasia
type 1; Multiple endocrine neoplasia type 2a; Hypercalcemia
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HIPERPARATIREOIDISMO FAMILIAR
ISOLADO

OHIPERPARATIREOIDISMO FAMILIAR ISOLADO (HFI)
¢ uma rara doenga hereditaria, de padrio autos-
somico dominante, caracterizado por um hiperparati-
reoidismo primdrio sem associagio com outras do-
engas ou tumores endocrinologicos (1).

O diagnostico é realizado através da demons-
tragdio de hipercalcemia, aumento inapropriado dos
niveis de paratormoénio (PTH) e presenca de tumores
de paratiredide a histopatologia, excluindo-se neo-
plasias enddcrinas multiplas do tipo 1 (NEM 1) e do
tipo 2a (NEM 2a), além da sindrome hiperparatireoi-
dismo/tumor de mandibula (HPT/TM) (1,2).

A predisposi¢io hereditiria do HFI foi
inicialmente descrita em 1936 por Goldman e cols.
(3). Posteriormente, Goldsmith e cols. relataram a
ocorréncia familiar de hiperparatircoidismo primdrio
em aproximadamente 30 familias (4). Atualmente,
acima de cem familias ja foram descritas (5), sendo o
modo de transmissdo autossomico dominante (1,2).

Alguns autores tém sugerido que o HFI seja
uma variante de sindromes tumorais familiares nas
quais o hiperparatireoidismo primdrio seja a caracteris-
tica principal, como, por exemplo, a NEM 1 e a sin-
drome HPT /TM (6-8). Enquanto isso, outros autores
sugerem que este seja uma entidade geneticamente
distinta, observando-se um risco maior de transfor-
magio maligna nesses tumores de paratiredide (2).

O objetivo deste trabalho é descrever uma fa-
milia com seis casos de hiperparatireoidismo primario
e analisa-los quanto a descri¢io dos exames diagnos-
ticos iniciais, as abordagens cirtrgicas e laudos histo-
patologicos pos-operatorios.

A identificagdo precisa de uma familia com HFI
¢ de fundamental importincia no tratamento,
acompanhamento, avaliagdo prognoéstica e orientagiao
genética dos pacientes envolvidos e seus familiares.

PACIENTES E METODOS

Desde o primeiro diagnoéstico de hiperparatireoidismo
primdrio, hd cerca de 20 anos, até a presente data, seis casos
de uma mesma familia foram identificados como portadores
dessa patologia.

Os casos II.1 e III.3, descritos a seguir, tiveram os
seus diagnoésticos iniciais sugeridos ha cerca de 20 anos,
através de dosagens seriadas de cdlcio e fésforo no sangue,
utilizando-se o método de Clark Collip (31) ¢ Gomori (32),
respectivamente. O caso II.1 foi confirmado através de
bidpsia Ossea. A dosagem de PTH molécula intacta por
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método imunoenzimitico ¢ quimioluminescéncia (33) foi
realizada na recidiva tardia. Os demais pacientes foram
avaliados com dosagem de célcio (método complexona 0-
cresoftalleina) e fésforo (método fosfomolibdato directo)
séricos e na urina de 24 horas, assim como com a dosagem
de PTH sérico pelo método acima descrito.

Os pacientes que fizeram ultrassonografias cervicais
tiveram estas realizadas sempre pelo mesmo médico
radiologista, utilizando-se sondas 7,5 MHz.

As cintilografias de paratireéide com 99mTc-
sestamibi foram realizadas em convénio com o Hospital Pré6-
Cardiaco/R]J. Foram adquiridas imagens planares aos 20, 60
¢ 120 minutos ¢ imagens tomograificas aos 120 minutos,
com colimador de alta resolu¢io, 64 paradas de 20
segundos, matriz 128 x 128 da regiio cérvico-toricica. O
exame foi considerado positivo quando houve um foco de
actmulo an6émalo do radiotragador nas imagens tardias.

Todos os pacientes foram operados pelo mesmo
cirurgido, a exce¢io do paciente IV.6. Os laudos histo-
patolégicos foram confirmados pelo mesmo patologista.

RESULTADOS

Realizada a descri¢do e analise de uma familia com seis
casos diagnosticados de hiperparatireoidismo primario
familiar isolado de acordo com o heredograma da
figura 1.

Observa-se pelo heredograma o padrio de
transmissdo autossOmico dominante com acometi-
mento de trés geragdes, sendo duas consecutivas (111,
IV). Os exames laboratoriais diagnosticos dos seis
pacientes encontram-se na tabela 1.

A paciente II.1, feminina, branca, atualmente
com 52 anos, foi o primeiro caso de hiperparatireoi-
dismo primdrio diagnosticado na familia, com a idade
de 30 anos. Iniciou o quadro com fraqueza muscular,
adinamia, emagrecimento e dor dssea em articulagiao
coxo-femoral bilateral, evoluindo com dificuldade de
deambulagio ¢ impoténcia funcional. Foi realizada
bidpsia Ossea com diagnoéstico histopatolégico de os-
teite fibrosa cistica.

Durante a internagdo, a paciente evoluiu com
fratura espontinea do fémur esquerdo, com posterior
corregao cirtrgica. A paratireoidectomia foi indicada,
sendo retirada a paratirebide inferior esquerda que
media 4 cm no seu maior didimetro. A paratirebide
inferior direita apresentava aspecto normal e as
paratiredides superiores ndo foram visualizadas. A
histopatologia evidenciou adenoma de paratiredide. A
paciente apresentou hipocalcemia ¢ hipofosfatemia no
pos-operatoério, confirmando a resolugao do quadro.
Nio realizou seguimento posterior, pois abandonou o
acompanhamento ambulatorial.
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Figura 1. Heredograma de uma familia com seis casos diagnosticados de hiperparatireoidismo primario

familiar isolado.

Tabela 1. Representacao dos exames iniciais diagndsticos.

Paciente Calcio Fosforo PTH Calcidria de 24 hs

1.1 14.9 mg/dl 1.2 mg/dl 110 pg/ml 266 mg/24hs
(VR: 8,8-10.2 mg/dl) (VR: 2,7-4,5 mg/dl) (VR: 7-53 pg/ml) (VR:100-200 mg/dl)

1.2 11.6 mg/dl 2.6 mg/dl 254 pg/ml 120 mg/dl

1.3 11.6 mg/dl 2,7 mg/dl 122 pg/ml 110 mg/dl

Iv.4 12.9 mg/dl 1.7mg/dl 234 pg/ml 83 mg/24hs

IV.5 11.8 mg/dl 2.4 mg/dl 118 pg/ml 92 mg/24hs

IV.6 11.0 mg/dl 1.6 mg/dl 101 pg/ml 415 mg/24hs

Os valores de referéncia gerais estao descritos na primeira linha.
Os exames dos pacientes 1.1 e 1.3 se referem aos de diagndstico da recidiva.

A recidiva ocorreu onze anos apds a primeira
cirurgia, revelando hipercalcemia sérica e nefrolitiase. A
ultrassonografia de paratire6ide evidenciou nédulo
hipoecéico, de contornos regulares, medindo 1,8 x 1,4 x
1,2 cm, localizado no ter¢o médio do lobo esquerdo da
tire6ide. Nio realizou cintilografia de paratiredide com
sestamibi. Realizada nova abordagem cirtrgica, tendo
sido retirada a paratiredide superior esquerda com 2 x 2
cm e realizada lobectomia subtotal a esquerda. O exame
histopatolégico evidenciou novo adenoma de parati-
redide. Atualmente, encontra-se em acompanhamento
clinico em uso de hidroclorotiazida 25 mg/dia devido
haver mantido persisténcia da hipercalcitria renal.

O paciente II1.2, masculino, 27 anos, branco,
filho da paciente acima descrita, apresentava-se
assintomdtico ao realizar, aos 26 anos, investigagio de
hiperparatireoidismo primdrio. Foi constatada hiper-
calcemia sérica e elevagio do PTH. A ultrassonografia,
observou-se nédulo sélido, hipoecédico, medindo 2,3 x
1,2 x 1,3 cm no tergo inferior do lobo esquerdo da
tiredide. A cintilografia de paratiredide com sestamibi
evidenciou imagem sugestiva de adenoma de pa-
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ratire6ide a esquerda. Encaminhado a cirurgia, sendo
encontradas apenas as paratire6ides inferiores direita ¢
esquerda. Realizada paratireoidectomia esquerda
associada a lobectomia esquerda e auto-implante da
glindula direita normal no musculo esternocleido-
mastdideo direito. A histopatologia confirmou ade-
noma de paratiredide. O paciente evoluiu com hipo-
paratireoidismo transitério no pds-operatério e pos-
terior recuperacdo funcional.

A paciente I11.3, feminina, branca, apresentava
histéria prévia de paratircoidectomia aos 20 anos,
realizada em outro hospital, com retirada de um adenoma
de paratiredide. Nio realizou acompanhamento clinico
apés a cirurgia. Apresentou recidiva diagnosticada aos 58
anos, com clinica de dor Ossea intensa, nefrocalcinose
bilateral ¢ hipercalcemia. Nio aceitou fazer ultrassono-
grafia de paratiredide. Realizou cintilografia de para-
tiredides com sestamibi, que evidenciou acimulo do
tragador no pélo superior do lobo direito da tiredide. A
paciente recusou nova abordagem cirargica. Evoluiu ao
6bito aos 61 anos em virtude de complicagio de quadro
de infecgdo do trato urindrio com septicemia.

Arg Bras Endocrinol Metab 2007;51/9
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O paciente IV.6, masculino, branco, 39 anos,
apresentava histéria prévia de nefrolitiase recorrente
iniciada na adolescéncia. Foi realizada investigagdo aos
34 anos com diagnostico de hiperparatireoidismo
primario. A ultrassonografia de paratiredide eviden-
ciava nodulo sélido medindo 1,3 x 1,0 x 1,0 cm no
polo inferior do lobo direito da tiredide. A cintilografia
de paratiredide com sestamibi ndo apresentava act-
mulo do radiotragador. Foi realizada intervengdo ci-
rargica, sendo retiradas trés glandulas paratiredides ¢
meia, com auto-implante em antebrago esquerdo de
metade da paratiredide restante. A histopatologia,
observou-se hiperplasia de paratiredides. O paciente
evoluiu com hipoparatireoidismo pds-cirtrgico e apos
quatro anos apresentou novamente hipercalcemia,
hipofostatemia, hipercalcitria e elevagio do PTH. A
cintilografia com sestamibi revelou captagio na to-
pografia do auto-implante de paratire6ide em ante-
brago esquerdo, nio havendo captagdo na regido cer-
vical ou toracica. Foi realizada a exerése cirtirgica da
paratiredide implantada, com aspecto histolégico
descrito como normal, porém o paciente manteve-se
hipercalcémico. A tomografia computadorizada de
torax e mediastino ndo evidenciou lesdes sugestivas de
adenomas. O paciente foi submetido a nova cervico-
tomia exploradora, onde nada foi encontrado. Foi
realizada, entdo, uma flebografia com dosagens do
PTH ao nivel das veias jugulares, azigo e periféricas de
antebrago, cujos resultados nio conseguiram iden-
tificar uma tnica origem de produ¢io hormonal, nio
havendo gradiente entre esses sitios. Os niveis de PTH
s¢ mantiveram entre 250-300 pg/ml em todas as
amostras. Este altimo dado sugere uma possivel disse-
minagio metastitica de um carcinoma de paratiredide.
A associagdo entre HFI e maior incidéncia de carci-
noma de paratiredide é descrita (2). Esse paciente estd
sendo acompanhado periodicamente com métodos
radiolégicos de imagem.

A paciente IV .4, feminina, branca, 41 anos, era
assintomdtica e realizou investigagio de hiperpara-
tireoidismo primario devido a importante histéria
familiar, com a mie e¢ um irmdo acometidos. Nio
apresentava histéria prévia de hipertensio arterial,
nefrolitiase, dor éssea ou fraturas. Ao exame fisico,
apresentava nédulo palpavel de aproximadamente 2
c¢m no ter¢o inferior do lobo direito da tiredide, com
consisténcia firme ¢ movel a deglutigio. A ultrasso-
nografia de paratiredides apresentava nédulo sélido,
isoecbico, com drea cistica, sem microcalcificagdes ¢
sem halo, no pdlo inferior do lobo direito da tiredide,
medindo 2,8 x 2,1 x 1,2 cm. Na regido posterior do
terco médio do lobo direito, observava-se nddulo
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solido, hipoecodico, medindo 1,1 x 0,8 x 0,9 cm,
compativel com paratiredide aumentada de tamanho.
A cintilografia das paratiredides com sestamibi foi
negativa para adenoma de paratiredide.

A paratireoidectomia foi realizada associada a
lobectomia subtotal dircita, sendo retiradas as
paratiredides superior e inferior a direita e metade da
glindula inferior esquerda. A paratircbide superior
esquerda apresentava-se sem alteracio. A histo-
patologia foi diagnosticado adenoma de paratiredide
de 2 ¢cm no ter¢o médio do lobo direito da tiredide,
adenoma de paratiredide de 4 cm em goteira traqueo-
esofagica a direita, e a metade da paratiredide inferior
esquerda foi normal. A paciente evoluiu com rou-
quiddao transitéria e hipoparatireoidismo pods-ope-
ratério, estando em tratamento clinico deste.

A paciente IV.5, feminina, branca, 42 anos, foi
identificada como um novo caso assintomitico de
hiperparatireoidismo primario e no apresentava histéria
prévia de nefrolitiase, dor dssea ou fraturas. Foi realizada
ultrassonografia de paratiredides, que observou um
nodulo solido, hipoecdico, sem microcalcificagdes,
medindo 1,6 x 0,8 x 0,7 cm, na projec¢do do pélo inferior
do lobo direito da tiredide, sugerindo ser uma glandula
paratire6ide aumentada. A cintilografia de paratiredides
com sestamibi foi negativa para adenoma. Realizada
intervengdo cirdrgica com retirada de trés paratiredides ¢
meia, com auto-implante de meia paratireéide no mus-
culo esternocleidomastéideo esquerdo. A histopatologia,
observou-se um adenoma de paratiredide, compativel
com a localizagio referida ao ultrassom. Evoluiu com
hipoparatireoidismo transitério no poés-operatério e
posterior recuperagao funcional.

Os dados dos seis pacientes acima descritos
estdo resumidos na tabela 2.

Exame clinico e anamnese direcionada em
busca de endocrinopatias associadas a NEM 1 ou
NEM 2a, ou tumores de mandibula associados a
sindrome HPT/TM, foram realizados em todos os
pacientes. As dosagens de glicemia de jejum, insulina
basal, prolactina, gastrina sérica e IGF-1 foram
realizadas em todos os pacientes como triagem inicial
dos principais tumores associados a NEM (20).

A anilise desta familia permitiu identificar a
idade precoce em torno de 20—40 anos por ocasiao do
diagnoéstico. Duas pacientes apresentavam acometi-
mento 6sseo, um apresentava historia prévia de nefro-
litiase ¢ trés eram assintomaticos. Em cinco pacientes,
a identificagdo ultrassonogrifica foi compativel com os
achados cirtargicos. A cintilografia de paratire6ide com
sestamibi nd3o evidenciou capta¢io do radiotragador
em trés pacientes identificados no pés-operatério
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Tabela 2. Informagdes resumidas dos seis casos indices de hiperparatireoidismo

primario.

Paciente Idade ao diagnédstico Histopatologia pés-ciriurgica Recidiva
1.1 30 anos Adenoma de paratiredide (Unico) Sim
1.2 27 anos Adenoma de paratiredide (Unico)

1.3 20 anos Adenoma de paratiredide (Unico) Sim
V.4 41 anos Adenoma de paratiredide (duplo)

V.5 41 anos Adenoma de paratiredide (Unico)

V.6 34 anos Hiperplasia de paratireoide Sim

como portadores de adenomas, e em um paciente com
hiperplasia da glindula. Houve recidiva em trés
pacientes alguns anos apds a intervengio cirargica.

Clinicamente, nenhum paciente apresentava
histéria prévia de cefaléia persistente, distarbios vi-
suais, galactorréia, irregularidade menstrual, impotén-
cia, diminui¢do de libido ou infertilidade, indicadores
sugestivos de hiperprolactinemia por adenoma hipo-
fisario. Os pacientes nio relatavam histéria prévia de
tlcera péptica, diarréia aquosa ou outros sintomas gas-
trointestinais sugestivos de tumores entero-pancred-
ticos que podem se associar a NEM 1.

Em rela¢io a avalia¢do clinica dos pacientes, ne-
nhum apresentava, ao exame fisico, lesdes dermatolé-
gicas sugestivas de NEM 1, como angiofibromas fa-
ciais e colagenomas. Nenhum paciente avaliado apre-
sentava nodulos a palpag¢io da tiredide, a exce¢do da
paciente IV.5, o qual posteriormente a cirurgia foi
identificado como paratire6ide aumentada.

Nenhum paciente apresentava hdbito marfanéide
ou neuromas mucosos presentes na NEM 2b. Nio hd
histéria, nesta familia, de hipercalcemia neonatal ou na
infancia. Nenhum dos pacientes possufa massas ou
anormalidades em regido maxilar e mandibular.

Os exames laboratoriais para investigagio de
NEM foram normais.

DISCUSSAO E CONCLUSOES

O HFI ¢ um distarbio com padrio de transmissdo
autossdmico dominante. O heredograma desta familia
reforga esse dado descrito na literatura (1,2).

A idéia de que o HFI poderia ser uma variante
da NEM 1 foi sugerida inicialmente a partir de estudos
genéticos em uma grande linhagem dinamarquesa (6).
Estudos recentes sustentam essa hipétese, demons-
trando nova mutagdo missense no gene da NEM 1
(1,7,8) e a associagdo da alta freqiiéncia dessas muta-
¢oes com o HFI (7,9). A heterogeneidade genética
entre as familias com HFI ndo pode ser desprezada,
sendo possivel que algumas familias representem, de
fato variantes, verdadeiras da NEM 1 (9).
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Mustapha e cols. sugerem que as familias com
acometimento multiglandular das paratiredides cons-
tituem variantes da NEM 1 e que, nessas familias, um
screeninyy clinico para endocrinopatias relacionadas a
NEM 1 e a analise genética do gene desta deveriam ser
priorizados. Em outro aspecto, familias caracterizadas
por adenomas solitirios e/ou carcinomas, que mais
freqiientemente se apresentem com profunda hipercal-
cemia ou crise hipercalcémica, a sindrome HPT/TM
deveria ser considerada e o seu gene investigado (1).

O gene da sindrome HPT/TM esta localizado
no locus HRPT?2 no cromossomo 1q21-32. Teh e cols.
sugerem que o HFI representaria uma variante desta
sindrome com ligagdo nesse locus, e que este seria um
gene supressor (10). Outros autores referem, entre-
tanto, que o HFI seria raramente causado por uma mu-
tagdo na linhagem germinativa do HRPT2 (11).

Mutagoes no gene HRPT2 tém sido rela-
cionadas ao desenvolvimento de carcinoma de para-
tire6ide (22), sendo sugerida a necessidade de ava-
liagao do gene HRPT2 em familias com HFI (12), es-
pecialmente aquelas com presenga de carcinoma de pa-
ratire6ide, adenomas atipicos ou adenomas com
alteragoes cisticas (17,18).

Mutagoes germinativas no gene da NEM 1,
CASR ¢ HRPT?2 ji foram descritas em familias com
HFI (13,17,18) e novas técnicas de screening genético
tém sido desenvolvidas (19).

Enquanto alguns autores sugerem que o HFI
esteja relacionado a mutagoes genéticas de sindromes
familiares que cursam com hiperparatireoidismo prima-
rio, outros autores sugerem que este seja uma entidade
geneticamente distinta, observando-se um risco maior
de malignidade nesses tumores (2). Apesar da raridade
de ambos os distarbios, a associagio de carcinoma de
paratire6ide em familias com HFI ¢ descrita como ndo
incomum (14,15). Ressalta-se que nenhum gene foi
associado exclusivamente ao HFI até o momento.

Clinicamente, os sintomas do hiperparatireoi-
dismo primdrio diferem pouco quando este é espo-
ridico ou de causa hereditdria, podendo ser assin-
tomatico ou, em sua apresentacio classica, promover
grave comprometimento 6sseo e renal (5,21).

Arg Bras Endocrinol Metab 2007;51/9
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A hipercalcemia no HFI é geralmente mais
grave comparada as outras sindromes familiares que
cursam com hiperparatireoidismo primario. O
desenvolvimento da hipercalcemia também ¢é mais
precoce no HFI do que na apresentagdo esporadica,
podendo ocorrer em faixas etdrias semelhantes as das
NEM, ou mesmo na infincia e adolescéncia (23).
Todos os nossos casos descritos apresentaram o
quadro de hiperparatireoidismo em uma faixa etdria
precoce (entre 2040 anos). Hd maior incidéncia de
hipercalcemia grave e a doenga parece ser mais agres-
siva do que a forma esporadica ou associada a NEM
(5,24). Em nossos casos, o estudo clinico ¢ bioqui-
mico nao revelou qualquer anormalidade que sugerisse
NEM.

A alta incidéncia de acometimento multi-
glandular, glandulas supranumerdrias ¢ alto indice de
recorréncia nas formas familiares de hiperparati-
reoidismo primario refor¢am uma abordagem cirtrgica
mais agressiva. O risco aumentado de carcinoma de
paratire6ide  também reafirma essa conduta
(16,25,26). O caso do nosso paciente IV.6 sugere a
existéncia de metdstases ainda ndo identificadas de
possivel carcinoma de paratire6ide, impondo rigoroso
acompanhamento para elucidagao diagnostica.

Em relagio aos exames de imagem, a ultras-
sonografia ¢ a cintilografia de paratiredide t€m acuricia
reduzida quando hid acometimento multiglandular,
como ocorre na maioria dos casos de hiper-
paratireoidismo primario hereditario (27). As hiper-
plasias glandulares podem nio ser identificadas ao ul-
trassom e cintilografia, sendo importante, neste caso, a
exploragio de todas as glindulas durante o ato cirtr-
gico (25). Os dois métodos em conjunto auxiliam na
localizagdo de glindulas ectdpicas (27,28). Conforme
observado em nossos casos, o ultrassom, nos cinco
pacientes que o realizaram, foi conclusivo e compativel
com os achados poés-operatérios, estando nestes a
cintilografia negativa. Enquanto isso, apenas em dois
dos seis pacientes a cintilografia com sestamibi foi
diagnostica.

Todos os casos indices apresentaram acometi-
mento multiglandular das paratiredides. Esse aco-
metimento multiglandular poderia justificar a presenga
de cintilografias com sestamibi normais na leitura
padronizada de 2 horas, o que foi discordante dos
achados pos-operatorios.

A alta prevaléncia de recidiva do hiperpa-
ratireoidismo ocorrendo, até 0 momento, em dois dos
scis pacientes, também ¢ encontrada no HFI (5).
Ressalta-se que a presenga de glindulas supranume-
rarias pode ser responsavel pelo alto indice de
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recorréncia, o que ndo foi observado em nenhum dos
Nnossos casos até o momento.

A observagio de trés geragoes nesta familia sem
o surgimento de outras endocrinopatias sugestivas de
NEM ¢ um fator que refor¢a a hipotese de HFI.

Foi realizada uma exclusio clinica e laboratorial
de outras sindromes familiares que cursem com
hiperparatireoidismo; entretanto, se faz necessirio o
acompanhamento a longo prazo desses pacientes que
sdo inicialmente identificados como portadores de
HFI, para o possivel surgimento de alguma outra
endocrinopatia que sugira NEM (20). A anilise
genética dos casos indices poderia ser um instrumento
auxiliar nesse diagnoéstico (29,30).

A existéncia de hiperparatircoidismo em
pacientes jovens ou que tenham apresentado recidivas
direciona a investigagdo familiar. A possibilidade de
orientagdo clinica e genética aos individuos desta
familia reflete a importincia da identificagdo desta rara
sindrome de hiperparatireoidismo familiar.
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