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Introducao / Descricao do Caso

O Hipotiroidismo Congénito (HC) é uma das patologias enddcrinas mais frequentes, com incidéncia estimada de 1:3000-
4000. E classificado como central ou primario. Cerca de 85-90% dos casos de HC primario devem-se a alteracées do
desenvolvimento embrionario da tiréide (disgenesia), maioritariamente esporadicas. Os restantes 10-15% resultam de
alteracdo da biossintese das hormonas tiroideias (dishormonogénese), geralmente com uma base genética identificavel.
O gene TG é uma das causas monogénicas de dishormonogénese com uma incidéncia estimada de 1:100 000. Descreve-
se o caso de M.C.A,, atualmente com 9 anos, referenciado a consulta de genética médica aos 7 anos por hipotiroidismo
congénito e escoliose. Primeiro filho de casal consanguineo, sem antecedentes familiares relevantes. O rastreio
enddcrino-metabdlico neonatal foi positivo para hipotiroidismo congénito. Analiticamente tinha T4 e TSH aumentadas,
mas PTH e calcémia sem alteracdes. A observacéo clinica apresentava dismorfismos faciais minor: hipertelorismo, filtro
longo e clinodactilia do 5° dedo. Tinha ainda atraso na linguagem. Do estudo etiolégico destaca-se ecografia da tirdide,
ecografia renal, ecocardiograma sem altera¢des e RMN com desvio escoliético. Foi pedido painel NGS para
hipotiroidismo congénito que identificou a presenca da variante patogénica c¢.886C>T (p.(Arg296*)) no gene TG,
responsavel pela dishormonogénese da tirdide tipo 3 (autossdmica recessiva), tendo o estudo familiar confirmado a
homozigotia. Cumpre terapéutica com eutirox® 88 e faz correcdo da escoliose com ortotese.

Comentarios / Conclusoes

Este caso ilustra como uma patologia comum pode ter uma causa rara, cuja identificacdo é relevante ndo s6 para o
acompanhamento do préprio como para o aconselhamento genético da familia.
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