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Papel do gene ARMC5 na sindrome de Cushing
adrenal secundaria a hiperplasia macronodular

A sindrome de Cushing (SC), ou hipercortisolismo, é causada
pela exposicao prolongada a niveis elevados de glicocorticoides.
Pode ter origem exdgena, também chamada de iatrogénica,

ou endogena (adrenal, hipofisaria ou doenca de Cushing e por
producao ectodpica de ACTH/CRH).

Com prevaléncia de 0,2% a 2% e pico de incidéncia entre 25 e 40
anos, a SC por produgao ectopica de ACTH é considerada uma
doenca rara. Conforme a etiologia da hipersecrecao do cortisol,
divide-se em dependente ou independente de ACTH.

A SC pode estar presente em doengas genéticas, como neoplasias
endocrinas multiplas tipos 1 e 4 (MEN1 e MEN4), sindrome de
Li-Fraumeni, adenoma hipofisario isolado familiar, sindrome de
McCune-Albright e complexo de Carney.

A hiperplasia macronodular adrenal primaria, diagnosticada entre
50 e 60 anos de idade, é uma causa rara e insidiosa de SC e de
hiperaldosteronismo primario, que pode se apresentar de forma
uni ou bilateral, diferenciando-se da hiperplasia adrenal secundaria
ao excesso de ACTH observado na doenga de Cushing e na
sindrome de Cushing ACTH-ectopica.

Nos individuos com essa hiperplasia, variantes alélicas patogénicas
(mutagdes) no gene ARMCS5, que se comporta como um supressor
tumoral, podem ser responsaveis por quase metade dos casos.
Além disso, estao também presentes em aproximadamente 25%
dos portadores da hiperplasia macronodular bilateral das adrenais
causadoras de sindrome de Cushing ACTH-independente e em
10% dos casos de hiperaldosteronismo primario.

O Fleury dispde de teste genético para analise do gene ARMC5
por meio do sequenciamento de nova geragao (NGS), que vem
se somar ao diagnostico etioldgico da SC, além de auxiliar o
aconselhamento genético dos familiares.
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Teste molecular para hiperplasia
macronodular adrenal bilateral

Método: NGS das regides codificantes e adjacentes
aos éxons do gene ARMC5

Gene analisado: ARMC5

Amostra:
Sangue periférico ou saliva/swab (kit de coleta)

Prazo do resultado: 30 dias corridos
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