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O carcinoma medular de tireóide (CMT) é um tumor neuroendócrino maligno, das células 
parafoliculares C, da glândula tireóide. O CMT é responsável por 3% de todos os cânceres de tireóide e 
por 14% das mortes relacionadas a câncer de tireóide de uma forma geral. Ele pode ser esporádico ou 
sindrômico, este último corresponde 25% dos casos.

O CMT é causado por mutação do protoncogene RET, encontrado no cromossomo 10q11.2 onde vai 
codificar um receptor tirosina transmembrana [2]. Mais de 100 diferentes mutações germinativas no 
RET foram identificadas em famílias com CMT familiar (CMTF). 

As mutações germinativas são encontradas em 98% dos MEN2A (Neoplasia Endócrina Múltipla 2 A), 95% 
dos MEN2B (Neoplasia Endócrina Múltipla 2 B) e 88% das famílias com CMTF. No MEN2A, a mutação no 
códon 634 responde por 85% de todas as mutações encontradas e a substituição da cisteína por arginina 
(C634R) é a mais frequente (50%). No MEN2B, 95% dos pacientes possuem uma substituição da 
metionina por treonina no códon 918 (M918T), dentro do éxon 16.  

Atualmente, a opinião da maioria dos investigadores clínicos é de que o CMTF não pode ser enquadrado 
como uma síndrome única. Por outro lado, deve ser uma variante do espectro de doenças 
correlacionadas com a síndrome MEN2A. A ATA (American ThyroidAssociation) concorda que o CMTF 
não pode ser definido como uma síndrome hereditária distinta da MEN2A e MEN2B.

Diante da relevância clínica e patológica , foi realizado um levantamento bibliográfico com fontes 
recentes  do PubMed com enfoque nas definições  do Carcinoma medular sindrômico, repercussões 
clínicas e tratamento cirúrgico aplicável para cada entidade.

1. O tumor maligno é causada por mutação com penetrância completa ou quase completa; 
2. Existe um teste para se detectar a mutação; 
3. O órgão em risco é prescindível / existe terapia substitutiva; 
4. O órgão pode ser removido com mínima morbidade e sem mortalidade; 
5. Existe teste para saber se a cirurgia foi curativa. 

A classificação quanto a agressividade da síndrome é baseada no desenvolvimento do CMT em idades 
menores e surgimento de metástases. A American Thyroid Association utiliza :  

O surgimento de novos conceitos para a síndrome sugere que as pesquisas e estudos ainda são 
necessários para melhor entendimento. Ainda assim, a cirurgia se consolida como único tratamento 
potencialmente curativo para estes pacientes e a mesma deve ser realizada o mais precoce possível, 
permitindo, nas mãos de cirurgiões experientes, mudar a história natural da mesma. Transformar uma 
neoplasia potencialmente fatal em uma doença curável. 
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Em famílias novas com CMT hereditário onde o estado do RET é desconhecido, a estratégia utilizada para 
diagnosticar os membros em risco é sequenciar os éxons mais comumente afetados . 

O diagnóstico pré-natal é oferecido em alguns laboratórios, utilizando o COLD-PCR combinado com o 
HRM (high resolution melting). 

Nódulos tireoideanos, cuja punção aspirativa por agulha fina (PAAF) foi positiva para CMT, terá de ter seu 
diagnóstico diferencial com carcinoma papilífero de tireóide, carcinoma folicular de tireóide, 
paraganglioma e eventualmente sarcomas e linfomas. O CMT expressa citoqueratina A, mas os mais 
importantes são calcitonina (CTN) e CEA. Se for descoberto CMT hereditário, deve-se pesquisar 
feocromicitoma e hiperparatireoidismo. 

Seguimento semestral  com exame clínico, dosagem de CEA e Calcitonina:

• CEA e CTN indetectável  em 5 anos: seguimento anual;

• CEA e CTN duplicam  em 6 meses:  sobrevida cai para 25%  em 5 anos;

• CTN alta e Tomografia com linfonodos: requer esvaziamento cervical;

• Metástase a distância implica em sobrevida de 51% em um ano.


