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Resumen

Introduccion: El sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba (BRRS) es una rara condicion de sobrecrecimiento
hamartomatoso incluido en una familia de sindromes ocasionados en su mayoria por mutaciones en €l gen
PTEN. Se engloban como sindromes PTEN hamartoma-tumorales, siendo el sd. de Cowden (CS) y €l BRRS,
los més representativos y semejantes. Estos pacientes tienen mayor riesgo de desarrollar tumores malignos,
principalmente en mamayy tiroides. Presentamos un paciente con SBRR y afectacion tiroidea.

Caso clinico: Varén de 21 afios diagnosticado de BRRS, con macrocefalia, retraso mental leve, alteraciones
psicomotrices, crisis focales, y poliposis colonicamdltiple. Intervenido de nefrectomia por poliquistosis
renal, linfangioma cervical en 2 ocasiones con episodios presincopales por compresion del glomus carotideo,
toracotomia por tumoracion lipomatosa de 15 cm sobre auricula derechay vena cava, hamartoma fibroso en
muslo y lipoma subcutaneo axilar de 14 cm. Nodulos tiroideos menores de 1 cm en seguimiento desde 2008
con PAAF negativa para malignidad. En febrero de 2014, se evidencio en un escaner el aumento de tamafio
de un nédul o tiroideo derecho conocido respecto a estudios previos. La ecografiainformé de bocio
multinodular con nddulo heterogéneo 3 x 2,3 cm. PAAF: nddulo coloide. Dada la potencial afectacion
malignatiroidea en este sindromey €l crecimiento de lalesién, se decidié cirugia, hallando un bocio
multinodular de gran tamafio, con un nédulo predominante de unos 3,5 cm de consistenciaduray lipomas en
la glandul a, realizando tiroidectomiatotal. Tras una evolucion satisfactoria fue altaal segundo dia
postoperatorio. La anatomia patol 6gicainformé de bocio multinodular con focos de tiroiditis linfocitariay
ausencia de malignidad.

Discusion: Lamayoria de casos de BRRS se diagnostican en lainfancia. Los criterios clinicos diagndsticos
no estan universalmente establecidos; pudiendo aparecer macrocefalia (caracteristica més prevalente),
macul as pigmentadas en genitales, pdlipos hamartomatosos en tracto gastrointestinal de caracter benigno,
lipomas subcutaneos y viscerales, hemangiomas multiples y, malformaciones vasculares. Se establece el
diagnostico si se encuentran al menos 3 caracteristicas principales. Los rasgos dismorficos, macrosomia,
hipertel orismo, estrabismo o retraso neuropsicomotor también pueden estar presentes. Hasta un 30% tienen
afectacion tiroidea: bocio multinodular, adenoma, cancer diferenciado, o tiroiditis de Hashimoto. A
diferenciade lo que ocurre en el CS, no se halogrado documentar una mayor predisposiciéon a cancer de
mamayy tiroides, aunque se han descrito varios casos de carcinoma de tiroides no medulares en lainfancia;
hoy dia se considera que ambos sindromes comparten el mismo riesgo debiendo cumplir las
recomendaciones de vigilanciay seguimiento: en menores de 18 afios un examen dermatol 6gico, ecografia
tiroidea anual, colonoscopia a partir de 30-35 afios y en mujeres, evaluacién anual ginecol 6gica. Algunos
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autores incluso recomiendan latiroidectomiatotal profil&ctica ante la presencia de nddul os tiroideos o
imposibilidad paralavigilancia. El prondstico de esta entidad es desconocido, dependiendo de la
presentacion inicia y probablemente del genotipo. EI BRRS se manifiesta con amplio espectro de rasgos
fenotipicos. Dada laimplicacion de multiples 6rganos en el sindrome, es necesario el enfoque
multidisciplinar, procurando asesoramiento genético. Somos partidarios de |a tiroidectomia total cuando
aparezcan nddul os tiroideos debido a su potencial malignidad.
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