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P-394 - CARCINOMA PAPILAR DE TIROIDES EN PACIENTE CON SINDROME DE
LI-FRAUMENI: ¢UN CASO ESPORADICO O UNA ASOCIACION INFRECUENTE?

E. Pefia Ros, M. Ruiz Marin, M. Vicente Ruiz, A. Sanchez Cifuentes, N. Martinez Sanz, M. Candel Arenas, M. Maestre Maderuelo, C.
Sanchez Rodriguez, E. Terol Garaulet y A. Albarracin Marin-BlazquezHospital General Universitario Reina Sofia, Murcia.

Resumen

Objetivos: Presentar €l caso de un paciente con sindrome de Li-Fraumeni intervenido por nédulo tiroideo con
diagndstico anatomopatol 6gico de carcinoma papilar de tiroides (CPT), y analizar las referencias
bibliogréaficas al respecto de esta posible asociacion. El Sd. Li-Fraumeni es una enfermedad hereditaria
autosomica dominante que afecta al gen supresor tumoral TP53, localizado en el cromosoma 17p13. Los
portadores presentan predisposicion adesarrollar cancer a edades tempranas, entre los que destacan los
sarcomas, cancer de mama, leucemias, linfomasy tumores cerebrales, aunque se puede desarrollar cualquier
tipo de tumor. Existen pocos casos documentados de CPT en € contexto de Sd. Li-Fraumeni. Mascari et a
realizaron como medida de vigilancia PET-TC a 15 individuos asintomaticos en e momento del diagnostico
genético de mutacion del TP53, hallando dos CPT y un adenocarcinoma de esofago. Otros autores hallaron
tumoraciones asociadas a un CPT en pacientes jovenes, pero o no se realizd estudio genético o este no
demostré un Sd. Li-Fraumeni. El resto de CPT en pacientes con Sd. Li-Fraumeni han sido ocasionados, o0 se
les ha atribuido como causa, por las radiaciones recibidas como tratamiento de una primera tumoracion.

Caso clinico: Varén de 36 afios con diagndstico genético de mutacion del gen TP53 por descendiente afecta
por un carcinoma suprarrenal, remitido por nodulo tiroideo izquierdo de consistencia dura con componente
intratoracico. Entre las exploraciones complementarias presenta unatiroglobulinade 2.395 ng/mL, €l TC se
informa de nédul o tiroideo de 48 x 39 x 60 mm en I6bulo izquierdo con microcalcificaciones. Sereaiza
PAAF gque informade proliferacion folicular. Por la alta sospecha se repite dicha prueba informando de
tiroiditis linfocitaria. Es intervenido realizando tiroidectomiatotal con vaciamiento central y yugular
ipsilateral por la alta sospecha de malignidad. El informe anatomopatol 0gico informa de carcinoma papilar
multicéntrico en |6bulo izquierdo tiroideo, ganglios aislados con ausencia de neoplasia. El paciente
evoluciona favorablemente y es dado de alta hospitalaria.

Discusion: El Sd. Li-Fraumeni se caracteriza por la mutacion del gen TP53. De formainicial se asocio este
sindrome con |as mutaciones germinal es de este gen, que predisponen ala aparicion de los tumores
clasicamente asociados a este sindrome, pero también se pueden presentar mutaciones sométicas de este gen
gue se asocian a cancer de ovario, colorrectal, esofagico, cervical, laringeo, pulmonar, pancreético, etc.
Recientemente también se ha demostrado en unas pocas familias que la mutacion se localizaen € gen
CHEK?2, en e cromosoma 22912, y no en el TP53, y ya se ha aceptado que esta mutaci én también caracteriza
aeste sindrome. La heterogeneidad de |os sintomas y tumores asociados al Sd. Li-Fraumeni es la causa que
induce a pensar que éste sindrome se encuentra infradiagnosticado, asi como que su diagndstico sea mas
tardio de lo deseable. El nuevo y aln incompleto conocimiento del mapa genético humano hace que todavia
estemos incorporando criterios diagndsticos validos para caracterizar un sindrome clinico como este. Con las
nuevas técnicas de biologia molecular y secuenciacion se realizara un diagnéstico més eficaz, seguro 'y
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precoz de estas ateraciones genéticas, cuya definicion historica esta aln por cambiar.
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