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Resumen

Introduccion: El sindrome feocromocitoma-paranganglioma familiar es una entidad rara, en la que coexisten
feocromocitomas y paragangliomas multiples. Es una enfermedad autosomica dominante, fundamentalmente
através del padre, con imprinting materno y se asocia a una mutacion germinal de la enzima succinato
deshidrogenasa (SDH), tipos A,B,C y D, siendo D el mas frecuente (300 casos en laliteratura). Los tumores
extraadrenal es secretores de catecolaminas (paragangliomas) oscilan entre el 15-20% del total de tumores de
las células cromafines. El paraganglioma familiar se asocia ala mutacion SDH El 80% de los
paragangliomas familiares se localizan en cabezay cuelloy €l 20% en abdomen. El MIBG esla prueba
funcional de eleccion paralesiones adrenales, mientras que e Octreoscan es Util cuando se sospecha
enfermedad extraadrenal o metastasica. Presentamos 3 casos de una misma familia

Casos clinicos: Caso 1: varon de 65 afios (caso indice) con sindrome constitucional, episodios de cefaleas,
nerviosismo y sudoracion de afios de evolucién. Con historia de reseccién de dos paragangliomas carotideos
hace 15 afios. Mediante TC y RMN se identifico masa suprarrenal bilateral, asi como tumoracion
interaortocava. Se detect6 elevacion de cromogranina A en sangre (1.904 ng/ml), asi como de metanefrinas
(> 1.000 ?g/24h) y noradrenalina en orina (544 ?g/24h). Gammagrafia con meta-iodo-benzyl-guanidina
(MIBG) con captacion de ambas suprarrenales y tumoracion interaortocava. El Octreoscan identificod 4
lesiones mas: timpanicay carotidea derechas, mediastinicay paravertebral derecha. Se solicito estudio
genético, siendo positivo parala mutacion de la SDH tipo D (W66X). Se decide intervencién quirdrgica
realizando suprarrenalectomia bilateral y exéresis de paraganglioma interaortocava. En €l postoperatorio
remitio la clinica adrenérgicay se normalizaron los niveles de metanefrinas, noradrenalina en orinay
cromogranina A plasmatica. Caso 2: varén de 42 afios (hijo mayor del caso indice) que se somete a estudio
genético tras diagnodstico de sindrome feocromocitoma-paragangliomafamiliar de su padre. Positivo parala
mutacién p. W66X en el gen dela SDHD. Elevacién de cromogranina en sangre (1.214 ng/ml), asi como de
noradrenalina (393 ?g/24h) y metanefrinas en orina (2.500 ?g/24h). Portador de paraganglioma cervical
carotideo derecho eizquierdo y en base de craneo (visualizado por Octreoscan 111|n-octedtrido). Mediante
TCy RMN seidentifico masa suprarrenal bilateral y 5 tumoraciones: adyacente a suprarrenal derecha,
adyacente a vasos iliacos internos derechos, en region presacra, lateral aregion rena derechay retrocava. Se
realiza suprarrenalectomia bilateral + exéresis de las cinco lesiones anteriormente confirmandose
porsteriormente por Anatomia Patol gica que se trataban de paragangliomas. Caso 3: hija, estudiada por
tumoraciones cervicales, sin clinica acompafiante hasta el momento actual.

Conclusiones: El sindrome feocromocitoma-paraganglioma es una entidad rara, que origina hipertension
secundaria, curable mediante exéresis quirurgica. Esimportante realizar estudio genético en los familiares de
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primer grado, puesto que |os afectos de esta mutacion, tienen un riesgo de desarrollar paragangliomas de
cabezay cuello del 24% alos 30 afiosy del 70% alos 50 afios y feocromocitoma del 20% alos 20 afiosy del
70% alos 50 afios.
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