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Resumen

Objetivos: Presentar un caso infrecuente de paraganglioma maligno de origen familiar secundario a una
mutacion en el gen que codifica parala subunidad B de la succinato deshidrogenasa mitocondrial (SDHB).
L os paragangliomas son tumores de células cromafines que se encuentran fuera de las glandul as
suprarrenales, representan el 10% de los tumores productores de catecolaminasy a diferenciade los
feocromocitomas, que son intraadrenal es, producen principa mente noradrenalina debido a su localizacion
extraadrenal. Aungue la mayoria son esporadicos se han descrito casos familiares hasta en un 25% segun las
series, asociados a sindrome de neoplasias endocrinas multiples tipo 2 (MEN 2), alaenfermedad de Von
Hippel-Lindau y ala neurofibromatosistipo 1 entre otras. La mutacion en e gen que codificala succinato
deshidrogenasa mitocondrial mitocondrial (SDH), que esta formada por cuatro subunidades (A-D) confiere
una predisposicion genética a desarrollo de paragangliomas, la cual se hereda de forma autosomica
dominante y ha sido descrita en casos de paragangliomas familiares. Cuando la mutacion se encuentraen la
subunidad B de la SDH condiciona un mayor riesgo de malignidad (hasta un 35% descrito frente a 10% de
los casos esporadicos) y de localizacién abdominal frente ala mutacion del gen que codifica parala
subunidad D que son malignos con menos frecuenciay generalmente son extraabdominales.

Caso clinico: Varén de 16 afios que presenta como antecedente familiar sindrome de paraganglioma familiar
secundaria a una mutacion en la SDHB, diagnosticado alos 12 afios de dicha mutacion mediante test
genético. Durante el seguimiento anual, en una resonancia magnética se detecté unalesion sugestivade
paraganglioma de 27 mm en laregion suprarrenal izquierda, en intimo contacto con la glandula suprarrenal
gue a su vez se encontraba aumentada de tamario. Paciente presentaba cuadros autolimitados de dolor
precordia y palpitaciones, deinicioy fin brusco, de escasa duracion. Analiticamente destacaba unaligera
elevacion de normetanefrina en orina de 24 horas (534,47 ?g). Se completd el estudio con PET-TC que
mostro lalesién conocida con caracteristicas metabdlicas de malignidad, sin evidenciar enfermedad a otros
niveles. Serealizo exéresis de lalesion y adrenalectomia l aparoscopica, objetivandose en el estudio
anatomopatol 6gico un paraganglioma con infiltracién parcheada de la cipsulay una hiperplasia medular
difusa en la glandula suprarrenal izquierda. No se produjeron complicaciones inmediatas tras la cirugiay el
paciente, a mes de laintervencion, se encuentra asintomético, con buen control de latension arterial y dela
frecuencia cardiaca. Exéresis |aparoscopica de lalesion junto con la glandula adrenal por la proximidad de
ambas estructuras.

Discusion: Lamutacion en el gen SDHB predispone al desarrollo de paraganglioma familiar presentando
como caracteristica fundamental, un mayor porcentaje de malignidad frente a otras causas. El manejo de esta
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patologia debe ser, siempre que sea posible, laexéresisde lalesion.
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