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Resumen

Objetivos: El sindrome de neoplasia endocrina mdltiple tipo 2B (MEN 2B) es un trastorno raro de causa
genética que cursa con carcinoma medular de tiroides (100%), feocromocitoma o paragangliomas (40-50%) y
neuromas mucosos. Presenta ademas unos rasgos fenotipicos caracteristicos, como el habito marfanoide,
hiperlaxitud articular y deformidades esquel éticas. Se produce por una mutacién puntual en el gen RET, que
en el 95% de los casos afecta a exon 16 y se transmite con herencia autosdmica dominante. El diagndstico
debe ser precoz y se basa fundamentalmente en un andlisis molecular del gen RET. El tratamiento incluye en
todos | os casos una tiroidectomia total asociada a linfadenectomia cervical, idealmente antes de los 6 meses
de vida. El objetivo de este poster es revisar |os casos de MEN 2B intervenidos en nuestro hospital,
analizando la cirugiarealizada en cada caso y la evolucién de laenfermedad alo largo del tiempo.

Métodos: Se han revisado de forma prospectivalos 5 casos de sindrome MEN 2B registrados en nuestro
hospital, evaluando los diferentes tumores desarrollados, |as intervenciones quirdrgicas realizadas, la
variacién de los niveles de calcitonina tras la cirugiay la evolucién de la enfermedad.

Resultados: Setratade 5 casos de MEN 2B, 3 varonesy 2 mujeres, de |os cuales tres pertenecen a unamisma
familia (madre y dos hermanos gemelos), siendo |os dos restantes mutaciones de novo. Las edades de los
pacientes a diagndstico de la enfermedad fueron 18, 21, 16 afiosy 2 meses de edad (mediana: 16 afos).
Todos los pacientes eran portadores de la mutacion Met918Thr en el exdn 16 del gen RET. En 3 de los casos
serealizd e estudio genético por sospechaclinicade MEN 2By, en los otros 2 casos, como screening por
exigtir antecedentes familiares de la enfermedad. Los 5 pacientes fueron intervenidos mediante tiroidectomia
total y linfadenectomia cervical (3 en otros hospitalesy 2 en nuestro centro), encontrandose en todos los
casos focosde CMT en € estudio anatomopatol égico. Las edades de realizacion de latiroidectomia fueron
16, 21y 19 afios, y 10 meses de edad en el caso de los gemelos. En tres casos se realizé ademas una

adrenal ectomia por presencia de feocromocitoma. Hubo que reintervenir a 3 pacientes por recidivade la
enfermedad a nivel cervical, consiguiendo disminucion de los niveles de calcitoning, sin llegar a
normalizarlos. Dos de |os casos presentaban también metéstasis hepéaticas del CMT. Delos 5 casos
estudiados, 4 siguen vivosy en el caso restante se ha perdido el seguimiento.

Conclusiones: El sindrome MEN 2B es un trastorno con alta morbimortalidad, asociada principalmente al
desarrollo temprano de carcinoma medular de tiroides. Su elevada agresividad obliga a realizar numerosas
intervenciones quirdrgicas por recidiva de la enfermedad en la mayoria de los casos, de ahi laimportancia del
diagndstico precoz mediante screening de la mutacién del gen RET. Los niveles de calcitonina se relacionan
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con lapresenciade CMT, observandose un descenso significativo tras latiroidectomiay el vaciamiento
ganglionar cervical.
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