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Resumen

Introduccion: En 1977 Carney describio la asociacion entre GIST, paragangliomay condroma pulmonar a
consecuencia de unadelecion en el cromosoma 1 del gen de la succinato deshidrogenasa (SDH), otorgandole
el nombre de triada de Carney. En 2002 Carney y Stratakis definieron la asociacion entre GIST y
paraganglioma, sin condroma pulmonar, causado por mutaciones en las subunidades de dicha enzima con
patrén de herencia autosdmica dominante con penetranciaincompleta.

Caso clinico: Presentamos el caso de un varon de 74 afios sin antecedentes personales ni familiares de interés.
Tras un estudio por molestias gastrointestinal es se detecta mediante TC unalesion a nivel antropilorico de 6
x 5 cmy unamasa retroperitoneal heterogénea paraadrticaizquierdade 6 x 7 cm. Mediante ecoendoscopia se
describe un engrosamiento parietal gastrico profundo sugestivo de GIST. SerealizaPAAF delalesidon
gastrica con IHQ negativa paraKIT y PDGFRalfa. El estudio por puncion de lalesién paraadrticaizquierda
resulta positivo para cromograninay sinaptofisina. Con un estudio de metanefrinas en orina positivo, se
confirma por PET-DOPA lahiperactividad a nivel de dichalesion. Previo preacondicionamiento con alfay
betabl oqueo, realizamos la intervencion quirdrgica comenzando con la reseccion de la masa retroperitoneal,
lacual englobabala AMI que se seccionaen su raiz sin alteraciones de la perfusién colica. Se producen
variaciones hemodinamicas que se controlan con nitroprusiato y noradrenalina. En la cara posterior gastricaa
nivel del antro se observa una masa pediculada exofitica de 8 x 6 x 2 cm que se reseca mediante seccion
tangente de la pared gastrica con endoGIA. Se completé la cirugia con omentectomia mayor y menor tras el
hallazgo de adenopatias a dichos niveles sin encontrar otras |lesiones peritoneal es. La muestra de anatomia
confirma la tumoracién géstrica como GIST mutacién positiva en SDH, Unicamente asociando CD117 de
manerafocal. Todos los ganglios aislados fueron negativos. La muestra retroperitoneal se trata de un
paraganglioma paraadrenal simpatico.

Discusion: Resultafundamenta el andlisis inmunohistoquimico de estas lesiones. Los GIST que asocian
mutaciones en la SDH suelen presentarse mas frecuentemente en varones y edades mas jovenes,
constituyendo el 80% de los GIST pediétricos. Fundamentalmente localizados en laregién géstrica, la
multifocalidad es més frecuente que en el resto de GIST y es posible la afectacion linfética, con menor
incidencia de lesiones hepéticas y mayor tasa de recurrencias. El tratamiento quirdrgico continta siendo el
tratamiento electivo de estos tumores. En cuanto a tratamiento medico, tienen mala respuesta alos
inhibidores de latirosina kinasa siendo resistentes aimatinib. Se han planteado tratamiento con otros
inhibidores como el sunitinib basando su eficacia en la accion afiadida de inhibicién de VEGFR con mejores
resultados en el intervalo libre de progresion. Otros tratamientos se encuentran en estudio actualmente.
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