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V-092 - DE LA GENETICA A LA CIRUGIA: RESECCION DE PARAGANGLIOMA
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Resumen

Introduccion: Los paragangliomas son tumores neuroendocrinos derivados de | as células cromafines con
localizacién extraadrenal. Constituyen entidades raras que se presentan principalmente en adultos jovenes. La
localizacion més frecuente es el cuerpo carotideo siendo el retroperitoneo un lugar peculiar. En general son
benignos y asintométicos, aungque existe una gran variabilidad segun lalocalizacion, genéticay funcionalidad
del tumor. La mayoria son esporadicos, pero hasta un 30-40% presenta una mutacion germinal

predisponente. Se han detectado mas de 19 mutaciones genéticas asociadas a estos tumores siendo la
mutacién del gen succinato deshidrogenasa subunidad B (SDHB) las mas frecuentes en las formas
hereditarias. Esta mutacion estd asociada con €l sindrome paraganglioma hereditario tipo 4 (PGL 4) y
presenta mayor riesgo de metastasis. En este video presentamos el caso de un paciente joven diagnosticado y
tratado precozmente de un paraganglioma retroperitoneal no funcionante araiz de un cribado genético.

Caso clinico: Se presenta el caso de un varon de 31 afnos, sin antecedentes personales de interés salvo ser
portador asintomatico de una mutacion en el gen SDHB. Como antecedente familiar, su madre es portadora
heterocigota de la mutacion del gen SDHB que, como hemos mencionado, predispone a sindrome PGL 4
con patrén hereditario autosomico dominante. En su caso, € tumor debuté de forma sintomatica, siendo
intervenida de glomus yugular timpénico izquierdo y carotideo derecho. Tras un despistaje genético en
nuestro paciente que confirmad la mutacion, se realizaron pruebas diagndsticas que corroboraron la presencia
de enfermedad. Entre ellas, un estudio hormonal con catecolaminasy cromogranina A gue resultd negativo y
un estudio morfol 6gico mediante PET-Dopay angioTC que evidenciaron unalesion nodular de 19 x 14 mm
en laregioén preadrticaizquierda sugerente de paraganglioma. Con estos hallazgos, y tras presentar €l caso en
el comité oncol6gico, se decidié tratamiento quirdrgico. Se realizd una cirugia RO |aparoscopica con una
evolucion favorable permitiendo €l ataalas 48h. El estudio anatomopatol 6gico e inmunohistoquimico de la
pieza confirmo que se trataba de un paraganglioma de 1,8cm con bordes de reseccion libres, un indice de
proliferacion (Ki67) del 4% y pérdida de expresion de SDHB en las células neoplasicas. Actualmente, e

paci ente se encuentra en seguimiento por Oncologia sin precisar tratamiento adyuvante.

Discusion: En las dos Ultimas décadas hemos presenciado un cambio de paradigma en lamedicina, siendo la
gran protagonista la genética molecular. Cada vez cobra méas peso y es méas conocido el componente genético
de las distintas enfermedades, entre las que se encuentra el paraganglioma. De estaforma, a partir de un caso
indice seinicia el despistaje genético en el resto de los miembros de lafamilia. Gracias aello, se diagnostica
de forma precoz esta patologiay se ofrece a nuestros pacientes un tratamiento quirdrgico curativo.
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