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Resumen

Caso clinico: Paciente de 48 afios con antecedentes familiares de cdlicos renales en linea paterna. Padre
fallecido por cancer de pancreas. Tio fallecido por cancer gastrico. Madre fallecida por cancer de endometrio
y hermana con cancer de colon y endometrio. A los 35 afios sé diagnostico de un microprolactinoma por
clinica de amenorrea. Dados | os antecedentes familiares, se estudié metabolismo P-Ca diagnosticandose de
hiperparatiroidismo (HPP) por adenomas multiples. Se realiz6 paratiroidectomia subtotal con
hipoparatiroidismo posquirdrgico. La paciente fue diagnosticada de MEN-1 (mutacion ¢.784-9G> A en e
intron 4). 5 afos después la paciente presentd una recidiva del HPP, detectéandose la presencia de una quinta
paratiroides ectépica en mediastino y de 5 TNE pancreéticos no funcionantes. También se detect6 a presencia
de un adenoma suprarrenal izquierdo de 23 mm con caracteristicas de adenomay estudio de funcionalidad
negativo. En el estudio de larecidiva del HPP, la paciente fue diagnosticada de bocio multinodular con
PAAF de adenopatia laterocervical derecha compatible con metéstasis de Ca papilar de tiroides. Se realizo
paratiroidectomia + tiroidectomiatotal con vaciamiento ganglionar central y lateral derecho. Carcinoma
papilar TIN1MO. La paciente fue tratada con 100 mCi de I-131 con respuesta excelente. Paciente y hermana
fueron diagnosticadas de MEN-1 y sindrome de Lynch (mutacion c.244A> G gen MLH1). La paciente fue
sometida a histerectomia + ooforectomia profilactica alos 45 afios. Sigue revisiones periédicas con
colonoscopias anuales. Se reporta el caso de una paciente con coexistencia de 2 sindromes genéticos con
multiples af ectaciones endocrinol égicas.
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