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Resumen

EEC es una enfermedad multisistémica por proliferacion clonal histiocitaria de células no-Langerhans e
hiperactivacion de la via de sefializacion MAPK/ERK. La mutacion sométicaen BRAF V600E tiene
implicaciones terapéuticas. Un 50% desarrolla endocrinopatias, la mas frecuente es la deficiencia de arginina
vasopresina (AVP-D). Presentamos €l caso de una mujer de 42 afios diagnosticada de AVP-D idiopéticaen
1998 e hipogonadismo hipergonadotropo desde |os 39. En 2019 desarroll6 FRA, HTA e hidronefrosis
bilateral grado IV por proceso infiltrativo perirrenal que requirio nefrostomiabilateral y lesiones dseas
blasticas en esgqueleto axial y apendicular. Durante el diagndstico desarroll6 ataxia, disartriay disfagia. Ante
la sospecha de enfermedad multisistémica de origen histiocitico, se realiz6 biopsia 6sea de lesion sacray
tgjido infiltrativo perirrenal (x 3): proliferacion de histiocitos (CD68+, S100-, CD1-, fenotipo no Langerhans)
compatible con EEC y mutacion + BRAFV600E. El estudio de extension PET-TC (18FDG) confirmé
hipercaptacion en fosa posterior, afectacion 6sea generalizada, grasa perirrenal, retroperitoneo, adrenal
izquierda, génadas, septum interatrial y pericardio. La biopsia de médula ésea mostré mielofibrosis grado 3.
Seinici6 vemurafenib con buena respuesta clinico-radiol égica. Al 5° mes desarroll6 un sindrome
piramidocerebel 0so agudo siendo tratada con 22linea D-T por uso compasivo (2020), confirmandose franca
mejoriaclinicay reduccion de todas las captaciones patol gicas. En 2021 fue diagnosticada de
hipotiroidismo central y déficit somototropo. Lafuncion rena se ha mantenido estable con cierre de las
nefrostomias (2022). La paciente continta con inhibidores de BRAF-MEK. Este caso ilustraque laAVP-D
puede ser lamanifestacion inicial de una enfermedad multisistémicay varias endocrinopatias asociadas ala
EEC (déficits adenohipofisarios, afectacion gonadal y adrenal). D-T es una alternativa terapéutica en caso
sobre todo de afectacion cerebral.
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