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Resumen

Objetivos: Describir características de familias y pacientes portadores de mutación SDHB en nuestra área.

Métodos: Estudio de cohortes de pacientes con mutación patogénica/probablemente patogénica de SDHB. Se
recogen características clínicas: mutación, edad, afectación clínica, tiempo de seguimiento, características del
tumor, niveles de catecolaminas, tratamiento y evolución.

Resultados: 55 pacientes pertenecientes a 16 familias. De ellos, 10 casos índice, 44 diagnosticados a raíz de
diagnóstico familiar, 1 hallazgo incidental en estudio de cardiopatía. Se han identificaron 13 mutaciones,
edad media de presentación casos índice 46,8 años (DE 18,2). De los 10 casos índice: 7 paragangliomas (PG)
de cabeza y cuello, 1 abdominal, 1 maligno y 1 cáncer renal. De los diagnosticados por cribado familiar,
tienen afectación clínica 8/43: 1 PG maligno, 4 PG abdominales, 2 PG de cabeza y cuello, 1 paciente con
2PG (abdominal y cabeza y cuello). Edad media de diagnóstico 25,25 años (DE 13,64). Todos diagnosticados
en primera prueba de imagen realizada en el seguimiento. 4/8 (50%) catecolaminas elevadas al diagnóstico.
Todos los diagnosticados de paraganglioma abdominal se intervinieron y están libre de enfermedad tras un
seguimiento de 50,2 meses. Tiempo de seguimiento de pacientes portadores sin afectación clínica de 58,2
meses. Tamaño medio del tumor al diagnóstico 5,8 cm, ki67 de 3 pacientes Ki67 2%; 1,5%; 25%.
Penetrancia estimada de 9,6% a los 20 años, 20,1% a los 50 y 28,6% a los 70.

Conclusiones: En nuestra serie, destaca la importancia de realizar estudio genético a todos los pacientes con
PG, incluidos los de cabeza y cuello (70% de los casos índice). En nuestra serie (edad media 44,6 años), un
16% de los portadores se han diagnosticado de PG, destacando la importancia de la primera evaluación. Los
pacientes diagnosticados de PG en programa de cribado, potencialmente curables, intervenidos
quirúrgicamente están libre de enfermedad con una media de seguimiento de 59,2 meses.
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