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MUTACION EN SDHB. A PROPOSITO DE UN CASO
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Resumen

Introduccion: Las mutaciones en los genes de succinato deshidrogenasa (SDH) predisponen al
desarrollo del sindrome de paraganglioma familiar. Los pacientes con mutacién en SDHB presentan
un riesgo de hasta el 50% de desarrollar paragangliomas en la region toraco-abdominal, y hasta el
30% de los casos pueden desarrollar malignidad.

Caso clinico: Se presenta el caso de una paciente portadora de mutaciéon en SDHB, con diagnostico
de paraganglioma multiple maligno, que desarrollé un tumor a nivel del sistema nervioso central.
Mujer de 66 anos, diagnosticada en 2015 de paraganglioma laterocervical. En el estudio de
extensién se objetivan lesiones compatibles con metastasis dseas y pulmonares, asi como adenoma
hipofisario de 24 mm productor de prolactina. Se realiza estudio genético, con presencia de
mutacién heterocigota en gen SDHB. Se inicia tratamiento con cabergolina y sunitinib, retirado por
mala tolerancia, completando posteriormente varios ciclos de quimioterapia hasta 2018, cuando
recibe 4 ciclos de tratamiento con Lutecio-177-Dotatate a dosis de 200 mCi. Controles posteriores
sin tratamiento activo con estabilidad de las lesiones. En enero de 2025 se encontré hallazgo de
lesion intracraneal en 16bulo temporal captante en gammagrafia con octreotide, compatible con
metdstasis cerebral de paraganglioma. Se decide reseccién quirurgica de la lesion, con informe final
de anatomia patoldgica de glioblastoma grado IV de la OMS con resecciéon macroscopica completa.

Discusion: Los paragangliomas son tumores derivados de las células cromafines de los ganglios
simpaticos y parasimpaticos. Se consideran malignos cuando aparecen depdsitos tumorales en zonas
donde fisioldgicamente no esta presente el tejido cromafin. La presencia de una variante patogénica
en SDHB es un factor de riesgo bien establecido para las metastasis. Pequenas series de pacientes
con enfermedad metastasica han demostrado estabilizacion de la enfermedad tras terapia con
Lutecio-177-Dotate.
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