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FEOCROMOCITOMA TIPO 5 POR MUTACION EN SDHA
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Resumen

Introduccion: Las mutaciones en el gen SDHA (subunidad A de la succinato deshidrogenasa) se
asocian al sindrome paraganglioma-feocromocitoma tipo 5, la forma menos frecuente entre los
sindromes relacionados con la succinato deshidrogenasa, y representan hasta el 2,8% de los casos.
Su baja penetrancia y expresividad clinica variable dificulta el abordaje diagnostico y terapéutico.
Presentamos dos casos con la misma mutacion pero con fenotipos clinicos muy distintos. Revision
clinica y genética de dos pacientes con variante SDHA: ¢.778G>C (p.Gly260Arg).

Casos clinicos: Caso 1: mujer de 47 afos, sin antecedentes, ingresa por disfonia, dolor ocular y
movimientos linguales involuntarios. Las pruebas de imagen revelan un paraganglioma yugular
izquierdo infiltrante con destruccion dsea y captacién intensa en PET-FDOPA. Sin clinica
adrenérgica, normotensa, destaca una aislada, pero marcada, elevacion de 3-metoxitiramina,
indicando un perfil dopaminérgico atipico. No se puede resecar; se opta por radioterapia. Caso 2:
varon de 70 anos, multiples comorbilidades, sin sintomas especificos. Una masa adrenal izquierda
hipermetabdlica en PET-FDG despierta sospecha. La analitica revela metanefrinas urinarias
francamente elevadas. Se confirma feocromocitoma funcionante, sin signos de malignidad tras
cirugia.

Discusion: Una misma mutacion, pero comportamientos clinicos divergentes: desde un
paraganglioma agresivo en base de craneo hasta un feocromocitoma adrenal tipico. Estos casos
ilustran el desafio que supone la interpretacion de variantes en SDHA: écuando intervenir? ¢Cémo
establecer una vigilancia adecuada? Se hace necesario el desarrollo de protocolos especificos que
orienten el diagndstico, seguimiento y tratamiento personalizado de estos pacientes.

© 2025 SEEN y SED. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los derechos reservados.




