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19 - CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES CON NEOPLASIA ENDOCRINA
MULTIPLE TIPO 2 (MEN2) EN CASTILLA-LA MANCHA (ESTUDIO CLMEN)
(POSTER PRESENTADO)
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Resumen

Objetivos: Laneoplasia endocrina multiple tipo 2 (MENZ2) es de herencia autosdmica dominante y tiene una
preval encia estimada de 1/30.000. El objetivo de este trabajo es evaluar |as caracteristicas de |os pacientes
con MEN2 seguidos en hospitales de Castilla-La Mancha.

M étodos: Estudio transversal. Se han incluido 36 pacientes de 13 familias. El trabajo se harealizado en
colaboracién con e Grupo de Trabajo de MEN de la SEEN.

Resultados: 34 pacientes (94,4%) de 11 familias presentan MEN2A, siendo el 58,8% mujeres. El 73,6%
presentaban mutaciones en €l codén 634 (exon 11), 47,1% C634Y y 26,5% C634S. 14,7% presentaban la
mutacion C620Y (exon 10) y 11,8% la mutacion C618R (exdn 10). 2 pacientes (5,6%) de 2 familias
presentan MEN2B. Ambas eran mujeresy tenian la mutacion M918T (exon 16).

Caracteristicas clinicas de | os pacientes con MEN2
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Cl: caso indice; CG: cribado genético; Mod: moderado; B: bilaterales. *Las 2 pacientes con MEN2B
presentaban neuromas mucosas y 1 deformidades 6seas y habito marfanoide. ** 2 pacientes (12,2%)
presentaban liquen cutaneo amiloidético. *** Tras cirugia de tiroides todos presentaban hiperplasia de
células C. 1 paciente presentaba enfermedad de Hirschprung.

Conclusiones: La mutacién més frecuente en este trabajo es la C634Y, al igual que en la poblacion espafiola.
Laedad de diagnostico en los Cl para aquellos pacientes con MEN2A es mas precoz en presenciade
mutaciones C634. Existe un elevado porcentaje de pacientes con FEO, excepto en unafamilia. No obstante,
lafrecuencia de HPP es menor aladescritaen laliteratura.



