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Resumen

Introduccion: La PAF esta causada por mutaciones en las células germinales del gen APC con un patrén de
herencia autondémico dominante aungue hasta un 25% presenta mutacion de novo. Se incluye entre los
sindromes de poliposis intestinal, con gran nimero de pdlipos del tipo adenomatoso en el colon y recto, que
aumentan el riesgo de padecer cancer colorrectal. Se conoce la asociacion con patol ogias endocrinas como el
carcinoma papilar de tiroides y las masas adrenales (MA), esta Ultima se describe entre el 7-13% de las series
(de las cuales funcionantes un 15%).

Caso clinico: Describimos el caso de unamujer de 35 afios, con mutacion APC, remitida para estudio desde
Digestivo, para descartar patologiatiroidea, con funcion tiroidea normal y ecografia tiroidea compatible con
tiroiditis auto-inmune. En laanamnesis, destaca cansancio desde hace 4 meses, pérdida de peso, dificultad
para conciliar y mantener € suefio, fragilidad capilar y cutanea, sudoracion frecuente, aumento de vello
facial, cansancio trasrealizar gjercicio y mayor irritabilidad. Exploracién: IMC 23,73%, facies de lunallena,
chapetas malares, ocupacion de fosas claviculares, prueba del taburete positiva. Analiticaa ACTH: 5,00
pg/mL (1,0-46,0), cortisol 19,4 ug/dL (5,0-25,0); ACTH basal 2 pg/ml; cortisol B 252 ng/ml ( 210), ACTH
tras 1 mg de Dx 1.3; cortisol tras 1 mg de Dx 189 ng/ml, cortisol libre urinario 506 y 425 ?g/24h ( 80). Tras
la sospecha clinica, confirmada con la analitica, de sindrome de Cushing ACTH-independiente, se identifica
un adenoma adrenal izquierdo de 3,3 cm (5 UH) en TAC. Seindica tratamiento con ketoconazol (200
mg/12h), previo a suprarrenalectomiaizquierday colectomia vialaparoscopica.

Discusion: Es necesariala colaboracion multidisciplinar en el manejo de estos canceres hereditariosy es
importante la publicacién de las patol ogias endocrinas asociadas ala PAF, ya que son poco frecuentes, sobre
todo el caso de MA funcionantes, ya que estan incluidas en el screening y seguimiento de dicha patologia.
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