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clínica  característica,  sospechar  esta  entidad  infrecuente  en
pacientes  con  historia  epidemiológica  compatible,  especial-
mente  en  el medio  rural.
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Leiomiomatosis hereditaria y
carcinoma de células renales

Hereditary leiomyomatosis and  renal  cell
cancer

Sr. Director:

Presentamos  el  caso  de  una  paciente  de  52  años,  cuya
hermana  ha  sido recientemente  diagnosticada  de  una  muta-
ción  heterocigota  del gen  FH asociado  a  leiomiomatosis
hereditaria  y  cáncer  de  células  renales.  La hermana  fue
estudiada  por  la presencia  de  leiomiomas  cutáneos  múlti-
ples  y  una  historia  de  miomas  uterinos,  por  los  que  precisó
histerectomía.

Nuestra  paciente  es una  mujer sana  cuyo  único  ante-
cedente  personal  relevante  es presentar  asma  alérgica,  no
presentando  ninguna  enfermedad  ginecológica  ni urológica
en  ese  momento.  Debido  a que  se trata  de  una  entidad
de  transmisión  genética,  se  realizó  el  estudio  genético,  en
nuestra  paciente,  el  cual  reveló  que  también  era  porta-
dora  de  la  mutación  del  gen  fumarato  hidratasa  (FH).  Tras
este  descubrimiento,  la  paciente  fue  valorada  por  derma-
tología,  encontrando  lesiones  papulosas  en  la  espalda,  que
correspondieron  con leiomiomas  cutáneos.  También  tuvo
que  ser  valorada  por  ginecología,  donde  mediante  ecografía,
se  encontraron  miomas  uterinos  de  escaso  tamaño. Final-
mente,  se  realizó  una  ecografía  urológica  y  una  resonancia
magnética  nuclear  abdominal  que  resultaron  normales.
En  este  punto  en  atención  primaria  nos planteamos  las
actividades  de  prevención  que  se han  de  hacer  en  esta

paciente.  Realizamos  una  búsqueda  bibliográfica  en  Medline
centrándonos  en  los  últimos  5  años  y  en las  revisiones;  por
ser  una  entidad  poco  frecuente  utilizamos  la herramienta
de  enfermedades  raras  DICE-APPER1;  y al tratarse  de  una
entidad  genética  con posibilidad  de  desarrollar  cáncer,  revi-
samos  el  Consenso  en  cáncer  hereditario  entre  la  Sociedad
Española  de Oncología  Médica  y  las  sociedades  de  atención
primaria2.

El síndrome  de leiomiomatosis  hereditaria  y carcinoma  de
células  renales  (LHCCR)  o  síndrome  de  Reed  es una  enferme-
dad  autosómica  dominante,  descrita  por vez primera  en  el
año  2001  por  Virpi Launonen.  Este  síndrome  está  causado  por
la  mutación  del gen  FH, el  cual  es  un gen  supresor  tumoral
localizado  en  el  brazo  largo  del cromosoma  13---6.

El  síndrome  de LHCCR  se  caracteriza  por la  aparición  de
fibromas  uterinos,  leiomiomas  cutáneos  y tumores  renales.
Los  fibromas  uterinos  aparecen  en  el  75-98%  de las  muje-
res  y  a edades  tempranas  (alrededor  de los  30  años),  siendo
muy  sintomáticos,  con sangrados  abundantes,  requiriendo
una  histerectomía  para  su control.  Los  leiomiomas  cutá-
neos  aparecen  entre  el  80-100%  de los  casos  y  también  de
forma  precoz  (edad  media:  25  años);  se localizan  habitual-
mente  en  el  tronco  y en las  extremidades,  y muy  raramente
desarrollan  leiomiosarcomas.  Los tumores  renales  aparecen
en  el 20-30%  de  los casos  y  a  edades  tempranas  (edad  media
de  40  años),  siendo  muy  agresivos  con rápida  diseminación
local  y a distancia,  aunque  el tumor  primario  sea  de  pequeño
tamaño.  La histología  más  común  es papilar  de tipo 2. Se  ha
estimado  que  el  riesgo  para  la aparición  de  este  cáncer  es
del  15%3---6.

Los  criterios  propuestos  para  la  valoración  en  unidades
de  consejo  genético  por  considerase  individuos  de  riesgo
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de  cáncer  renal  papilar  tipo  II y leiomiomatosis  (un  crite-
rio  es  suficiente)  son:  un diagnóstico  de  2 de  los  3 tumores
mencionados  a continuación:  leiomiomatosis  cutánea,  leio-
miomas  uterinos  y/o  tumores  renales  de  histología  papilar
tipo  II,  ya sea en el  mismo  individuo  o en un pariente
de  primer  grado2.  Nuestra  paciente  fue  estudiada  por su
hermana.

En  estos pacientes  heterocigotos,  para  la  mutación  del
gen  FH,  las  actividades  preventivas  incluyen5,6:

−  Evaluación  dermatológica  anual  o  bienal.
−  Evaluación  ginecológica  anual.
−  Resonancia  magnética  abdominal  anual  (preferible  a una

tomografía  computarizada).

Consideramos  que  la atención  primaria  es el  lugar  ideal
para  la sospecha  diagnóstica  de  estos casos,  puesto  que  la
relación  con  el paciente  es longitudinal  e  integral,  partici-
pando  del  cuidado  de  los  distintos  problemas  de salud  del
paciente  a lo  largo  de  su vida.
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Exantema variceliforme en  el
transcurso de una fiebre Q

Varicelliform exanthema during a Q  fever

Sr.  Director:

Los  exantemas  son frecuentes  en infecciones  tanto  bac-
terianas  como  virales,  aunque  en  algunos  casos  resultan
excepcionales,  como  es el  caso  del exantema  papular aso-
ciado  a  brucelosis,  que  tuvimos  oportunidad  de  comunicar1,
y  este  caso  de  exantema  variceliforme  asociado  a  fiebre  Q.

La  fiebre  Q  es  una  zoonosis  causada  por  la  rickettsia

Coxiella  burnetii.  Entre  las  manifestaciones  frecuentes  de
la  fiebre  Q se contemplan,  en  la  fase  aguda, el  síndrome  gri-
pal,  la  neumonía  y  la  hepatitis,  siendo  menos  frecuentes  la
meningoencefalitis,  la  endocarditis  y la  pericarditis2.  Se  han
comunicado  también  casos  de  vasculitis  de  grandes  vasos3.
Entre  las  manifestaciones  cutáneas  que  aparecen  entre  el
5-20%  de  los  casos  se  contemplan  el  exantema,  el  eritema
nudoso  y la  púrpura.  Es raro que  el  exantema  sea localizado

y  de tipo  variceliforme  o,  al  menos,  no  lo hemos  encontrado
descrito  en  la  revisión  realizada.

Presentamos  el  caso de un varón  de 56  años, que  acude  a
consulta  por  presentar  un cuadro  de 5  días  de evolución  con-
sistente  en  malestar  general  intenso,  artromialgias,  fiebre
alta  de predominio  vespertino,  cefalea  intensa  y  sudoración
profusa,  especialmente  nocturna,  sin  ningún  olor  especial.
No  presentaba  tos,  dolor  torácico,  diarrea,  molestias  uri-
narias,  ni otra  sintomatología.  En  la  exploración  se aprecia
exantema  de  tipo  variceliforme  que  afecta a  cuero  cabe-
lludo,  zona  frontal,  zona  hemifacial  derecha,  hombro  y
hemitórax  derecho.  Las  lesiones  son  maculo-pápulas  y  vesi-
culosas,  en  escaso  número,  y recuerdan  a las  lesiones  de
varicela  (figs.  1 y  2).  Algunas  lesiones  tienen  zona  cen-
tral con  costra  y  halo periférico  eritematoso  (fig.  3).  Entre
sus  antecedentes  destaca  el  ser  criador  de canarios  para
concursos  de canto  y el  haber  estado  el  mes previo  a  la
aparición  de los  síntomas  en zona  rural,  donde  se  había
dedicado  a  la  caza de murciélagos  y  a labores  de campo.
La  exploración  fue  normal  con la  excepción  de  las  lesiones
cutáneas.  No  presentaba  adenopatías.  Las  auscultaciones
cardiacas  y pulmonares  fueron  normales.  No  presentaba
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