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Resumen

Introduccion: La neoplasia endocrina multiple tipo 2A (MEN 2A) es una enfermedad rara con
herencia autosémica dominante debida a una mutacién en el protooncogén RET que se caracteriza
por la presencia de feocromocitoma, carcinoma medular de tiroides (CMT) y adenomas o hiperplasia
paratiroidea.

Caso clinico: Vardn de 43 afnos que consultd en urgencias por dolor centrotoracico opresivo,
cefalea y aumento mantenido de tension arterial. En la analitica destaco una troponina de 6.510
ng/L y en el ECG una elevacion del punto J de 2 mm en V1-V3. Se decidié ingreso en UCI
realizandose una coronariografia que no mostré lesiones y una TC toraco-abdominal que mostr6 dos
nddulos suprarrenales bilaterales (figs. 1A y 1B). Una vez en planta de hospitalizacién se completo el
estudio con una analitica que mostré una noradrenalina en orina de 3.639 ug/24h, adrenalina 1.580
ug/24h, normetanefrina 12.475 ug/24h, metanefrina 4.424 ug/24h y acido manilvandelico 46 ug/24h.
La calcitonina resulté de 2.799 pg/ml y el CEA de 20,1 ng/ml. La RMN mostré dos nddulos
suprarrenales bien delimitados y heterogéneos (4,5 cm el izquierdo y 3,5 cm el derecho), sugestivo
de feocromocitoma bilateral dado el perfil bioquimico. Se realiz6é una ecografia y una TC cervical
que evidenciaron dos nodulos tiroideos, uno de 2,5 cm en el 16bulo derecho y otro de 0,8cm en el
izquierdo TI-RADS 5 (figs. 1C y 1D). Por tultimo, la gammagrafia con MIBG no mostré otros depositos
locorregionales ni enfermedad a distancia. Tras ser alta hospitalaria con tratamiento alfabloqueante
fue intervenido quirurgicamente realizandose la suprarrrenalectomia bilateral laparoscopica. Un
mes mas tarde se realizo la tiroidectomia total con vaciamiento ganglionar central y yugular
bilateral sin incidencias. El estudio histoldgico definitivo resulté compatible con un feocromocitoma
bilateral (5 cm el izquierdo y 4,5 cm el derecho) y un CMT multicéntrico con afectacién metastésica
en 16 de los 36 ganglios aislados. El estudio genético confirm¢ el sindrome de MEN 2A al identificar
una mutacion en el codén 634 (exén 11) del protooncogén RET.
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Discusion: Entre los pacientes con diagnostico de sindrome MEN 2A, el 70-100% desarrollara un
CMT, el 50% un feocromocitoma y el 20-30% hiperparatiroidismo. El diagndstico definitivo se
obtendré de la identificacion de la mutacién concreta del protooncogén RET. E1 CMT suele ser la
primera manifestacion y acontece a 1os20-30 afos de vida. Suele ser bilateral, multicéntrico y
agresivo con afectacion de adenopatias cervicales al diagnostico. La calcitonina y el CEA suelen
estar elevados y el tratamiento de eleccidn es la tiroidectomia total asociada a linfadenectomia. El
feocromocitoma suele aparecer unos 10 afios después del CMT. Se puede manifestar con
hipertension, taquicardia, cefalea o sudoracion debido a la accion de las catecolaminas, que se
deben determinar en plasma y/u orina para el diagndstico. Entre las pruebas de imagen se
encuentra la TAC, la RMN (més sensible) y la gammagrafia con MIBG que permite identificar
afectacion metastasica. La suprarrenalectomia laparoscdpica constituye el tratamiento de eleccion.
La aparicién sincrénica de feocromocitoma y CMT en un paciente con sindrome MEN2A es muy poco
frecuente y en estos casos se debe realizar la suprarrenalectomia antes que la tiroidectomia para
evitar crisis hipertensivas intraoperatorias.
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