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ANRIESGO TUMO'RAL Espectro de Sindromes Tumorales
Hamartomatosos asociados a PTEN

Sindrome de Cowden (#158350) 25-30 afios

Papulas faciales/triquilemong 5 Lesiones papilomatosas.

Macrocefalia. Ca

Pélipos hamarton ;

|

Sindrome B'gg{"?};;:' % ’

o

L
Macrocefalia + Lipomas, triquilemonas, papilomas o
(21)

Anomalias vasculares. Polipos

Sindrome macrocefalia-autismo (#605309) 2-18 anos

Macrocefalia (+2.5-8DE)
Autismo * discapacidad intelectual

1 varén—> maculas en region genital
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MOTIVO CONSULTA

4 afos 8 meses.

Macrocefalia y excrecion de oligosacaridos en orina
alterados, sospecha de enfermedad de depdsito.

A. FAMILIARES Y PERSONALES

- Padres sanos, origen magrebi. PC, en ambos, normal. No consanguineos.
GAV: 3-0-3.

- Embarazo espontdneo, de curso normal.

« Cribado metabdlico (Toledo) y auditivo normales.

» EG: 40sem. Apgar 9/10. Somatometria al nacimiento. P: 3500g (p72). L: 50cm
(p65). PC: 39 (p98, +2DE).

- Desarrollo pondoestatural normal (talla en percentiles 5-10)

« Desarrollo psicomotor normal. Escolarizada en colegio ordinario, sin apoyo.
Buenas relaciones sociales.
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ANTECEDENTES PERSONALES

- Hipertrofia adenoidea y amigdalar (adenoamigdalectomia)
- Lipomas en region axilar y abdominal (intervenidos)

5 afios.

Peso: 18 kg (p33, -0.46 DE).
Talla: 105 cm (p10, -1.32 DE).
PC: 56.5 cm (>p99, +4.7 DE)

ORL: paladar ojival. Malimplantacion dentaria

Manchas café con leche pequefias en regién inguinal

Cicatriz quirdrgica axilar

y abdominal (lipomas)
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Macrocefalia postnatal progresiva
talla en p5-10
lipomas
manchas café con leche
rasgos particulares sutiles

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

» Estudio metabdlico (CBGC): Ac. Orgénicos en orina normales
Excrecion de oligosacdridos alterada. ) GAG i ) 'd
(IBC) GAGs y o |gozaé:gﬂe ps

I é¢Enfermedad de depésito? rsefial T2 en

ValoraCIlon oftalgﬂ Q&ﬁao‘gpg subcortical y

Ecografia abdogiR@htricular parietal izquierda

sin efecto masa
Inespecifica

a
»

e Macrocefalia postnatal progresiva === RMN cerebral

* Macrocefalia, talla p10 ¢RASopatia?
» Valoracidn cardioldgica

MCL y rasgos sutiles
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL-ESTUDIO MOLECULAR DIRIGIDO

Macrocefalia postnatal progresiva, talla en p10, lipomas,
manchas café con leche y rasgos particulares sutiles

NF1-Noonan PTPN11

Estudio molecular gen PTPN11

> 6 manchas café con leche

Hiperpigmentacién difusa o en efélides

en region axilar/inguinal
> 2 neurofibromas cutdneos de cualquier W

tipo 6 1 neuofibroma plexiforme

> 2 nddulos de Lisch (hamartomas iris)

Lesion esquelética especifica (displasia
esfenoides, estrechamiento cértex
de los huesos largos, pseudoartrosis tibial,...)

Glioma éptico

Familiar de ler grado afectado
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL-ESTUDIO MOLECULAR DIRIGIDO

» -
B " Macrocefalia postnatal progresiva, talla en p10, lipomas,
- 2N manchas café con leche y rasgos particulares sutiles

jlz 1669 lezd 1680 1736 1752 1@4e 1904 1960 2016 207

Estudio molecular gen PTEN | =: '

= bl I aa salal muas
GALATTCCCTCCACCCTTTCCCGGGGGGG(
41 146 151 156 161 166

o]

Variante heterocigota
¢.723dupT, p.Glu242* de novo

Espectro de Sindromes Tumorales Hamartomatosos asociados a PTEN (PTHS)

C Sd. Bannayan-Riley-Ruvalcaba (MIM #153480)

*Variante ya descrita en nifia de 10 afios afecta de BRRS (macrocefalia y lipomas axilares). Buisson P et al, 2006.
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Sd. Bannayan-Riley-Ruvalcaba MIM #153480

| Dialrznéstico diferencial

Diagnéstico diferencial

PIK3CA-Related Overgrowth Syndrome (PROS)
Sindrome CLOVES
Sindrome Macrocefalia-Malformacion Capilar
Hiperplasia fibroadiposa
Hemimegalencefalia

Macrocefalia
Sobrecrecimiento asimétrico
Anomalias vasculares: malformacién venosa, capilar, linfatica y
combinadas.
Hiperplasia fibroadiposa




11/04/2018

CRIBADO TUMORAL-PHTS

EDAD PEDIATRICA Edad ADULTOS
(< 18 afios) (afios)
TIROIDES Ecografia anual Al Ecografia anual
. " Edad md -6 afi diagndstico
35% (edad media 37 afios) aa mas precoz: 6 anos
PIEL Evaluacidn anual Al Evaluacidn anual
diagndstico
>5%
MAMA Autoexamen de mama mensual
85% (36-46 afios) 30 Evaluacién anual de mama
(mamografia o RM)

ENDOMETRIO Ecografia transvaginal/biopsia

30 i
28% endometrial
COLON _

35 Colonoscopia anual
9%
RENAL _

40 TAC/RM renal bianual
35%
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CONCLUSIONES

1. Todo paciente (edad pedidtrica) con macrocefalia y...

. lipomas 6 lentiginosis genital
e alteracién conductual 6 discapacidad intelectual Estudio molecular
e polipos Gl gen PTEN

. anomalias vasculares (MAV o hemangiomas)

2. La importancia del diagndstico precoz estriba en el riesgo aumentado de
desarrollo tumoral (cancer de tiroides, mama y endometrio
fundamentalmente)

3. El conocimiento de la alteracion molecular permite establecer:
Seguimiento interdisciplinar adecuado
Programa de cribado tumoral protocolizado
Asesoramiento familiar dirigido
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