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Introduccion Enfoque terapéutico

La neoplasia endocrina multiple (MEN) se caractariza por |a aparicion de tumores que involucran a dos o Neoplasia endocrina m le tipo 2
mas glandulas endocrinas dentro de un mismo paciente. Se reconocen cuatro sindromes gue se
caracterizan por el desarrollo de tumores especificos dentro de las glandulas endocrinas. Todas estas MENZA MEN2B (MEN3
formas de MEN puaden ser heredadas como sindromes autosomicos dominantas, o producirss de forma Provalencia MEN2:1/30.000 habitartes, 85% MEN2A 5% MENZ
asporadica, es decir, sin una historia familiar. Herencia AD AD (50-80% mutacién de nova)
: = g Fengtrancia Vanahle segun mutacian 100%
Diagnostico ReT RET (mtacion MO18T. A365F)
= Corralasitn Si 8i
Neoplasias endoc natipa
= CMT cerca del 100%, FEO 17-42% (65% bilaterales), CMT cerca del 100%,
20-30% HPP FEQ 508 (B5% bilateral)
MEMN1 MEN4
Freuvsiencia 2.41100.000 habitantes Desconocida, muy rara Citraa manifeataciones Liquen cutaneo amiloidatico, gacol g
enfermedad de Hirschsprung alacnma, habito marfancide
Herencia AD AD
Diagnashico - Clinico: 2 de 3 umores clasicos: CMT, FEQ, HPP - Clinico: 2 tumores clasicos: CMT, FEC+ mas
Penetrancia 100% Desconocida * Clinica: 1 tumar si hay antecedantes familiares mfas manifestacicnas
Gen MENT COINTE - Ganético: portador de la mutacian Glinico: 1 tumor si hay antecedentes familiares
con o sin enfermedad ’ ético: portador de la
Correlaciin No No con o sin enfermedad
Diagnostica * 2 de 3 tumores clasicos: HPP, TNEdp & hipofisarios © 2 de 3 tumoras cldsicos: HPP, TNEdp e hipofisarios Tratamiento Igual que tumores esporadicos salve FEQ Igual que tumores esporadices salvo FEO
- 1 umor st hay antecedentes famliares 1 fumor s1 hay antecedentes familiares {adrenalectomia parcial) (adrenalectomia parcial)
- Partadocde I rpulacion * Piwtadneda b mutacion Seguimisnto Estudios de imagen (ECO) y hioquimicos Estudios de imagen [EGO) y bioquimicas
Tratamiento Igual que tumores esporidicos salva HPP Igual que tumores esporadices salve HPP 1oih, itansltinas pih 04 b Casiy ETHY {CTH; Mhatanatipae pific
(paratrodectomia subtotal) ({paratrosdectomia subtotal) Ao O cak CMT e temvdas, OTE: calckaning tazal €040 scograna firiosa; 750 HEF i o pt
plaumaticss, L34 T aina de 24 i PTHL hormona paratioidea intacta.
Saguimiento Estudios de imagen y bioquimicos Estudios da magen y roquimices
PR - o B Recomendaciones para cribado y tiroidectomia profiléctica seguin la American Thyroid Association, 2015
Edad cribado: Edad tiroidectomi Edad cribado Edad cribado
calcioning basal y o e e hiperparatiroidiamo
e profilactica feocromncitoma : =
ECO tiroidea primario
Tumares hipofizarins (40-60% [ 305 Riais
Tumores en MEN1 / Tumores en MEN4 rrmEruEm 5 afios = 5 afios 16 afics 16 afios.
(PD-100% / AO-807%) .
Tumores del fimo (B0%]
Lipomas (30%) TiTEE a OO e =— i Riesgo alto 3 afios 5 afios o antes 11 afios 11 afios
broncopulmoendres (2-5%)
Cancer da mama (2-3%} del estémage (2-5%) Coddn
7B
T al 0} Hiesgo
b datcalisin ot i Angiofibramas (80-B0%) e roderado aiite 2l 16 s Tster
(40-70%¢) 791
B0
Tumores neursendocrinns T i
del duodsno (40-50% / pancredticos (60-809 / 25%) F
25%} e Fiiesgo sho 3 afios 5 afios o antes 11 afios 11 afios
Cribado bioquimico y radio ’giCD l,‘?;" Fiesgo miy atio =6 meses < 1afio 11 afios
Edad da inicio (afios) Test bioquimico fanual) Test de imagen cata 3 afios)

Paralirgideo 10 Calcio, PTH Ninguno N 00 |V i d es...

Neuroendocrma pancredlico

Gaslrnoma 12 Gastnna (produccién gastrica acida) Ninguno MENT: se caracteriza por la combinacion clasica: tumores de las gléndulas paratiroides, tumores neuroendaocrinos
Insulinoma 1z Glucosa basal, insubna Minguno (TNE) duadenopancreaticos y de hipofisis anterior, ademas tumores de la glandula adrenal; TNE de timo,
Giics 12 AM brongquios y estomago; angiofibromas; colagenomas, lipomas y recientemente cancer de mama. Se produce
por una mutacion en el gen MENT. No existe correlacion genotipo-fenotipo. Tiene una alta penetrancia. El

Hipéfists anterior 10 Frolactina, IGF-1 FM 1-3% de los pacientes con MEN1 sin mutacion tienen MEN4.

MEN?: se produce por mutaciones en el protooncogén RET. MEN2A; se caracteriza por CMT, FEQ & HPP y mas
el * Nirkpifdy aivs shepichialyiatimdiTiem fiu rarapn";ente liqpuoen cutaneo amiloidégoo ¥ enfe?‘medad de Hirshsprung. Existe coprrelacién genotipo—fen’([:‘tipo,
Meurcendocring timo/bronguic 25 hombires Ninguno AM pero también una gran variabilidad inter e intrafamiliar. MEN2B: el CMT en la mayoria esta presente a los

30 mujeres pocos meses de vida, por lo que la prevencion es dificll y ademas el 50-80% tienen mutaciones de novo, por
— - ’ " ) lo que hay que sospechar MEN2B por las manifestaciones no endocrinas. Muy raramente tienen HPF.
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