Mujer de 34 anos con
cefalea

Servicio de Neurocirugia
Hospital General Universitario de Alicante



Mujer de 34 anos

AP: Enfermedad Crohn
(10 a)

AF:
Ca. endometrio (tia materna)

Microadenoma hipofisario
(hermana)

No habitos toxicos

Caso clinico
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Diagnostico diferencial

Neoplasico Vascular

Tumor primario: Infarto cerebeloso

Hemangioblastoma Hemorragia
Astrocitoma

Metastasis
“Raras”...

Inflamatorio /

Infeccioso

Cerebelitis aguda
Absceso










Diagnostico diferencial

Neoplasico
Tumor primario
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Ganglioglioma
Gangliocitoma displasico
(Lhermitte-Duclos)
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Inflamatorio /

Infeccioso
Cerebelitis aguda

Enf. granulomatosa (TBC,
sarcoidosis)

Vascular
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Esclerosis tuberosa

Displasia cerebelosa




Caso clinico: Tratamiento

Ventriculostomia endoscopica

.11
11
™ 260.0 mm

! f".

'_"_""-'"j ' .
o 4 i
s 74
¢4
mm P 4

degrees

741
2082 L=1041 I-l I e IR V.
_— F




Caso clinico: Tratamiento

Ventriculostomia endoscdpica

Mejoria clinica




Caso clinico: tratamiento

©Exéresis de la lesién de fosa posterior:




08-B-3314
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DIAGNOSTICO

GANGLIOCITOMA DISPLASICO DE
CEREBELO (ENFERMEDAD DE L
"HERMITTE-DUCLOS)
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Enf. de Lhermitte-Duclos
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Enf. de Lhermitte-Duclos

Adultos mediana edad
Clinica:

IMasa en f.
Hidrocefalia
Asintomaticq

Diagnost
Tratamie
Qx (biop
RT!!
©Prondstico
* Progresidén/recurrencia




Sdme. de Cowden

1963: Raquel Cowden
1991: ELD — S.Cowden

27 casos

Hamartomas multiples
Prevalencia 1/200000-
1/250000 Triesgo de Ca.:

25-50% Ca. mama.
90% <20 afos

5-10% Ca.
D endometrio.

3-10% Ca. tiroides.




Sdme. de Cowden

Lhermitte-Duclos

Tabla 1. Criterios de disgndstice operacionales propuestos por la Intemational Cowden Syndrome Consortium, (1CSC)

Criterios Patognomonicos: Criterios mayores: Criterios menores:
Triguilemomas faciales Carcinoma de mamas Lesiones de tiroides
(diferente a carcinoma)
Queratosis acral Carcinoma de tiroides (No medular) Retardo mental (£a75)
Crecimientos papilomatosos orales Macrocefalia (2 97 percentil) Hamartomas gastrointestinales
Lesiones en diferentes mucosas nterme ¢ Enfermedad fibroguistica
Lhermitte-Duclos
arcinoma endometrial Lipomas, fibromas. Tumores o
malf i B NN
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- Leiomiomas
R Rl
Piel:

- Hamartomas faciales (distribucién
periorificial): triquilemomas;

- Queratosis acral

- Hamartomas en mucosa oral (enciay
lengua)




M. Digestiva

Oncologia Endocrinologia

Screening

Unidacd de Consejo
Genentico

Dermatologia

Unidad de
Patologia
Mamaria




Caso clinico: scr”

M. Digestiva:
Gastroscopia =2
Acantosis
glicogénica de enf.

Cowden en esofago.
Colonoscopia: normal.
Capsula endoscoépica:
multiples pdlipos
sésiles en formacién en
l.delgado.
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Caso clinico: screening, evolucion

@gen PTEN
Mutacidn c.171G;c.175 A>C—> coddn de parada prematuro.

Mutacién heredada de alguno de los padres.
Hijos 50%




Caso clinico: screening, evolucion

Endocrinologia
ECOg rafia tiroidea: tiroides de tamaio y ecogenicidad

conservados, minimamente agrandado en lébulo izquierdo, con 3
nodulos sdlidos izquierdos, el dominante de 2,8x1,1cm bien
delimitado y con sefial doppler periférica, siendo el resto y otro
en lébulo derecho, subcentimétricos.

PAAF: proliferacion folicular
Tiroidectomia total - AP: hiperplasia
multinodular adenomatosa.
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Caso clinico: screening, evolucion

U. Patologia Mamaria

Ecografia> Nédulo mama derecha.
PAAF, BAG - Ca. ductal in situ.
Mastectomia derecha + reconstruccion
inmediata




10-B-5042













DIAGNOSTICO

CARCINOMA DUCTAL IN SITU (40mm)
MARGENES QUIRURGICOS LIBRES
GANGLIO CENTINELA NEGATIVO




Caso clinico: screening, evolucion

Dermatologia

Queratodermia
palmoplantar
Hiperplasia gingival
en empedrado.




Caso clinico: evolucion

Situacion actual:

NCG: asintomatica, sin focalidad. Control anual.

Oncologia: Tratamiento actual con Tamoxifeno.

Seguimiento anual:

ECR, Dermatologia, M.Digestiva, Ginecologia.




Caso clinico: resumen

Tabla 1. Criterios de diagndstico operacionales propuestos por la Iniemational Cowden Syndrome Consortium, (1CSC)

Criterios Patognomonicos: Criterios mayores: (niferios menores:

Triquilemomas faciales Carcmona e Tanmas Lesiones de tiroides
(dIferente a carcinomaj

Queratosis acral medular) Retardomental (€a78)
Crecimientos papilomatosos orales Macrocefalia (2 97 percentl) Hamartomas gastrointestinales
Lesiones en diferentes mucosas Enfermedad de Enfermedad fibroquistica
Lhermitte-Duclos
Carcinoma endometrial Lipomas, libromas, Tumores o

malformacioncs genitourinarias




Conclusiones

Ventriculostomia endoscopica
Enf. Lhermitte-Duclos

Sdme. Cowden

Importancia de screening

Consejo genético
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