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Mujer de 34 años

AP:  Enfermedad Crohn   
(10 a)

AF:
• Ca. endometrio (tía materna)
• Microadenoma hipofisario 

(hermana)

No hábitos tóxicos



Exploración:
• Consciente y orientada.
• Dismetría dedo-nariz 

izquierda.
• Campimetría normal.
• Resto sin hallazgos.

• Fondo de ojo: 
papiledema bilateral.

P. Complementarias:



Neoplásico
• Tumor primario:

 Hemangioblastoma
 Astrocitoma

• Metástasis 

Inflamatorio / 
Infeccioso
• Cerebelitis aguda
• Absceso

Vascular
• Infarto cerebeloso
• Hemorragia

“Raras”…







Neoplásico
• Tumor primario
 Hemangioblastoma
 Astrocitoma
 Meduloblastoma
 Ganglioglioma
 Gangliocitoma displásico 

(Lhermitte-Duclos)

• Metástasis 
Inflamatorio / 

Infeccioso
• Cerebelitis aguda

• Absceso
• Enf. granulomatosa (TBC, 

sarcoidosis)

Vascular
• Infarto cerebeloso
• Hemorragia

Otros
• Esclerosis tuberosa
• Rombencefalosinapsis
• Displasia cerebelosa



Ventriculostomía endoscópica



Ventriculostomía endoscópica

Mejoría clínica 



Decúbito prono
Incisión línea media
Craniectomía 

suboccipital + 
laminectomía C1

Exéresis de la lesión de fosa posterior:



08-B-3314







GANGLIOCITOMA DISPLÁSICO DE 
CEREBELO (ENFERMEDAD DE L
´HERMITTE-DUCLOS)



PTEN





Mejoría clínica
Sin focalidad
Evolución: 

• Resto tumoral en RM
• Reaparición  de clínica 

Reintervención: 
ampliación de la 
exéresis. 
• Mejoría clínica sin 

focalidad. 

Exéresis de la lesión de fosa posterior:



1920 
Lhermitte y 
Duclos: 
gangliocitoma 
displásico 
cerebeloso

220 casos



Adultos mediana edad
Clínica:

• Masa en f. posterior
• Hidrocefalia
• Asintomático

Diagnóstico
Tratamiento

•  Qx (biopsia?)
• RT↓↓

Pronóstico
• Progresión/recurrencia



1963: Raquel Cowden
1991: ELD – S.Cowden

• 27 casos

Hamartomas múltiples
Prevalencia 1/200000-

1/250000 

90%  2 0  a ñ o s≤
  ♀ =  ♂

Herencia ADHerencia AD

80% mutaciones gen 80% mutaciones gen 

PTEN locus 10q23.2PTEN locus 10q23.2
• 50% familiares50% familiares
• 50% espontáneas50% espontáneas

  ↑ r ie s g o  d e  C a .:
• 25-50% Ca. mama.
• 5-10% Ca. 

endometrio.
•  3-10% Ca. tiroides.



Lhermitte-Duclos

Piel:
- Hamartomas faciales (distribución 
periorificial):  triquilemomas;
- Queratosis acral 
- Hamartomas en mucosa oral (encía y 
lengua)

Tracto 
gastrointestinal:  
- Poliposis intestinal
- Carcinoma

Mamas: 
- Fibroquistes, fibroadenomas
- Carcinoma 

Tiroides:
bocio, adenomas, quiste del 
conducto tirogloso y 
adenocarcinoma folicular

Macrocefalia

Tracto genitourinario: 
- Teratomas,
- AdenoCa. uretra y cuello uterino, 
-Ca. células renales
- Pólipos uretrales benignos,
- Quistes ováricos 
- Leiomiomas 



Caso clínico: evolución



M. Digestiva:
 Gastroscopia  

Acantosis 
glicogénica de enf. 
Cowden en esófago.

Colonoscopia: normal.
Cápsula endoscópica: 

múltiples pólipos 
sésiles en formación en 
i.delgado. 



M. Digestiva:
 Árbol genealógico

Unidad de consejo genético



Endocrinología
Ecografía tiroidea: tiroides de tamaño y ecogenicidad 

conservados, mínimamente agrandado en lóbulo izquierdo, con 3 
nódulos sólidos izquierdos, el dominante de 2,8x1,1cm bien 
delimitado y con señal doppler periférica, siendo el resto y otro 
en lóbulo derecho, subcentimétricos. 

PAAF: proliferación folicular
Tiroidectomía total  AP: hiperplasia 

multinodular adenomatosa.



U. Patología Mamaria

Mamografía -

Ecografía -

RM mamas
• Lesión mama derecha.





U. Patología Mamaria

Ecografía Nódulo mama derecha.
PAAF, BAG  Ca. ductal in situ. 
Mastectomía derecha + reconstrucción 

inmediata



10-B-5042





ESTROGENOS

PROGESTERONA HER2



PTEN



CARCINOMA DUCTAL IN SITU (40mm)
MÁRGENES QUIRÚRGICOS LIBRES
GANGLIO CENTINELA NEGATIVO



Dermatología
Queratodermia 

palmoplantar
Hiperplasia gingival 

en empedrado.
 



Situación actual: 

• NCG: asintomática, sin focalidad. Control anual.

• Oncología: Tratamiento actual con Tamoxifeno. 

• Seguimiento anual:

 ECR, Dermatología, M.Digestiva, Ginecología. 





Ventriculostomía endoscópica 

Enf. Lhermitte-Duclos

Sdme. Cowden

Importancia de screening

Consejo genético



Sº Radiodiagnóstico (Neurorradiología)
Dr. Luis Concepción

Sº Medicina Digestiva
Dr. Rodrigo Jover

Sº Anatomía Patológica  
Dras. Tania Muci y Cristina Alenda

Sº Oncología Médica
Dr. Joaquín Herrero

Sº Endocrinología  
Dra. Eva Boix  
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