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PRESENTACION DE CASO
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Sindrome incompleto de Carney

LiNa MARIA VELASQUEZ GOMEZ!'”, FREDERICO BARTH!, GUusTAvO GRUN!, DIEGO CASSAGRANDE MADALOSSO!, FABIOLA
PERIN?, SPENCER MARCANTONIO CAMARGO?, JOSE CARLOS FELICETTI??, JOSE DE JESUS PErxoto CAMARGO>*
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gastrointestinal.

Resumen

El sindrome de Carney es una enfermedad rara,
con diferentes formas de presentacion, que afecta
principalmente al sexo femenino y es asintomdtica en
la mayoria de los casos.

Se caracteriza por la aparicion de tumores, generalmente
benignos, principalmente en el pulmon, la glandula
suprarrenal y el estomago, sin embargo, se pueden
afectar otros organos como el esofago. Su tratamiento
es principalmente quirurgico.
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Se presenta el caso de una paciente con sindrome
incompleto de Carney, manejada quirurgicamente, con
excelente resultado posoperatorio. Se hace una revision
de la literatura cientifica actual.

Introduccion

El sindrome de Carney es una enfermedad rara, que
causa poco o ningun dolor persistente, que se presenta
especialmente en el sexo femenino, caracterizada por
multiples tumores en diversas localizaciones, muchos
de los cuales son asintomaticos.

Por su poca frecuencia, debe tenerse un alto grado de
sospecha, principalmente en pacientes mujeres jovenes
que se presentan con sangrado gastrointestinal y en cuya
endoscopia digestiva alta se encuentra una lesion sub-
mucosa sugestiva de tumor del estroma gastrointestinal.

Desde su primera descripcién por Carney, en 1977 1,
solo se han hecho reportes de casos y se han realizado
estudios de biologia molecular, compardndolo con el
complejo de Carney.

En Latinoamérica 2, existe solo un reporte de caso
de una paciente con hipertension arterial sistémica y
tumor del estroma gastrointestinal tratado exitosamente *
Se presenta una paciente con sindrome incompleto de
Carney, que evoluciond bien después del tratamiento.

Caso clinico

Se trata de una mujer blanca de 31 afios de edad, que fue
remitida al Servicio de Cirugia Tordcica por presentar
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disnea y dolor en la region tordcica posterior, de seis meses
de evolucion; no presentaba tos, diaforesis nocturna ni
expectoracién, y no tuvo disminucion de peso o fiebre.

Como antecedentes personales refirié diabetes mellitus
de tipo 2, hipertension arterial sistémica y obesidad, y
negd tabaquismo.

En el examen fisico se encontré en buen estado
general y con ruidos respiratorios normales en ambos
campos pulmonares, sin adenomegalias cervicales ni

alteraciones en el abdomen, las extremidades o la piel.

Se practic6 una tomografia axial de térax en la que
se observaron dos lesiones calcificadas en el pulmén
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izquierdo, de 3,1 y 6,0 cm, con aspecto sugestivo de
quistes hidaticos (figura 1). Con esta sospecha diagndstica,
se practicd la reseccion quirtdrgica de las masas (figura
2); no tuvo complicaciones y se dio de alta al cuarto dia
posoperatorio, con control radiolégico normal (figura 3).

Durante la evaluacion posoperatoria ambulatoria, se
recibi6 el resultado de histopatologia; se trataba de dos
condromas pulmonares con alta sospecha de hacer parte
de un sindrome de Carney. Se practicé una endoscopia
digestiva superior (figura 4) y se encontré una lesion sub-
mucosa sospechosa de tumor del estroma gastrointestinal.
Esto se confirmé con el estudio de histopatologia y el
tumor se resecé posteriormente. La paciente recibi6 el
alta hospitalaria y continia en seguimiento ambulatorio.
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Ficura 1. Corte axial de TC de torax. Las flechas amarillas demuestran lesiones pulmonares calcificadas

sospechosas de quiste hidatico.
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FiGura 2. Imagenes intraoperatorias. A. La flecha amarilla localiza la lesion intrapulmonar. B. Segmento pulmonar resecado.

A B

Ficura 3. Radiografia de torax posoperatoria. A. Proyeccion Posteroanterior B. Proyeccion lateral.

A

Ficura 4. A. Imagen endoscopica, flecha amarilla localiza lesion. B. Imagen de lamina de patologia.
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Revision bibliografica

En 1977, Carney, et al., describieron y reportaron por
primera vez la asociacion entre condroma pulmonar,
paraganglioma extrasuprarrenal funcional y tumor del
estroma gastrointestinal (Gastrointestinal Stromal Tumor,
GIST) '*# Inicialmente, describieron cinco casos; sin
embargo, en 1983 reportaron otros 24 casos, nombraron
la condicién como triada de Carney y afirmaron que
posiblemente podria ser hereditaria.

Carney, durante el seguimiento de estos pacientes, evi-
denci6 que también pueden presentar tumores en otros
6rganos, como la gldndula suprarrenal (adenomas en la
corteza) y el es6fago’.

Con el advenimiento de diferentes pruebas diagndsticas,
el sindrome fue reevaluado y se encontré que no tiene
preferencia por edad, raza ni sexo, lo cual sugiere un
origen genético”. En un estudio de 2009, con 37 pacientes
3, se demostr6 que existen polimorfismos genéticos en las
secuencias SDHB, SDHC y SDHD, que estan implica-
dos en la aparicion de paragangliomas?’. En este mismo
estudio, también se describi6 el sindrome de Carney-
Stratakis compuesto por una diada, paragangliomas y
sarcoma del estroma gastrointestinal, °.

La triada de Carney es extremadamente rara y hasta 1999
se habian descrito 79 casos, en los cuales los pacientes
presentaban dos o més de los signos descritos para este
sindrome. Sin embargo, con su evolucion y seguimiento,
se evidenci6 que pueden aparecer a lo largo del tiempo,
con un promedio de 8 afios entre el primero y el segundo
signo, y de 5 afios entre el segundo y el tercero. De los
79 pacientes, 85 % eran mujeres y el primer signo se
present6 antes de los 30 afios de edad; 22 % presentaron
el sindrome completo y 78 % solo presentaron dos de los
tres signos ''%; asi, se describi el sindrome incompleto
de Carney.

Este sindrome se presenta principalmente en mujeres,
entre los 20 y los 30 afios de edad, y generalmente es
asintomatico. Existen unos pocos casos en los cuales la
anemia por deficiencia de hierro (GIST), la hipertensién
arterial sistémica inexplicable (adenoma suprarrenal)
y la cefalea (paraganglioma), deben llevar a investigar
este sindrome 3.

La forma de presentacion mds representativa, 99 % de
los casos, es el leiomiosarcoma géstrico, ahora llamado
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tumor del estroma gastrointestinal (GIST) 7, cuya mani-
festacion inicial es la anemia o el sangrado gastrointesti-
nal. En el sindrome de Carney, los tumores del estroma
gastrointestinal se caracterizan por ser multifocales,
se localizan principalmente en el antro y la curvatura
mayor del estdmago, se presentan tempranamente en
la evolucién de la enfermedad y son poco sintomaticos
por la tendencia a ser intramurales. La inica posibilidad
de curacidn es su reseccion quirtrgica, la recurrencia es
poco comun y la progresion a neoplasia metastasica es
muy lenta 3568,

Inicialmente, antes de la descripcidn del sindrome,
los términos hamartoma y condroma pulmonar *? eran
usados indistintamente. Sin embargo, estd demostra-
do que existen diferencias entre estas dos entidades:
el condroma pulmonar se presenta generalmente en
mujeres de edad media y en forma multiple, esta cu-
bierto por una capsula y no tiene epitelio bronquial
ni calcificaciones, lo contrario del hamartoma, que
se presenta mds en hombres viejos, es Unico, y tiene
epitelio bronquial y calcificacion en su interior. En el
sindrome de Carney, los condromas ocurren en el 76
% de los pacientes y son de comportamiento benigno,
pueden ser tinicos, multiples, unilaterales o bilaterales,
no muestran preferencia por ningtin 16bulo pulmonar,
no causan sintomas y pueden curarse mediante ci-
rugia 1,3,7,10,11.

Existen otros tipos de tumores que completan el sin-
drome y son de presentacion atin mas infrecuente, como
el adenoma suprarrenal, que generalmente es unilateral
y pequefio, el leiomioma esofdgico y el paraganglioma
extrasuprarrenal, reportado en el 47 % de los casos
1678; son funcionales en el 35 % de los pacientes y su
tratamiento es principalmente quirdrgico 367,

El sindrome o triada de Carney puede confundirse
facilmente con otro, también raro y descrito por Carney
en 1985, llamado complejo de Carney '>%; este se trata
de una neoplasia endocrina multiple con manifestaciones
cardiocutaneas, con aparicién de mixomas, pigmentacién
de la piel y aumento de la actividad endocrina '*!¢%, Tiene
dos formas de presentacion clinica: una con lentiginosis,
mixoma atrial y nevus azul (Lentigines, Atrial myxoma,
Mucocutaneous myoma, Blue nevus sindrome, LAMB) y
otra con nevus, mixoma atrial, neurofibroma mixoide y
efélides (Nevi, Atrial Myxoma, Skin Myxoma, Ephelides
Syndrome, NAME) 131620,
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Etiolégicamente, se diferencia de la triada de Carney
porque, en un estudio que incluyé 40 pacientes'>!"!, se
encontraron alteraciones genéticas en la subunidad R1A
de la proteina cinasa A (PRKAR1A)"",

Hasta el momento, solo se han descrito 500 casos de
este nuevo sindrome y, aproximadamente, el 70 % de
ellos son de presentacion familiar; ante la sospecha 'y con
la aparicién del mixoma cardiaco, se deben comenzar
los estudios genéticos necesarios %,

El prondstico del sindrome o triada de Carney es
bueno cuando se hace un diagndstico precoz. Existen
reportes de casos en que se evidencia que, durante el
seguimiento ambulatorio, puede haber recidiva de los

Sindrome incompleto de Carney

tumores pulmonares, y los gastrointestinales pueden
presentar recurrencia y metastasis hepaticas.

Conclusion

El sindrome de Carney es una enfermedad de presen-
tacion rara, generalmente crénica y asintomatica, que
afecta principalmente a las mujeres.

Se presenta el caso de una mujer con sindrome in-
completo de Carney, sometida a reseccion quirirgica de
las lesiones, cuya evolucién posoperatoria y durante el
seguimiento ambulatorio fue buena.

Conflicto de interés. Este trabajo no recibié apoyo de
la industria farmacéutica. Los autores no manifiestan
ningtn conflicto de interés.

Incomplete Carney’s triad
Abstract

Carney’s triad is a rare condition with multimodal presentations, which affects mainly females and remains
asymptomatic in most cases. It is characterized by the appearance of tumors, usually benign, in lung, adrenal, and
stomach, but it can also affect other organs like the esophagus. Treatment of these lesions is primarily surgical.
The objective of this paper is to review the current literature and to report a case of an incomplete Carney’s triad
managed surgically with excellent postoperative resullts.

Key words: Carney syndrome; lung neoplasms, chondroma, paraganglioma, extra-adrenal; gastrointestinal stromal
tumors.
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