CASOS CLINICOS
Sindrome de Muir Torre

Muir-Torre syndrome

RESUMEN

Patricia Guere', Carlos Galarza? Martin Huaman'

Se presenta el caso de un varon de 56 afios con antecedente de anemia ferropénica, quien presenta multiples lesiones en cara y tronco, de un
afio de evolucion, siendo diagnosticado de carcinoma sebaceo y adenoma sebaceo, se completo el estudio con hallazgo de carcinoma de colon,

con lo cual se realizo el diagnostico de Sindrome de Muir Torre.
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SUMMARY

We report the case of a 56-year old male patient with history of iron deficiency anemia, who presented multiple lesions in face and trunk for a
year, being diagnosed of sebaceous carcinoma and sebaceous adenoma, we completed the case with the discovery of colon carcinoma, which

is consistent with the diagnosis of Muir-Torre syndrome.
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INTRODUCCION

El sindrome de Muir Torre es una genodermatosis,
autosémica dominante familiar, que se debe a mutaciones
en genes de reparacion de desajustes de replicacion del DNA,
MLH1 y MSH2, siendo ademds un subtipo de sindrome de
cancer hereditario sin poliposis (enfermedad de Lynch)".

Fue descrita, en 1958, por Smith quien reportd el
caso de un paciente de 33 afios con multiples lesiones en
cara, correspondientes a adenomas y carcinomas sebaceos.
Posteriormente, en 1967 y 1968, Muir y Torre describieron por
separado la evolucion del mismo paciente quien desarrollo
carcinoma laringeo y carcinoma de colon con el transcurrir
de los afios. Fahmy, en 1982, propone el nombre de sindrome
de Muir Torre.

Esta patologia se manifiesta en adultos en el rango
de edad de 37 a 89 afios y se caracteriza por tumores
de las glandulas sebaceas, con o sin keratoacantomas,
y por la aparicion concomitante de malignidad visceral,
principalmente en colon y sistema genitourinario®

Los tumores de glandulas sebaceas comprenden
adenomas, epiteliomas y carcinomas sebaceos; la clinica
extracutanea se da por carcinomas de baja malignidad con

una sobrevida mayor al 50% en 12 afios, alin con metastasis.
El manejo es multidisciplinario y requiere de seguimiento
estricto, tanto de los pacientes como de sus familiares.

CASOS CLiNICOS

Paciente varon de 56 afios, natural de Lima y procedente
de Chorrillos. Internado en una sala de medicina del Hospital
Nacional Dos de Mayo con diagnostico de anemia ferropénica
de mas de cinco afios de evolucion. Se realizo la interconsulta
al servicio de dermatologia debido a las multiples lesiones en
caray torax, asintomaticas, que presenta el paciente desde un
afio previo a su ingreso.

Al examen fisico se encontro al paciente con palidez
marcada y en aparente reqular estado general. En piel se
observaron papulas en mejilla, dorso de nariz, region perioral,
cuero cabelludo y térax, de color pardo, otras amarillentas, y
algunas con superficie umbilicada (Fotografia 1). Se aprecio
ademas una lesion tumoral en torax anterior, de coloracion
amarillenta, consistencia firme, con superficie lobulada y
costrosa, de 2cm de didmetro y asociada a lesiones cicatrizales
(Fotografia 2).

I Médico residente de Dermatologia. Hospital Nacional Dos de Mayo. Lima-Peru.
2 Médico asistente del servicio de Dermatologia. Hospital Nacional Dos de Mayo. Lima-Peru.
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Fotografia 1. Multiples papulas en rostro de coloracion pardusca y amarillenta.

Fotografia 2. Lesion tumoral en torax anterior de 2em de diametro (flecha).
Entre los analisis de laboratorio el hemograma fue

patologico con hemoglobina de 4.8g/dl, leucocitos 5 800/
mm?, plaquetas 697 000/mm?; los valores de glucosa, Urea y
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creatinina estuvieron dentro de rangos normales, la ferritina
en 8.1mg, hierro sérico 2.0mcg/dl, saturacion de transferrina
0.47%, VSG 30mm/h; igualmente las pruebas de AFP, ACE y
CA19.9 fueron negativas, y la radiografia de térax normal.

Se realizo biopsias de piel en lesiones de cara y cuero
cabelludo, las cuales mostraron Iébulos circunscritos, con
células basaloides y sebocitos maduros sin atipia (Fotografia
3). En la lamina de la lesion de tdorax se observo un patron
irreqular lobular con células sebaceas e indiferenciadas, células
tumorales con variacion de tamafio y forma nuclear alta, asi
como presencia de mitosis (Fotografias 4 y 5).

B
Fotografia 3. Labulos circunscritos con sebocitos maduros y células basaloides. HE 20X.

Fotografia 4. Lobulos en patron irregular no circunscritos. HE 10X,
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Fotografia 5. Células con nucleos hipercromaticos de diferentes tamafios y formas. HE 40X.

Se solicitaron otros estudios complementarios como
tomografia abdominal (Fotografia 6) que mostrd un proceso
neoformativo delangulo hepatico del colon, conadenomegalia
retroperitneal. En la colonoscopia se evidencié tumoracién en
angulo hepatico (Fotografia 7) y lesion sincronica tumoral
en colon transverso. Se realizo la reseccion tumoral y, con
la anatomia patoldgica de la pieza quirlrgica, se diagnostico
adenocarcinoma de colon medianamente diferenciado.

MEDIC Sede San Isidro

Fotografia 6. Proceso neoformativo en angulo hepatico de colon.

Se solicitaron datos familiares los cuales, si bien fueron
escasos, nos permitieron construir un arbol genealdgico. El
paciente refirid que sus padres eran sanos, aunque no crecioé
con ellos; entre los hermanos que frecuenta hay dos con
antecedentes de malignidad, una con cancer de mama y otro
con carcinoma renal, refiere ademas un hermano con lesiones
similares en cara (Figura 1).

Fotografia 7. Tumoracion en angulo hepatico de colon.

DISCUSION

El sindrome de Muir Torre es una rara enfermedad
autosomica dominante con un alto grado de penetrancia
y expresion variable. La presentacion tipica es de tumores
sebaceos concomitante a malignidad visceral de bajo grado.
Se aceptan como criterios la presencia de al menos un tumor
sebaceo o keratoacantoma con diferenciacion sebacea,
malignidad visceral e historia familiar del sindrome. Es mas
prevalente en varones que en mujeres, con un promedio de
edad de 53 afios™.

Los tumores extracutaneos son principalmente
colorectales, predominando a nivel de la flexura esplénica,
ademas de los genitourinarios, también se ven casos de
neoplasias en mamay hematoldgicas, éstos pueden aparecer
antes o después de las lesiones cutaneas, un estudio registra
59% de casos que presentaron lesiones cutaneas luego del
diagnostico de neoplasia visceral. Otros casos mas raros
presentan lesiones en faringe, laringe, parotida, vesicula
biliar, condrosarcoma y paraganglioma. En otro estudio
mas del 47% de pacientes tenian dos o mas neoplasias
viscerales®.

Se puede realizar la deteccion del gen mutante para
distinguir el estado de portador o no mediante reaccion de
cadena de polimerasa con resultados rapidos, aunque no
siempre es posible hacerlo®.

El diagndstico oportuno de los casos de sindrome de Muir
Torre es de gran importancia, debido a que dicha patologia no
solo implica el riesgo de carcinomas multiples en el sujeto
que la padece, sino en la de toda su familia, que puede ser
portadora. Es necesario que en todo paciente con tumoracion
sebacea Unica o multiple y con antecedentes familiares de
cancer se realice un descarte de este sindrome, ya que al no
ser detectado en la mayoria de veces no se pueden tomar
medidas de sequimiento.
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Figura 1. Arbol genealogico del paciente.

Thorson recomienda a los pacientes portadores de
la mutacién genética, o aquellas con historia familiar,
una colonoscopia cada dos afios, comenzando entre
los 20 y 25 afos, asi como una biopsia endometrial,
Papanicolau y exanimacion pélvica bimanual cada 1-2 afios
comenzando a la edad de 30. También se sugiere realizar
esofagogastroduodenoscopia, biopsia por cepillado gastrico,
ecografia transabdominal hepatobiliar y funcién renal cada
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1-2 afios, asi como cistoscopia vy citologia urinaria y analisis
de orina anual®.
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