
We present 13 patients with thyroid pathology that have required sur-
gical treatment, since 1983 to 1997. Five papilar carcinomas (ages: 7 to
14 years old) that debuted with a cervical nodule, normal thyroid func-
tion and a case of medullary carcinoma, in a multiple endocrine neo-
plasia (MEN II2A). In the 5 cases of carcinoma papilar we were carried
out total tiroidectomy and later on, postoperative ablative dose of 131I
was administered. In the case of the girl with medullary carcinoma was
carried out a total tumorectomy and limphadenectomy. Finally, seven
patients with nodule thyroid were thyroid benign tumors (benign 6 ade-
nomas and 1 cyst colloid, ages: 8 to 15 years old). In all of them we we-
re carried out total surgical excision of the thyroid nodules.
Our protocol of study of nodule thyroid includes: 1) thyroid gamma-
graphy to know the intensity of reception of the isotope; 2) cervical ul-
trasound; and 3) biopsy or cytopathology of fine needle aspiration of
the thyroid gland in children that it dissuades to base the surgical stra-
tegy on this test.

KEY WORDS: Thyroid nodule; Thyroid carcinoma.

INTRODUCCIÓN

La glándula tiroides constituye una de las estructuras en-
docrinas de mayor tamaño. Desde el punto de vista embrio-
lógico, surge de una proliferación del suelo de la faringe que
empieza a observarse en la tercera semana de la vida em-
briológica. Entre las relaciones anatómicas de la glándula des-
tacan las que se establecen con los nervios recurrentes la-
ríngeos, que surgen del nervio vago a diferentes niveles y con
las glándulas paratiroides. Los dos pares de glándulas para-
tiroides están habitualmente situados en la superficie poste-
rior de los lóbulos tiroideos, aunque presentan frecuentes va-
riaciones de localización. El cirujano pediátrico debe cono-
cer exactamente las relaciones anatómicas de estas estruc-
turas y las técnicas precisas para evitar su lesión durante el
procedimiento quirúrgico.

La patología tiroidea tiene una incidencia baja (5%) en la
población pediátrica respecto a la hallada en los adultos. Las
neoplasias malignas tiroideas representan el 0,5% de todos
los tumores y de éstos el 10% aparecen en menores de 21
años(1-3). La probabilidad de malignidad de una lesión de la
glándula tiroides varía de acuerdo a la naturaleza de la lesión
y a la edad del paciente, ya que la prevalencia de malignidad
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RESUMEN: La patología tiroidea en la población pediátrica representa
el 5% de la patología tiroidea total y sólo el 1,2% corresponden a los
nódulos tiroideos solitarios infantiles. La mayoría son asintomáticos y
como único signo se aprecia un aumento de volumen en cara anterior
del cuello. Siempre se debe investigar la historia familiar, dada la po-
sibilidad de carcinoma medular relacionada con neoplasias endocrinas
múltiples. Las neoplasias malignas tiroideas representan el 0,5% de to-
dos los tumores, y de éstos el 10% son en menores de 21 años.
Presentamos 13 pacientes con patología tumoral tiroidea, que han re-
querido tratamiento quirúrgico, en el período comprendido de 1983 a
1997. Las neoplasias malignas tiroideas fueron: cinco carcinomas pa-
pilares, con edades comprendidas entre 7 y 14 años, que debutaron con
una tumoración cervical, función tiroidea normal, y un caso de carci-
noma medular, en el marco de una neoplasia endocrina múltiple (MEN
II2A). En los cinco casos de carcinoma papilar se realizó tiroidectomía
total y administración de dosis ablativas de 131I postoperatorias. En el
caso de la niña con carcinoma medular se realizó una tiroidectomía y
linfadenectomía radical. Otros siete pacientes con nódulo tiroideo so-
litario presentaron tumores benignos tiroideos (6 adenomas benignos
y 1 quiste coloide), de edades entre 8 y 15 años, todos ellos eutiroide-
os. En todos se realizó exéresis total de la lesión y se mantienen con
dosis supresivas de L-tiroxina sódica oral.
Nuestro protocolo de estudio de nódulo tiroideo solitario incluye: 1) gam-
magrafía tiroidea que permite conocer la intensidad de captación del isó-
topo; 2) ecografía cervical; y 3) biopsia intraoperatoria, debido al bajo
rendimiento de la punción-aspiración con aguja fina (PAAF) del tiroides
en niños, que desaconseja basar la estrategia quirúrgica en esta prueba.

PALABRAS CLAVE: Nódulo tiroideo; Carcinoma tiroideo.

THE THYROID PATHOLOGY IN THE PAEDIATRIC POPULATION

ABSTRACT: The thyroid pathology in the paediatric population repre-
sents 5% of the total and 1,2% only thyroid pathology correspond to the
infantile solitary thyroid nodules. Most of them are asymptomatic and
as only sign an increase of volume is observed in the neck. Always we
have to ask about the family history because the possibility of medu-
llary carcinoma related with multiple endocrine neoplasias should be
investigated (a patient of our series). The thyroid tumor represents 0,5%
of all the tumors and of these 10% is in younger than 21 years old.
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de un nódulo tiroideo es muy superior en el niño (15-20% en
la infancia y 4% en el adulto)(2, 4, 5).

Es preciso conocer los antecedentes de radiación previa(6,

7), síntomas generales secundarios a la alteración de la fun-
ción tiroidea, signos locales (ritmo de crecimiento, síntomas
compresivos) y los antecedentes familiares, especialmente en
los casos de carcinoma medular que se benefician en la ac-
tualidad del estudio molecular citogenético para el despista-
je de otros miembros portadores de la mutación responsable.
Los medios exploratorios diagnósticos no invasivos no al-
canzan una sensibilidad ni especificidad para distinguir con
fiabilidad si una lesión es benigna o maligna. Debido a la ba-
ja frecuencia de nódulos tiroideos en la infancia, analizamos
la conducta diagnóstica y pauta terapéutica ante la patolo-
gía tumoral tiroidea en la edad pediátrica que hemos aplica-
do en nuestra serie(1, 4, 8, 9).

MATERIAL Y MÉTODOS

Presentamos el estudio retrospectivo de 13 niños con
tumores tiroideos, que han requerido tratamiento quirúrgico,
en el período comprendido de 1983 a 1997 (Tabla I). El diag-
nóstico inicial en todos los casos se debió a la aparición de
un «nódulo cervical», encontrando cinco carcinomas papila-
res de tiroides, siete nódulos benignos (6 adenomas tiroide-
os y 1 bocio coloide) y un carcinoma medular; todos ellos
con función tiroidea normal.

Los pacientes con carcinoma papilar de tiroides fueron
cinco, tres niñas y dos varones, con edades comprendidas en-
tre los 7 y 13 años, con una media de 8 años en el momento

del diagnóstico. Todos presentaron tumoración cervical con
función tiroidea normal. La tumoración se localizaba en un
caso en el lóbulo izquierdo, tres en lóbulo derecho y uno mul-
ticéntrico. El tiempo de evolución hasta el diagnóstico y tra-
tamiento quirúrgico osciló desde 1 mes a 5 años. En todos los
casos se ha aplicado nuestro protocolo de actuación diag-
nóstica y terapéutica (Tabla II). El estudio de función tiroi-
dea incluyó niveles de tiroglobulina (Tg), T4, T3, TSH y an-
ticuerpos antitiroideos. Dos casos presentaban antecedentes
familiares de bocio. Se realizó ecografía tiroidea (Fig. 1),
gammagrafía (Fig. 2) y radiografía de tórax. En la gamma-
grafía tiroidea (Fig. 2) se encontraron cuatro nódulos fríos y
un nódulo hipercaptante. Se practicaron en todos PAAF, en
las que en cuatro se confirmó el diagnóstico en la biopsia in-
traoperatoria y sólo en un caso se registró un falso negati-
vo. El tratamiento quirúrgico realizado en todos los pacien-
tes consistió en tiroidectomía total y en cuatro casos se com-
plementó con linfadenectomía. El estudio anatomopatológi-
co de las piezas (Fig. 3B) describía una disposición arbo-
rescente con estroma axial fibrovascular papiliforme con ba-
jo índice de proliferación celular y escasas mitosis compati-
ble con el diagnóstico de carcinoma papilar diferenciado de
tiroides. En los cinco, inmediatamente después de la cirugía
se inició tratamiento con dosis supresivas de L-tiroxina só-
dica. En todos ellos, antes de los dos meses post-cirugía se
realizó rastreo con 131I, administrando dosis ablativas del mis-
mo. Después del procedimiento quirúrgico hemos registrado
una lesión por compresión extrínseca unilateral del nervio re-
currente laríngeo izquierdo que cursó con disfonía en el pos-
toperatorio inmediato y que se resolvió espontáneamente en
2 semanas, y un caso de hipoparatiroidismo transitorio. El se-

Tabla I Relación de pacientes ordenados cronológicamente desde 1983 a 1997

Nº Dx Edad Sexo Ant. Localización Evolución Tratamiento

1 Adenoma 9 M No Lóbulo derecho 2 meses Nodulectomía
2 Adenoma 11 V No Lóbulo izquierdo 6 meses Hemitiroidectomía
3 Ca. papilar 7 M No Lóbulo izquierdo 5 meses Tiroidectomía total

Linfadenectomía
4 Ca. papilar 9 M Sí Lóbulo izquierdo 1 año Tiroidectomía total

Linfadenectomía
5 Adenoma 8 V Sí Lóbulo derecho 3 meses Nodulectomía
6 Ca. papilar 11 M Sí Múltiple 5 años Tiroidectomía total

Linfadenectomía
7 Adenoma 15 V No Lóbulo izquierdo 4 meses Hemitiroidectomía
8 Ca. papilar 11 V No Lóbulo derecho 1 mes Tiroidectomía total
9 Ca. papilar 13 M No Lóbulo derecho 3 meses Tiroidectomía total

Linfadenectomía
10 Adenoma 8 M Sí Múltiple 1 semana Nodulectomía

Istmectomía
11 Quiste coloide 13 M No Lóbulo derecho 3 meses Hemitiroidectomía
12 Adenoma 13 M No Lóbulo izquierdo 7 meses Nodulectomía
13 Ca. medular 9 M Sí Lóbulo izquierdo 2 meses Tiroidectomía total

Linfadenectomía
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guimiento ha sido entre 14 y 1 año. En los sucesivos con-
troles mediante nuestro protocolo de rastreo con 131I, deter-
minación de tiroglobulina, radiología de tórax, tomografía
computadorizada (TC), en un paciente se detectó la aparición
de metástasis pulmonares a los 3 años de la tiroidectomía. En
el resto de los casos no se ha detectado recurrencia del tumor,
hallándose libres de enfermedad, asintomáticos y en la ac-
tualidad mantienen tratamiento supresivo con tiroxina sódi-
ca oral.

Como lesiones benignas presentamos siete pacientes (5
niñas y 2 varones) con nódulos tiroideos, de los que seis eran
adenomas benignos y un quiste coloide. El rango de edad os-
cilaba entre 8 y 15 años, con una media de 12 años. El mo-
tivo de la consulta fue la aparición de un nódulo cervical,
de evolución entre una semana y siete meses (edad media =
2,5 meses). En ningún caso se referían antecedentes perso-
nales de irradiación previa de cabeza o cuello. En dos pa-
cientes existía historia familiar de patología tiroidea (un fa-
miliar con carcinoma papilar y otro caso con antecedente fa-
miliar de bocio). Siguiendo nuestro protocolo de actuación
en casos de nódulo tiroideo solitario se realizaron (Tabla II)
estudio de la función tiroidea, estudios morfológicos (eco-
grafía y gammagrafía tiroidea) y PAAF. La localización del
tumor en tres pacientes fue en el lóbulo izquierdo, tres en el
lóbulo derecho y uno multicéntrico. En todos los pacientes la
gammagrafía demostró la ausencia de captación del radio-
trazador en los nódulos tiroideos. De las PAAF realizadas no

se llegó al diagnóstico en tres pacientes. La pauta de actua-
ción quirúrgica fue, en primer lugar biopsia intraoperatoria
y, una vez descartada malignidad, resección total de la lesión.
Los procedimientos quirúrgicos incluyeron dos nodulecto-
mías aisladas, dos nodulectomías con istmectomías y tres he-
mitiroidectomías. La estancia hospitalaria media fue de 48
horas, sin complicaciones postoperatorias. El seguimiento se
ha realizado durante un período máximo de 10 años, con evo-
lución favorable, manteniéndose todos los casos sin recidiva
de la lesión en tratamiento supresor con tiroxina sódica oral.

En el último año hemos tenido la oportunidad de tratar
a una niña de 9 años de edad con un carcinoma medular de
tiroides en el seno de una neoplasia endocrina múltiple (MEN
2A). Entre los familiares de nuestra paciente, la abuela había
fallecido por feocromocitoma y carcinoma medular de ti-
roides, la madre había sido intervenida por presentar un car-
cinoma medular tiroides y un hermano está pendiente de la
cirugía de carcinoma medular de tiroides (Tabla III). En los
estudios de citogenética se aisló una mutación en codon 634
(exón 11): TGC-TAC (Cys 634 Tyr) del gen RET en el cro-
mosoma 10 (10q11.2), en todos los miembros de la familia

Tabla II Protocolo de estudio, indicación quirúrgica y pauta 
de seguimiento

Tiroidectomía + tto. supresor L-T 
Suspendido 4 semanas
T   durante 3 semanas

No tto. durante 1 semana

Rastreo       I
TSH
Tg

Nodulectomía
Lobectomía

Niveles T4, TSH

Tto supresor
L-tiroxina sódica

Dosis ablativas 
con      I 

Hª Personal
Hª Familiar

Exploración

Niveles T4, TSH
Anticuerpos, Tg

Ecografía
Gammagrafía

PAAF

Biopsia intraoperatoria  
CIRUGIA

Control en 
un año 

4

3

131

131

+–

+–

Figura 1. Ecografía: A) Adenoma tiroideo: Nódulo de ecoestructura
mixta con predominio de parénquima sólido. Refuerzo posterior con
áreas quísticas en su interior. B) Carcinoma papilar: Nódulo de natu-
raleza hipoecoica de carácter mixto.



afectados (Tabla III). La tumoración consistía en un nódulo
tiroideo de 3,5 cm de diámetro de consistencia dura.
Presentaba un aumento de los niveles de calcitonina y una
imagen de hipocaptación en lóbulo izquierdo en la gamma-
grafía tiroidea. Una vez realizado el diagnóstico citogenéti-
co se indicó el tratamiento quirúrgico que consistió en tiroi-
dectomía radical y linfanedectomía. El estudio anatomopa-
tológico demostraba la presencia de células con citoplasma
aumentado, débilmente basófilo, de aspecto granular y nú-
cleos marcadamente pleomorfos con estroma esosinófilo (Fig.
3C). La tumoración invadía el parénquima tiroideo normal
sin separación por la cápsula fibrosa con imágenes de per-
meación vascular. Como tratamiento complementario se apli-
có 131I para intentar por vecindad la eliminación de restos mi-
croscópicos de células neoplásicas, pero a pesar de esta me-
dida hemos registrado una recidiva local linfática que preci-
só la realización de linfadenectomía radical como tratamien-
to complementario al primer procedimiento quirúrgico. En la
actualidad se mantiene asintomática, en tratamiento sustitu-
tivo tiroideo y pendiente de seguimiento después de 6 meses
postoperatorios.

DISCUSIÓN

Los nódulos solitarios tiroideos tienen una baja inciden-
cia en la edad pediátrica (1,2%)(1, 3, 5). La mayoría son eutiroi-
deos y tan sólo se aprecia un aumento de volumen en cara an-
terior de cuello como único signo. Cuando historiamos un ni-
ño con un nódulo solitario debemos investigar los antecedentes
personales de irradiación previa de cabeza y cuello, ya que el
80% de las lesiones malignas se relacionan con anteceden-
tes de irradiación cervical superior a 120 rd(6, 7, 10). La histo-
ria familiar se debe explorar ante la posibilidad de carcinoma
medular relacionado con enfermedad tiroidea o neoplasia en-
docrina múltiple (MEN). La presencia de hipertensión arte-
rial con neurofibromas nos harán sospechar la existencia de
un carcinoma medular en el marco de un MEN II(8, 11).

Aunque afortunadamente en el 75% de los casos va a co-
rresponder a un adenoma benigno(1, 11, 12), ante la presencia de

68 J. Cerdá y cols. CIRUGIA PEDIATRICA

Figura 2. Gammagrafía tiroidea: A) Nódulo «caliente»: hipercapta-
ción del radiotrazador y anulación del resto de la glándula tiroides.
B) Nódulo «frío»: defecto en la captación del radiotrazador en la zo-
na del nódulo.

Figura 3. Anatomía Patológica: A) Adenoma tiroideo: cordones sólidos
de células cúbicas pequeñas separadas por escaso estroma fibroso, sin
coloide. B) Carcinoma papilar: disposición arborescente complicada con
estroma axial fibrovascular papiliforme, con armazón cubierto de célu-
las cuboides regulares y bien orientadas. Núcleos ovales con vacuali-
zación en su interior con cromatina en su periferia con bajo índice de
proliferación celular con escasas mitosis. C) Carcinoma medular: célu-
las con citoplasma aumentado, débilmente basófilo, de aspecto granular
y núcleos marcadamente pleomorfos con estroma eosinófilo.



un nódulo frío solitario en la glándula tiroides en un niño con
función tiroidea normal se debe descartar la presencia de un
carcinoma (Tabla II)(13). Es imprescindible la exploración fí-
sica del cuello (consistencia del nódulo, adenopatías paratra-
queales o de otra cadena cervical, adherencias a planos pro-
fundos) y debemos descartar la existencia de una neoplasia en-
docrina múltiple (neuromas, feocromocitoma, hiperparati-
roidismo). La radiología simple de cuello nos es útil en los ca-
sos de compresión extrínseca de las estructuras vecinas y pre-
sencia de cuerpos de psamoma. También se realizará una ra-
diología de tórax en el estudio de extensión del carcinoma pa-
pilar, que en casos de diseminación a pulmón se aprecian las
típicas imágenes en «suelta de globos» de las metástasis(2, 3, 8).

La gammagrafía tiroidea proporciona información so-
bre la situación, el tamaño, función y la morfología de la glán-
dula o del tejido tiroideo ectópico o residual en casos inter-
venidos previamente(14). En el estudio de las lesiones nodu-
lares, según la intensidad de captación del isótopo, los nó-
dulos se pueden clasificar en «fríos» o hipocaptantes (50%
malignos), isocaptantes, y «calientes» o hipercaptantes (só-
lo el 1% son malignos) respecto al parénquima tiroideo nor-
mal(9) (Fig. 3).

La ecografía es de gran utilidad para diferenciar tumora-
ciones sólidas, sólido-quísticas (sospechosas de malignidad),
o quísticas benignas (quistes coloides). La práctica de la eco-
grafía cervical mediante un transductor de alta resolución re-
sulta de gran utilidad para el estudio de localización de los
nódulos en la glándula tiroides, detectando lesiones nodula-
res intratiroideas pequeñas de hasta 13 mm de diámetro y per-
mitiendo distinguir si la ecoestructura es sólida, quística o
mixta. En la actualidad, la ecografía tiroidea de alta resolu-
ción se considera la técnica de elección para la valoración
morfológica inicial de la glándula tiroides por su inocuidad
y rendimiento(1, 4, 8, 11,12).

La PAAF del tiroides para el estudio citológico del ma-
terial obtenido se utiliza extensamente en el diagnóstico de las
afecciones tiroideas. La precisión de la técnica ha sido am-
pliamente demostrada y se acepta que en manos de citopató-
logos bien entrenados supera la eficacia diagnóstica de otros
métodos de exploración. Ante el diagnóstico de «prolifera-

ción folicular», el citólogo se plantea el diagnóstico diferen-
cial entre hiperplasia nodular, adenoma folicular y carcinoma
folicular por lo que será necesaria la biopsia para alcanzar un
diagnóstico definitivo. Es una técnica de bajo riesgo y senci-
lla de realizar pero el problema principal de la PAAF se de-
be a la necesidad de contar con la colaboración de un pató-
logo con experiencia (difícil por la baja incidencia de patolo-
gía en la infancia lo que supone una corta curva de entrena-
miento) para disminuir el número de falsos resultados (hasta
un 10% de falsos negativos) y dada esta posibilidad, el ren-
dimiento de la PAAF en niños desaconsejan esta técnica co-
mo único método diagnóstico en el que basar la estrategia qui-
rúrgica por lo que es preciso complementarla con la biopsia
intraoperatoria. Una PAAF negativa no excluye la presencia
de carcinoma (como ocurrió en un caso de nuestra serie), ade-
más en contra de la PAAF está la necesidad de sedar a los pa-
cientes que no colaboren (frecuente en edad pediátrica) y las
dificultades técnicas por las peculiaridades anatómicas (cue-
llo pequeño en los niños)(1, 4, 15). A la hora de plantear nuestra
estrategia quirúrgica confiamos más en la biopsia a cielo abier-
to intraoperatoria, con resultados más fiables por facilitar la
labor del patólogo al aportar muestra suficiente que permite
realizar múltiples estudios para asegurar el diagnóstico(8, 12).

Nuestra pauta terapéutica en los casos de carcinoma ti-
roideo ha sido la tiroidectomía total, ya que se elimina la po-
sibilidad de transformación de un diferenciado en indiferen-
ciado y disminuye el porcentaje de recurrencias, a pesar de
que en los niños suelen ser de histología diferenciado (95%),
con crecimiento lento y menos agresivo que en adultos. El fac-
tor pronóstico más importante es la edad, ya que la mortali-
dad del carcinoma de tiroides en la edad pediátrica no supe-
ra el 18%(4, 5). Estos tumores en los niños suelen ser TSH de-
pendientes por lo que con la terapéutica supresiva con tiro-
xina postoperatoria se elimina la posibilidad del crecimiento
esperado de restos tiroideos. A pesar de ser un tumor de mor-
talidad muy baja, el 80% de las recurrencias ocurren dentro
del primer año y es por ello la importancia del seguimiento
estrecho con las determinaciones de: 1. Niveles de tiroglobu-
lina (Tg), TSH, T4, anticuerpos antimicrosomales y antitiro-
globulina (en un período variable según la edad del paciente).
La tiroglobulina es un magnífico marcador tanto de recurren-
cia local como de metástasis (siempre tras retirar previamen-
te el tratamiento con T4, ya que presenta una sensibilidad pa-
ra metástasis del 83% sin T4 y del 50% si se mantiene), con
menos falsos negativos para detectar recurrencias que la gam-
magrafía (sensibilidad 88%, especificidad 99% y eficacia
96,5%)(2, 15). Por otra parte, no tiene relación con el carácter
benigno o maligno, ni con la anatomía patológica, aunque al-
gunos estudios encuentran relación entre su ausencia y la in-
diferenciación tumoral. 2. Rastreo con 131I cada 6 meses, si es
negativo cada 1, 2, 5 años. 3. Radiografía de tórax anual. La
mortalidad depende de las metástasis pulmonares (7%), sis-
tema nervioso, obstrucción traqueal y esofágica(3, 11, 12).

Los adenomas tiroideos de nuestra serie eran todos nó-
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Tabla III Mutación en codon 634 (exon 11) gen RET (10q11.2)

Carcinoma medular

Mutación en codon 634 (exon 11) gen RET /10q 11.2)



dulos fríos, con función tiroidea normal. El 80% de los casos
se presentaron como nódulo solitario y sólo en un caso te-
nía múltiples localizaciones. La dificultad diagnóstica de los
nódulos tiroideos se debe a su baja frecuencia en la edad
pediátrica, añadido a la difícil exploración física y a que los
métodos complementarios disponibles son imprecisos. Hemos
realizado tres PAAF en las que no se llegó a un diagnóstico
y que en nuestra serie precisamos la biopsia intraoperatoria
para indicar la pauta terapéutica. En un caso la ecografía
demostraba la presencia de un quiste coloide, que fue rese-
cado completamente, no considerándose benigno hasta que
fue completado el estudio histológico de la pieza para des-
cartar que la lesión quística no se debiera a necrosis y dege-
neración de un carcinoma, como ya se ha publicado en la li-
teratura(3). La intención terapéutica ha sido resección de la le-
sión benigna en cuatro casos y dos hemitiroidectomías.
Realizamos un estrecho seguimiento de la evolución del pa-
rénquima con ecografía y gammagrafía, y en todos los casos
mantenemos terapia supresiva con L-tiroxina sódica oral, con
la intención de frenar el crecimiento de nuevos adenomas.

El carcinoma medular procede de las células parafolicu-
lares (neuroendocrinas) ó C, productoras de calcitonina y de-
rivados de la cresta neural. Tiene una incidencia del 17% de
los carcinomas de tiroides en la edad pediátrica. El 20% tie-
ne un mecanismo de transmisión hereditaria que es de tipo
autosómico dominante con un elevado nivel de penetrancia
en los casos de carcinoma medular familiar en el contexto de
una neoplasia endocrina múltiple (MEN) tipo II. Existen dos
formas bien conocidas, pero el MEN2A en la que se encua-
dra nuestro último paciente suele asociarse con carcinoma
medular de tiroides, feocromocitoma o hiperplasia de las pa-
ratiroides. Los estudios de ligamiento genético han permiti-
do localizar el gen responsable del carcinoma medular de
tiroides en el locus que se encuentra en la región centromé-
rica del cromosoma 10. En los estudios de ligamiento gené-
tico para MEN2A se sospechó que el oncogén RET podía te-
ner relación con un receptor de tipo tirosincinasa, se expresa
en tumores derivados de la cresta neural, en médula espinal
y en células leucémicas. Se han identificado varias muta-
ciones en el oncogén RET en casos de carcinoma medular fa-
miliar, la mayoría en los exones 7 y 8(16). Curiosamente, las
mutaciones detectadas se producen en codones codificantes
para cisteínas, sugiriendo que los cambios provocan altera-
ciones importantes en la estructura secundaria y terciaria del
producto de RET mutado. El oncogén RET no es un gen su-
presor de tumores, pero mutaciones en él dan lugar a pre-
disposición neoplásica. Creemos que hay que anticiparse a la
clínica, realizando un screening, que antes se realizaba de-
terminando calcitonina tras la estimulación con pentagastri-
na y calcio, que ahora se sustituye por el estudio molecular.
La importancia de la detección precoz estriba en la dificul-
tad de tratar el carcinoma medular evolucionado. En los ca-
sos como nuestra paciente con RET positivo se considera que
el carcinoma medular es multicéntrico y se indicará tiroi-

dectomía con linfadenectomía antes de los 5 años de realizar
el diagnóstico (en los MEN 2B es antes del año). El segui-
miento se realiza con la monitorización de los niveles de cal-
citonina plasmática basal, se complementará con estudios de
imagen (ecografía, TC, gammagrafía DMSA) y se monitori-
zarán los niveles de catecolaminas en orina para el despis-
taje del feocromocitoma (hasta en el 50% de los casos)(2).
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