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RESUMEN

En el estudio de las mutaciones genéticas que influyen en el desarrollo de los tumores neuroenddécrinos (NET) se han encontrado asociaciones al gen
BRCAZ2. A la fecha no se han encontrado descripciones de NETs del recto con mutaciéon BCRA2.
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ABSTRACT

In the study of genetic mutations that influence the development of neuroendocrine tumors (NETs), associations with the BRCA2 gene have been
found. To date, no descriptions of BRCA2-mutated rectal NETs have been found.
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INTRODUCCION

En el estudio de los NET se hallaron variantes germinales pa-
togénicas en genes involucrados en la reparacién del ADN
(MUTYH, CHEK2 y BRCA?2) principalmente en tumores de
pancreas y prostata.’

CASO CLINICO

Paciente femenina de 62 afios con antecedentes de tabaquis-
mo, dislipemia y peritonitis apendicular y mutacién germinal
BRCA2 (hallazgo por multiples antecedentes familiares) con
salpingooforectomia bilateral de reduccion de riesgo.

Luego de 30 afios del diagnostico de la mutacion BRCA2,
una videoendoscopia digestiva baja evidencié un poélipo sésil
con erosién central de aproximadamente 5 mm, 11 cm proxi-
mal al margen anal, al que se le realizé reseccién mucosa en-
doscopica.

La biopsia reporté un tumor neuroendocrino bien diferen-
ciado G2 con infiltracién del corion y el margen de reseccion
comprometido. La técnica de inmunohistoquimica fue positi-
va para cromogranina, sinaptofisina y Ki 67: 10% (Fig. 1).

Un PET de estadificacion evidencio captacién focal en la pa-
red derecha del recto (SUV max 5,2) y ausencia de metastasis

Figura 1. Mucosa coldnica con una proliferacion neoplasica de célu-
las con nucleos redondeados hipercromaticos, en sal y pimienta que
se disponen en rosetas.
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Figura 2. Pieza quirdrgica donde se observa la cicatriz de la reseccion
endoscopica previa (flechas).

a distancia. Por la invasion del margen profundo, se decidié
realizar una resecciéon anterior del recto por via abdominal
con anastomosis primaria®>® (Fig. 2). La paciente evolucio-
né favorablemente y se otorg6 el alta sanatorial al tercer dia
postoperatorio.

No se encontraron lesiones residuales en la pieza quirdrgica,
ni hallazgos de invasion vascular, linfatica o perineural. Resec-
cion ganglionar negativa para células neoplasicas.

Acorde a las guias sobre manejo de los NET, los pacientes
con este tipo (resecciéon completa, lesion menor de un cm, con
bajo riesgo de metdstasis) no requieren seguimiento intensi-
vo.”* Sin embargo, teniendo en cuenta la historia familiar de
cancer y la mutacion BRCA2, la paciente continuara en un afio
con una nueva videocolonoscopia.

DISCUSION

La mutacién del gen BRCA2, asociado a la reparacion del
ADN, es una mutacion conocida asociada al cancer de ovario
y mama. En un meta-analisis reciente el cancer colorrectal ha
sido asociado a mutaciones BRCA1 pero no al BRCA2.* En los
ultimos diez afios se han hallado muchas otras neoplasias ma-
lignas asociadas a mutaciones en el gen BRCA2, incluyendo
las del pancreas y la prostata.’

Al momento no se han presentado casos sobre tumores
neuroendocrinos de recto asociados a mutaciones BRCA2.
Publicamos este caso con el fin de colaborar con la evidencia
disponible para lograr una mayor comprension de este poco
frecuente tipo de tumores.
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