CASOS CLINICOS

Sindrome de Muir-Torre

Pilar Gémez-Centeno, José Angel Rodriguez Lopez?, Agustin Garcia-Costa®, José Alvarez Lopez®,
Fernando Cabo Gémez®, Carlos Veiga Codesido®, Aristides Fonseca Moreton®y José Miguel Gomez Dominguez®

Servicios de Dermatologia, 2 Anatomia Patolégica y ® Hematologia. Hospital Comarcal de Valdeorras.

¢ Servicio de Dermatologia. Complejo Hospitalario de Qurense. Qurense.

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Resumen.—E sindrome de Muir-Torre es una genoderma-
tosis en la que una o multiples neoplasias internas estan aso-
ciadas a adenomas, epiteliomas o carcinomas sebaceos.
Presentamos el caso de un paciente varé6n de 60 anos que
acude a consulta por varias neoplasias en area facial, entre
las cuales figura un adenoma sebaceo y varios queratoa-
cantomas. Tras este hallazgo, en una exploracion dirigida a
buscar neoplasias internas asociadas, se detect6 un adeno-
carcinoma de colon. Tiene historia familiar de neoplasias gas-
trointestinales y ginecolégicas.

Las lesiones cutaneas pueden ser la primera expresién del
sindrome y por tanto deben ser conocidas para detectar
tempranamente un proceso neoplasico asociado.

Palabras clave: sindrome de Muir-Torre, adenoma sebaceo,
gueratoacantoma.
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INTRODUCCION

El sindrome de Muir-Torre es una genodermatosis
con herencia autosémica dominante, alto grado de
penetrancia yexpresividad variable. Se caracteriza por
la asociaciéon de al menos un tumor cutdneo de estirpe
sebadcea (adenoma, epitelioma o carcinoma) con o sin
queratoacantomas y una o mds neoplasias viscerales
malignas generalmente de bajo grado'™. Actualmente
se le relaciona con el cdncer colorrectal familiar sin
poliposis ya que se han detectado mutacionesen genes
reparadores de discordancias del ADN que compar-
ten ambos sindromes™°.

Exponemos el caso de un paciente de 60 afios
donde las lesiones cutdneas fueron la primera mani-
festacion de la enfermedad, permitiendo detectar un
adenocarcinoma de colon ascendente.

DESCRIPCION DEL CASO

Un varén de 60 afios, con antecedentes personales
de hipertension arterial, accidente cerebrovascular em-
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MUIR TORRE’S SYNDROME

Abstract.—Muir-Torre syndrome is a genodermatosis in
which one or multiple visceral malignancies are associated
with sebaceous adenoma, epithelioma or carcinoma of the
skin in all cases.

We report a 60 year-old male who had multiple neoplasms
in the facial area, including one sebaceous adenoma and mul-
tiple keratoacanthomas. In the screening for internal malig-
nancies we detected a colonic adenocarcinomas. In addition
the patient presented a family history of gastrointestinal and
gynecological neoplasms.

The skin lesions may be the first sign of Muir-Torre syndro-
me and must be recognised in order to detect internal ma-
lignancies at an early stage.

Key words: Muir-Torre syndrome, sebaceous adenoma,
keratoacantoma.
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bolico, epilepsia secundaria ycirugia de sustitucién de
valvula mitral; fue intervenido en 1989 de queratoa-
cantoma en frente. Diez afios después acude de nuevo
a consulta por queratoacantoma nasal y en sien
izquierda, de los cuales fue intervenido.

En la exploracién dermatolégica llamaba la aten-
cién la presencia en drea facial de multiples lesiones
papulosas, amarillentas, con hoyuelo central ycon dia-
metro inferior a 1 cm (fig. 1). Se procedié a la extir-
pacién de aquéllas de mayor tamafio con el diagnds-
tico histopatolégico de hiperplasias sebaceas yun ade-
noma sebdceo (fig. 2). Se realizaron las siguientes
pruebas complementarias: analitica general, marca-
dores tumorales, hormonas tiroideas, tomografia
axial computarizada (TAC) toracoabdominal, endos-
copia digestiva alta y colonoscopia que no mostraron
alteraciones significativas, a excepcion de esta dltima
que detecté un adenocarcinoma en colon ascendente
de grado medio, por lo que se realiz6 tratamiento qui-
rirgico mediante hemicolectomia.

El paciente tiene 5 hermanos; dos de ellos, una
mujer yun hombre, fallecieron de neoplasia uterina
yneoplasia de colon, respectivamente; otro hermano
estd vivo, tiene 68 afios y fue intervenido hace 14 de
adenocarcinoma de signa yhace 6 meses presenté un
queratoacantoma en mentén sin otras lesiones cuta-
neas; otras dos hermanas estdn vivas y sanas. Desco-
noce de qué fallecieron sus padres. Sus 4 hijos, dos
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Fig. 1.—Multiples lesiones tumorales faciales amarillentas con
hoyuelo central.

hombres ydos mujeres, no presentan anomalias cuté-
neas ni viscerales en el momento actual.

DISCUSION

La asociacién de neoplasias sebdceas de la piel
(adenoma, epitelioma o carcinomas) con o sin que-
ratoacantomas y neoplasias malignas internas, gene-
ralmente de bajo grado, fue descrita por primera vez
en el afio 1967 por Muir et al y un afio después por
Torre" 2. Desde entonces, bajo la denominacién de
sindrome de Muir-Torre, se han publicado més de
200 casos. De ellos se extraen datos como que la pro-
porcién hombre/ mujer es 2/ 1 yla media de edad de
presentacién de la enfermedad se sitia alrededor de
la quinta-sexta décadas de la vida. El nimero de neo-
plasias internas asociadas es variable y puede afectar
a multiples 6rganos, siendo las mds frecuentes los
tumores gastrointestinales (61%), sobre todo de colon
proximal; le siguen las neoplasias del aparato geni-
tourinario(22%). Estas tumoraciones suelen ser de

Fig. 2.- Adenoma sebaceo. Multiples lobulillos, algunos con varias
capas de células germinales y sebocitos en la parte central.

bajo grado, inicio precoz y permiten una prolongada
supervivencia®*’.

El espectro de tumores de las gldindulas sebaceas en
el sindrome de Muir-Torre incluye adenomas, epite-
liomas y carcinomas y excluye el nevo sebiceo y la
hiperplasia sebacea, siendo suficiente la presencia de
un dnico tumor para establecer el diagnéstico. Desde
las primeras publicaciones se observa el uso indiscri-
minado de términos como adenoma, epitelioma, car-
cinoma basocelular con diferenciacién sebicea y seba-
ceoma para designar a neoplasias benignas con dife-
renciacién sebacea. Para solventar este problema
Sédnchez Yus et al proponen designar con el término
«sebomatricoma» a todas aquellas neoplasias benignas
con diferenciacion sebdcea donde el nimero de sebo-
citos maduros y/ o inmaduros sobrepasa en nimero
al de una glandula normal®”’.

Lostumores sebaceos cutdneos suelen aparecer des-
puésde lasneoplasias internas hasta en un 56% de los
casos, simultdneamente en un 6% y precediendo a la
neoplasia visceral en un 22%° y actdan en el 100% de
los casos como marcador de neoplasia interna'®. Los
queratoacantomas no son marcadores de la enfer-
medad, salvo que muestren diferenciacién sebacea o
bien el paciente presente multiples queratoacantomas,
varias neoplasias viscerales y una historia familiar de
dicho sindrome*.

El sindrome de Muir-Torre tiene herencia auto-
sémica dominante, alto grado de penetrancia y
expresividad variable. Trabajos recientes ponen cada
vez mas en relacién esta entidad con el cdncer colo-
rrectal familiar sin poliposis (Lynch II), considerando
al primero como un subtipo del segundo. Investiga-
ciones genéticas en pacientes con sindrome de Muir-
Torre han detectado mutaciones en determinados
genes reparadores de discordancias del ADN; estos
genes implicados en la mayor parte de los casos son
el gen MSH2, que se encuentra en el cromosoma 2p,
ymenos frecuentemente el gen MLH 1, situado en el
cromosoma 3p. Estas mismas alteraciones también se
han encontrado en los tumores de pacientes con can-
cer colorrectal familiar sin poliposis®>>%!'""* y cuando
aparecen provocan una inestabilidad genética en los
microsatélites del genoma'"'2. En ambas entidades el
estudio genético tiene interés porque permite en
aquellos pacientes portadores de la mutacién hacer un
seguimiento mads estrecho yevita someter a continuas
revisiones a aquellos que no lo son.

Debido a que la presencia de una sola neoplasia
sebdcea antes comentada puede actuar como marca-
dor de una tendencia familiar y personal al cidncer
de colon o genitourinarios con mds frecuencia, ha de
realizarse una vigilancia estrecha, sobre todo a partir
de la segunda-tercera décadas de la vida. Para miem-
bros de familias con carcinoma colorrectal sin poli-
posis o con estudio genético positivo y alto riesgo
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basado en la clinica se aconseja realizar colonoscopia
cada 2 afios en mayores de 20 afios yanual si son por-
tadores de la mutacién o mayores de 30 afios; en muje-
res mayores de 30 afios debe realizarse vigilancia gine-
colégica con pruebas complementarias cada 12 afios;
se recomienda una exploracién urinaria cada 1-2 afios
y el resto de las pruebas se realizardn en funcién de
la clinica que el paciente refiera®®.

El tratamiento de los tumores cutdneos es quirtr-
gico en su mayor parte, demostrdndose el efecto bene-
ficioso de la isotretinoina oral sobre neoplasias cuta-
neas yviscerales. Recientemente se ha comunicado la
buena respuesta al interferén alfa2a'* ',
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