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CANCER HEREDITARIO

CASO CLINICO:
Mujer de 26 afios, sin alergias ni habitos toxicos, con antecedentes a destacar de adenomiosis, miomas uterinos y fi-
broadenoma mamario.

En mayo de 2025, durante el estudio de metrorragias, en una tomografia computarizada (TC) téraco-abdominal se detec-
té de forma incidental una lesién renal izquierda de 3.5 cm con captacion de contraste sugestiva de cancer de rifion (Fig
1), multiples micronédulos pulmonares, y lesiones 6seas escleréticas (Fig 2). La biopsia renal confirmé un carcinoma de
células claras ISUP 2. Tras revisarse el caso en Comité Multidisciplinar de Tumores, se orientd como carcinoma renal de
células claras estadio IV por metastasis pulmonares y éseas multiples, grupo IMDC de riesgo intermedio, e inici6 trata-
miento de 12 linea con nivolumab-ipilimumab.

Tras primer ciclo, present6 una paralisis facial izquierda que motivo la realizacion de una resonancia magnética (RM) cere-
bral que mostrd lesiones en sustancia blanca hipercaptantes en FLAIR, sugestivas de proceso desmielinizante o encefalitis
inmunomediada (Fig 3). Se suspendié la inmunoterapia y se administraron corticoides endovenosos con resolucion de la
clinica y estabilidad radiolégica en la RM cerebral.

Paralelamente, se derivd a Consejo Genético, identificandose en el estudio molecular una mutacion del gen TSC2 en linea
germinal, estableciendo el diagnéstico de esclerosis tuberosa. Este hallazgo permitié reinterpretar las pruebas radiol6-
gicas, ya que esta enfermedad se asocia a multiples manifestaciones sistémicas, incluyendo lesiones pulmonares, éseas
y cerebrales. La reevaluaciéon multidisciplinar del caso concluyé que las lesiones pulmonares y 6seas no correspondian
a metastasis, asi como las lesiones cerebrales no eran inmunomediadas, sino que todas se debian a manifestaciones
de la esclerosis tuberosa. El tumor se reclasificé por tanto como carcinoma renal localizado cT2NOMO, realizandose el
18/02/2026 una nefrectomia radical izquierda. Actualmente, la paciente se encuentra libre de enfermedad.

DISCUSION:

La esclerosis tuberosa es una enfermedad genética poco frecuente originada por mutaciones en los genes TSC1 o TSC2
(1). Se caracteriza por una gran variabilidad en su expresion clinica y por su afectacion multisistémica, pudiendo compro-
meter distintos érganos como rifiones, pulmones, huesos y sistema nervioso central (2). En el caso de nuestra paciente,
la ausencia de diagndstico previo o antecedentes familiares conocidos condiciond una interpretacion inicial errénea. Los
hallazgos radioldgicos, junto con la presencia real de un carcinoma renal de células claras, llevaron a considerar inicial-
mente el cuadro como enfermedad oncoldgica metastasica.

Las lesiones 6seas asociadas a esta patologia estan descritas en un 90% de pacientes, especialmente en mujeres. Suelen
presentarse como lesiones esclerosas localizadas en el esqueleto axial. Estas caracteristicas pueden simular lesiones
blasticas metastasicas, lo que dificulta el diagnostico diferencial, como ocurrid en este caso (3,4).

De manera similar, las alteraciones pulmonares de la paciente también contribuyeron a la confusion diagndstica. Se ob-
servaron multiples imagenes nodulares bilaterales de pequefio tamafio en vidrio deslustrado, sugestivas a posteriori de
hiperplasia heumocitica micronodular multifocal (5). Esta entidad benigna es relativamente frecuente en pacientes con
esclerosis tuberosa, y puede ser malinterpretada como diseminacién tumoral.

A pesar de la supuesta extension metastasica de la enfermedad al inicio, la paciente presentaba un estado general exce-
lente y carecia de sintomatologia alguna. Esta discordancia clinica gener6 dudas sobre el diagndstico inicial, aunque no
fue suficiente para descartarlo hasta tener los resultados del estudio molecular, que permitié confirmar causa genética
del cuadro.

Tras el diagnostico definitivo, se realizd una exploracion fisica dirigida que reveld signos cutaneos caracteristicos, previa-
mente no identificados. Entre ellos se encontraron manchas hipomelanéticas (Fig 4), pequefios angiofibromas faciales y
un fibroma gingival, todos ellos manifestaciones sutiles, pero altamente sugestivas de la enfermedad (2).

En relacidn con la afectacion neuroldgica, lo que inicialmente se consider6 como una posible toxicidad inmunomediada
grave resulté corresponder a la presencia de tubérculos cerebrales corticales. Estas lesiones son frecuentes en esta en-
fermedad y suelen asociarse a manifestaciones neurolégicas desde la infancia, como epilepsia o alteraciones cognitivas
(2). Sin embargo, en esta paciente permanecieron asintomaticas hasta el momento actual.
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El cambio diagnostico supuso una modificacion radical en el abordaje clinico de la paciente, pasando de una enfermedad
metastasica a un proceso localizado con mejor prondstico. Esto permitié evitar tratamientos sistémicos innecesarios y
plantear una estrategia terapéutica con intencion curativa, ademas de establecer un seguimiento multidisciplinar a largo
plazo acorde con la naturaleza genética de la enfermedad.

CONCLUSION:

Este caso subraya la importancia de cuestionar diagndsticos iniciales ante presentaciones multisistémicas atipicas con in-
congruencias clinico-radioldgicas y la necesidad de apoyarse en el estudio molecular. En pacientes jovenes con carcinoma
renal y lesiones sugestivas de metastasis, considerar entidades como la esclerosis tuberosa, pese a su baja frecuencia,
puede prevenir errores diagnosticos y evitar intervenciones terapéuticas innecesarias.

FIGURA 1: Lesién renal izquierda, sugestiva de cdncer de rifién.

FIGURA 2: Lesiones pulmonares bilaterales en vidrio deslustrado y lesiones dseas escleréticas.
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FIGURA 4: Mancha hipomelanética, criterio mayor para el diagndstico de esclerosis
tuberosa.

FIGURA 3: Lesiones hiperintensas mal definidas en FLAIR
afectando la sustancia blanca yuxtacortical.
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