REV CHIL OBSTET GINECOL 2013; 78(1): 51 - 54 51

Casos Clinicos

Sindrome de Carney con mixoma mamario: un fumor muy
infrecuente de manejo interdisciplinario
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RESUMEN

Reportamos caso clinico de una mujer de 22 afios quien presenté un fibroadenoma mixoide de localizacion
mamaria. Previamente se habia diagnosticado un microadenoma pituitario y tiroiditis con bocio difuso leve.
Se realizé un estudio multidisciplinario para descartar otras localizaciones de tumores mixoides en el con-
texto del infrecuente sindrome de Carney.

PALABRAS CLAVE: Mixoma mamario, fibroadenoma mixoide, tumor mesenquimatico de mama,
complejo de Carney

SUMMARY
We report a 22-year-old woman, who presented a myxoid fiboroadenoma affecting the breast. Previously a
pituitary microadenoma and thyroiditis with mild diffuse goiter was diagnosed. A multidisciplinary study was

performed to rule out the location of other myxoid tumors in the context of infrequent Carney syndrome.

KEY WORDS: Breast myxoma, fibroadenoma myxoid, mesenchymal tumor of the breast,
Carney complex

INTRODUCCION

Los mixomas son tumores de origen mesenque-
matico y comportamiento benigno. Pueden afectar
diferentes partes del cuerpo. Si estan asociados a
pigmentacién de piel e hiperactividad endocrina,
forman parte del sindrome de Carney (1,2). Este
sindrome fue descrito por primera vez en 1985, y se
han informado unos 150 casos, afectando en igual
frecuencia a ambos sexos. Su diagndstico mayori-
tariamente es realizado entre los 10 y 20 afios (3).
Las manifestaciones endocrinas mas frecuentes
son la acromegalia, las producidas por tumor testi-
cular y tiroideo, y el sindrome de Cushing debido al
compromiso por tumor adrenocortical (4). Algunas
localizaciones de mixomas son: el corazén (donde

generalmente son multiples y se asocian a letali-
dad), rifdn, boca, nariz, ojos, piel y mucosas (5).
Entre las menos frecuentes se encuentra la mama
(6,8).

Este sindrome es de transmision genética, au-
tosémica dominante (9). En la mayoria de los pa-
cientes se produce una mutacion del gen PRKA-
R1A, que codifica la subunidad reguladora R1alfa,
del AMP ciclico dependiente de la protein-quinasa
A, lo que se conoce como sindrome de Carney
tipo I (10). Este gen esta ubicado en el cromosoma
2p16. Sin embargo, se han estudiado algunos ca-
s0s que no tiene esta ubicacion comprometida, por
lo que existiria un segundo locus que podria estar
afectado, lo que recibe el nombre de sindrome de
Carney tipo Il (11). Durante estos dos ultimos afos,
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se publicé una nueva mutacién en la subunidad re-
guladora de la proteina quinasa A (IVS2-1G, muta-
cion del empalme en el intron 2), en una paciente
con hijos gemelos, en que uno de ellos es portador
de la misma alteracion (12,13). En general, el 70%
de los casos que tienen sindrome de Carney, son
familiares.

Presentamos un caso de sindrome de Carney,
con presentacion mamaria como fibroadenoma
mixoide, asociado a microadenoma hipofisiario y
bocio difuso heterogéneo. Se realiz6 un estudio
multidisciplinario para descartar otras localizacio-
nes de tumor mixoide.

Caso clinico

Mujer de 22 anos, con antecedente de contro-
les por tiroiditis crénica con un bocio difuso leve,
diagnosticado durante el 2008. Ademas durante
ese mismo afo se realizd una resonancia magnéti-
ca de hipdfisis, como parte del estudio de cefalea,
que evidencid la presencia de un microadenoma
hipofisiario.

Durante este tiempo consulta en un control gi-
necolégico por la auto deteccidon de dos tumores
mamarios izquierdos. Uno estaba ubicado en la
union de los cuadrantes superiores de 3 cm vy el
otro en el cuadrante superior externo de 2 cm. Ade-
mas, otro tumor en la mama derecha de 1 cm. El
estudio ecografico mamario evidencié la presencia
de imagenes clasificadas como Bi-rads IV. Se reali-
z6 una tumerectomia con biopsia rapida y diferida,
que demostro la presencia de fibroadenomas, uno
de ellos mixomatoso (Figura 1y 2).

Estudio postoperatorio: Se realizé control y es-
tudio multidisciplinario, descartando la presencia de
otras localizaciones de tumores mixoides. Fue con-
trolada en conjunto, por cardidlogo, dermatdlogo,
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Figura 1. Tincidon Hematoxilina-Eosina. Vision 4x.
Se observa fibroadenoma con patrén intracanalicu-

lar con estroma extensamente mixoide.
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Figura 2. Tincién Hematoxilina-Eosina. Vision 40x.
Detalle de la histologia que muestra el tejido fibro-
conectivo laxo con células estromales sin atipias.
Fibroadenoma mixoide.

otorrinolaringdlogo, ginecdlogo, cirujano, oncoélogo
y genetista. Se realiz6 ecocardiograma 2D, ecogra-
fia abdominal y pelviana, que resultaron normales.
La ecografia tiroidea demostré un bocio leve difuso
heterogéneo. La tomografia computada multicorte
de abdomen y pelvis resulté normal. En la tomo-
grafia de cavidades perinasales se encontrd una
formacion polipoidea del seno maxilar que corres-
pondid a un quiste de retencion.

Durante el 2009, se detecté un nuevo nédulo
en mama izquierda de 1 cm, en el cuadrante supe-
rointerno, Bi-rads 4A. La biopsia core bajo ultraso-
nido demostrd que se trataba de un fibroadenoma
sin atipias ni signos de malignidad. Actualmente se
encuentra en controles y seguimiento anual, sin va-
riaciones.

DISCUSION

El término mixoma fue descrito por primera vez
por Virchow, para describir tumores que se aseme-
jaban a la estructura del cordén umbilical (14). Fue
Stout quien mas tarde describe el mixoma como
una neoplasia verdadera, que se caracteriza por la
presencia de células estrelladas en un estroma laxo
0 mixoide, y lo consideré como un tumor del mesén-
quima primitivo (15).

Los mixomas encontrados como tumor unico,
aislado de mama, sin formar parte de un sindrome
de Carney, son extremadamente raros. No hay mas
de 9 casos en la literatura internacional, reportados
entre 1915y 2010 (16-19). Para clasificar a una pa-
ciente como portadora de un sindrome de Carney,
debe cumplir con 2 0 mas de las siguientes condicio-
nes: (1) mixoma cardiaco, (2) mixoma cutaneo, (3)
mixoma mamario, (4) pigmentacion muco-cutanea
irregular, enfermedad nodular pigmentaria primaria
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adrenocortical (sindrome de Cushing), tumor testicu-
lar (precocidad sexual), (7) adenoma pituitario secre-
tor de hormona del crecimiento (acromegalia/gigan-
tismo) (20). En este caso existia el diagnostico de un
microadenoma hipofisiario y una tiroiditis con bocio
leve difuso. Se descartd la presencia de pigmenta-
cién mucocutanea, que habitualmente se expresa
como lentigos y nevus de color azul. Estos se deben
a la presencia de schwanoma melanético psamoma-
toso y a nevus epiteliales azules, respectivamente,
que se encuentran principalmente en extremidades
y tronco, menos frecuente en cabeza y cuello (21).

Es muy importante, una vez que se ha encon-
trado un mixoma, realizar un seguimiento para
descartar la aparicion de otras localizaciones, ya
que puede tratarse de un sindrome de Carney. Un
reporte realizado en 1999, describié un caso de
polipo nasal, que correspondia a un tumor mixoi-
de (22). En el caso que presentamos se encontrd
una formacién polipoidea, que correspondioé a un
quiste de retencion. Tal como fue en este caso, se
debe descartar la presencia de mixomas en zonas
muco-cutaeas como parpados, orejas, cavidad bu-
cal y nasal, vulva, en pene en hombres y toda la
piel. Por esta razén es importante el trabajo de un
equipo multidisciplinario, que ademas descarte una
eventual hiperactividad endocrina y la presencia de
mixomas en érganos, como corazoén. Esta ultima lo-
calizacién es la mas frecuente, con una mortalidad
de hasta el 25%, principalmente debido a embolias.
Debido a su alta letalidad, especial interés debe te-
ner el estudio cardiaco (22).

En pacientes con sindrome de Carney, el es-
tudio de la mama con mamografia, ultrasonido o
resonancia magnética, puede demostrar la presen-
cia de tumores, que en la gran mayoria de las ve-
ces corresponden a fibradenomas mixoides (22%).
Son el reflejo de la predisposicion al crecimiento
mixoide y que no aumenta el riesgo de céncer, por
tratarse de un tumor benigno (23). Sin embargo,
debemos tener presente, que en la literatura inter-
nacional existe un reporte de recurrencia local en
cuatro ocasiones, con aparicion de un liposarcoma
en la tercera y un mixosarcoma en la cuarta (24).

CONCLUSION

El mixoma mamario es un tumor mesenquima-
tico, de caracter benigno, de muy baja frecuencia.
Generalmente se encuentra formando parte del
sindrome de Carney, que puede afectar diferen-
tes partes del cuerpo. Frente al hallazgo de un fi-
broadenoma mixoide debe promoverse un estudio
completo y multidisciplinario, para descartar otras
localizaciones. Existen pocos casos informados
como tumor mixoide aislado de la mama. Al encon-
trarse un mixoma aislado, debe realizarse un se-
guimiento de la paciente, para detectar la posible
aparicion en otro lugar.

REFERENCIAS

1. Bertherat J. Carney complex (CNC). Orphanet J Rare
Dis 2006;1:21.

2. Zahedi RG, Wald DS, Ohri S. Carney complex. Ann
Thorac Surg 2006;82:320-2.

3. Carney JA, Gordon H, Carpenter PC, Shenoy BV,
Go VL. The complex of myxomas, spotty pigmenta-
tion, and endocrine overactivity. Medicine (Baltimore)
1985;64:270-83.

4. Groussin L, Cazabat L, René-Corail F, Jullian E, Ber-
thrrat J. Adrenal pathophysiology: lessons from the
Carney complex. Horm Res 2005;64:132-9.

5. Jellis C, Hunter A, Sutton R. Multimodal imaging of an
atrial myxoma. Cardiovasc Pathol 2009;18:379-80.

6. Balci P, Kabakci N, Topcu I, Canda T, Giray M, Ozfi-
dan S. Breast myxoma: Radiologic and histopatholo-
gic features. Breast J 2007;13:88-90.

7. Wee A, Tan CE, Raju GC. Nerve sheath myxoma of
the breast. A light and electron microscopic, histoche-
mical and immunohistochemical study. Virchows Arch
A Pathol Anat Histopathol 1989;416:163-7.

8. Carney JA, Toorkey BC. Myxoid fibroadenoma and
allied conditions (mixomatosis) of the breast. A he-
ritable disorder with special associations including
cardiac and cutaneous myxomas. Am J Surg Path
1991;15:713-21.

9. Wilkes D, McDermott DA, Basson CT. Clinical pheno-
types and molecular genetic mechanisms of Carney
complex. Lancet Oncol 2005;6:501-8.

10. Casey M, Vaughan CJ, He J, Hatcher CJ, Winter JM,
Weremowicz S, et al. Mutations in the protein kina-
sa A Rilalpha regulatory subunit cause familial car-
diac myxomas and Carney complex. J Clin Invest
2000;106:R31-8.

11. Irvine AD, Armstrong DK, Bingham EA, Hadden DR, Ne-
vin NC, Hughes AE. Evidence for a second genetic locus
in Carney complex. Br J Dermatol 1998;139:572-6.

12. Halazlaki C, Takacs |, Butz H, Patécs A, Lakatos P.
Novel genetic mutation in the background of Carney
complex. Pathol Oncol Res 2012;18:149-52.

13. Halazlaki C, Takacs |, Butz H, Patécs A, Lakatos P.
Novel mutation in a patient with Carney complex. Orv
Hetil 2011;152:802-4.

14. Virchow R. Cellular pathology as based upon physio-
logical and pathological histology. Ed. Dover Publica-
tions Inc, New York, United States. 1971: 525-6.

15. Stout AP. Myxoma, the tumor of primitive mesenchy-
me. Ann Surg 1948;127:706-19.

16. Roman Santamaria J, Moreno Elola MA, Lépez San-
tana P. Mixoma mamario presentacion de un caso.
Rev Venez Oncol 2008;20:146-8.

17. Chan YF, Yeung HY, Ma L. Myxoma of the breast:
report of a case and ultrastructural study. Pathology
1986;18:153-7.

18. Arihiro K, Inai K, Kurihara K, Takeda S, Khatun N, Kuroi
K, Kawami H, Toge T. Myxoma of the breast: report of a
case withunique histological and immunohistochemical
appearances. Acta Pathol Jpn 1993;43:340-6.




54

REV CHIL OBSTET GINECOL 2013; 78(1)

19.

20.

21.

Magro G, Cavanaugh B, Palazzo J. Clinico-pa-
thological features of breast myxoma: report of a
case with histogenic considerations. Virchows Arch
2010;456:581-6.

Koyano T, Satoh T, Ohtaki N. Familial cases of
cutaneous mixomas and spotty pigmentation
(Carney’s complex). Nippon Hifuka Gakkai Zasshi
1990;100:1047-52.

Carney JA, Stratakis CA. Epitheliod blue nevus and
psammomatous melanotic schwannoma: the unusual
pigmentes skin tumors of the Carney complex. Semin
Diagn Pathol 1998;15:216-24.

22.

23.

24.

Tanaka Y, Sano K, ljiri R, Tachibana K, Kato K, Te-
rashima K. A case of large cell calcifying Sertoli cell
tumor in a child with a history of nasal myxoid tumor in
infancy. Pathol Int 1999;49:471-6.

Courcoutsakis NA, Chow CK, Shawker TH, Carney
JA, Stratakis CA. Syndrome of spotty skin pigmenta-
tion, myxomas, endocrine overactivity, and schwan-
nomas (Carney complex): breast imaging findings.
Radiology 1997;205:221-7.

Rudan |, Rudan N, Sarcevic B. Locally recurring pri-
mary myxoma of the breast: an evidence of malignant
alteration. Acta Med Croatica 1996;50:209-11.




