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éSon frecuentes?




éson tumores raros?
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Rare diseases

Any disease affecting fewer than 5 people in 10,000 in the EU is considered rare. Although this might appear small, it translates into
approximately 246,000 people. Most patients suffer from even rarer diseases affecting 1 person in 100,000 or more. Approximately
5,000-8,000 distinct rare diseases affect 6-3% of the EU populafion i e. between 27 and 36 million people.

https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_en
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éson poco frecuentes?

Figure 1. Incidence Trends of Meuroendocrine Tumaors (METs) From 1973 to 2012 Fig. 1 a Patients diagnosed with NETs per year in Spain.
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JAMA Oncol. 2017 Oct 1;3(10):1335-1342 BMC Cancer. 2019 19:1226



¢ QUE TIPO DE TNE SE DIAGNOSTICA MAS?

NETS by site
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¢ SON POCOS LOS PACIENTES CON TNEs ?

Figure. Prevalence of Various Solid Tumors in the United States
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Data are from the 2016 Surveillance. Epidemiology, and End Results statistics.

JAMA Oncol. 2020 Jan 1;6(1):21-22.



¢ SON POCOS LOS PACIENTES CON TNEsS?

Figure 2. Limited Duration Prevalence of Meuroendocrine Tumors (NETs)

E 20-Year duration prevalence and prevalence by grade
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Prevalencia calculada
de 171.321 casos por
100.000 personas




éCOmo se manifiestan?




Sintomas
generales

Sintomas debidos
a secrecion de
hormonas
(sindrome
funcional)

Sintomas
locales

Asintomaticos




SINDROME/ HORMONA/ PRINCIPALES SINTOMAS
TUMOR SUSTANCIAS

Sindrome Carcinoide Serotonina, Histamina,
Prostaglandinas,
Taquiquininas,Bradiquiminas

Gastrinoma (Sindrome de Zollinger- Gastrina

Ellison)

VIIPoma (Sindrome Verner-Morrison) jYlx
Somatostatinoma SST

Otros:

GRHoma GHRH
ACTHoma ACTH

PTHrp-oma PTHrp

Glucagonoma Glucagon

Rubefaccion ( flushing), Diarrea, Dolor abdominal

Hipoglucemia
Dolor abdominal, Diarrea, RGE

ENM, Intolerancia hidrocarbonada, Pérdida de
peso
Diarrea ,Hipopotasemia, Deshidratacion

Diabetes Mellitus, Colelitiasis, Diarrea

Acromegalia
Cushing

Hipercalcemia




é Pueden ser hereditarios?




* La mayoria de los TNE ocurren de forma esporadica. No estan
asociados a un factor genético hereditario.

* Menos del 10% de los casos ocurren en el contexto de sindromes
genéticos hereditarios.




* Los sindromes genéticos hereditarios se deben a una mutacion
germinal: cambio en un gen de una célula reproductora (évulo o
espermatozoide) que se afiade al ADN de todas las células del individuo
haciéndolo susceptible de desarrollar ciertas enfermedades a lo largo
de su vida y que es trasmisible a las generaciones siguientes.

* El estudio genético esta indicado solo en los casos en los que diferentes
caracteristicas clinicas hacen sospechar que el tumor pueda estar
relacionado con un sindrome hereditario y en los familiares de
portadores de alguna mutacion conocida.




Sindromes genéticos asociados a TN Es
mmm

Neoplasia Endocrina
Multiples tipo 1 (MEN1)

Neoplasia Endocrina
Multiple tipo 4 (MEN4)

Sindrome de Von Hipple-
Lindau (VHL)

Neurofibromatosis tipo 1
(NF1)

Esclerosis Tuberosa

MEN1

CDKN1B

VHL

NF1

TSCly
TSC2

HAD

HAD

HAD

HAD

Tumores endocrinos en diversos drganos: glandulas
paratiroides, hipofisis
TNEs

Similar a MEN1. menor frecuencia TNEs

Susceptibilidad a tumores: hemangioblastomas SNC y retina
quistes y tumores renales

feocromocitoma

En pancreas, quistes y menos frecuente TNE

manchas “café con leche”, pecas en axilas e ingles, anomalias en
huesos y tumores del tejido nervioso.

Pueden asociar (poco frecuente), feocromocitomas y TNE en
duodeno y conducto biliar

hamartomas multiples localizaciones, crisis epilépticas y puede
asociar algunos tumores malignos. Pueden desarrollar ( poco
frecuente) TNE en pancreas ,

b 4



Muchas gracias.

maria.calatayud@salud.madrid.org




