
 

 

TÍTULO: HAMARTOMA CONDROMESENQUIMAL INTRAESPINAL CERVICAL 
COMO PRESENTACIÓN DEL SÍNDROME DICER1 EN UN NEONATO 
 
INTRODUCCIÓN/OBJETIVOS:  El síndrome DICER1 es un trastorno de predisposición 
al cáncer causado por variantes patogénicas en el gen DICER1, las cuales confieren 
un riesgo aumentado a lo largo de la vida para el desarrollo de una amplia variedad 
de lesiones neoplásicas y displásicas.  
El objetivo es presentar el primer caso descrito de un hamartoma condromesenquimal 
intraespinal cervical en un paciente recién nacido con tetraparesia progresiva, 
asociado a una variante patogénica germinal en DICER1. 
 
MATERIAL Y MÉTODOS:   Se presenta el caso de un recién nacido que presentó distrés 
respiratorio al nacimiento, requiriendo intubación endotraqueal. En el décimo día de 
vida desarrolló una tetraparesia rápidamente progresiva, con paresia flácida en las 
extremidades superiores y paresia espástica con clonus en las inferiores. En la 
resonancia magnética cervical se observó una lesión intraespinal extradural con 
extensión a través del foramen C5–C6.  
Se realizó una laminotomía cervical de C3 a C7 y, bajo monitorización neurofisiológica 
intraoperatoria mediante potenciales evocados somatosensoriales (PESS) y motores 
(PEM), la lesión fue disecada y resecada de forma subtotal. 
 
RESULTADOS: El estudio anatomopatológico informó un hamartoma 
condromesenquimal benigno. Se realizó un estudio de secuenciación masiva, 
identificando una mutación en el gen DICER1. En los portadores de mutaciones en 
DICER1 el hamartoma condromesenquimal ha sido descrito únicamente en la cavidad 
nasal; sin embargo, este constituye el primer caso descrito de este tumor 
extremadamente raro en una localización intraespinal. 
 
CONCLUSIONES: El hamartoma condromesenquimal es un tumor extremadamente 
raro. La aparición de este tumor en un neonato debe asociarse a la presencia de 
alguna anomalía genética, en este caso al síndrome DICER1. Este constituye el 
primer caso comunicado de hamartoma condromesenquimal de localización espinal 
en un recién nacido con una variante patogénica germinal en DICER1. 


