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TiITULO: HAMARTOMA CONDROMESENQUIMAL INTRAESPINAL CERVICAL
COMO PRESENTACION DEL SINDROME DICER1 EN UN NEONATO

INTRODUCCION/OBJETIVOS: El sindrome DICERL1 es un trastorno de predisposicion
al cancer 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 neoplasicas y displasicas.

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 patogéenica germinal en DICERL1.

MATERIAL Y METODOS: Se presenta el caso de un recién nacido que presento distrés
respiratorio al nacimiento, requiriendo intubacion endotraqueal. En el décimo dia de
vida desarrollé una tetraparesia rapidamente progresiva, con paresia flacida en las
extremidades superiores y paresia espastica con clonus en las inferiores. En la
resonancia magnética cervical se observo una lesion intraespinal extradural con
extension a traves del foramen C5-C6.

Se realiz6 una laminotomia cervical de C3 a C7 y, bajo monitorizacién neurofisiol6gica
intraoperatoria mediante potenciales evocados somatosensoriales (PESS) y motores
(PEM), la lesién fue disecada y resecada de forma subtotal.

RESULTADOS: El estudio anatomopatoléogico informé un hamartoma
condromesenquimal benigno. Se realizé un estudio de secuenciacidbn masiva,
identificando una mutacion en el gen DICERL. En los portadores de mutaciones en
DICERL1 el hamartoma condromesenquimal ha sido descrito Unicamente en la cavidad
nasal; sin embargo, este constituye el primer caso descrito de este tumor
extremadamente raro en una localizacion intraespinal.

CONCLUSIONES: El hamartoma condromesenquimal es un tumor extremadamente
raro. La aparicion de este tumor en un neonato debe asociarse a la presencia de
alguna anomalia genética, en este caso al sindrome DICERL. Este constituye el
primer caso comunicado de hamartoma condromesenquimal de localizacion espinal
en un recién nacido con una variante patogénica germinal en DICER1.
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