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Introduccion: El sindrome de Li Fraumeni es una entidad poco frecuente en la edad pediatrica, relacionada con la mutacién terminal del gen supresor de tumores PT53 .
Herencia autosémica dominante de alta penetrancia y esta caracterizada por la predisposicion del paciente al desarrollo de multiples neoplasias, mas cominmente
tumores cerebrales, sarcomas y carcinomas suprarrenales.

Presentamos el debut de un caso de Li Fraumeni en una nifia de 6 afios de edad.

Motivo de consulta: Nifia de 6 afios con estrefiimiento habitual que consulta durante 3 dias consecutivos por cuadro de dolor abdominal progresivo en flanco y fosa
iliaca izquierda con algin vomito aislado y febricula.

Ecografia abdominal: Tumoracion renal
en polo superior izquierdo,

hiperecogénico con coleccion
heterogénea perirrenal 25mm sugestiva de
hematoma .

Exploracion Fisica:
* Palidez cutanea
» Abdomen doloroso a la palpacion con

defensa en flanco y fosa iliaca izquierda
y PPL bilateral positva.

TAC abdominal : Tumor sélido de 32mm
con extenso hematoma subcapsular y

» » perirrenal .
« Dificultad a la sedestacion

o

Pruebas Complementarias

inicales:
*Analitica sanguinea: Leucocitosis de

Diagnostico y Evolucién:

1)Estudio masa renal:

e Tumor de Wilms mixto Etadio Il con
atipia leve .

e Nefrectomia radical izquierda + QT

2) Estudio Crisis Gelasticas:

*  Tumor de Plexos coroideos atipico

20.400, neutrofilia, funcién renal localizado.
conservaday PCR 79 mg/L. * Reseccion parcial + QT i RDT
* Radiografias de torax y abdomen : posterior.

3) Estudio Genético- Familiar:
e Mutacion exén 8 de TP53 en los
tumores y la paciente.

Normales,.
e Tira de orina: Negativa.

1. RMN Cranial en T2: Tumoracién heterogenea extensa occipital con invasién de . A2
cuarto ventriculo y desplazamiento de linea media. »  Padre portador de la misma mutacion

Diagnostico Final: Sindrome de Li- Fraumeni

Conclusiones: Ante la presencia de dos tumores primarios diferentes, especialmente en sarcomas o tumores cerebrales en edad gﬂ i i
REUNION ANUAL j

infantil y en contexto familiar de varios casos con neoplasias se debe sospechar el sindrome de Li Fraumeni. A
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