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Complejo de Carney

El Complejo de Carney es un trastorno genético hereditario raro clasificado dentro de los sindromes de
neoplasia endocrina multiple (NEM). Se caracteriza por una combinacion distintiva de lesiones
pigmentadas de la piel y mucosas, asi como una variedad de tumores tanto endocrinos como no endocrinos.
Histéricamente se ha denominado sindrome NAME (Nevos, Mixoma Auricular, Efélides) y sindrome LAMB
(Léntigos, Mixoma Auricular, Nevos Azules).

Epidemiologia y Genética

El complejo de Carney es extremadamente raro, con menos de 750 casos documentados en todo el mundo.
El sindrome sigue principalmente un patrdén de herencia autosémico dominante, aunque aproximadamente
el 25% de los casos son esporadicos. La enfermedad exhibe alta penetrancia, lo que significa que se
manifiesta en la mayoria de los individuos que heredan la mutacién génica, pero muestra expresividad
variable, con caracteristicas clinicas que varian significativamente entre los individuos afectados.

La mayoria de los casos del Complejo de Carney estan asociados con mutaciones inactivantes en el gen
PRKARI1A. Este gen codifica una subunidad reguladora de la proteina quinasa A, que esta involucrada en
varios procesos celulares, incluyendo la regulacién hormonal endocrina.

Manifestaciones Clinicas
El Complejo de Carney se manifiesta con un amplio espectro de caracteristicas clinicas, incluyendo signos
tanto cutdneos como sistémicos. La caracteristica distintiva del Complejo de Carney es la presencia de
lesiones pigmentadas. Los tipos comunes incluyen.
Ademas de su uso aprobado, la capsaicina tiene numerosas aplicaciones dermatolégicas fuera de
indicacidn, incluyendo:
> Léntigos: Estas maculas pigmentadas pequeiias (tipicamente <5 mm) bien definidas aparecen en
varios tonos de bronceado, marrén o negro y se encuentran en la piel y superficies mucosas. Los
léntigos estan presentes en el 70-80% de los pacientes y son la caracteristica mas reconocible.
These well-defined, small (typically <5 mm) pigmented macules appear in varying shades of tan,
brown, or black and are found on the skin and mucosal surfaces. Lentigines are present in 70-80%
of patients and are the most recognizable feature.
> Nevos Azules: Estas son papulas azul oscuro o grises que estan intensamente pigmentadas.
> Otras Lesiones Pigmentadas: Estas incluyen maculas café con leche, nevus spilus y nevus de Spitz.

Tumores Endocrinos
El Complejo de Carney estd asociado con varios tumores endocrinos, que a menudo tienen presentaciones
clinicas distintivas::
> Enfermedad Adrenocortical Nodular Pigmentada Primaria: Esta condicién involucra la
produccidn de cortisol independiente de ACTH, lo que resulta en sindrome de Cushing. Es una causa
significativa de morbilidad en individuos afectados.
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> Hipersecrecion de Hormona del Crecimiento: En algunos casos, los individuos afectados pueden
desarrollar hipersecrecion asintomatica de hormona del crecimiento, con acromegalia ocurriendo
potencialmente en el 10-15% de los casos.

> Tumor de Células de Sertoli Calcificante de Células Grandes: Un tumor testicular que puede llevar
a ginecomastia o pubertad precoz en varones.

> Afectacion Tiroidea: Los n6dulos tiroideos o incluso el carcinoma tiroideo pueden desarrollarse en
algunos pacientes.

> Tumores Ovdricos: Aunque raros, las mujeres con Complejo de Carney pueden experimentar
quistes ovaricos, cistoadenomas serosos, teratomas o carcinoma endometrioide

Tumores No Endocrinos
Ademas de los tumores endocrinos, el Complejo de Carney esta asociado con una variedad de tumores no
endocrinos:
> Mixomas Cardiacos: Estos tumores benignos del corazén a menudo se desarrollan a una edad mas
temprana comparado con los mixomas esporadicos y pueden ocurrir simultdneamente en multiples
camaras del corazoén.
> Schwannomas Melandticos Psamomatosos: Estos pueden surgir dentro del sistema nervioso
central o periférico, particularmente en el tracto gastrointestinal y a lo largo de las raices nerviosas
espinales.
> Tumores Benignos de Mama: Frecuentemente vistos en mujeres, estos tumores son a menudo mal
diagnosticados como cambios fibroquisticos.

Diagnoéstico

El diagnoéstico del Complejo de Carney es principalmente clinico y puede confirmarse con pruebas
genéticas. Los criterios mayores incluyen pigmentacién moteada en labios, conjuntiva y mucosas; mixomas
cutaneos, mucosos y cardiacos; enfermedad adrenocortical nodular pigmentada primaria o alteracién en la
excrecion de cortisol tras dexametasona; acromegalia por adenomas productores de hormona del
crecimiento; tumor de células de Sertoli calcificante o calcificaciones testiculares caracteristicas; y
schwannomas melanéticos psamomatosos. El diagnéstico se apoya en la identificacion de una variante
patogénica en PRKAR1A o en la presencia de un criterio mayor junto con antecedentes familiares o
mutacién confirmada.

El diagnostico diferencial incluye el sindrome de Peutz-Jeghers (pigmentacidn labial y poliposis sin
mixomas), sindrome LEOPARD (léntigos y cardiopatias sin mixomas), sindromes hamartomatosos
asociados a PTEN como la enfermedad de Cowden (hamartomas y 1éntigos sin mixomas), sindrome de
McCune-Albright (displasia fibrosa, manchas café con leche y pubertad precoz), y lentiginosis familiar
benigna (1éntigos sin afectacién mucosa ni manifestaciones sistémicas).

Manejo y Vigilancia
El manejo del Complejo de Carney involucra monitoreo regular para evaluar el desarrollo de tumores
endocrinos y no endocrinos. Aunque no se han establecido guias formales de vigilancia, las siguientes
medidas son cominmente recomendadas:

> EKG Anual: Para monitorar mixomas cardiacos.

> Ultrasonido Tiroideo Anual: Para detectar nddulos tiroideos o cancer tempranamente.
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Ultrasonido Testicular Anual: Para nifios antes de la pubertad, para monitorear tumores de células
de Sertoli.

Medicion Anual de Cortisol Libre Urinario de 24 horas: Para evaluar la funcién adrenal y detectar
sindrome de Cushing.

Medicién Anual del Factor de Crecimiento Similar a la Insulina-1 (IGF-1) y Prolactina: Para
monitorear anormalidades de hormonas del crecimiento.

Ultrasonido Transabdominal: Para mujeres para monitorear tumores ovaricos.

Conclusion

El Complejo de Carney es un trastorno raro y complejo con implicaciones clinicas significativas. Debido a su
presentacion diversa, que incluye tanto tumores endocrinos como no endocrinos, el diagnéstico temprano y
la vigilancia a largo plazo son esenciales para optimizar los resultados del paciente. Los avances continuos

en las pruebas genéticas y una comprension mejorada de los mecanismos subyacentes del sindrome
pueden llevar a enfoques terapéuticos mas dirigidos y efectivos en el futuro.
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