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Resumen

El cancer medular de tiroides familiar, neoplasia del tejido tiroideo poco prevalente, tiene
su origen en una mutacion del protoncogén RET. A continuacion describimos un caso de
presentacion atipica y mutacion poco frecuente (V804L), en el que la puncion aspiracion
aguja fina y las técnicas de imagen no resultaron concluyentes y fueron las pruebas
bioquimicas y el analisis molecular del gen RET las que permitieron llegar al diagndstico y
establecer el prondstico del caso indice y sus familiares.
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:cular analysis

inant thyroid neoplasia
originating from a proto-oncogene RET mutation. The case presented is atypical in its
form of presentation, a fairly uncommon mutation (V804L) and does not have conclusive
fine-needle aspiration biopsy (FNAB) and image studies. Biochemical and RET molecular
analysis has a high diagnostic and predictive value in the index and familial cases.
© 2009 AEBM, AEFA y SEQC. Published by Elsevier Espana, S.L. All rights reserved.

Introduccion

El cancer medular de tiroides familiar (CMTF) es una
neoplasia poco frecuente de la glandula tiroidea, cuyo
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origen es el resultado de una mutacion en el protoncogén
RET. Puede presentarse aisladamente o asociada a otras
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