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PRESENTAZIONE DEL CASO

K. E. è un ragazzo di 16 anni che giunge alla nostra attenzione in corso di ricovero per tumefazione dorsale e sovraclaveare sinistra dolente, identificata in pregresso esame

istologico come emangioma capillare cavernoso. Obiettivamente presenta macrocrania. In anamnesi si segnala pregressa rimozione di lipomi, poliposi gastrica e ritardo

nell'acquisizione di linguaggio e deambulazione.

Agli accertamenti ecografici si riscontravano multiple nodularità tiroidee bilateralmente, di cui la più significativa in sede caudale nel lobo tiroideo sinistro, marcatamente

ipoecogena, TIRADS 4, di 22 x 19 mm, con esito di agoaspirato TIR2. Altra nodularità sinistra di 10 x 9 mm sottoposta ad agoaspirato ha mostrato esito di TIR1.

Eseguiva inoltre RM del collo che evidenziava MAV in sede sovraclaveare e nel parenchima tiroideo, in corrispondenza della nodularità agoaspirata con esito TIR1.

Gli esami ematochimici evidenziavano normofunzione tiroidea con calcitonina ed anticorpi negativi.

In considerazione della presentazione clinica si eseguiva indagine genetica che identificava mutazione de novo in eterozigosi p.Arg233Ter associata a CS.

Si concordava per prosecuzione di monitoraggio ecografico a cadenza semestrale. Per progressivo incremento numerico e dimensionale delle nodularità tiroidee associato a

iniziale sintomatologia si decideva per tiroidectomia totale, tre anni dopo la prima valutazione. L'esame istologico ha evidenziato microcarcinoma papillare di tipo convenzionale

pT1a pNX nel contesto del lobo destro. Il decorso post-operatorio ha visto un transitorio ipoparatiroidismo, rapidamente risolto.

CONCLUSIONI E TAKE-HOME MESSAGES

Il caso evidenzia la complessità della gestione tiroidea nei pazienti

pediatrici con PHTS, nei quali possono coesistere nodularità benigne,

malformazioni vascolari e neoplasie tiroidee. I pazienti affetti da CS

presentano un aumentato rischio di sviluppo di malattia nodulare tiroidea,

benigna e maligna.

Al momento attuale la letteratura raccomanda monitoraggio ecografico

annuale dal momento della diagnosi tuttavia non esistono chiare indicazioni

in merito a timing o caratteristiche predittive per invio a chirurgia.

La presenza di una predisposizione genetica oncologica non costituisce, da

sola, un’indicazione alla tiroidectomia. La scelta chirurgica deve essere

individualizzata sulla base dell’evoluzione morfologica, della

sintomatologia e della valutazione multidisciplinare.

Ulteriori studi sono necessari per caratterizzare più precisamente

l'aggressività della neoplasia tiroidea quando comparata alla

popolazione generale al fine di definire follow-up e prognosi dei pazienti.

Riconoscere il fenotipo: macrocrania, lipomi, poliposi gastrointestinale e

anomalie vascolari possono orientare precocemente verso una diagnosi di

PHTS.

Sorvegliare nel tempo: la patologia nodulare può evolvere anche in

adolescenza; un singolo esame citologico benigno o non diagnostico non

esaurisce la valutazione clinica.

Personalizzare la gestione: l’indicazione chirurgica va definita sulla base

dell’evoluzione clinico-strumentale e in un contesto multidisciplinare.

Colmare le lacune conoscitive: sono necessari ulteriori studi per

standardizzare la sorveglianza e chiarire la storia naturale e il

comportamento biologico delle neoplasie tiroidee associate a PTEN.

La sindrome di Cowden (CS), appartenente allo spettro delle PTEN Hamartoma Tumor Syndrome (PHTS), è una rara condizione genetica autosomica dominante causata da

varianti patogenetiche con perdita di funzione del gene oncosoppressore PTEN. Il quadro clinico comprende macrocrania, lesioni amartomatose e vascolari, poliposi

gastrointestinale e aumentato rischio di neoplasie, tra cui il carcinoma tiroideo.

La patologia nodulare tiroidea è frequente e il rischio oncologico è superiore a quello della popolazione generale, con possibile insorgenza già in età pediatrica.
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