Une délétion complete du géne codant pour la ménine
révélée par un carcinome neuroendocrine thymique
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Un patient de 37 ans est hospitalisé pour sciatalgies aigues intenses. Les explorations
morphologiques permettent de découvrir une tumeur thymique (71 x 33 mm), fixant
faiblement en scintigraphie des récepteurs de la somatostatine, mais intensément lors des
TEP au 18F-FDG et au DOTATOC-686Ga, avec la présence de lésions secondaires osseuses
rachidiennes. (Figure 1).

Une hyperparathyroidie primaire est mise en évidence, trois images évocatrices de grosse
parathyroide sont visualisées en échographie dont deux fixent lors de la scintigraphie
MIBI et du TEP a la 18F-Fluorocholine. Il présente également un macroadénome
hypophysaire somatotrope faiblement sécrétant, deux adénomes surrénaliens droits non
sécrétants et trois nodules pancréatiques non sécrétants, fixant lors du TEP au
DOTATOC-686a (Figure 2).
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Figure 1. Scintigraphie au DOTATOC-686a retrouvant une fixation intense de la lésion thymique (SUV GnTﬁlgque est associée.
max 10,2) et une fixation intense diffuse de tout le squelette notamment rachidienne (SUV max de 6 &

9,6) évocatrice de localisations secondaires.

Une néoplasie endocrine multiple de type 1 est fortement suspectée, I'analyse
génétique ne retrouve pas de mutation ponctuelle mais une délétion allélique compléte
du géne de la ménine (Figure 3). L'enquéte génétique familiale laisse penser au
caractére de novo de cette délétion.

Figure 2. A, IRM hypophysaire en coupe coronale, macroadénome
hypophysaire latéralisé a droite (—), envahissant le sinus caverneux droit;
B, scintigraphie au MIBI temps tardif, renforcement du foyer de fixation
sous le péle inférieur du lobe thyroidien gauche visualisé au temps précoce
(—): C, TDM thoracique, coupe coronale, lésion thymique (—) mesurant 71
x33 mm; D, TDM abdominale, coupe transversale, nodule pancréatique

‘ évoquant une tumeur endocrine (), nodule surrénalien (—).
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Figure 3. MLPA, les barres représentent le nombre moyen dalléles présents pour les amplicons des exons de la ménine EOUI‘ la menlrle ° La Pl‘esen"'a‘r’on CI Inlque fﬂlf
(2 alléles correspondent & une moyenne de 1; la perte d'un alléle correspond @ une moyenne de 0,5 indiquant une egalemenf discuter une relation entre le

délétion d'un alléle). Les barres bleues et rouges sont des témoins, les barres vertes correspondent au patient.

génotype et la sévérité du phénotype.



	Slide 1

