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Resumen

Introduccion: El carcinoma colorrectal hereditario no polipésico (CCHNP) también conocido como
Sindrome de Lynch es la forma més comun de CRC hereditario y comprende entre 1-6% de todos los
CCR. Predispone también al desarrollo de cancer de endometrio, estdbmago, ovarios, intestino
delgado, epitelio hepatobiliar y urotelial y cerebro. Patrén de herencia AD con penetrancia
incompleta. Gracias a sus caracteristicas; edad temprana, desarrollo de otros CRC sincrénicos o
metacronicos y localizacidon proximal; se han establecido criterios de sospecha para el desarrollo de
este sindrome en pacientes con CRC en edad temprana (criterios Amsterdam y Bethesda) que nos
orientan acerca de la necesidad de realizar estudios moleculares antes del estudio genético
definitivo como es la inestabilidad de microsatélites (IMS), o el estudio inmunohistoquimico (IHQ) de
las proteinas de reparacion del ADN (MMR). Numerosos estudios han evaluado la probabilidad de
desarrollo de SL en pacientes con CCR precoz con resultados extremadamente variables (5-20%) sin
embargo el estudio genético de estos pacientes nos ha permitido restringir el sequimiento
exhaustivo de los mismos. El objetivo fundamental de este estudio es evaluar la prevalencia de SL en
una serie de pacientes con CCR precoz, asi como el valor de los criterios clinicos y analisis
moleculares en el diagnostico de SL.

Métodos: Estudio retrospectivo de 88 pacientes menores de 46 anos con CCR. Se clasifican en 3
grupos (A, esporadicos; B, agregacion familiar; C, criterios de Amsterdam), de acuerdo con la
historia familiar. Se realizé el anélisis de IMS y estudio IHQ de proteinas MMR en cada uno de ellos,
y cuando estaba indicado, se les sometid a estudio genético.

Resultados: Diez casos presentaban mutaciones para SL, de los que nueve presentaban criterios de
Amsterdam, y uno agregacién, siendo ningun caso esporadico. Doce casos presentaron IMS, igual
que ausencia de expresion en la IHQ. La exactitud diagndstica de IMS mostré S 100%, E 98% y VPP
83%; mientras que la IHQ result6 algo menor.

Conclusiones: La probabilidad de desarrollo de SL en pacientes con CCR de aparicién precoz sin
antecedentes familiares es muy baja, siendo este criterio importante para determinar los pacientes
en que seria necesario realizar estudio genético. En el lado contrario, la combinacion de los criterios
familiares junto con otras caracteristicas clinicas podrian determinar la posibilidad de acudir a
directamente al estudio genético de SL.
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