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Resumen

Introduccion y objetivos: Las neoplasias digestivas extracoldnicas constituyen un pequefio
porcentaje de los canceres hereditarios y tradicionalmente han sido poco estudiadas. Sin embargo,
estos tumores, especialmente el adenocarcinoma gastrico (CG) y el adenocarcinoma pancreatico
(CP) son cada vez mas frecuentes en paises desarrollados y se asocian a una alta mortalidad.
Nuestro objetivo fue evaluar el rendimiento diagnostico de sindromes hereditarios asociados a CG y
CP en individuos con alto riesgo por antecedente personal o familiar de estas neoplasias.

Métodos: En una clinica de alto riesgo de céncer digestivo (CAR) se evaluaron a todos los pacientes
que cumpliesen criterios de riesgo de CG o CP familiar o hereditario (fig.). Se recogio6 la historia
clinica personal y familiar y se analizaron las caracteristicas de los tumores. En los tumores
disponibles se realiz6 el analisis inmunohistoquimico de las proteinas reparadoras del ADN (IHQ-
MMR): MLH1, MSH2, MSH6 y PMS2. En los pacientes que cumplian criterios clinicos para
descartar un sindrome hereditario se realizé andlisis genético en linea germinal. Se definié CG o CP
"hereditario" cuando se detect6 una mutacién en linea germinal responsable de estos tumores, y CG
o CP "familiar" cuando, en ausencia de mutacion, se cumplian los criterios clinicos establecidos y
vigentes para su definicion.

Resultados: Entre 2014-2018 se evaluaron 60 familias con CG y 24 familias con CP. Se realizé IHQ-
MMR en 42 (72%) CG y 19 (79,1%) CP siendo patoldgica en 2 (4,7%) y 0 (0%) respectivamente. Se
realizd estudio genético en 14 (23,3%) familias con CG identificAndose mutacion en 5 (35,7%):
MSH2, BRCA2, TP53, 2 en ATM. De las 24 familias con CP se realiz6 estudio genético en 5 (20,8%),
identificandose mutacion en 3 de ellas (60%): BRCA2, ATM, PALB2. Catorce familias (23,3%)
cumplian criterios de CG familiar y 6 (25%) familias cumplian criterios de cancer pancreatico
familiar.
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Figural,.

Criterios de evaluacion en la clinica de alto riesgo de cancer
digestivo (CAR) :
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CG: cancer gastrico; CP: cancer de pancreas; AP: antecedente personal; AF :antecedenta familiar; IHQ-MMR: analisis inmunchistoquimico de las proteinas
reparadoras del ADN (MLHL, MSHZ, MSHG v PRSZ); FPG: familiar de primer grado (padre /madre /hermanos/hijos); F5G: abuelos, tios, nietos, sobrinos; FTG:
primas, bisabuelas

Conclusiones: Mas del 30% de las familias evaluadas en una CAR a raiz de historia personal de o
familiar de CG o CP tiene un sindrome hereditario o una forma familiar de cancer. La alteracién del
sistema de reparacion del ADN es un evento infrecuente en este contexto, sin embargo, la seleccién
de los pacientes en base a criterios clinicos especificos conlleva a un alto rendimiento diagndstico.
Estos resultados refuerzan la importancia de evaluar a las familias de alto riesgo de CGy CP en
unidades especializadas.

0210-5705/© 2019 Elsevier Espaia, S.L.U. Todos los derechos reservados.



