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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 59 afios, con antecedente familiar de CCR en un hermano mayor
cuando éste tenia 60 afos. Se le realiza colonoscopia de cribado por este motivo hace casi 10 afios y
a su hermano gemelo unos meses antes debido a episodio de rectorragia donde se detectd otro CCR.
La colonoscopia del paciente caso tuvo como resultado el hallazgo de numerosos pdlipos
adenomatosos que se extirparon. En colonoscopias de control posteriores se evidenciaron, en la
mayoria, polipos que se resecaron. Preguntando por antecedentes familiares se detectd en la rama
paterna de su familia un total de 21 tios, primos y sobrinos fallecidos y afectados en la actualidad de
diferentes neoplasias y en algunos de ellos mas un cancer primario.

Exploracion y pruebas complementarias: Ante esta carga familiar se aconsejé estudio genético a
él y sus parientes detectando una mutacién c.1661 > G en el exo6n 10 del gen MSH2 por lo que se
diagnostico de sindrome de Lynch. Se recomend6 seguimiento con colonoscopias anuales,
gastroduodenoscopias y citologia y analitica de orina con periodicidad bianual que contindan
realizando hasta la actualidad.

Juicio clinico: Sindrome de Lynch.
Diagnostico diferencial: Neoplasia colorrectal, poliposis adenomatosa familar.

Comentario final: El sindrome de Lynch o céancer de colon hereditario sin poliposis, se trata de una
enfermedad autosémica dominante. Se acompaiia de mutaciones de varios genes, principalmente
hMSH2 y hMSH1. Se vincula con una frecuencia elevada de cancer en intestino grueso. La mediana
de edad de apariciéon de un adenocarcinoma es por debajo de los 50 afios aunque tienen mejor
prondstico que los tumores esporadicos en pacientes de la misma edad. En las familias afectas, a
menudo existen miembros con cédnceres primarios multiples. Se recomienda seguimiento
endoscopico bianual o anual (a partir de 25 afios) y en mujeres potencialmente afectadas ecografia
de pelvis y biopsia endometrial periddicas.
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