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Resumen

Introduccion: La E-cadherina es una proteina de adhesion celular cuya mutacion aumenta el riesgo de cancer
gastrico difuso hereditario (CGDH). En 1998 fue la primera vez que se demostro la ateracion genéticaen
unafamiliamaori con multiples casos de CGDH y en 1999 se establecieron las directrices para el tratamiento
del CGDH por el Consorcio Enlace de Cancer Gastrico Internaciona (CECGI). Actualmente se conocen
poco més de 45 familias con mutacion del gen CDH1 y CGDH.

Casos clinicos. Se trata de dos pacientes de 45 y 39 afios, hermanos (paciente 1y paciente 2) con
antecedentes familiares de CGDH asociado a mutacion en el gen CDH1 (cadherina-E). Dicha ateracion
sigue un patrén de herencia AD con una penetrancia del 80% aproximadamente. En lafamilia ha habido 9
familiares fallecidos por cancer gastrico (entre 48 y 78 afios de edad), 4 familiares mujeres con € estudio
genético positivo alas que no se les ha practicado gastrectomia, 3 familiares (2 mujeresy 1 hombre) alos
gue se les ha practicado gastrectomia profilacticay 1 hombre pendiente del estudio genético. Ambos
pacientes presentaban la alteracion genéticadel CDH1 presente en lafamilia (variante ¢.48G > A; p.Q16Q en
el exon 1) por lo que se recomendaba seguimiento médico y endoscopico; o bien tratamiento quirdrgico
profilactico. Se realizé en primer lugar un estudio médico en el que se comprob6 la normalidad de la
gastroscopiay de la colonoscopia; unicamente hallando presencia de H. pylori en el paciente 2
administrandose terapia erradicadora. En nuestro caso se opto por la gastrectomiatotal profil actica debido a
la elevada penetrancia de cancer gastrico difuso familiar en lafamilia pese a que no existieran datos
Macroscopicos hi microscopicos de carcinoma. A ambos pacientes se les realizo gastrectomiatotal D1
laparoscopicay anastomosisen Y de Roux, ampliando laincisiéon subcostal izquierda para extraer la pieza
quirdrgica que no mostraba alteracion a nivel macroscopico. El paciente 1 tras la gastrectomia evoluciond
favorablemente, realizandose el transito esdfago-yeyunal a 3¢ dia post-operatorio sin apreciarse fugas,
tolerando dietaoral y siendo altaal 7° dia post-operatorio. En €l paciente 2 se evidencid una pequefia fuga
anastomoticaen el transito esdfago-yeyunal al 5° dia post-operatorio y se colocé mediante endoscopia una
protesis esof&gica. Asimismo presento infeccion superficial de la herida quirdrgica que requirio cierre por
segundaintencion y fue dado de altaa 19° dia post-operatorio tolerando dieta oral y pendiente de laretirada
de la prétesis esofagica en 4 semanas aproximadamente. En ambos casos la anatomia patol 6gica de las
muestras remitidas no presentaba focos de carcinoma.

Discusion: Se opt6 por la cirugia profilactica debido alos multiples casos de enfermedad y fallecimiento por
cancer géastrico existentes en la familia en relacion con la mutacion citada del gen CDH1, asumiendo que
pese ala morbimortalidad de |a gastrectomia total, ésta erala mejor opcién dada la penetrancia de la
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mutacion. Ademas aungue en el seguimiento médico no existan signos de enfermedad, un porcentaje
importante de casos presenta focos de carcinoma con estudio previo negativo.
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