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Resumen

Introduccion: El sindrome de Muir-Torre (SMT) es una enfermedad rara autosémica dominante con alta
penetrancia que se caracteriza por a menos un tumor sebaceo y al menos una neoplasia visceral,
generalmente colorrectal o endometrial. Se asocia a mutaciones de los mismatch repair. A continuacion se
presenta un caso de un paciente con un SMT con multiples adenomas sebaceos y una neoplasia de colon
derecho en el que el diagndstico en un estadio inicial y e tratamiento mediante colectomia subtotal trata de
mejorar el prondstico alargo plazo.

Caso clinico: Varon de 78 afios que presenta multiples adenomas sebaceos en la espalday region cervical en
estudio por dermatologia. Hace dos afios su hija fue intervenida quirdrgicamente por cancer de colon derecho
alos 37 anos y tras andlisis genético se descubrio que era portadora de la mutacion pglu318X en el gen
MSH2. Desde & diagnostico de su hija el paciente ha estado en seguimiento por €l digestélogo mediante
colonoscopias anuales en las que se han realizado varias polipectomias con resultados de adenomas sin
malignidad. En la tltima colonoscopia se visualizé unalesion planade 2 cm en el angulo hepatico del colon
con biopsia de adenocarcinoma. El estudio de extension mediante TAC toracoabdominopélvica se descarta
metastasis a distancia. Se presenta el caso en comité de Tumoresy se decide colectomia subtotal por €l riesgo
aumentado de CCR en otras localizaciones. El estudio preoperatoria define el riesgo anestésico como ASA 1.
A través de LM SIU se procede a colectomia subtotal con anastomosis laterolateral manual biplano. El
periodo postoperatorio cursasin complicacionesy el paciente es dado de altaal 7° DPO. El resultado del
analisis anatomopatol dgico describe un adenocarcinoma de bajo grado histol6gico TINOMO, con 25 ganglios
linfaticos aislados, patron infiltrativo, tumor budding leve, sininvasion linfovascular ni perineural y con
inestabilidad de los microsatélites. El estudio genético detecta la mutacion pglu318X en el gen MSH2, de la
que también es portadora su hija.

Discusion: EI SMT comparte base genéticay algunas de las caracteristicas clinicas del sindrome de Lynch,
como la frecuente localizacién en el colon derecho. Més del 90% de |os pacientes presentan mutaciones del
MLH1y MSH2, como en el caso descrito, y aproximadamente un 70% asocian inestabilidad de los
microsatélites. El riesgo acumulado de un segundo CCR alos 10 afios de seguimiento es mas alto después de
una colectomia que después de una colectomia subtotal (15,7 y 3,4 respectivamente) por 1o que se
recomienda la colectomia subtotal, |0 que se aplico a nuestro paciente. Las lesiones cutaneas del SMT
incluyen desde hiperplasias, adenomasy carcinomas sebaceos (de peor prondstico), keratoacantomasy
carcinomas basocel ulares. L os pacientes gque presenten multiples tumores sebaceos con antecedentes
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familiares de neoplasia visceral o los pacientes con carcinoma sebaceo extraocular deben ser estudiados para
descartar neoplasias viscerales, especialmente colorrectal o endometrial, y realizar un analisis genético y

molecular siempre que sea posible. Estas recomendaciones pueden conseguir un diagndstico precoz en un
estadio temprano y mejorar el pronostico.
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