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Resumen

Objetivos: Definir e sindrome de Muir-Torre, epidemiologiay formas de presentacion.

Caso clinico: Mujer de 70 afios valorada en la Unidad de consegjo genético por alto riesgo debido a sus
antecedentes personales y familiares: cancer de endometrio alos 38 afios, adenoma sebaceo alos 68 afos,
hermano con cancer de colon y cancer de estdmago alos 57 afos. Se realizo estudio en muestras del tejido
tumoral de adenoma sebéceo mediante inmunohistoquimica que mostré perdida de expresion de MLH1y
PMS2. Durante &l seguimiento se realizo una colonoscopia que informo de neoplasia estenosante en colon
derecho de 5 cm. Se biopsia e informan de adenocarcinoma mucinoso infiltrante. En €l estudio de extension
se objetivé un nédulo peritoneal en flanco izquierdo, asi como nédul os peritoneal es subhepéticos y
adyacentes a colon ascendente. Ante estos hallazgos se decidié intervencion quirdrgicay exploracion
peritoneal realizandose hemicolectomia derechay reseccion de los implantes descritos.

Discusion: El sindrome de Lynch (SL) es un sindrome genético con patron de herencia autosomico
dominante que predispone a cancer colorrectal y a otras neoplasias extracol dnicas, debido ala mutacién
germina de algunos de los genes reparadores de los errores de lareplicacion del ADN (MLH1, MSH2,
MSH6 o0 PMS2). El sindrome de Muir-Torre (SMT) es una variante fenotipica que predispone a desarrollar
tumores de gladndulas sebaceas y queratoacantomas. L os tumores sebaceos incluyen adenomay carcinoma
sebéceos, que pueden ser Unicos o multiples. Las neoplasias malignas viscerales mas comunes son el
adenocarcinoma colorrectal anivel proximal del angulo esplénico, seguido del carcinoma genitourinario; las
neoplasias malignas menos comunes incluyen carcinoma de mama, canceres hematol 6gicos, carcinoma
endometrial y adenocarcinomagéstrico. EI SMT esraro, es evidente en aproximadamente el 9,2% de los
individuosy el 28% de las familias con SL. Se pueden obtener antecedentes familiares en aproximadamente
el 50% de los pacientes. Los hombres se ven afectados con mayor frecuencia, con unarelacion 3:2. Las
neopl asias sebaceas se presentan a una edad promedio de 53 afios y las neoplasias malignas viscerales se
diagnostican en torno alos 50 afios. L os tumores sebaceos preceden al diagndstico de malignidad visceral en
el 22%, ocurren simultaneamente en el 6% y se desarrollan posteriormente en el 56% de los casos. Los
criterios diagndsticos incluyen la presencia de al menos un adenoma, epitelioma o carcinoma sebéceo, y al
menos un carcinoma visceral. Pueden incluirse en los tumores cutaneos |os queratoacantomas y |os tumores
quisticos sebaceos. El seguimiento es paralelo al de las personas con cancer colorrectal hereditario sin
poliposis. En portadores de genes e individuos de alto riesgo se debe realizar una colonoscopia comenzando a
la edad de 25-30 afios y cada 2-3 afios. La evaluacion genética de |os pacientes con estas |esiones cutaneas a
edades tempranas 0 con antecedentes familiares de cancer, es necesaria para descartar el SMT, solicitar
estudios moleculares con el fin de establecer un manejo y seguimiento multidisciplinario adecuado.
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