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Resumen

Introduccion: El sindrome de Lynch (SL) es una de las causas mas frecuentes de cancer colorrectal (CCR)
hereditario. Sin embargo, existe un grupo de pacientes que desarrollan CCR o tumores de laesferadel SL en
los que se observaen e tumor de inestabilidad de microsatélites y/o pérdida de expresion de las proteinas de
los genes reparadores del ADN, pero sin evidencia de mutacién patogénica. Este grupo de pacientes se
conoce con & nhombre de sindrome de Lynch-like (SLL) y representan aproximadamente el 30% de todos |os
pacientes con tumores inestabl es. Estos casos son tratados a menudo como “no esporadicos’ y algunos
autores recomiendan estrictas estrategias de vigilanciasimilares.

Objetivosy métodos: Conocer las caracteristicas clinicas y moleculares de estos pacientesy analizar si
existen diferencias clinicas, patol 6gicas 0 moleculares que haga sospechar un origen probablemente
hereditario o esporadico. Se han incluido pacientes con presencia de CCR con presencia de inestabilidad de
microsatélites y/o pérdida de expresion de MSH2, MSH6, PMS2 y MLH1 con BRAF- wild typey/o sin
metilacion, y ausencia de mutacién patogénica. Se trata de un estudio multicéntrico en el que participan 25
centros de Espafia. Lainformacion se introduce en la plataforma online EPICOL ON.

Resultados: Hasta noviembre del afio 2017, se han incluido 160 pacientes. Con el objetivo de identificar
pacientes con SLL con origen probablemente hereditario frente esporédico, serealizd un andisis en funcién
de la presencia de antecedentes familiares de CCR y otros tumores asociados a SL frente a pacientes con SLL
y antecedentes familiares con neoplasias en otras localizaciones, sin identificar diferencias entre ambos
grupos. También se analizaron diferencias en funcién de si el diagnostico de CCR se realizé por
cumplimiento de criterios de Amsterdam o Bethesda frente alos que se diagnosticaron por el cribado
universal para SL, sin lograr identificar caracteristicas clinicas o patol 6gicas que sean de utilidad para
discernir entre un origen esporadico o hereditario.
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Conclusiones: En esta cohorte de pacientes, no existen caracteristicas clinicas, moleculares o patol dgicas
actualmente que nos permitan diferenciar entre un origen probablemente esporadico o hereditario. Estos
datos apoyan la necesidad de mantened el mismo seguimiento que se realiza en |os pacientes diagnosticados
de sindrome de Lynch y sus familiares y profundizar en el estudio de la patogenia del CCR en estos
pacientes.

© 2018 Elsevier Esparia, S.L. Todos |os derechos reservados



