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482/1680 - ESTUDIO GENETICO, IMPORTANTE PARA PREVENCION EN PRIMARIA
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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 29 afos que acude a consulta para preguntar si necesita estudio a tener
varios familiares con cancer de colon. Al realizar anamnesis destaca un padre fallecido por cancer colorrectal
alos 59 aflos y un primo paterno de 35 en tratamiento por cancer de colon. En ambos se descarta poliposis
familiar. Aplicamos €l criterio de riesgo de Amsterdan revisado para cancer colorrectal hereditario no
polipdsico y dado que los cumple derivamos a consulta de Consejo Genético.

Exploracion y pruebas complementarias. No refiere en este momento clinica digestiva ni otros signos de
alarma. La exploracion fisicaes normal. En la consulta de Consegjo Genético se realiza estudio donde se
observa mediante extraccion de ADN con ampliacion con PCR una mutaciéon MLH1: C2078 2079 DEL AG
(P gluc693Glys 10) por lo que se diagnostica de Sindrome de LY NCH.

Orientacion diagnéstica: Cancer hereditario: sindrome de Lynch.
Diagnostico diferencial: Cancer colorrectal no hereditario. Cancer colorrectal hereditario no polipdsico.

Comentario final: La Atencién Primariatiene como labor fundamental la prevencion. En el caso de nuestro
paciente tendriamos que realizar una colonoscopia cada 1-2 afios a partir de los 25 afios (o 10 afios antes del
caso més joven acontecido en lafamilia). En el caso de cancer gastrico o de vias urinarias, gastroscopiay
citologia urinaria cada 1-2 afios a partir de los 30-35 afios. Tiene una probabilidad del 50% de trasmitir esta
mutacion a la descendencia.
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