<+ CANCER DE ENDOMETRIO

Las pacientes con diagndstico de cancer de endometrio se asocian a un sindrome de
Lynch (Cancer colorrectal hereditario no asociado a poliposis) entre un 2% (sin tener en
cuenta la edad al diagnéstico) y 10% (en casos diagnosticados antes de los 50 afos). En
estos casos, el riesgo a lo largo de la vida de presentar un cancer colorrectal oscila entre
un 52-82%. La importancia de conocer el diagndstico de Sindrome de Lynch en estas
pacientes radica, entre otras, en que la vigilancia con colonoscopia demostré ser una
herramienta efectiva para reducir la incidencia y mortalidad por cancer.

Los tumores asociados a sindrome de Lynch presentan en un 90% de los casos
inestabilidad microsatelital (IMS) y/o pérdida de expresion de alguna proteina implicada en
el mecanismo de reparacién de desapreamiento (en inglés, mismatch repair 6 MMR)
diagnosticada por inmunohistoquimica (IHQ). Dichas proteinas son: MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2. Alguno de estos dos métodos se utiliza como herramientas de screening. De ser
positivos, se aconseja derivar al paciente a un asesoramiento genético con especialista a
fin de realizar los test correspondientes para constatar la mutacién germinal especifica, o
bien descartar que no se trate de un cancer esporadico (dado que éstos pueden presentar
IMS en un 15% de los casos).

No existen guias uniformes respecto al screening de sindrome de lynch en cancer de
endometrio. Las guias americanas toman como punto de corte 50 afios como edad al
diagnéstico, mientras que varios grupos europeos recomiendan el screening universal y
otros toman como punto de corte los 70 afios. En el Instituto Roffo tomamos como punto
de corte los 50 afos para realizar screening en cancer de endometrio, aunque algunas
caracteristicas tumorales ¢ antecedentes del paciente pueden llevarnos a sospechar el
diagnostico de un cancer hereditario en edades mayores y en tal caso, solicitar el
screening. Por ejemplo, tumores ubicados en segmento uterino inferior (30% en Sindrome
Lynch vs 2-10% en cancer esporadico) y antecedentes familiares (ej. Criterios de
Amsterdam).

Al igual que en el cancer de ovario hereditario asociado a mutaciones en los genes
BRCA, la identificacion de pacientes con sindrome de Lynch tiene implicancias de manejo
para el paciente afectado (quien realizara la vigilancia correspondiente) asi como también
para el asesoramiento a sus familiares.

Por tal motivo, es de fundamental importancia identificar a estos pacientes a fin de
poder derivarlos a un asesoramiento genético por un especialista.
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