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LARGO SUPERVIVIENTE DE CANCER DE COLON METASTASICO EN PACIENTE CON SINDROME DE LYNCH
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INTRODUCCION

Lich Sndronie e s EL SINArome  de Lyth es la n}és comun de las condicione.s hereditarias que

aumentan la probabilidad de cancer colorrectal (CCR), constituyendo el 5% de

todos los CCR, y de neoplasias extracolonicas. Es causado por una alteracion en

Aﬁemdlw ﬁnmw % b uno de los genes reparadores de los errores de apareamiento de las bases de
father mother A D N

Debido a su transmision autosomica dominante a pesar de su penetrancia
incompleta, es importante la identificacion temprana de los individuos y sus
familias para comenzar programas de deteccion y vigilancia oportuna?
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CASO CLINICO

Varon de 49 anos de edad sin antecedentes personales de interés. Presenta como antecedentes familiares, abuela paterna con cancer de ovario a los 65 anos y abuelo paterno
con cancer de estomago a los 43 anos.

En 2015 es diagnosticado en Barcelona, a raiz de cuadro de rectorragias, de adenocarcinoma de sigma estadio IV por afectacion sincronica
hepatica (lesion Unica de 5 cm).

Se realiza inicialmente hemicolectomia izquierda el 16/11/2015 y posteriormente, hepatectomia derecha con linfadenectomia hiliar
hepatica el 17/12/2015.

Se estadia como pT4pN1b (3/18) pM1, KRAS mutado. Se objetiva perdida de expresidon en el tumor de MLH1, PMS2 y MSH6 mediante IHQ,
con alta sospecha de sindrome de Lynch, que posteriormente se confirma mediante estudio genético en linea germinal. Se realiza estudio
mutacional en familiares sin objetivarse otros afectados. Recibe 12 ciclos de tratamiento con FOLFOX-bevacizumab con buena tolerancia.

En 09/2016 presenta recaida retroperitoneal y local. Se propone laparoscopia exploradora que objetiva enfermedad irresecable y se realiza colostomia de descarga. Inicia
tratamiento sistémico con FOLFIRI-Aflibercept, consiguiendo respuesta completa metabdlica tras 6 ciclos, mantenida tras 10. Se lleva a cabo en 05/2017 cirugia radical e HIPEC,
evidenciandose persistencia de tumor residual en anastomosis colorrectal. Continda tratamiento con FOLFIRI- Aflibercept completando un total de 23 ciclos, que se suspende
por mala tolerancia digestiva y proteinuria grado 3 persistente a pesar de reduccion del antiangiogénico.

Permanece en respuesta completa mantenida clinica y radioldgica hasta 11/2018. Acude a nuestras consultas con TAC de reevaluacion realizado en Barcelona que describe
progresion con dos adenopatias retroperitoneales. Dada la presencia de inestabilidad de microsatélites, inicia tratamiento con Nivolumab, con buena tolerancia clinica salvo
hipotiroidismo grado 3 a pesar de tratamiento sustitutivo obligando a suspender inmunoterapia en 05/ 2019. Alcanza respuesta completa que mantiene hasta 03/ 2021, donde
se objetiva recaida uUnica ganglionar iliaca derecha. Se realiza SBRT con una dosis total de 33Gy.

Desde entonces, el paciente realiza revisiones permaneciendo en respuesta completa analitica y radiologica en noviembre de 2022.

DISCUSION

Desde el punto de vista conceptual, hay tres estrategias posibles para identificar a los pacientes con sindrome de Lynch: criterios clinicos, técnicas moleculares y la combinacion
de ambas.

Uno de los principales retos, es la identificacion de los individuos portadores de los genes reparadores del ADN, con el fin de favorecer la prevencion del cancer colorrectal a
través de oportunas medidas de consejo genético?.

La reparacion deficiente de desajustes, su firma genética caracteristica y los altos niveles de inestabilidad de microsatélites, definen un subconjunto biolégico Unico de canceres
que tienen una alta carga tumoral mutacional y capacidad de respuesta a la inmunoterapia con inhibidores de puntos de control inmunitarios3.

La sospecha clinica para la deteccion de pacientes con sindrome de Lynch es muy relevante, ya que nos permitira la identificacion de las mutaciones involucradas en el desarrollo
de |la patologia, asi como realizar un adecuado tratamiento y seguimiento multidisciplinario de la patologia, tanto en el paciente indice como en los familiares de alto riesgo.
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