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El síndrome de Lynch o cáncer colorrectal hereditario no polipósico (CCHNP) es un trastorno de herencia autosómico dominante causado por

mutaciones germinales en los genes de reparación del ADN (MLH1, MSH2, MSH6 y PMS2). Constituye la formas más frecuente de cáncer

colorrectal hereditario; sin embargo, la incidencia de cáncer de endometrio en pacientes con este síndrome es igual o superior, presentándose en

más del 50% de las mujeres como primera neoplasia.

Objetivo: evaluar la utilidad del análisis inmunohistoquímico como método de cribado molecular de mutaciones en los genes reparadores del ADN

y analizar qué variables clínicas e histopatológicas están relacionadas con la pérdida de expresión proteica.

Introducción

Material y métodos

Se ha llevado a cabo un estudio retrospectivo analítico sobre una serie de 61 pacientes, diagnosticadas de cáncer de endometrio, no

seleccionadas por edad ni criterios clínicos, a las que se les realizó análisis inmunohistoquímico como cribado inicial. En los casos que mostraron

pérdida de expresión proteica se llevó a cabo análisis de inestabilidad de microsatélites y análisis germinal de los genes reparadores. En aquellos

en los que se obtuvo pérdida de expresión proteica en MLH1, se determinó la mutación V600E en BRAF y/o el estado de metilación del promotor

de MLH1.

Conclusión

Aunque la muestra es pequeña, el análisis rutinario de la vía de los genes reparadores de todos los cánceres de endometrio

diagnosticados de forma habitual en un centro terciario no parece ser eficiente. Se necesitaría incrementar la muestra para confirmar

estos resultados.
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Resultados

Se hallaron un total de 19 casos (31.1%) que mostraron pérdida de expresión proteica para alguno de los genes reparadores. Se encontró una

mutación patogénica en MSH6 (1.64%) y una variante sin clasificar en MLH1 (1.64%). Ninguna de las variables clínicas e histopatológicas

analizadas mostraron una asociación significativa con la alteración inmunohistoquímica.
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