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T
RESULTADOS

OBJETIVO
. Hereditary
A pesar de que el carcinoma colorrectal (CCR) es uno By e o El estudio preoperatorio revelo:
de los tumores malignos mas comunes en el adulto, T
es muy poco frecuente en nifos y adolescentes. Los \ j’m:;d,a:gp e - Marcadores tumorales: CEA: 44.5 ng/mL
carcinomas colorrectales son tumores epiteliales Ashkenazi 107K Ca 19.9: 2.5 ng/mL
. . . . CHEK2 (HBCC) U

malignos derivados del epitelio glandular de Ia MYH

. . . TGFBR1
mucosa intestinal.  En 2010, un  estudio - TAC Abdomen con contraste: Destaca Rl
epidemiologico reveld que en los Estados Unidos RIS con retraso en la captacion de contraste por
Unicamente habian registrados con CCR 31 [ oo dilatacion del sistema excretor, con uréter
pacientes menores de 15 afos de edad y 143 entre ) ) aumentado de calibre hasta su entrada en la

3 1,2 = as yet undiscovered . A . .,

15y 19 afios desde 1973 hasta 2006 - . hereditary cancer variants cavidad pélvica, secundaria a neoformacion

pélvica de 14x10x10 cms dependiente de
sigma. Infiltra la cara posterior vesical y la
prostata. Dilatacion de los tramos proximales
intestinales. Adenopatias iliacas izquierdas.

Por lo tanto, las estimaciones ajustadas a la edad
indican que la tasa de incidencia seria de alrededor
de 802 casos por millon de habitantes.

Tabla 1 . Diagrama que representa el porcentaje de
tumores coldnicos en funcién de su origen familiar /

Por ser tan poco frecuente, la mayoria de los esporadico

oncélogos pediatricos veran unos pocos casos en su

vida profesional. Sin embargo, plantean un reto - Colonoscopia: Masa con ulceracién de unos 10 mm a 15 cms de margen anal y estenosis
importante para el tratamiento de los mismos. infranqueable a los 35 cms con mucosa indemne.

Nuestro objetivo es exponer nuestra experiencia El paciente fue sometido a una laparoscopia encontrandose una gran tumoracion necrosada con
reciente con una familia afecta y hacer una revision una biopsia intraoperatoria que resulté compatible con un adenocarcinoma mucosecretor con
actualizada, destacando las peculiaridades del cancer infiltracion vesical y prostatica. Mdltiples adenopatias en cadena pélvica y cavoiliacas. Dilatacion
colorrectal pediatrico (CCRP) con respecto a las del ureteral bilateral. Dilatacion del colon proximal (<10cms). Ante estos hallazgos se procedié a
adulto. practicar una exenteracion pélvica completa con linfadectomia pélvica y cavoadrtica.

MATERIAL Y METODO La estadificacion patolégica fue:

G2pT4N1(1/51)M1b RO Vx Lx (E-IVb)

Se expone el caso de un paciente varén de 15 afios

diagnosticado de adenocarcinoma de colon en El estudio genético demostré un resultado positivo en 2 muestras independientes, para la mutacion
estadio IV por afectacion peritoneal, que debutd con c.663delA del exdén 8 del gen MLH1, en nuestro paciente y en su hermana menor asintomatica.
clinica de infecciones de la via urinaria de

repeticion. El paciente es el hijo mayor de una Tras la cirugia se comenzé con quimioterapia adyuvante (FOLFIRI) la cual se decidié en funcién a
familia de cuatro miembros, cuya rama materna las peculiaridades de la alta frecuencia de inestabilidad de microsatélites existentes en el CCRP del
estaba afecta por Sindrome de Lynch (Céancer sindrome de Lynch 3

Colorrectal Hereditario No Polipdsico) y cuyos hijos,
no habian comenzado los controles para el
despistaje del cancer colorrectal por no reunir los
criterios segun las recomendaciones de las
principales guias clinicas para el seguimiento de
familiares afectos de Sindrome de Lynch.

Se practico el estudio preoperatorio bioquimico,
gen MLH1, responsable del cancer de colon no
poliposico hereditario (HNPCC) en esta familia

mediante: En nuestro caso, el tumor se adelantd 5 afios al inicio de las pruebas para el diagnostico precoz,
segun las recomendaciones de las principales guias clinicas.

Se mantuvo en remision completa durante 1 afio tras finalizar el tratamiento, con una recaida local
detectada por PET-TAC, que fue intervenida y tras la cual se administré6 nuevamente quimioterapia
(FOLFOX6m-BVZ) que complet6 sin toxicidad significativa.

En la actualidad los examenes complementarios revelan la remision completa de la enfermedad.

Metodologia

1. Extraccién automatica de ADN (MagnaPure) Es necesario la valoracion individual de cada familia y conocer las peculiaridades del CCRP, el
2. Secuenciacion directa del exén 8 del gen MLHL. tratamiento especifico y el prondstico, claramente marcados por una biologia tumoral distinta a la
3. Electroforesis y andlisis de la secuenciacion del carcinoma de colon esporadico.

(ABI3730; SeqScape v 2.5)
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neoplasia excrecente de colon descendente (TAC
abdomino — pélvico) Tabla 2. Supervivencia del CCR esporadico, por estadios



