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PROTOCOLO DE SEGUIMIENTO DE LAS LESIONES iNDICE O
PRECURSORAS EN EL CANCER COLORRECTAL DE
CARACTERISTICAS FAMILIARES/ HEREDITARIAS

Dr. Alain Garcia de Castro; Dra. Begofia Bravo Bueno. Dra. Nerea Lopez Ocarnia y Dr. Francisco
Javier Maestro Saavedra. Centro de Salud de Elvifia-Mesoiro. Xerencia Xestion Integrada de A
Coruna. Servicio Gallego de Salud.

El cancer colorrectal, en mas del 90% de los casos, no es hereditario y mas del 75% de las
personas que lo desarrollan no tienen antecedentes en familiares cercanos. Debemos sospechar
un mayor riesgo de padecer cancer de colon cuando en la familia haya dos o mas familiares
directos en dos o tres generaciones (padres, hermanos o hijos) afectos de cancer colorrectal o
algun caso diagnosticado antes de los 50 afios de edad.

El cribado de CCR en individuos de con elevado riesgo de presentar el proceso, por presentar
antecedentes familiares de CCR, requiere realizar una colonoscopia con intervalos menores y a
una edad mas precoz.

Las recomendaciones de las sociedades cientificas en el cribado de familiares con cancer

colorectal familiar (CCR familiar) ;7 > 3 basan el establecimiento de una estrategia
preventiva en determinar si la agregacion familiar corresponde a alguno de los sindromes
hereditarios asociados al CCR conocidos:

Poliposis adenomatosa familiar (PAF). Caracterizada por la aparicién de un gran ndmero de
poélipos del tipo adenomatoso (méas de 100) en el colon y recto a partir de los 20 o 30 afos.
Dichos polipos tienen una gran probabilidad de malignizarse a partir de los 30 afos.

Poliposis asoctiada al gen MUTVYH, es un sindrome de poliposis hereditaria autosémico recesiva,
que se presentan como poliposis atenuadas, con menor cantidad de adenomas que en la
poliposis adenomatosa familiar, y a edad mas avanzada

Sindrome asociado a la actividad reparadora de las polimerasas (SAARP), dos nuevos genes
asociados a un incremento de riesgo de CCR y poliposis adenomatosa y Poliposis adenomatosa
asoctada a NTHL-1, poliposis con un patrén de herencia autosémico recesiva y parece asociarse
a un incremento de riesgo de neoplasia de endometrio.

Poliposis hamartomatosas, incluye:

Sindrome de Peutz-Jeghers. De Herencia autosémica dominante. Se caracteriza por presencia
de pdlipos hamartomatosos en el tracto gastrointestinal, hiperpigmentaciéon cutaneomucosa
alrededor de labios, mucosa bucal y dedos y riesgo elevado de céancer en diversas
localizaciones, entre las que destacan, por orden de frecuencia: mama, colon, péancreas,
estdmago, ovario y testiculos. El riesgo global de cancer en individuos con SPJ es del 93 % a
los 65 afios de edad.

Sindrome de la poliposis juvenil. De Herencia autosémica dominante de penetrancia variable.
Caracterizado por la presencia de mdltiples pdlipos juveniles a lo largo de todo el tracto
gastrointestinal: colon y recto (98 %), estobmago (1 %) e intestino delgado (7 %). El tamafio de
estos polipos varia entre unos pocos milimetros y mas de 3 ¢cm de didmetro. Estas lesiones
suelen debutar en la primera década de la vida y los primeros sintomas suelen ocurrir dentro
de las 2 primeras décadas (edad media al diagndstico: 5,5 afios). El sintoma de debut mas
frecuente es la rectorragia con anemia, seguido de diarrea.

Sindrome de Cowden. Caracterizado por el desarrollo de multiples polipos de tipo hamartoma
(ast como otros), lesiones cutaneas y riesgo incrementado de varios tumores, siendo los mas
frecuentes, por orden: los de mama, tiroides, endometrio, rifidn, colorrectal y melanoma.

Sindrome de poliposis serrada (SPS) se caracteriza por la presencia de numerosos polipos
serrados, que pueden ser de gran tamafo, con historia familiar y un riesgo excepcionalmente
alto de CCR (se ha estimado de hasta el 70%). Se debe recomendar que sean incluidos en un
programa de estrecha vigilancia endoscédpica. Actualmente se considera recomendable la
realizacion de una colonoscopia total anual.

El CCR herediitario no asociado a poliposis (CCHNP) se refiere primordialmente al sindrome de
Lynch, aunque actualmente existen en la practica clinica otras dos entidades de interés: el
sindrome de Lynch-like y el CCR familiar tipo X.
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Sindrome de Lynch. Herencia Autosdmica dominante. caracterizado por el desarrollo
precoz de CCR, habitualmente antes de los 50 afios de edad, carcinogénesis acelerada y
una elevada tendencia a presentar neoplasias sincrénicas o metacrdnicas,
principalmente de cancer de endometrio y también presentan mayor riesgo de cancer
de estdbmago, pancreas, sistema urinario, ovario, vias biliares e intestino delgado.

Sindrome de Lynch-like. El riesgo de CCR en estas familias parece ser menor que en los
pacientes con sindrome de Lynch, pero mayor que en los pacientes con CCR esporadico

CCR familiar tipo X. De etiologia desconocida. El riesgo de desarrollar CCR es menor al
observado en el sindrome de Lynch y no existe un riesgo incrementado de neoplasias
extracolonicas.

El consenso estaria basado en el grado de Parentesco del familiar afectado mas préximo y
seria el siguiente:

INDIVIDUOS CON FAMILIARES DE PRIMER GRADO CON CCR

N° FAMILIARES AFECTADOS y EDAD AL

DIAGNOSTICO SE DEBE DE REALIZAR

Como poblacion de riesgo medio, pero a partir
de los 40 afos:
SOH bianual y COLONOSCOPIA CADA 10
ANOS.

1 familiar de >60 afhos

COLONOSCOPIA 5 ANOS ANTES DE LA EDAD
DEL DIAGNOSTICO DEL FAMILIAR AFECTADO

1 familiar de <60 aios (o 10 afios antes de la edad del diagnostico del
familiar afectado mas joven, lo primero que
ocurra)

COLONOSCOPIA CADA 5 ANOS A PARTIR DE
LOS 40 ANOS DE EDAD

2 familiares de <60 anos (o 10 afos antes de la edad del diagnostico del
familiar afectado mas joven, lo primero que
ocurra)

DERIVAR A UNA UNIDAD ESPECIALIZADA

3 0 mas familiares EN EL ALTO RIESGO DE CCR

Tabla 1. Individuos con familiares de primer grado con CCR

INDIVIDUOS CON FAMILIARES DE SEGUNDO GRADO CON CCR

N° FAMILIARES AFECTADOS SE DEBE DE REALIZAR

Como poblacion de riesgo medio, pero a
partir de los 50 afios:

1 SOH bianual y COLONOSCOPIA CADA 10
ANOS.
Como poblacion de riesgo medio, pero a
2 0 mas partir de los 40 afios:
SOH bianual y COLONOSCOPIA CADA 10
ANOS.
Tabla 2. Individuos con familiares de segundo grado con CCR
INDIVIDUOS CON FAMILIARES DE TERCER GRADO CON CCR
N° FAMILIARES AFECTADOS SE DEBE DE REALIZAR
Como poblaciéon de riesgo medio, pero a
1 partir de los 50 afios:
(Con diagnéstico a cualquier edad) SOH bianual y COLONOSCOPIA CADA 10
ANOS.

Tabla 3. Individuos con familiares de tercer grado con CCR
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Estas poliposis de caracteristicas familiares deberan ser estudiadas por la atencion
especializadas y por unidades especificas de diagndstico, tratamiento y seguimiento

La identificacion de familias con posibles canceres hereditarios es importante ya que sus
miembros podran beneficiarse de medidas eficaces no sélo en la deteccidn precoz, sino
también en la prevencion de los tumores. En familias con cancer hereditario es comun observar
varios casos de cancer, habitualmente del mismo tipo, que van apareciendo en una generacién
y en la siguiente, que ocurren a edades tempranas (en los sindromes mas comunes,
mama/ovario y colorrectal, entre los 40 y 50 afos), que cuando afecta a érganos pares pueden
observarse formas bilaterales (mamas, rifiones, etc.). Son familias en las que también aparecen
individuos que han tenido mas de un tumor primario o que ademas del cancer presentan
defectos del desarrollo. Cuando un médico reconoce uno o varios de estos signos en una
familia, debe derivarla a una Unidad de Cancer Hereditario, o en su defecto, a un servicio de
Genética Clinica o de Oncologia Clinica para una evaluacién individual del riesgo para cada
miembro de la familia, y las determinaciones genéticas oportunas.
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