
Aproximadamente el 10% de los casos de cáncer de colon y
recto son hereditarios. El cáncer colorrectal hereditario no poli-
pósico o síndrome de Lynch es el síndrome hereditario de cáncer
que con más frecuencia predispone a padecer cáncer colorrectal
(CCR), siendo la causa del 3-5% de todos los casos de este tipo
de cáncer. Este síndrome también conlleva un mayor riesgo de
cáncer fuera del colon, principalmente un riesgo aumentado de
cáncer de útero (cáncer de endometrio), seguido de cáncer de ova-
rio, estómago, intestino delgado, vías biliares, páncreas, conductos
urinarios y cerebro, así como alteraciones cutáneas dentro de una
variante que se denomina síndrome de Muir-Torre. 

El diagnóstico genético del síndrome de Lynch se realiza
mediante la detección de una alteración o mutación en línea ger-
minal (que esté presente en cualquier célula del individuo afec-
tado; habitualmente se estudian células de la sangre o de la sali-
va) en los genes de reparación de bases desapareadas del ADN
(mismatch repair system, MMR), que son: MLH1, MSH2, MSH6
y PMS2, entre otros. 

La herencia de este síndrome se denomina autosómica domi-
nante, lo que significa que puede afectar a hombres y mujeres
de una misma familia, transmitiéndose la alteración genética de
padres a hijos sin que se produzcan saltos de generaciones. Sin
embargo, el síndrome tiene una penetrancia incompleta (80%),
por lo que no todas las personas portadoras de la alteración gené-
tica desarrollarán la enfermedad, aunque podrían transmitirla a
sus descendientes.

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS Y GENÉTICAS 
DEL SÍNDROME DE LYNCH

El riesgo de CCR en las personas con síndrome de Lynch es
de aproximadamente el 70% a lo largo de su vida. El CCR de
estos individuos difiere en algunos aspectos de los esporádicos
o hereditarios. Al contrario que los CCR no hereditarios, los cán-
ceres asociados al síndrome de Lynch suelen ser de ciego o colon
derecho (70 frente al 40% de los esporádicos) y aparecen sobre
pólipos o adenomas, que son grandes, planos y con displasia de
alto grado y/o vellosos. El CCR se diagnostica más frecuente-
mente a edad temprana (menos de 50 años); sin embargo, el pro-
nóstico del CCR de los pacientes con síndrome de Lynch habi-
tualmente es mejor que el de los pacientes sin este síndrome.

La secuencia adenoma-carcinoma, o transformación del póli-
po en cáncer, es más rápida en los pacientes con síndrome de
Lynch, y se considera de 2 a 3 años. 

Los criterios clínicos que se utilizan para seleccionar a las
familias con síndrome de Lynch son los Criterios de Ámsterdam
I y II, que recogen que haya más de tres miembros de la familia
con CCR o tumores asociados al síndrome (cáncer de endome-

trio, cáncer de ovario, cáncer de intestino delgado, cáncer de
vías biliares, cáncer de vías urinarias u otros), que haya fami-
liares afectados en varias generaciones, y que alguno de estos
casos se haya diagnosticado antes de los 50 años. Sin embargo,
solo el 60% de los individuos que cumplen estos criterios tienen
una mutación en alguno de los genes MMR. Las familias que
cumplen Criterios de Ámsterdam pero no tienen una alteración
en los genes MMR, recientemente se han denominado Familias
con Cáncer Colorrectal de tipo X. 

Probablemente los criterios clínicos más utilizados son los
Criterios de Bethesda, que describen cuándo un CCR es sospe-
choso de deberse a un síndrome de Lynch; entre estos criterios
se encuentra que existan varios casos de CCR en la familia, in -
dependientemente de la edad, o un caso único de CCR diagnos-
ticado antes de los 50 años, o que los cánceres tengan algunas
características histológicas especiales que definiría el patólogo
al analizarlo al microscopio.

VIGILANCIA

Se recomienda remitir a los individuos con sospecha de sín-
drome de Lynch a Unidades de Cáncer Familiar para el aseso-
ramiento y diagnóstico genético, y que a su vez realicen el segui-
miento en consultas especializadas de alto riesgo.

Se recomienda la realización de colonoscopia a intervalos
de 1-2 años, desde los 20-25 años de edad, y repetirla anual-
mente a partir de los 40 años.

Las mujeres con síndrome de Lynch tienen un riesgo alto de
cáncer de endometrio (60% a lo largo de su vida) y moderado
de cáncer de ovario (10%). Se recomienda la realización de eco-
grafía transvaginal y aspirado endometrial cada 1-2 años a partir
de los 30-35 años de edad. 

En los individuos pertenecientes a familias en las que haya
casos de cáncer de estómago o cáncer de vías urinarias, se reco-
mienda el seguimiento por endoscopia digestiva alta y/o eco-
grafía urológica y citología de orina a intervalos de 1-2 años
desde los 30-35 años.

Las familias con CCR de tipo X no requieren la vigilancia
de tumores extracolónicos, por lo que la recomendación de
seguimiento es realizar colonoscopias cada 3-5 años desde los
45 años.

Carmen Guillén Ponce1 y María José Molina Garrido2

1Unidad de Cáncer Familiar. Servicio de Oncología Médica.
Hospital Universitario Ramón y Cajal. Madrid. 2Sección de

Oncología Médica. Hospital Virgen de la Luz. Cuenca 

Cáncer colorrectal hereditario no polipósico

1130-0108/2011/103/8/434
REVISTA ESPAÑOLA DE ENFERMEDADES DIGESTIVAS
Copyright © 2011 ARÁN EDICIONES, S. L.

REV ESP ENFERM DIG (Madrid)
Vol. 103. N.° 8, pp. 434, 2011

Sección coordinada por:
V. F. Moreira y E. Garrido

Servicio de Gastroenterología. Hospital Universitario Ramón y Cajal. Madrid

INFORMACIÓN AL PACIENTE

C
or

te
 y

 f
ot

oc
op

ie
 e

st
a 

ho
ja

 y
 ú

se
la

 p
ar

a 
in

fo
rm

ar
 a

 s
us

 p
ac

ie
nt

es

Aunque se ha puesto el máximo cuidado en la elaboración de estos textos, los autores, coordinadores y la propia Revista Española de Enfermedades Digestivas,
recuerdan que no sustituyen a la opinión y consejo de un médico y que no se hacen responsables de las decisiones tomadas basándose en los mismos.#
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