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Introducgao Resultados
* A Sindrome de Lynch ¢é normalmente diagnosticada * Das vinte familias Amsterdam estudadas, seis
quando uma familia preenche os critérios Amsterdam, e é preenchem os critérios clinicos de Amsterdam 1
contfirmada pela identificacio de mutagoes germinativas (critérios classicos) e quatorze preenchem os critérios
em um dos genes da via MMR de reparo de pareamento clinicos de Amsterdam II (inclui tumores
incorreto do DNA: MSH2, MI.H71, MSH6 e PMS2. extracolonicos). Evidencia de deficiéncias no sistema
MMR' for identificada em 11 pacientes; nos nove
* Em aproximadamente 30% das familias que preenchem pacientes restantes da amostra, a expressao nuclear de
os critérios Amsterdam nao sao identificadas mutacoes todas as quatro proteinas MMR foi normal, sugerindo o
germinativas nos genes MMR. FEstas familias sao possivel diagnoéstico da Sindrome CCFTX.
identificadas como portadoras da Sindrome de Cancer
Colorretal Familiar do Tipo X (CCFTX). * A frequéncia da perda de expressio de cada uma das
proteinas MMR analisadas esta descrita na Figura 1.
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tumores extracolonicos no risco de cancer
colorretal; baixa * A idade media ao diagnostico de cancer colorretal dos
frequencia de tumores pacientes com evidencia de deficiéncia no sistema M
extracolonicos foi de 41.2 anos, enquanto que em aqueles pacientes sem
+ Idade média: 45 anos. + Idade média ao evidéncia de deficiencia no sistema M de reparo do
diagnostico: 55 anos. DNA a idade média ao diagnostico de cancer foi de 47.2
anos.
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Aglggdam * A Sindrome de Cancer Colorretal Familiar Tipo X pode
ser diagnosticada frequentemente em familias com cancer
Cancer colorretal colorretal hereditario;
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* Uma melhor caracterizacao molecular desta Sindrome

Imunohistoquimica Anéhsf de torna-se necessaria para um melhor entendimento do
(IHQ) dos principais expressao das mecanismo etioldgico do Cancer Colorretal Familiar tipo
oenes M proteinas mlh1, X
msh2, mshoé e
pms2
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