GUIA PARA PACIENTES Y FAMILIAS
Mi estudio genético encontrd una variante asociada al

sindrome de Lynch
Genes MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 y EPCAM

¢Qué significa y qué puedo hacer?

Tu estudio encontré una variante patogénica (un cambio que altera el funcionamiento del gen) en uno de los
genes del sindrome de Lynch: MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 o EPCAM. El sindrome de Lynch es una condicion
hereditaria que aumenta el riesgo de algunos tipos de cancer, principalmente de colon y de endometrio (Utero).
Los riesgos y las recomendaciones cambian segun el gen, por lo que te recomendamos revisar en tu informe cual
es el tuyo. Saberlo es una gran ventaja: las colonoscopias periddicas permiten prevenir el cancer de colon, y
existen medidas eficaces para reducir los demas riesgos.

a Lo que Si significa 0 Lo que NO significa

e Tienes un riesgo mas alto que el promedio de e No significa que tengas cancer ni que vayas a
algunos tipos de céncer, principalmente de colony tenerlo con seguridad.

de Utero. * No es culpa de nadie: la variante se hereda o
e Las colonoscopias periddicas previenen el cadncer aparece por azar.

de colon al extirpar los pélipos antes de que se « No significa que debas tomar decisiones de
transformen. inmediato: hay tiempo para informarte.

e Tus familiares cercanos pueden estudiarse para
saber si tienen la misma variante.

6 ¢Qué es el sindrome de Lynch?

Los genes del sindrome de Lynch forman parte del sistema de "reparacién de errores de emparejamiento” del
ADN: funcionan como un corrector ortografico que revisa y corrige los errores que se producen cada vez que una
célula copia su ADN. Todas las personas tenemos dos copias de cada gen. Cuando una copia no funciona, los
errores se acumulan con mas facilidad y aumenta el riesgo de algunos canceres.

Es la causa hereditaria mas frecuente de cancer colorrectal: afecta a cerca de 1 de cada 300 personas. Las
variantes en MLH1 y MSH2 (o deleciones en EPCAM que apagan a MSH2) se asocian a los riesgos mas altos y mas
tempranos; las variantes en MSH6 y, sobre todo, en PMS2, a riesgos menores y mas tardios.

° ¢Cuanto aumenta el riesgo?

Riesgo aproximado de tener cancer a lo largo de la vida:

Tipo de cancer P;’:laecrg’ln MLH1 MSH2 / EPCAM MSH6 PMS2
Colon y recto 4% 46-61% 33-52% 10-44% 9-20%
Endometrio (utero) 3,1% 34-54% 21-57% 16-49% 13-26%
Ovario 1,1% 4-20% 8-38% hasta 13% no aumentado
Vias urinarias ~2% 0,2-7% 2-28% 1-8% —
Estomago 0,8% 5-7% 0,2-9% hasta 8% no aumentado
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Tipo de céncer P:::‘aecsr:n MLH1 MSH2 / EPCAM MSH6 PMS2
Intestino delgado 0,3% 0,4-11% 1-10% hasta 4% -
Préstata 12,8% datos insuficientes hasta 24% hasta 10% -
Cerebro 0,6% 0,7-1,7% 2,5-7,7% 0,8-1,8% -
Cifras de las guias NCCN (version 1.2026), hasta los 80 afios. —: no se ha demostrado un riesgo mayor que el de la poblacion general. En

MLH1 y MSH2 el cdncer de colon aparece en promedio cerca de los 44 afios; en PMS2, después de los 60. Las deleciones en EPCAM que no
incluyen a MSH2 tienen un riesgo de colon similar, pero un riesgo de endometrio menor. No hay evidencia suficiente de un mayor riesgo de
cdncer de mama.

Recuerda: muchas personas con sindrome de Lynch nunca desarrollan cancer. Las colonoscopias periddicas
permiten prevenir el cdncer de colon, y los demas controles ayudan a detectar otros cdnceres a tiempo.

éComo se hereda?

El sindrome de Lynch se hereda de forma autosémica dominante: basta una copia alterada para tener el riesgo
aumentado. La variante puede venir de la madre o del padre, y afecta por igual a hombres y mujeres. Cada hijo o
hija de una persona con la variante tiene un 50% de probabilidad de heredarla.

Persona con la variante Pareja sin la variante

En cada embarazo: 50% de probabilidad de heredar la variante

Si ambos padres tienen una variante en el mismo gen de Lynch, cada hijo tiene un 25% de probabilidad de heredar las dos.
Esto causa una enfermedad muy poco frecuente llamada deficiencia constitucional de reparacion de errores (CMMRD), con
riesgo de canceres desde la infancia. Si planificas un embarazo, puedes conversar sobre la posibilidad de estudiar a tu pareja.

Mi plan de cuidado

Estas son las recomendaciones de las guias internacionales (NCCN 2026 y 2027), segun el gen. Tu equipo de salud
las adaptara a tu edad, tu historia familiar y tus preferencias.

Qué hacer Desde cuando Con qué frecuencia

Colon y recto

MLH1, MSH2: cada 1-2
anos - MSH6, PMS2: cada
1-3 afios

MLH1, MSH2: 20-25 afiost -

Colonoscopia de alta calidad MSHS, PMS2: 30-35 afios

Conversar sobre aspirina en dosis baja (100 mg al dia) para
reducir el riesgo de cancer de colon y de otros canceres de Edad adulta (conversar) Diaria, por varios afios
Lynch

Mujeres: utero y ovarios
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Qué hacer

Consultar ante cualquier sangrado uterino anormal o después
de la menopausia (se evalta con biopsia de endometrio)

Considerar biopsia de endometrio de control

Conversar sobre métodos que reducen el riesgo de cancer de
endometrio (por ejemplo, DIU con progestageno)

Conversar sobre histerectomia con extirpacion de ovarios y
trompas, una vez cumplido el deseo de tener hijos

Hombres
Conversar sobre antigeno prostatico (APE)
Otros 6rganos (MLH1, MSH2 y MSH®6)

Endoscopia digestiva alta, idealmente junto con la
colonoscopia

Estudio y tratamiento de Helicobacter pylori (bacteria del
estdmago)

Considerar examen de orina anual (sobre todo si hay familiares
con cancer de las vias urinarias)

Estudio de pancreas (colangiorresonancia o endosonografia),
solo si hay un familiar de primer o segundo grado con cancer
de pancreas

Examen de la piel por un profesional con experiencia en Lynch
(lesiones sebaceas)

Vida saludable: no fumar, moderar el alcohol, mantener un
peso adecuado, hacer actividad fisica y protegerse del sol

Desde cuando
Siempre
30-35 afios
Conversar

MLH1, MSH2: 40 anos -
MSHBG6: 40 aiios (ovarios
45-50) - PMS2: 50 afos o
menopausia

MSH2, MSH6: 40 arios

30-40 afios*

Al diagnéstico

30-35 afios

50 afios**

Segun indicacion

Siempre

Con qué frecuencia
Siempre
Cada 1-2 afios

Segun indicacién

Una vez

Anual, si se decide realizar

Cada 2—4 afos

Una vez y segun indicacién

Anual

Anual

Cada 1-2 aios

Todos los dias

1 O 2 a 5 afios antes del caso de cdncer de colon mds joven en la familia, si fue antes de los 25 afios. Aspirina: en CaPP3 (2026), 100 mg/dia
mostro eficacia similar a 600 mg/dia con menos sangrado (no inferioridad no demostrada en todos los andlisis). * O antes, segun la historia

familiar de cdncer de estémago o intestino delgado.

** 0 10 afios antes del caso de cdncer de pdncreas mds joven en la familia. Fuera del

colon y el endometrio, las recomendaciones se basan en la opinion de expertos. En PMS2, los controles de otros drganos se deciden segun la

historia personal y familiar.

Sobre el cdncer de ovario: no existe un examen que permita detectarlo a tiempo de forma confiable (la ecografia y el marcador
CA-125 no se recomiendan como control). Consulta si tienes sintomas persistentes como hinchazén abdominal, dolor pélvico o

sensacién de llenura precoz.

Si tienes o tuviste cancer

Tu resultado también es importante para tu tratamiento. Puede influir en el tipo de cirugia (por ejemplo, en la
extension de una cirugia de colon) y, en algunos casos, en la eleccion de tratamientos: los tumores asociados
al sindrome de Lynch suelen responder bien a la inmunoterapia. No estd indicada en todos los casos: el
comité oncoldgico evaluard qué corresponde en tu situacion.

¢Qué significa para mi familia?
0 informe del laboratorio les facilitara el estudio.

econdmico que el tuyo.
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Ellos pueden estudiarse solo para la variante que se encontré en ti. Es un examen mas simple y
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Hombres y mujeres deben considerar el estudio: ambos tienen riesgo de cancer de colon y otros
canceres, y pueden transmitir la variante.

Hijos e hijas se estudian habitualmente a partir de los 18 afos, antes de la edad en que comienzan las
colonoscopias. Si en la familia hay casos de cdncer muy jévenes, el momento se conversa con el
equipo.

Planificacion familiar existen opciones como el diagndstico genético preimplantacional. Consultalas
en asesoramiento genético.

Si un familiar no tiene la variante, su riesgo vuelve a ser similar al de la poblacion general (salvo que
tenga otros antecedentes).

Preguntas frecuentes

éVoy a tener cancer?

No necesariamente. Tu riesgo es mayor que el de la poblacién general, pero muchas personas con sindrome de
Lynch nunca desarrollan cancer. Las colonoscopias permiten prevenir el cdncer de colon, y los demds controles
ayudan a detectar otros canceres a tiempo.

éPor qué las recomendaciones dependen del gen?

Porque los riesgos son distintos: MLH1 y MSH2 se asocian a riesgos mas altos y a edades mas jovenes, mientras
que MSH6 y PMS2 tienen riesgos menores y mas tardios. Por eso las colonoscopias y las cirugias ginecoldgicas se
recomiendan a edades diferentes. Revisa en tu informe cual es tu gen.

éDebo tomar aspirina?

Dos estudios internacionales (CAPP2 y CaPP3) mostraron que la aspirina diaria reduce el riesgo de cancer en
personas con sindrome de Lynch; el mas reciente (2026) mostré que 100 mg al dia tendria un efecto similar a
dosis mas altas, con menos sangrados. El beneficio aparece después de varios afios. No es para todos (por
ejemplo, con Ulcera, problemas de coagulacién, alergia o embarazo): conversa con tu médico antes de iniciarla.

éTengo que operarme del Utero y los ovarios?

No es obligatorio. Es una opcion que reduce el riesgo de cadncer de utero y de ovario, y se conversa una vez
cumplido el deseo de tener hijos. La decision es personal y depende de tu edad, tu gen, tu historia familiar y tus
preferencias. Mientras tanto, es muy importante consultar ante cualquier sangrado anormal.

éEs normal sentirme angustiado o preocupado?

Si, es muy comun. Hablarlo con tu familia, con tu equipo de salud o con un psicélogo puede ayudar. En Chile
existen fundaciones y organizaciones que acompafian a pacientes y familias. Tu equipo puede orientarte sobre
cuales corresponden a tu situacion.
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Recuerda: conocer tu resultado te permite adelantarte. Con informacidn, controles y acompafiamiento,
puedes cuidar tu salud y la de tu familia.

www.tugenetista.cl - contacto@tugenetista.cl
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Esta guia entrega informacion general y no reemplaza la consulta con tu médico o genetista.
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