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Estudo retrospetivo incluindo famílias com SL inscritas num centro especializado entre 1996 e 2019. Avaliados dados demográficos, mutações identificadas e
diagnósticos de neoplasia.

MATERIAL/MÉTODOS

Apesar da controvérsia acerca da vigilância de tumores uroteliais na SL, neste estudo, a história familiar e a mutação MSH2 foram fatores de risco independentes
para estas neoplasias e um número significativo de casos foi diagnosticado através de rastreio. Assim, recomendamos o rastreio regular nestes grupos de alto
risco. O cancro da próstata também parece ser mais prevalente em portadores de mutação MSH2, mas estudos adicionais são necessários para suportar o seu
rastreio.

CONCLUSÕES

Doentes com Síndrome de Lynch (SL) têm maior risco de desenvolver carcinomas uroteliais do trato urinário superior, particularmente os portadores da
mutação MSH2. A associação do SL com neoplasias da bexiga e da próstata é controversa.
Objetivos:
• Caracterizar a prevalência de tumores e o espectro tumoral numa população portuguesa com SL;
• Avaliar a ocorrência de neoplasias do trato urinário superior, bexiga e próstata na nossa população.

INTRODUÇÃO

155 famílias com SL

491 portadores de mutação
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Total: 453 tumores

Urotélio (4.5%) Próstata (4%) CCR (41%) Tumores extracólicos(26%)

Nº médio de tumores/doente:1.68

41%

27%
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•1º diagnóstico oncológico em 8 doentes

•Diagnóstico baseado no rastreio em ≥ 32%  

•Taxa de recorrência: 14%

•2º tumor urotelial: 24 %

Neoplasia do TU superior Neoplasia da próstata Neoplasia da bexiga

+++ (8% vs 0.9%, p<0.001) ++ (7% vs 0.9%, p= 0.036) ✗ Sem associação 

História familiar 90%
↑ risco de neoplasia do TU superior

(18.6% vs 90%, p<0,001)  

Não se verificou associação entre a prevalência de neoplasias do trato urinário superior, bexiga e próstata e a prevalência de carcinoma colorectal.
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Ocorrência de tumores
uroteliais associou-se a:

Mutação MSH2

OR 5.47, 95% CI 1.18-25.23, p=0.001 

OR 32.08, 95% CI 7.27-141.66, p<0.001

História familiar

Ureteres Pelvis renal Rim Bexiga

Localização:

RESULTADOS


