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Un caso di HNPCC all’orizzonte?Un caso di HNPCC all’orizzonte?



•• G.P.  60 anni  maschioG.P.  60 anni  maschio
•• ColonscopiaColonscopia richiesta dal curante per richiesta dal curante per 

familiaritàfamiliarità
•• Fratello maggiore operato di ADK Fratello maggiore operato di ADK 

stenosantestenosante del colon sinistro all’età di 60 del colon sinistro all’età di 60 
annianni

•• Non altri fratelli o sorelleNon altri fratelli o sorelle
•• Non riferiti all’anamnesi familiare altri Non riferiti all’anamnesi familiare altri 

casi di neoplasie coliche o extracoliche casi di neoplasie coliche o extracoliche 



•• Una figlia di 27 anni in buona saluteUna figlia di 27 anni in buona salute
•• I figli del fratello, entrambi trentenni, in I figli del fratello, entrambi trentenni, in 

buona salutebuona salute
•• Genitori, poco più che ottantenni, con Genitori, poco più che ottantenni, con 

anamnesi negativa per patologie anamnesi negativa per patologie 
neoplastiche e malattie croniche neoplastiche e malattie croniche 
invalidanti (es. diabete, cardiopatie)invalidanti (es. diabete, cardiopatie)



•• ColonscopiaColonscopia
. . MicropolipoMicropolipo iperplasticoiperplastico del rettodel retto
. Polipo a corto peduncolo di 6. Polipo a corto peduncolo di 6--7 mm 7 mm 
del discendente: ADK ben del discendente: ADK ben 
differenziato su adenoma. Margini di differenziato su adenoma. Margini di 
resezione non valutabiliresezione non valutabili



ConsiderazioniConsiderazioni

•• ADK colon in entrambi i figli di genitori non ADK colon in entrambi i figli di genitori non 
neoplasticineoplastici

•• Anamnesi familiare negativa per tumori colici Anamnesi familiare negativa per tumori colici 
o extracolicio extracolici

•• Insorgenza del cancro in età relativamente Insorgenza del cancro in età relativamente 
“giovane”“giovane”

•• Sviluppo della neoplasia su adenoma < 10 mm Sviluppo della neoplasia su adenoma < 10 mm 



QuesitiQuesiti

•• E’ possibile ritenere che la componente E’ possibile ritenere che la componente 
genetica abbia un ruolo importante genetica abbia un ruolo importante 
nell’eziopatogenesi della malattia comune ai nell’eziopatogenesi della malattia comune ai 
due fratellidue fratelli

•• Per spiegare la precoce insorgenza del Per spiegare la precoce insorgenza del 
carcinoma su un polipo < 1 cm dobbiamo carcinoma su un polipo < 1 cm dobbiamo 
considerare un significativo effetto considerare un significativo effetto 
trasformativotrasformativo genicogenico



QuesitiQuesiti

•• Le mutazioni germinali e somatiche note nella Le mutazioni germinali e somatiche note nella 
genetica del cancro cologenetica del cancro colo--rettale (ad es. di APC, rettale (ad es. di APC, 
DCC, DCC, KK--rasras, p53, ecc.) potrebbero essere , p53, ecc.) potrebbero essere 
sufficienti per rendere ragione della patogenesisufficienti per rendere ragione della patogenesi

•• Potrebbe essere indicata la ricerca dei RER Potrebbe essere indicata la ricerca dei RER 
(instabilità dei (instabilità dei microsatellitimicrosatelliti) e lo studio dei ) e lo studio dei 
geni del MMR (geni del MMR (hMLHhMLH, , hMSHhMSH, , hPMShPMS))



GrazieGrazie
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