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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Lynch (SL) é uma doenca autossdmica dominante, responsavel
por 4% dos canceres colorretais (CCRS). E prevalente em pessoas com idade entre 44-69 anos e
ocorre por mutagoes germinativas em genes reparadores de DNA “mismatch repair”, MSH6,
PMS2, MLH1 e MSH2, estando os dois Ultimos presentes em 90% dos casos. DESCRICAO DO
CASO: Paciente AJM, 18 anos, masculino. Queixa principal (QP): tosse seca e coriza ha 2
meses. Refere uso de medicamentos prescritos para o quadro sem melhora aparente. Refere perda
de peso ndo quantificada, febre recente de 39°C, por 3 dias. Histérico de rinossinusite e asma
leve na primeira infancia, com retorno de sintomatologia nasal persistente nos Ultimos 12 meses.
Interrogatério por Orgdos e Aparelhos (I0A): indisposicdo tipo astenia, rouquiddo associada a
refluxo gastroesofégico, fezes escurecidas nos ultimos meses. Exame fisico: leve emagrecimento
2+/5+, pdido 1+/4+, IMC: 23,3. Exames complementares. Hb: 10,3, hematdcrito: 32,3%,
saturacdo de transferrina 2,6 (VR: 20-50). Pesquisa por sangue oculto nas fezes. positivo.
Solicitacdo de colonoscopia que identificou lesdo vegetante estenosante de colon transverso,
comprometendo 80% do |imen. Bidpsia: neoplasia epitelial vilotubular restrita a mucosa, com
intensa atipia e com areas de necrose. Imunohistoquimica: adenocarcinoma com expressao
negativa das proteinas hMLH1, pMS-2 e do complexo “mismatch repair”. KRAS positivo.
DISCUSSAO: O |0A realizado contribuiu para a resoluco do caso, pois a auséncia de histérico
familiar de SL e a QP ndo favoreciam o diagnostico de CCR por SL. A imunohistoquimica é
importante para diagnéstico diferencial de SL, para identificar os genes mutados da SL, que
raramente apresentam-se em CCR esporadico. CONCLUSAO: O I0A é extremamente
importante para a avaliacdo do paciente, sendo ferramenta auxiliar no diagnéstico. Ademais, o
CCR associado a SL em pacientes pediatricos ndo € comum, o que demonstra a relevancia da
abordagem desta, afim de facilitar um diagnostico diferencial.
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