
Caso Práctico 2: 

Paciente de 40 años de edad que acude a la consulta de Genética Médica remitido desde 

el Servicio de Digestivo por resección de 40-50 pólipos en la última colonoscopia 

realizada tras cribado positivo de cáncer colorectal. 

Refiere que uno de sus tres hermanos está en seguimiento por poliposis y un tío fallecido 

por cáncer de colon a los 72 años de edad. 

Se extrae ADN de sangre periférica y tras el análisis molecular de los genes APC y 

MUTYH se detecta una variante categorizada como de clase V/ patogénica que se detalla 

en la figura. La variante se localiza en el exón 13 del gen MUTYH . El número de lecturas 

es: C:28 (54%). T: 24 (46%). El nucleótido es 1187:G>A. Codón 396: G>D. 

 Definir el significado de la variante detectada en relación al diagnóstico de 

poliposis hereditaria. 

 ¿Qué técnicas adicionales emplearías para completar el estudio? 

 ¿Crees necesario realizar estudio de segregación familiar y asesoramiento 

genético? 

 ¿Qué información deberá incluir el informe genético final? 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


