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Conflicto de interés

•Ninguno que declarar
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Estudios moleculares en las poliposis: 
cambio de paradigma 

Si > 100 adenomas o 
> 10 adenomas con 

historia familiar 
patrón dominante

APC 

Si  APC 
negativo:  
MUTYH

10 – 100 adenomas o 
patrón recesivo; o 

mezcla de adenomas y 
serrados

MUTYH

Si MUTYH negativo, 
Valorar APC y otros 

genes: POLE y 
POLD1, etc

Poliposis 
hamartomatosa

Genes 
específicos: 

SMAD4, BMPR1, 
STK11,PTEN,… 

Panel 
multigénico

>20 adenomas

indep. edad

> 10 adenomas 
< 40 años

> 10 adenomas y 
AP o AF CCR < 60 

años

> 10 adenomas 
si AF PAFA

Cubiellas J et al. GPC Diagnóstico y Prevención del cáncer colorrectal. Actualización 2018. 
Gastroentrologia y Hepatología, 41(9), 585-596

Paneles que incluyen por ejemplo:

• GENES DE POLIPOSIS: APC (PAF/PAFa), MUTYH (PAM), BMPR1A (SPJ), SMAD4 (SPJ),
PTEN (Cowden), STK11 (Peutz-Jeghers), GREM1, POLD1, POLE

• GENES DE OTROS SÍNDROMES (NO POLIPÓSICOS): CDH1 (cáncer de gástrico
hereditario, CHEK2 (cáncer de colon/mama), TP53 (Li-Frameuni, EPCAM, MLH1,
MSH2, MSH6, PMS2 (S. Lynch)

Paradigma clásico Paradigma actual
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