OASIS Ph: (956) 971 - 0404

DERMATOLOQGY .
GROUP www.oasisderm.com

Sindrome de Muir-Torre

El sindrome de Muir-Torre (SMT) es un trastorno hereditario raro caracterizado por la presencia de
tumores sebaceos y queratoacantomas, ademas de una o méas neoplasias malignas viscerales. Este sindrome
se considera un subtipo del sindrome de Lynch, que predispone a los individuos a varios tipos de canceres,
principalmente los del tracto gastrointestinal, pero también incluye malignidades genitourinarias,
mamarias y otras.

Manifestaciones Clinicas
Las caracteristicas distintivas del SMT son la presencia de tumores sebaceos (como adenomas sebaceos,
epiteliomas sebaceos y carcinomas sebaceos) y queratoacantomas. Los tumores sebaceos son las
manifestaciones cutdneas mas comunes del SMT.
> Tumores Sebdceos: Los adenomas sebaceos son tipicamente multiples papulas o protuberancias
amarillentas que se encuentran en el tronco, la cara y el cuero cabelludo. En algunos casos, puede
estar presente un tumor sebaceo solitario. Los epiteliomas sebaceos y los carcinomas sebaceos,
formas mas avanzadas de los adenomas sebaceos, también pueden ocurrir. Los carcinomas
sebaceos son particularmente preocupantes cuando involucran los parpados, ya que pueden invadir
la 6rbita y hacer metastasis a los tejidos circundantes. Los carcinomas sebaceos son agresivos y
requieren deteccién temprana e intervencién para prevenir la diseminacién metastasica.
> Queratoacantomas (QAs): Los QAs son nddulos en forma de domo que tipicamente se presentan
con un tapon central de queratina. Estas lesiones estan menos comtiinmente asociadas con el SMT
pero pueden ocurrir como nédulos Unicos o multiples en la cara, el cuello u otras areas del cuerpo.
Los QAs estan tipicamente bien definidos y pueden tener un curso de crecimiento rapido, pero en el
contexto del SMT, su ocurrencia debe generar sospecha de una malignidad visceral subyacente.

Malignidades Viscerales en SMT

El SMT esta fuertemente asociado con una variedad de malignidades viscerales, siendo el cancer colorrectal
responsable de la mayoria de los casos (alrededor del 50%). Otros canceres comunes incluyen canceres
genitourinarios (25%), como el carcinoma de células renales, y cdnceres de mama, pulmon, gastrico e
intestino delgado. En algunos casos, también pueden observarse malignidades hematolégicas. Estos
canceres a menudo se desarrollan mas tarde que los tumores cutaneos pero pueden presentarse
concurrentemente o incluso preceder la aparicion de tumores sebaceos. A pesar de la asociaciéon con
multiples canceres, las malignidades en SMT tienden a ser de bajo grado y tipicamente progresan de
manera no agresiva.

Patogénesis y Base Genética

El SMT es causado por mutaciones en los genes hMSH2 y hMLH1, que estan involucrados en la reparacion
de errores de emparejamiento del ADN. Estas mutaciones deterioran la capacidad de las células para
corregir errores que ocurren durante la replicacion del ADN, llevando a inestabilidad de microsatélites, una
caracteristica distintiva del sindrome de Lynch y sus subtipos, incluyendo el SMT. Aunque el SMT sigue un
patrén de herencia autosémico dominante, la severidad de las manifestaciones clinicas puede variar
significativamente entre individuos afectados, incluso dentro de la misma familia. Las pruebas genéticas
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son criticas para confirmar el diagnéstico de SMT, particularmente en individuos con un fuerte historial
familiar de cancer colorrectal u otras malignidades relacionadas.

Diagndstico
El diagnéstico del SMT se basa principalmente en la identificacién clinica de tumores sebaceos (adenomas,
carcinomas) y QAs en el contexto de un historial familiar de cancer colorrectal u otras malignidades
asociadas.
> Pruebas Inmunohistoquimicas: La presencia de inestabilidad de microsatélites en el tejido
tumoral puede identificarse mediante tinciéon inmunohistoquimica para proteinas de reparacion de
errores de emparejamiento. La pérdida de expresidn de estas proteinas sugiere fuertemente la
presencia de SMT. Este método se usa a menudo cuando las lesiones cutaneas son sospechosas y se
justifican pruebas genéticas adicionales.
> Pruebas Genéticas: Si la inmunohistoquimica indica la posibilidad de SMT, se emplea la prueba
genética para identificar mutaciones en los genes hMSH2 o hMLH1. Esta confirmacién no solo ayuda
a establecer el diagndstico sino que también ayuda a identificar miembros de la familia en riesgo
que pueden beneficiarse del tamizaje temprano para malignidades internas.

Manejo y Tratamiento

El manejo del SMT involucra un enfoque multidisciplinario, incluyendo intervenciones dermatolégicas,
oncoldgicas y de consejeria genética. El tratamiento esta dirigido a controlar las manifestaciones cutaneas y
tamizar malignidades viscerales.
> Remocion Quirurgica de Tumores: La escision quirirgica de tumores sebaceos y QAs es el pilar del
tratamiento para lesiones cutaneas. La remocién quirdrgica esta indicada para lesiones que son
sintomaticas, cosméticamente preocupantes, o en riesgo de transformacién maligna. Debido al alto
riesgo de recurrencia y el potencial de malignidad, el seguimiento regular es esencial para
monitorear la piel.
> Isotretinoina Oral: La isotretinoina oral ha demostrado ser efectiva en reducir el nimero y tamafio
de tumores sebaceos en SMT. Puede ayudar a prevenir el desarrollo de lesiones cutaneas
adicionales, especialmente en pacientes con tumores miultiples o recurrentes. La terapia con
isotretinoina debe considerarse en individuos con multiples adenomas sebaceos o aquellos que
tienen lesiones persistentes a pesar del tratamiento quirdrgico.
> Tamizaje de Cancer: La deteccion temprana de malignidades viscerales es critica en SMT. El
tamizaje rutinario para cancer colorrectal con colonoscopia debe comenzar a una edad temprana,
tipicamente alrededor de los 20-25 afios, y realizarse a intervalos regulares (cada 1-2 afios).
Adicionalmente, se recomiendan examenes del tracto urinario y pélvicos, junto con tamizajes de
cancer de mama y otros relevantes. La consejeria genética es esencial para individuos afectados y
sus familias para discutir las implicaciones del diagnoéstico y la necesidad de vigilancia oncolégica
continua.
> C(onsejeria Genética: Dado que el SMT se hereda en un patrén autosémico dominante, se
recomienda consejeria genética para individuos afectados y sus familias. La consejeria proporciona
informacion sobre patrones de herencia, riesgos para la descendencia, y la importancia de las
pruebas genéticas para miembros de la familia en riesgo.
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Prondstico

El pronéstico para el SMT es generalmente favorable, especialmente cuando las malignidades internas son
diagnosticadas temprano y manejadas apropiadamente. La mayoria de los casos de SMT involucran
malignidades de bajo grado, que tienden a seguir un curso no agresivo. Sin embargo, la presencia de
multiples tumores sebaceos o carcinoma sebaceo requiere monitoreo cuidadoso debido al riesgo de
recurrencia local y potencial para metastasis. El manejo multidisciplinario continuo, incluyendo vigilancia
dermatoldgica y tamizaje de cancer; es clave para optimizar los resultados.

Conclusion

El SMT es un trastorno genético raro caracterizado por tumores sebaceos y queratoacantomas, a menudo
asociado con malignidades internas, particularmente cancer colorrectal. El reconocimiento temprano y las
pruebas genéticas son esenciales para confirmar el diagnéstico e iniciar la vigilancia y tratamiento
apropiados. El tratamiento del SMT involucra la remocién quirdrgica de tumores, manejo con isotretinoina
oral para prevenir nuevas lesiones, y tamizaje integral de cancer. Con cuidado y monitoreo apropiados, el
prondstico para individuos con SMT puede ser favorable, aunque el seguimiento a largo plazo es crucial
debido al riesgo de malignidades tanto cutdneas como viscerales.
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