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1. RESUMEN 
 
Introducción: El síndrome de Muir-Torre (SMT) es una variante fenotípica poco 
frecuente del síndrome de Lynch o cáncer colorrectal no polipósico hereditario que 
comparten mutaciones en el sistema de reparación de apareamientos erróneos 
(mismatch repair, MMR). Debido a que las neoplasias sebáceas pueden ser la 
primera manifestación de este síndrome es fundamental evaluarlas para el 
diagnóstico temprano y seguimiento de estos pacientes.  
 
Objetivo: Conocer la expresión inmunohistoquímica de las proteínas MMR en 
neoplasias sebáceas de pacientes de la división de Dermatología del Hospital “Dr. 
Manuel Gea González”. 
 
Material y métodos: Se  realizó  un  estudio  observacional, analítico, transversal y 
prolectivo. En el que se revisaron las neoplasias sebáceas (sebaceoma, adenoma 
sebáceo y/o carcinoma sebáceo) registradas en el servicio en un periodo de 27 
años, a las cuales se les realizó inmunohistoquímica para las 4 proteínas del 
sistema MMR (MSH2, MSH6, MLH1 y PMS2). 
 
Resultados: Se evaluaron 38 neoplasias sebáceas de 28 pacientes, el 65.7% 
presentaron falta de  expresión nuclear en por lo menos 1 proteína del sistema 
MMR, 9/25 correspondieron a adenomas sebáceos, la falta de expresión más 
frecuente se observó en el heterodímero MLH1/PMS2 (5/25) seguido por  
MSH2/MSH6 (4/25). 
 
Conclusiones: Se debe realizar inmunotinción para el sistema MMR como prueba 
de tamizaje a todo paciente con neoplasias sebáceas del espectro del SMT para 
identificar portadores de mutaciones germinales y guiar estudios diagnósticos 
posteriores. 
 
Palabras clave: síndrome de Muir-Torre, mismatch repair, MMR, 
inmunohistoquímica 
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2. INTRODUCCIÓN 
 
El síndrome de Muir-Torre (SMT) se define por la combinación sincrónica o 

metacrónica de por lo menos una neoplasia sebácea cutánea con o sin 

queratoacantomas y una neoplasia interna visceral.(1) Actualmente, la mayoría de 

los casos de SMT son parte de una variante fenotípica del cáncer colorrectal no 

polipósico hereditario (CCNPH) también llamado Síndrome de Lynch (SL). Ambos 

síndromes comparten mutaciones germinales en uno de los cuatro genes de 

reparación de apareamientos erróneos (mismatch repair, MMR): MLH1, MSH2, 

MSH6 o PMS2, con un patrón de herencia autosómica dominante y predisposición 

genética a neoplasias malignas, particularmente en el sistema gastrointestinal y 

genitourinario.(2–4) En el menor de los casos, la causa de esta asociación son 

mutaciones somáticas esporádicas en ambos alelos de los genes reparadores de 

escisiones de bases MUTYH (mutY DNA glycosylase), con un patrón de herencia 

autosómico recesivo y neoplasias viscerales a edades más tardías.(3,5,6)  

La función del sistema MMR es la corrección de los errores de apareamiento de las 

bases durante la división celular para asegurar la replicación exacta del ADN. El 

primer complejo de heterodímeros formado por MSH2/MSH6, se encarga de 

reconocer aquellos nucleótidos mal pareados; posteriormente MLH1/PMS2, se 

unen al primer complejo y desencadenan el proceso de escisión de bases o de 

secuencias repetidas incorrectas posterior a la replicación del ADN. (3,7) Tanto 

MLH1 y MSH2 puede estabilizarse dentro las células formando heterodímeros con 

otras proteínas, mientras que PMS2 y MSH6 solo pueden existir de forma estable 

en presencia de sus parejas respectivas.(8) En el genoma humano existen 

secuencias cortas repetidas de mono o dinucleótidos en tándem, llamados 

microsatélites (MS), los cuales están ampliamente distribuidos en regiones 

codificantes y no codificantes del genoma y son altamente susceptibles a estos 

errores de apareamiento, por lo que la alteración en alguna proteína del sistema 

MMR resulta en inestabilidad microsatelital (IMS), un ambiente genómico 

hipermutado y la consecuente aparición de tumores en diferentes órganos, por lo 

tanto, es crucial la identificación de estos genes defectuosos para un diagnóstico 

oportuno. (9) 
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El tumor visceral más frecuente en el SMT-SL es el adenocarcinoma colorrectal, 

seguido por los tumores genitourinarios, endometriales, mama y gástricos; sin 

embargo es importante mencionar que todos los tumores extracolónicos reportados 

en el SL también pueden presentarse en el SMT.(3,5,10) Las neoplasias sebáceas 

(NS) más frecuentes en este síndrome son el adenoma sebáceo, sebaceoma y 

carcinoma sebáceo, las cuales raramente se presentan en la población general, 

sobre todo el adenoma sebáceo que es tumor más común en el SMT-SL. (10–13) 

Estas pueden aparecer antes, durante o posterior al diagnóstico de una neoplasia 

visceral con una media de 4 años.(14–16) Se ha descrito que hasta el 22% al 64% 

de los pacientes con SMT-SL pueden tener como primera manifestación una 

NS.(14,16) Generalmente estos tumores cutáneos suelen presentarse entre los 50 

y 60 años, pero puede variar ampliamente desde los 21 hasta los 88 años, con un 

promedio de 53 años. (10,16,17)  

A diferencia del SL, el gen que con mayor frecuencia se encuentra alterado en el 

SMT-SL, es el MSH2 en el 68% al 93% de los casos, seguido de MSH6, PMS2 y 

<10% MLH1 (13,16–18) Se han establecido relaciones entre genotipo-fenotipo 

dependiendo del gen afectado, es decir, aquellos pacientes portadores de 

mutaciones germinales en MSH2 y en menor frecuencia MLH1, tienen mayor riesgo 

de presentar neoplasias extracolónicas, así como una probabilidad del 50% de 

desarrollar cancer de colorrectal (CCR) a pesar de los intentos de prevención 

mediante colonoscopias de vigilancia y polipectomía.(3,18,19) En mujeres 

portadoras de MLH1, MSH2 y MSH6 aumenta rápidamente el riesgo de neoplasias 

ginecológicas a partir de los 40 años de edad y en hombres portadores de MSH2 

de cáncer de próstata comparado con la población general.(20) Hasta la fecha, se 

desconocen las razones en la variabilidad de la expresión de neoplasias cutáneas 

y viscerales dentro de una misma familia y entre familias con alteraciones en los 

genes MMR.(21–23) 
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Tamizaje para SMT-SL 
De acuerdo con la base de datos prospectiva de Síndrome de Lynch (Prospective 

Lynch Syndrome Database, PLSD) creada hace 75 años, el CCR representa solo el 

24% a 62.5% de los diagnósticos de cáncer dentro de este síndrome. Por lo tanto, 

hasta ¾ partes de los portadores de mutaciones con alguna otra neoplasia del 

espectro no están siendo evaluados.(20,24) Gallon et al realizaron una revisión de 

la literatura con el propósito de explorar si era justificable hacer pruebas de tamizaje 

en otros tumores menos estudiados de este espectro; su muestra incluyó pacientes 

con NS y confirmación genética, no incluyendo en el análisis la edad de los 

pacientes o los antecedentes familiares. Este autor reportó que el 33.3% (95% CI: 

27.6–39.4%) de pacientes con NS tenian mutaciones germinales en alguna de las 

4 proteínas del sistema MMR. Este alto rendimiento sugiere que se debe ofrecer la 

prueba directa del gen MMR a cualquier paciente con NS.(24) Sin embargo, la 

secuenciación genómica es un estudio muy costoso y no disponible en cualquier 

laboratorio de patología general.(11,25) Es por ello que se ha evaluado el uso de la 

IHQ como prueba de tamizaje para guiar estudios diagnósticos posteriores. 

Debido a la variabilidad en la incidencia de la pérdida de expresión de MMR en la 

IHQ (8% al 66%) de NS, varios grupos han intentado establecer pautas para su su 

uso apropiado como prueba de tamizaje. (22,26–31)Algo similar a lo que ocurre con 

el CCR en donde se utilizan criterios clínicos a través de sistemas de puntuación 

(Amsterdam II y guías revisadas Bethesda) para su abordaje, actualmente se opta 

por una estrategia alternativa, conocida como "detección universal de tumores", en 

la que todas las personas recién diagnosticadas  con CCR se someten a análisis 

IMS en el tumor o pruebas de IHQ debido a que este enfoque proporciona una 

sensibilidad del 100 % (IC 95 %, 99,3 %–100 %) y una especificidad del 93 % (IC 

95 %, 92,0 %–93,7 %) para identificar a personas con SL.(32) 

Se han descrito criterios clínicos asociados con la falta de de expresión de MMR por 

IHQ en NS como la localización del tumor fuera de cabeza y cuello (p<0.0001), ya 

que por lo regular las NS espontáneas tienden a aparecer en sitios de mayor 

concentración sebácea como la cara,  topografía no periocular (p=0.0127), 

presencia de 2 o más neoplasias sebáceas antes de los 50 años y tumores tipo 
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adenomas sebáceos. (33) En el 2014, la clínica Mayo propuso un sistema de 

puntaje para determinar el riesgo de SMT-SL en pacientes con NS; tomó en cuenta 

la edad del diagnóstico, el número de NS, la historia familiar y personal de síndrome 

de Lynch. (Tabla 1) Un puntaje total de ≥2 reportó sensibilidad del 100% y 

especificidad del 81% para predecir una variante patógena de línea germinal para 

SMT-SL, sin embargo, los autores recomiendan evaluar tejido del CCR o 

endometrio por IHQ y en caso de no contar con este tejido, realizar una evaluación 

mediante pruebas de genética molecular. (34)  

 

Otros autores han ofrecido un abordaje alternativo al sugerir evaluar cualquier NS 

(excluyendo hiperplasias sebáceas y nevos sebáceos) e interrogar antecedentes 

personales y familiares de malignidad, en caso de presentar expresión deficiente de 

proteínas MMR en el tumor, se recomienda realizar análisis de IMS, evaluación 

genética y vigilancia estrecha para neoplasias. (11,26) En el 2019, la Sociedad 

Americana de Dermatopatología publicó recomendaciones para su uso apropiado 

en NS, considerando casos especiales individualizados donde se podría realizar la 

evaluación de sólo 2 anticuerpos (MSH2/MLH1) sin embargo, para el abordaje 

óptimo y su correcta interpretación se requiere de las 4 proteínas. (10,35,36) (Tabla 
2) La última revisión de la literatura que evaluó las estadísticas de precisión de la 

IHQ en las NS sugiere que se debe ofrecer esta prueba a cualquier paciente con 

NS (sensibilidad 81%, especificidad 77.2%, VPP 63.9% y VPN 89.1%).(24). 

 
Interpretación de la IHQ para NS 
 
Los protocolos actuales para la interpretación de la IHQ están basados en CCR y 

endometrio. La expresión de las proteínas MMR en tejido sano es positivo nuclear; 

con variación de la intensidad dependiendo de la velocidad de proliferación celular, 

por lo que a mayor velocidad mayor intensidad en la expresión. (8,36) En CCR, se 

considera como expresión normal cuando la tinción nuclear es uniforme en todas 

las células tumorales, de lo contrario, la ausencia parcial o total en alguna de las 

proteínas MMR, se considera como una expresión anormal, y debe considerarse 

para su posterior estudio genético. (36) La diferencia que existe con respecto al 
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cáncer de endometrio, es que la Asociación Británica de Patólogos establece como 

punto de corte que por lo menos 10% del tumor debe presentar pérdida de la 

expresión para considerarlo relevante para su interpretación. (8) En cualquier caso 

es obligado tener controles internos positivos para la correcta interpretación.(2,8) 

Con respecto a las NS, han sido pocos los estudios que describen la metodología 

de interpretación de la inmunohistoquímica. (2,27,28,37) En estos, la ausencia de 

tinción nuclear en todas las células tumorales fue considerado como expresión 

anormal, expresión negativa o como pérdida de la expresión en la proteína MMR no 

expresada y la presencia de expresión nuclear en todas las células tumorales fue 

considerada como normal siempre y cuando se cuenten con controles internos 

adecuadamente teñidos donde los linfocitos y/o queratinocitos adyacentes tengan 

expresión nuclear de estas proteínas.  

En la Tabla 3, se resumen las recomendaciones para la correcta interpretación de 

las proteínas MMR de ambas guías.  

 

 
3. MATERIAL Y MÉTODOS 

 
3.1 Diseño del estudio  

Se  realizó  un  estudio observacional   descriptivo,  transversal  mediante análisis 

retrospectivo y prolectivo de forma exahustiva de muestras embebidas en parafina 

de tumores con diferenciación sebácea que contaran con registro y reporte 

histopatológico de adenoma sebáceo, sebaceoma y/o carcinoma sebáceo en la 

base de datos electrónica de los registros de Dermatopatología  del  Hospital  

General  “Dr.  Manuel  Gea  González” en un periodo de 27 años, de enero de 1995 

a abril de 2022. Se revisaron nuevamente las laminillas teñidas con hematoxilina y 

eosina de estos pacientes para confirmar el diagnóstico histológico. Se excluyeron 

los casos con cantidad insuficiente o inadecuada de material para realizar 

inmunotinciones adicionales o con pérdida de material durante el procesamiento.   

 

 

 



 12 

3.2 Análisis de la inmunohistoquímica 

Fueron desparafinados cortes de 3 micras de grosor de tejido embebido en parafina, 

previamente fijados en formol al 10% amortiguado, posteriorme se realizó 

rehidratación con alcoholes graduados, lavado con dos cambios de agua destilada 

y exposición de antígenos por el método de desenmascaramiento con solución Diva 

decloaker Biocare (citrato de sodio pH6) en olla de presión eléctrica (presión 20 

libras, temperatura 95 – 100°C) por 30 minutos. Las laminillas fueron incubadas con 

anticuerpos monoclonales primarios para MLH1 (clona RBT-MLH1, isótipo IgG, 

dilución 1:50), MSH2 (clona RBT-MSH2, isótipo IgG, dilución 1:50), MSH6 (clona 

EP49, isótipo IgG, dilución 1:50), PMS2 (clona BSB-130, isótipo IgG1, dilución 1:50). 

La evaluación de la expresión de las proteínas MMR fue realizada por un 

dermatopatólogo certificado (STC) y un residente de dermatopatología (EVC) y se 

categorizó como 1) Normal (N) cuando se detectó tinción nuclear uniforme en todas 

las células tumorales de la NS, 2) Alterada (A) en caso de ausencia parcial o total 

de tinción nuclear en las células tumorales de la NS con controles internos 

adyacentes (linfocitos, glándulas sebáceas y/o queratinocitos) con tinción nuclear 

uniforme y más intensa que células tumorales, 3) No interpretable (NI) en aquellos 

casos con ausencia total de tinción nuclear en las células tumorales de la NS y en 

controles internos adyacentes; ausencia focal de tinción nuclear en células 

tumorales de la NS y en controles internos adyacentes; expresión débil nuclear en 

células tumorales de la NS y en controles internos adyacentes. 

 
4. RESULTADOS 

 
Se estudiaron un total de 38 neoplasias sebáceas de 28 pacientes, de los cuales 16 

fueron mujeres (57.1%) y 12 hombres (42.8%), en un rango de edad de 49 a 98 

años, con un promedio de 69.5 años. El tipo de NS que predominó fue el carcinoma 

sebáceo con 16 casos, seguido de 12 adenomas sebáceos y 10 sebaceomas. De 

los 16 carcinomas sebáceos, 13 se localizaron en cabeza y cuello, particularmente 

en nariz (5/13) y sólo 3 en tronco y extremidades. Los adenomas sebáceos y los 

sebaceomas ambos predominaron en cabeza y cuello con 9/12 y 7/10 casos 

respectivamente, e igualmente predominaron en nariz.  
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De las 38 neoplasias sebáceas a las que se les realizó IHQ para las 4 proteínas 

MMR, el 65.7% (25/38) presentaron alteración en la expresión nuclear en por lo 

menos 1 proteína MMR, esto correspondió a 15 pacientes de los 28 incluidos (53%) 

en el estudio. Tabla 4 El heterodímero que con mayor frecuencia mostró alteración 

en su expresión fue MLH1/PMS2 (5/25) seguido por  MSH2/MSH6 (4/25). Por tipo 

de NS, el 80% de los adenomas sebáceos presentaron alteración a la IHQ MMR 

con predominio en MLH1/PMS2 (4/8), seguido de los adenomas sebáceos (75%) y 

en menor porcentaje los carcinomas sebáceos (50%). Dos casos fueron no 

interpretables por presentar controles inadecuados.  

 

5. DISCUSIÓN 
El síndrome de Muir-Torre es una entidad poco frecuente donde la mayoría de los 

casos reportados son considerados variantes fenotípicas del síndrome de Lynch 

(SL). Estos pacientes tienen predisposición genética para desarrollar neoplasias 

malignas viscerales, particularmente en el sistema gastrointestinal y genitourinario.  

Se ha descrito en la literatura que el gen que con mayor frecuencia se encuentra 

alterado en el SMT-SL, es el MSH2 en el 68% al 93% de los casos, seguido de 

MSH6, PMS2 y <10% MLH1 (13,16–18), esto difiere de lo encontrado en nuestra 

serie ya que la alteración en la expresión de MLH1/PMS2 fue la más frecuente. 

De acuerdo al sistema de puntación creado por la clínica Mayo para la selección de 

pacientes portadores de mutaciones en MMR (34), las NS localizadas fuera de 

cabeza y cuello son las que comunmnente presentan alteración en la expresión de 

las proteínas MMR, esto concuerda con nuestros resultados, ya que el 88% (8/9) de 

las NS de localización extrafacial presentaron alteración en la IHQ a diferencia de 

las que se localizaron en cabeza y cuello 58% (17/29). Figura 1 En nuestra serie 

sólo un paciente tuvo un puntaje de más de 2 puntos del sistema Mayo, el cual tiene 

una sensibilidad 100% y especificidad 81% para predecir una variante patógena de 

línea germinal para SMT-SL, este paciente presentó un total de 10 NS, tenia menos 

de 60 años al momento del diagnóstico y  contaba con el antecedente familiar de 

cáncer de colon del padre, es por ello que este paciente se derivó a biología 

molecular para confirmar una mutación en las proteínas MLH1/PMS2 así como la 
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realización de una colonoscopía, ya que el adenocarcioma de colon es el tumor que 

con mayor frecuencia se asocia a este síndrome. Figura 2 Debido a que se ha 

reportado una concordancia del 95% entre la alteración de la expresión por IHQ en 

pacientes con múltiples NS y la mutación confirmada por estudios genéticos en 

pacientes ya diagnosticados con SMT,  se espera que en este paciente todas las 

NS presenten la misma proteína alterada, especialmente en aquellos tumores de 

localización en tronco, ya que se ha reportado una concordancia del 100% entre la 

IHQ y la mutación genética.(16) Aunque la presentación de las neoplasias sebáceas 

con mayor frecuencia es en la región periocular, la mayoría de los tumores sebáceos 

asociados a SMT suelen ser extraoculares.(38) Esto concuerda con las 2 NS 

perioculares de nuestra serie ya que en ninguno de ellos se observó alteración en 

la IHQ MMR.  

 

LIMITACIONES 
Este estudio tuvo limitaciones porque fue un estudio pequeño retrospectivo de 

pacientes con NS de un centro académico. Se necesitan estudios prospectivos o 

retrospectivos más amplios de pacientes mexicanos con NS, independientemente 

del antecedente familiar o personal de neoplasias viscerales, esto para evaluar la 

presencia de mutaciones genéticas por biología molecular y la concordancia con la 

IHQ MMR para la validación de los hallazgos de este estudio. Otra circunstancia a 

tomar en cuenta es la implementación de un proceso protocolizado para el 

procesamiento de estas muestras, ya que la expresión de las proteínas MMR puede 

modificarse por distintos factores durante la fase preanalítica.   

 

 

6. CONCLUSIONES 
 

Aquellos pacientes que presenten múltiples NS relacionadas con SMT-SL 

(adenomas sebáceos, sebaceomas y/o carcinomas sebáceos) independientemente 

de la edad al diagnóstico y su localización, se debe de realizar tinción por 

inmunohistoquímica para las 4 proteínas MMR en las NS del paciente. Así mismo 
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en caso de que el paciente presente una NS en tronco o extremidades, sea menor 

de 60 años o cuente con el antecedente familiar o personal de una neoplasia 

visceral relacionada con SMT-SL se debe de realizar de la misma manera IHQ 

MMR. Es importante destacar que esta prueba puede usarse para respaldar un 

diagnóstico de SMT cuando la sospecha clínica es alta. 
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8. TABLAS Y FIGURAS 
 

Tabla 1. Sistema Mayo MTS 
Variables Puntaje 
< 60 años al momento del diagnóstico de la neoplasia sebácea 1 punto 

≤ 2 neoplasias sebáceas 2 puntos 

Historia personal de cualquier neoplasia maligna del espectro del SL 1 punto 

Antecedentes familiares de neoplasias malignas del espectro del SL 1 punto 

 
 
Tabla 2. Recomendaciones para el uso apropiado de la IHQ para las 4 proteínas 
MMR como tamizaje para SMT en neoplasias sebáceas. 
Criterios clínicos Todas las edades 
Una neoplasia sebácea localizada fuera de la cabeza y cuello§ Solo en ≤ 60 años 
≥ 2 tumores sebáceos§ Si 
Carcinoma basocelular con diferenciación sebácea Si 
Queratoacantoma con diferenciación sebácea Si 
Neoplasia asociada a SMT y/o neoplasia maligna visceral§ Si 

§ Casos especiales en donde se podrían realizar IHQ para 2 proteínas (MSH2 y MLH1. 
 
 
 
Tabla 3. Recopilación de las recomendaciones para la correcta evaluación de la 
inmunohistoquímica para proteínas MMR en CCR y tumores de endometrio. 
 

Expresión de las proteínas MMR Cómo reportarlo Explicación 
Tumoración en 
estudio 

Controles internos  

Pérdida de 
expresión  

Pérdida de expresión No interpretable 
 

Se relaciona con 
inadecuada fijación 
del tejido o pobre 
exposición al 
anticuerpo durante 
la inmunotinción. 

Pérdida focal Pérdida de expresión 
en el mismo foco 

Expresión débil  Expresión débil en el 
mismo foco 

Expresión 
citoplasmática o 
membranosa 

 

Expresión débil Expresión presente y 
adecuada (uniforme y 
más intensa que células 
tumorales) 

Correlacionar con la pareja de esa proteína 
MHL1 débil/PMS2 normal: 
Ambas proteínas normales 

 

MLH1 débil/PMS2 anormal: 
Ambas proteínas anormales 

 

MLH1 normal/PMS2 débil: 
PMS2 dudoso 
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MLH1 anormal/PMS2 débil: 
Ambas proteínas anormales 

 

MSH2 anormal o débil/MSH6 normal: 
MSH2 dudoso 

 

MSH2 débil/MSH6 anormal: 
Ambas proteínas anormales 

 

MSH2 normal/MSH6 débil: 
MSH6 anormal 

 

MSH2 anormal/MSH6 débil: 
Ambas proteínas anormales 

 

Pérdida clonal 
(falta de expresión 
en por lo menos 
10% del tumor 
endometrial) 
 
 
 

Expresión presente y 
adecuada 

Reportar como anormal: 
 

 

 Pérdida clonal MLH1/PMS2 Metilación MLH1 
clona 

 Pérdida clonal de MSH6 con 
MLH1/PMS2 anormal 

Asociación con una 
mutación 
secundaria en 
MSH6 

 Pérdida clonal MSH2/MSH6, sólo PMS2 
o sólo MSH6 

Asociación 
potencial con 
mutaciones 
germinales, sugiere 
evaluación 
genética. 

Expresión 
puntiforme de 
mlh1* 

Expresión adecuada Pérdida de la expresión en MLH1 Sólo se ha 
reportado cuando 
se usa la clona M1 
de Roche 
Diagnostics 

*Se desconocen las implicaciones diagnósticas de este patrón. 

 
 

 

 

 

Tabla 4. Neoplasias sebáceas por paciente con alteración en la expresión de las 

proteínas MMR.  
Caso Sexo Edad Neoplasia 

sebácea 
Topografía MSH2 MSH6 MLH1 PMS2 Probable 

proteína 
afectada 

1 M 53 Adenoma TE N N A A MLH1/PMS2 

53 Adenoma CC N N A A MLH1/PMS2 

56 Sebaceoma CC N N A A MLH1/PMS2 

58 Adenoma TE N N A A MLH1/PMS2 
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58 Sebaceoma TE N N A A MLH1/PMS2 

59 Adenoma CC N N A A MLH1/PMS2 

59 Sebaceoma TE N N A A MLH1/PMS2 

59 Adenoma TE N N A A MLH1/PMS2 

59 Carcinoma TE A A A A 4 MMR 

63 Carcinoma TE N A A A MSH6 

MLH1/PMS2 

2 
 

F 96 Carcinoma CC N A N N MSH6 

97 Sebaceoma CC N A N N MSH6 

3 F 75 Sebaceoma CC A A N N MSH2/MSH6 

4 M 98 Carcinoma CC N N A A MLH1/PMS2 

5 M 80 Carcinoma CC N N N A PMS2 

6 F 85 Carcinoma CC A A A A 4 MMR 

7 F 83 Carcinoma CC A A N N MSH2/MSH6 

8 F 59 Carcinoma CC N A N N MSH6 

9 M 57 Adenoma CC N N A A MLH1/PMS2 

10 M 61 Adenoma CC A A A A 4 MMR 

11 F 90 Sebaceoma CC N A N N MSH6 

12 M 60 Sebaceoma TE A A N N MSH2/MSH6 

13 F 65 Adenoma CC N N A A MLH1/PMS2 

14 F 63 Adenoma CC A A N N MSH2/MSH6 

15 M 64 Sebaceoma CC N N A A MLH1/PMS2 

CC: Cabeza y cuello, TE: Tronco y extremidades 
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Figura 1. Resultados de IHQ MMR de acuerdo a tipo de NS y localización 

 
Figura 2. Sebaceoma ulcerado con expresión nuclear de MSH2/MSH6 y pérdida 
de la expresión nuclear de MLH1/PMS2, (paciente núm 1). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 MSH2 MSH6 

PMS2 MLH1 
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