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FICHE MEDICALE  
 

Pathologie  Analyse  
Côlon / Endomètre /Adénocarcinome Phénotype MSI 
 

But : Identification des sujets atteints d’un syndrome de Lynch 

Identifier les patients atteints d’un cancer colorectal ou d’un cancer de l’endomètre avec 
instabilité microsatellitaire, afin d’identifier les sujets susceptibles d’être atteints d’un 
syndrome de Lynch (ou syndrome HNPCC) et devant bénéficier d’une consultation 
d’oncogénétique. 
 

Indications 

Analyse nécessaire (Expertise collective) : tous les patients atteints d’un cancer colorectal 
âgés de moins de 60 ans, les patients ayant un antécédent au 1er degré d’une tumeur du 
spectre étroit du syndrome de Lynch (cancer de l’endomètre, de l’intestin grêle, des voies 
urinaires excrétrices) quelque soit l’âge, et tous les patients ayant développé deux tumeurs du 
spectre étroit.  
 
 

Recommandations générales concernant les prélèvements 

ATTENTION  : ces informations restent générales et le demandeur d'analyses doit se référer 
aux « Bon de demande et Fiche d’informations pratiques » avant d'envoyer son échantillon.  
 

• Prélèvements tumoraux (pièce opératoire ou biopsie), primitif ou métastase 
• De préférence sur blocs de tumeur fixée en formol tamponné pendant moins de 48h.  
• Contrôle histologique indispensable de la cellularité de l'échantillon tumoral.  
• Macrodissection sur lame nécessaire si <20% de cellules tumorales (Le compte rendu 

doit indiquer  le % de cellules tumorales présentes sur la lame sur laquelle la 
macrodissection a été réalisée). 

 

Principales techniques utilisées et validées 

ATTENTION  : ces informations restent générales et chaque site d'analyse peut utiliser des 
techniques qui lui sont spécifiques (cf Fiche d’informations pratiques).  
 
Deux techniques sont possibles :  

1. Une technique de biologie moléculaire qui teste 5 marqueurs quasi mononomorphes 
dans la population générale. Il s’agit d’une amplification par PCR de 5 marqueurs, le 
produit d’amplification est révélé par une électrophorèse. Le résultat est positif si au 
moins 3 des 5 marqueurs présentent une instabilité génétique. 

2. Une technique immunohistochimique qui teste la perte d’expression des 4 protéines 
de la réparation des mésappariements de l’ADN impliquées dans la survenue du 
syndrome de LYNCH (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2) : une perte d’expression par 
les cellules tumorales d’au moins une de ces protéines indique la positivité du 
phénotype. 

 
La place respective de ces deux tests reste discutée. Les deux techniques ont des limitations 
(faux négatifs) qui nécessitent une analyse critique en cas de discordance entre une histoire 
clinique personnelle ou familiale évocatrice d’ un syndrome de prédisposition et un résultat 
négatif par l’une des techniques. 
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Délai moyen de rendu de résultat 

30 jours 
 

Informations complémentaires                              
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