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Poliposis ademomatosa familiar.
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Resumen

La poliposis adenomatosa familiar es una enfermedad hereditaria que se caracteriza por la aparicion de multiples adenomas colorrectales en
la adolescencia, con el desarrollo de cancer colorrectal en practicamente el 100% de los casos. Se presenta el caso de un hombre de 39
afios, con una forma atipica de presentacion de la enfermedad, la variante atenuada, y se comenta laimportancia de 10s controles que se
requieren en su seguimiento y en el de los familiares. Palabras clave: poliposis adenomatosa familiar. Cancer colorrectal. Sindromes de

poliposis.

Abstract

Familial adenomatous polyposis is an inherited disease characterized by the appearance of multiple colorectal adenomas by the teenagers and
with an incidence of colorectal cancer approaching 100%. We present herein a 39-years-old man with an atypical form of the disease, an
attenuated variant, and we comment the importance of management guidelines for surveillance of the patients and their families. Key words:
Familial adenomatous polyposis. Colorectal cancer. Polyposis syndromes.

Introduccion

La poliposisadenomatosafamiliar (PAF) esel

tipo mésfrecuente de poliposismultiple, con unainci-
denciade 1 caso por 10.000 habitantes. Setratade
unaenfermedad hereditariaautosdmicadominante
caracterizadapor lapresenciade multiples pdlipos
adenomatosos (més de 100) alo largo de todo €
intestino grueso. El desarrollo de pdlipossueleini-
ciarseapartir delapubertad, aunque habitualmente
no ocas onan sintomatol ogiahastal os 30-35 afiosde
edad. Se ha descrito una variante denominada
poliposisadenomatosafamiliar atenuadaque se ca-
racterizapor uninicio mastardioy un menor nimero
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de padlipos, localizados de manera preferenteen el
colon derecho, y cuyaalteracion molecular consiste
en lapresenciade mutacionesen el extremo 5' del
gen APC. En estos casos, € desarrollo de cancer
colorrectal no suele producirse hastalaquintadéca-
dadelaviday amenudo seplanteael diagnostico
diferencial con otras formas familiares de cancer
colorrectal, como el cancer colorrectal hereditariono
asociado apoliposis (CCHNP).® El tratamiento de
lapoliposiscélicafamiliar essiemprequirdrgico, y
deberealizarse sin demoraen |os pacientes que ha-
yan sobrepasado |0s 25 afios de edad. L os pacientes
deberan asumir las endoscopias periodicas de con-



Volumen I, Num 2, 2009

trol, requiriendo control enlasileostomias, yaque se
han descrito carcinomasen dichaszonas. Losfamilia
res también requieren estudios endoscopicos y
colectomiasprofil acticas en caso de quelos estudios
genéticos o endoscdpicosfuesen positivos. @

Caso Clinico

Paciente de 39 afios de edad, sin antecedentes
patol 6gicos deinterés, queenlosultimostresmeses
comenzo con dolor abdominal intermitente, diarreas
liquidas ocasi onal esque sefueron intensificando aso-
ciado apérdidade peso marcada; por estarazon acu-
de al Hospital Militar Carlos J. Finlay donde sele
redlizacolonoscopiaqueinformalesién mamel onante
anivel dd ahguloesplénico, snconfirmacionhigtoldgica
delalesion. Esremitido anuestro centro paraestudio
y tratamiento.

Al examenfisico se constatd tumoracion dura,
de aproximadamente cinco centimetros de diametro
en epigastrio que seextiende haciael hipocondrioiz-
quierdo, adheridaaplanos profundos, no dolorosaa
lapalpacion.

Se repite estudio colonoscopico donde se
visudizaanivel del angulo esplénicoles dndeaspec-
to tumoral con multiples pdlipos a este nivel, que
estenosaparcid mentelaluz, selograavanzar obser-
vandose extension de estalesion hastael angulo he-
patico donde es imposible progresar, se toman
biopsiasaeste nivel. En exploracion retrogradase
observan otrasles ones polipoideaspediculadasalas
cualesselesredizapolipectomiasin complicaciones.
(Figural)

Se confirmalasospechaclinicacon € resultado
histol égico queinformaadenocarcinomacon patron
de crecimiento papilar y pdlipos adenomatosos
tubulo- papilares, seclasifica enungrado T2NOMO
(Estadiol) y sepreparaparaintervencion quirdrgica.
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Seintervino quirdrgicamenteen abril del 2008,
realizandose  colectomia  subtotal e
ileodescendentostomia, sn complicaciones. (Figura2)

El examen anatomopatol6gico mostro:
adenocarcinomamucoproductor bien diferenciado
gue compromete hastalacapamuscular externade
12 cm. delongitud, ulceroinfiltrante. No metastasis
ganglionar (Estadio A de Dukes). Bordeslibresde
tumor. P6lipos adenomatosos. (Figura3)

Sediscutié en comitédetumoresy sedecidié
comenzar tratamiento citostatico, exactamentealos
seismeses de operado serealiza col onoscopiaevo-
|utivaobservando d &readeanastomosisnormd, resto
delamucosade caracteresnormales.

Discusion

Lapolipossadenomatosafamiliar clésicaesun
sindromehereditario end cual seencuentran méasde
100 pdlipos adenomatososen colony recto, aunque
en a gunos casos se pueden presentar mas de 1000
polipos, tiene un patrén de herencia mendeliano
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autosomico dominante, con cerca de 100% de
penetrancial ospacientes que presentan este sindro-
me desarrollaran cancer colo-rectal despuésdela
cuartadécadadelavidacas en 100% delos casos
denorecibir tratamiento quirdrgico.®

Existe un subgrupo de pacientesen el cual se
encuentraun menor nimero depdlipaos, € nimerode
polipos es menor de 100, con predominanciaen €
colon derecho y aparicion méastardiade poliposy
cancer colo-rectd, estavariante sehaconocido como
poliposisadenomatosafamiliar atenuada (PAFA).

L os hallazgos col onoscopi cos son los que nos
orientan al diagnostico, sumadosalaedad, antece-
dentes personalesy familiaresdel paciente. Esim-
portante recordar que en ocasiones el paciente que
acude a consultapuede ser el portador delamuta-
ciéngermind inicial, y por lo tanto no tener antece-
dentesfamiliares. Enlahistoriaclinicasempresedebe
buscar la presencia de sintomatologia asociada a
manifestacionesextracol dnicas, y losestudiosde ex-
tension como endoscopiadigestivaalta, y/otransito
intestinal son partefundamental delaaproximacion
diagnéstica. @

En laPAFA no se dispone aln de una prueba
genéticacon adecuada sensibilidad, debido aquela
ubicacion delamutacion enlosextremosde gen pro-
duce que el tamafio delas proteinas mutadas seasi-
milar a delaproteinanormal y lapruebainicial no
detectae acortamiento delaproteina. Enindividuos
con atasospechade PAFA, loideal esrealizar una
secuenciacion directadel DNA enlosexonesmas
frecuentemente comprometidos paradetectar lamu-
tacion germinal. Esimportante mencionar esto yaque
unapruebanegativaen un pacientecon PAFA nosig-
nificaque el paciente no posealamutacion, lo que
indicaesque éstaseencuentraen otro lugar a detec-
tado por la prueba. ® Por esto y hasta que no se
dispongade pruebas genéticas sensiblesy especifi-
cas paralas mutaciones masfrecuentesdelaPAFA,
eslacolonoscopialaprincipal ayudadiagnosticaen
polipos satenuada.

En los casos en que se encuentren |os polipos
deformatemprana, ssnmalignidad y el nimero de
pAlipos sea susceptible de manegjo endoscopico se
consideraquelapolipectomiaendoscopica, con se-
guimiento colonoscdpico anua estricto esunabuena
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opcionterapéutica. Esto esapoyado por laobserva-
cion clinicade pacientes con PAFA gue han mostra-
do quelasecuenciade polipo acancer puededurar
10 afios, estetiempo nos brindaunaventanagrande
sin cancer paraintentar e manejo no quirdrgico.®
Cuando € paciente seencuentracon cancer, seman-
tienen |os preceptosdecirugiaoncol0gicay valora
Cion preoperatoriacompleta. Estudiosrecientesmues-
tranlautilizacion deanti-inflamatoriosno esteroideos
parad mangjo delospdliposevitando su progresion,
sin embargo, estosfarmacosno modifican €l poten-
cid demalignizaciony laevidenciadisponibled res-
pecto no permite recomendar su utilizacion rutinaria
conobjetivoantitumoral.

Laconductaaseguir conlosfamiliaresdel pa-
ciente con PAF consiste enredlizar controles perio-
dicosalosmayoresde 15 afios asintométi cos, segui-
miento alos colectomizadosy estudio endoscopico
del tracto digestivo superior, asi como estudios
genéticos siempre que estén disponibles. La
colectomiaprofilacticadebe hacerse s losfamiliares
tienen mutacion del genAPCy pdlipossin esperar a
los 25 afios. @
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