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RESUMEN

Se presenta un caso de poliposis miftiple familiar del colon, entidad hereditaria originada por un gen
autosomico dominante no ligado ai sexo, que suele hacerse presente luego de la primera infancia, come pro-
medio alrededor de los 25 anos. y que afecta por igual a hombres y mujeres. AnatoMopatoldgicamente se ca-
racteriza por innumerables formaciones poliposas distribuidas por el colon, aunque se relatan casos de invasion
a otros sectores del tubo digestivo.

Se hace una breve descripcion de la diferencia con otros sindromes de potiposis muiltiple y se comenta
la gran propension a la degeneracion carcinomatosa, lo que obliga al estudio y tratamiento precoz de todo el
grupe familiar afectado.

£l tratamiento es quirdurgico, debiendo elegirse, segln el caso, la proctocotectomia total con ileostomia
o fa colectomia total con preservacion del recto y anastomosis ileorrectal.

SUMMARY

The present study reports a case of multiple congenital poiyposis. This disease s inherited as a sim-
ple dominant gene and thus present in many member of the families affected is a disorder in which adeno-
matous polyps are found from the ileocecal valve to the anus. Is not frequent in childhood but appears in
adolescence. Multiple congenital polyposis is either common in men or in women and More frequently with
increasing age (around 25).

The malignancy occurring in these disease approaches 100 % by age farty. Hence 15 imperative that
the entire family be examined and treated as soun as possible.

The surgical treatment recommends prophylactic colectomy with ilostomy, in case that the rectum has
been removed.

lleo-rectal anastomosis could be performed if the recium has been preserved.

PRESENTACION DEL CASO sésiles, no existiendo propagacion rectal del can-

En agosto de 1982 se salicita en nuestra Sec-
ci6n una rectosigmoideoscopia sobre un paciente
con carcinoma de vejiga, para descartar probable
invasion tumoral de la region rectosigmoidea.
El estudio endosdipico reveld numerosos polipos

cer vesical.

Este hallazgo y una prolija anamnesis del
paciente derivado, nos abligaron a descartar una
poliposis multipte, iniciando de este modo la
investigacion del grupo familiar que a continua-
cion detallamos.
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O. A, PROBANDA (nombre con el que se
designa al integrante que inicia la afeccion fa-
miliar): 59 afos, masculino (M), con carcinoma
paramalpighiano de vejiga tipo IV de Brothers,
sin signosintomatologia digestiva.

La radiografia del colon mostré miltiples po-
lipos; la fibrinoendoscopia, poliposis mdltiple ex-
tendida desde el recto al colon transverso, y el
examen anatomopatologico, pélipo adenomataso.

Figura 2

0. E. {F) Hija; 30 anos, soltera, asintomatica.
£l examen radiografico y endoscépico fueron
normales.

0. C. (M) Hijo; 27 anos, casada, 1 hijo, asin-
tomatico. E colon por enema mostraba imdge-
nes polipoideas en descendente y sigma; la en-
doscopia compfobd la presencia de polipos
maltiples, sésiles, de 2 a 6 mm, en descendente,

sigma y parte alta de recto, y la biopsia, polipos
adenomatosos.

O. de M. V. (F. Hija; 25 afos, casada, 1 hijo
de 3 anos, asintomatica. El colon por enema
indicaba imagenes de falta de relleno compati-
bles con una poliposis; la fibroendoscopia, in-
contables pélipos en sigma, descendente v trans-
verso, entre 1 y 15 mm de extension, sesiles y
pediculados. Biopsia: pdlipo adenomatoso  de
colon con microerosiones.

O. O. (M Hijo; 18 anos, soltero, asintoma-
tico. En la Rx, en sigmoides, descendente y trans-
verso, multiples imagenes de aspecto polipoideo
con engrosamiento y edema de @ mucosa. la
colonoscopia comprobd Tos miltiples polipos y
la biopsia el diagnostico de adenomas colonicos.

0. S (F; Hija; 15 anos, soltera, asintomatica.
El examen radiografico indicaba una pequena zo-
na de falta de lleno en el colon izquierdo, la
fibrocolonoscopia mostrd lesiones elevadas, sé-
siles, de 2 a 3 mm, en regién rectosigmoidea y
cerca del angulo esplénico, la biopsia diagnostico
polipos adenomatosos.

Corresponde bacer la aclaraciéon que el padre
del “probanda” de nuestro estudio fallecid a
los 58 anos de edad, habiéndosele efectuado una
colostomia. S bien desconocemos la patologia
que lo llevé a esa intervencién quirGrgica, debe-
mos contemplar la posibilidad que la enferme-
dad haya sido iniciada por este paciente.

Esto adquiere aln mas probabilidad, dado
que una hermana de! “probanda” fallecio a los
50 afos de edad pof un carcinoma de colon, ¥
entre los 11 hijos de esta paciente se rescatan
los siguientes datos, después del estudio hasta
el momento, de 3 de ellos:

A. L (F., 36 anos, casada, 1 hijo. Con diag-
nastico Tadioldgico y endoscopico de poliposis
maltiple del colan. Se le efectud colectomia.

A.S. (M., 26 anos, casado, 1 hijo. Examinado
5ano.

N.S. (F.), 30 afos, casada, 4 hijos. Con diag-
nastico radioldgico y endoscdpico de poliposis
del colon.

Es nuestro propésito continuar la investiga-
cion de esta rama familiar que alin no ha podido
ser realizada en fofma mas completa, por no re-
sidir los integrantes en Nuestra provincia.

CONCEPTO

La poliposis multiple familiar del colon e$
una entidad clifica sumamente interesante, por
su naturaleza bereditaria, haciéndose presente en
varios miembros de una familia, caracterizada
por la aparicion de multiples pélipos adenoma-
tosos gue se extienden por todo el colon, abar-
cando con frecuencia el fecto. Su interés se acre-
cienta si tenemos en cuenta su gran propension
a la transformacién carcinomatosa.

ETIOLOGIA

En 1882, Harrisons Cripps describe por pri-
mera vez el caracter heredofamiliar de la afec-
Cién_(ﬂ
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Siendo la poliposis multiple familiar (PMF)
una enfermedad hereditaria, estd regida por las
leyes mendelianas; la origina un gen autosomico
dominante, no ligado al sexo, heterocigoto, con
grados variables de penetracian.

En la descendencia de pacientes afectos de
poliposis multiple familiar, sélo la mitad tiene
probabilidad de contraer la enfermedad, siendo
solo los que la padecen capaces de transmitirla
a las generaciones siguientes. Se describe la
posibilidad que una generacion completa no su-
fra la afeccion, hecho mencionado por McKusick
como perteneciente al fendmeno de generacion
saltada, que dependeria del grado de penetran-
cia del gen responsable.®®

EDAD, SEXO, FRECUENCIA

Los pdlipos aparecen, en general, luego de
la primera infancia, y los sintomas como pro-
medio alrededor de los 20 afos, segun Dukes.

En la estadistica del Hospital St Marks, de
Londres, el promedio de edad de comienzo
de la poliposis era de 25 afios y el inicio de los
sintomas alrededor de los 33 anos.® No obs-
tante se reportan casos descubiertos desde los
4 meses hasta los 74 afos de edad.™

Afecta por igual a hombres y mujeres. Se
trata de una enfermedad rara, estimandose en
1 caso cada 8300 nacimientos.™®

ANATOMIA PATOLOGICA

la poliposis multiple familiar se caracteriza
por la presencia de innumerables formaciones
poliposas, sésiles y/o pediculadas, de distintos
tamanos, que se distribuyen por todo el colon,
con predileccién por el hemicolon izquierdo vy
recto.

Ultimamente se han reportado casos de in-
vasion al intestino delgado,!® estdmago y duo-
deno.!” Respecto del nimero, segin Warren
Enker, los pacientes afeclados presentan desde
cien a varios cientos de miles de pdlipos, pu-
diendo ser mas numerosos en una parte del co-
lon que en otra, ®

Histologicamente tienen la estructura de los
adenomas, aunque pueden ser también vellosos
o mixtos (adenovellosos). Inicialmente todos
son benignos y se conservan asi durante mucho
tiempo © siempre, pero al cabo de varios meses
o anos puede aparecer degeneracién maligna
en uno o varios de esos polipos; los signos de
malignizacién son aumento de tamano y consis-
tencia, color mas oscuro de la mucosa que los
recubre y posteriormente, ulceracion. El cancer
puede comenzar a partir del mismo adenoma o
bien en la mucosa adyacente, puede ser Unico
o multifocal &7 y suele aparecer, aproximada-
mente, entre 10 a 15 afios antes de la edad pro-
medio para el cancer rectocoldnico de la pobla-
cion general.

DIAGNOSTICO

la sintomatologia clinica raramente comien-
za antes de los 20 afos y se manifiesta con li-
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gera diarrea, a veces acompafiada de moco vy
sangre.

En los dos tercios de pacientes con sangrado
transrectal ya existe una degeneracidn carcino-
matosa.

El examen radioldgico con doble contraste
tiene gran valor en el diagnostico de la poliposis
miultiple familiar, pudiendo observarse multiples
formaciones poliposas en un colon de buen
calibre y con haustras normales. Este examen
adquiere también relevancia para descartar la
posibilidad de un carcinoma concomitante.

El estudio baritado debe complementarse con
la endoscopia que muestra los pdlipos, siendo
normal la mucosa interpuesta entre los mismos.
La biopsia permite el diagndstico histoldgico de
las lesiones.

Los criterios diagndsticos de la polipesis mul-
tiple familiar son los siguientes:

a) Deben ser polipos miultiples.

b Tener estructura adenomatosa (o adeno-
vellosa).

o Su caracter familiar.

dl Hacer el diagndstico diferencial con otros
sindromes de poliposis mdltiple familiar,
cuyas caracteristicas fundamentales se
describen a continuacion:

Sindrome de Gardner: constituye 10 % de
las poliposis miltiples, presentando como lesio-
nes asociadas osteomas que predominan en hue-
sos craneales y mandibula, y tumores de tejidos
blandos como quistes desmoides en 45 % de
los casos, también quistes sebdcecs y tumores
fibrosos subcutdneos. Estas lesiones descritas son
hereditarias, pero no muestran tendencia a la
degeneracién maligna. Las lesiones poliposas de
este sindrome tienen las caracteristicas de los
adenomas.

Sindrome de Turcot: caracterizado por pali-
pos maltiples asociados a tumores malignos del
sistema nervioso central y sarcomas OSeos.

Sindrome de Peutz-Jeghers: presenta una alta
incidencia de caracter familiar. Se describen co-
mo lesiones asociadas maculas pigmentarias par-
do azuladas, que predominan en [a piel de los
dedos de la mano y en mucosa yugal, respetando
la lengua. Los pdlipos tiemen las caracteristicas
de los hamartomas, existiendo aparentemente
una falla primaria a nivel de la muscularis muco-
sae, gue emitiria prolongaciones arboreas, por-
tadora de elementos epiteliales, con células ca-
liciformes productoras de moco.

Los polipos se distribuyen a lo largo del tubo
digestivo, con neta predominancia a nivel de ye-
yuno. Los localizados en colon tienen una baja
incidencia de malignizacion.

Sindrome de Cronkhite Canada: es una poli-
posis mlltiple asociada a cambios degenerativos
ectodérmicos, incluyendo alopecia, hiperpig-
mentacion de la piel y atrofia de las unas.

Microscopicamente los pdlipos son de tipo
hamartomatose y no se rescatan antecedentes
familiares. Predomina netamente en mujeres



después de la edad media de la vida, siendo
el sintoma predominante una diarrea rebelde. El
pronodstico es malo, falleciendo en el término de
18 meses,

En jovenes, corresponde hacer el diagndstico
diferencial con la poliposis juvenil, que aparece
en lactantes y ninos pequenos, existiendo una
tendencia familiar. Histologicamente son hamar-
tomas y no se ha logrado ninguna evidencia cla-
ra de que sean premalignos. Son lesiones unicas
en 70 % de los casos, con localizacién colénica
exclusiva, dentro de ella, con neta predominancia
end rg:ctosigma. No hay evidencia de premalig-
nidad.

En adultos corresponde también efectuar la
diferenciacion con la pseudopoliposis de la coli-
tis ufcerosa. la fibrocolonoscopia y la biopsia
confirman el diagnéstico,

PRONOSTICO

la poliposis multiple familiar es, probable-
mente, la entidad clinica mas claramente defi-
nida como precancerosa. Librada a su evolucion
natural, el promedio de edad de muerte es de
42 afios, siendo de 26 anos mas joven que la
edad promedio de muerte por cancer rectocolo-
nico en Inglaterra.'

TRATAMIENTO

El tratamiento de la poliposis maltiple fami-
liar comprende: a} por una parte, la terapéutica
del individuo gque padece la enfermedad, y b)
por otro lado, la investigacion y seguimiento de
los familiares.

ai En el enfermo con polipesis esta indicado
el tratamiento quirdrgico. la indemnidad de la
zona rectal, o por el contrario, la extensién del
proceso al recto, determinara la conducta qui-
rirgica a seguir.

En el primer caso, se debera efectuar la co-
lectomia total con preservacion del recto y anas-
tomosis ilecrrectal.

Esta misma conducta es aconsejable realizar en
aquellos pacientes que tengan escasos pdlipos
en recto (menos de 20), completando la tera-
péutica de éstos, unos meses después, con elec-
trofulguracién. La practica de una rectosigmoi-
deoscopia cada 6 meses es de gran valor para
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La posibilidad que uno de estos adenomas
residuales degenere en un carcinoma ' hace
imperioso el contral endoscopico regular de los
pacientes, considerandose prudencial efectuar
este despistaje cada 6 meses.

A Moertel, esta posibilidad de transformacion
maligna lo inclina a efectuar ka proctocolectomia
total,

En el St. Marks Hospital, en donde se realiza
la colectomia con anastomosis ileorrectal, tuvie-
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anos de edad.
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confeccionando el arbol genealégico para la de-
teccion de casos. Tarea ardua que implica en-
trevistas personales, examenes radioldgicos vy
endoscopicos y finalmente adoptar actitudes te-
rapéuticas quirdrgicas muchas veces rechazadas
por pacientes asintomaticos.
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