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Poliposis adenomatosa familiar.
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Resumen

Universidad de la Republica

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) es una enfermedad autosdémica dominante
caracterizada por la presencia de mas de cien pdlipos a nivel colorrectal.

Se presenta el caso clinico de una paciente colectomizada por PAF que en la evolucién
desarrolla complicaciones extracolénicas de la enfermedad (adenomas duodenales), cuyo

control y tratamiento es objeto de discusion.

Palabrasclave POLIPOSADENOMATOSOS
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Introduccién

Lapoliposisadenomatosafamiliar (PAF) esunaenferme-
dad hereditaria, de carécter autosdmico dominante, que
determinala formacién de pdlipos adenomatosos a nivel
colorrectal.

Estaenfermedad fue conocidaen sus comienzos como
poliposis adenomatosa coli o poliposis adenomatosa col 6-
nicafamilar, sin embargo, numerosas publicaciones poste-
riores han documentado la existencia de pdlipos de locali-
Zacion extracol onica (estdmago, duodeno e intestino del-
gado) que hallevado ala denominacién actual de PAF®4,

Denollevarse acabo unacolectomiaprofilactica, 100%
delos pacientesdesarrollaracancer colorrectal (CCR) an-
tesdelos50 afios. Enlaactualidad, las opciones quirdrgi-
casincluyen la proctocolectomia con construccién de un
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reservorio ileal (CPR) y la colectomia con anastomosis
ileorrectal (AIR). Laredizacién deun AIR conllevalavigi-
lancia endoscOpica regular del recto remanente, a pesar
delo cual 7% desarrolla un cancer de recto luego de una
mediade seguimiento de 11 afios®. LaCPR implicalare-
mocién delatotalidad delamucosacolorrectal, volviendo
précticamente nulalaposibilidad de desarrollo de un can-
cer rectal y, por ende, menor reguerimiento de controles
endoscépicos. Laindicacion de colectomiaprofilacticaha
logrado un aumento de la sobrevida 'y, como consecuen-
cia, laexpresion de la enfermedad en otros 6rganos. Las
dos complicaciones mayores son la aparicion de tumores
desmoides y fundamentalmente el desarrollo de
adenocarcinomas gastrointestinales (4,5%)®), siendo €l
duodeno y laregion periampular las localizaciones méas
frecuentes?”.

Estos datosjustifican indiscutiblemente el estudio en-
doscdpico del sector digestivo alto en todo paciente por-
tador de PAF. El seguimientoy laconductaterapéuticaen
base a sus hallazgos presentan aspectos alin controver-
siales.

Lamayor accesibilidad parael diagnosticoy laevalua-
cion delaslesiones duodenal es probablemente explicala
subestimacion de la prevalencia e historia natural de los
adenomas del resto del intestino delgado. Lapresenciade
adenomasileal es en pacientes con FAF hasido demostra-
datanto en el estudio histopatol égico del remanenteilea
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delapiezade col ectomia (8,9%)® como en laendoscopia
del ileon terminal realizada durante lareseccién colonica
gue detecta adenomas en 20% de los casos®.

Laevolucién natural de estos adenomas, especialmen-
te su transformacién maligna, no se conoce, explicando
asi la ausencia de pautas en su seguimiento y conducta
terapéutica frente asu hallazgo.

Caso clinico

Se presenta el caso de una paciente de sexo femenino, de
34 afios, con PAF, admitida en el Hospital de Clinicas de
Montevideo. De sus antecedentes familiares se destaca:

PAF en abuel o materno, madrey cuatro primos, variosde
ellosfallecidos por CCR aedadestempranas (menoresde
50 afios) (figural). Si bienlapaciente estabaasintomética,

basados en estos antecedentes se | e realiza fibrocol onos-

copia a la edad de 14 afios. Dicho estudio confirmé la
presenciade poliposiscolénicay selerealizo colectomia
con anastomosisileorrectal. Hastalos 25 afios seredliza-
ron controles endoscopicos que fueron normales, poste-
riormente la paciente |os suspende. Nueve afios después
concurreacontrol con un examen fisico normal y sin evi-
dencia de manifestaciones extradigestivas. La endosco-
piatransanal mostré masde 20 péliposanivel rectal, sesi-
les,de5 mm - 10 mmy varios pélipos sesilesde2 mm - 5
mm anivel ileal. Laendoscopiadigestivaaltarevel 6 cien-

tos de pdlipos de 1 mm - 6 mm, sesiles, localizados en
fondoy cuerpo géstrico. En segunday terceraporcion del
duodeno se evidenciaron varios pdlipos sesilesde 2 mm -
3 mm, destacando en vértice de bulbo duodenal un pélipo
sesil de8 mm.

La histologia revel6 que las lesiones rectales corres-
pondian a adenoma tubul o-velloso con displasia de bajo
grado, anivel ileal lamucosadentro de limites normales,
sin cambios adenomatosos.

Las lesiones gastricas correspondian a pdlipos glan-
dularesfindicos. En duodeno se confirmé lapresenciade
adenomas y se detecto la presencia de un foco de displa-
sia de alto grado en la lesién de mayor tamafio. Dicha
lesion fue tratada con mucosectomia cuyo estudio histo-
patol 6gico no revel 6 signos de displasia.

Discusion

El caso presentado describe una tipica paciente con PAF
en la que, sin embargo, existen algunos puntos de espe-
cial interésy sobre los que se centrara la discusion.

Esindiscutible, actualmente, el alto potencial maligno
de los adenomas colorrectales del paciente con PAF, he-
cho que hallevado ainstituir lacolectomiaprofilacticaen
todos estos pacientes.

El aumento de sobrevida de los pacientes colectomi-
zados hapermitido laexpresiony el desarrollo de neopla-
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Figura 1. Arbol genealdgico de familia con poliposis adenomatosa familiar
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siasen otros sectores. Entre 40% Yy 100% delos pacientes
presentan pélipos en el sector gastroduodenal. Estos pé-
lipos pueden ser de dostipos:. en €l estdmago, fundamen-
talmente anivel fundico se describen pdlipos hamartoma-
tosos 0 de glandulas fundicas, sin potencial maligno”,
siendo excepcional la existencia de adenomas en esta to-
pografia®©,

L os pdlipos duodenal es, predominantementelocaliza-
dos en el sector periampular, corresponden histol dgica-
mente a adenomas, con la consiguiente predisposicion a
la transformacion neopl ésica.

La causa més frecuente de muerte de los pacientes
colectomizados por PAF esel cancer periampular, con una
incidenciamayor que el neoplasmade recto®3,

L adistribucién predominantemente periampul ar delos
adenomas hallevado ala hip6tesis de que, sobre un fac-
tor genéticamente determinado (gen APC), interactiala
bilis, como factor ambiental, promoviendo laformacion de
adenomas y la carcinogénesis.

Todos estos hechos se evidencian en el caso andliza-
do, donde la vigilancia endoscépica instituida demostré
lapoliposisfundicay la presenciade adenomas duodena-
les.

La conducta frente a un adenoma duodenal con alto
grado de displasia (grado 1V de la clasificacion de
Spigelman)® surge del dificil balance entrelos riesgosy
beneficios deladuodenopancreatectomia cefalica (DPC)
y las técnicas de reseccion endoscopicas™™ més conser-
vadoras, como larealizada en este caso.

LaDPC esunacirugiamayor, cuyo principal beneficio
es asegurar lareseccion total del tumor. Sin embargo, la
altamorbimortalidad que conllevaen nuestro medio hizo
que se prefirieralatécnica endoscopica més conservado-
ra. Laposibilidad de persistenciadeun foco dedisplasiay
€l riesgo derecidivatumoral justifican indiscutiblemente
el control endoscdpico periédico con biopsiay cepilla
do2, Lafrecuencia de este control debe ser anual segin
¢l score de Spigel man®3,

El uso de antiinflamatorios no esteroideos (AINE) a
largo plazo ha demostrado su eficaciaen lareduccién del
nimero de pélipos y la prevencion de la recurrencia de
adenomas de ato grado en el segmento rectal de los pa-
cientes con AIR®4, La evaluacion de la eficacia de este
tratamiento sobre la poliposis duodenal es insuficiente.
Nugent y colaboradores™ sugieren que su utilizacion
podria ser efectiva en las poliposis duodenales con bajo
grado dedisplasia. En este caso, su indicacion surge como
prevencion y tratamiento de los pdlipos rectales.

En relacion alos pélipos adenomatosos il eales que se
diagnostican luego de la colectomia existe una variacion
en su frecuencia de acuerdo al tipo de intervencion efec-
tuada, siendo de 50% luego delaanastomosisileorrecta a
los seis anos61) y de 35% a 60% luego del pouch ileal
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parael mismo lapsot&20,

Dado €l diferente potencial maligno, es esencial dis-
tinguir los adenomas originados en €l ileon de aquellos
gue aparecen en lamucosarectal remanente.

La historia natural de los adenomas ilealesy su pro-
gresion al cancer no esta completamente caracterizada,
sin embargo € riesgo no parece ser tan alto como en €
caso de los adenomas del recto remanente?V.

A laluz de los conocimientos actuales, el control en-
doscdpico del ileon con biopsiaestajustificado’®. Has-
tatanto no se cuente con estudios prospectivos de segui-
miento alargo plazo, que determinen €l riesgoy €l tiempo
necesario parael desarrollo de adenomasy sumaligniza-
cion, laperiodicidad de los controles dependera de crite-
riosindividuales.

Dada la baja frecuencia de esta afeccién seria desea-
ble contar con un registro Uinico donde constara €l segui-
miento de estos pacientes con el fin de obtener datos
estadisticamente significativos parapoder establecer pau-
tas de seguimiento y tratamiento.

Summary

Familial adenomatous polyposis (FAP) is an autosomal
dominant inherited disorder characterized by the presence
of hundreds of adenomatous polyps throughout the co-
lon.

A clinical case of awoman who devel oped after colec-
tomy dueto FAR extracolonical complications (adenoma
of the duodenum), whose control and therapy are being
discussed.

Résumé

Lapolypose adénomatosefamiliale (FAF) est unemaladie
autosomique dominante caractérisée par la présence de
plus de cent polypes au niveau colorectal.

On présente un cas clinique d'une patiente colecto-
misée par PAF qui développe des troubles extracoliques
de lamaladie (adénomes duodénal es), dont |e contréle et
le traitement sont objet de discussion.
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