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Introducción
La poliposis adenomatosa familiar es una enfer-
medad hereditaria poco frecuente que se carac-
teriza por la presencia de múltiples pólipos en el 
tracto digestivo, más comúnmente en el colon y 
recto, además de otras manifestaciones extra intes-
tinales.1 Clásicamente se asocia a mutaciones ge-
néticas, de herencia autosómica recesiva. Dentro 
las más estudiadas se encuentra la del gen APC2 
y recientemente se han identificado nuevas líneas 
de mutaciones genéticas como el gen MUTYH.3 
Se presenta en menos del 1% del total de casos de 
cáncer colorrectal, siendo su incidencia 1/10.000 a 
20.000 individuos.4 Su presentación clínica es de 
inicio precoz, desarrollándose los pólipos dentro 
de la segunda y tercera década de la vida. Se con-
sidera que, si un individuo no desarrolla pólipos 
antes de los 40 años, en el contexto de una familia 
diagnosticada con PAF, es improbable que pre-
sente la enfermedad. De no someterse a una proc-

to-colectomía profiláctica, se estima que el 100% 
de los pacientes desarrollará cáncer colorrectal.1
 
Caso Clínico
Se presenta el caso de una paciente de sexo feme-
nino, de 39 años, con antecedente de hipertensión 
arterial sin tratamiento, con antecedentes familia-
res de PAF y cáncer colorrectal (Imagen 1). Con 
cuadro clínico de dolor abdominal de 2 años de 
evolución, asociado a cambio en el hábito intesti-
nal, con episodios de vómitos, rectorragia y baja 
de peso de 20 kg en 1 año. Se estudia con colo-
noscopía que informa poliposis múltiple de colon 
y recto: Se encuentran varios pólipos de diferentes 
tamaños, especialmente en colon transverso, sig-
moides y recto, el último a 10 cms del margen anal. 
Además, se realiza TAC de abdomen y pelvis que 
se informa sin hallazgos patológicos. 
Por antecedentes familiares de PAF y cáncer co-
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lorrectal se realiza colectomía total profiláctica 
por vía laparoscópica con anastomosis ileorrectal.  
Evoluciona con dehiscencia de sutura, por lo que 
posteriormente se realiza ileostomía en asa.  Biop-
sia de pieza operatoria informa un pólipo con ca-
racterísticas de adenocarcinoma colónico invasor 
incipiente bien diferenciado, de 1 cm de diámetro 
mayor.  Sin invasión vascular linfática. Sin com-
promiso neoplásico de bordes quirúrgicos. En gra-
sa pericolónica de disecan 20 ganglios linfáticos, 
encontrando en 1 metástasis colónica (1/20). Bajo 
diagnóstico de cáncer colorrectal estadio IIA, se 
inicia quimioterapia adyuvante con esquema FOL-
FOX, completando 12 ciclos. 

Discusión
El enfrentamiento clínico de poliposis colónica in-
cluye diversos diagnósticos diferenciales, y dentro 
de las sospechas del tratante el diagnóstico de PAF 
no es una de las primeras alternativas diagnósticas. 
Es por esto que es recomendable completar una 
adecuada historia clínica, haciendo énfasis en los 
antecedentes familiares, como nos muestra el caso 
expuesto. 
Durante los primeros años de evolución, la poli-
posis adenomatosa familiar se presenta como un 
cuadro asintomático y en el caso que desarrolle 
síntomas éstos pueden ser inespecíficos como de-
posiciones blandas o diarreicas y ocasionalmente 
podrían presentar dolor abdominal tipo cólico, sin 
que esto interfiera en la vida del paciente, lo que no 
lo motiva a consultar a un médico. La rectorragia 
suele ser el signo de alarma y en un 30% de estos 
casos, ya pueden presentar malignización de uno o 
más pólipos al momento del diagnóstico. 
La edad promedio de diagnóstico de cáncer en 
pacientes con PAF sin algún tratamiento profilác-
tico es a los 35 años, y la muerte a los 40-45 años; 
mucho antes de la edad de fallecimiento de cáncer 
colorrectal esporádico.1
En este sentido, es necesario desarrollar estrategias 
de estudio y seguimiento a familias con diagnósti-
co de PAF según algunos protocolos.5 Para así an-
ticipar el diagnóstico de cáncer colorrectal, dado el 
alto potencial maligno de los pólipos del paciente 

con PAF, hecho que ha llevado a implementar me-
didas profilácticas en familiares de estos pacientes 
para disminuir la morbimortalidad. 
Múltiples esfuerzos se han realizado para carac-
terizar el perfil genético de la presentación clínica 
en las distintas familias con poliposis múltiple. En-
tre ellas, la forma clásica con la mutación APC; y 
otras formas atenuadas de la enfermedad como la 
mutación del gen MUTYH. Se han caracterizado 
patrones de herencia asociado al gen MUTYH o 
también llamada poliposis adenomatosa asocia-
da a MUTYH, en la cual es poco frecuente que 
se afecte más de una generación. En cambio, en 
el caso de la mutación del gen APC, ésta puede 
causar la forma dominante y la forma atenuada, es 
más común que MUTYH y es la forma clásica de 
presentación, donde hay más de 100 pólipos que 
se desarrollan en la edad entre 20 y 40 años.4 In-
dependiente de la sospecha de un perfil genético 
determinado, se recomienda buscar la mutación 
APC, antes de guiarse por cualquier otra variedad 
atenuada.4
En las familias con PAF clásico, la colonoscopía 
flexible es la técnica de screening elección debido a 
la distribución casi universal de los adenomas. Este 
examen debe realizarse cada 2 años, comenzando 
en la edad de 12-14 años y continuarse durante 
toda la vida en portadores de mutaciones. En in-
dividuos de riesgo, con familias sin una mutación 
APC identificada, la vigilancia se debe realizar 
cada dos años hasta los 40 años, cada 3-5 años en-
tre 40-50 años, y se puede interrumpir a los 50 años 
si no se ha desarrollado ninguna poliposis. Una vez 
que los adenomas son detectados, la colonoscopía 
se debe realizar anualmente hasta que se planea la 
colectomía.6
La baja morbimortalidad asociada a las actuales 
alternativas de tratamiento quirúrgico y sus buenos 
resultados a largo plazo, han hecho que la colecto-
mía total profiláctica, sea la alternativa de elección 
para prevenir el desarrollo de cáncer colorrectal en 
pacientes con diagnóstico de PAF.5
Dentro de las alternativas quirúrgicas que se le 
ofrece al paciente tenemos la colectomía total con 
anastomosis ileorrectal que conlleva la vigilancia 
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endoscópica regular del recto remanente, a pesar 
de lo cual 7% desarrolla un cáncer de recto; y la 
proctocolectomía con reservorio ileal que implica 
la remoción de la mucosa colorrectal, siendo casi 
nula la posibilidad de desarrollar un cáncer de rec-
to.7 La opción más adecuada para el paciente, se 
determinará según la cantidad de pólipos en recto, 
siendo menos de 20 para la colectomía total con 
anastomosis ileorrectal.1 Debiera considerarse ade-
más la resección de recto en los casos en que se 
encuentren pólipos de más de 3 cm, con displasia 
de alto grado o disfunción esfinteriana.8
Estudios han demostrado que pacientes con fenoti-
pos dominantes de PAF deben someterse a una co-
lectomía total profiláctica a mediados o finales de 
los 20 años. Por otro lado, el momento y el tipo de 
cirugía para los pacientes con PAF atenuada debe 
evaluarse caso a caso, en conjunto con el paciente 
y en relación a los hallazgos colonoscópicos.9
En pacientes que se presenten con síntomas aso-
ciados a los adenomas como diarrea, sangrado, 
desnutrición o retraso del crecimiento se puede 
adelantar la indicación quirúrgica a alrededor 
de los 15 años, ya que se ha visto que se asocia 
a mayor riesgo de cáncer colorrectal. Además, 
características endoscópicas e histológicas como 
gran número de pólipos, lesiones de gran tamaño 
o presencia de displasia de alto grado también son 
razones para indicar una colectomía profiláctica lo 
antes posible.8
Las directrices actuales recomiendan que los pa-
cientes con riesgo de PAF deben iniciar el scree-
ning endoscópico a los 10-12 años de edad, con la 
vigilancia endoscópica regular continua hasta que 
se indique la colectomía. Durante este período, to-
dos los adenomas de tamaño significativo deben 
ser removidos.8 Idealmente, durante este tiempo el 
tratamiento debe ser farmacológico, ya que se ha 
visto que los AINEs, sulindac, celecoxib (inhibi-
dor selectivo de ciclooxigenasa-2) y aspirina pue-
den causar la regresión de pólipos adenomatosos 
en pacientes con PAF y también pueden reducir 
el número y el tamaño de los adenomas colorrec-
tales.8  Por lo tanto, estos fármacos pueden actuar 
como un complemento para posponer la cirugía en 

pacientes con poliposis leve o después de la anas-
tomosis ileo-rectal.2 
En resumen, dado el mal pronóstico que tienen los 
pacientes con diagnóstico de PAF sin tratamiento 
profiláctico, el estudio familiar y las medidas pro-
filácticas precoces son las principales herramientas 
para aumentar la sobrevida de estos pacientes. Es 
por esto que se deben aumentar las estrategias de 
registro y seguimiento a familias del caso índice e 
idealmente realizar estudio genético de gen APC 
y otras mutaciones. Métodos y estrategias que ac-
tualmente no son de uso corriente en nuestro país, 
pero que ya se han comenzado a implementar en 
países más desarrollados.
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