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PRESENTACION DE CASOS

Diagnostico de Cancer Colorrectal en paciente con sospecha de
Poliposis Adenomatosa Familiar

NIKOLL TORRES NAVARRETE!, LORETO LARA PEREZ', JUAN BRAVO FIGUEROA?,

Diagnosis of colonrectal cancer in patient with suspicion of Familial
Adenomatous Polyposis

Abstract

Familial adenomatous polyposis (FAP) is a rare, hereditary
disease whose main characteristic is the presence of a lar-
ge number of polyps in the colon and rectum, which, in the
absence of timely treatment, 100% progresses to colorectal
cancer. The early diagnosis of this condition is the pillar of
the prevention of complications.

We present the case of a patient with a low digestive tract
syndrome, without previous diagnosis, who after a careful
review of clinical and family history, the diagnosis of PAF
and later colorectal cancer; is reached.

A review of the literature on current advances and recom-
mendations on this disease is made.
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Introduccion

La poliposis adenomatosa familiar es una enfer-
medad hereditaria poco frecuente que se carac-
teriza por la presencia de multiples pdlipos en el
tracto digestivo, méas comtinmente en el colon y
recto, ademas de otras manifestaciones extra intes-
tinales.! Clasicamente se asocia a mutaciones ge-
néticas, de herencia autosomica recesiva. Dentro
las mas estudiadas se encuentra la del gen APC2
y recientemente se han identificado nuevas lineas
de mutaciones genéticas como el gen MUTYH.3
Se presenta en menos del 1% del total de casos de
cancer colorrectal, siendo su incidencia 1/10.000 a
20.000 individuos.* Su presentacion clinica es de
inicio precoz, desarrollandose los polipos dentro
de la segunda y tercera década de la vida. Se con-
sidera que, si un individuo no desarrolla polipos
antes de los 40 afos, en el contexto de una familia
diagnosticada con PAF, es improbable que pre-
sente la enfermedad. De no someterse a una proc-
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to-colectomia profilactica, se estima que el 100%
de los pacientes desarrollara cancer colorrectal.!

Caso Clinico

Se presenta el caso de una paciente de sexo feme-
nino, de 39 afios, con antecedente de hipertension
arterial sin tratamiento, con antecedentes familia-
res de PAF y cancer colorrectal (Imagen 1). Con
cuadro clinico de dolor abdominal de 2 afios de
evolucion, asociado a cambio en el habito intesti-
nal, con episodios de vomitos, rectorragia y baja
de peso de 20 kg en 1 afio. Se estudia con colo-
noscopia que informa poliposis multiple de colon
y recto: Se encuentran varios p6lipos de diferentes
tamanos, especialmente en colon transverso, sig-
moides y recto, el ultimo a 10 cms del margen anal.
Ademas, se realiza TAC de abdomen y pelvis que
se informa sin hallazgos patologicos.

Por antecedentes familiares de PAF y cancer co-
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lorrectal se realiza colectomia total profilactica
por via laparoscopica con anastomosis ileorrectal.
Evoluciona con dehiscencia de sutura, por lo que
posteriormente se realiza ileostomia en asa. Biop-
sia de pieza operatoria informa un pélipo con ca-
racteristicas de adenocarcinoma colonico invasor
incipiente bien diferenciado, de 1 cm de didmetro
mayor. Sin invasion vascular linfatica. Sin com-
promiso neoplasico de bordes quirtrgicos. En gra-
sa pericolonica de disecan 20 ganglios linfaticos,
encontrando en 1 metastasis colonica (1/20). Bajo
diagnostico de céancer colorrectal estadio IIA, se
inicia quimioterapia adyuvante con esquema FOL-
FOX, completando 12 ciclos.

Discusion

El enfrentamiento clinico de poliposis colonica in-
cluye diversos diagnosticos diferenciales, y dentro
de las sospechas del tratante el diagnostico de PAF
no es una de las primeras alternativas diagnosticas.
Es por esto que es recomendable completar una
adecuada historia clinica, haciendo énfasis en los
antecedentes familiares, como nos muestra el caso
expuesto.

Durante los primeros afos de evolucion, la poli-
posis adenomatosa familiar se presenta como un
cuadro asintomatico y en el caso que desarrolle
sintomas éstos pueden ser inespecificos como de-
posiciones blandas o diarreicas y ocasionalmente
podrian presentar dolor abdominal tipo c6lico, 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 malignizacion de uno o
mas poélipos al momento del diagnostico.

La edad promedio de diagnostico de cancer en
pacientes con PAF sin algln tratamiento profilac-
tico es a los 35 afios, y la muerte a los 40-45 afios;
mucho antes de la edad de fallecimiento de cancer
colorrectal esporadico.!

En este sentido, es necesario desarrollar estrategias
de estudio y seguimiento a familias con diagndsti-
co de PAF segun algunos protocolos.5 Para asi an-
ticipar el diagndstico de cancer colorrectal, dado el
alto potencial maligno de los pélipos del paciente
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con PAF, hecho que ha llevado a implementar me-
didas profilacticas en familiares de estos pacientes
para disminuir la morbimortalidad.

Muiltiples esfuerzos se han realizado para carac-
terizar el perfil genético de la presentacion clinica
en las distintas familias con poliposis multiple. En-
tre ellas, la forma clasica con la mutacion APC; y
otras formas atenuadas de la enfermedad como la
mutacion 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 mas de una generacion. En cambio, en
el caso de la mutacion del gen APC, ésta puede
causar la forma dominante y la forma atenuada, es
mas comin que MUTYH vy es la forma clasica de
presentacion, donde hay mas de 100 polipos que
se desarrollan en la edad entre 20 y 40 afos.* In-
dependiente de la sospecha de un perfil genético
determinado, se recomienda buscar la mutacion
APC, antes de guiarse por cualquier otra variedad
atenuada.*

En las familias con PAF clasico, la colonoscopia
flexible es la técnica de screening eleccion debido a
la distribucion casi universal de los adenomas. Este
examen debe realizarse cada 2 afos, comenzando
en la edad de 12-14 aios y continuarse durante
toda la vida en portadores de mutaciones. En in-
dividuos de riesgo, con familias sin una mutacion
APC identificada, la vigilancia se debe realizar
cada dos afios hasta los 40 afios, cada 3-5 aflos en-
tre 40-50 afios, y se puede interrumpir a los 50 afios
si no se ha desarrollado ninguna poliposis. Una vez
que los adenomas son detectados, la colonoscopia
se debe realizar anualmente hasta que se planea la
colectomia.®

La baja morbimortalidad asociada a las actuales
alternativas de tratamiento quirtirgico y sus buenos
resultados a largo plazo, han hecho que la colecto-
mia total profilactica, sea la alternativa de eleccion
para prevenir el desarrollo de cancer colorrectal en
pacientes con diagnostico de PAF.?

Dentro de las alternativas quirtirgicas que se le
ofrece al paciente tenemos la colectomia total con
anastomosis ileorrectal que conlleva la vigilancia
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endoscopica regular del recto remanente, a pesar
de lo cual 7% desarrolla un cancer de recto; y la
proctocolectomia con reservorio ileal que implica
la remocion de la mucosa colorrectal, siendo casi
nula la posibilidad de desarrollar un cancer de rec-
to.” La opcion mas adecuada para el paciente, se
determinard segun la cantidad de pdlipos en recto,
siendo menos de 20 para la colectomia total con
anastomosis ileorrectal.! Debiera considerarse ade-
mas la reseccion de recto en los casos en que se
encuentren polipos de més de 3 cm, con displasia
de alto grado o disfuncion esfinteriana.®

Estudios han demostrado que pacientes con fenoti-
pos dominantes de PAF deben someterse a una co-
lectomia total profilactica a mediados o finales de
los 20 afios. Por otro lado, el momento y el tipo de
cirugia para los pacientes con PAF atenuada debe
evaluarse caso a caso, en conjunto con el paciente
y en relacion a los hallazgos colonoscopicos.’

En pacientes que se presenten con sintomas aso-
ciados a los adenomas como diarrea, sangrado,
desnutricion o retraso del crecimiento se puede
adelantar la indicacion quirtrgica a alrededor
de los 15 afios, ya que se ha visto que se asocia
a mayor riesgo de cancer colorrectal. Ademas,
caracteristicas endoscopicas e histologicas como
gran ntimero de polipos, lesiones de gran tamaiio
o presencia de displasia de alto grado también son
razones para indicar una colectomia profilactica lo
antes posible.®

Las directrices actuales recomiendan que los pa-
cientes con riesgo de PAF deben iniciar el scree-
ning endoscopico a los 10-12 aiios de edad, con la
vigilancia endoscopica regular continua hasta que
se indique la colectomia. Durante este periodo, to-
dos los adenomas de tamano significativo deben
ser removidos.® Idealmente, durante este tiempo el
tratamiento debe ser farmacoldgico, ya que se ha
visto que los AINEs, sulindac, celecoxib (inhibi-
dor selectivo de ciclooxigenasa-2) y aspirina pue-
den causar la regresion de pdlipos adenomatosos
en pacientes con PAF y también pueden reducir
el nimero y el tamafio de los adenomas colorrec-
tales.® Por lo tanto, estos farmacos pueden actuar
como un complemento para posponer la cirugia en
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pacientes con poliposis leve o después de la anas-
tomosis ileo-rectal

En resumen, dado el mal pronostico que tienen los
pacientes con diagnostico de PAF sin tratamiento
profilactico, el estudio familiar y las medidas pro-
filacticas 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 indice e
idealmente realizar estudio genético de gen APC
y otras mutaciones. Métodos y estrategias que ac-
tualmente no son de uso corriente en nuestro pais,
pero que ya se han comenzado a implementar en
paises mas desarrollados.
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Simbologia:
I Céncer Colorrectal
A Poliposis
Colectomia profilactica
? Sin estudio
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