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ANTECEDENTES HISTORICOS

En 1721 Menzel fue o] pripero =n describir un cuadro que €1 1lam$ adeno-
matosia del colon. Virchaw en 1863 monciond la poliposis mGltiple del

colon. Cripps dencmind adenomatosis Camiliar (1}, En 1912 Devie y Bu-
ssy reportaron la ascciacifn de poliposis intestinal generalizada, osteo
mas de la mandfbula, quistes scbdccos afiltiples y lipoms, -

Fitzgerald (2) en 1943, reportS ¢l caso de una mujer ltaliana de 39 afios
de edad con miltiples dientes redinentaricos y odontomas en hueso frontal,
esfenoidal, maxilar y huescs largos, corbinados con sangrado rectal debi-
do a poliposis adenomatosa del eolon, vero ningln mierbro de la familia
fue evaluado en este regporte,

Gardner y colaboradores fueron los primzros en enfatizar la asociacién en
la poliposis colfnica, y los tumores extraintestinales, la tendencia pre-
maligan de los pllipos v el vatrén hereditario dominante de la enfermedad.
n una seric de articulos publicades entre 1950 y 1953 (3-6) Gardner re-
portd sus hallazgos cn una familia integrada por 51 personas, con un ran-
go de edad entre 6 neses y 47 afios. En su primor reporte, 6 mienbros de
la familia tenfan poliposis adencmatosa mltiple del colon en asociacidn
con ostecmatosis miltiples, quistes epidermoides, fibromas u otras masas
de tejido conectivo. OGtros 9 miembros de la familia habian mecrto de cén
cer de colon, y varios de €llos tenfan diagnfstico previo de poliposis co
lénica, asf com twores de mesos y de teijidos blandos.

A partir de esta prirera familia estudiada, mGltiples casos esporfdicos
han aparecido en la literatura, asi como reportes de familias conpletas.
¥n 1955 Weiner y Cooper (7) reportaron inicialmente 4 casos en la segun-
da generacifn de la familia D, 3 de €stos pacientes tenfan poliposis y
tuwores 6seos y de tejidos blandos, @1 cuarto tenfa poliposis colfnica y
tumores 6seos, pero no tumores en tejidos blandos. En la mism familia,
15 anos después Coli y Cols (8) describen dos casos en la tercera genera
cibn con la trfada completa.

En 1967 McDonald y colaboradores (9) xeportarcn 118 pacientes tomados de
la literatura v en julio de 1975 Waine y Cols (10} reportaron 280 casos

estudiados en 11 familias con sindrone de Gardner, de 778 pacientes estu
diados de 15 familias que tenfan poliposis familiar.

En el Centro Hospitalario 20 de Noviembre del ISSSTE, el caso que se re-

porta en el presente trabajo, cs el finico detectado y completamente estu
diado,
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DEPINICION

El sindrome de Gardner como originalmente €l lo describid (3-6),

s¢ integra por los siguientes datos clinicos:

A)  OSTEAOIOSIS
B)  TUMOMRES MULTIPLES DE RIIDOS BLANDOS
€}  POLIPCSIS ADENGMATOSA MULIITPLE DEL COLON

Bn la literatura han aparccido reportes de otros dotos asociados, sin
érbargo tanbién se citan en la literatura otros datos clinicos cono in-
tegrantes del sindrame, coaw odontonas (2), asi como la presencia de

otros tumores come carcinama tiroideo o adematosis endSerina mGltiple
(11}.
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1as caracteristicas del sfindravs de Gardner, varfan en su presentacién
cam se hace notar en diversas series (9-10), pero de acuerdo a la tria
da descrita por Gardner sc describird cada uno de sus integrantes por
separado,

POLIPOSTS COLCHICH:

La polipesis adanmmatosa ampioza comn oxerecencia gue eventualmente cu-
bre ¢l colon y el recto; los pdlivos podunculados han sido vistos solo
en oS casos., Ta poliposis sin tratamiento gencralmente o progresi-
va en tarafo y nfimero y en la mayorfa de los casos se inicia en el co-
ion distal, pero se han descrito casos on donde al tiempes de la colee-
temia, la poliposis fus ds granda vy nunerosa on ol colon derecho {pa-
ciente ITI-1 de la seric de Coli-8). Ia polipesis colénica ha sido so
1o ccasionalmonte reportada antes de la adolaescencia (4), el paclente
mis joven con sindvome de Gardner que tenfa poliposis fue de 4 afos de
edad (12}, pero on la gran mayorfa la poliposis s usualnmente detecta-
da entre los 12 y los 15 afos de edad, siendo generalizada a fines de
la adolescencia.

En la mayorfa do los casos, la poliposis en el sindrome de Gardner es
s nurerosa que la que se encuentia en los casos tipicos de poliposis
familiar.

En paciontes con sindrome de Gardner mayores de 20 afos de edad, la in-
cidencia de cdncer de colon es del 53% (13). Y se podria afimmar que -
en los pacientes que no reciben tratamiento worirdn antes de los 50 afios
do =iad por cdnear de colon (14}, com so ejemplifica en la serie de
Watne (10) donde 41 d2 los pacientes desarrollaren carcinema del intestd
no, y al tiengio de publicar ¢l articulo, 30 de ellos habfan muerto por
dicha enfermedad, con una sobrevivencia de 273.

Existen varios reportes de la literatura (12-15) de poliposis Ilial vy
ducdenal en pacientes con la triada de Gardrer, y unos pocos casos de
poliposis gdstrica (6-15). 1los pélipos en intestino delgado general-
mente son escasos, poro pueden ser generalizados en un cardcter malig-
no come reporta Mebonald (93 en dos pacientes con adenocaveinoma en la
regitn periampular., Diversos reportes (6,9,12,15) sugieren que la mua-~
cosa del intestino delgado en el sindrom de Gaxdner tiene un pequeno
pero definido papel potencial pre-maligno, cuando se asocia con polipo
sis.

TUMORES OSECS:

a diferencia de la poliposis de colon, los tunores cxtraintestinales,
cn el sindrame de Gardner son poco dafiinos y son usualmente de impor-
tancia tolo cosmética, y a la fecha no parecen existir en el sindrome
de Gardrer ningdn tumor 650 o de tejido blando que se transformen en
malignos o originen metdstasis.

IRl



Ios ostecmas son mis frecuentemente encontrados en el maxilar inferior,
originados por la corteza externa (16). Los osteomas puedon ser milii-
ples y clinicanente chvios o escasos, y diagnosticables solo por Rayos
X.

Los tumores Sseos pucden cstar presentes desde to
infancia, como lo orta Gardner (17}, con un ca 3
en un nific de sicte meses on la sexta gencracidn de la familia oriaing
de Gardner.

In la serie de Watne (10), 40 paciontes presentabon ancrmalidades
como osteomas, quo consistfan on prolifoeracién a2 variando de mfnino
engrosamiento a grandes cortical lccalizaedo en los hucsos tubulares lar-
gos (siendo una de las mds comunes ancmalias Oseas oncontradas), los h
505 tubulares cortos tambifn cstaban afectados. El hucse frontal fue el
sitio mis frecuente donde se reportd osteoma en crdneo, con osteona man-~
dibular o enostosis central tanbién presentes.

1
]
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TUMORES DE TETIDOS HIANDOS:

Estos tumores son cutdncos o subcutdncos en la localizacidn y son usual-
rente mltiples y se encuentran en todas las dreas del cuerpo, poro so-
bre todo con el tronco; los quistes de inclusi6n apidernoids, [ibromas,

¥y tumores desmoides son los mids camnes poro tambifn se han descrite Li-
pomas, Leiomiomas, v tumores mixtos retreperitonoales (18) .

Ios Lumores desnoides surgen del tejids conectivo del misculo o de la

fasciada del mdzculo, pueden ser localmente invasivos v pucden parccer
clinicamente malignos, pero los tumores desmoides son compuestos de te-
jido coldgeno maduro y nunca se ha domostrado que originen metdstasis,

En la serie de Watne (10) los tumores de tejides blandos fucron reporta
dos en 75 casos, la myorfa de ellos fueron quistes de inclumidn cpidér
mica, grandes quistes alrededor de la cara v cuello, extremidades supe-
riores e inferiores.

Ios guistes se han observado on nifos de 14 dias deo nacidos (18), pero
generalmente se presentan antes de la pubertad, o incrementan en tamano
v en nfmero con la cdad afn despads de la colectomfa ¢ ilioproctostomia
por pdlipos.

En 1964 Simpson (19) roportd un total de 22 casos do fibromatosis mesen
térica benigna asociada con poliposis familiar del colon; 13 de estos
pacientes {60%) tenfan otros estigmas del sindrome de Gardner, estos au
tores notaron similiardad cntre estas lesiones y tunores desmoides, y
sugirieron que la lesi6n nesentérica representaba una proliferacibn fi-
brosa benigna con tendencia inflitrative desarrollada despufs de la ci-
rugfa intestinal.
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ANDRMALILDADES DENTALES;

In recientes afios otras anormalidades heredablos distintas a la trfada
descrita por Gardner han sido reportadas.

Bn 1962 Fader v colaboradores (20) reportaron cuatro miembros de una fa
milia con ostegmas, turor de tejidos blandos y dientes supornumerayios
miltiples impactados en ol maxdlar superior e inferior. .

Las dos arorpalidades dentales mis frecuentes reportadas son dientes su=
permumerarios v fomacitn Gsea densa, v dichas alteraciones pueden estar
presentes ya en 1a paaertad,

gRs INLLMZOCS

%2 han citado on la literatura miltiples datos clinicos, que en forma
esporddica acarpanan ¢l sindrowe de Gardner como es el caso de la pig-
mentacién melaninica de el torso como lo reportan Weston (21) en tres
hermanos de una familia con sindrone de Gardner.

Se sabe de un caso de poliposis familiar del colon aseciada con adano-
matosis endSerina miltiple (22).

Camiecl (11) menciona dos hermanas con sindrone de Gardner, cada una de
¢llas tenfa carcinoma medular del tiroides.

Entre otros hallazgos sc ha descrito hiperplasia linfoide del {lcon dis
tal {18). -

Fn la serie de Watre se citan casos con carcinama de péincreas, dos te-
nfan leucemia, y cn otro caso se detectd un cincer de mama, asf mismo
se observé en la gran mayorfa de los casos unma marcada tendencia a la
cardiopatia antercsclerosa.
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ASPECTQS GENETICOS

Bl patxdn de herencia en el Sindrone de Gardeer, muy probablemente enmel
ve la accifn de un raro gen auvtosSmico deminante defectuoso, que os ]Jlr"lg
tréfico {responsable de afectar diversas partes del organisa) , mostrando
generalmente un alto grado do peretrancia (17-22).

it tmumlco_a daninantes ¢l defecto gendti-
Goto y © transmitido v oh tado
orden en enalquicra de ollos igualnente so-

Tal como sucode ©on GLros rasgos
co es manifestado en el he
por amns soxos, siends el &
VOEG.

A causa due la rareza do g 5 mutantes, v oo DY oSurre cruzamients, onbve
heterocigotos, no so han reportado individucs honecigotos.

Como 1o vefiers Coll (8), el rasgo ostd preseate en un pariente de cada in-
dividuo afectado, asi que ol pedigree muestra un x;\)trén viertical de heron-
cla gue afecta hetercciqotos en generaciones sucesivas, asf mismno los anb-
lisis estadfstices en diversas (17-22), Pcmtnm_n la falta de una
significante diferencia de distvibuceidn en distintos senos.

El cavdcter autosdmico dominante implica quc aproximadamente el 50% d2 la
descendencia do un individuo afoctado puede recibir el alelo daninante y
manifestar ol desorden, la descondencia aue yocibe ol alelo recesivo no
serd afectada.

Como lo confirma Coli (8), un solo gon defectucso, os responsable de todas
lag variantes da va proliferacién celular en dicho sindrome, cinco
miembros de la familia por ¢l reportada tenfan la trfada completa, mientras
que en el sexto, faltaban solo las manifeostacicnes extraintestinales. Por
todos los datos y hallazgos podria parccer que 1los individuos alaectados he-
rvedan un defecto fundancntal cue predispone a los tejidos epidérmico v ne-
senguimatoso a varios grados do- c,mluo% reppldsicos.,

amque nuchos medelos tebricos nuy simples se han propuesto pura explicar
como las lesiones hereditarias podvrfan modiar ol desarcvollo de m_oolnt:fas,
hasta la fecha ningune ha sido totalmente satisfactoria (22).

En algunos reportes se wenciona que el cultivo de fibroblastos muestra
traploidia, ¢s decir quo se dividen los nlicleos celulares sin dividirse
las c&lulas, sin embargo ninguna alteracidn cromsfmica y de peso ha sido
dawstrada.
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TRATAMIENTO

El maneijo quirfirgico de este padecimiento debe estar basado. en el hecho
de que al igual que la poliposis familiar del colon, el sindram: de

Gardner es uno de los mis dailinos de todos los precurscres conceidos de

carcinoma intestinal.

Fxisten diversos criterios y opiniones en cuante al tipo de manejo qui-

rlrgico y el monento adecuado para llevarlo a caba.

La mayoria de los autores (18, 19, 23}, coinciden en gus el procedi-

miento de eleccidn os fulguracitn de todos los pflipos roctales, sequi-
do por colectomfa subtotal con anastomssis Iliosignwides o Ilio-Rectal,
y examinacifn con rectosigmoidoscopia cada 3 a 6 meses, durente toda la

vida del paciente.

En caso de desarrollar neoplasia maligna, la eirugfa y la quimicterapia

son el tratamiento de eleccifn, pero evidentemante el pronSstico es malo.

las alteraciones en otros tejides cano los ostecras y tumores de tejicos
blandos tienen indicacifin o correceifn quirdrgica con fines coamiticos,
y en algunos casos para evitar o descamprimir alguna zoma u Grgano. D2
importancia fundamental ¢s el consajo genético, como en todos los pade-
cimientos con carGoter autosémico dominante y donde no existe fomma de
detectar al heterocigoto, la progenic comd se menciond tiene un 50% de

probabilidades de heredar dicha patologfa.

1a bsqueda y deteccién temprana en otros miembros de la familia permiti-
rd un manejo temprano y oportuno de las lesiones, scbre todo aguella con

alto potencial premaligro.
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PRESINTACION DF UN CASQ

NEERE: G.P.J.A.
EDAD: 32 ARGS
SEXD:  MASCULINO

IMIECEINIES TERFDOFAMILIARES ;.

Abuelos paternos y raternos fallecidos, se desconoce edad y causa, Pa-
dre vivo de 53 afios de edad, con gastritis erdnica de 5 anos de evolu-
cibn. Madre de 51 afios de edad con carcinoma da colon que fue interve-
nido ¢n octubre de 1976, con reseccidn de 19 cm. de colon descendente
y sigmoides, con diagnfstico de adenccarcincma de colon bien diferen-
ciado no metastdsico, en febrero de 1980 se le diagnosticd adenocarcing
ma poco diferenciado metastdsico a pulmdn derecho. Seis hermanos, una
hormana de 28 afios de edad con diagnéstico clinico de colitis crénica,
¢l tercer hermano de 27 anos de edad se refiere sano, el cuarto de 25
afios de edad con reseccitn de una tumuracidn en piel con diagnGstico no
confirmdo, 1a quinta hermana de 23 afios de edad, con reseccidn de un
tumor blande en axila con diagndstice no confirmado, el Gltino un varén
de 17 afios, saro. Tiene dos sobrinos productos del cuarto y segundo
herrane asi ccno una bija al parccer sanos.

ANTETDITES PERSOMALES NO PATOLOGIQNS:

Originario de Saltillec, en 1fnea paterna proveniente de Jalisco y mater-

na de Cozhuila, maestro de secundaria, y estudia Ingenicrfa Electrdnica.

Habita en casa que cuenta con todos los servicios urbanos.  Alimentaci6n

bien balanceada, asi ccmo higiene personal adecuada. Tabaquismo positi-

vo desde los 22 afos de edad, 10 cigarrilios al dfa, alcoholismo positivo
intenso que requirid manejo de Grupo PMA, actualnente abstemio.

INTECEDENTES PERSCHALES PATOLOGICOS:

Refiere haber padecido las enfermedades propias de la infaneia, asf com
cuadros de faringoamigdalitis de repeticidn. En 1978 urosfpsis que se
manejs con meatotomia v antibioticoterapia. In julio do 1980 cuadro dia-
rréico con evacuaciones sanguinolentas, diagnosticads y manejado comy co-
litis amibiana.

PADECTHMIENTO ACTUAL:

Ingres$ a la Unidad Hospitalaria de Zacatecas porr primera ocasién el 22 de
enero de 1981, con cuadro de anemia severa y rectorragia, se le diagnosti~-
of Glcera duodenal por seric es6fago=-+gastroduodenal (SEGD), y se manejd
con transfusiones, antidcidos y cimetidina, mejordndose sus condiciones
generales por lo que se did de alta. Reingresa cl 16 de marzo del mismo
afio con cuadro semejante al anterior y con evacuaciones melénicas con Hg
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de 5 gr., se le practica nuwx’u\{e
que se 1o interviene pr;a(.Llc\ir-do!;e}l,et \:h]d cmm
tomia con recostruccicn tipo Biliroth 1, €l ru:orh* m:xtaxu[,al_ol(m.(‘o
menciona segnento de estémago sin carrblo.». significativos de la pared
y mucosa, en la serpsa se encuentran paquefos nides acinares pancred-
ticos, en los 12 dias sicuientes a la intervencifn presenta evacudcio-
nes melénica.;, se 1o manedd con transfusiones y se cgresa, roingresa
nuevamante el dia 31 de diciembre de el mismo anfo con cuadro scmajan-
te a los anterlores por lo quo se decide su traslado al CH "20 de No-
viembre" del ISSSIE el dfia 8 de enero de 1982. A s<u ingreso se 1o
contrd con manifestaciones clinicas de anania severa, on crdnco se
contré exostosis frontal y occipital, cardicpulimonar sin alteraciones,
abdamen blando depresible, palpindose en mesogastrio tumoracién dura
de aproximadamcnte 12 om. . de difimetro adherida a planos profundos,
no dolorosa, resto de exploracifn nommal. Se le practica rectosignoi-
doscopia que revela p6lipos en recto y sigmoides de tamano varviable de
medioa un centfmetro, pediculados los grandes y sdsiles los poquenos,
también en el colen ascendente sc gbservaron aungue en menor cantidad,
la nwestra histolfgica reporta pdlipo adenomatoso. 8¢ le practica gas-
troscopia que reporta: 1) hernia hiatal grado II, 2} esefagitis grado
I/1I, 3) estfmago operado con reconstruceién tipo Bilrroth I, 4) Gas-
tritis hipertréfica.

f a,par 1o
Lpﬂl},ﬁi‘:}r mtrec—

El 19 de febrero se intervino quirGrgicamente, la descripeifn de la
operacifn menciona que posterior a seccionar peritoneo, se encusntra
la vesicula biliar normal, adherida a porci®n superior del abxlomen
por clrugfa previa, estémago y duodeno normales, so encuentra gran tu-
roracitn de mesenterio que tomd yeyuno en su parte proximal y colon
ascendente, se liberd &ste desde la periferia del tuwor a la secci6n
del tumor fue necesario seccicnar 50 cm.  de yeyuno, en su parte pro-
ximal e iledn terminal, colon ascente y mitad del transverso, se prac
ticd anastomosis termino-terminal entre yeyuno e iledn y colon trans~
Verso,

El reporte anatampatolégico de la twmoracifn resccada describe una masa
que mide 13 x 10 % 8 cm. de superficie lisa, de color blanquecins, al
corte de consistencia firme con &reas reblondecidas de color blanco ama-
rillento y 4reas de necrosis, asi como zonas hemorrdgicas y otras de as-
pecto purulento verdoso fétido, dicha lesifn infiltra al yeyuno, sin afec
tar apéndice o colon.

El diagnéstico anatomopatolégico enuncia:

~ Adenccarcinoma bien diferenciado exofftico e infiltrante
de yeyuno con invasién a serosa de ileGn.

- Hiperplasia epitelial del colon principalinnte de cicqo.
- Apéndice cecal sin alteracicnes

-~ Ganglios linfdticos masentéricos con hiperplasia linfo-
rreticular.
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Bl paciente evoluciona satisfactoriamente on ¢l postoperatorio, se

mntiene con alimentaciéin pﬁruntoml transfusiones y medidas gene-
rales; al mes es egresado y mansjade por el servicio de Cncologia,

guien inicia quimioterapia con u'» protocelo da 5 Fluoracilo, dMria-
micina, y Mitcudcina C, la rectosigmoidoscopia seriada reporta pr

sencia de polipos en colon-residual, en el voporte analonopatoldgi-
o s¢ encuentra carcing elaitad! ck e uno de ellos.

on
20}

Se hospitaliza nuevamentas el 8 do septicmbre do 1987, at ‘,x,r\r\r'lu ch
ncologfa, por deterioro en sus condiciones geacrales, se mpanesja oon
medidas generales v transfusiones, on QJ_ rastreo O A0 0 G
ragraffa hepdtica vy radiografias 1 evidencia de metds
tasis, El dia 15 de septiotbhre d-::i migm ano se decide manedo con
radioteraria con finnlidad raliativa a dosis do 400 O.R., mediants
camos opuestos.  Hasta el dfa 22 de septiombre en que se 34 do alta
{par solicitarlo los familiares), con traslado a su lugar de origen

y asf
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COMENTARIO

La fecha mis tonprana de la que se ticne noticia en la que el paciente
minifestd sangrado de tupo digestivo, corresponde a julio de 1980, pos-
teriommente presentd tres internamicntos por la misma gintomatologia,

se le practicd cirugfa por Glcora péptica, la que no se confimd por os
tudio histopatolfgice, y no cs sino hasta encro de 1982 on gque se ovi-
dencia la presencia de pdlipos por roctosimoidoscopla, y se sospoecha on

la eticlogia del cuadro, sin enbargo, existe ol antecodente de cdncer de
tracto digestivo cn la madre del paciente y diversas tumoraciones en los
hermanos.

El sfndxoee de Gardnor es una entidad rara pero quo en todo paciente con
sangrado de tubo digestive se debe descartar sobre todo cuando se encuen-
tre poliposis colfnica, o se cuente con el antecodonte de sangrade de tubo
digestivo por pblipos en familiares o ncoplasias de colon en los mismos.
Dado el carfcter hereditario auvtosfGmico doninante, la sospecha o confirma-
cidn en algin micnbro do la familia obliga a la blsqueda y deteccién tem~
prana en el resto de los integrantes de la familia para normar una conduc-

ta quirx@rgica temprana.

El tipo de neoplasia reportada en el presente caso de adenccarcinom on
yeyuno cs en realldad una entidad poco frecuente, y €sto sumado al hecho
del reporte de un carcinoma epidemoide la hace mids especial, por lo que
serd objeto de una publicacién posterior.

El manejo difirid de lo que se indica en la literatura general, pero dado
los hallazgos quirfirgicos y el tipo de cirugfa requerida por el paciente,
otra medida quirirgica mis agresiva hubiera entorpeeido el prondstico qui-

rfirgico immediato y mediato.

En el prosente caso, s¢ estd estuGiando a toxdos los integrantes de la fa-
milia, se sabe quz en dos hermanos existe poliposis col6nica, y el repor-

te completo de toda la familia serd motivo de una publicacibn posterior.
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