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Antecedentes Clentiflcos: 

Aatecedenta Hi1t6ricos: 

Las condiciones que conllevan la presencia de grandes cantidades de pólipos en el 
tubo disestivo probablemente se observaron por primera vez en J 721 por Mcnzclio quien 
aparentemente füe el primero en registrarlo en Ja literatura. (Busscy). 

En 1881. Woodward dividió a la poliposis en primaria cuando no se encontraban 
antecedentes de enf"ennedad aparente y secundaria cuando los pólipos eran posterior a una 
inflamación previa y ulceración del colon. (Bussey). 

Hanison Cripps en 1882. describe por primera vez la poliposis en dos miembros 
de una misma f"amilia (hermano y hermana). Handf"ord en J 890 notó la asociación de Ja 
enf"ennedad con cáncer colorectal. A través de las siguientes de<:adas. se identificó 
plenamente Ja naturaleza hereditaria y premaligna. En J 95 J Gardner .. describió una familia 
con PAF en Ja que siete de sus miembros padecían de adenomas colorcctales. osteomas 
cra11eoma11dibulares y múltiples quistes epidermoides; éste complejo de manifestaciones 
ha sido conocido como .. Sindrome de Gardner ". En trabajos posteriores. éste mismo 
autor .. describió algunas otras manifestaciones asociadas en ésta familia tales como dientes 
impactados o supernumerarios. quistes dentigenos. tumores desmoides y osteomas en 
áreas del cuerpo diferentes al cráneo y a Ja mandíbula. (Burt. CamieJ. Dunning .. Grosberg. 
Heald. Janes. Schnur .. Turcot. Watne) 

Se ha asociado a Ja PAF con cieno número de expresiones extracolónicas. En 
1953 y 1962. se documentó la frecuente incidencia de quistes epidermoides. fibromas. 
desmoides. osteomas y anormalidades dentales en pacientes con ésta enfermedad. Desde 
entonces. se ha distinguido el Síndrome de Gardner de otros casos de poliposis familiar. 
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En el •fadrome de Oldndd también se presentan 1nti/tlp/es quistes S4!báceos, el 
Sfndrome de Turcot, se encuentra asociado a med11/ohlastoma o g/iohlastoma y el 
•f•drome de Mu•r·s o Torre"'• incluye quistes sehdceos nui/tiples. carcilwn1as 
epkknnoldes y carci11oma duode11al además de Ja poliposis . En 1935, Cabot reportó 
carcinoma periampuJar en un paciente con poliposis y subsecuentes repones han dado 
filerza a ésta relación. Varios investigadores encontraron carcinoma de la gJAndula 
tiroides en pacientes con poUposis. Otras asociaciones reponadas incluyen carcinoide._ 
carcinoma y pólipos del conducto y vesícula biliar, carcinoma de cClulas transicionales de 
la vejiga. enf"ennedad quistica de fa mama. obstrucción postoperatoria del intestino 
delgado y una diversidad de tumores endocrinos. (Desigan, Hoffinann. Schneider, 
Stevenson. Turcot, Vtsunomiya) 

Fac10~ Predi•pon~n1u. 

Los f"actores predisponentes conocidos del cáncer coJorrectaJ son Ja poJjposis 
f"amiliar. Ja enfermedad inflamatoria intestinal, que abarca tanto Ja colitis ulcerosa crónica 
(CU) como Ja enf'ermedad de Crohn. Jos síndromes de cáncer f"amiJiar identificados en 
varias genealogías por Lynch y sus colaboradores y Jos pólipos adenomatosos (adenomas 
vellosos o tubulares) sésiles. Además. hay una subpoblación de pacientes con 
susceptibilidad al desarrollo de póJiPos planos en el intestino grueso. sobre todo en el 
colon ascendente. ( Yao). 

La atención que se ha prestado a la biologia y al tratamiento de Ja poJiposiS 
adenomatosa familiar (PAF) se ha ampliado recientemente desde un grupo de reglas 
relativamente prácticas y clínicamente sencillas para ra detección sistemática y el 
tratamiento quirúrgico preventivo de Jos indi\."iduos que Ja padecen a unos espectaculares 
adelantos técnicos (conservación del esfinter y distintos neorreservorios) en los pacientes 
que desean conservar su función sexual y esfinteriana. pero reduciendo al mínimo. al 
mismo tiempo. el riesgo de muene por cáncer colorrectaJ. La detección sistemática de la 
PAF se basa en su patrón de herencia autosómica dominante. Los pólipos adenomatosos 
no suelen desarrollarse hasta Ja pubenad y Ja transf"ormación de estos pólipos en Jos 
pacientes portadores del gen tiene Jugar alrededor de JO a 15 ai'los después del inicio de Ja 
poliposis. Por tanto, Jos parientes de los cnrennos con PAF deben ser sometidos a 
revisiones colonoscópicas cuando cumplen J S años o poco después. y debe planlc.irseles 
Ja Posibilidad del tratamiento quirúrgico preventivo antes de Jos 25 a 30 ai1os. Los 
pacientes en Jos que no se hace una extirpación de la mucosa del intestino gn.aeso terminan 
por sufrir la transformación maligna de uno o múltiples pólipos. La posibilidad de extirpar 
Ja mucosa del colon y del recto con reconstrucción. mediante la recnica de Parks o con 
alguna de sus modificaciones. ha supuesto un notable adelanto tecnico en cuanto a Ja 
conservación de Ja función y a Ja prevención del cáncer de intestino grueso. En un futuro 
próximo. empleo del producto del gen SQ recientemente definido deberá pennitir Ja 
realización de análisis en sangre o tejidos que pueda utilizarse para Ja detección 
sistem4tico del f"enotipo PAF. (Sodmer. Burt, Sussey, Cannon-Albright, DeCosse. J<Jein, 
Leppert, Stem._ Thomas) 

De la misma form~ Jos padenres con colWs ulcerosa crónica que tienen una 
predisposición clara. aunque indeterminada individualmente, a la transformación maligna 
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(Spigelman) también pueden tener en la actualidad menos resistencia para aceptar el 
tratamiento preventivo del posible cáncer de colon. a partir de los 10 allos del diagnóstico 
de CU. (Nusent). La posibilidad de extirpar la mucosa enf"erma sin sacrificar la función 
del esfinter se basa. al isual que en Jos pacientes del grupo de PAF .. en una modificación de 
Ja téc;nica de Parks y pennite conseguir .. lo mejor de ambos mundos... Posteriormente 
pueden estar justificadas una o. con mucha frecuencia .. "·arias intervenciones para resolver 
obstrucciones o problemas de bolsas .. pero no existe la aha probabilidad que antes había de 
provocar alteraciones funcionales sexuales y esfinterianas permanentes. (Wilcox). 

El riesgo de cáncer de cada paciente individual con colitis ulcerosa o con 
enf"ermedad de Crohn es dificil de establecer. En poblaciones de pacientes con CU .. Jos 
estudios más recientes tienden a poner en cuestión el dogma de que la incidencia del 
cáncer de colon es de alrededor del 1 o/o anual a partir de 1os 1 O aftas del diagnóstico de Ja 
enf"ennedad y que aumenta con cada afto que pasa. Estos dificiles dilemas clínicos han 
dado Jugar a una serie de estudios sobre Ja biología molecular de Ja mucosa del intestino 
grueso predispuesta a los adenocarcinomas tanto Camiliares como esporádicos. 

En la actualidad. existen varios marcadores potencialmente interesantes para 
detenninar de f"orma cualitativa el grado de displasia y que .. de hecho. podrían posibilitar 
una cuantificación más precisa del riesgo individual de capa paciente con enf"errnedad 
inflamatoria intestinal a sufrir una transformación maligna de la mucosa. Estos 
marcadores moleculares podrian ser también útiles para investigar otras zonas del aparato 
gastrointestinal (GI) propensas al riesgo de transformación neoplásica. No obstante .. por 
el momento .. el riesgo de transConnación no puede cuantificarse de manera adecuada en 
cada paciente. como sucede en los enfermos con displasia gástrica.,, reflujo 
gastroesofigico. esóCago de Barrett o displasia de la mucosa de Ja unión gastroesofiigica. 
Se ha iniciado en Ja literatura clinicopatológica la discusión sobre el uso de la sacarasa -
isomaltasa,. como sustituto de la simple monitorización moñológica de los aspectos 
cualitativos de progresión de Ja displasia en estos grupos de enfermos. 

Sin embargo. los mayores logros clínicos que podrían conseguirse gracias a los 
recientes adelantos del estudio de la biologia molecular del adenocarcinoma de colon y 
recto dependerán de su aplicación a Ja mayoría de Jos pacientes que desarrollan el llamado 
carcinoma esporádico de intestino grueso .. y no simplemente a Jos que presentan factores 
predisponentes conocidos. El fundamental trabajo de VogeJstein. así como otros estudios 
han permitido el acceso clínico a los f"enotipos premalignos conocidos. es decir. a los 
pacientes con enfermedad poliposa. a sistemas de modelos con tos que puede relacionarse 
la genética de Ja mucosa GI iniciada y promovida. Dentro de pocos años podrá disponerse 
de pruebas para realizar en muestras de heces de los pacientes con predisposición no 
conocida al cáncer colorrectal. e incluso quizás en muestras de sangre. que permitirán 
definir los candidatos al estudio sistemático con radiología de doble contraste o con 
colonoscopia. Si este grupo de ºalto riesgo•· para cáncer cotorrectal esporádico resulta 
relativamente limitado. la colonoscopia podrá tener una mejor relación costo - beneficio en 
Jo que se refiere tanto a Ja detección sistemática como al tratamiento preventivo. durante 
la fase de enf"ennedad poliposa. cuya progresión. aunque poco frecuente. es aceptada 
como una rase precursora en la mayoría de los cánceres intestinales esporádicos. (Lees. 
Nelson. Smith. Steele). 
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Caraclerislica• hereditarias. 

La poliposis adenomatosa f"amiliar (PAF) se hereda como un rasgo autosómico 
dominante con un alto grado de penetrancia. Los individuos af"ectados desarrollan 
poliposis extensa del colon. la cual puede degenerar en el carcinoma del colon cerca de los 
40 aftos de edad; si el colon no se reseca. (Lynch. Weigel). 

Algunos parientes • af"ectados desarrollaran también Ja hipertrofia congCnita del 
epitelio pigmentado retiniano. Estas lesiones son siempre bilaterales y se componen de 
grandes células epiteliales pigmentadas de Ja retina con un aumento del número de 
gránulos de pigmento de melanina esf"érica. Estas lesiones se desarrollan en edad 
temprana y a menudo se presentan a los tres meses de edad. Su incidencia lemprana ha 
servido como una prueba indicadora temprana ú1il para PAF en ciertas f"amilias y puede 
predecir la herencia de PAF en algunos parientes con una sensibilidad del 97%. (Asman. 
Monon. Weigel). 

Di.an6titlco. 

El diagnóstico actualmente es dependiente por completo de Ja identificación 
histológica del tipo de crecimiento bajo obseno-ación. (Watne). 

ADENOMAS (pólipos neoplásicos).- Histológicamente los pólipos neoplásicos 
son tubulares. vellosos. o una combinación de ambos. Los tumores vellosos tienen una 
mayor propensión a asociarse con el cáncer en el pólipo. Además. Jos pacientes con 
pólipos vellosos múltiples se encuentran más propensos a desarrollar pólipos adicionales 
después de Ja remoción de las lesiones iniciales. Debido al hallazgo de la masa polipoidca 
en la endoscopi8 o en el estudio baritado. la exploración no puede connotar benignidad. 
tales lesiones deberán removerse para su estudio. Casi todos los pólipos pedunculados se 
pueden remover por polipectomia endoscopica. '"' Las lesiones sésiles frecuentemente 
pueden removerse por cone pero se aumenta el riesgo de peñoración. Pueden necesitarse 
varias sesiones. Las lesiones sésiles grandes vellosas del ciego y deJ colon ascendente 
pueden requerir colectomia para una remoción segura. (Cooper. Cranlcy. Galandiuk. 
Hamil1on. Hellman.. lid~ f\.forson. Ohsato). 

Clasificación histopatoJógica de Ja poliposi5: 

PÓLIPOS INFLAMATORIOS: 
Múltiples (pseudo) pólipos inflamatorios en la enrermedad inflamatoria idiopática 

crónica del colon y Ja esquistosomiasis. 
Hiperplasia nodular Jinfoidea con inmunodeficiencia variable combinada. 
Poliposis juvenil (?) 
Síndrome de Cronkhite - Canada (?) 

POLIPOS HAMARTOMATOSOS: 
Síndrome de Peutz - Jeghers 
Poliposis juvenil (?) 
Sindromt; de Cronkhite - Canada (?) 
Neurofibromatosis I ganglioneuromatosis. 

POLIPOS HIPERPLASICOS (METAPLASICOS) 

s 



POLIPOS NEOPLASICOS 
Síndrome de poliposis adenomatosa (> J 00 adenomas colorec:tales) 
Linfoma /leucemia 
Sarcoma de Kaposi 
Tumores carcinoides. ( Hamihon). 

Manirestaclones Ealraicolónicas. 

Hasta la década de los so. Ja Poliposis Adenomatosa Familiar del colon (PAF) se 
consideró como una enf"ermedad enteramente colorectal. sin embargo. ahora sabemos que 
en realidad se trata de un desorden generalizado de crecimiento determinado 
genéticamente con manifestaciones de naturaleza. tanto benigna como maligna en todo el 
cuerpo. (Bülow. Cohen. Con-ea) 

La poliposi1 adenomatosa familiar del colon (PAF); es el prototipo clásico de una 
alteración precancerosa de transmisión hereditaria. También llamada poliposis colli 
familiar o adenomatosis del colon y recto. es una enfermedad hereditaria autosómica 
dominante en Ja cual Ja expresión fenotípica inicial de adenomas múltiples del colon lleva 
casi invariablemente al carcinoma si no se trata al paciente.( De Cosse. Jagelman. Phillips. 
Ros~ Sener, Warmington. Watanabe) 

OSTEOMAS 

Desde Jos SO#s es conocida la asociación entre PAF y ostcom~ localizados tanto 
en el esqueleto craneofacial como en los huesos largos. Aunque Cstos son tumores 
benignos pueden producir problemas locales debido a su crecimiento En una revisión de 
la literatura se demuestra que el desarrollo de osteomas clínicamente evidentes y de quistes 
epidermoides precedió al diagnóstico de PAF en 83 pacientes. En 1975 Utsunomiya y 
NaJcamura demostraron la presencia de microosteomas mandibulares múltiples por medio 
de onopantomografia en 27 de 29 pacientes ( 93 % ) con PAF; otros estudios han 
demostrado una.frecuencia de osteomas mandibulares que va del 86 al 91 % . En otro 
estudio 6 de 7 grupos familiares con PAF todos los miembros af"ectados tenían osteomas y 
7 de Jos 12 nillos menores de J 7 ailos. en riesgo para PAF tuvieron osteomas; todos Cstos 
últimos desarrollaron adenomas colorectales después de un intervalo promedio de 4 ailos. 
mientras que los S niilos sin osteomas no han desarrollado adenomas colorectalcs durante 
S a 1 O aftos de seguimiento. Esto quiere decir. que Jos osteomas mandibulares. son 
buenos predictores del desarrollo de adenomas en familias que incluyan miembros 
afectados que tengan osteomas mandibulares. La pantomografia mandibular puede ser 
usada como procedimiento complementario de rastreo en pacientes no afectados en primer 
grado aunque a panir de Ja identificación de genes específicos de Ja PAF seguramente 
éstos estudios cromosómicos adquirir.in preponderancia como método de detección y 
rastreo. ( Bülow. Hoffmann. PJenk. Rogatko. St>ndergaard. Utsunomiya). 
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QUISTES EPIDERMOIDES 
Son tumores subcutáneos benignos que pueden localizarse en Jas extremidades. 

cara y cuero cabelludo en pacientes con PAF. mientras que en pacientes sin PAF. se 
encuentran con m•s f"recuencia en la espalda . En un estudio de 74 pacientes con PAF se 
encontró un promedio de 4 quistes epidennoidcs por paciente ( de uno a 20 ) en 39 
pacientes ( S3% ) cuya edad media fue de J 3 aftos ( O a 39 R. J 6 ). En general. en ni"os 
de f"amilias sin PAF los quistes epidennoides. paniculannente localizados en cara y 
extremidades. son encontrados excepcionalmente. ( Labcrge. Leppard. OldfieJd._ Simpson) 

TUl\fORES DESMOIDES 
Se trata de tumores fibrosos benignos que se originan en Jos tejidos músculo 

aponeurótic.os. invaden localmente y no dan metástasis. Pueden localizarse en la pared 
anterior del abdomen, intraperitoneaJmente. en eJ retroperitoneo o pueden ser periféricos ( 
cintura escapular. extremidades ) . Histológicamente Jos tumores desmoides muestran dos 
patrones dif"erentes; uno. caracterizado por fibroblastos. rodeados por abundante colágena. 
éste tipo es caracteristico de Jos desmoides de la pared abdominal; el otro tipo. muestra 
fibroblastos rodeados por abundante substancia fundamental (mucopolisacáridos) y muy 
poca colágena. ~ste patrón. es visto en Jos desmoides mesentéricos e intraperitoneales. 
Ambos tipos, se encuentran tanto en pacientes con PAF como sin ella. (f\.fcAdam, 
Re:itamo) 

La frecuencia de tumores desmoides en pacientes con PAF va del 4 al 12 % 
Mientras que en la población general, los desmoides constituyen el 0.03% de Jos casos de 
erúermedad neop .. sica. 

Se han enunciado en relación al origen de los desmoides, tanto al trauma como a 
los f'actores honnonaJes. La teoría del trauma se fundamenta en Ja observación del 
antecedente de trauma (laparotomía previa ) mientras que la teoría honnonal encuentra su 
base en la observación de que los tumores desmoides se presentan con mayor frecuencia 
en mujeres en edad fénil. asi como en el hecho de que algunos factores hormonales 
parecen afectar el crecimiento de desmoides en mujeres . (Jan.·inen). 

Entre 70 y 85% de los pacientes con desmoide son mujeres entre los 20 y 40 aftos 
de edad. En una revisión de ta literatura en 1970., de 89 pacientes con PAF y tumores 
desmoides.. 45 ( S 1 % ). estaban localizados intra abdominaJmente; el diagnóstico de 
desmoide se Jlevó a cabo en promedio dos ailos después del diagnóstico de PAF aunque 
en 18% los desmoides precedieron al diagnóstico de PAF. 

En otro estudio reciente de 325 pacientes con PAF. se encontraron 36 desmoides 
en 29 pacientes ( 9 % )., de los cuales 22 ( el 76o/o ) fueron mujeres. El diagnóstico de 
desmoide se llevó a cabo en promedio a los 30 ai'llos. y la colectomia precedió al desmoide 
en 2.S de los 29 pacientes con un intervalo medio de 2 ailos~ 26 de éstos 36 desmoides ( 72 
% ) se localizaron en el mesenterio del intestino delgado . 

En el registro danés de PAF .. que es de cobenura nacional se observaron, 9 
desmoides en 247 pacientes con PAF ( 4o/o ), sgo/o fueron mujeres y la edad media al 
momento del diagnóstico fue de 37 años; 7 se localizaron en Ja pared anterior del abdomen 
y sólo dos intraperitonealmente., por otro lado. en 8 de los 9 pacientes.. los desmoides 
fueron precedidos por una colectomia. (Bülow., ltoh. Jarvinen. Janes. Smith) 



Tral•mlenlo. 

Es quirúrgico. La escisión completa y Ja técnica qu1rurg1ca atraumática se 
consideran importantes (P•dill•). Aunque el tiempo y el tratamiento ideal de los 
desmoides mesentéricos. sigue siendo controversial. Ja morbilidad operatoña es alta y es 
muy probable la recurrencia temprana. Estos tumores han mostrado alta radio y 
quimioresistencia aunque algunos estudios prospectivos recientes muestren resultados 
alentadores con la combinación de clinoril y tamoxif"eno. Es imponante mencionar que 
hay pacientes con PAF que desarrollan adherencias densas múltiples intrapeñtoncales. que 
de acuerdo a algunos autores indican Ja tendencia generalizada fibroprolif"erativa en 
pacientes con PAF . (Alm. Bess. Bulow. Coleman. Devine. Feinberg. Gingold. Harvey. 
Helmann, .Johnston. Lockhart-Mummery. MoeneJ. Nakahara. Newton.. Padilla, Parks. 
Roth. Said, San-e, Schaupp. Shepherd, Skarsgard, Sumner. Utsunomiya. Watne, Waugh, 
Wolfstein. ). 

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

La poliposis adenomatosa f"amiliar del colon es un padecimiento hereditario ligado 
aJ cromosoma 6. dominante. que se caracteriza por Ja presencia de pólipos en el colon que 
de los 1 O allos de edad en adelante,, se convienen en cáncer y requieren de colectomia 
total temprana en los sujetos afectados. Se ha encontrado que cienas manif"estaciones 
extracolónicas pueden encontrarse como indicadores tempranos. 

011.JETIVOS 

Buscar a todos los parientes consanguineos de los pacientes operados por 
Poliposis Adenomatosa Familiar (PAF). del Hospital de Especialidades del Centro Médico 
Nacional Siglo XXI (HE Cr.tN S XXJ). de 1987 a J99J. lrúormarlcs del riesgo que corren 
y lo imperativo de estudiarlos a todos en un seguimiento permanente. Se buscaran en el 
estudio manif"cstaciones extracolónicas reponadas como indicadores tempranos de sujetos 
af'ectados de PAF. 

HIPÓTESIS 

La presencia de osteomas. calcificaciones y malf"onnaciones dentomandibuJares en 
el gn.apo de f'amiliares (no af"ectados) de pacientes con PAF pudiera ser en algunos casos 
un marcador para la aparición posterior de PAF. 

PACIENTES Y MÉTODOS. 

Criterios de Selección. 
Criterios de Inclusión. - Miembros de f"amilias de pacientes afectados por PAF. 
Cñteños de no inclusión. - Menores de JO ailos de edad. 

A partir de J 986. se diseñó un protocolo prospectivo ( Padill•) para el estudio y 
manejo de f"amilias con PAF. que se inicia con Ja elaboración de un árbol genealógico. Jos 
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menores de 1 O ai'los son excluidos del estudio. los procedimientos iniciales para Jos 
miembros de Ja f"amilia son: Historia clínica. exploración fisica orientada. colonoscopia ( 
en su def"ecto rectosigmoidoscopia ) con biopsia. de existir pólipos. enema baritado de 
doble contraste. radiografia de cráneo y mandíbula. somatometria y muestra sanguínea 
para estudio genético. Terminado lo anteñor se distinguen dos grupos de pacientes; los 
af"ectados y los no afectados. AJ paciente no af"ectado se le ofrece vigilancia con 
colonoscopia anual cuando menos hasta los 45 atlos de edad. En caso de que el paciente 
desarrolle PAF. deberá seguir los estudios correspondientes al grupo de af"cctados que 
incluyen: Urograma excretor. esófagogastroduodenoscopia y después someterse al 
tratamiento quirúrgico correspondiente. 

Aquí discutimos las alteraciones extracolónicas y su penetrancia en 106 miembros 
de S f"amilias con PAF. 

RESULTADOS: 

Fueron J06 miembros de 5 f"amilias (Ver gráfica número uno). La Familia U con 
64 miembros. Ja G con J7, la Rcon J3. la O con tOm y Ja K con 2. 

ll'amlfla O• 17 
cn,.J 

POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR. 
106 miembro• en S Faniilias. 

ll'arnlU• 11• 1a 

''ª""J 
., .... 111. o. 10 

(10%) 

Gráfica número uno. P•fllllia U• M ( ...... J 

TABLA NUl\IERO UNO 

Sin Manifestaciones Extracolónicas: 
Total: 

oli osis. 
To1al~ 

~· 16 
26 57 

Tabla número uno: Podemos apreciar que de los 57 pacientes es1udiados. treinta y uno 
presentan poliposis al momen10 del csludio y 26 no presentan poliposis. De los pacicmes con poliposjs. 24 
presentan manifestaciones extrncolónicas )' 7 no. De Jos pacicn1cs sin poliposis. J 7 con manffcstacioncs 
e:\."tracolónicas y nu~-c no. 
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TABLA NUMERO DOS 
Frecuencia de las manifestaciones extracolónlca• en ambo• orupos. 

t..tanlf"eaaciones Extr.KOlónicas: 
Anonnalidadcs 
Dcntomandibularcs: 
Colo"'1ne CuládCOI: 
Exosrosis: 
Linnmas: 
C>tns lasias rnaU•nas: 

Por ln1crroaa1orio y Exploración 
Flsic.: 

ConPoJinncis: 
9(29%) 

2(6%) 
14(45%) 

o 
ll3%) 

12 (39%.) 
31 Pacicnlcs(IOOo/c.) 

JO (38%) 

1(-1%) 
6{23%) 
1'4%) 

o 

26 Pacientes (100°/a) 

Tocal: 
13 ( 23%) 

20 (3!o/o) 
, ,.2%\ 
112%\ 

~7 Pacientes (100%) 

Tabla nli-.ero .SO.: EJ JOO'Yo de Jos pacicn1cs con man1fc:stac1oncs c."tracolónicas las refirieron 
en el in1crrogatorio dirigido. Llama la alcnción el predominio de las C.'\:ostosis y Jos quistes epidérmicos en 
el grupo de pacientes con poliposis. 

Tanlo en el intcnoptorio dirigido como en Ja c..~loración flsica pudieron apreciarse algunas 
manif"estaciones ~raeolónicas asociadas a PAF en la literatura. Las anonnalidadcs dcntomandibuJarcs 
se cnconuaron en el 29%. de Jos pacientes con poliposis y en el 38% de los pacicn1cs sin poJiposis. Las 
cxostosis en 45 % de Jos pacientes con poliposis y el 23 o/o sin poliposis. lmpoManrc la diforcncia de los 
quisccs cpidcrmoidcs que se presentaron en el 39 % de Jos pacientes con poliposis y solamente en el 4 % 
sin poliposis. Todo. Jo an1crior como se mucara en Ja tabla número dos • 

No e1tudl•do1 - 21 
(20%) 

G nlnc,¡ número dos. 

.. ,.,. 111••11u , __ _ 
, ......... - 11 . 1 • - •••. 

<de 10 aAo•• 28 
(%6%) 
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POLIPOSIS ADENOMA.TOSA FAMILIAR. 

G r61Jca •limero tre•. 

Pollpo•I• - 31 ( • - 5'7 e•tudl•dos). 

••e••• P • "t7 ...... 

TABLA NUMERO TRES 

Manifestaciones extracolónicas como hallazaos en los estudios de gabinete. 

f\.tanif'cstacioncs 
Extracolónicas: 

Colon por Enema 
rcaliz.ado en: 

Di,-erticulo del colon 
derecho: 

Espina blfida. 
(Radioar.11.na simple). 

Sac:raliz.ación lumbar: 
(Radioarnna simple). 

Doble sistema colector 
(En uroerama C."<Crclor) 

lcoN POLIPOSIS' 

131 Pacientes ( 100 o/o) 

2 ( 6º/•) 

7 (23°/o) 

3 (10%) 

8 (26%) 

11 SIN POLIPOSIS' !ITOTAL' 

ll 26 Pacientes ( 100 % ) 1157 Pacienaes < 100 º/o l 

11 1 (4o/o) 11 3 ( s º/o) 

11 1 (4%) 11 8 e 14% > 

11 3 ( 12 "~) 11 6 e 11 % > 

11 o 11 8 (14%) 

Tabla número tres: Encontramos de interés la presencia de espina bífida en 23 
º/o de pacientes con poliposis vs 4 % en el gn.ipo sin poliposis. Así mismo. tres casos en 
cada grupo de sacralización lumbar. Por último en el urograma excretor. 8 casos de 
doble sistema colector en el grupo de pacientes con poliposis. 
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l'IOUPOSIS ADENOl\.l•U'O&\. FAMILIAR 
OJnAllip>Ois(n-31). 

GnHlca llÚID'O aatm. 

TABLA NUMERO CUATRO 

Diatribuci6n de las manifestaciones e.xtraco16nicas por arupo. <C~). 

Manif"cstacioncs 1 CON POLIPOSIS: 11 SIN POLIPOSIS: llTOTAL: 
Extra~Jónicas: 

1 
Radio--"• de Cráneo: 131 Pacientes ( 100 % > 1126 Pacientes ( 100 % > ll.37 Pacicnlcs < 100 o/o) 1 

Oacoma: 3 (10%) 11 1 , .. %) 11 .. ( 7 o/.) 1 

AnonnaJjdadcs ~ (16%) 11 6 (23%) 11 11 ( 19%) 1 
dcn1omandibularcs: 
c0n...-n1~a). 

Hcmanaiomas: 

1 
2 (6%) 

11 
o 

11 
2 (4%) 

1 Ose comas: 7 (23%) 1 (4%) 8 (14%) 

Tabla número cuatro: Consideramos Jas manifestaciones c:<tracolónicas encontradas en la 
radiografia simple de cráneo. encontrando a 3 pacientes con osteoma '"S uno del grupo sin poliposis. 
Similar rrccucncia en las anormalidades dcntomandibularcs en la onopan1omogralla. dos casos de 
hcman¡;Joma y 7 de osteoma en éste estudio en et grupo con poliposis. 
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TABLA NUMERO CINCO 
M•nirest•ciones escracolónica• en •mbos arupoL <C ...... __._). 

PólJnr:. múld~: 

Polipósi• múltiple: 
<Coin~••). 

anccr de colon: 
(Colo---••). 

Póllpoo_..._, . ). 

P6lipm; ctuodcnalcs: 
ia). 

Desmoides' 

I CON POLIPOSIS: l ISIN POLIPOSIS' llTOTAL' 

31 .Pacientes ( 100 % ) 1126 Pacicn1cs ( 100 % ) 11.57 Pac:icnlcs e 100 % ) 

a C26%>11 on a c1.a%> 
1.a , .. .5%)11 011 ... (2$%) 

º'' 7( 12%) 1~-----7~(2_3_%~)'L'--------"1~----...;.-'-'"""~ 

º'' 1.a e.as% >il~-------"" ... (25%) 

º'' .. (7%)1 

1 1 (3%)11 011 1 (2%)1 

T•bl• •úmero ca.co: Finmlmcnlc. ''emOS Jos estudios rcaliZadOs • Jos p.c:icnlcs con poliposis. en que se 
cncoatraron alSWMU marurest.:i~ ~lónicas de la PAF. como pólipos ,utricos en el 45 '%. duodenales en el 
J 3 "'· asioci.Qón •I momento del estudio con c4nccr de colon en el 23 %. y Ja poliposis con forma de ~tación 
m~tipJe al estudio rcciosisznoidoKópico en el 26 % )' en la colonoscopill del 45 %.. Se encontró desmoidcs 
aolamentc en un caso del arupo de pacientes con poliposis. 

DISCVSION Y COMENTARIOS 

E>áste una gamma completa de af"ecciones y expresiones secundarias al mismo 
defecto genético localizado aparentemente en el brazo largo del cromosoma s. éstas van 
desde la adenomatosis colónica hasta Ja adenomatosis en todo el tracto gastrointeslinaJ 
acompallada o no de manifestaciones extradigestivas. Por Jo que actualmente al hablar de 
PAF. nos referimos no únicamente a la enf"ennedad colónica. sino a toda esa gamma de 
perturbaciones secundarias a un mismo def'ecto cromosoma). 

Actualmente. podemos asumir que la PAF se puede manif'estar con grandes 
variables de expresión genética y que de hecho todas éstas lesiones son parte del mismo 
complejo de la enf"ennedad; y ya que la mayoría de Jos pacientes con PAF tienen una o 
más manif"estaciones extracolónicas. Ja mayor parte de los autores cst.in de acuerdo. que 
los epónimos como .. Sfndrome de Gardn~r ".. .. Turcot .. • etc.. han perdido su 
significado clínico y no deben ser usados más. 

Cuando se encuentra un caso de PAF del colon. se empieza un protocolo de 
estudio del paciCnte y sus familiares. Aquí presentamos la rutina de investigación que se 
sigue en el HE CMN SXXI y Jos resultados iniciales. Se hace un árbol genealógico 
cuidadoso y c:on has.e en las experiencias de los registros nacionales de PAF en otros 
paises. Jos menores de JO aftos son excluidos del protocolo. Los estudios iniciales para los 
otro• miembros de Ja familia son: Historia clínica con exploración fisica orientada. 
colonoscopia (en su def"ecto rcctosigmoidoscopia) con biopsia en caso de existir pólipos; 
enema baritado de doble contraste y estudio radiológicos de cráneo y mandibula. 
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Terminado to anterior. se distinguen dos grupos de pacientes; los afectados y los 
no arectados. Al paciente no afectado se le ofrece seguimiento con colonoscopia anual 
cuando menos hasta los 45 años de edad. En caso de que el paciente desarrolle PAF del 
colon deberá seguir los estudios correspondientes al grupo de afectados que incluyen: 
Urograma excretor. una esoCagogastroduodenoscopia y después someterse al Ir.atamiento 
quirúrgico correspondiente. Nuestra opción quirúrgica inicial es la íleo 
proctoanastomosis. excepto en pacientes con cáncer rectal demostrado y en pacientes con 
mucosa rectal tapizada de pólipos,. que haría dificil su control postoperatorio. En el primer 
caso. una proctocolectomia es indicada,. agregando el manejo penincntc para canccr 
colorectal ya en el segundo. una colectomia subtotal con mucoscctomia rectal e 
ileoanastomosis con reservorio ileal. 

Describimos 106 miembros de 5 familias (Ver gráfica número uno). La Familia 
U con 64 miembros,. Ja G con 17,. la R con 13. la O con IOm y Ja K con 2. Al momento 
de analizar la información para el presente estudio se lograron estudiar un total de S 7 
pacientes <sr•fica nUmero dos),. no se ha tenninado de estudiar a 21 y se excluyeron a 28 
por ser menor de 10 aftos de edad. En la gráfica número tres,. podemos apreciar,. que de 
los S7 pacientes estudiados. se encontró poliposis en 31 (54%),. y no se encontró poliposis 
en 2.6 ( 46º/o),. de éstos pacientes sin poliposis,. en 17 ( 65%) se encontraron 
manircstaciones extracolónicas,. y en 9 ( 3So/o) no. Por ú1timo en la gráfica número 
cuatro. vemos que de Jos 31 pacientes con poliposis en 6 solamente se encontró poliposis. 
en 1 po1iposis más cáncer. en 9 poliposis,. cincer y manifestaciones extra coJónicas y en J 5 
pacientes; po1iposis más manifestaciones extracolónicas. 

CONCLUSIONES 
1.- El patrón de transmisión no difiere con lo observado previamente. ( Enfermedad 
de transmisión autosómica dominante de penetración variable ). 
2.- En éste estudio con escrutinio prospectivo cuidadoso. encontramos que las 
manifestaciones cxtracolónicas parecen ser la regla más que la excepción. 
3.- La presencia de osteomas, calcificaciones y malformaciones dcntomanchDulares en 
e1 grupo de no af"cctados corrobora las obser\'aciones recientes de Bilon y Utsunomiya. 
esto parece ser en algunos casos un marcador para la aparición posterior de PAF. 
4.- Manifestaciones Extra Colónicas no reponadas. 

A.- Doble Sistema Colector 8 ( 26o/o ) 
B.- Espina bifida 7 ( 23 º/o ) 
C.- Sacralización lumbar 3 ( l Oo/o ) 

S.- Parece ser de mayor utilidad para la investigación y el tratamiento Ja designación 
única de PAF que englobe a todas las anomalías de regulación del crecimiemo celular. 
iniciadas por un gen pleiotrópico. en vez de múltiples sindromes ( PAF .. Gardncr. Turcot. 
etc.) .. así como la utiJización de marcadores fenotípicos precursores de la poliposis 
colónica. 
6.- La centralización de la información mis no de Jos pacientes. ofrece la mejor 
garantía para el seguimiento de éstas familias permitiendo al mismo tiempo ta 
disponibilidad de datos para ta investigación y el intercambio de experiencias por lo que 
hacemos énfasis en la necesidad imperiosa de promover un registro de PAF. 
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Nombre: 

HOSPITAL DE ESPECIALWADES. 
CENTRO MEDICO NACIONAL. 

SEaVICIO DIE ClllVGU. GENEllAL 
REGISTRO DE PACIENTES CON 

POLIPOSJS ADENOMATOSA 
FAMD..IAR DEL COLON. 

Edad: Sexo: Fecha: ----- No. Afiliación: -----

Direcci~ -------------------------~ Hijo del Sr: y de la Sra:. _________ _ 

1-DSTORIA FAMILIAR: 
Cáncer: (si) (no) Tipo: 
Pólipos: (si) (no) Tipo: 

DATOS CLINJCOS: 

Consultaesponú.nea: ---------------------------Llamado por Historia Familiar: 

SJNTOMAS: 
Rec:tonagia 
Hcmatoquccia 
Dlanaa 
Constipación 
Disminución Calib~ Heces 
Dolor Abdomínal 
P<!rdida de peso 

EXAMEN FISJCO: 

Tumores de tejidos blandos: 
QuiAC cpidcnnoicle 
Fibromas 
LJpomas 
Anonnalidadcs Dc.n1omandibulaftS. 
Tipo. 
E""ostosis 
SkinTags 

Otras Neoplasias Malignas 

Gastrointestinales 
-Amputa 
-Duodenal 
-0.dstric:a 
-oc ... 

SI NO DURACJON: 

SI NO LOCALIZACION: 

SI NO Fecha del Dx. 
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Otras Neoplasias Malignas 
Extra Gastrointestinal 
-Tiroides 
- Suprarrenal 
-Hipófisis 
-S.N.C. 

UROGRAMA EXCRETOR: 

SI NO Fech•del Da. 

~No. Hallazaos: ---------------------

Rx.CRANEO: 
Estudio No: Normal: 
Osleoma: 
Easanchamicnto de la silla: 

C>uoo: ------------------------------
P ANO~CA MANDm ULA: 
ESIUCUo No. __ Osteoma: 
Anonnalicladcs dentales: 
C>uoo: 

l>ATQS ENDQSCOP!COS 

RECTOSIGMOIDOSCOP!A 

~= 
Donde: 

Biopsia No.___ Hallazgos: ____________________ _ 

GASTRO DUODENOSCOPIA 
Biopsi.m No. --- Hallazgos:---------------------

COLONOSCOPIA: 
Biopsia No.___ Hallazgos: ____________________ _ 

JNyEST!GACJQNES 

QATQS RADIOLQGJCQS 

COLON POR ENEMA 

Normal-------
Polipos 100 ------

(SI) (NO) FECHA:------ ESTUDIO No. 

Mala Preparación----------------100 - No. ___________________ _ 

Localización _____________________________ _ 
Cáncer (si) 
Espina Bífida ( si ) 
Divenkulo del colon derecho ( si ) 

(no) 
(no) 
(no) 
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Sacralización lumbar 
Otras: 

<si> (no) 
TESIS 

IE U 
SERIE EGO (si) (no) Fecha-------- Estudio No.-----

Poli pos (si> ESTOMAGO 
(no) ESOFAGO 
(no) DUODENO 

Cinccr 

(no) 
<si) 
<si> 
(si) (no) Localización:---------------

Normal (si) (no) 

C>tro•=---------------------------------
CIBYGIA 

EQUIPO QUDlURGJCO: 

PROCEDIMIENTO 

OBSERVACIONES: 

ABDOMJNO PERINEAL 
JLEO RECTO ANASTOMOSIS 
JLEO ANO+ MUCOSECTOMIA 

BEPOBU: DE rATOLQGIA 

Macroscopia 
Localización 
Microscopia: 

------------ Polipos ___ _ 

FECHA: ____ _ 

Num. 

Cáncer: ~~~~to!~~~"!~~~lt~án-eo-s:-_-_-:._-_-_-_-_-___ M_ú_lt-ip_l_e_================= 
J:!istribución del C&ncer: 

EVOLUCION DEL POSTOPEBATOBIO· 

PLAN y SEGIJWIEl'ffO; 

Fecha: Estudio: Hallazgos: 
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