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RESUMEN

Titulo: Caracterizaciéon clinica y diagnostico -terapéutica de pacientes con
Poliposis Adenomatosa Familiar con y sin antecedentes familiares

Objetivo: Determinar las diferencias en las caracteristicas clinicas, diagndsticas y
terapéuticas en pacientes con Poliposis Adenomatosa Familiar con y sin
antecedentes familiares.

Material y métodos: Estudio de serie de casos. Se analizaron los datos obtenidos
en los expedientes clinicos de pacientes del servicio de Coloproctologia en el
periodo comprendido de marzo del 2008 a agosto del 2016. Analisis estadistico:
descriptivo y comparativo (prueba exacta de Fisher).

Resultados: Se incluyeron 16 pacientes, la edad promedio fue 37.56 + 9.28 afos,
predominio de sexo femenino (62%), 63% contaban con antecedentes familiares
positivos. Se dividieron en dos grupos: con antecedentes y sin antecedentes
familiares. Ningun familiar en riesgo (n=0) se habia realizado prueba genética,
14% de familiares con antecedentes positivos y 33% de familiares sin
antecedentes se realizd colonoscopia. Las manifestaciones clinicas mas
frecuentes fueron rectorragia y dolor abdominal. La colonoscopia fue el estudio
diagndstico mas utilizado. No existieron diferencias significativas para displasia y
manifestaciones extracolonicas, 18% del primer grupo presento cancer en
comparacion a un 80% del segundo grupo con una diferencia significativa (p=
0.036). La proctocolectomia con ileostomia fue el procedimiento mas comun.
Conclusién: Los pacientes sin historia familiar presentaron fases mas avanzadas
de la enfermedad (adenocarcinoma). El porcentaje de familiares en riesgo con
diagnodstico genético y endoscdpico es bajo. Se requieren estrategias para incluir a
familiares en riesgo en programas de diagnodstico oportuno.

Palabras clave: Poliposis adenomatosa familiar



ABSTRACT

TITLE: Clinical and diagnostic-therapeutic characterization of patients with Familial
Adenomatous Polyposis with and without family history

OBJECTIVE: Determine the differences in clinical, diagnostic and therapeutic
characteristics between patients with Familial Adenomatous Polyposis with and
without family history

MATERIAL AND METHODS: A case series. Data from the clinical records of
patients admitted to Coloproctology Department from January 2008 to December
2016 were analyzed. Statistic analysis: descriptive and comparative stadistic
(Fisher’s exact test)

RESULTS: 16 were included, mean age was 37.56 + 9.28 years, predominating
female sex (62%). 63% had positive family history. It was divided in two groups:
with and without family history. No family member at risk (n = 0) had a genetic test,
14% of family members with a positive history and 33% of relatives without a
history had a colonoscopy. The most frequent clinical manifestations were rectal
bleeding and abdominal pain. Colonoscopy was the most widely used diagnostic
study. There were no significant differences for dysplasia and extracolonic
manifestations. There were no significant differences for dysplasia and extracolonic
manifestations. 18% of the first group presented cancer compared to 80% of the
second group with a significant difference (p = 0.036). Proctocolectomy with
ileostomy was the most common procedure.

CONCLUSIONS: Patients without a family history had more advanced stages of
the disease (adenocarcinoma). The percent of family members at risk with genetic
and endoscopic diagnosis is low. Strategies are required to include family
members at risk in timely diagnostic programs.

KEY WORDS: Familial Adenomatous Polyposis



ANTECEDENTES

El cancer colorrectal (CCR) es la tercer neoplasia maligna mas comun y la
segunda causa de mortalidad por cancer. En Estados Unidos, durante el 2014, se
diagnosticaron 137 000 casos nuevos y aproximadamente 50000 muertes
relacionadas. Las alteraciones genéticas juegan un rol preponderante en el
desarrollo del cancer colorrectal. Aproximadamente 3-6% de los casos de CCR
estan asociados a sindromes de cancer gastrointestinal hereditario, los cuales se
presentan con una alta penetrancia. Dichos sindromes suponen un riesgo de
hasta 70-90% de desarrollar CCR. (1)

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) es un trastorno autosémico dominante
causado por una mutacion germinal en el gen Adenomatous Polyposis Coli (APC),
la cual fue descrita en 1991. Se caracteriza por el desarrollo de multiples podlipos
adenomatosos distribuidos en el colon y recto. Afecta a ambos sexos por igual con
una prevalencia en la poblacion general de 2.3-3.2/100 000 mil habitantes. En
nuestro pais no existen datos estadisticos referente a la incidencia y prevalencia
de esta enfermedad. Un 50% de los pacientes desarrollara adenomas a la edad de
15 afos, incrementandose hasta un 95% a la edad de 35 afos. El riesgo de
cancer colorrectal alcanza el 100% a los 40 afos si los pacientes no reciben
tratamiento oportuno. EI CCR asociado a PAF representa el 1% de los casos. (1,
2)

Los pacientes con PAF pueden cursar asintomaticos o presentar sintomas tales
como sangrado, diarrea, dolor abdominal o descarga mucosa. Otros sintomas
asociados son anemia, obstruccidon intestinal o perdida ponderal, estos se
presentan cuando los pdlipos han crecido tanto en tamafio como en numero o ante
la presencia de transformacién maligna. La principal caracteristica de pacientes
con PAF es la poliposis adenomatosa, pero el fenotipo es variable, incluso dentro
de miembros de la misma familia. (3)

La forma clasica de la PAF se caracteriza por la presencia de cuando menos 100
polipos colorrectales y menos de 1000, y representa la forma mas comun de la
enfermedad. La PAF severa se caracteriza por la presente de mas de mil de



adenomas colorrectales. En muchas ocasiones es casi imposible distinguir
mucosa normal entre los polipos adenomatosos. Los pacientes con 10 a 99
polipos colorrectales (olipoliposis) se catalogan en una entidad conocida como
PAF atenuada. Estos paciente se presentan generalmente con la presencia de 25
polipos y con localizacidon mas proximal en comparacion a la forma clasica de la
enfermedad, asi como inicio de la enfermedad mas tardio. (4)

La PAF es una patologia sistémica, es decir, no solo se encuentra limitada al
colon, sino que se presenta con lesiones extracolonicas. Entre estas
manifestaciones se encuentran los adenomas y carcinomas gastroduodenales, la
enfermedad desmoide, osteomas, quistes epidermoides, el carcinoma papilar de
tiroides, polipos del intestino delgado y la hiperplasia congénita del epitelio
pigmentado de la retina asi como anomalias dentales. (5, 6)

El gen APC es un gen supresor de tumores con localizacién en el cromosoma
5g21. El gen tiene una extension de 15 exones y codifica una proteina con una
funcién fundamental en la sefalizacion de la via WNT vy la regulacion a la alza de
beta catenina, la cual funciona como un factor de transcripcion que regula
procesos de proliferacion, sefalizacion y adhesion celular . Se han reportado mas
de 850 diferentes formas de mutacion. (7) Como los pacientes nacen con una solo
copia funcional de dicho gen, la perdida del segundo alelo, a través de
mecanismos esporadicos y mutaciones somaticas, conlleva al desarrollo de
cientos a miles de adenomas colorrectales. Hasta un 25-30 % de los pacientes
presentan mutaciones de novo, es decir, sin antecedentes heredofamiliares (AHF).
(8)

El diagnostico puede ser clinico o genético. La evaluacion genética incluye
secuenciacion completa y analisis Southern Blot para mutaciones de APC, dichos
estudios revelan la presencia de mutaciones germinales hasta en un 80% de los
casos d. Si no se identifica alguna mutacion, esta indicado el analisis de
mutaciones bialelicas en el gen MYH. Las indicaciones de referencia para
valoracion y asesoramiento genético incluyen historia familiar de PAF, historia
personal de mas de 10 adenomas, historia personal de adenomas vy

manifestaciones extracoldnicas. Para individuos con familiares conocidos con la



mutacion, se realiza el analisis genético especifico. En aproximadamente un 20%
no se identifica anormalidad genética, sin embargo hay manifestaciones
fenotipicas de la enfermedad. (3)

La manifestacion extracolénica mas comun de la enfermedad, son los pdlipos de
tracto digestivo alto. Estos se pueden localizar en el estomago, duodeno y region
periampular. Los pdlipos gastricos usualmente son de glandulas fundicas y tienen
comportamiento benigno y se presentan en el 20-84% de los pacientes (9).
Seguido del colon, el duodeno es el segundo sitio con mayor presencia de polipos.
Tienen una predileccion por la segunda y tercera porcidén del duodeno,
especialmente la regidn periampular. Esta localizacion asocia la exposicion de la
mucosa duodenal a los acidos biliares, sugiriendo un rol de estos compuestos en
la carcinogénesis duodenal. El cancer duodenal es la segunda causa de muerte
por cancer en pacientes con PAF, con un riesgo acumulado de padecerlo del 5%.
(10, 11)

La enfermedad desmoide afecta aproximadamente al 30% de los pacientes. Se
caracteriza por tumores con una proliferacion de fibroblastos en distribucion
laminar. La mayoria de las lesiones de encuentran en el abdomen, pared
abdominal y mesenterio. La predileccion por la localizacidon intraabdominal y el
efecto estimulante de la cirugia son caracteristicas fenotipicas asociadas a la
enfermedad desmoide por PAF que la diferencia de las lesiones esporadicas.
Estos tumores se asocian al sexo femenino e historia familiar. (12)

Otras neoplasias extracoldnicas que se presentan incluyen el cancer de tiroides
(2-3%), adenocarcinomas pancreaticos (1%), hepatoblastoma (1%) y tumores del
sistema nervioso central (meduloblastoma, 1%). El carcinoma papilar de tiroides
es la tercera neoplasia mas comun asociada con PAF con un riesgo estimado de
padecerlo de 2-3% (160 veces mas que la poblacién normal). (13)

El objetivo del seguimiento y vigilancia en pacientes con PAF es disminuir el riesgo
de CCR. El escrutinio se debe realizar en individuos con diagnostico genético y en
familiares de primer grado en una persona con diagndstico clinico, comenzando a
la edad de 12 afos, mediante rectosigmoidoscopia flexible, y si se identifican

polipos, se realiza una colonoscopia completa. Si no se identifican lesiones en la



rectosigmoidoscopia inicial, el estudio se puede realizar cada 1-2 afios o antes si
se presentan sintomas. (14)

La vigilancia del tracto digestivo superior se realiza mediante panendoscopia la
cual debe iniciar a la edad de 20-25 afos. Respecto a la enfermedad desmoide
actualmente no existen recomendaciones para el seguimiento de rutina. Se
recomienda la realizacidn de ultrasonido tiroideo anual. (4)

Las metas del tratamiento son la reseccidn o la reduccién del riesgo de CCR, asi
como mejorar la calidad de vida de los pacientes. Debido al riesgo de desarrollar
CCR, el cual alcanza el 100% de los pacientes, el tratamiento quirurgico es el pilar
del manejo. La decisién respecto al tiempo y al tipo del manejo debe ser
individualizada en base a las caracteristicas clinicas, edad de diagndstico y las
circunstancias personales del paciente. El tiempo en el cual se lleva a cabo el
procedimiento debe evitar el desarrollo de cancer y a la vez considerar las
condiciones genotipicas, fisiolégicas, académicas, sociales, emocionales vy
financieras del paciente y su familia. El aumento en el numero de adenomas, la
presencia de sintomas, displasia de alto grado y adenomas de 10mm son
indicaciones para cirugia. (15, 16)

La extension de la reseccidn incluyen opciones como colectomia con ileorrecto
anastomosis (IRA) o proctocolectomia total (PCT) con o sin restauracion del tracto
digestivo. Existen implicaciones funcionales y oncolégicas para dichos
procedimientos. La decision se debe tomar en base al riesgo de cancer y la
calidad de vida asociada a la funcion intestinal. La PCT reseca toda o casi toda la
mucosa en riesgo y elimina el riesgo de CCR casi en su totalidad. La restitucidon
del transito intestinal se puede llevar a través de un reservorio ileoanal, el cual
resulta en aumento de las evacuaciones, incontinencia y decremento en la calidad
de vida en comparacion a la colectomia e IRA. Sin embargo el aumento en la
calidad de vida en este ultimo procedimiento se ve mermado por el riesgo de
cancer en el recto residual. En 1992 se describié por primera vez la realizacion de
una TPC laparoscopica; desde entonces muchos autores han reportado la
realizacion de este procedimiento. Sin embargo los resultados respecto a la



factibilidad y seguridad del abordaje laparoscopico para PCT e IRA, son limitados.
(16, 17)

Otros aspectos a considerar en el manejo quirurgico y la extensién del mismo, son
la morbilidad y la calidad de vida. Dentro de las complicaciones asociadas y que
se presentan mas frecuentemente son las inherentes al procedimiento quirurgico,
tales como sangrado, infeccion o fuga de anastomosis. La PCT se asocia a
disfuncion urinaria y sexual (impotencia), disminucion de la fertilidad en mujeres y
menores indices de calidad de vida. (18, 19)
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MATERIAL Y METODO

Objetivo:
Determinar las diferencias en las caracteristicas clinicas, diagnosticas y
terapéuticas en pacientes con Poliposis Adenomatosa Familiar con y sin

antecedentes familiares.

Se realiz6 un estudio de serie de casos en el servicio de Cirugia de Colon y Recto
del Hospital de Especialidades “Antonio Fraga Mouret” del Centro Médico Nacional
La Raza; ubicado en Zeris y Zaachila.

En sujetos derechohabientes del Instituto Mexicano del Seguro Social atendidos
en el servicio de Cirugia de Colon y Recto con el diagndstico de Poliposis
Adenomatosa Familiar, mayores de 16 anos, hombres y mujeres, llevados a
cirugia electiva con intento curativo en la unidad hospitalaria; no se incluyeron los
casos con presencia de patologias gastrointestinales ya diagnosticadas y no
asociadas a Poliposis Adenomatosa Familiar y ante la presencia de oftras
neoplasias de origen esporadico o no asociadas a Poliposis Adenomatosa
Familiar. Los criterios de eliminacién fueron Expediente extraviado y datos

incompletos en hoja de recoleccion de datos

Analisis estadistico:
Estadistica descriptiva, chi2 y prueba exacta de Fisher.
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RESULTADOS

Se reunieron un total de 18 pacientes durante el periodo de marzo del 2008 a
agosto del 2016 que cumplieron con diagnodstico de Poliposis Adenomatosa
Familiar. De este grupo de sujetos, se excluyeron 2 pacientes por no contar con
los expedientes clinicos correspondientes completos. Se incluyeron en el analisis
16 sujetos. La edad promedio de la poblacion fue de 37.56 + 9.28 afos, el 62%
(n=10) fueron mujeres. ElI 69% (n=11) contaban con antecedentes
heredofamiliares positivos. En la tabla 1 se presentan las caracteristicas generales
de los pacientes analizados

Tabla 1. Caracteristicas demograficas y clinicas de la poblacion de estudio

Numero de pacientes 16
Género masculino n (%) 6 (38%)
Género femenino n (%) 10 (62%)

Edad (afios) 37.56 £ 9.28
Antecedentes heredofamiliares 11 (63%)
positivos
Displasia n (%) 13 (81%)
Cancer n (%) 6 (37.5%)

12



En la Figura 1 se presentan la distribucion de la edad de los pacientes.

EDAD

2

HUARMENIE

Frequency

-

T
7 3 42 45 50 58
EDAD

Figura 1. Distribucién de frecuencias por edad

En la Figura 2 se presentan la distribucion segun el sexo de los pacientes

Sexo

Masculino
38% ¥ Femenino

Femenino Masculino
62%

Figura 2. Distribucion segun sexo
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En la tabla 2 y Figura 3 se presentan la distribucion de los pacientes segun la

presencia de antecedentes heredofamiliares positivos y negativos

Tabla 2. Antecedentes heredofamiliares

Positivo
69%

Figura 3. Antecedentes heredofamiliares

Frecuencia | Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulativo
NO 5 313 31.3 31.3
Sl 11 68.8 68.8 100.0
Total 16 100.0 100.0
Antecedentes familiares
ai% Positivo
Negativo
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Un 81% del total de los pacientes presentaron algun grado de displasia tal como

se muestra en la figura 4.

Displasia

mSj

No

Figura 4. Displasia

Se identificaron en total 6 casos de adenocarcinoma invasor (38%) como se

muestra en la figura 5.

Cancer

no

Figura 5. Diagnostico de cancer
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Antecedentes heredofamiliares positivos

Respecto a los pacientes con antecedentes heredofamiliares positivos, se
identificaron la presencia de hermanos afectados y hermanos no afectados (tabla
3 y 4). De los mismos se analizé la cantidad de los mismos sometidos ya sea a
consejeria 0 prueba genética y a procedimiento endoscopico de escrutinio.
Ninguno de los hermanos con diagnostico de PAF se ha realizado una prueba
genética o ha recibido consejeria genética (n= 0). De igual forma, ninguno de los
hermanos no afectados se ha sometido a consejeria o prueba genética (n= 0). Un
14% de los familiares en riesgo (hermanos e hijos) se habian sometido a prueba
endoscopica. De los hermanos en riesgo solo un 15% (n= 5) se ha realizado una

prueba endoscoépica de escrutinio (Figura 6).

Tabla 3. HERMANOS AFECTADOS

Frecuencia | Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulativo
0 3 27.3 27.3 27.3
1 3 27.3 27.3 54.5
2 5 455 45.5 100.0
Total 11 100.0 100.0
Tabla 4. HERMANOS NO AFECTADOS
Frecuencia | Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulativo
0 2 18.2 18.2 18.2
1 1 9.1 9.1 27.3
2 4 36.4 36.4 63.6
3 1 9.1 9.1 72.7
7 3 27.3 27.3 100.0
Total 11 100.0 100.0




Endoscopia

Si

No

Figura 6. Hermanos no afectados de pacientes con AHF positivos sometidos a

prueba endoscopica

La presencia de hijos de pacientes con diagndstico de PAF y antecedentes
positivos se muestra en la tabla 5. Ninguno de los primeros ha sido sometido a
prueba o consejeria genética (n= 0). Solamente 3 pacientes (12%) se han

realizado prueba endoscopica de escrutinio (figura 7).

Tabla 5. HHJOS AFECTADOS

Frecuencia | Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulativo
0 2 18.2 18.2 18.2
1 1 9.1 9.1 27.3
2 3 27.3 27.3 54.5
3 3 27.3 27.3 81.8
4 2 18.2 18.2 100.0
Total 11 100.0 100.0
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Endoscopia

Si

No

Figura 6. Hijos de pacientes con AHF positivos sometidos a prueba endoscoépica

Las manifestaciones clinicas mas comunes en el grupo de pacientes con AHF

positivos fueron la rectorragia y el dolor abdominal (figura 7).

Cuadro clinico

CONSTIPACION
DIARREA

PERDIDA DE PESO
DOLOR ABDOMINAL
MELENA ‘ ‘
HEMATOQUEZIA

RECTORRAGIA

0 2 4 6 8 10

Figura 7. Manifestaciones clinicas de pacientes con AHF positivos
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Un 64% (n= 7) de los pacientes se diagnosticé mediante colonoscopia. El resto se

realizd6 mediante colon por enema o tomografia como se muestra en la figura 8.

Estudio diagndstico

M Colonos
CXE

TAC

Figura 8. Estudio diagndstico de pacientes con AHF positivos

La histologia mas frecuente de los pdlipos colonicos fue adenomas tubulovelloso
(46%, n=5) como se observa en la figura 9.

Histologia

B Tubular

Velloso

Tubulovelloso

Figura 9. Histologia de polipos coldnicos en pacientes con AHF positivos
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Un 73% (n= 8) de dichos adenomas presento displasia de bajo o alto grado (figura
10)

Displasia

27%
EA

H Sj

No

Figura 9. Displasia de pdlipos colonicos de pacientes con AHF positivos

Dos pacientes presentaron diagnostico de adenocarcinoma invasor (18%), como
se observa en la figura 10.

Cancer

HSj

No

Figura 10. Diagndstico de cancer de pacientes con AHF positivos
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La presencia de manifestaciones extracolonicas se muestra en la figura 11. De
estas, la mas comunes fueron los polipos duodenales (n= 2) y los tumores de
tiroides (n= 2).

Manifestaciones extracolonicas

25

1.5

POLIPOS POLIPOS GASTRICOS DESMOIDES TUMORES DE
DUODENALES TIROIDES

Figura 11. Manifestaciones extracolonicas de pacientes con AHF positivos

El procedimiento quirdrgico mas comun fue la proctocolectomia total mas

ileostomia (figura 12).

Tratamiento

1 =
IRA PCT +1 PCTR

Figura 12. Tratamiento quirurgico de pacientes con AHF positivos
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Antecedentes heredofamiliares negativos
Se identificaron la presencia de hijos y si estos habian sido sometidos a escrutinio
genético o endoscopico. Ninguno de los hijos se ha sometido a consejeria o

prueba genética (n= 0). Dos de los hijos se ha realizado una prueba endoscépica
de escrutinio (Figura 12).

Endoscopia

Si

No

Figura 12. Hijos de pacientes con AHF negativos sometidos a prueba endoscopica

Las manifestaciones clinicas mas comunes este el grupo de pacientes fueron la
rectorragia (n= 5), dolor abdominal (n= 3) y perdida ponderal (n= 3) (figura 13).

Cuadro clinico

CONSTIPACION
DIARREA

PERDIDA DE PESO
DOLOR ABDOMINAL
MELENA
HEMATOQUEZIA

RECTORRAGIA

0 1 2 3 4 5 6

Figura 13. Manifestaciones clinicas de pacientes con AHF negativos
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El estudio diagndstico mas utilizado fue la colonoscopia (n= 3) (figura 14).

Estudio diagnostico

M Colonos
CXE

TAC

Figura 14. Estudio diagnostico de pacientes con AHF negativos

Dentro de los adenomas coldnicos, los tipos histolégicos mas comunes fueron

velloso y tubullovellosos, ambos se presentaron en un 40% de los casos (figura

15).

Histologia polipos colonicos

B Tubular

Velloso

Tubulovelloso

Figura 15. Histologia de pdlipos colonicos en pacientes con AHF negativos
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El 100% (n= 5) presentaron displasia de bajo o alto grado. Cuatro pacientes fueron

diagnosticados con adenocarcinoma invasor como se observa en la figura 16.

Cancer

Si

No

Figura 16. Diagnostico de cancer de pacientes con AHF negativos

La frecuencia de manifestaciones extracolonicas se muestra en la figura 17.

Manifestaciones extracolonicas

Tumores de tiroides

Desmoides

Polipos gastricos

Polipos duodenales

Figura 17. Manifestaciones extracolonicas de pacientes con AHF negativos
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El procedimiento quirdrgico mas comun fue la proctocolectomia total mas

ileostomia (figura 18).

Tratamiento

Figura 18. Tratamiento de pacientes con AHF negativos

Analisis comparativo

Se observo una mayor proporcion de displasia, cancer, polipos duodenales,
polipos gastricos y tumores de tiroides en el grupo de pacientes con PAF sin
antecedentes heredofamiliares. Sin embargo, esta diferencia solo fue significativa
para en la proporcién de cancer observada.

Tabla 6. Analisis Comparativo

AHF +(n=11) AHF-(n=5) p*

Displasia 8 (73%) 5 (100%) 0.295
Cancer 2 (18%) 4 (80%) 0.036
Pélipos duodenales 2 (18%) 2 (40%) 0.365
Pélipos gastricos 1(9%) 1 (20%) 0.542
Desmoides 1(9%) 0 (0%) 0.687
Tumores de tiroides 1(9%) 1 (20%) 0.705

*p: Se utilizé prueba exacta de Fisher, significancia con p=0.05
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Discusion

El CCR es una neoplasia con una incidencia que ha aumentado en los ultimos
afnos. Aunque la mayoria de los casos son esporadicos, hasta un 6% de asocian a
sindromes de CCR hereditario. Dentro de dicho grupo de patologias, la PAF, un
trastorno autosomico dominante representa el 1% de los casos de CCR. (1) Afecta
a ambos sexos por igual con una prevalencia en la poblacion general de 2.3-
3.2/100 000 mil habitantes. En este estudio se identificé un predominio del sexo
femenino 16 casos (62%) cifra similar a lo reportado por Garcia Torreblanca en
20009.

La edad promedio en nuestro estudio fue 37.56 + 9.28 afos, lo cual difiere con la
literatura mundial, donde se lleva a cabo un diagndstico a edades mas tempranas.
(2)

Un 25-35 % de los pacientes presentan mutaciones de novo, es decir, sin
antecedentes heredofamiliares. En nuestra revision se identificé un 37% de los
casos sin antecedente heredofamiliares para la enfermedad, lo cual concuerda

con la literatura mundial. (8)

En diversas comunicaciones de la literatura mundial se recomienda que a los
sujetos con esta patologia y a sus familiares en riesgo, deben de realizarse
estudios genéticos; en los paises en desarrollo por el elevado costo de éste
estudio es poco probable que se realice; en esta serie los familiares en riesgo con
antecedentes heredofamiliares positivos, ninguno de ellos (hermanos e hijos)
recibié consejeria o se le practico la prueba genética. Los hijos de los pacientes
sin antecedentes heredofamiliares tampoco han recibido el beneficio diagndstico
de la prueba genética o consejeria (7).

Se identificd un escaso apego al escrutinio mediante endoscopia en familiares en
riesgo de individuos con antecedentes familiares positivos y negativos. Para los
primeros, 15% de los hermanos en riesgo y 12% de los hijos se habian sometido a
colonoscopia diagnostica. Un 33% de los hijos de los casos sin antecedentes
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heredofamiliares se habian sometido a dicho estudio lo que traduce un bajo
porcentaje de pacientes beneficiados con estudios de escrutinio. Esto aunado a la
ausencia de estudio genético, limita el diagnostico oportuno de aquellos familiares
que poseen la mutacion y se aumenta el riesgo de complicaciones y progresion de
la enfermedad.

En ambos grupos, las manifestaciones clinicas mas frecuentes fueron la
rectorragia y el dolor abdominal, en concordancia con la literatura mundial. (3) La
colonoscopia fue el estudio diagndstico utilizado con mayor frecuencia, ya que a
diferencia del colon por enema y la tomografia, permite la evaluacion completa del

colon y la toma de biopsias para el diagnéstico definitivo.

Las manifestaciones extracolénicas mas comunes para ambos grupos fueron los
polipos duodenales, similar a lo reportado en la literatura, al considerarse la
manifestacion mas frecuente posterior a los polipos colonicos. (10, 11) No se
encontré diferencia significativa al compararse ambos grupos respecto a la

frecuencia de dichas manifestaciones.

A nivel histologico, el tipo de adenoma mas comun en el grupo de antecedentes
familiares positivos fue el adenoma tubulovelloso, siendo esto lo reportado mas
frecuentemente en otros estudios (4). En cambio, en el grupo sin antecedentes
familiares, los adenomas vellosos y tubulovellosos presentaron la misma

frecuencia.

Un 81% de los pacientes presentaron displasia de los pdlipos colodnicos, lo cual
difiere con la literatura mundial, donde se reportan tasas mas bajas de displasia.
(4) Esto puede estar relacionado a que el diagnostico de la enfermedad se realiza
a edades mas avanzadas lo que incrementa considerable el riesgo de
malignizacion. El 73% de los pacientes con antecedentes positivos presentd
displasia en comparacion a un 100% de los pacientes con antecedentes
negativos, esta diferencia no fue significativa en el analisis estadistico. Se
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identificaron en total 6 casos de adenocarcinoma invasor (38%). De los pacientes
con AHF positivos, un 18% de los presento dicha patologia, mientras que en el
segundo grupo, un 80% de los sujetos sufrieron enfermedad maligna, con una
diferencia significativa (p= 0.036), lo cual apoya el planteamiento de que existen
diferencias entre ambos grupos, siendo la principal que los pacientes sin
antecedentes heredofamiliares se presentan con etapas mas avanzadas de la

enfermedad.

Church y cols (15), Tudyka y cols (16) y Konishi y cols (17) publicaron en sus
series que la proctocolectomia restauradora fue el procedimiento mas utilizado,
con buenos resultados funcionales y con una tasa baja de complicaciones; en
nuestro Departamento de Coloproctologia, el procedimiento que mas se realizd
fue la proctocolectomia con ileostomia, creemos que limitaciones en algunos
insumos (engrapadoras) pueden restringir la realizacion de un procedimiento con
restauracion intestinal. Ademas, la presencia de enfermedad avanzada, derivada
de la carencia de pruebas diagndsticas genéticas o el bajo apego a las guias y
recomendaciones de escrutinio y seguimiento, o de la ausencia de antecedentes

familiares, no permiten la creacidn de procedimientos con restitucion intestinal.

El médico de primer contacto debe estar familiarizado con los sindromes de
cancer colorrectal hereditario y las guias actuales para el diagnéstico y manejo de
dichos sindromes, para que en apego a estas, o ante la presencia de sintomas o
signos de alarma, envié a los pacientes a los centros de referencia para un
diagnostico y tratamiento oportuno. Es necesario el establecimiento de estrategias
que aborden dichas situaciones, incluyendo la creacion de una clinica o base de
datos donde se capturen pacientes y familiares en riesgo para un seguimiento
periddico, y de esta forma evitar la historia natural de la enfermedad y el aumento
de gastos que esta conlleva.
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Conclusion

En la serie de casos del Hospital de Especialidades del Centro Médico Nacional
La Raza, el 63% presentaron una historia familiar positiva.

Ninguno de los familiares en riesgo para ambos grupos ha recibido consejeria o
prueba para diagnodstico genético de la mutacion.

Se identificd un porcentaje bajo de apego al escrutinio endoscopico de dichos
familiares.

Las manifestaciones mas comunes para ambos grupos fueron la rectorragia y el
dolor abdominal, y de igual forma, la colonoscopia fue el estudio diagnostico mas
utilizado para ambos.

El adenocarcinoma se presentd en el 80% de los casos sin antecedentes en
comparacion a un 18% de los pacientes con antecedentes, corroborando de esta
forma que los primeros son una poblacion vulnerable y que se debe tener un alto

incide de sospecha ante las manifestaciones clinicas de la enfermedad.

Creemos que mediante la creacion de una clinica de cancer colorrectal hereditario,
que identifique pacientes y familiares en riesgo, mejorara la vigilancia de estos y
disminuiria la tasa de pacientes con displasia o cancer, y esto a su vez impactaria
de forma positiva en los gastos institucionales derivados del tratamiento de dichas

patologias.
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Anexos

Hoja de recoleccion de datos

Datos demograficos:

Nombre: No. Afiliacion
Genero: Edad:
Antecedentes familiares con PAF:
Si
Consejeria RSCF/
Hermanos ] .
genética colonoscopia
B Consejeria RSCF/
Hijos

genética colonoscopia




No

. Consejeria
Hijos o
genetica

RSCF/
colonoscopia

Cuadro clinico

Rectorragia Si
No
Si

Hematoquezia
No
Si
Melena
No
Si
Dolor abdominal
No
Si
Diarrea
No
Si
Perdida de peso
No
Si
Constipacion

No

Método de diagnéstico
0 Colonoscopia
1 Colon por enema

2 Tomografia computarizada
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Caracteristicas coldnicas:

Displasia
Si

No

Si

No

Presencia de

cancer

Patologias extracoldnica:

Pélipos Tumor Osteoma Cancer
duodenales desmoide tiroideo
Si Si Si Si
No_ ~ [No__ No_ No_

Manejo quirurgico:

a. Colectomia total + IRA

b. Colectomia total + ileostomia terminal

c. Proctocolectomia total restauradora
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