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Antecedentes Cientificos:

Antecedentes Histéricos:

Las condiciones que conlievan la pr de grandes cantidades de pélipos en el
tubo di o probabl se observaron por primera vez en 1721 por Menzelio quien
aparentemente fiic el primero en registrario ¢n la literatura. (Bussey).

En 1881. Woodward dividié a la poliposis en primaria cuando no se encontraban
antecedentes de enfermedad aparente y secundaria cuando los polipos eran posterior a una
inflamacién previa y ulceracién del colon. (Bussey).

Harrison Cripps en 1882, describe por primera vez la poliposis en dos miembros
de una mlsma familia (hermano y hermana), Handford en 1890 nolé Ia asocxacxon de la

enfer con ca colorectal. A través de las sigui se
plenamente la naturaleza hereditariay premahgna En 1951 Gardner, descnb:o una familia
con PAF en la que siete de sus i ros pad de color

7ib 2 epldermaldes éste plejo de i i

Sy
ha sido conocido como ** Sindrome de Gardner **. En trabajos posteriores, éste mismo
autor, describid algunas otras ife i iadas en ésta familia tales como dientes

>nes asc
impactados o supernumerarios, quistes dentigenos, tumores desmoides y osteomas en
arcas del cuerpo diferentes al crineo y a la mandibula. (Burt, Camiel, Dunning, Grosberg,

Heald, Jones, Schnur, Turcot, Watne)

Se ha asociado a la PAF con cierto numero de expresiones extracolénicas. En

1953 y 1962, se documento la frecuenlc incidencia de quistes epidermoides, fibromas,
desmoides, osteomas y anor id. les en paci con ésta enfermedad. Desde
se ha di ido el Sindrome de Gardner de otros casos de poliposis familiar.
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En el sindrome de Oldfieid bi se pr idriples q bd el
Sindrome de Turcot, se L iado a duloblk o gliobl y el
lfndrome de Muir's o Toml incluye ¢ Bdceos muiliiples, carcinomas
7 e y car J demias de la poliposis . En 1935, Cabot reporto
i en un i con poliposis y sub reporntes han dado
fuerza a ésta relacion. Vmos mvesugndores encontraron carcinoma de la glandula
tiroides en paci con paliposis. Otras reportadas incluyen carcinoide,
carci ¥ polipos del d biliar, carcinoma de células transicionales de
la vejiga, enfermedad quistica de la mama, obstrucciéon postoperatoria del intestino
delgado y una diversidad de tumores endocrinos. (Desigan, Hoffmann, Schneider,
Stev: Turcot, iya)
Factores Predisponentes.
A colorrectal son la poliposis

Los factores predisp [, idos de!
familiar, l1a enfermedad inflamatoria intestinal, que abarca tanto la colitis ulcerosa cronica

(CU) como la enfermedad de Crohn, los sindromes de cédncer famlhar identifi cados en
faboradores y los pélip (ad:

hay una subpoblacnon de pacientes con

> grueso, sobre todo en el

varias genealogias por Lynch y sus
vellosos © tubulares) sésiles. Ademés.
susceptibilidad al desarrolio de pélip en el i
colon ascendente. ( Yao).

La atenciéon qQue sc ha presudo a h blologla y al tratamiento de la poliposis
adenomatosa f‘am ar (PAF) se ha P desde un grupo de reglas
relati practi y scnc'llas para la deteccion sistemitica y el
trl!nmlemo qulmrgu:o preventivo de los individuos que la d a unos es
vacion del esfinter y distintos neorreservonos) en los pacremes

que desean conservar su funcion sexual y esfinteriana, pero reduciendo al minimo, al
mismo tiempo, el riesgo de muerte por cancer colorrectal. La deteccion sistemiatica de la
PAF se basa en su patrén de herencia autosémica dominante. Los polipos adenomatosos
no suelen desarrollarse hasta la pubertad y la transformacion de estos polipos en los
pacientes portadores del gen tiene lugar alrededor de 10 a 15 ailos después del inicio de la
poh'posis. Por tanto, los panemes de los enfermos con PAF deben ser sometidos a
revi cc pl 15 afos o poco después, y debe plantearseles
la posibilidad del tratam:enlo qulrurslco preventivo antes de los 25 a 30 afos. Los
pacientes en los que no se hace una extirpacion de la mucosa del intestino grueso terminan
por sufrir la transformacion maligna de uno o multiples polipos. La posibilidad de extirpar
h mucosa del colon y del recto con reconstruccion, medname la xecmca de Parks o con

en cuanto a la

I

un
B ino grueso. En un futuro

difi ha sup

de sus mc
conservacion de la funcién y a la pr ion del ca de
proximo, empleo del producto del gen 5Q recientemente definido debera permitir la
is en sangre o tejidos que pucda utilizarse para la deteccion
y, Cannon-Albright, DeCosse, Klein,

PAF. (Bod . Burt, B

Leppert, Stern, Thomas)
De la misma forma, los pac:emes con colitis ulcerosa cronica que tienen una
da individual a la transformacién maligna

predisposicion clara, aunque



(“,' ) ) ién pued tener en la lidad i ia para p el
H del p de colon, a partir de los 10 ahos del diagndstico
de Cu. (Nugem) La P0$lbl|ldld de extirpar la mucosa enferma sin sacrificar la funcién
del esfinter se basa, al igual que en los pacnemes del grupo de PAF, en una modificacion de
1a técnica de Parks ¥ permite conseguir “Io mcjor de ambos mundos . Posteriormente
den estar justificadas una o, con h ia, varias inter para resolver
obstrucciones o problemas de bolsas, pero no existe la alta probabilidad que antes habia de
provocar alteraciones funcionales sexuales y esfinterianas permanentes. (Wilcox).
El riesgo de cancer de cada paciente individual con colitis ulcerosa o con
enfermedad de Crohn es dificil de establecer. En poblaciones de pacientes con CU, los
di mas reci d a poner en cuestion el dogma de que la incidencia del
céncer de colon es de alrededor del 1% anual a partir de los 10 afios del diagnodstico de la
enfermedad y que aumenta con cada afio que pasa. Estos dificiles dilemas han
dado lugar a una serie de estudios sobre 1a biologia molecular de la mucosa del intestino
grueso predisp alos ad tanto familiares como esporadlcos
En la actualidad, existen varios marcadores p inter ara
determinar de forma cualitativa el grado de displasia y que, de hecho, podrian posﬂ:lhlar
una cuantifi on mas precisa del riesgo individual de capa paciente con enfermedad
inflamatoria intestinal a sufrir una transformacién maligna de la mucosa. Estos
marcadores moleculares podrian ser también utiles para mvesngar otras zonas del aparato
gastrointestinal (Gl) propensas al riesgo de transformacion P No por
el momento, el riesgo de transformacion no puede cu ificarse de d da en
cada como d en los enfermos con dlsplasm gastrica, reflujo
gastroesoﬁglco. esofago de Barrcﬂ o dlsplasta de la mucosa de la union gastroesofagica.
Se ha iniciado en la literatura cli la di ion sobre el uso de la sacarasa -
isomaltasa, como sustituto de la snmple mom(onucxon morfolégica de los aspectos
cualitativos de progresion de la displasia en estos grupos de enfermos.
Sin embargo, los mayores logros clinicos que podrian conseguirse gracias a los
reci del >s del dio de la biologia molecular del adenocarcinoma de colon y
recto dependeran de su apli ion a Ja mayoria de los pacientes que desarrollan el llamado
carcinoma esporadico de intestino grueso, y no simplemente a los que presentan factores
predisponentes conocidos. El fundamental lrahajo de Vogelstem. asi como otros estudios
han permitido el lini a los fi pr os id es decir, a los
pacientes con enfermedad poliposa, a sxsxemas de modelos con los que puede relacionarse
la genética de la mucosa Gl iniciada y promovida. Dentro de pocos afios podra disponerse
de pruebas para realizar en muestras de heces de los pacientes con predisposiciéon no
conocida al cancer colorrectal e incluso quizds en muestras de sangre, que permitiran
definir los didatos al atico con radiologia de doble contraste o con
colonoscopia. Si este grupo de “alto riesgo™ para cancer colorrectal esporadico resulta
relativamente limitado, la colonoscopta podra tener una mejor relacuon costo - beneficio en
lo que se refiere tanto a la d ati

ica como al tr preventivo, durante
la fase de enfermedad poliposa, cuya progresion, aunque poco frecuente, es aceptada
como una fase precursora en la mayoria de los canceres intestinales esporadicos. (Lees,
Nelson, Smith, Steele).



Caracteristicas hereditarias.

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) se hereda como un rasgo autosémico
dominante con un alio grado de penctrancia. Los individuos afectados desarrollan
poliposis extensa del colon, l1a cual puede deg ar en el carci del colon cerca de los

40 afos de edad, si el colon no se reseca. (Lynch, Weigel).
Algunos parientes , afectados desarrollaran lambnen l- hipertrofia congénita del
d

pitelio pi do retini Estas lesi son fes y se P 3
grand: élul pitelial pi das de Ia retina con un aumento del niomero de
granul de pi; de lanil esférica. Estas lesiones se desarrollan en edad

d a los tres meses de edad. Su incidencia temprana ha

p ya
servido como una pruebl mdu:adora temprana util para PAF en ciertas familias y puede

predecir la herencia de PAF en algunos parientes con una sensibilidad del 97%. (Asman,
Morton, Weigel).

Diagnéstico.

El di asti I es d di por pl de la identificacio
histolégica del tipo de crecmuemo bajo observacnén (Watne)

ADENOMAS (p >s).- Hi los pdélipos neoplasicos
son tubulares, vellosos, o una combmacnon de ambos Los lumores vellosos tienen una
mayor propensxén a asoclarse con el en el pdlip as, los p con

se ‘an mas prop a desarrollar polipos adicionales

después dela remocxon de las lesiones lnlcmles. Debido al hallazgo de la masa polipoidea
en la end oenel dio baritado, la exploracién no puede connotar benignidad,

tales lesiones deberm removerse para su estudio. Casn (odos los pohpos pedunculados se

pueden remover por polipectomia endoscoplca Las fr
pueden removerse por corte pero se aumenta el riesgo de perf'oracnon Pueden necesitarse
varias Las | il 3randes vellosas del ciego y del colon ascendente

d requerir )| ja para una remociéon segura. (Cooper, Cranley, Galandiuk,

Humllon. Hellmln. hda, Nlorson Ohsato).
Cl

16gica de la poliposis:

POLIPOS INFLAMATORIOS:
Muiltiples (pseudo) polipos inflamatorios en la enfermedad inflamatoria idiopatica
cronica del colon y la esquistosomiasis.
Hiperplasia nodular linfoidea con inmunodeficiencia variable combinada.
Poliposis juvenil (?)
Sindrome de Cronkhite - Canada (?)
POLIPOS HAMARTOMATOSOS:
Sindrome de Peutz - Jeghers
Poliposis juvenil (?)
Sindrome de Cronkhne Canada (?)
Neurofibr: / lioneurc
POLIPOS HIPERPLASICOS (METAPLASICOS)




POLIPOS NEOPLASICOS
Sindrome de poliposis ad (> 100 ad col D)

Linfoma / leucemia

Sarcoma de Knpon

Tumores i ( Hamilion).

Manife (] Extr

Hasta la década de los 50, Ia Poliposis Adenomatosa Familiar del colon (PAF) se
consideréd como una enfermedad enteramente colorectal, sin embargo, ahora sabemos que
en realidad se trata de un desorden generalizado de crecimiento determinado

ife de naturaleza, tanto benigna como maligna en todo el

cuerpo. (Bilow, Cohen Correa)

La poliposis adenomatosa familiar del colon (PAF); es el protonpo clésnco de una

alteracién precancerosa de transmision hereditaria. T colli
familiar o adenomatosis del colon y recto, es una enfermedad hcrednana amosérmca
donnnmte en Ja cual la expres:én fenolipxca inicial de adenomas multiples del colon lleva
iabl al si no se trata al paciente.( De Cosse, Jagelman, Phillips,

w. be)

casi invar
Ross, Sener, War

OSTEOMAS

Desde los 50°s es conocida la asociacién entre PAF y ostecomas, localizados tanto
en el esqueleto cnneofncml como en los huesos largos. Aunque €éstos son tumores

bl locales debido a Su cre En una revisiéon de

la hteratura se demues!ra que el desarrollo de o evid y de quistes
epldermondes precedio al diagnostico de PAF en 83 pacientes. En 1975 Utsunomiya y
ara aron la pr ia de microc mandibulares maltiples por medio

de ortopantomografia 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 afectados tenian osteomas y
7 de 1os 12 nifios menores de 17 aflos, en riesgo para PAF tuvieron osteomas; todos éstos
altimos desarrollaron adenomas colorectales después de un intervalo promedio de 4 afos,
mientras que los S niflos sin osteomas no han desarrollado adenomas colorectales durante
5 a 10 afos de scguimiento. Esto quiere decir, que los osteomas mandibulares, son
buenos predictores del desarrollo de adenomas en familias que incluyan miembros
afectados que lengan osteomas mandlbulares. La pantomografia mandibular puede ser
usada como pr > compl io de rastreo en pacientes no afectados en primer
grado aunque a panir de la identificacién de genes especificos de la PAF seguramente
éstos dios cromosdémi adquiriran preponderancia como método de detecciéon y
rastreo. ( Bulow, Hofff Plenk, R ko, Stndergaard, Utsunomiya).




QUISTES EPIDERMOIDES
Son tumores subcutineos benignos que puedcn se en las extr

cara y cuero cabelludo en pacnemes con PAF, mientras que en pacnenles sin PAF, se
encuentran con maés fr en Ia espalda . En un estudlo de 74 pacientes con PAF se
un pr dio de 4 qui epider i po ( de uno a 20 ) en 39
pacientes ( 539 ) cuya edad media fue de 13 afios (O a 39 R. 16 ). En general, en niflos
de farmhas sin PAF los qulsles epldermoxdes panticularmente localizados en cara y
( Laberge, Leppard, Oldfield, Simpson)

1 5 POy

son p
TUMORES DESMOIDES
Se trata de tumorcs fibrosos benignos que se origi en los tejid ¥ )]
icos, H y no dan & is. Pueden localizarse en la pared
amenor del abd. en el retroperitoneo o pueden ser periféricos (
) . Histolo los tumores desmo:des mues!ran dos

patrones dlferemes_ uno, caracterizado por fibrobl rodead r

éste tipo es caracteristico de los desmondes de Ia pared abdommll el olro tipo., muestra
fibrobl d por abund 1 P aridos) y muy
poca coligena, éste patron, es visto en los desmoides mesentéricos e intraperitoneales.
Ambos tipos, se encuentran tanto en pacientes con PAF como sin ella. (McAdam,
Reitamo)
La frecuencia de tumores desmoides en pacientes con PAF va del 4 al 12 %
Mientras que en la poblacidn general, los desmoides constituyen el 0.03% de los casos de
enfermedad neoplisica.

Se han enunciado en relacion al origen de los desmoides, tanto al trauma como a
los factores hormonales. La teoria del trauma se fundamenta en la observacion del
antecedente de trauma (laparotomia previa ) mientras que la teoria hormonal encuentra su
base en la observacion de que los tumores desmoides se presentan con mayor frecuencia
en mujeres en edad ferul asi como en el hecho de que algunos factores hormonales
parecen el ded ides en mujeres . (Jérvinen).

cr
Entre 70 y 85% de los pacientes con desmoide son mujeres entre los 20 y 40 afios

de edad. En una revision de la literatura en 1970, de 89 pacientes con PAF y tumores
desmoides, 45 ( S1 % ), estaban localizados intra abdominal el diagnéstico de
desmoide se llevd a cabo en promedio dos afos después del diagndstico de PAF aunque

en 18% Jos d id pr dieron al di. gstico de PAF ,
En otro di ] de 325 i con PAF, se encontraron 36 desmoides

en 29 pacientes ( 9 % ). de los cuales 22 ( el 76% ) fueron mujeres. El diagnostico de
desmoide se llevd a cabo en promedio a los 30 afios, y la colectomia precedié al desmoide
en 25 de los 29 pacientes con un intervalo medio de 2 afios, 26 de éstos 36 desmoides ( 72
2% ) se localizaron en el io del i ino delgado .
En el registro danés de PAF. que es de cobertura nacional se observaron, 9
desmoides en 247 pacientes con PAF ( 4% ), 89% fueron mujeres y la edad media al
del di dstico fue de 37 afios; 7 se localizaron en la pared anterior del abdomen
¥ solo dos intraperitonealmente, por otro lado, en 8 de los 9 pacientes, los desmoides
fueron precedidos por una colectomia. (Billow, Itoh, Jarvinen, Jones, Smith)




Tratamiento.
Es quirargico. La ision c« ! y la i qulrurgrca atraumatica se
consldenn lmportames (l’ dlll-) Aung! el tiempo y el t ideal de los
éricos, si sial, la morbilidad operatoria es alta y es
muy probable la recurrencia lempran-. Estos tumores han mostrado alta radio y
q q! 08 ¥ T Itad
] dores con la bi ion de clinoril y lnmox:feno Es importante mencionar que
hay pacientes con PAF que desarrollan adherencias densas multlplcs intraperitonecales, que

de acuerdo a algunos autores indi la fibroproliferativa en
pacientes con PAF . (Alm, Bess, Bulow, Coleman, Devme Feinberg, Gingold, Harvey,

Helmann, Johnston. Lockhart-Mummery, Moernel, Nakahara, Newton, Padilla, Parks,
Roth, Said, Sarre, Schaupp, Shepherd, Skarsgard, Sumner, Utsunomiya, Watne, Waugh,

‘Wolfstein, ).
PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La pohposxs adenomalosa familiar del colon es un padecimiento hereditario ligado
al cr. ue sc caracteriza por la presencm de pohpos en el colon que
de los 10 nﬂos de edad en adelante, se convierten en cancer y requieren de colectomia
total (emprana en los sujetos afectados. Se ha encontrado que ciertas manifestaciones

arse como indicadores os.

p!

OBJETIVOS

Buscar a todos los parientes consanguineos de los pacientes operados por

Poli Ad. Familiar (PAF), del Hospital de Especialidades del Centro Médico
Naclon-l Siglo XXI (HE CMN S XXI), de 1987 a 1991 Informarles del nesgo que corren
Se an en el

ylo 1mperanvo de estudiarlos a todos en un per
1oni reportadas como indicadores tempranos de sujetos

afectados de PAF.

HIPOTESIS

La presencia de ostecomas,

el grupo de familiares (no afe dos) de p
un marcador para la aparicién posterior de PAF.

i y 1 jiones dentomandibulares en
con PAF pudiera ser en algunos casos

PACIENTES Y METODOS.

Criterios de Seleccion.
Criterios de Inclusion. - Miembros de familias de pacientes afectados por PAF.

Criterios de no inclusion. - Menores de 10 afios de edad.

A partir t.:le 1986, se disefié un protocolo prospectivo ( Padilla) para el estudio y
manejo de familias con PAF, que se inicia con la elaboracion de un arbol genealégico, Jos



menores de 10 afios son Juidos del dio, los prc i iniciales para los
miembros de la famlha son Hlstona chmca. exploracion fisica ori da, col
d con psia, de existir polipos, enema bamado de

en su def r )
doble con(rasle. raduograﬁ- de craneo y mandibula, somatometria y muestra sanguinea
inado lo anterior se distinguen dos grupos de pacientes; los

para dio g Ter
lfectados y los no afectados Al paciente no afectado se le ofrece vigilancia con
ia anual hasta los 45 afios de edad. En caso de que el paciente
desarrolle PAF debera scguir los di correspondi al grupo de afectados que
esof duod. ¥y después someterse al

incluyen: Ur
tratamiento qulrurgrco correspondlente
Aqui discutimos las alteraciones extracolénicas y su penetrancia en 106 miembros

de 5 familias con PAF.

RESULTADOS:

Fueron 106 miembros de 5 familias (Ver grafica namero uno). La Familia U con
64 miembros, 1aGcon 17, JaRcon 13,120 con 10m y la K con 2.

POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR.
bros en S F

Familia ® Familia O = 10
3
13%) (10%) FamiliaX = 2
{2%)

Familla G = 17
“ar%)

Grsifica nimero uno. FaminauRee (a1

TABLA NUMERO UNO
Relacién entre las manifestaciones extracolénicas y la presencia de poliposis.

Con Poliposis: Sin Poliposis: Total:
Manifestaciones Extracolénicas: 24 17 31
Sin Manifestaciones Extracolénicas: 7 9 16
Total: 31 26 57
Tabla nu uno: iar quc de los 57 pactcnlcs csludmdos. lrclnla ¥ uno
P poliposis al dcl cstudio ¥ 26 no p Dc los con 24
i t ¥ 7 no. Dc los ] sin i is, 17 con i

extracolénicas y nucve no.




TABLA NUMERO DOS

Frecuencia de l-s manifeluclones extracolénicas en ambos grupos.
i Sin Poliposis: Total:
dades 10 (38%) 13 (23%)
Denlomndnbnlam
2 (6%) 1 (%) 3 (3%)
13 (35%) 6 (23%) 20 (35%%)
[ 1 (3% 1 (2%)
: 1¢3%) [ 1 (2%)
isies Epidcrmoides: 12 (39%%) 1 (4%) 13 (2396
:o:; Inlerrngalono y Exploracion| 31 Pacicntes (100%) 26 Pacicntes (100%6) 57 Pacicntes (100%)
Tabla um!nem dos: El 100% de fos con i i i las rcfirieron
encli igido. Llama la el inio de las is y° los quistes epidérmicos en
<] grupo de pacientes con poliposis.
Tanlo en ¢l mlcmgalono dmgudo como en la i fisica i
aPAFecnlali Las lid: di ib

se encontraron cn ¢) 29% de Jos pacientes con poliposis 3 en ¢l 3824 de los pacientes sin poliposis. Las
exostosis n 45 % de los pacicntes con poliposis y ¢l 23 %5 sin poliposis. lmponan!e 1a difercncia dc los
qmna que se en ¢l 39 % de los i con poli ¥ sol eneld4%
sin iposis. Todalo ior como se cn la tabla na dos.

PELIPESIS ABENSMATISA FAMLIAR.
Ectagisdes = §7 .08 = 1081

< de 10 afios = 28

(26%)
No estudiados = 21
(20%)
Estudiados 87
Grifica nimero dos. (S4%)




POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR.
Poliposis = 3) (0 = S7 estudisdos).

Noshciadn 9
{1%)

Gréfices numero tres.

TABLA NUMERO TRES

Manife § extr 16 como hallazgos en los estudios de gabinete.
Manifestaciones |CON POLIPOSIS: 1{sIN POLIPOSIS: }[ToTAL: ]
Extracolénicas:

Colon por Enema l}l Pacientes ( 100 %) JL26 Pacientes ( 100 % ) I |57 Pacientes ( 100 %% ) I
realizado en: .
B ——
Diverticulo del colon][_____2 (6% IL 1 (3%) || 3 (5 %) ]
derecho
Espina bifida. j{ 7 (23%) i1 1 (4%) M 8 (13% ) | {
(Radio; a simplc).
Sacralizacién lumbar: | | 3 (10%) L 3 _(129%) 1L 6 (11%) ]
(Radio, a simple).
Doblec si 1 f 8 (26%) 1L o 1 8 (13% ) ]
(En urograma excretor)

Tabla o tres: E amos de interés la presencia de espina bifida en 23

% de pacientes con pohpos:s vs 4 % en el grupo sin poliposis.

cada grupo de sacr

Por

doble sistema colector en el grupo de pacientes con poliposis.

Asi mismo, tres casos en
en el urograma excretor, 8 casos de



POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR
Con Poliposis ( n=31).

P.+ CA + MEC = 9 (29%).

P.4+CA=}
3%}
P.sola=6 (19%)
. .+ MEC= 15 (48%)
Gnifica mmero cuatro.
TABLA NUMERO CUATRO
Distribucién de las manife § extr 16ni POr Erupo. (Comrvscion).

[con PoLirosis: JIsinPorirosis.__ J[roTar: ]

31 Pacientes ( 100 %) 100 % ) 57 Pacienies ( 100 % ) |
3 (10% ) % ) 4 (7%)
S (16% ) o ) 11 ¢ 19% )
2 (6%) 0 2 (4%) |
7 (23 %) 1 (4%) 8 (14%) |
Tabla nimecro cuatro:  Consi las i i i das cn Ia
radiografia simple de crinco, a 3 paci con vs uno del grupo sin poliposis.
imil ia en las i il cn Ia dos casos de
¥ 7de cn éste io en ¢l grupo con poliposis.




) TABLA NUMERO CINCO

Manifestaci extr en boS grupos. (Continuacién)
— .
Manifestaciones L€OoN POLIPOSIS: J[s™ POLIPOSIS: J{TOTAL:
Extracolénicas:
Rectosi; in: 31 Pacicnies ( 100 %% ) 26 Pacicnies ( 100 % ) ] 57 Pacientes ( 100 %)
Poli mulu 8 (26%) [ 8 (14%)
Poli; altipl 14 c4s°)] 0 14 (25%)
(Col ).
Cancer de colon: i 7 (23%){ olf 7(12%)
(Colo ).
Pélipos L 14 (45%)]] off 14 (25%)
\Fanendoscopia),
Polipos 1 4 (13%)]{ olf 4 (7%)
ia).
Desmoides: r IEX | B o} 1 (2%)
Tabla claco: Fi vemos los alos i is, en que se
2 icas de la PAF, eotnopbhpnsﬂnnmsmzlds% duodenates en of

algunas
13 % asociacion af momento dcl mudno con céincer de colon en el 23 %, ¥ la poliposis con forma de presentacién
en ¢l 26 % ¥ en la colonoscopia del 45 %. Se encontrd desmoides

estudio
solancnte en un caso del grupo de pacientes con poliposis.
DISCUSION Y COMENTARIOS

Exi una 8 pl de afecci y expresiones secundarias al mismo
defe Eti lizado apar en ¢l brazo largo del cromosoma S, éstas van
desde la adenomatosis colénica hasta la ad >sis en todo el tracto gastrointestinal

da o no de ife iones extr ivas. Por lo que actualmente al hablar de

PAF, nos referimos no tinicamente a la enfermedad colomca. sino a toda esa gamma de

perturb d .as aun mi e cromc
A 1 que la PAF se¢ puede manifestar con grandes
variables de expresnén genética y que de hecho todas éstas lesiones son parte del mismo

COI'I’IP'CJO de la enfermedad y ya que la mayoria de los pacientes con PAF tienen una o
H la mayor parte de los autores estan de acuerdo, que

", " Turcot ", eic., han perdido su

mas extr
los eponimos como " Sindrome de Gardner

significado clinico y no deben ser usados mas.
Cuando se encuentra un caso de PAF del colon, se empieza un protocolo de

estudio del paciente y sus familiares. Aqui presentamos la rutina de investigacion que se
sigue en ¢l HE CMN SXXI y los resultados iniciales. Se hace un arbol genealogico
cuidadoso y con base en las cxperiencias de los registros nacionales de PAF en otros
paises, los menores de 10 afos son excluidos del protocolo. Los estudios iniciales para los
olroz mrembros de la famllm son: Hnslona clinica con exploracion fisica orientada,

(en su defe ia) con biopsia en caso de existir pélipos;
enema baritado de doble conlr.lste y - estudio radlologlcos de cranco y mandibula.




Terminado lo antenor se distinguen dos grupos de pacuemcs‘ los afectados y los

no afe d Al p no afe do se le ofrece con pia anual
cuando menos hasta los 45 ahos de edad. En caso de que el paciente desarrolie PAF del
colon deberi seguir los correspondi al grupo de afectados que mcluyen'
Urograma excretor, una e duod se al

quinargico correspondieme Nues(ra opc-on qulrurgnca inicial es 1la ileo
Pr con cancer rectal demostrado y en pacientes con
mucosa rectal tapluda de pol-pos que haria dificil su control posxoperatono En el pnmer
caso, una pr >mia es indicada, agregando el jo perti para
colorectal ya en el gund una 1 ia subtotal con mucosectomia rectal e

ileoanastomosis con reservorio ileal.

Describimos 106 miembros de S familias (Ver grafica nimero uno). La Familia
U con 64 miembros, la Gcon 17, 1aR con 13,1a0 con 10m y laK con 2. Al momento
de analizar la informacién para el presente estudio se lograron estudiar un total de 57
pacientes (grifica nimero dos), no se ha terminado de estudiar a 21 y se excluyeron azs8

por ser menor de 10 nhos de edad. En la grifica na o tres, pod . que de
los 57 paci se (- pohposls en 31 (54%6), y no se encomro poliposis
en 26 ( 46%), de éstos i sin poli is, en 17 ( 65%) se emcontraron

manifestaciones extracolonicas, y en 9 ( 35%) no. Por ultimo en la grifica nimero
cuatro, vemos que de los 31 pacientes con poliposis en 6 solamente se encontrd poliposis,
en 1 poliposis mas cancer, en 9 poliposis, cancer y manifestaciones extra colonicas y en 15
pacientes; poliposis mas manifestaciones extracolonicas.

CONCLUSIONES

1.~ El palrén de transmls:on no difiere con lo observado previamente. ( Enfermedad
de tr i au de p ion vanable )

2.- En éste estudio con escrutinio prospectivo as que las
manife extracolo parecen ser la regla mas que la excepcion.

3.- La presencia de osteomas, calcificaciones y malformaciones dentomandibulares en

el grupo de no afectados corrobora las observaciones recientes de Bilon y Utsunomiya,
€510 parece ser en algunos casos un marcador para la aparicion posterior de PAF.

4.- M Extra Coloni no reportadas.

A.- Doble Sistema Colector 8 (26% )

B.- Espina bifida 7 (23%)

C.- Sacralizacion Jumbar 3 (10% )
5.~ Parece ser de mayor utilidad para la m\esngacnon y el tr. i la desi ion
unica de PAF que englobe a todas las der ion del crecimi o celular,

iniciadas por un gen pleiotropico, en vez de miltiples sindromes ( PAF, Gardner, Turcot,

etc.), asi como la utilizacion de marcadores fenotipicos precursores de la poliposis

colonica.

6.- La centralizacion de la informacion mas no de los pacientes, ofrece la mejor

garantia para el seguimiento de éstas familias permitiendo al mismo tiempo la

dlspombilidad de datos para la mvesllgacnon y el intercambio de experiencias por lo que
énfasis en la idad imperiosa de promover un registro de PAF.
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HOSPITAL DE ESPECIALIDADES.
CENTRO MEDICO NACIONAL.
SERVICIO DE CIRUGIA GENERAL.
REGISTRO DE PACIENTES CON
POLIPOSIS ADENOMATOSA
FAMILIAR DEL COLON.

Disminucién Calibre Heces

Nombre:

Edad: Sexo: Fecha: No. Afiliacién:
Direccién:

Hijo del Sr: y de la Sra:

HISTORIA FAMILIAR:

Ciéncer: (si) (no) Tipo:

Pélipos: (sD (no) Tipo:

DATOS CLINICOS:

P 1

Llamado por Historia Familiar:

SINTOMAS: s1 NoO DURACION:
Rectorragia —_ - —
Hematoquecia — —

Diarres — —

Constipacién —_ —_

Dolor Abdominal
Pérdida de peso

EXAMEN FISICO:

Tipo.
Exostosis
Skin Tags

Otras Neoplasias Malignas

Gastrointestinales
- Ampula

- Duodcnal

- Gdstrica

- Otra

1]
~

LOCALIZACION:

4
Z 10 g

Fecha del Dx.
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-
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Fecha del Dx.

2
2
<]

Extra Gastrointestinal
- Tiroides

- Suprarrenal

- Hipéﬁsis

-S.N.C.

UROGRAMA EXCRETOR:
EstudioNo.

Rx. CRANEO:
No:
Osicoma:
Ensanchamicnto de 1a silla:
Ortros:

PANORAMICA MANDIBULA

Donde:

il
]

RECTOSIGMOIDOSCOPIA —
ECTOS! C

GASTRO DUODENOSCOPIA _ —_
i No.

COLONOSCOPIA: _
No. ¥

INVESTIGACIONES
CEA FECHA

DATOS RADIOLOGICOS

COLON POR ENEMA (ShH (NO) FECHA: ESTUDIO No. __

Normal Mala Preparacion

Polipos 100 100 - No.
1 o

Cancer (si) (no)
Espina Bifida (si) (no)
Diventiculo del colon derecho (si) (no)



ESTA TESIS M@ DIBE
Csi) () AUR BE LA BiBLIGIEGA

Sacralizacién lumbar

Otras:
SERIE EGD (si) (no) Fecha Estudio No.
Polipos (si) (no) ESTOMAGO
(si) (no) ESOFAGO
(si) (no) DUODENO
Cincer (si) (no) L lizacié
Normal (si) (no)
Otros:
CIBUGIA FECHA:
EQUIPO QUIRURGICO:
PROCEDIMIENTO ABDOMINO PERINEAL
ILEO RECTO ANASTOMOSIS
ILEO ANO + MUCOSECTOMIA
OBSERVACIONES:

BEFORTE DE PATOLOGIA

Macroscopia

Polipos Num.

Microscopia:
Céncer: (si) (no) Unico:
- o PO

Multiple:

Distribucién del Cancer:
EVOLUCION DEL POSTOPERATORIO;

Estudio: Hallazgos:
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Jefe del Servicio de Gastrocirugfa del Hospital de Especialidades

“Bernardo Sepulveda'
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irugf¥a del Hospital de

MEdico adscrito al Servicio de Gas
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Jefe de la division de Ensefianza e Investigacion del Hospital de Especial idades
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