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Resumen

La poliposis adenomatosa familiar es el síndrome de

poliposis genético más frecuente, aunque es raro en la

infancia. Tiene una prevalencia estimada entre

1:17.000 y 1:5.000, de herencia autosómica dominante

y la mutación espontánea ocurre en el 20% de los

casos aproximadamente.

Se caracteriza por la presencia de múltiples pólipos

adenomatosos que no sólo se localizan en el colon

sino que pueden encontrarse en cualquier sector del

tubo digestivo.

Puede presentarse con manifestaciones digestivas y/o

extradigestivas o de manera asintomática. El riesgo de

malignización es de 100%. La proctocolectomía total

es el tratamiento de elección. Se presentan dos casos

clínicos derivados al Servicio de Gastroenterología,

uno por hemorragia digestiva baja y el segundo por

screening familiar. Se realizaron los estudios

diagnósticos confirmándose poliposis adenomatosa

familiar en ambos casos.

Palabras clave: POLIPOSIS ADENOMATOSA DEL COLON

PÓLIPOS INTESTINALES

Summary

Familial adenomatous polyposis is the most

common genetic syndrome, although not common in

children. It has an estimated prevalence of 1:17.000

and 1:5.000. Inheritance can be autosomic dominant

or by spontaneous mutations which occurs in

approximately 20% of the cases. It is characterized

by the presence of multiple adenomatous polyps not

only in the colon but also in other regions of the

gastrointestinal tract.

Expression can vary from gastrointestinal symptoms

or not; even asymptomatic. Malignization risk is

100%. Total proctocolectomy is the selective

treatment. Two clinical cases have been found in the

gastroenterology unit. One had low digestive

bleeding and the other one was found by familiar

screening. Familial adenomatous polyposis was

confirmed in both.
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Introducción

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) es una enfer-

medad hereditaria con penetración autosómica domi-

nante con una prevalencia estimada entre 1:17.000 y

1:5.000 (1,2), producida por una mutación en el gen

APC (adenomatus poliposis coli) ubicado en el cromo-

soma 5 q21 (1,3). Puede ocurrir mutación espontánea

aproximadamente en el 20% de los casos (4). El gen

APC es una proteína que regula la degradación de la

betacatenina, una proteína con múltiples funciones: re-

gula la organización del citoplasma, interviene en la

migración y adhesión celular y organización de la ar-

quitectura celular (5).

Según el lugar donde se produzca la mutación del

gen APC habría una correlación clínica para que la en-

fermedad sea más atenuada o más severa y que el co-

mienzo de la misma sea más temprano o tardío (6).

El paciente que hereda el gen de la PAF, o que pre-

senta mutación de novo suele permanecer asintomáti-

co hasta la pubertad, sin embargo los pólipos pueden

aparecer en la primera década de la vida, la edad pro-

medio en el momento del diagnóstico es aproximada-

mente a los 36 años (7). Además de las manifestaciones

digestivas, los pacientes pueden presentar manifesta-

ciones extradigestivas. Las manifestaciones digesti-

vas se deben a la presencia de múltiples pólipos distri-

buidos en el recto y el colon, aunque también es posi-

ble la localización en la parte superior del tubo diges-

tivo (8). Las manifestaciones extradigestivas pueden

ser: tumores desmoides, quistes epidermoides, osteo-

mas, hipertrofia congénita del epitelio pigmentario

retinal y lipomas.

Existen variantes fenotípicas de la PAF como el

síndrome de Gardner y el síndrome de Turcot (9,10), que

anteriormente no se consideraban variantes del PAF.

El síndrome de Gardner incluye pólipos adenomatosos

en el tubo digestivo, osteomas del maxilar inferior (11),

cráneo y huesos largos (12), hipertrofia congénita del

epitelio pigmentado de la retina (13), tumores desmoides
(14), quistes epidermoides, tumores de las glándulas ti-

roides (15), suprarrenales (16) y hepatobiliares (17) y el sín-

drome de Turcot asocia pólipos adenomatosos del tubo

digestivo con tumores del sistema nervioso central (18).

El cáncer colorrectal debe ser considerado una conse-

cuencia inevitable de la evolución natural de la PAF

que aparecerá de 10 a 15 años después del comienzo de

la poliposis (1,2).

El objetivo de esta publicación es presentar una

enfermedad poco frecuente en pediatría que se puede

manifestar con síntomas digestivos, extradigestivos o

puede no tener síntomas, cuya evolución natural es a

la malignización y que el pediatra debe conocer. El

diagnóstico temprano y el tratamiento quirúrgico con

proctocolectomía total logran modificar la evolución

natural de la enfermedad (19,20).

Caso 1

Paciente de 12 años de sexo femenino, sin antecedentes

familiares a destacar, con antecedentes patológicos de

hiperpigmentación de retina de ojo derecho y dermatitis

atópica. Es derivada al Servicio de Gastroenterología

por sangrado digestivo bajo.

Comienza dos meses antes de la consulta con sangra-

do digestivo bajo, rojo, escaso que acompaña las deposi-

ciones normales diarias; sin dolor defecatorio, no pujos,

no tenesmo, no moco.

Dolor abdominal de un año de evolución en zona

epigástrica, en forma esporádica, no despierta de no-

che, no afecta la actividad habitual y calma espontánea-

mente.

Artralgias en grandes articulaciones desde hace 4

meses, no fiebre.

Examen físico
Buen estado general, piel y mucosas bien coloreadas.

Peso 30,6 kg (PC 10). Talla 138 cm (PC 5-10). Tumora-

ción en zona retroauricular derecha, redondeada, de 1

cm de diámetro de consistencia firme y superficie lisa,

indolora.

Tumoración en cara interna de ambos pies, sin sig-

nos de inflamación ni dolor, redondeada de 0,5 cm de

diámetro de consistencia firme, que no limita la funcio-

nalidad.

Resto del examen físico normal. Inspección anoperi-

neal y tacto rectal normal.

Diagnóstico
Buen crecimiento y desarrollo. Hemorragia digestiva

baja: 1) Pólipo intestinal. 2) Enfermedad inflamatoria

intestinal. Tumoración retroauricular: ¿quiste sebáceo?

Tumoración en ambos pies: ¿osteoma?

Se solicitan los siguientes exámenes complementa-

rios:

Laboratorio: Hemograma: glóbulos blancos:

11.200 elementos/mm3 (neutrófilos: 30,7%; linfocitos:

52%; monocitos: 5%; eosinófilos: 11%; basófilos:

0,9%). Hematocrito: 42,7%; hemoglobina: 14,7 g/dl;

plaquetas: 395.000 elementos/mm3.

VES: 4 mm.

PCR: < 3,2 mg/l.

Coproparasitario: dos negativos.

Examen de orina: normal.

Fondo de ojo: lesiones pigmentadas de bordes netos
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no sobreelevadas en ojo derecho, no se ven alteraciones

vasculares (figura 1).

Fibrocolonoscopía: Macroscopía: colonoscopía

parcial. Poliposis múltiple (figura 2).

Informe anatomopatólogico: poliposis adenomatosa

Fibroscopía digestiva alta: Macroscopía: FGC

normal.

Informe anatomopatológico: biopsias digestivas al-

tas sin alteraciones.

Exéresis de tumoración retroauricular: Informe

anatomopatológico: xantogranuloma juvenil.

Radiografía de cráneo frente y perfil: sin altera-

ciones. Radiografía de pie frente y perfil: islote de

condensación ósea ovalada de 7 mm de eje mayor en cal-

cáneo derecho.

Ecografia abdominal: Normal. Ecografía de tiroi-

des: Normal

Fibrocolonoscopía a padres y hermanos: normales.

Con el diagnóstico de poliposis adenamatosa fami-

liar se realiza interconsulta con el Servicio de Cirugía

Pediátrica para evaluar la oportunidad quirúrgica.

Caso 2

Paciente de 9 años de sexo femenino con antecedentes

familiares de abuelo materno fallecido a los 37 años por

cáncer de colon, madre fallecida a los 29 años por cán-

cer de colon y tía materna de 29 años con poliposis múl-

tiple.

Sin antecedentes patológicos a destacar. Es derivada

al Servicio de Gastroenterología con diagnóstico pre-

suntivo de poliposis colónica, realizado por estudio con-

trastado de colon, indicado por los antecedentes familia-

res. Clínicamente sin episodios de sangrado digestivo ni

otros síntomas asociados.

Examen físico: buen estado general, delgada. Peso

24,6 kg (PC 10). Talla 134,5 cm (PC 25). Examen nor-

mal.

Diagnóstico: buen crecimiento y desarrollo. Proba-

ble poliposis intestinal familiar sin manifestaciones ex-

tradigestivas. Con este diagnóstico se solicitan los si-

guientes estudios:

Hemograma 8 de mayo de 2005: glóbulos blancos:

7.300 elementos/mm3 (neutrófilos: 46%; linfocitos:

34%; monocitos: 6,6%; eosinófilos: 11,5%; basófilos:

1,2%). Hematocrito: 37,3%; hemoglobina: 12,6 g/dl;

plaquetas: 252.000 elementos/mm3.

Fibrocolonoscopía: Macroscopía: colonoscopía to-

tal, poliposis múltiple familiar (figura 3).

Informe anatomopatológico: poliposis adenomatosa

con displasia leve (figura 4).

Fibroscopía digestiva alta: Macroscopía: no

hay pólipos. Antro y duodeno de aspecto micronodu-

lar como se observa en la gastritis por Helicobacter

pylori.

Informe anatomopatológico: esofagitis leve, gastri-

tis crónica con severa actividad, H. pylori +, duodeno sin

alteraciones.

Fibrocolonoscopía a hermano: normal.

Con el diagnóstico de poliposis adenamatosa fa-

miliar, se realiza interconsulta con el Servicio de Ci-

rugía Pediátrica para evaluar la oportunidad quirúr-

gica.

Discusión
Estos casos clínicos son de interés, ya que se trata de

una enfermedad poco frecuente en pediatría cuya evolu-
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Figura 1. Fondo de ojo. Lesiones pigmentadas de
bordes netos no sobreelevadas, no se ven alteraciones
vasculares.

Figura 2. Fibrocolonoscopía parcial. Macroscopía:
colonoscopía parcial, poliposis múltiple



ción natural es hacia la malignización en todos los ca-

sos.

El caso 1 correspondería a una PAF de presentación

por mutación de novo, descrita en el 20% de los casos,

ya que los estudios endoscópicos a los familiares fueron

negativos.

La presentación con sangrado digestivo es rara en

pediatría, ocurriendo más frecuentemente en los casos

que son mutaciones de novo.

En el caso 2 no hubo síntomas, diagnosticándose por

screening en una paciente con cargados antecedentes fa-

miliares, siendo esta presentación la más frecuente en

pediatría.

La proctocolectomía total es la única opción en el

manejo de la PAF. Esta cirugía, con anastomosis ileoa-

nal se considera el procedimiento ideal, ya que elimina

el riesgo de carcinoma rectal en la evolución. Está indi-

cada principalmente en pacientes jóvenes, debido a que

la quinta parte de ellos desarrollaran cáncer rectal en 5 a

20 años. El tratamiento quirúrgico agresivo, como la co-

lectomía, debe ser individualizado y evaluado cuidado-

samente para cada paciente. La mayoría de los autores

reconocen realizar la intervención quirúrgica inmediata-

mente hecho el diagnóstico.

Niños menores de 10 años con PAFque presentan la

mutación de novo con asociación de la mutación en el

gen APC en el codón 1309 poseen más riesgos, en ellos

se indica la colectomía temprana (21,22).
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Figura 3. Fibrocolonoscopía total. Macroscopía:
colonoscopía total, poliposis múltiple familiar.

Figura 4. Informe anatomopatológico: poliposis
adenomatosa con displasia leve.
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