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Poliposis adenomatosa familiar: presentacion
de dos casos en gemelos masculinos idénticos
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Armando Vargas-Dominguez, Luis Humberto Ortega-Leon, Alejandro Rodriguez-Baez

Resumen

Introduccion: Todos los casos de poliposis adenomatosa fa-
miliar evolucionan a malignidad, por tanto requieren diagnoésti-
co en edad temprana con tratamiento inmediato. Cuando hay
un hermano gemelo idéntico es obligado someterlo también a
examen total del colon a la brevedad posible, en busca del pa-
decimiento. El objetivo de este reporte es puntualizar la impor-
tancia del diagndstico temprano.

Casos clinicos: Poliposis adenomatosa familiar en gemelos
idénticos tratados quirdrgicamente en diferentes etapas de su
vida, con resultados y prondsticos diferentes. El primero fue
atendido en edad pediatrica 20 afos atras, se le realiz6 colec-
tomia subtotal con ileo-procto-anastomosis; en la actualidad
vive sin evidencia de neoplasia. El segundo, operado a los 33
afos de edad, era portador de adenocarcinoma bien diferen-
ciado de recto.

Conclusién: En el primer paciente, el tratamiento oportuno lo
mantiene libre de enfermedad, a diferencia de su hermano, en
quien la poliposis se complic6 con adenocarcinoma debido al
retraso en el diagnostico.

Palabras clave: Poliposis adenomatosa familiar, proctocolec-
tomia, colectomia, gemelos idénticos.

Summary

Background: One hundred percent of the cases of familial
adenomatous polyposis (FAP) will develop carcinoma,; therefore,
the necessity of an early diagnosis at an early age with
immediate therapy is essential. In the presence of identical twins
it is mandatory to undergo full colonic examination as quickly
as possible. The study took place at a third-level General Hospital
with the objective of explaining in detail the importance of the
early diagnosis of FAP.

Clinical cases: We report here of two cases of familial
adenomatous polyposis (FAP) in identical male twins who were
operated on at different times with different outcomes and
prognosis. The first twin was treated 20 years ago at an early
age and underwent subtotal colectomy with ileoproctostomy. This
patient is currently asymptomatic, with no evidence of malignancy.
The second twin was operated on at the age of 33 years and
was already a carrier of a well-differentiated adenocarcinoma
of the rectum.

Conclusion: Opportune therapy carried out on the first twin
has kept him free of disease in contrast with the delay in
treatment of the second twin who developed carcinoma.

Key words: Familial adenomatous polyposis, proctocolectomy;,
colectomy, identical male twins.

Introduccioén

La poliposis adenomatosa familiar es un sindrome autosémico
dominante causado por una mutacion de linea germinal en el
gen poliposis adenomatosa coli (APC),! caracterizado por nu-
merosos adenomas colorrectales. La totalidad de las personas
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con mutacion del gen APC desarrollan carcinoma.? En 50 % de
los individuos el tumor maligno aparece antes de los 15 afios de
edad, y en 95 % antes de alcanzar los 35 afios.’

El cuadro clinico engloba lesiones extraintestinales, por ejem-
plo cutaneas (fibromas, lipomas, quistes epidermoides y seba-
ceos), tumor desmoide, osteomas, anormalidades en mandibula
o dentales, hipertrofia congénita del epitelio pigmentado en reti-
na, angiofibromas nasofaringeos, ademas incrementa el riesgo
para presentar tumores malignos como hepatoblastoma,* en ar-
bol biliar, tiroides, pancreas y cerebro.5®

El duodeno es el segundo sitio del tubo digestivo afectado
por poliposis adenomatosa familiar (30 a 70 % de pacientes),
con riesgo de carcinoma periampular en 4.5 %. La edad media
es de 52 afos.

La patogenia se explica porque el APC es un gen supresor
tumoral con 15 exones que codifica una proteina de 2843 ami-
noécidos con un peso molecular de 309 kDa; una tercera parte
de las mutaciones de linea germinal ocurre en los codones 1061
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Figura 1. lleoproctoanastomosis, valvas conniventes ileoter-
minal y tercio inferior de recto.

y 1309.? Las mutaciones entre los codones 2250 y 1464 se aso-
cian a polipos colorrectales, aparecen 10 afios antes en cancer
colorrectal en menores de 35 afios. Las mutaciones en los extre-
mos del APC se caracterizan por menos de 100 p6lipos y desa-
rrollo de cancer en mayores de 50 afios.” La mayoria de las mu-
taciones del APC son identificadas por métodos de rastreo como
analisis heteroduplex, electroforesis, analisis conformacional de
cadena Unica, cromatografia, prueba de la proteina truncada y
secuencia del DNA directo.?

Los pacientes con poliposis adenomatosa familiar general-
mente son jovenes y no suelen tener sintomatologia, por ello es
dificil que acepten el tratamiento profilactico contra su enferme-
dad,® porque la cirugia es muy agresiva. Las alternativas quirdr-
gicas son colectomia total con estoma permanente o las técnicas
quirurgicas que conservan la continencia anal: proctocolectomia
con anastomosis ileoanal, colectomia subtotal con ileo-procto-
anastomosis mas mucosectomia, para reducir al minimo el ries-

go de desarrollar cancer. Cualquiera de los diferentes tratamien-
tos produce alteraciones en la funcion intestinal, calidad de vida,
complicaciones posoperatorias y efectos adversos a largo plazo.

Casos clinicos

Se tratd de dos hermanos gemelos de 33 afios de edad, diagnos-
ticados con poliposis adenomatosa familiar y tratados a diferen-
tes edades. Con antecedentes familiares: abuelos paternos, ma-
ternos, seis tios paternos, la madre es hija Unica y el padre sin
patologia referida en el interrogatorio. Uno de los pacientes tiene
dos hijos, hasta el momento sin enfermedad conocida; el otro no
tiene hijos.

El primero se manej6 a los 13 afios de edad al manifestar
dolor en hemiabdomen inferior, tipo célico, diario, con intensi-
dad 8 de 10, asociado a evacuacion, acompafiado de hematoque-
cia, pérdida de peso no especificada, con periodos de estrefii-
miento por el que requeria uso de laxantes. Por estudios contras-
tados y endoscopia se diagnostico poliposis adenomatosa fami-
liar. El paciente fue sometido a tratamiento quirtrgico profilacti-
co: colectomia subtotal con ileo-procto-anastomosis término-ter-
minal (figura 1). Después de 20 afios de evolucion sin ningln
sintoma de importancia, al acudir a control al servicio de cirugia
general se le detectaron lesiones polipoides en tercio inferior de
recto. La decision fue resecarlas agregando mucosectomia.

En el segundo caso, el paciente no recibid tratamiento profi-
lactico, fue visto por primera vez en nuestra unidad quirlrgica a
la edad de 33 afios, con cuadro clinico de un afio de evolucion
caracterizado por dolor abdominal al evacuar, hematoquecia y
melena. Se decidid realizar protocolo de estudio, el cual incluia
colonoscopia, colon por enema, endoscopia de tubo digestivo
alto, marcadores tumorales y toma de biopsias (figura 2).

El estudio histopatolégico resulto benigno, por ello el proce-
dimiento quirdrgico propuesto fue proctocolectomia restaurati-
va con ileo-ano-anastomosis (PIAA), mucosectomia y reservo-

Figura 2. Multiples defectos de llenado que corresponden a lesiones tumorales que oclu-
yen la luz intestinal en tercio medio e inferior del recto. A) Positivo. B) Negativo.
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Figura 3. Estudio histopatolégico de adenocarcinoma bien
diferenciado originado en adenoma tubulovelloso. Se obser-
van glandulas estratificadas con ndcleos hipercromaticos con
infiltracion del estroma.

rio en J. Se realiz6 biopsia transoperatoria la cual detectd adeno-
carcinoma moderadamente diferenciado en recto; como hallaz-
go transoperatorio se encontr6 infiltracidn baja con afeccion de
esfinteres, por lo que fue necesario realizar proctocolectomia
abdominoperineal + ileostomia. Posterior a la cirugia, el pacien-
te fue enviado al servicio de oncologia médica para tratamiento
complementario con quimioterapia. El diagnéstico definitivo fue
adenocarcinoma bien diferenciado originado de un adenoma tu-
bulovelloso (figura 3).

Discusion

Los dos pacientes cursaron con buena evolucién posoperatoria,
sin embargo, el prondstico es diferente para el gemelo operado a
los 33 afios a consecuencia del retraso en el diagndstico.

El riesgo de cancer es el punto més importante para decidir la
mejor estrategia quirdirgica e iniciar con la terapéutica profilactica.

Un metaanalisis reciente® informa que el cancer puede estar
presente en 5.5 % de los pacientes sometidos a colectomia sub-
total con ileo-recto-anastomosis, comparado con 0 % en los pa-
cientes en quienes se realiza proctocolectomia restaurativa con
ileo-ano-anastomosis y mucosectomia con reservorio.?

El tratamiento es individual. Los resultados en distintas se-
ries encuentran diferencias estadisticas significativas en la fun-
cion intestinal (frecuencia de evacuaciones, incontinencia, uso
de pafiales y necesidad de medicamentos antidiarreicos).

Algunos trabajos' consideran mejor la colectomia con fleo-
procto-anastomosis en relacion con la calidad de vida (restric-
cion de dieta, limitacion social, disfuncién sexual), en cambio
no hay diferencia estadistica en las complicaciones posoperato-

rias (obstruccion intestinal, hemorragia, sepsis, dehiscencia de
anastomosis e infeccion de herida).

Otros efectos adversos en el posoperatorio inmediato inclu-
yen sepsis, dehiscencia de anastomosis y reoperaciones en los
primeros 30 dias; los eventos desfavorables a largo plazo abar-
can irritacion perianal, estenosis de la anastomosis, tumor des-
moide y cancer, con obligacion de reoperacion.

Respecto a la necesidad de reintervencién dentro de los pri-
meros 30 dias se han encontrado diferencias: 11.6 % para la ileo-
procto-anastomosis y 23.4 % para proctocolectomia con bolsa
ileal anastomosada al ano.

En cuanto a los efectos adversos a largo plazo (estenosis e
irritacion perianal), se comunican mejores resultados para la
colectomia subtotal con ileo-procto-anastomosis.

El protocolo de diagnéstico engloba es6fago-gastro-duode-
noscopia, colonoscopia con toma de biopsia, estudio genético
del paciente y familiares de primer grado, para determinar en
quién considerar la posibilidad de realizar cirugia profilactica.®°

El seguimiento de los enfermos es con registro a largo plazo,
incluye endoscopia de tubo digestivo alto! y vigilancia epide-
miol6gica familiar. Se necesitan estudios de control para identi-
ficar nuevos adenomas en diferentes sitios, con tratamiento por
endoscopia (escision, ablacion térmica, coagulacion con argén
o terapia fotodindmica).

El cirujano no puede perder de vista que el riesgo de cancer
después de ileo-recto-anastomosis depende del sitio de la muta-
cion del gen APC, nimero de pdlipos, tiempo transcurrido des-
de la cirugia, longitud del recto remanente y la adecuada vigi-
lancia clinica posoperatoria.

Conclusiones

La terapéutica oportuna en el primer paciente lo mantiene libre
de enfermedad, en contraste con el retraso del diagnéstico en el
segundo, que se complic6 con adenocarcinoma. Con esto ejem-
plificamos la importancia de la educacion tanto en el médico
como en los pacientes para evitar situaciones como ésta.
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