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La presencia de podlipos
en el colon y el recto es
comun en la infancia, la
mayoria son benignos

y Unicos. Cuando son
multiples, debemos
sospechar un sindrome
de poliposis intestinal.

La mayoria de estos
sindromes tienen caracter
hereditario y asocian a
un aumento del riesgo de
cancer de colon.

Pdlipos inflamatorios

y hamartomatosos:

los polipos linfoides

son formaciones
seudopolipoideas,
asintomaticas, benignas
y autolimitadas. Muy
frecuentes en los primeros
afnos de vida. Comparten
caracteristicas con los
polipos inflamatorios,
reactivos a la inflamacion
mucosa por infecciones
crénicas. Ambos carecen
de potencial neoplésico.

Los pdlipos juveniles son
los mas frecuentes en los
nifos (80%), suelen ser
Unicos y no se malignizan.
Si existen multiples pdlipos
juveniles (50% de los
casos) puede tratarse de
un sindrome de poliposis
juvenil, con herencia
autosomico dominante y
una incidencia muy baja,
1-1,5 casos/100.000
personas. Se asocia a
mutaciones en los genes
BMPR1A y SMAD4 en

los cromosomas 10

y 18. Tiene riesgo de
degeneracion maligna.
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Introduccion

Los pdélipos se caracterizan por ser masas
delimitadas de tejido que protruyen hacia la
luz intestinal. Pueden presentar tamafios y
aspectos diferentes, segin sean: pediculados,
sésiles, unicos o multiples.

La presencia de sangre roja, fresca, brillante,
sin alteraciones del ritmo intestinal y heces de
consistencia normal suelen ser su forma mds
habitual de presentacién; también pueden ser
causa de prolapso a través del ano, diarrea,
invaginacién intestinal, obstruccién y dolor
abdominal recurrente. En otros casos, no
producen ningin sintoma y son descubiertos
de forma incidental durante una endoscopia.
La presencia de pélipos en el colon y el recto
es una afeccién comuin durante la infancia;
en la mayoria de los casos, son benignos y
unicos. Habitualmente, se trata de pélipos ju-
veniles, que representan alrededor del 80% de
los casos; esta denominacién juvenil se refiere
a la histologia de las lesiones y no a la edad de
presentacién de los mismos.

Cuando son multiples, debemos sospechar
la existencia de un sindrome de poliposis
intestinal, cuadros caracterizados por la pre-
sencia de multiples pélipos a lo largo del tubo
digestivo. En la mayoria de los sindromes,
existe un cardcter hereditario y se asocian a un
aumento del riesgo de presentar cdncer de co-
lon. A este grupo pertenecen la poliposis ade-
nomatosa familiar y los pélipos del sindrome
de Peutz-Jeghers (P-]), que representan me-
nos del 5% de todos los pélipos de la infancia
y adolescencia.

La exploracién digital del recto, el enema de
bario, la ecografia y otros estudios de imagen
mds sofisticados y modernos se usan para
confirmar el diagnéstico antes de la colonos-
copia, que se considera la técnica mds efectiva
para el diagndstico y el tratamiento de los
polipos colorrectales'.

Clasificacion

Existen diversos tipos de clasificaciones, se-
gun el numero de pélipos, su histologia, ge-
nética, momento de presentacion, etc. Para
esta revisién los hemos dividido en una clasi-
ficacién ecléctica, que nos permitird repasar la
mayoria de los pélipos y sindromes de polipo-
sis en pediatria (tablas 1-3).

El primer grupo estd formado por los pélipos
inflamatorios y aquellos pélipos con apariencia
microscépica de hamartomas, generalmente de
aspecto no neopldsico y benignos, en los que
con poca frecuencia pueden existir trasforma-
ciones neopldsicas o presentar signos histo-

Tabla 1. Clasificacion de polipos en la infancia

1. Inflamatorios y hamartomatosos

Pslipos linfoides

Pélipos inflamatorios

Pélipos juveniles

Sindrome de poliposis juvenil
Sindrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba
Sindrome de Cowden

Sindrome de Peuzt-Jeghers

2. Adenomatosos

Poliposis adenomatosa familiar

Poliposis adenomatosa familiar atenuada
Poliposis asociada a gen MYH
Sindrome de Gardner

Sindrome de Turcot tipo 2

3. Sindromes de etiologia incierta

Sindrome de Cronkhite-Canada
Sindrome de poliposis hiperplésica

légicos de displasia. Revisaremos los pélipos
juveniles, el sindrome de poliposis juvenil, el
polipo linfoide, el inflamatorio, el sindrome de
Bannayan-Riley-Ruvalcaba (B-R-R), sindro-
me de Cowden y el sindrome P-]J.

Un segundo tipo son los pélipos adenoma-
tosos. Se trata por definicidn de lesiones dis-
pldsicas y precancerosas que presentan facili-
dad para transformarse en adenocarcinomas.
Clisicamente, se dividian en adenoma tubu-
lar, tubulovelloso y velloso, pero actualmente
tienden a clasificarse segin su grado de dis-
plasia como de alto y bajo grado®

Los pélipos de este grupo estin generalmente
asociados a sindromes de poliposis, tales como
la poliposis adenomatosa familiar (PAF), poli-
posis adenomatosa familiar atenuada (PAFA),
poliposis asociada a gen MYH, el sindrome de
Turcot y el sindrome de Gardner, que se con-
sideran formas de presentacién de la PAF.

El tercer grupo, que no sigue criterios his-
tolégicos, estd integrado por unas entidades
clinicas de etiologia incierta y que ocasional-
mente pudieran incluirse, no sin dificultades
en los grupos anteriores. Revisaremos aqui
el sindrome de Cronkhite-Canada, poliposis
gastrointestinal no adenomatosa, ni heredi-
taria, asociada a alteraciones ectodérmicas, y
el sindrome de poliposis hiperplasica (SPH).

Polipos inflamatorios
y hamartomatosos

Pélipos linfoides
Son formaciones seudopolipoideas, secunda-
rias a hiperplasia del tejido linfoide intramu-
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Sindrome Defecto genético Histologia Herencia

Hamartomas

Pélipo juvenil No Hamartoma NO

S. poliposis juvenil SMAD4, BMPRTA Hamartoma AD

S. Bannayan-Riley-Ruvalcaba PTEN (10923.31) Hamartoma AD

S. Cowden PTEN (10923.31) Hamartoma AD

S. Peuztleghers STK11/LKB1 (19p13.3) Hamartoma AD
Adenomas

PAF APC (5921-22) Adenoma AD

PAFA APC (5g21-22). MYH Adenoma AD

MAP MYH (1P34.3-p32.1) Adenoma AR

MAP: PAP: poliposis adenomatosa familiar; PAFA: poliposis adenomatosa familiar atenuada.

ral, en respuesta a infecciones inespecificas,
viricas generalmente. Su incidencia es alta,
aunque, como en la mayoria de los casos, son
asintomdticos no llegan a ser diagnosticados.
Pueden aparecer en edades muy tempranas
de la vida, incluso durante el primer afio de
edad, aunque lo mds caracteristico es que se
presenten antes de los 5 afios: después de esta
edad su presentacion es inusual.

Tienen tamafo variable desde pocos milime-
tros 2 3 cm de didmetro y son generalmente
sésiles en forma. Como su origen es la hiper-
plasia de los foliculos linfoides submucosos y
la mucosa que los cubre se ulcera, adquieren
un aspecto caracteristico «en volcdn» o umbi-
licados.

Pueden ser causa de anemia por pérdidas
ocultas de sangre y, en ocasiones, de sangrado
rectal. En algunos casos, puede ser también
causa de invaginacién intestinal si la afec-
tacién es ileocecal o de prolapso rectal si la
afectacién es distal. Son diagnosticados me-
diante la colonoscopia al visualizar pequefias
excrecencias uniformes y blanquecinas, que
pueden ocasionalmente estar ulceradas en su
dpice. El enema opaco con contraste y aire
muestra una nodularidad difusa, con nédulos
menores de 4 mm, distribuidos de forma re-
gular y rodeados de mucosa normal.

Estos pélipos linfoides son pélipos benignos,
autolimitados y con tendencia a la regresion
espontdnea, carecen por tanto de potencial
maligno. Su tratamiento debe ser expectante,
con medidas de control, obligando al trata-
miento electivo solamente en caso de compli-
caciones: invaginacion, hemorragia, etc.

Pélipos inflamatorios
Son formaciones polipoideas que se desarro-
llan en respuesta a un proceso inflamatorio

crénico de la mucosa intestinal. Son secunda-
rios o reactivos a la inflamacién producida por
infecciones crénicas: viricas, bacterianas y por
la presencia de parasitos. Aparecen en la fase
de regeneracion y curacién de la mucosa. Tie-
nen tamafos variables y suelen ser multiples.
En ocasiones son grandes, presentindose en-
tonces como masas solitarias que impresionan
de tumorales. También se presentan como
puentes mucosos de un lado al otro de la
pared colénica. En la histologia aparecen is-
lotes de mucosa que se sobreelevan sobre las
zonas circundantes, que habitualmente estdn
ulceradas. No tienen potencial neopldsico
intrinseco.

En los nifios con enfermedad inflamatoria
intestinal, son muy caracteristicos y en la
histologia presentan, ademds, las caracteris-
ticas histoldgicas de la enfermedad de base
(colitis ulcerosa o enfermedad de Crohn).
Habitualmente, nos referimos a ellos como
seudopdlipos.

Pélipos juveniles

Los pélipos mids frecuentes en la edad pedidtri-
ca son los pélipos juveniles. Se presentan ma-
yoritariamente en nifios menores de 10 afios,
estando el pico de edad de mayor incidencia
entre los 2 y 5 afios. Aproximadamente, el
50% de los nifios presentan mds de un pélipo;
debemos de estar alerta cuando tengamos un
paciente con mds de 3-4 pélipos, ya que, en
lugar de presentar un pélipo juvenil multiple,
puede ser portador de un sindrome de po-
liposis juvenil que veremos posteriormente.
Macroscépicamente, son pélipos de entre 1y
3 c¢m, con localizacién preferente en el colon
izquierdo. El 90% de ellos son pedunculados
y sus caracteristicas histolégicas tipicas son:
arquitectura quistica, glindulas tortuosas, re-
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El sindrome de
Bannayan-Riley-
Ruvalcaba (B-R-

R), causado por la
mutacién del gen PTEN
(cromosoma 10923.2),
aparece como un
sindrome de herencia
autosémica dominante o
como caso esporadico.
Asocia multiples
lipomas, macrocefalia,
hemangiomas,

polipos intestinales
hamartomatosos, retraso
del crecimiento y maculas
hiperpigmentadas en los
genitales masculinos. No
se asocian a riesgo de
degeneracién maligna.

El sindrome de Cowden,
con patrén de herencia
autosémico dominante,
se caracteriza por
triguelomas faciales,
queratosis acra, papulas
o papilomas, hamartomas
benignos y macrocefalia.
Causado por una
mutacién del gen PTEN
(cromosoma 10g23.2) con
las mismas mutaciones
que en el sindrome de
B-R-R, por lo que se
trata de una expresion
fenotipica diferente.
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El sindrome de Peuzt-
Jeghers: poliposis
hamartomatosa de
herencia autosémica
dominante por

mutacioén en el gen
supresor tumoral LKB1/
STK11. Las manchas
hiperpigmentadas
melanicas pardas o azul
oscuras tipicamente en los
labios y la mucosa bucal
aparecen alrededor de los
2-3 afos y los polipos se
presentan en el periodo de
lactante. Presenta riesgo
de malignizacion a largo
plazo.

Pélipos adenomatosos:
la poliposis adenomatosa
familiar es un trastorno
hereditario autosémico
dominante con multitud
de pdlipos adenomatosos
premalignos en el colon.
Se manifiesta en la
segunda década de la
vida y la malignizacién

en la tercera década. El
gen mutado es el APC,
con penetrancia variable.
Los nifos afectados de
poliposis adenomatosa
familiar (PAF) tienen el
100% de posibilidades
de desarrollar cancer de
colon si no son tratados.
Pueden presentar otros
tumores: cancer de
tiroides y pancreas. Se
diagnostican mediante
test genéticos y la
endoscopia. El tratamiento
es exclusivamente
quirdrgico anticipandose
a la aparicion de la
degeneracion maligna.
Existe una forma atenuada
con menos de 100
polipos, predominio en
colon derecho y planos,
que desarrollan los
carcinomas en edades
mas avanzadas.
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llenas de moco con ldmina propia prominente
e infiltracién inflamatoria®. Su presentacién
clinica habitual es un sangrado rectal indoloro.
Otras formas de presentacién son el prolapso
rectal del pélipo o heces con moco sanguino-
lento. Su tratamiento de basa en la colonosco-
pia y la polipectomia. No tienen asociado un
riesgo de presentar cdncer; sin embargo, es di-
ficil establecer el punto de corte para clasificar
cuando un paciente entra dentro del fenotipo
de sindrome de poliposis juvenil.

Sindrome de poliposis juvenil

El sindrome de poliposis juvenil es un sindro-
me de herencia autosémico dominante. Tiene
una incidencia muy baja, entre 1 y 1,5 casos
cada 100.000 personas, con 2 formas posibles
de presentacion, la esporddica y la familiar,
ambas con un patrén hereditario autosémico
dominante.

Las caracteristicas que se deben de reunir pa-
ra establecer su diagnéstico son>*:

— Mis de 5 pdlipos juveniles colorrectales.

— Pélipos juveniles en el tracto gastrointesti-
nal (localizacién ajena al colon).

— Historia familiar de poliposis juvenil.

Su diagnéstico se suele realizar entre el final
de la edad infantil y el comienzo de la ado-
lescencia. La manera de presentacién mds
habitual es la del sangrado rectal; otras mds
infrecuentes son el retraso de crecimiento, la
anemia, la hipoalbuminemia o el dolor abdo-
minal. Segin su presentacién clinica, el sin-
drome de poliposis juvenil, se puede dividir
en 3 grupos fenotipicos: poliposis juvenil de la
infancia, poliposis juvenil colénica (solo afec-
ta al colon) y poliposis juvenil generalizada.
La mds grave y la de peor prondstico es el
fenotipo de poliposis juvenil de la infancia,
con una presentacién temprana con diarrea
sanguinolenta, enteropatia pierde proteinas,
anemia, edemas, y complicaciones derivadas,
como la invaginacién intestinal. En cambio,
las otras 2 formas, poliposis juvenil colénica y
la poliposis juvenil generalizada, suelen mani-
festarse en la primera y la segunda décadas de
la vida.

Esta poliposis se caracteriza histopatolégi-
camente por la existencia de numerosisimos
pélipos (50-200), de tamafio variable (pocos
milimetros a pocos centimetros), rodeados
de mucosa normal y distribuidos por todo el
colon, a veces incluso en estémago e intestino
delgado.

Se asocia a mutaciones genéticas del gen
SMAD4, localizado en el cromosoma 18, y
el BMPRI1A, localizado en el cromosoma 10.
Este sindrome se caracteriza por el riesgo de

degeneracién maligna. Es importante realizar
el diagnéstico molecular para poder ofrecer al
paciente un prondstico con respecto al riesgo
de desarrollar cincer.

Los nifios con un nimero de pélipos limitado
pueden ser tratados con polipectomia endos-
copica. Si se detecta un alto grado de displasia
y no puede resecarse completamente, debe
practicarse una colectomia (tabla 3).

Cuando el nimero de pélipos es muy alto,
no corresponde tratamiento endoscépico y es
mandataria la colectomia total con anastomo-
sis ileorrectal, o una proctocolectomia total
con anastomosis ileoanal, siempre con segui-
miento del segmento colénico residual.

En los casos con pélipos del tramo alto, debe
intentarse el tratamiento endoscépico y, si no
es posible, recurrir a la cirugia.

El seguimiento en estos pacientes se realizard
de la siguiente manera®:

— En pacientes sintomdticos: colonoscopia
cada 3 afos desde el comienzo clinico.

— En pacientes con antecedentes familiares se
realizard colonoscopia bianual desde los 15 afios.

Sindrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba
(B-R-R)

El sindrome de B-R-R es un sindrome ra-
ro causado por la mutacién del gen PTEN,
localizado en el cromosoma 10g23.2. Puede
presentarse como un sindrome de herencia
autosémica dominante o también como casos
esporddicos’. Se caracteriza por la asociacién
de multiples lipomas, macrocefalia, heman-
giomas, polipos intestinales hamartomatosos,
retraso del crecimiento y méculas hiperpig-
mentadas en los genitales masculinos.

Entre el 35-45% de los casos, presentan p6-
lipos intestinales. No se asocian a riesgo de
degeneracion maligna. Se pueden localizar
en cualquier tramo del tracto gastrointestinal,
aunque son mds frecuentes en el colon y el
recto. Durante la infancia, su forma de pre-
sentacién es diarrea, dolor abdominal, sangre
en heces, anemia, invaginacién u obstruccién
intestinal. El seguimiento de estos pacientes
serd la deteccién anual de sangre oculta en
heces y control de hemoglobina’.

Sindrome de Cowden

El sindrome de Cowden, también conocido
como sindrome de hamartomas multiples,
es una enfermedad de origen genético que
se transmite segun un patrén de herencia
autosémico dominante y se caracteriza por
triquelomas faciales, queratosis acra, papulas
o papilomas, hamartomas benignos y macro-
cefalia. Se presenta de forma mds frecuente
en mujeres de raza caucdsica. Se debe a una
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Tabla 3. Recomendaciones a seguir en los polipos intestinales

Tipo de pélipo

Recomendaciones

Poliposis juvenil

S. PeuztJeghers

S. Cowden

Pélipos adenomatosos

Poliposis adenomatosa familiar

mutacién del gen PTEN, localizado en el cro-
mosoma 10q23.2; de hecho, se han encontra-
do las mismas mutaciones que en el sindrome
de B-R-R, por lo que se consideran 2 formas
de diferente expresion fenotipica®.

Se asocia a cidncer de mama, tiroides, endo-
metrio, adenocarcinoma colorrectal, linfoma
no Hodking y melanoma, entre otros.

Las ultimas publicaciones recomiendan para
el seguimiento de estos pacientes:

1. En menores de 18 afios, ecografia tiroidea,
examen dermatolégico, neurolégico y psico-
légico.

2. En mayores de 18 afios: ecografia anual
tiroidea, mamografia anual, biopsia endome-
trial, colonoscopia y ecografia renal bianual.

Sindrome de Peuzt-Jeghers

Se trata de una poliposis hamartomatosa de
herencia autosémica dominante. La muta-
cién se encuentra en el gen supresor tumoral
LKBI1/STK11°. El signo que debe poner
en alerta al clinico para su diagndstico es la
aparicién de manchas hiperpigmentadas me-
lanicas pardas o azul oscuras tipicamente en
los labios y la mucosa bucal, aunque también
se pueden presentar en la cara, manos, pies,
encias o paladar. La edad de aparicién de
estas manchas suele ser alrededor de los 2-3
afos, los pélipos se presentan en el periodo de
lactante. La mitad de los pacientes afectados
de este sindrome presentarin manifestaciones
clinicas antes de los 20 afios.

Los pélipos son multiples y lobulados, de su-
perficie lisa, y pueden afectar a todo el tracto
intestinal, desde el es6fago hasta el recto.

El cuadro clinico se corresponde con un pa-
ciente anémico con cuadros de invaginacién

Colonoscopia + Polipectomia

Colonoscopia + Polipectomia

Estudio de neoplasias extracolénicas

Colonoscopia

Estudio tiroides y mama

Cribado

Vigilancia tras polipectomia

Estudio genético
Deteccién precoz
Colectomia

Estudio de neoplasias exiracolénicas

recidivante. Pueden encontrarse pélipos tam-
bién en localizacién extraintestinal, como en
los uréteres, vejiga y riién. En las mujeres,
este sindrome se asocia a tumores de ovario.
Debido a que existe un riesgo de maligni-
zacion a largo plazo, el seguimiento debe
realizarse mediante ecografia de tiroides, eco-
grafia pélvica en las mujeres y testicular en los
varones.

El tratamiento depende de la clinica, el nd-
mero de pélipos y su localizacién. Los nifios
con pélipos solamente presentes en el intes-
tino delgado y asintomiticos no precisan tra-
tamiento. Si los pélipos se encuentran agru-
pados en una zona concreta, se realizard una
reseccion, siendo lo mds econémica posible.
En aquellos casos en los que los pélipos sean
gastroduodenales y en el recto, serd necesario
realizar un seguimiento mediante endoscopias
anuales con biopsia para su control.

Polipos
adenomatosos

Poliposis adenomatosa familiar (PAF)

La PAF familiar es un trastorno hereditario
autosémico dominante en el que se desarro-
llan multitud de pélipos adenomatosos pre-
malignos en el colon.

Las manifestaciones clinicas se suelen presen-
tar alrededor de la segunda década de la vida
y la malignizacién suele ocurrir en la tercera
década. Existen pacientes con malignizacién
mds temprana y se corresponden a casos ho-
mocigotos para el gen causante de la poliposis.
El gen en el que se produce la mutacién es el
APC (adenomatous polyposis coli), localizado

Lectura rapida

4
v

La poliposis asociada
a gen MYH, variante
de PAF, con herencia
autosdmica recesiva,
causada por mutaciones
del gen MYH. Presenta
adenomas colénicos
(entre 5y 100) en colon
derecho y mayor riesgo
de céancer de colon a
edades mas tardias.

El sindrome de Gardner,
otra variedad de PAF,
asocia tumores 6seos

y del tejido blando, que
aparecen antes de la
poliposis y se diagnostica
en la primera década de
la vida.

El sindrome de Turcot
asocia a la PAF tumores
cerebrales malignos;
algunos autores lo
consideran como una
variante del cancer
colorrectal hereditario no
polipdsico.

Sindromes de etiologia
incierta: el sindrome de
Cronkhite-Canada es una
poliposis hamartomatosa
difusa no hereditaria

que asocia alopecia,
distrofia ungueal e
hiperpigmentacion
cutanea. Aungue es una
poliposis no maligna,
tiene mal pronéstico dada
su mortalidad del 60%
por las complicaciones.
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El sindrome de poliposis
hiperplasica es infrecuente
y los pacientes tienen
incrementado su riesgo
de desarrollar carcinoma
colorrectal, se recomienda
seguimiento endoscopico.

El cancer colorrectal
hereditario no polipdsico
o sindrome de Lynch

es el cancer colorrectal
hereditario mas comun,
responsable del 2-7%

de todos los canceres

de colon. Herencia
autosdmica dominante

de alta penetrancia.

Se presenta a edades
mas tempranas que los
otros canceres de colon.
Se debe a mutaciones
germinales en los genes
MSH2, MLH1, MSH6 y
hPMS2. Asocia otros
tumores: endometrio,
ovario, estomago y vias
renales. Es fundamental

el diagndstico precoz.
Establecido el diagnoéstico,
la colectomia subtotal con
anastomosis ileorrectal y
rectoscopias de control, es
el tratamiento de eleccion.
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en el cromosoma 5q21, con una penetrancia
variable!. La funcidn de este gen es crucial en
diferentes procesos celulares, como es la ad-
hesién y la migracién celular. Una alteracién
en su regulacién seria la causante del inicio y
la expansién del cincer de colon. A pesar de
esto, un tercio de los pacientes afectados de
PAF presentan mutaciones de novo.

Los pacientes afectados de PAF tienen el
100% de posibilidades de desarrollar cincer
de colon si no son tratados.

La sintomatologia que presentan estd en re-
lacién directa con el nimero de pélipos. Pre-
sentan ademds un riesgo elevado para desa-
rrollar otros tumores extraintestinales como el
cancer de tiroides y pancreas.

El diagndstico se realizard mediante test gené-
ticos, para estudiar la presencia de mutaciones,
y la endoscopia, en la que se suelen visualizar
unos polipos de aspecto aframbuesado.

— En pacientes con historia familiar pero en
los que no se ha demostrado alteracién gené-
tica, se realizard colonoscopia anual desde los
12 afios hasta los 30 afios. A partir de los 30
aflos, si no ha existido lesién, se podra espa-
ciar la colonoscopia cada 3-5 afios.

— En los pacientes con mutacién conocida,
se realizard colonoscopia anual desde los 10
afios.

El tratamiento de esta entidad es exclusiva-
mente quirirgico, anticipindose a la apa-
ricién de la degeneracién maligna. Existen
controversias a la hora de establecer tanto la
edad de tratamiento como la técnica quirdr-
gica.

En cuanto a la edad para realizar la interven-
cién, la mayoria de los trabajos consultados la
fijan en los 25 afios.

Con respecto a la técnica quirdrgica, la mds
extendida es la colectomia asociada a mu-
cosectomia rectal con reservorio ileal. Los
controles postoperatorios deben centrarse en
la mucosa para valorar cualquier aparicién de
polipos y proceder a su extirpacién.

Estudios acerca de la quimioprevencién indi-
caron que el empleo de antiinflamatorios no
esteroideos disminuian el nimero de pdlipos,
pero este efecto era tan solo pasajero, ya que
la supresién de la medicacién se acompafiaba
de una reaparicién de las lesiones'.

Poliposis adenomatosa familiar atenuada

Es una forma menos expresiva de la PAF, en
la que el nimero de pélipos es menor a 100,
predominantes en el colon derecho y habi-
tualmente planos®. El desarrollo de carcino-
mas en esta forma se presenta en edades mds
avanzadas.

Poliposis asociada a gen MYH

Es una variante de la PAF que se hereda de
forma autosémica recesiva y se produce por
mutaciones del gen MYH.

Se caracteriza por adenomas colénicos (entre
5y 100), predominantes en el colon derecho,
y presentan también un riesgo mayor de pre-
sentar cdncer de colon, aunque a edades mds
tardias™ ™.

Sindrome de Gardner

El sindrome de Gardner es una variedad de
PAF que se asocia a tumores dseos y del teji-
do blando™.

La mayoria de estos pacientes son diagnos-
ticados en la primera década de la vida. Los
tumores Gseos y cutdneos aparecen antes de la
poliposis.

El 70% de estos pacientes presentan altera-
ciones dentales asociadas, por lo que en un
paciente con osteomas y antecedentes fami-
liares de poliposis colénica habrd que descar-
tar el sindrome de Gardner. Los pélipos sue-
len afectar principalmente al colon derecho,
aunque se ha descrito hasta en un 12% de
casos pélipos gistricos y en intestino delgado.

Sindrome de Turcot

Es la asociacién de PAF y tumores cerebrales
malignos. El tipo I es de herencia autosé-
mica recesiva y se debe a una alteracién en
el gen MLHI localizado en el brazo corto
del cromosoma 3. El tipo II es autosémico
dominante y es el resultado de una mutacién
del gen APCY. Ante un paciente con PAF y
sintomas neuroldgicos, es obligado descartar
un proceso invasivo cerebral.

Es importante destacar que tanto la PAFA
como poliposis asociada al gen MYH y el sin-
drome de Turcot son variantes de la PAF en
las que se debe de hacer un cribado de cincer
colon, asi como de otros tumores extraintes-
tinales. Otros autores consideran el sindrome
de Turcot como una variante del sindrome
de Lynch o céncer colorrectal hereditario no
polipésico.

Sindromes de
etiologia incierta

Sindrome de Cronkhite-Canada

Es un poliposis gastrointestinal hamarto-
matosa difusa, no hereditaria, en la que se
asocian alopecia, distrofia ungueal e hiperpig-
mentacién cutinea.

Su etiopatogenia no estd aclarada. Suele ini-
ciarse en la sexta década y presenta una mayor
predileccién por el sexo masculino.



A pesar de ser considerada una poliposis no
maligna, ya que los pélipos son hamarto-
matosos, el prondstico en general es malo.
Estos pacientes presentan importantes cua-
dros de desnutricién debido a la diarrea que
asocian, crisis de invaginacién, perforacion
colénica, con una mortalidad del 60% en su
curso evolutivo®. Por ser una enfermedad de
afectacién difusa, el tratamiento quirtrgico
no estd indicado y el tratamiento médico es
paliativo. Algunos casos se han beneficiado
del tratamiento combinado con corticoides,
cromoglicato sédico, ranitidina, loratadina y
ciprofloxacino. A pesar de no ser considerado
una poliposis maligna, existen publicaciones
sobre su degeneracién a adenocarcinomas
gastrointestinales.

Sindrome de poliposis hiperplasica

Cuadro infrecuente que se caracteriza fe-
notipicamente por la presencia de pdlipos
hiperpldsicos multiples, incluyendo algunos
de gran tamafio y localizados en el colon
proximal, se asocia ocasionalmente a adeno-
mas serrados o pélipos mixtos. El diagnéstico
se realiza basindose en criterios basicamente
clinicos™:

a. Cinco o mids pélipos hiperpldsicos proxi-
males al colon sigmoide, y al menos 2 de ellos
mayores de 10 mm.

4. Cualquier nimero de pélipos hiperplisicos
proximales al colon sigmoide en pacientes
que tengan un familiar de primer grado con
poliposis hiperpldsica.

¢. Mis de 30 pélipos hiperplasicos de cualquier
tamafio pero distribuidos en todo el colon.

El SPH posee gran variabilidad de presen-
tacién en relacién con el nimero y el tama-
fio de los pdlipos, la edad de presentacién y
la asociacién a cdncer colorrectal, y la his-
toria familiar de carcinoma colorrectal. En
el momento actual, se desconoce su base
genética®.

Inicialmente, se consideré una entidad be-
nigna, pero se ha descrito una incidencia
variable de carcinoma colorrectal, por lo que
se considera que los pacientes que cumplen
los criterios clinicos sefialados tienen incre-
mentado su riesgo de desarrollar carcinoma
colorrectal.

La anatomia patologia se caracteriza por pélipos
con arquitectura serrada en la porcién proxi-
mal de las criptas o bien con la existencia en la
base de las criptas de dilatacién y proliferacién
displasica. Otros casos son de tipo mixto: com-
ponente hiperplésico asociado a adenomatoso.
Existen pélipos de histologia hiperplasica,
que no cumplen los criterios de este sindro-
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me. Son pélipos no neopldsicos, normalmen-
te pequefios (< 5 mm), en escaso nimero y
distribuidos en el recto-sigma.

Comentario final.
Sindrome de Lynch
o cancer colorrectal
hereditario no
polipésico

No debemos finalizar esta revisién sin men-
cionar cincer colorrectal hereditario no poli-
posico (CCHNP) o sindrome de Lynch, ya
que es el cdncer colorrectal hereditario mds
comun y ademds el responsable de entre el 2 y
el 7% de todos los canceres de colon®.

El CCHNP se presenta a edades mds tem-
pranas que los otros cdnceres de colon. Exis-
ten numerosos casos de CCHNP de apari-
cién en la edad pedidtrica, el mds pequefio
de 6 afos de edad, de ahi la razén para este
comentario final**?,

E1 CCHNP es un proceso con herencia auto-
sémica dominante y una alta penetrancia. La
predisposicién genética a padecer CCHNP
se debe a las mutaciones germinales en los
genes MSH2, MLHI1, MSH6 y hPMS2 que
codifican las proteinas del sistema de repa-
racién del ADN (mismatch repair system), lo
que va a producir dafios en los cromosomas
con fragmentacién y formacion de microsaté-
lites, lo que se conoce como inestabilidad de
microsatélites (MSI), precisamente el estudio
de esta inestabilidad o MSI serd fundamental
para el diagnéstico de estos pacientes?.

El CCHNP se presenta a una edad entre
45-50 afios, con tumores en colon proximal,
pudiendo presentar otros tumores extracol6-
nicos: endometrio, ovario, estémago o vias
renales. Segun el tipo de mutacién, existen
unos riesgos diferenciados; asi, los porta-
dores de mutaciones de MSH2 son los que
presentan un mayor riesgo cancer a lo largo
de su vida y asocian tumores uroteliales con
mis frecuencia. Por el contrario, los por-
tadores de mutacién de MSH6 presentan
mayor riesgo de cincer de endometrio y un
riesgo menor y a edad mds tardia de presen-
tar cdncer de colon.

Para identificar a aquellos pacientes de riesgo,
se utilizan los criterios de Amsterdam 1T y
también las guias de Bethesda, que tratan de
identificar a pacientes subsidiarios de analisis
de MSI*.

La actitud primordial es el diagnéstico pre-
coz, realizando colonoscopias anuales desde
los 20-25 afios, sin olvidar el cribado anual de
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orientaciones generales y
recomendaciones basadas

en la evidencia para la
realizacion de pruebas
genéticas, vigilancia
endoscépica y otros métodos
de cribado en los nifios con

poliposis.

Beggs AD, Latchford AR, Vasen
HF, Moslein G, Alonso A,
Aretz S, et al. Peutz-Jeghers
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review and recommendations
for management. Gut.
2010;59:975-86.

Revision actualizada sobre
los datos clinicos y la actitud
a seguir en los pacientes con
sindrome de Peutz-Jeghers,
asi como las recomendaciones
de control.

Fox VL, Perros S, Jiang H,
Goldsmith JD. Juvenile
polyps: recurrence in patients
with multiple and solitary
polyps. Clin Gastroenterol
Hepatol. 2010;8:795-9.

En esta publicacion, se
revisan los polipos juveniles,
su grado de recurrencia,
serialando que para el
seguimiento de estos
pacientes no es suficiente
criterio el niimero de polipos
encontrados.
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Recomendaciones para el
manejo clinico del cancer
colorrectal hereditario no
polipdsico y el protocolo

mds adecuado de vigilancia
colorrectal, pormenorizando
los riesgos y las actuaciones
especificas en las distintas
mutaciones.
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cancer de endometrio, asi como gastroscopia
y citologias de orina para investigar los posi-
bles tumores gastricos y uroteliales?.

Cuando se establece el diagndstico, la colec-
tomia subtotal con anastomosis ileorrectal y
rectoscopias de control, es el tratamiento de
eleccion, ya que la mayoria de las guias no re-
comiendan la quimioterapia paliativa.
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