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Proctocolectomy with ileoanal anastomoses and
desmoid tumor treated with resection. One case
of familial adenomatous polyposis

caused by a mutation in the adenomatous polyposis coli gene (APC).
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Introduction: Familial adenomatous polyposis (FAP) is a rare disease

Case report: We report the case of a 32-year-old woman, with abdom-
inal pain and increased abdominal perimeter, as well as melena and
weight loss. She had a tumor of 12 cm in diameter in the right iliac fossa.
After the administration of contrast media we found the abdominal tumor
compatible with sarcoma versus desmoid tumor. We performed a colo-
noscopy and we found colorectal polyps. The biopsy reported tubulovil-
lous adenomas. A panendoscopy showed polyps in fundus and body of
stomach; the state of the duodenum was normal. Tumor resection was
performed with abdominal wall reconstruction with mesh and restorative
proctocolectomy with ileoanal reservoir and a temporary ileostomy. The
histopathology report demonstrated an abdominal wall desmoid tumor
and identified 152 tubulovillous polyps which affected all the portions of

Conclusions: FAP is an autosomal dominant disease caused by a
mutation in the APC gene which results in the development of multiple
colorectal polyps. Described in 1991 the APC gene is located at chro-
mosome region 5g21. Without prophylactic surgery, virtually all patients
develop colorectal cancer in the third decade of life. Desmoid tumors
and duodenal polyps are now the leading cause of death in patients with
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a poliposis adenomatosa familiar (PAF) es una
rara entidad hereditaria causada por la muta-
cion del gen de la poliposis coli (APC, por sus
siglas en inglés). El gen APC se localiza en el cro-
mosoma 5¢21 y la PAF es trasmitida con un caracter
autosémico dominante.-2
Se presenta durante la infancia o juventud y se
caracteriza por el desarrollo de multiples pélipos en
el colon que generan sangrado rectal y en ocasiones
anemia.l
Pueden existir manifestaciones extraintestinales
asociadas a la PAF, como anormalidades dentales,
osteomas, hipertrofia congénita del epitelio pigmenta-
rio de la retina, tumores desmoides o extracol6nicos.*
Sin tratamiento profilactico, virtualmente todos los
pacientes con PAF desarrollaran cancer colorrectal en
la tercera década de la vida.l3
Presentamos una paciente con dolor en el abdo-
men inferior y un tumor abdominal. Se sospeché de
un tumor desmoide. En sus estudios se documentaron
multiples polipos y adenomas tubulo-vellosos en el
colon. Se le practico reseccion del tumor abdominal y
una proctocolectomia restaurativa profilactica.

Presentaciéon del caso

Mujer de 32 afios de edad con antecedente de padre
finado por cancer gastrico. Acudié por presentar dolor
abdominal de tipo colico en meso e hipogastrio de tres
meses de evolucion, y aumento del perimetro abdomi-
nal. Refiri6 evacuaciones melénicas y pérdida de peso
(6 kg) en los cuatro meses previos a su ingreso.
Clinicamente present6 un tumor de 12 cm de diame-
tro en la fosa iliaca derecha, parcialmente fijo a planos
musculares, y que no afectaba la piel. Tenia ademas
palidez de tegumentos. El tacto rectovaginal era normal.
Los estudios de laboratorio reflejaron anemia normo-
citica normocrémica con hemoglobina de 8.6 g/dL. El
resto de los parametros de laboratorio (pruebas de funcion
hepética incluidas) se reportaron dentro de la normalidad.
En un ultrasonido pélvico se documenté un tumor
dependiente de tejidos blandos de la pared abdominal
infraumbilical derecha de 8 x 7 cm de didmetro. A la apli-
cacion de Doppler no se apreci6 vascularidad en la lesion
(solamente periférica). El Gtero y los anexos eran normales.
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Introduccién: la poliposis adenomatosa familiar
(PAF) es una rara enfermedad causada por una muta-
cion en el gen de la poliposis adenomatosa coli (APC).
Caso clinico: mujer de 32 afios, con dolor y aumento
del perimetro abdominal ademéas de evacuaciones
melénicas y pérdida de peso. La paciente present6
un tumor de 12 cm de diametro en la fosa iliaca dere-
cha. Tras la administracion de medio de contraste,
en una tomografia se aprecié el tumor abdominal con
reforzamiento compatible con sarcoma frente a tumor
desmoide. Se realiz6 colonoscopia, por medio de la
que se encontraron polipos en el recto y el colon.
La biopsia reportd6 adenomas tubulo-vellosos. Una
panendoscopia demostrd polipos en fondo y cuerpo
gastrico; el duodeno se encontraba en estado normal.

Se realizé reseccion del tumor en pared abdominal y
reconstruccion con malla ademas de proctocolectomia
restaurativa con un reservorio ileo-anal con una ileosto-
mia temporal. Se reporté tumor desmoide en la pared
abdominal y se identificaron 152 polipos tubulo-vellosos
gue afectaban todas las porciones del colon y el recto.

Conclusiones: la PAF es una enfermedad autoso-
mica dominante causada por una mutacion en el gen
APC que da como resultado el desarrollo de mdltiples
pélipos tanto en el colon como en el recto. Descrito en
1991, el gen APC se localiza en el cromosoma 5qg21.
Sin cirugia profilactica, todos los pacientes desarrolla-
ran cancer colorrectal en la tercera década de la vida.
Los tumores desmoides y los polipos duodenales son
ahora la causa de muerte en los pacientes con PAF.

Resumen

Se hizo tomografia abdominopélvica en la que se
aprecio el tumor abdominal dependiente de la muscu-
latura de la pared anterior del abdomen infraumbilical
y en la fosa iliaca derecha, con dimensiones de 11.7 x
9 cm de didmetro; con medio de contraste hubo refor-
zamiento tardio de la lesion en su periferia, compati-
ble con sarcoma de tejidos blandos (figura 1).

Debido a los hallazgos clinicos y los estudios de
gabinete se sospechd de tumor desmoide asociado a
sangrado de tubo digestivo, por lo que se realizé colo-
noscopia en la que se encontraron multiples pélipos
(150, aproximadamente) en recto y en todo el colon
hasta el ciego. Se tomaron biopsias de varios polipos y
se reportaron adenomas tabulo-vellosos (figura 2).

La endoscopia gastrica mostro maltiples polipos en
fondo y cuerpo gastrico. El estado del duodeno era nor-
mal (figura 3). Biopsias de estos polipos correspondie-
ron a polipos hamartomatosos.

El diagnostico fue poliposis adenomatosa familiar y
tumor desmoide. Estudios complementarios (serie dsea
y ortopantomografia) no demostraron la existencia de
osteomas u otras lesiones 6seas.

Se le realiz6 reseccion amplia del tumor desmoide
en pared abdominal con reconstrucciéon con malla y
proctocolectomia con mucosectomia y reconstruccion
con un reservorio ileo-anal en J y una ileostomia deri-
vativa temporal.

La evolucién de la paciente en el posoperatorio
inmediato fue satisfactoria. Fue egresada al sexto dia
del procedimiento quirdrgico.

El reporte histopatolégico del tumor de la pared
abdominal correspondié a un tumor desmoide sin evi-
dencia de displasia. En la proctocolectomia se identifi-
caron 152 pélipos tabulo-vellosos que afectaban todas
las porciones del colon y el recto, el primero de ellos a
3 cm del margen de la mucosectomia.

Un estudio contrastado de control a las seis semanas
demostré integridad del reservorio sin manifestar fugas
de la anastomosis.
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A la decimosegunda semana se realiz6 cierre de la
ileostomia derivativa sin complicaciones.

Actualmente la paciente se encuentra en vigilan-
cia. Presenta evacuaciones normales y recibe inhibi-
dores de cox-2.

Discusion

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) es una rara
enfermedad autosémica dominante, la cual es causada
por una mutacion.t

Fue descrita por primera vez en 1991 por Kinzler
et al.2 Se han identificado varias mutaciones en diver-
sos codones asociados a la severidad de la enferme-
dad. Sin cirugia profilactica, los pacientes con PAF
desarrollaran céancer colorrectal en la tercera década
de la vida.13

Si bien no hay una estadistica fidedigna de la pre-
valencia de la enfermedad, en 1955, un estudio llevado
a cabo en Michigan (EEUU) por Reed* determind la
incidencia de la poliposis adenomatosa familiar en 1
de cada 8300 nacimientos.

En México no existe una estadistica de la preva-
lencia de los pdlipos colorrectales. En un estudio de
Gonzalez-Gonzalez,® que fue realizado en 946 indi-
viduos sanos que asistieron a un estudio de escruti-
nio, se encontraron 72 pacientes con pélipos (7.6 %).
El 90.3 % fueron hombres y solo el 9.7 % mujeres.

Figura 1 Tomografia abdo-
minopélvica en la que se
aprecia un tumor dependien-
te de la pared anterior del
abdomen. Hay reforzamiento
tardio de la lesion posterior a
la administracion del medio
de contraste, compatible con
sarcoma de tejidos blandos
frente a tumor desmoide.
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Figura 2 Estudio de colonoscopia en el que se aprecian multiples pdlipos en
recto y en todo el colon hasta el ciego, algunos de ellos con sangrado (panel B).

De los 72 polipos, 27 fueron adenomas tubulares, 2
tibulo-vellosos, 30 fueron polipos hiperplasicos y
13 polipos inflamatorios. En el anélisis multivariado,
los individuos que tenian historia familiar de céncer
colorrectal y un indice de masa corporal mayor de 25
fueron encontrados con mayor riesgo de desarrollar
polipos coldnicos.

En la actualidad hay varias alternativas de manejo
quirdrgico en pacientes con PAF. Se han empleado la
proctocolectomia con anastomosis ileoanal con reser-
vorio, la colectomia con anastomosis ileorrectal, la
proctocolectomia con ileostomia (Brooke) y la procto-
colectomia con ileostomia continente (Kock).®

Existe controversia en el tipo de cirugia que se
debe realizar en pacientes con PAF. Si el recto con-
tiene polipos con displasia severa o carcinoma, Si
esta cubierto de p6lipos o si el paciente es incapaz de
continuar seguimiento, es preferible realizar procto-
colectomia. En caso de que existan pocos adenomas
rectales, la ileorrectoanastomosis es el procedimiento
mas atractivo debido a los resultados funcionales.”

La disminucion de riesgo de cancer colorrectal a
largo plazo es preferible con la proctocolectomia con
anastomosis ileoanal que con la colectomia e ileo-
rrectostomia. En una revision de 96 pacientes con
PAF tratados con proctocolectomia y reservorio ileal
en J, Parc et al.® encontraron que 16 pacientes desa-
rrollaron tumores desmoides, 10 en el mesenterio, tres
en pared abdominal y tres mas en mesenterio y pared

Figura 3 Imagen de endoscopia de tubo digestivo superior en la que se ob-
servan multiples polipos en fondo y cuerpo gastrico, incluso alguno cerca de la
unién eséfago-gastrica (panel B).
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abdominal; 52 pacientes tuvieron pdlipos duodenales
0 ampulares; 54 pacientes se sometieron a endoscopia
del reservorio ileal y 53 % de estos tuvieron adenomas
visibles en el reservorio. Los resultados funcionales
fueron peores en el subgrupo de pacientes con tumo-
res desmoides en el mesenterio; la frecuencia de las
evacuaciones en toda la cohorte de pacientes en 24
horas fue de 5.2 + 2.9 evacuaciones, contra 8.3 + 3.3
evacuaciones en los pacientes que tuvieron tumores
desmoides mesentéricos. Dos pacientes fallecieron
como consecuencia de complicaciones relacionadas
con estos tumores.

La prevalencia de adenomas en el reservorio en J
después de proctocolectomia es de hasta un 35 %, aun-
que el riesgo de desarrollar adenomas a los 5, 10 y 15
afios es del 7, 35y 75 %, respectivamente. El riesgo se
ve incrementado en los pacientes jovenes y en los que
presentan polipos duodenales.®

Los resultados funcionales a largo plazo en pacien-
tes con PAF con colectomia e ileorrectostomia frente a
proctocolectomia y reservorio ileal son mejores y bene-
fician al grupo de preservacion del recto, ya que la fre-
cuencia de las evacuaciones es significativamente menor
al igual que los movimientos intestinales. La consisten-
cia de las evacuaciones y la necesidad de antidiarreicos
también son menores. En relacion con las evacuaciones
nocturnas tanto en frecuencia como en consistencia, la
incontinencia pasiva, los flatos y la discriminacion fecal
son mejores con la ileorrectostomia. 101

En una revisién de la literatura sobre las compli-
caciones de los reservorios ileo-anales, Sagar y Pem-
berton? encontraron que las anastomosis manuales
con mayor frecuencia no alcanzan el nivel requerido
para una anastomosis libre de tension en comparacion
con las anastomosis con engrapadora; igualmente
con el uso de doble técnica de grapado, en la que una
engrapadora lineal es usada para dividir el recto y una
engrapadora circular es usada para construir la anasto-
mosis ileo-anal, se tiene un mayor indice de falla debido
a que hay una mayor incidencia de apertura del cierre
anal. Las principales complicaciones posoperatorias se
asocian a hemorragia, obstruccion intestinal, abscesos
abdominales, abscesos 0 senos en la anastomosis, este-
nosis de la anastomosis del reservorio, proctitis, fistulas
bolso-vaginales o enterocutaneas, trombosis venosa por-
tal, prolapso del reservorio e inflamacion del reservorio
(pouchitis). Los problemas de reoperacion estan relacio-
nados con la revision del reservorio, ya sea por disfun-
cion a largo plazo por episodios recurrentes de pouchitis
0 sepsis pélvica; las indicaciones para reconstruccion
del reservorio incluyen un asa eferente larga, un reser-
vorio pequefio, un asa ciega larga que obstruya la salida
del reservorio, torsién o intususcepcion del reservorio,
separacion de la anastomosis y formacién de seno, un
recto residual significativo o una estenosis larga.
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Los tumores desmoides y los pdlipos duodenales
son ahora la causa de muerte en los pacientes con
PAF.

El sistema de estadificacion de riesgo de cancer
de duodeno en paciente con PAF ha sido propuesto
desde 1989 por Spigelman et al.!3 Este sistema se basa
en el nimero, el tamafio, la variedad histolégica y el
grado de displasia que presentan los pélipos duodena-
les. Con base en este sistema han sido descritas cinco
etapas de la enfermedad desde la etapa O hasta la V.
En una actualizacion de la informacion, publicada en
2002, se determiné el riesgo crudo de desarrollo de
cancer de duodeno en 10 afios del 36 % en los pacien-
tes con una etapa IV de Spigelman. Se sugiere en este
subgrupo de pacientes una vigilancia méas regular y
la pancreaticoduodenectomia profilactica como una
alternativa razonable en pacientes con pélipos duode-
nales avanzados.'*

Hasta 80 % de los pacientes con PAF desarrolla-
ran tumores desmoides intra-abdominales; se han
asociado otros factores de riesgo, tales como trauma,
cirugias previas, embarazo y el empleo de contracep-
tivos orales.1516

Un manejo multidisciplinario es recomendado;
algunos tumores asintomaticos pueden ser solamente
observados.t5:16

El tratamiento inicial para los tumores desmoides
bien circunscritos continda siendo la reseccion qui-
rdrgica; sin embargo, los tumores desmoides tienen
un alto indice de recaida local aun en resecciones RO,
debido a que son tumores no encapsulados e infil-
trantes con margenes mal definidos.!® La radioterapia
adyuvante ha sido aplicada siguiendo los protocolos
de radiacion de los sarcomas.

Abordajes terapéuticos para tumores recurrentes
o irresecables incluyen el manejo con terapia hormo-
nal antiestrogénica (tamoxifen), antiinflamatorios no
esteroideos y agentes citotoxicos como las antracicli-
nas, terapias moleculares blanco (imatinib) e interfe-
rén, todas ellas con resultados variables.'®
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