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SUMARIO

Se hace una revisión de una familia portadora
de poliposis familiar múltiple, tres de cuyos miem
bros desarroUaron cáncer a nivel del ciego, en eda
des tempranas de 32, 27 Y2S años.

Se enfatiza la relación que existe entre esta en
fermedad y el desarrollo de cáncer en el intestino
grueso, en la importancia del diagnóstico precoz y
el tratamiento adecuado.

También se hace notar la importancia del estu
dio de todos los parientes de los enfermos portado
res de esta enfermedad, con el fin de investigar la
presencia de pólipos y proceder de inmediato con
el tratamiento, para prevenir el desarrollo de cán
cer.

Se hace una revisión de literatura en lo que res
pecta al procedimiento quirúrgico más adecuado,
llegándose a la conclusión de que probablemente la
operación de elección es una colectom{a subtotal
con fIeo-recto-anastomosis, con control periódico
cada 3 a 6 meses, del remanente rectal por el resto
de la vida.

INTRODUCCION

La poliposis familiar de colon y recto es
una enfermedad hereditaria, infrecuente, ca
racterizada por el desarrollo de pólipos ade
nomatosos múltiples en todo el colon y
recto, sin afectar el intestino delgado la ma
.yoría de las veces. Debido a sus serias com
plicaciones, el diagnóstico temprano y un
tratamiento adecuado, son extremadamente
importantes.

Aparentemente Cripps, en 1882 (lO), fue
quien primero reconoció la tendencia heredi-
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taria de esta enfermedad, pero no fue sino
hasta 1925, que J.P. Lockhart-Mumery (24),
reportó tres familias estudiadas en Londres y
enfatizó que la poliposis precedía al cáncer y
que los pacientes portadores de esta enfer
medad tenían un riesgo extremadamente
alto de désarrollo de cáncer.

Aunque la poliposis es la cauSa de muerte
por cáncer en un bajo porcentaje del total de
muertes por neoplasia del intestino grueso,
su carácter hereditario y su fácil diagnóstico,
permiten un excelente oportunidad para la
prevención del cáncer en un grupo definido
de pacientes.

MATERIAL Y METODOS

En octubre de 1972 tuvimos la oportu
nidad de ver una paciente portadora de cán
cer del ciego, asociado a poliposis de intes
tino grueso. Se investigó que 10 años antes
un hermano suyo había fallecido de cáncer
de ciego, también asociado a poliposis. En
febrero de 1973, otro hermano fue operado
por nosotros de un cáncer de ciego avanza
do, con metástasis hepáticas y ascitis, que
también era portador de poliposis colónica.
Estos hallazgos nos condujeron a una investi
gación de toda la familia, encontrándose va
rios miembros afectados de poliposis. Se
inició.el estudio con el examen físico y en
doscópico del padre y la madre, no encono
trándose evidencia de pólipos en ellos. El pa·
dre tenía 64 años de edad y estaba asinto
mático. Había sido sometido a hemorroi
dectomía 2 años antes y la reVisión de la
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biopsia no reveló presencia de pólipos. La
madre tenía 60 años de edad y era también
asintomática. Se estudiaron los antecedentes
del abuelo paterno, encontrándose que éste
había fallecido a la edad de 80 años, de
causa desconocida. La abuela 'Jaterna había
fallecido a los 86 años de edad dé accidente
vascular cerebral y la abuela materna falleció
de complicaciones post-partum a Jos 30 añus
de edad. '

La investigación de los hermanos de la
madre la hemos podido hacer en forma indi
recta con dos de ellos, pues han rehusado el
examen y no presentan sintomatología de
tipo colónico. En el momento del estudio
tenían 61 y 63 años de edad, respectiva
mente. Otra hermana de la madre fue exami
nada, no encontrándose pólipos, a la edad de
64 años. Esta ha tenido 8 hijos, 5 de los
cuales fallecieron antes de los 10 años de
edad, de causa desconocida, pero aparente
mente sin sintomatología relacionada al in
testino grueso. Los 3 hijos restantes de 38,
45 Y 48 años de edad, estaban asintomáticos.

El padre tiene dos hermanas, una de ellas
falleció a los 50 años de edad de cirrosis he
pática por alcoholismo crónico; una hija de
ella fue examinada, no encontrándose póli
pos. La otra hermana tenía 62 años de edad,
sin evidencia de poliposis; tiene 5 hijos, de
los cuales hemos examinado a dos, no encon
trándose evidencia de poliposis.

El árbol genealógico se ha hecho por sepa
rado para el padre, (fig. 1) Y la madre
(fig. 2).

El estudio de todos los miembros de esta
familia se ha hecho en base al examen físico,
rectosigmoidoscopía y colon por enema. Los
niños meno'res de 10 años no han sido exa
minados, pues de acuerdo con la mayoría de
los autores, los pólipos aparecen después de
los 10 años, aunque excepcionahnente se
han descrito en niños de 4 años y hasta en
recién nacidos. Sin embargo, de acuerdo con
la vasta experiencia de Jáckman y cols. (21),
de la Clínica Mayo, la investigación debe ini
ciarse entre los 10. y los 12 años de edad.

Puede notarse del estudio genealógico,
que aparentemente la madre no es la trans
misora de la enfermedad, ya que no hay an
tecedentes de cáncer en su familia, pero tam
poco podemos asegurar que lo sea el padre.
Puede también verse en la figura 1, que
miembros de la segunda generación están
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presentando pólipos a edades relativamente
tempranas, lo que nos obliga a mantener un
control muy estricto de todos ellos.

En lo que respecta a los pacientes que
desarrollaron cáncer, cuando éste fue descu·
bierto estaba muy avanzado, como lo de
muestra el hecho de que dos de ellos murie
ron uno y tres meses después de hecho el
diagnóstico. El tercer paciente murió dos
años después de habérsele efectuado una ca
lectomía total con ileostomía, de carcína
matosis generalizada; el estudio histológico
de la pieza operatoria había mostrado metá!r
tasis ganglionares extensas.

Vale la pena hacer notar la edad temprana
de muerte de estos pacientes: 26, 31 Y 32
años, respectivamente.

COMENTARIO

La poliposis familiar se presenta usual·
mente durante la adolescencia o en edad
adulta temprana. Es transmitida por un gene
autosómico dominante, que puede ser tran!r
mitido por el padre o la madre a sus hijos,
(5,6,7,8,28,35). Teóricamente, y de acuerdo
con las leyes mendelianas de la herencia,
cuando sólo un progenitor es afectado, úni
camente la mitad de los hijos desarrollan la
enfermedad. Sin embargo, en la práctica, el
grado de penetración es aproximadamente
del 800/0, por lo cual el número de casos
que desarrollarán la enfermedad, es un ¡x .1

menor de lo esperado (28). Es evidente que
se deben hacer extensas investigaciones fami·
liares para el control de esta entidad clíni
ca (13). Es también importante, recalcarque
a pesar de la naturaleza familiar de la enfer·
medad, en aproximadamente el 300/0 de'los
casos, en el estudio exhaustivo de ellos, no
hay'una historia familiar obvia. (5,7,g,28).
En algunos de estos pacientes, el carácter fa
miliar es oscurecido por el hecho de, que el
pariente transmisor del gene puede haber
muerto joven de otras causas, sin haberse he
cho e! diagn6stico de ¡Joliposis.

Bussey (6), enfatiza el hecho de que no
existe la condición de poliposis no familiar.
Un caso solitario de poliposis es explicable
como la primera manifestación de una nueva
mutación y estos individuos pueden transmi·
tir a sus hijos la enfermedad, con las mismas
características, que aquellos con una marca-



da historia familiar. Este mismo autor tam
bién dice que uno en cinco "propositus"
(Lat.: primer individuo con defecto físico o
mental que sirve de base para los estudios de
la herencia) es resultado de una mutación y
no tendrá·historia familiar.

ANATOMIA PATOLOGICA

Desde el punto de vista anatomopatológi
ca, la mayoría de 10s pólipos son adenomato
sos puros, pero pueden tener componente pa
pilar y velloso, como sucedió en dos de nues
tros casos, en los cuaJes se encontraron ade
nomas vellosos típicos en el recto (3,27). La
ne, (23), establece que en muchos casos la
primera manifestación de la poliposis son pó
lipos hiperplásicos o metaplásicos, como los
ha denominado Morson (27). El número de
pólipos varía grandemente, desde unos esca·
sos, situados en el rectosigmoides, hasta
miles de ellos cubriendo toda la mucosa de
colon y recto, no dejando mucosa normal
visible. El tamaño varía también, desde dimi
nutos, sésiles, hasta grandes pólipos pedicu
lados, que miden varios centímetros de diá
metro. Se acepta, en general, que la distribu
ción es escasa en el colon derecho y máxima
en el recto. Se puede presumir que si no se
observan pólipos dentro del alcance del rec
tosigmoidoscopio, es poco probable que
existan a un nivel más proximal. Como antes
mencionado, los pólipos afectan más rara
mente el intestino delgado y cuando éstos
existen en el ileon· terminal, son muchas
veces de tipo linfoide. Sin embargo, reciente·
mente se ha notado, con la ayuda de la en
doscopía, que la presencia de pólipos adeno
matosis en estómago e intestino delgado, no
es tan infrecuente, como se afirmaba en el
pasado (12,22,29,33).

Hay considerable variación en la severidad
de la hiperplasia epitelial del pólipo a pólipo
y cuando un cáncer se desarrolla, siempre lo
hace a partir de uno de ellos. El por qué
unos pólipos desarrollan cáncer y otros no,
es un completo misterio (3,23,35).

Asociados a la poJiposis familiar múltiple
del intestino grueso, existen diferentes mani
festaciones extracolónicas que se han descri·
to con el nombre de diferentes síndromes.
(7,12,30,33).

1. Síndrome de Gardner (I6): consiste en
múltiples pólipos del intestino grueso, os·

teomas del cráneo, de la mandíbula y
múltiples quistes epidermoides y tumores
de tejido blando, principalmente de la pa
red abdominal (tumores desmoides). He
mos tenido oportunidad de tratar un pa
ciente con este síndrome, que desarrolló
cáncer de ciego.

2. Síndrome de Peutz·Jeghers: hay múltiples
pólipos, principalmente en intestino del
gado, pero pueden existir en el colon y
estómago; van acompañados de pigmen
tación de color café en la cara, los labios,
y mucosas de la boca. Desde el punto de
vista histológico, son hamartomas y su
riesgo de transformación· maligna es muy
bajo, aunque en nuestro medio el Dr. Mi
randa, M. y cols. (25), han estudiado en
fa rma extensa una familia con este
síndrome, en la cual por lo menos cuatro
miembros de ella han desarrollado cáncer.
Precisamente una paciente de las estu
diadas por el Dr. Miranda, fue operada
par nosotros de emergencia por oclusión
intestinal, encontrándose un cáncer de
duodeno.

3. El Síndrome de Turcot (34): poliposis ca
lónica asociada con tumores del sistema
nervioso central.

4. El Síndrome de Zanca (37): poliposis co
lónica asociada a múltiples exostosis car
tilaginosas.

5. El Síndrome de Cronkite (11), Canadá:
pólipos del intestino grueso, asociados
con alopecía.

Con frecuencia cada vez mayor se descri
be la asociación de poliposis colónica, a tu
mores en otros órganos del cuerpo (tiroides,
duodeno, conductos biliares, etc.),
(22,30,33). Nosotros hemos tenido la opor
tunidad de tratar una paciente con poliposis
colónica múltiple, que desarrolló un cáncer
de ciego y posteriormente un cáncer de
pulmón. Asímismo, hemos visto otra pacien
te con poliposis colónica, poliposis gástrica
masiva y cáncer de yeyuno.

Actualmente hay tendencia general a
,ace,Ptar el concepto de que el proceso básico
y común a todos estos síndromes, es la poli
posis colónica y que el amplio espectro de
manifestaciones clínicas, es debido a una ex
presión genotípica, más o menos completa
·d e u n a a n o r m a 1ida d gen é tic a .
(1,2,7,21,22,30,33).
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La pOlipOSlS juvenil, aunque puede ser he
reditaria, no es la lesión premaligna y el diag
nóstico se hace fácilmente por la histología
típica del pólipo juvenil, que muestra dilata
ción quística de las glándulas y abundante
estroma de fibrosis (27). Por último, se debe
hacer el diagnóstico diferencial con enferme
dades inflamatorias crónicas del intestino
grueso, como son: la colitis ulcerativa cró
nica y la enfermedad de Crohn, las cuales
producen lesiones pseudopoliposas, que en
realidad son remanentes de la mucosa hiper
trofiada entres las áreas de ulceración. El e&
.tudio histológico de estas lesiones, más el
cuadro clínico y radiológico, hacen el diag
nóstico muy claro.

DIAGNOSTICO

La importancia del diagnóstico de la poli
posis familiar múltiple, radica en el hecho de
la franca tendencia a la malignidad de esta

. enferrnedad.,Goligher'(18) dice que es la en
fermedad precancerosa más claramente defi
nida que conoce la medicina. El riesgo de
cáncer ha sido estimado entre un 65 (1,2)
hasta el 1000

/0 (31,36); es posible que esta
última cifra sea la correcta, ya que para fines
prácticos es de esperar que todo paciente
portador de una poliposis desarrolle cáncer,
si vive lo suficiente.

Es interesante el hecho de que si un pa
ciente con historia familiar de poliposis no
ha desarrollado pólipos a la edad de 30 años,
posiblemente nunca los desarrollará. Sin em·
bargo, se han descrito casos de pacientes que
han desarrollado pólipos en la sétima década
de su vida. (3,6).

La edad promedio de los pacientes con
pólipos sin cáncer, es de 30 años, pero esto
varía de acuerdo a si el paciente se presenta
con síntomas de poliposis, o son llamados
para examen debido a la presencia de parien
tes con antecedentes de esta enfermedad.
Los síntomas pueden ser diarrea moderada,
evacuaciones mucosas y sangrado rectal; pos
teriormente, dolor abdominal, diarrea más
severa, pérdida de peso y anemia. Desafortu
nadamente, cuando los síntomas son sufi
cientemente severos para que el paciente
busque atención médica, éstos están asocia
dos, con gran frecuencia, con la presencia de
cáncer, como sucedió en tres de nuestros
casos, en los cuales ya había enfermedad

neoplásica avanzada. En la serie de Vea
le (35), la mitad de sus 120 pacientes, que se
presentaron con síntomas en el momento del
diagnóstico, ya tenían cáncer o lo desarro
llaron dentro de un período de dos años, en
contraste con otros 67 pacientes asintorná
ticos, en los cuales encontró cáncer en sólo 4
de ellos.

La edad promedio de desarrollo qel cán
cer es de 40 años, variando entre los 20 y 79
años (6,36). Puede ser notado claramente,
que la edad de aparición de los pólipos es
más temprana que la del cáncer. La duración
de la fase entre poliposis y cáncer, varía
entre 5 y más de 20 años, con un promedio
de 10 años. La aparición de cáncer en pa
cientes portadores de esta enfermedad, es
aproximadamente 20 años más temprana,
que aquéllos que no tienen poliposis, en los
cuales la edad promedio es de 60 añOs. En
forma similar, la muerte por cáncer en estos
pacientes es mucho más temprana, que el
promedio de la población general (70-72
años). Aproximadamente el 75 % de los pa
cientes que tienen asociada poliposis y cán·
cer, mueren antes de los 50 años. La distri·
bución del cáncer a lo largo del intestino gru
eso, es más o menos similar en los grupos
con poliposis y sin poliposis; sin embargo, en
muchos casos que desarrollaron cáncer, lo hi
cieron a nivel del ciego y colon ascendente,
que como es bien sabido, es asiento de cán·
cer mucho menos frecuente que a nivel del
rectosigmoides. Es también importante el.he·
cho de que estos pacientes pueden tener
múltiples cánceres en el intestino grueso
(500/0 dos o más lesiones) (36). El paso
esencial para establecer el diagnóstico es el
examen rectal y particularmente, la rectosig
moidoscopía. Los adenomas pueden palparse
en la parte inferior del recto fácilmente, en
una buena proporción de casos. La rectosig
moidoscopía revela los pólipos con una mu
cosa intacta entre ellos, con un pairón vascu
lar también normal y no hay sangrado al
contacto con el instrumento. Esto los dife
rencia de los pseudopólipos vistos en la coli
tis ulcerativa, en la cual la mucosa muestra
ausenba del patrón vascular, granularidad y
tendencia a sangrar al contacto (18). El co
lon por enema usualmente confirma el diag
nóstico, aunque una buena técnica es reque
rida (3,27). En los casos típicos, la imagen
característica de los pólipos es obtenida
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luego de la evacuación del bario e intro
ducción de aire. Las haustras y el calibre del
colon están conservados. Se debe puntualizar
que el diagnóstico se hace fundamen
talmente en base al examen rectal y sigmoi
dOSCÓplCO y que el colon por enema no es
más que un examen complementario, ya que
como mencionado anteriormente, si endos
cópicamente no se han demostrado pólipos,
es muy posible que no existan más allá de los
25 cm. Cuando la rectosigmoidoscopía ha
sido negativa y el estudio radiográfico mu es
tra imágenes sugestivas de pólipos, se debe
pensar que corresponde a materia fecal y el
estudio debe repetirse luego de una prepara
ción adecuada. El valor del colon por enema
así como la colon-osco·pía está en descartar la
presencia de cáncer, que podría afectar el
plan de tratamiento.

TRATAMIENTO
Una vez hecho el diagnóstico, el trata

miento es quirúrgico y consiste en uno de
dos procedimientos, si es que no existe con
t raind icación para cirugía. El pr imero es la
colectomía total, con resección del recto y la
creación de una ileostomía permanente; ésta
pareciera ser la operación de elección, ya que
se reseca toda la mucosa intestinal, en donde
nacen los pólipos. El segundo procedimiento
consiste en la coJectomía subtota!, con anas
tomosis del ileon al r('c1o a unos J5 cms.
por encima del margen anal, con fulguración
de los pólift0S remanentes en el segme nto
distal, a través del sigmoidüscopio y control
periódico del paciente por el resto de su
vida. Este segundo procedimiento tiene la
gran ventaja de que evita al enfermo la crea
ción de una ileostomía permanente, con to
das las consecuencias socioeconómicas que
ello representa. Por otro lado, con esta con
ducta existe el peligro del desarrollo del cán
cer en el remanente rectal. Esta operación
está contraindicada cuando existe el diagnós
tico de cáncer del recto, o cuando los póli
pos en el recto son tan numerosos, que la
fulguración de los mismos produciría fibrosis
y estenosis.

De j(l serie de 73 pacientes reportados por
Morson (27), en los cuales se efectuó colec
tomía subtotal con t1eo-recto-anastomosis,
61 de ellos han permanecido libres de cáncer
por períodos hasta de 20 años; 7 murieron
de causa no relacionada con la poliposis y 2

murieron en el postoperatorio; sólo 3 pacien
tes desarrollaron cáncer en el remanente rec
tal, 2, 6 Y 21 años después del procedi
miento. Gingold y U7), reportaron una serie
de 26 pacientes seguidos por más de 5 años,
a los cuales se les había realizado una colec
tomía subtotal, con ileo-recto-anastomosi&.
ninguno de ellos desarrolló cáncer en d
recto.

En 1972, Schaupp (31) publicó una serie
de 95 pacientes, examinados desde 1934 a
1971, de los cuales 48 fueron tratados con
colectomía subtotal e íleo-recta
anastomosis; 30 de estos 48 pacientes han.
sido seguidos por más de 10 años y ninguno
ha desarrollado cáncer.

Son interesantes los casos descritos por
Hubbard (20), Dubes (I3), Dunphy (14,15)
Y Cale (9), en los cuales los pólipos rectales
desaparecieron después de la íleo-recto-anas
tomosis. El mecanismo por el cual esto suce
de,. de acuerdo a Cale (9), es que el conte
nido del ileon que entra al recto, contiene
propiedades que inhiben el crecimiento de
los pólipos. En algunos pacientes esta capa
cidad inhibitoria es suficientemente fuerte
para neutralizar el estímulo que induce al
desarrollo de pólipos, presente en la mucosa
del intestino grueso de enfermos con poli
posis colónica. Goligher (18) participa de la
idea de que la colectomía subtotal con íleo
recto-anastomosis, es el tratamiento de elec
ción, siempre y cuando los enfermos puedan
ser seguidos postoperatoriamente muy de
cerca, a intervalos cortos de tiempo. Por otro
lado, en un trabajo de Moertel (26) de la
Clínica Mayo, en el cual hace lIna revisión de
143 pacientes a los cuales se les practicó
íleo-recta-anastomosis, e.ncont ró que el 5°I°
de ellos desarrollaron cáncer en el remanente
rectal en los primeros cinco años, llegando
hasta un 59° lo en aquéllos que fueron segui
dos por 23 años después de la operación. No
es necesario recalcar la importancia de este
estudio, ya que parece demostrar, en forma
categórica, que la íleo-recto-anastomosis es
una operación inadecuada para esta enfer
medad. Sin embargo, Dunphy (14,15) a pro
pósito de ~ste trabajo de Moertel y cols., íil
siste en que la íleo-recto-anastomosis es una
operación apropiada, que una buena propor
ción de los pólipos sufren regresión y que los
restantes pueden ser fácilmente fulgurados a
través del sigmoidoscopio. Según este autor,
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las posibilidades de desarrollo de cáncer, son
del 5 al 100/0. Bacon (4), establece en forma
categórica, que según su experiencia, el úni
co tratamiento para esta enfermedad es la
colectomía total con ileostomía permanente.

Desde que no existe tratamiento c9nser
vador para esta enfermedad, cabe pregun
tarse a qué edad se debe realizar la colec
tomÍa. Hay acuerdo general que cualquiera
que sea el tratamiento quirúrgico, éste debe
realizarse entre los 15 y 20 años de edad. En
lo que respecta al nivel al cual se debe reali
zar la anastomosis cuando se practica la

'íleo-recto-anastomosis, el concepto general
es que debe ser hecha entre 12 y 14 cms. por
arriba del margen anal, lo que significa que
es justo debajo de la unión rectosigmoidea.
Esto deja un segmento de recto suficiente
mente corto, para que sea fácilmente accesi
ble a la fulgu.ración y además, suficien
temente largo para que el paciente no se
haga incontinente.

En lo que se refiere a si se deben fulgurar
los pólipos antes de la colectomía o después
de ella, es motivo de controversia (19). Goli
gher (18), dice que la presencia de materia
fecal líquida dificulta la fulguración y, por lo
tanto, prefiere hacerla antes que la íleo-rec
to-anastomosis. Por otro lado, J ackman (21)
prefiere proceder con cirugía primero y lue
go fulguración, debido al hecho de que ful
guraciónes previas producen tejido cica
tricial, que hacen la anastomosis dificultosa e
insegura. Si a esto se agrega el hecho de que
los pólipos pueden sufrir regresión, vale la
pena dejar la fulguración para después de ci
rugía.

Es cierto que la colectomía total, inclu
yendo el recto, es la mejor forma de evitar el
desarrollo de cáncer en el remanente recta!.
Sin embargo, la ileostomía permanente es un
procedimiento invalidante, que puede tener
grandes repercusiones psicológicas yeco
nómicas en el enfermo y, por lo tanto, éste
debe ser preparado mentalmente para que
tolere el trauma que esto significa. En aque
llos pacientes jóvenes disciplinados, que pue
den ser seguidos muy de cerca', con exáme
nes periódicos del remanente rectal, vale la
pena tomar el riesgo de una colectomía sub
total con íleo-recta-anastomosis, que si bien
es cierto tiene un 5 a 100/0 de posibilidad de
desarrollar cáncer en el remanente rectal,
permite a los enfermos una vida normal y
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permanecer incorporados totalmente a la so
ciedad (32). El evitar los inconvenientes de
la ileostomía y la morbilidad asociada con
ella, hace que los familiares afectados de esta
enfermedad, se hagan más cooperadores, in
sistiendo en sus familiares en la necesidad de
consulta médica, aún cuando éstos estén
asintomáticos.
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Colon por enema que demuestra defecto de llenado a nivel del colon ascen
dente.
El estudio de la pieza operatoria mostró cáncer del ciego y ascendente.



Colon por enema de un paciente de J7 años de edad. Puede Dotarse
gran cantidad de pólipos en todo el colon, pero sobre lodo en el recto.



Pieza operatoria de un paciente con poliposis familiar múltiple y cáncer de ciego.
Paciente portador de un Síndrome de Gardner.
Se le practicó colectomía total con ílco-recto-anastomosis hace 5 años. Actualmente asintomático.

Acercamiento de la pieza operatoria anterior. Puede notarse gran cantidad de pólipos.


