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Resumen: El sindrome de poliposis juvenil (SPJ) es una enfermedad autosémica
dominante caracterizada por multiples pdlipos juveniles en el tracto gastrointestinal.
Estos pdlipos pueden estar presentes en todo el tracto gastrointestinal, generalmente en
el colon. Presentamos el caso de un adolescente de 16 afos de edad con antecedentes
personales de pSlipos y de una cirugia para reseccion de intestino por cuadro de abdomen
obstructivo en dos ocasiones (a los 5 y 11 afios de edad). Se programan estudios
endoscdpicos donde se encuentran pélipos y se realiza polipectomia. A las 24 horas
presentd proctorragia y cuadro de abdomen agudo obstructivo que fue intervenido por
laparotomia exploratoria que mostré intususcepcion.

Palabras clave: Poliposis juvenil, polipectomia endoscépica, abdomen agudo, pélipos.
Abstract: Juvenile polyposis syndrome is an autosomal-dominant condition disease
characterized by multiple juvenile polyps in the gastrointestinal tract. These polyps may
be present in the entire digestive tract; generally in the colon. We present the case of
a 16-year-old adolescent with a history of polyps, who had had bowel resections for
acute abdomen on two occasions (at 5 and 11 years of age). Endoscopic procedures
were carried out, finding polyps and performing a polypectomy. After 24 hours, the
patient presented proctorrhagia associated with acute abdominal pain by an obstruction,
for which he was surgically intervened with an exploratory laparotomy where an
intussusception was found.

Keywords: Juvenile Polyposis, endoscopic polypectomy, acute abdomen, polyps.
Introduccién

El sindrome de poliposis juvenil (SPJ) es una enfermedad autosémica
dominante del tracto gastrointestinal, caracterizada por multiples pSlipos
juveniles asociados al desarrollo de cincer gastrointestinal en un 10 a2 50%
de los casos. El mds comtn es el cdncer colorrectal; aparece antes de los 20
afios de edad y su incidenciaes de 1 por cada 100.000-160.000 habitantes/

afo a nivel mundial.’
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La clinica de la enfermedad varfa, presentando hemorragia
gastrointestinal, anemia, dolor abdominal, rectorragia y diarrea.
Aproximadamente un 15% de los pacientes presenta manifestaciones
extraintestinales, como mal rotacidon intestinal, alteraciones cardiacas
(por ejemplo prolapso de la valvula mitral) o cerebrales (macrocefalia,
hidrocefalia), paladar hendido, polidactilia y/o alteraciones en genitales
o en el tracto urinario. ! Los criterios diagndsticos son: presencia de
cinco o més pélipos juveniles en el colon o recto, o pélipos juveniles en
otros segmentos del tracto gastrointestinal, o cualquier nimero de pélipos
juveniles con un antecedente familiar.?

La colonoscopia es el método diagndstico de eleccidn, ya que
ademds de identificar las lesiones permite su reseccion. Los pdlipos
resecados deben ser enviados a anatomia patoldgica, para identificar su
histologia y descartar sospecha de malignidad o enfermedad sindrémica.

3 En caso de displasia intestinal o de hallarse un adenocarcinoma, es
recomendable la colectomia total o subtotal, segun el grado de afectacién.
* Aproximadamente el 33% de los pacientes tienen un progenitor con la
enfermedad.’

La cirugfa profilictica es considerada en pacientes que presentan:
poliposis colorrectal no tratable por endoscopia (mds de 50-100
polipos), sintomas severos de hemorragia gastrointestinal o diarrea;
polipos juveniles displasicos, y pacientes con historia familiar de cdncer

colorrectal. Las cirugias propuestas son la colectomia subtotal con

anastomosis ileorrectal o la proctocolectomia total con reservorio. 6

Presentacion del caso

Se trata de un paciente masculino de 16 afios de edad con antecedentes
patoldgicos personales de pélipos y antecedente quirtrgico de reseccién
de intestino delgado en el hospital pedidtrico de Guayaquil por cuadro
de abdomen obstructivo en dos ocasiones (a los 5 y 11 afios de
edad). El paciente no refiere antecedentes familiares de enfermedad del
tracto digestivo. Se recaba en su historial clinico: videocolonoscopia
tres afos atrds, con diagndstico de polipos coldnicos con histologia
de un pdlipo de sigma que reporta pseudopélipo inflamatorio. Acude
referido del hospital pedidtrico a la consulta externa en nuestra casa de
salud, con diagnéstico de pélipos colénicos con anatomia patoldgica no
concluyente. De manera ambulatoria se realiza videoendoscopia digestiva
alta, y se observa en duodeno un pélipo lobulado de mas de 20 mm de
didmetro con tallo largo, no resecado, y tres pdlipos gastroduodenales
menores de 10 mm, pediculados, que se extraen mediante polipectomia.
En la videocolonoscopia se observa en la unién cecoascendente un
polipo pediculado de aspecto arboriforme con tallo pequenio de gran
tamano, que obstruye el 90% de la luzintestinal y no permite continuar la
exploracion. Se realiza polipectomia de tres pélipos, sin complicaciones,
y es dado de alta a la espera de los resultados de la biopsia. A las 24 horas
aproximadamente, ingresa a nuestro hospital por cuadro caracterizado
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por dolor abdominal en marco colénico de moderada a gran intensidad,
acompanado de hematemesis de poca cantidad en cinco ocasiones,
astenia, presion arterial de 100/60 mmHg, taquicardico con frecuencia
cardiaca de 133 latidos por minuto, afebril. Al examen fisico, muestra
palidez generalizada, manchas hiperpigmentadas en cavidad bucal y
en palmas de manos, cicatrices abdominales en flanco y fosa iliaca
izquierda. En exdmenes de laboratorio de ingreso, se reporta anemia con
hemoglobina de 4,8 mg/dL y hematocrito de 14,8%, leve leucocitosis de

10400/mm?>, con neutréfilos de 68,2%. Se transfunden dos unidades de
sangre, con control postransfusional que reporta: leucocitos de 15100/
mm?, neutréfilos 79,7%, hemoglobina de 7,5 mg/dL, hematocrito de
22,9%, plaquetas 222.000. En cuanto a la quimica sanguinea, se reporta:
PCR 2,9 mg/dL, electrolitos y funcién renal normal. Se realiza radiografia
abdominal en la que se evidencian niveles hidroaéreos sugestivos de
obstrucci6n intestinal, ademds de asa centinela (Figura 1).

Figura 1

Radiografia de abdomen simple de pie en la que se evidencian niveles
hidroaéreos sugestivos de obstruccion intestinal ademds de asa centinela

Una ecografia abdominal revela la presencia de asas intestinales
distendidas, rellenas de liquido y con reduccién del peristaltismo, liquido
libre en cavidad, ileo y adherencias peritoneales (Figuras 2 y 3). Ademis,
presenta pico febril de 38,5 °C. Debido al cuadro, es valorado por el
servicio de cirugfa general, que define un cuadro de abdomen agudo,
por lo que se realiza una laparotomia exploratoria de emergencia con
hallazgo de intususcepcién (Figura 4). Se realiza reseccién intestinal con
una entero-entero anastomosis latero-lateral de intestino delgado. En el
procedimiento se evidencian vestigios de tres anastomosis intestinales
antiguas: a 60 y 70 centimetros del angulo de Treitz y a 140 centimetros
de la véalvula ileocecal. Se inicia tratamiento antibidtico con piperacilina/
tazobactam, con buena respuesta, y descenso progresivo de leucocitos.
Cursa postoperatorio con reposicién de potasio y calcio por los niveles
bajos de los mismos en quimica sanguinea, con nutricién parenteral
hasta el quinto dia de postoperatorio. El paciente inicia tolerancia
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oral con buena respuesta. Al octavo dia de postoperatorio, presenta
hematemesis de 200 ml, con tres episodios de melena, por lo que se
realiza videoendoscopia digestiva alta, y se observan pélipos gistricos
sin evidencia de sangrado activo, por lo que es dado de alta, con buena
respuesta al tratamiento. La evolucidn del paciente en los seis meses de
seguimiento por la consulta ha sido favorable, sin complicaciones.

Figuras2y3
Ecografia abdominal revela presencia de asas intestinales distendidas, rellenas de liquido
y con reduccién del peristaltismo observado en la ecografia dindmica e informada
en el reporte ecografico, liquido libre en cavidad, ileo y adherencias peritoneales

Y _
he 8 ‘S ]
Figura 4

Imagen de aspecto macrosc6pico; se observan dreas cianéticas del intestino delgado del ileon por
abdomen agudo obstructivo por intususcepcidn, informada por el cirujano en la historia clinica

Discusion

El sindrome de poliposis juvenil (SPJ) es una enfermedad autosémica
dominante, considerada una condicién premaligna. Se caracteriza por la
presentaciéon de multiples pdlipos benignos, que generalmente aparecen
antes de los veinte afios de edad. Su incidencia es de 1 por cada 100.000

- 160.000 habitantes a nivel mundial. *? Por el tipo de pélipo que se

presenta, pertenece a las poliposis hamartomatosas. ?

El primer caso de SPJ fue publicado en 1939; se trat6 de una paciente de
treinta meses de edad con pdlipos rectales histolégicamente estudiados.
El término "pdlipo juvenil" fue originalmente utilizado en 1957 por
Horrillenoy col. En 1962, Morson describi6 la histologia hamartomatosa
de los pélipos, diferencidandolos asi de los adenomatosos. La condicién en
general fue considerada benigna hasta que se reporté la malignizacion de

polipos en 1984. 7
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Se clasifica clinicamente sobre la base del nimero de pélipos y su
distribucién. Los criterios diagnésticos son: presencia de cinco o mds
polipos juveniles en el colon o recto, o pdlipos juveniles en otros
segmentos del tracto gastrointestinal, o cualquier nimero de pdlipos

juveniles con un antecedente familiar.> La edad promedio de diagnéstico

es 18,5 afos; sin embargo, en muchos casos se diagnostica después.® Se
agrupa en tres presentaciones clinicas que son: la poliposis juvenil en la
infancia, la poliposis juvenil colénica y la poliposis juvenil generalizada. 4

La poliposis juvenil en la infancia se caracteriza por la presencia de
polipos con distribucién difusa en pacientes menores a los seis meses
de edad. Por otro lado, la poliposis juvenil colénica se caracteriza por la
presencia de multiples pélipos juveniles localizados en el colon distal y
recto, y se presenta en pacientes de 5 a 15 anos de edad. Por tltimo, en la
poliposis juvenil generalizada se presentan multiples pélipos en el tracto

gastrointestinal, principalmente en el estémago, colon distal y recto. Se da

en pacientes de seis meses de edad hasta los 5 afos. ?

Puede diagnosticarse genéticamente, ya que hasta un 60% de los
pacientes posee mutaciones especificas para la enfermedad. Se ha
concluido que existen dos mutaciones genéticas relacionadas con la

enfermedad: SMAD4 localizado en el cromosoma 18q21 y BMPRIA. 10
Ambos genes estdn involucrados en la via de sefalizacién del factor de
crecimiento transformante beta (TGFB). Ambos sintetizan proteinas y
son responsables de procesos que determinan el desarrollo apropiado dela
mucosadel colony, posteriormente, del mantenimiento de la homeostasis

cn diChOS thidOS. La mayoria dC mutaciones en estos genes, cuando estin

presentes en pacientes con SPJ, son deleciones. 1

Existe ademds un sindrome combinado variante fenotipico: la poliposis
juvenil/sindrome de telangiectasia hemorrdgica (JPHT: Juvenile
Polyposis Hereditary Telangiectasia), cuya mutacién se encuentra en el
gen SMADA4. Dicha variante se presenta en la mayoria de los pacientes

con mutaciones identificadas en la linea germinal de los genes BMPR1A

y SMAD4. Tiene el mismo riesgo de desarrollar cincer colorrectal. "> '?

En un estudio por Aytac ez al. publicado en el 2015, con un estudio
de 35 pacientes con SPJ, se demostrd que la mutacién SMAD4 estd
relacionada con poélipos en mayor cantidad (mds de cincuenta por

paciente), ademds de comprobarse que estd asociada a un mayor riesgo de

desarrollo de cdncer digestivo superior més agresivo. 14

Debido a que existe un 30-40% de pacientes que no poseen las
mutaciones genéticas ya descritas, existen otros genes que han sido
investigados y podrian influir en la patogénesis de la enfermedad. Sin
embargo, no se han encontrado relaciones germinales con estos otros
genes. Por otro lado, existe la mutacién en el PTEN que se ha relacionado
con el sindrome de Cowden, enfermedad caracterizada por la presencia
de multiples hamartomas en diversos tejidos. Debido a esta manifestacién

clinica se la considera un diagndstico diferencial del SPJ y dicho gen ayuda

a definir el diagndstico. ©
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La clinica de la enfermedad varfa; puede presentar hemorragia
gastrointestinal, anemia, dolor abdominal, rectorragia y diarrea.
Aproximadamente un 15% de los pacientes presenta manifestaciones
extraintestinales, como mal rotacidon intestinal, alteraciones cardiacas
(por ¢jemplo, prolapso de la valvula mitral) o cerebrales (macrocefalia,
hidrocefalia), paladar hendido, polidactilia y/o alteraciones en los
genitales o en el tracto urinario. 1.2

En un estudio por Latchford er al, del afo 2012, se estudid a
44 pacientes, de los cuales: 15 fueron diagnosticados genéticamente,
mientras que 29 tuvieron un diagndstico basindose en su cuadro clinico;
19 pacientes posefan la mutacién en el gen SMAD4 y 9 la mutacién
BMPR1A; 6 pacientes desarrollaron céncer, 4 pacientes ya tenian cancer
al momento del diagnéstico de SPJ y 3 pacientes desarrollaron cancer en
el tiempo de seguimiento del estudio.

Un paciente con SPJ puede presentar desde 50 a 200 pdlipos,
distribuidos principalmente en el colon. Se ha demostrado que la mayoria
de los polipos coldnicos estan ubicados en el colon distal. 8 También
pueden encontrarse en el intestino delgado y en el estémago. Su tamafio

varfa desde milimetros hasta varios centimetros. > Los pélipos en el SPJ
son de tipo hamartomatoso, histolégicamente diferentes de los presentes
en el sindrome de Peutz-Jeghers. Los péSlipos en el SPJ no poseen fibras
musculares, como se encuentran histolégicamente en los pélipos del
sindrome de Peutz-Jeghers. 16

Los polipos juveniles, como se los denomina, no se refieren a la edad
de presentacién o diagndstico sino a la histopatologia de los mismos.
Poseen epitelio de caracteristicas normales, con un infiltrado inflamatorio
de gléndulas quisticas de contenido mucoso en ttbulos epiteliales de la
ldmina propia. Este infiltrado también posee fibroblastos y macréfagos.
Su apariencia se caracteriza por ser esféricos y lisos, con revestimiento
rojizo. > '* A los pélipos juveniles tipicos del SPJ también se los conoce
como polipos de retencion debido al contenido mucoso que presentan.

7" Otras caracteristicas histoldgicas incluyen la presencia de linfocitos,
eosindfilos y neutréfilos en la lamina propia. También se mencionan

polipos atipicos con forma filiforme y multilobulada, con un aumento de

la relacién glandula-estroma en su estructura. 18

El riesgo de malignizacién es alto en pacientes con SPJ. Cuando existe
un pélipo solitario dicho riesgo disminuye y los pacientes no requieren un
seguimiento estricto. En un estudio realizado por Howe ez al. en 1998, 16
de 29 pacientes (55%) desarrollaron cincer. De estos, en once se traté de
céncer de colon, en cuatro cédncer de estémago, en uno cdncer de pancreas
y otro en la ampolla duodenal. ' En pacientes menores a 18 afos, la
aparicion de cdncer es rara, por lo que no se requiere vigilancia previo a
esta edad.?

La colonoscopia es el método diagnéstico de eleccion, ya que ademds
de identificar las lesiones permite su resecciéon. Los pélipos resecados
deben ser enviados a anatomia patolégica, para su estudio histopatolégico,
identificar su histologia y descartar sospecha de malignidad o enfermedad
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sindrémica.> En un estudio por Brosens et al., del afio 2007, se estudié
el riesgo de céncer colorrectal en pacientes con SPJ en comparacién con
la poblacién general. Los datos recolectados procedian del registro de
poliposis en Johns Hopkins. Los pacientes con SPJ tuvieron un riesgo
relativo de 34,0 de desarrollar cdncer colorrectal frente a la poblacién
general. También se calculd el riesgo de desarrollo de dicho cincer en
pacientes con SPJ, siendo este de 39%. *°

En caso de displasia intestinal o de hallarse un adeno-carcinoma, es
recomendable la colectomia total o subtotal, segin el grado de afectacién.
4 Aproximadamente el 33% de los pacientes tienen un progenitor con la

enfermedad,’® por lo que se recomienda el estudio genético de familiares
directamente relacionados con el paciente para diagnosticar o descartar la
enfermedad.

La colonoscopia con polipectomia se recomienda para prevenir el
riesgo de cdncer, sangrado intestinal y obstruccién intestinal. También
mejora la anemia del paciente. La vigilancia de los pacientes de
riesgo se basa en los signos y sintomas de alarma, como rectorragia,
anemia, dolor abdominal, constipacién y diarrea. Se recomiendan ademads

procedimientos endoscdpicos desde los 15 anos, incluso antes si existen

sintomas.>

La cirugfa profilictica es considerada en pacientes que presentan:
poliposis colorrectal no tratable por endoscopia (mds de 50-100
polipos), sintomas severos de hemorragia gastrointestinal o diarrea;
polipos juveniles displasicos, y pacientes con historia familiar de cdncer
colorrectal. Las cirugias propuestas son la colectomia subtotal con

anastomosis ileorrectal o la proctocolectomia total. 6
Conclusidnes

Se trata de un adolescente con antecedente de poliposis y dos
intervenciones quirtrgicas previas por abdomen agudo obstructivo, a
quien se le realizdé endoscopia digestiva alta y colonoscopia con varias
polipectomias cuya histopatologia dio como resultado pdlipos juveniles.
Posterior a esto, presenta cuadro de sangrado digestivo bajo acompanado
de un abdomen agudo obstructivo, por lo que se somete a unalaparotomia
exploratoria en la que se encuentra una intususcepcion. Se realiza
reseccién intestinal con una entero-entero anastomosis latero-lateral de
intestino delgado, con evolucién favorable.
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