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RESUMEN

La Poliposis Adenomatosa Familiar (PAF), es una patologia genética poco frecuente, con progresion
de los pdlipos adenomatosos a adenocarcinoma colorrectal en los casos no tratados. El objetivo de este
trabajo consiste en evaluar los resultados a mediano y largo plazo de los pacientes operados por PAF en
nuestro Hospital. Se realizé un estudio retrospectivo de los pacientes operados entre enero 1977 y agosto
2002, y con mas de 100 pdlipos adenomatosos en la anatomia patoldgica (AP); se reviso variables clinicas
y quirargicas y se realizéd un seguimiento en base a controles clinicos por via telefénica y mediante
certificados de defuncién del Registro Civil. Se operd 15 pacientes con edad mediana de 28 afios. Se
practicd una proctocolectomia e ileostomia terminal en el 27%, una proctocolectomia con reservorio ileal
(RI) en el 20%, y una colectomia total con anastomosis ileorrectal (AIR) en el 53%. La tasa de morbilidad
fue de 7%, y no registramos mortalidad. Se encontré un cancer colorrectal en 3 pacientes. El seguimiento
mediano fue de 68 meses, y se realizd en el 80% de los pacientes. La sobrevida enfermedad-especifica
fue de 92%. La cirugia en PAF permite bajas tasas de morbimortalidad, buenos resultados a 5 afios, y
preservar el esfinter anal en la mayoria de los casos.

PALABRAS CLAVES: Poliposis adenomatosa familiar, proctocolectomia,
anastomosis ileorrectal, reservorio ileal, cancer colorrectal

SUMMARY

Familiar Adenomatous Polyposis (FAP) is an infrequent genetic disease, with progression to colo- rectal
carcinoma if left untreated. The objective of this paper is to review the median and long terms results of
patients operated on at our Hospital beetween January 1977 and August 2002. We retrospectively reviewed
clinical, and surgical variables of patients whose pathologic specimen presented more than 100 polyps. The
follow up was performed using clinical controls telephonic contacts and death certificates. We operated on
15 patients with a median age of 28. Proctocolectomy with terminal ileostomy was performed in 27% of
patients, restorative proctocolectomy in 20% and sub total colectomy with ileorectal anastomosis (IRA) in
53%. The morbidity rate was 7% and no mortality was registered. A colorectal carcinoma was found in 3
patients. The median follow up was 68 months, and it could be performed in 80% of patients. The specific
disease survival was 92%. Surgical treatment for PAF have a low morbi- mortality rate, good 5- years results,
and preserves the anal sphincter in the majority of patients.

KEYWORDS: Familial adenomatous polyposis, proctocolectomy, ileo rectal anastomosis,
ileal pouch, colorectal cancer
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INTRODUCCION

La Poliposis Adenomatosa Familiar (PAF) es
una enfermedad autosdmica dominante poco fre-
cuente producida por una mutacion a nivel del gen
APC (Adenomatous polyposis coli).1® Su penetran-
cia es cercana al 100%, por lo que la probabilidad
de ser heredada es de 50%.1° La manifestacion
mas conocida de esta alteracion genética es la
poliposis colorrectal (Figura 1); sin embargo, puede
afectar a otros parénquimas, tanto intestinales
como extraintestinales.2111> Sin duda, su caracte-
ristica mas destacable consiste en la transforma-
cién de un polipo adenomatoso a adenocarcinoma,
por lo que la mayor parte de los pacientes no trata-
dos desarrollara este tumor antes de los 40 afios.*
61517 |as alternativas quirdrgicas incluyen la
proctocolectomia con ileostomia definitiva, la proc-
tocolectomia con reservorio ileal e ileostomia de
proteccion, y la colectomia total con anastomosis
ileorrectal (AIR).18-25 En los Ultimos afios, la identi-
ficacion del gen APC, la descripcion de la variante
atenuada, la introduccién del screening genético en
familiares, y el uso de inhibidores de la Cox-2 han
modificado algunos de los enfoques de esta patolo-
gia. El objetivo de este trabajo es revisar nuestra
casuistica de pacientes operados por PAF, y ana-
lizar los resultados a corto y mediano plazo.

MATERIAL Y METODO

Se realiz6 un estudio retrospectivo de los re-
gistros clinicos de los pacientes operados por PAF
entre enero 1977 y agosto 2002. Se incluy6 a todos
los pacientes en cuyo informe anatomopatoldgico
se encontraron mas de 100 pélipos adenomatosos
en el colon. Se disefié una base de datos para la
inclusién prospectiva de los futuros pacientes por-
tadores de esta patologia. Se revisé los aspectos
clinicos, quirurgicos, y la evolucion del postopera-
torio. El seguimiento se realiz6 en base a controles
clinicos, por via telefénica, y mediante certificados
de defuncion del Registro Civil, y se centr6 en la
morbimortalidad alejada, en el desarrollo de nuevos
polipos y/o cancer en el mufién rectal y en tumores
en otros parénquimas.

RESULTADOS

Se opero un total de 15 pacientes, 6 mujeres y
9 hombres. La edad mediana fue de 28 afios (19-
48); 5 pacientes (33%) eran mayores de 40 afios al
momento de la cirugia. Siete consultaron por
rectorragia (54%), uno por anemia (8%), y 5 por el
antecedente familiar de PAF (38%). Se constato la

presencia de manifestaciones osteocutaneas en 6
pacientes (40%), hiperplasia congénita del epitelio
retiniano (HCEPR) en 2 pacientes (13%), y de
polipos gastroduodenales en 2 pacientes (13%). No
encontramos evidencia de tumor desmoides ni de
canceres en otros parénquimas durante la evalua-
cién preoperatoria.

Respecto del tipo de cirugia, se realizé una
proctocolectomia e ileostomia terminal en 4 pacien-
tes (27%), una proctocolectomia con reservorio
ileal en 3 pacientes (20%), y una colectomia total
con anastomosis ileorrectal en 8 casos (53%), la
ultima de éstas por via laparoscépica. De esta for-
ma se realiz6 una cirugia con preservacion del
esfinter anal en el 73% de los casos. El tiempo
operatorio mediano fue de 4 horas (3- 7.5); registra-
mos una complicacién en un paciente (7%) con un
cancer rectal metastasico, en que se realizé una
proctocolectomia paliativa; consistié en una dehis-
cencia menor del mufién rectal a los 15 dias de la
cirugia que pudo manejarse en forma médica con
antibioticoterapia. No registramos filtracién anasto-
mética ni mortalidad operatoria. La estadia hospita-
laria mediana fue de 11 dias (6- 15).

El estudio anatomopatologico confirmé la
presencia de mas de 100 pdlipos en todos los pa-
cientes, 8 de los cuales tenfan méas de mil. Se
encontr6 un cancer en 3 pacientes; todos eran
mayores de 40 afios, tenian un colon con mas de
1000 polipos y alojaban un tumor en el recto; uno
de ellos tenia una enfermedad metastasica al mo-
mento de la cirugia, con enfermedad hepatica y
pulmonar.

El seguimiento se pudo realizar en 12 pacientes
(80%), siendo el tiempo mediano de seguimiento de
68 meses (3-300). Registramos un fallecimiento por
evolucion de la enfermedad (8%), que corresponde
al paciente con cancer y metastasis a distancia, y

Figura 1. Mucosa colénica en un paciente con PAF.
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que murid a los 18 meses postoperatorios por pro-
gresion de su patologia oncoldgica. Otro paciente
fallecié a consecuencia de SIDA, 10 afios después
de una ileorrecto anastomosis, y sin evidencia de
cancer colorrectal, ni periampular. Los restantes
pacientes estan todos vivos, por lo que la sobrevida
enfermedad especifica alcanza al 92%. Los otros
dos pacientes con cancer estan vivos sin evidencia
de enfermedad, luego de 9 y 25 afios de su cirugia.
Dos pacientes (16%) tuvieron que reintervenirse
por el desarrollo de un tumor desmoides; uno en la
pared abdominal, y otro en el mesenterio. No he-
mos observado la aparicion de canceres en otros
parénguimas, ni tampoco en el mufién rectal de los
pacientes con AIR.

De los 8 pacientes con AIR y con seguimiento,
en 6 (75%) tuvimos que extirpar poélipos por via
rectoscoépica. La histologia mostr6 en todos la pre-
sencia de adenomas tubulares con displasia y no
evidencié la presencia de carcinoma. Cinco de ellos
han seguido con tratamiento oral con anti inflama-
torios no esteroidales. En uno de los pacientes
tratados con Celecoxib a dosis de 400 mg/d, se
observé la desaparicion completa de los poélipos
rectales luego de 6 meses de tratamiento. En cam-
bio, una paciente con AIR mostro la aparicion reite-
rada de polipos rectales, a pesar de la reseccion
endoscopica y del tratamiento con Sulindac. Debi6
ser reintervenida para la remocién del remanente
rectal y la creacion de un reservorio ileal luego de
9 afios de su primera cirugia. La anatomia patolo-
gica evidencié mas de 100 polipos en el remanente
rectal. La frecuencia defecatoria mediana de los
pacientes con AIR es de 4 deposiciones diurnas.
Ninguno de los pacientes refiere incontinencia ni
diarrea invalidante.

En dos de los tres pacientes en que se realizé
un reservorio ileal han aparecido polipos; en un
caso, en la mucosa del anillo rectal remanente y en
el otro en la mucosa ileal. En ambos casos, la
anatomia patoldgica inform6é adenomas tubulares
con displasia leve. No se encuentran en tratamiento
con AINES, y la frecuencia defecatoria mediana es
de 4 deposiciones diarias.

DISCUSION

La PAF es una enfermedad genética y here-
ditaria en la mayoria de los casos. Desde la
categorizacion del gen APC en 1991, se ha identi-
ficado las alteraciones responsables de la variedad
clasica, de las formas atenuadas, de la aparicion de
tumores desmoides y de la HCEPR.359.1416.26 g
identificacion ha permitido, en los paises desarro-
llados, realizar progresos importantes en la pesqui-

sa de los familiares portadores de PAF;710.17.27-30
en Chile, sin embargo, no disponemos aun de es-
tudios genéticos facilmente accesibles a la comuni-
dad.

La expresién fenotipica més conocida de esta
alteracion genética es la poliposis colorrectal, que
se ha definido clasicamente por la presencia de
mas de 100 adenomas.12513.30-32 Sin embargo,
también puede encontrarse polipos en la zona peri-
ampular, en el estbmago, en el yeyuno e ileon.112.13
La mortalidad de esta enfermedad en los pacientes
no tratados, se debe esencialmente a la evolucién
aparentemente inevitable de los pélipos adenomato-
sos a adenocarcinomas colorrectales.!2:6.13.15.30,32
En los pacientes colectomizados, sin embargo, la
mortalidad esta relacionada con tumores periampu-
lares o con el crecimiento de tumores desmoides,
por lo que el seguimiento de estos pacientes debe
incluir especialmente la endoscopia digestiva alta
(EDA), y en los casos en que se sospecha un tumor
desmoides, la tomografia axial computada (TAC).2
6,12,33

Las alternativas quirdrgicas para la poliposis
colorrectal consisten esencialmente en prococolec-
tomia con ileostomia terminal, colectomia total con
anastomosis ileorrectal, y proctocolectomia con
creacion de reservorio ileal y anastomosis reser-
vorio-anal.18-25 La primera presenta la ventaja de
remover toda la mucosa enferma y en riesgo de
transformacion maligna, pero evidentemente tiene
los inconvenientes derivados de la ostomia definiti-
va, especialmente en pacientes jovenes que son la
mayoria de los casos operados en forma profilac-
tica. Su indicacion actual se justifica esencialmente
en los pacientes con un cancer del recto inferior en
que no puede realizar una cirugia preservadora del
esfinter o en pacientes con disfuncién del esfinter
anal. La colectomia total con anastomosis ileo-
rrectal deja un remanente de mucosa rectal por lo
gue el riesgo de transformacion maligna persiste y
exige un control regular de por vida. Pero evidente-
mente permite mantener la continuidad del tracto
intestinal, disminuye el riesgo de lesion a la inerva-
cién pélvica, se realiza en un solo tiempo y se acom-
pafia de resultados funcionales satisfactorios.3* En
la actualidad la indicamos en los pacientes con
expresioén fenotipica rectal atenuada (menos de 20
polipos), y cuando el paciente acepta el control
endoscoépico posterior. Por otra parte, debemos
sefialar que en la actualidad se puede realizar en
forma laparoscépica lo que tiene mucho sentido
cuando se debe plantear una colectomia en un
paciente joven y asintomatico.3®

La proctocolectomia con reservorio ileal cons-
tituye para muchos la cirugia de eleccion para los
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pacientes con PAF.18.2021,23-2536 Permite remover
la totalidad de la mucosa enferma asi como mante-
ner la continuidad intestinal. Es, sin embargo, una
cirugia de mayor complejidad que requiere una
cuidadosa diseccidn pélvica, que se asocia a mayor
morbilidad y que necesita generalmente de una
segunda cirugia para el cierre de la ileostomia de
proteccion. Estaria indicada especialmente si el
recto presenta mas de 20 pélipos y en los pacientes
gue no pudieran cumplir un seguimiento regular.
Los resultados funcionales de la IRA y del reser-
vorio ileal serian comparables en términos de fre-
cuencia defecatoria diurna y noctuna asi como en
términos de disfuncion sexual.18:24.25

De nuestra y otras series nacionales publi-
cadas, puede sospecharse una incidencia baja de
la enfermedad en Chile.13132 Sin embargo, si bien
ésta es una enfermedad poco frecuente, esté pro-
bablemente subdiagnosticada especialmente en
los familiares de los pacientes con PAF. Esto se
evidencia en un estudio de pesquisa familiar que
realizamos en los familiares de nuestros pacientes
operados, en que menos del 20% de los familiares
con indicacion de estudiarse se habia realizado
alguna vez una colonoscopia.3”

Respecto de las alternativas quirlrgicas, en
la mayoria de los pacientes se realizo una cirugia
preservadora del esfinter anal (73%), esencialmen-
te anastomosis ileorrectal. Nos parece que en la
actualidad, y a menos que tengamos un paciente
con cancer del recto inferior, puede intentarse pre-
servar el aparato esfinteriano. Las consecuencias
psicoldgicas, sociales y sexuales de una ostomia
definitiva en un paciente joven no son menores, e
influiran no sélo en el paciente sino también en la
motivacion de los familiares para estudiarse.??
Cuando el paciente presenta escasos pdlipos
rectales y cuando acepta el control regular posterior
a la cirugia, la colectomia total con AIR es una
alternativa atractiva especialmente por su realiza-
cion relativamente facil, baja tasa de complicacio-
nes, y posibilidad de preservar el esfinter anal. En
el ultimo de los pacientes operados, se realizo la
colectomia total con IRA por via laparoscépica.
Pensamos que esta patologia constituye probable-
mente una de las indicaciones mas acertadas de la
laparoscopia intestinal; se trata de una enfermedad
benigna, con escasos fendmenos inflamatorios
pericolonicos, en pacientes jovenes, generalmente
sin laparotomias previas y en que la preocupacion
estética y reintegro laboral son importantes.

La apariciéon de un cancer del mufion constituye,
sin duda, la preocupacion mayor en los pacientes
con AIR. El riesgo de cancer del mufibn aumenta
con la edad y es variable segun las distintas series;

la serie del Hospital St Mark refiere tasas de riesgo
cumulativo de 10% a los 50 afios, y de 29% a los
60 afios de edad.238:39 Esto resfuerza la importan-
cia del seguimiento estricto, y de la eventual con-
version profilactica de la AIR en reservorio ileal en
los pacientes con desarrollo persistente de pélipos
rectales. En nuestros pacientes no hemos registra-
do hasta ahora la aparicion de esta eventualidad;
sin embargo, la duracién de nuestro seguimiento de
5 afios y la edad mediana actual de los pacientes
de 34 afios, no nos permite extraer conclusiones
definitivas al respecto. En los pacientes con AIR, la
polipectomia y el tratamiento con AINES son un
complemento adecuado en los casos necesarios;
los AINES, en general, producirian una disminucion
en el numero de polipos en los pacientes con PAF;
entre éstos, los inhibidores de la Cox-2 no produci-
rian mayores efectos colaterales que el placebo.*%
42 La mayoria de nuestros pacientes con AIR requi-
ri6 tratamiento endoscépico en asociacion con
AINES y con una respuesta adecuada. En caso de
control endoscopico y medicamentoso frustro, la
alternativa consiste en la transformacion de la AIR
en un reservorio ileal,18:38:43 como ocurrié en uno de
nuestros pacientes. Sin embargo, segun algunos
autores, la morbilidad cumulativa de las dos ciru-
gias seria mayor que la morbilidad de la creacion
de un reservorio como cirugia definitiva.18

En los casos en que el recto presente mas de
20 polipos o si el paciente no es susceptible de
controles regulares, la alternativa ideal consiste en
la proctocolectomia con creacion de reservorio ileal
e ileo-ano anstomosis,1843 siempre que ésta pueda
realizarse con una tasa de morbilidad aceptable. En
nuestra serie, dos pacientes se operaron por poli-
posis rectal mdltiple y uno por proliferacion de
pélipos en el mufién rectal pese al tratamiento
endoscopico. No hemos observado complicaciones
en la esfera sexual y la frecuencia defecatoria es
comparable con aquella de los pacientes operados
con AIR. Esto concuerda con algunas series que
muestran que las lesiones nerviosas secundarias
de pacientes operados por PAF son menores que
en pacientes operados por colitis ulcerosa.244 Por
otra parte, la aparicién de pdlipos en el reservorio
ileal es frecuente segun la literatura (35%); sin
embargo, no se ha descrito aln casos de progre-
sién a carcinoma.*®

El 20% de nuestros pacientes se intervino por
la presencia de un cancer colorrectal y una polipo-
sis con mas de 1000 pdlipos; la edad promedio de
44 afios es concordante con la literatura.2615.16
Estos casos no sélo resaltan la importancia de la
colectomia profilactica, sino también la mala infor-
macién acerca de la enfermedad y de la posibilidad
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de una pesquisa precoz tanto por parte de los pa-
cientes operados como por sus familiares (los pa-
dres de estos tres pacientes fallecieron por un can-
cer colorrectal).

Respecto de la aparicion de otros tumores
debemos destacar, con las mismas precauciones
acerca de la duracién del seguimiento, que no he-
mos observado la aparicion de canceres en otros
parénquimas especialmente en la zona periampu-
lar. Debemos esperar los resultados del seguimien-
to con EDA a mas largo plazo. La tasa de aparicion
de tumores desmoides de nuestra serie es concor-
dante con la literatura; en forma similar a la descrip-
cién clasica, ambos aparecieron en mujeres, des-
pués de laparotomias y en una de ellas después de
un embarazo.222.38

A modo de conclusién, podemos afirmar que la
sobrevida enfermedad especifica a cinco afios de
los pacientes de nuestra serie es elevada, con una
baja tasa de morbimortalidad. La mayoria de ellos
preservo el aparato esfinteriano y presenta una fre-
cuencia defecatoria adecuada. A pesar de no haber
observado la apariciéon de cancer en el mufién rec-
tal ni en la zona periampular de nuestros pacientes,
nos parece indispensable mantener el seguimiento
endoscopico estricto y sacar las conclusiones res-
pectivas luego de un plazo prudente. Parece urgen-
te la creacién de un registro nacional de las familias
portadoras del gen de la PAF con el fin de disponer
de datos nacionales, extraer conclusiones a partir
de casuisticas mayores e informar a los pacientes
de la importancia de la pesquisa familiar y de la
colectomia profilactica.
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