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Resumen

Objetivos: Exposicién de comunicacion video de una colectomia subtotal con anastomosisileorrectal en
paciente con poliposis adenomatosa familiar atenuada (PAFA) asociada a gen NTLH1 heterocigético con
manifestacion clinica

Caso clinico: Presentacion en formato video de colectomia subtotal con anastomosis ileorrectal por via
laparoscopica en mujer de 44 afios sin antecedentes de interés, que presento rectorragiay un test de sangre
oculta en heces positivo, traslo cual, se le realizé una colonoscopia diagndstica con la presencia de multiples
pdlipos semipeliculados en colon descendente y sigma, siendo biopsiados |os de mayor tamafio y con un
resultado anatomopatol dgico de displasia de bajo grado. Posteriormente, se realiza estudio genético,
encontrandose presente la variante ¢.390 G:p Tyr130 en el ex6n 3 del gen NTLH1 en heterocigosis; y se
realizan controles peridicos col onoscopi cos con resultados similares a los descritos anteriormente.
Realizacion de colectomia subtotal con anastomosis ileorrectal mediante abordaje |aparoscdpico con
ileostomia virtual .

Discusion: La poliposis adenomatosa familiar atenuada (PAFA) es una variante de la poliposis adenomatosa
familiar con patrén de herencia autosdémico recesivo, que presenta un menor nimero de pélipos (de 10 a 100
pAlipos); con una predileccion de aparicidn en el colon derecho, respectando en la gran mayoria de los casos
la afectacion rectal; y cuya edad de inicio es més tardia (20-30 afios), al igual, que la edad de diagnéstico de
cancer (40-50 afios). Las manifestaciones intestinal es se dan en forma de pdlipos col 6nicos, géstricos,
duodenales e intestinales, y |as extraintestinales, en forma de tumores desmoides, hipertrofia congénita de
retina, tumores del sistema nervioso central (sindrome de Turcot), osteomas mandibulares (sindrome de
Gardner), quistes adrenales y quistes epidermoides. Lafinalidad del tratamiento quirdrgico en pacientes con
PAFA esla profilaxis de dicha degeneracion de los pdlipos en cancer. En el caso de nuestra paciente, se
plantearon distintas opciones terapéuticas siendo la decision final, por ser un diagnéstico de novo y por estar
la paciente sintomatica, la realizacion de laintervencidn quirdrgica expuesta anteriormente, con controles
posteriores mediante rectoscopia, ya que los polipos a dicho nivel son altamente infrecuentesy era posible
ofrecer un manejo y seguimiento endoscdpico posterior. Los resultados anatomopatol 6gicos posteriores
mostraron numerosos adenomas vellosos (més 100) con displasia de alto grado focal en la mayoria de llos.
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