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Presentamos un varén de 31 aiios con poliposis
hereditaria mixta y manifestaciones extracolonicas
atipicas como ductus arterioso persistente y retraso
mental, con hiperostosis craneal. Se trata de un
sindrome polipésico extremadamente infrecuente y
con riesgo moderado de progresion a desarrollar
cancer de colon.
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Mixed hereditary polyposis with atypical extracolonic
manifestations

We present the case of a 31 year-old-man with
mixed hereditary polyposis and atypical extracolonic
manifestations, as patent ductus arteriosus and
mental retardation, with cranial hyperostosis. This is
an extremely uncommon polyposis syndrome and
has a moderate risk to progress to colon cancer.
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Caso clinico

Se presenta el caso de un varén de 31 arios con un tras-
torno del desarrollo mental y del lenguaje no filiado, con
discapacidad del 65%. A los 4 afos de edad fue inter-
venido quirtirgicamente de ductus arterioso persistente,
y con 7 anos se le realizb6 una polipectomia rectal, en la
que se encontrdé un polipo de gran tamario hiperplasi-
co, sin revisiones posteriores. Entre sus antecedentes fa-
miliares destacan: madre con dos polipos colénicos ais-
lados v tia materna con un pélipo colénico aislado.
Consultd por astenia de tres meses de evolucion; ade-
mas describia cefalea y actfenos. No presentaba sin-
drome constitucional, el habito intestinal era normal,
sin molestias gastrointestinales, sin objetivarse pérdidas
sanguineas por otras causas ni alteraciones en el as-
pecto de las heces. En la exploracién fisica destacaba
palidez mucocutanea, aspecto sugestivo de crecimien-
to anormal de huesos frontales y faciales, con macro-
glosia y estrabismo del ojo izquierdo. En la analitica se
encontrd: hemoglobina 6,8 g/dl, volumen corpuscu-
lar medio 67 fl, indice reticulocitario corregido del
2,23%, velocidad de sedimentacion 40 mm/h, hierro
10 mcg/dl, indice de saturacién de transferrina del 3%
y ferritina 7 ng/m; el resto de resultados analiticos, in-
cluyendo marcadores tumorales, fue normal.
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Se le realiz6 una gastroscopia en la que se encontrd una
formacion polipoidea de unos 3 mm en la unién entre
cuerpo y antro del estbmago que fue biopsiada, con el
resultado de polipo hiperplasico. En la colonoscopia, que
s6lo pudo progresar hasta colon transverso por intole-
rancia, en todo el trayecto explorado, va desde el rec-
to, se observaron multiples poélipos (en nimero mayor
de 15) sésiles y pediculados, de tamario variable y as-

Fig. 1. Imagen tomada durante la colonoscopia realizada al paciente
en la que se observa uno de los multiples pélipos encontrados.
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pecto velloso, que histolégicamente fueron descritos como
polipos hiperplasicos con areas de adenomatosis focal
(fig. 1). Ademas se tomaron radiografias del craneo y una
ortopantomografia en las que no se hallaron osteomas,
aunque si hipercrecimiento de los huesos del créneo.

Discusion

Los sindromes de poliposis colénicas se caracterizan por
la presencia de muiltiples polipos en colon. Segun el tipo
histolégico de estos pélipos, se requiere un niimero con-
creto de estas lesiones en la mucosa para establecer el
diagnostico de un determinado sindrome de poliposis*.
Actualmente, dado que algunos de estos sindromes de
poliposis no tienen un defecto genético perfectamente
tipificado, el diagnéstico definitivo sigue estableciendo-
se segln los datos colonoscdpicos e histologicos, aun-
que en determinados casos se estd empleando el estu-
dio genético como método de cribado en el estudio a
familiares 2.

De estos sindromes, el més frecuente es la poliposis ade-
nomatosa familiar (PAF). Es un trastorno hereditario au-
tosdémico dominante debido a una mutacién en el gen
adenomatous polyposis coli (APC) situado en el bra-
zo largo del cromosoma 5 (5g21). Tiene una inciden-
cia de 1 de cada 13.000-18.000 nacidos vivos y es res-
ponsable del 1% de los carcinomas colorrectales. Se
define por la presencia de cientos de pdélipos adeno-
matosos en colon, que progresan indefectiblemente a
carcinoma colorrectal a una edad de entre 35 y 40 arios®.
Algunas variantes fenotipicas de la PAF son: el sindrome
de Gardner, con manifestaciones extracolénicas tipicas
como polipos gastroduodenales y de intestino delgado,
osteomas, anormalidades dentarias y dientes supernu-
merarios, tumores desmoides e hiperplasia del epite-
lio pigmentario de la retina*; el sindrome de Turcot,
que puede asociar tumores en el sistema nervioso cen-
tral, como el meduloblastoma ®; la PAF atenuada, con
menor expresividad clinica, predominio de adenomas
en colon derecho y desarrollo mas tardio de adeno-
carcinoma; o las poliposis adenomatosas con herencia
autosémica recesiva asociada a la mutacién en el gen
MutY humano (MYH)®. En general, en la PAF se re-
comienda colectomia profilactica a los individuos afec-
tados, siendo mas controvertido si la técnica debe pre-
servar el recto o ser colectomia total®.

La poliposis juvenil se caracteriza por la presencia de
multiples polipos juveniles en colon y, a veces, en in-
testino delgado y estébmago. Presentan un aumento del
riesgo de carcinoma colorrectal, que se produce en un
15% de los casos’.

La poliposis hiperplasica se define, segtn los criterios pro-
puestos por Jass y Burt®, por al menos 5 pélipos hi-
perplasicos proximales al colon sigmoide, de los cuales
al menos dos sean mayores de 10 mm; o cualquier na-
mero de pdlipos hiperplasicos proximales al colon sig-
moide en individuos que tengan un familiar de primer
grado con poliposis hiperplasica, o méas de 30 pdlipos
hiperplasicos de cualquier tamario pero distribuidos en
todo el colon. Los pacientes que cumplen estos criterios
presentan un riesgo incrementado de desarrollar un car-

cinoma colorrectal, en algunas series hasta de un 50%,
por lo que es recomendable la realizacion de colonos-
copias periddicas anuales para su deteccidon precoz’.
Un sindrome de poliposis colénica extremadamente in-
frecuente es la poliposis mixta hereditaria (PMH), en la
que los pacientes desarrollan pélipos colénicos, en ni-
mero no superior a 20-30, que recuerdan a los de la poli-
posis juvenil, pero que también pueden incluir adenomas,
adenomas serrados y polipos hiperplasicos '°. Esta en-
fermedad se transmite con carécter autosémico domi-
nante, con variadas alteraciones genéticas (parece que
el gen fundamentalmente afectado se encuentra en el cro-
mosoma 15), que tienen heterogeneidad fenotipica, res-
ponsables de la variedad histolégica de los polipos y de
su potencial maligno. Esto hace que el seguimiento y el
manejo terapéutico sean complejos, incluyendo gene-
ralmente colonoscopia anual con polipectomias endos-
copicas o cirugia resectiva, segin cada caso .

Existen otros sindromes de poliposis como: el sindrome
de Peutz-Jeghers, trastorno hereditario autosémico domi-
nante, caracterizado por la presencia de polipos ha-
martomatosos en estbmago, intestino delgado y colon,
junto con pigmentacién melanica de mucosa oral y la-
bios; el sindrome de Cronkhite-Canada, enfermedad no
hereditaria con alteraciones del ectodermo asociadas, que
cursa con multiples pélipos colorrectales de tipo juvenil
y que puede evolucionar a adenomatosis y carcinosis, pre-
sentando dilatacién quistica en la mucosa no polipoide*.
Los hallazgos anatomopatoldgicos de este caso llevan
al particular diagnoéstico de PMH, con aspecto histo-
l6gico hiperpléasico y adenomatoso. En cuanto a la he-
rencia, ésta se explica por un patrén autosémico do-
minante a partir de los polipos aislados descritos en
la rama materna, aunque con una mayor expresividad
clinica. Estamos ante un sindrome de poliposis mixta
con manifestaciones extracolénicas atipicas no descritas
previamente, como el retraso en el desarrollo mental
y del lenguaje, las alteraciones en el desarrollo de los
huesos craneales o el ductus arterioso persistente.
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