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Anemia ferropénica como primera »
manifestaciéon del sindrome de
poliposis juvenil

Iron deficiency anemia as the first
manifestation of juvenile polyposis syndrome

Presentamos una mujer de 41 anos con antecedente de
tumor de Wilms en la infancia y madre fallecida por cancer
colorrectal a los 28 anos, remitida a consultas de digestivo
por anemia ferropénica refractaria a hierro intravenoso de
un ano de evolucion. La gastroscopia inicial objetivdo mas
de 200 pdlipos gastricos de entre 3-18 mm, agrupados en

masas mamelonadas a nivel subcardial, cuerpo distal, inci-
sura y antro. Su caracterizacion con luz blanca y NBI mostré
lesiones eritematosas de superficie lisa, friabilidad con res-
tos hematicos frescos adheridos, de aspecto tubulo-velloso
y patrén vascular denso pero regular. La ecoendoscopia des-
cribié un marcado engrosamiento irregular de la mucosa, sin
cambios de ecogenicidad, infiltracion de otras capas ni ade-
nopatias adyacentes. Se realizo polipectomia de las lesiones
de mayor tamafno con estudio anatomopatoldgico compa-
tible con pdlipos hiperplasicos (PH). Tras valoraciéon por
comité multidisciplinar y consensuado con la paciente, se
decidié tratamiento minimamente invasivo mediante resec-
ciones endoscopicas. En la tercera gastroscopia, la histologia
de algunos fragmentos detecté cambios adenomatosos con
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Figura 1

Ay B. Imagenes de la gastroscopia con luz blanca y NBI, respectivamente, donde se observan polipos gastricos hiper-

plasicos. C y D. Ecoendoscopia lineal donde se objetiva marcado engrosamiento irregular de la mucosa gastrica, con protrusiones
luminales correspondientes a los polipos gastricos. Las tres Gltimas imagenes corresponden al estudio anatomopatoldgico de dife-
rentes fragmentos de polipectomias. La imagen E corresponde con una tincion H-E, en la que se observa una formacion polipoide
de epitelio glandular hiperplasico y congestion capilar. Las imagenes F (tincion H-E) y G (estudio inmunohistoquimico PAN-CK)
representan la infiltracion neoplasica por adenocarcinoma pobremente cohesivo con células en anillo de sello.

displasia de bajo grado y un foco de adenocarcinoma.
El estudio genético detectd la mutacion del exon 11 del
gen SMAD4, compatible con sindrome de poliposis juve-
nil (SPJ). Los marcadores tumorales, colonoscopia, capsula
endoscopica, angio-TAC y TAC de extension, ecocardiogra-
fia y laparoscopia exploradora no detectaron diseminacion
a distancia ni otras alteraciones asociadas. La paciente fue
sometida a una gastrectomia total laparoscépica con linfa-
denectomia, presentando buena evolucion.

Las pérdidas ginecologicas constituyen el origen mas fre-
cuente de anemia ferropénica en mujeres en edad fértil. Las
causas digestivas son las segundas en prevalencia, ya sean
malabsortivas como por pérdidas del tracto gastrointesti-
nal. En ausencia de clinica guia, la doble endoscopia esta
indicada como primera aproximacion diagnéstica’.

Los PH constituyen los pdlipos gastricos mas frecuentes.
Pueden ser Unicos (75%), multiples o como componente del
sindrome de poliposis hiperplasica difusa (GAPPS; definido a
partir de mas de 50 PH)2. En zonas de alta prevalencia de
Helicobacter pylori se notifican con mayor frecuencia.

En ocasiones aparecen en el contexto de sindromes
polipdsicos como SPJ, Gardner o Peutz-Jeghers®. Los PH
sindromicos son indistinguibles macroscopica e histologi-
camente de los esporadicos y asocian mayor riesgo de
malignizacion®.

ELSPJ, de herencia autosémica dominante, se caracteriza
por la predisposicion padecer polipos hamartomato-
sos/juveniles (PJ) en el tracto gastrointestinal. La incidencia
se estima entre 1:16.000-1:100.000. Puede ser asintomatico
o debutar como anemia, sangrado gastrointestinal o dolor
abdominal. Para su diagndstico deben cumplirse al menos
uno de los siguientes criterios®:

e Mas de cinco PJ en colon o recto.

e Mdltiples PJ en el tracto gastrointestinal superior o infe-
rior.

o Cualquier nimero de PJ junto con una historia familiar de
SPJ.

Los PJ ofrecen alta complejidad diagnodstica dada su
similitud anatomopatoldgica con el resto de polipos gas-
trointestinales. Son mas frecuentes a nivel colorrectal y
la implicacion exclusivamente gastrica suele asociarse a la
mutacidon SMAD4’. La mayoria son benignos pero pueden
degenerar, siendo el colorrectal el cancer mas frecuente-
mente asociado. La incidencia de cancer gastrico alcanza
21% en pacientes con polipos gastricos (fig. 1).

Los individuos con criterios clinicos de SPJ deben ser
estudiados para las mutaciones del gen BMPR1A y SMAD4,
aunque solo en 40% se detectara una mutacion conocida en
la linea germinal. La variante patogénica de SMAD4 aso-
cia malformaciones arteriovenosas pulmonares, hepaticas
e intracraneales; patologia aortica, epistaxis y telangiecta-
sias.

El diagndstico de SPJ requiere un estudio completo
del tracto gastrointestinal, resecando los polipos obser-
vados para disminuir el riesgo de sangrado, obstruccion
o malignizacion. La gastrectomia/colectomia parcial/total
sera necesaria ante polipos endoscopicamente incontrola-
bles (> 50-100), sangrado gastrointestinal severo, displasia
o historia familiar de neoplasia.

Se recomienda seguimiento mediante gastroscopia y
colonoscopia cada tres afos con inicio a los 15 afos o
antes si presentan sintomatologia. Si se detectan polipos, el
seguimiento sera anual. En aquellos pacientes someti-
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dos a cirugia se mantendran controles de los segmentos
remanentes’.

Es necesario el cribado genético de los familiares de alto
riesgo si se conoce la variante patogénica implicada. En caso
contrario, su seguimiento sera mediante colonoscopia.

Nuestra paciente desarrollé un adenocarcinoma gastrico
con células en anillo de sello pT1aG3, sin invasion perineural
ni linfovascular, HER2 negativo, sin alteracion de proteinas
reparadoras. En este estadio (lA), la administracion de tra-
tamiento adyuvante no ha mostrado beneficio, por lo que se
iniciaron controles semestrales con TAC.
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