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RESUMEN

La poliposis adenomatosa familiar es una enfermedad gené-

tica poco frecuente caracterizada por la presencia de más de

100 pólipos en el colon y el recto, y que comúnmente se aso-

cia a toda una serie de manifestaciones clínicas extracolóni-

cas. Esta enfermedad hereditaria, habitualmente con patrón

autosómico dominante, evoluciona sin tratamiento a cáncer

colorrectal. El manejo de esta enfermedad debe iniciarse

con un consejo genético para informar del tipo de patología,

de la mejor terapéutica y del seguimiento necesario de ella.

Actualmente, la cirugía profiláctica es necesaria. Sin embar-

go, el tipo de técnica quirúrgica dependerá principalmente

de la gravedad de la manifestación clínica de la enfermedad,

de la edad del paciente al diagnóstico y, finalmente, de algu-

nas circunstancias clínicas especiales. Esta enfermedad re-

querirá además que cada uno de los pacientes tenga un se-

guimiento de por vida adecuado. El objetivo de este trabajo

es realizar una revisión de los principales estudios publica-

dos sobre la poliposis adenomatosa familiar, con el objetivo

de conocer cuál es el mejor manejo de estos pacientes.

FAMILIAL ADENOMATOUS POLYPOSIS

Familial adenomatous polyposis is a rare genetic disease

characterized by the development of more than a hundred

adenomatous polyps in the colorectal area, as well as by ex-

tracolonic manifestations. Without treatment, this inherited

disease, usually transmitted by autosomal dominant inheri-

tance, predisposes to colorectal cancer. Treatment must be

preceded by counseling about the nature of the syndrome

and by recommendations for the optimal management and

surveillance of the disease. Currently, prophylactic surgical

therapy is imperative. However, the type of surgical techni-

que used depends mainly on the severity of the polyposis

phenotype, the age of the patient at diagnosis, and a series of

special clinical circumstances. Lifetime follow-up of all pa-

tients is required. This article reviews the main studies pu-

blished on familial adenomatous polyposis in order to provi-

de an update on the most appropriate management of these

patients.

INTRODUCCIÓN

Los síndromes de poliposis gastrointestinales se caracteri-
zan por la presencia de múltiples pólipos en el tubo diges-
tivo, con una afección preferente del colon y el recto. Son
un grupo de enfermedades de escasa incidencia, pero con
muy variadas características, que precisan una correcta
individualización con el fin de que pueda proporcionarse
el tratamiento más adecuado. La clasificación más útil es
la que combina la naturaleza hereditaria o no del proceso,
con su histoenfermedad (adenoma, hamartoma, hiperpla-
sia o proliferación linfoide) (tabla I)1. Otra forma práctica
de clasificar los síndromes de poliposis gastrointestinal es
según su riego de desarrollar cáncer colorrectal1.
La poliposis adenomatosa familiar (PAF) es la forma de
poliposis más conocida y más frecuente. Se trata de una
enfermedad hereditaria autosómica dominante con una
prevalencia de aproximadamente 1 de cada 10.000-
20.000 individuos2,3. La característica fundamental de la
PAF es la aparición de más de 100 pólipos adenomato-
sos en el colon y el recto (pueden llegar a ser miles), ini-
ciándose a una edad muy joven y con un riesgo de cán-
cer colorrectal cercano al 100% si el paciente no recibe
tratamiento de forma precoz4,5. De todos los diagnósticos
de cáncer colorrectal, los pacientes con PAF suponen
únicamente menos de un 0,5%, pero la posibilidad de
diagnóstico precoz y posterior tratamiento ha situado
esta enfermedad en un punto de máximo interés científi-
co4. Además, al tratarse de un trastorno o enfermedad
hereditaria compleja, junto a la enfermedad colorrectal,
pueden asociarse una gran cantidad de alteraciones en
otros órganos que es preciso investigar antes del trata-
miento y durante el seguimiento, o incluso pueden servir
para el diagnóstico de PAF6. El objetivo principal de este
artículo es hacer una revisión del estado actual en el ma-
nejo de los individuos afectados de PAF. Para ello, he-
mos revisado los artículos publicados más relevantes 
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realizando previamente una búsqueda bibliográfica en la
base de datos Medline, para identificar los referidos al
diagnóstico, el tratamiento y el seguimiento de esta en-
fermedad.

MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Historia natural de la enfermedad

La manifestación más prominente de la PAF es la apari-
ción de múltiples pólipos adenomatosos en el colon y el
recto, de manera que ante la sospecha clínica de esta en-
fermedad hay que efectuar una endoscopia digestiva baja.
Hay que recordar que en un individuo afectado de PAF y
sin tratamiento, las lesiones suelen desarrollarse en la se-
gunda y la tercera décadas de la vida: el 15% a los 10
años de edad, el 50% de los pacientes sobre los 15 años y
un 95% a los 35 años7. Por todo ello, se considera que, en
el contexto de una familia diagnosticada de PAF, si un in-
dividuo no ha desarrollado pólipos antes de los 40 años,
es muy improbable que presente manifestaciones clínicas
de esta enfermedad8.

Clínica

Durante años la clínica puede ser silente, y suele consistir
en deposiciones más blandas, a veces diarreicas y, ocasio-
nalmente, dolor abdominal tipo cólico, sin que se afecte
el estado general del paciente. La aparición de rectorragia
suele ser un signo de alarma para los pacientes, y un por-
centaje superior al 30% de los que consultan puede pre-
sentar ya malignización de uno o varios pólipos9. Sin tra-
tamiento, la edad media de detección del cáncer es de 35
años10. En los casos no tratados la muerte suele acontecer
a los 40-45 años, es decir, 20 años antes de la edad de fa-
llecimiento por cáncer colorrectal esporádico9.

Aunque en la bibliografía aparezcan términos a veces
confusos, como formas agresivas o graves de la PAF, re-
feridas a la presentación con un número extremadamente
elevado de pólipos y que se utiliza para indicar tratamien-
tos con resecciones quirúrgicas más amplias, desde un
punto de vista práctico es más útil diferenciar a los pa-
cientes que tienen un número superior o inferior a 20 pó-
lipos en el recto, o más o menos 1.000 pólipos en el
colon1.
Un dato que vale la pena destacar es que aproximadamente
un 20-30% de los pacientes con PAF no presenta historia
familiar de la enfermedad, lo que significa que son casos
de novo11. En estos casos, los padres y hermanos del pa-
ciente no presentarán la enfermedad, pero cada uno de los
hijos tendrán un 50% de posibilidades de heredar la enfer-
medad (si la herencia es autosómica dominante), por lo que
es completamente necesario realizar el consejo genético.

MANIFESTACIONES EXTRACOLÓNICAS

Las manifestaciones extracolónicas de la PAF (que pue-
den presentarse hasta en un 40% de los casos) configuran
no sólo algunos síndromes individualizados, como el sín-
drome de Gardner (afección gastroduodenal, tumores des-
moides y osteomas entre otras) o el síndrome de Turcot-
Despres (tumores del sistema nervioso central), sino otras
enfermedades referidas con elevada frecuencia en la PAF
(tabla II)12,13. Se considera que estas manifestaciones ex-
tracolónicas son secundarias a una expresión variable de
un único defecto genético más que el resultado de múlti-
ples defectos genéticos diferentes8,10.

Lesiones en el tracto digestivo superior

Los pólipos de las glándulas fúndicas son los pólipos gás-
tricos más frecuentes en la PAF3. Suelen estar presentes
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TABLA I. Síndromes de poliposis gastrointestinal

Síndromes de poliposis gastrointestinal no hereditarios
Inflamatoria o postinflamatoria
Hiperplásica
Linfoide
Hiperplasia linfoide reactiva
Linfoma
Lipomatosis
Angiomatosis
Leiomiomatosis
Neumatosis quística intestinal
Síndrome de Cronkhite-Canada

Síndromes de poliposis gastrointestinal hereditarios
Poliposis adenomatosa familiar

Poliposis adenomatosa familiar
Poliposis adenomatosa familiar atenuada
Poliposis adenomatosa asociada al gen MYH

Poliposis hamartomatosa
Síndrome de Peutz-Jeghers
Poliposis familiar juvenil
Síndrome de Cowden
Ganglioneuromatosis intestinal
Síndrome de Bannayan-Riley
Esclerosis tuberosa

TABLA II. Incidencia de manifestaciones extracolónicas 
en la poliposis adenomatosa familiar

Manifestación Incidencia (%)

Osteoma 14-93

Quistes epidermoides 50

Tumores desmoides 4-15

Afección gastroduodenal
Hiperplasia de las glándulas fúndicas 23-56
Pólipos hiperplásicos 8-44
Adenomas gástricos 2-13
Cáncer gástrico < 1
Adenomas duodenales 24-100
Carcinoma duodenal o periampular NC

Tumores de intestino delgado NC

Hipertrofia congénita del epitelio pigmentario 
de la retina 58-92

Tumores hepatobiliares < 1

Tumores tiroideos NC

Tumores del sistema nervioso central NC

NC: no conocido exactamente, pero superior a la población general.



en el 50% de los pacientes, y normalmente se localizan en
el fundus y en el cuerpo gástrico, extendiéndose en su
distribución hacia el antro14. Histopatológicamente, se ca-
racterizan por una dilatación y un cambio quístico de las
glándulas fúndicas. Estos pólipos pueden aumentar en nú-
mero, pero la probabilidad de transformación maligna es
casi nula, aunque se ha descrito algunos casos de displa-
sia15,16.
Los pólipos hiperplásicos son también frecuentes (el 8-
44% de los pacientes) y tampoco se ha descrito maligni-
zación de éstos.
Curiosamente, los adenomas gástricos son los pólipos
menos frecuentes en los pacientes con PAF (con una inci-
dencia aproximada del 6%) y pueden presentarse de for-
ma difusa por todas las áreas del estómago. Aunque éstos
no suelen aumentar de tamaño ni variar su grado de ati-
pia, de forma ocasional pueden trasformarse en malignos.
Si bien se ha descrito un aumento del riesgo de cáncer
gástrico en series japonesas14, en los países occidentales
el riesgo de presentar cáncer gástrico en los pacientes
afectados de PAF se considera que no es significativa-
mente superior al riesgo de la población general17.
En el intestino delgado, los adenomas asientan principal-
mente en el duodeno, cercanos a la papila duodenal (am-
polla de Vater). Se encuentran en más del 80% de los pa-
cientes con PAF, con un riesgo acumulado cercano al
100%18,19. Los pólipos duodenales normalmente son múl-
tiples y sésiles, y se localizan predominantemente en los
pliegues mucosos de la segunda porción duodenal, sobre
todo en la región periampular. En ocasiones, la mucosa
que aparece microscópicamente normal puede presentar
cambios adenomatosos en el estudio histológico, aspecto
que será importante en el seguimiento de estas lesiones20.
El potencial maligno de los adenomas sésiles duodenales
es bajo. Sin embargo, la presencia de displasia en la re-
gión periampular es elevada y oscila entre el 60 y el
70%20. Para el manejo de los pólipos duodenales, éstos
pueden clasificarse en 5 estadios (0-IV), según la clasifi-
cación propuesta por Spigelman et al21 y modificada pos-
teriormente en la reunión de consenso de Viena según el
grado de displasia22. Esta clasificación tiene en cuenta 
4 variables: tamaño del pólipo, número de pólipos, grado
de displasia y arquitectura del pólipo. El grado de displa-
sia aumenta cuanto mayor es el estadio de Spigelman.
Los pacientes con un estadio IV de Spigelman son los
que presentan un mayor riesgo de carcinoma periampular,
que se presenta en el 4% de los pacientes afectados de
PAF, y es la causa de muerte más frecuente en los pacien-
tes colectomizados18,19,21,23.

Tumores desmoides

Los tumores desmoides son histológicamente benignos,
ya que en realidad se trata de un sobrecrecimiento de teji-
do fibroaponeurótico. Estas lesiones ocurren raramente en
la población general, pero su incidencia en pacientes con
PAF puede alcanzar el 15%24. Los tumores desmoides
que afectan a estos pacientes son generalmente intraabdo-

minales (fig. 1), menos frecuentes en la pared abdominal
o las extremidades, y aparecen en la mayoría de casos du-
rante el seguimiento en los primeros 3 años de cualquier
intervención quirúrgica que se realice a estos pacientes24.
Tener una historia familiar de tumores desmoides es un
factor de riesgo para el su desarrollo, y se asocian tam-
bién con determinadas mutaciones específicas en el gen
APC (adenomatous polyposis coli gene)25,26. Las mutacio-
nes situadas entre los codones 1310 y 2011, por ejemplo,
se asocian con un riesgo 6 veces mayor de desarrollar tu-
mores desmoides, comparado con el riesgo descrito en las
mutaciones situadas entre otras localizaciones. Por otro
lado, hay familias con mutaciones en las que la manifes-
tación de la PAF consiste en tumores desmoides con au-
sencia o presencia de muy pocos pólipos en el área colo-
rrectal27,28. Recientemente, Sturt et al29 han sugerido que
debe haber otros factores genéticos, diferentes del gen
APC, implicados en la aparición de los tumores desmoi-
des en la PAF.
Los tumores desmoides intraabdominales tienen tenden-
cia a englobar el mesenterio del intestino delgado, con o
sin afección de sus vasos principales24. La evolución de
este tipo de tumores en esta localización varía amplia-
mente. Hay casos de enfermedad estable en pacientes
asintomáticos y, contrariamente, casos de crecimiento
agresivo de éstos. Un aspecto determinante en la falta de
consenso en el tratamiento de los mismos es la ausencia
de factores predictivos de respuesta o recidiva a cualquie-
ra de los tratamientos descritos30. De hecho, junto al trata-
miento quirúrgico se han descrito múltiples tratamientos
médicos que abarcan el uso de antiinflamatorios, anties-
trógenos, quimioterapia e incluso radioterapia en casos
excepcionales26. Su resección quirúrgica, por la localiza-
ción mesentérica, muchas veces es incompleta y está aso-
ciada con una alta morbilidad y tendencia a la recidiva27.
Por ello, se recomienda tratar este tipo de tumores en fun-
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Fig.1. Imagen de tomografía computarizada abdominal que muestra la

presencia de un gran tumor desmoide intraabdominal en un paciente

afectado de poliposis adenomatosa familiar.



ción de su presentación y tendencia al crecimiento24. Sólo
en casos excepcionales, en que haya complicaciones por
la presencia del tumor desmoide y la resección no conlle-
ve una elevada morbilidad, cabe considerar la interven-
ción quirúrgica. Por el contrario, la resección de los tu-
mores localizados en la pared abdominal es más fácil y se
asocia con tasas bajas de recidiva local si el margen de re-
sección es mayor de 1 cm24.

Osteomas

Los osteomas fueron descritos por primera vez por Gard-
ner y Richards en 195313 y su incidencia estimada varía
entre el 14 y el 93%. Estas lesiones pueden presentarse en
cualquier hueso, aunque son mucho más frecuentes en el
esqueleto facial, principalmente en el ángulo de la mandí-
bula, y en los huesos largos12,31. Estos tumores son benig-
nos, pero pueden ocasionar síntomas debido a su creci-
miento local. Los osteomas mandibulares pueden ser un
buen marcador de manifestaciones extracolónicas de la
PAF, en ausencia de un estudio genético o cuando éste no
pone de manifiesto la presencia de esta enfermedad31. De
esta manera, en una familia con la enfermedad, la apari-
ción de un osteoma en un descendiente indica la transmi-
sión hereditaria de ésta.

Quistes epidermoides

Los quistes epidermoides son lesiones benignas del tejido
celular subcutáneo que suelen desarrollarse durante la pu-
bertad32. En los pacientes con PAF pueden localizarse en
las extremidades, la cara o el cuero cabelludo, mientras
que en la población general suelen presentarse en la es-
palda. Lo más interesante de estas lesiones es que durante
la infancia de los individuos de la población general son
extraordinariamente infrecuentes, pero en la PAF pueden
aparecer antes que los pólipos colorrectales8.

Hipertrofia congénita del epitelio pigmentario 
de la retina

Se trata de lesiones pigmentarias oscuras, redondas u ova-
les, pequeñas, con frecuencia periféricas que se detectan
mediante retinoscopia. Estas lesiones son completamente
asintomáticas. El estudio histológico de estas lesiones ha
demostrado que en realidad se trata de hamartomas del
epitelio pigmentario; sin embargo, el término más acepta-
do es el de hipertrofia congénita del epitelio pigmentario
de la retina (HCEPR)33.
La prevalencia de la HCEPR en la PAF es muy variable
(del 0 al 42%). Una de las explicaciones de dicha variabi-
lidad es la distinta interpretación de las lesiones por parte
de diferentes especialistas. Del mismo modo, es impor-
tante recordar que la HCEPR puede encontrarse hasta en
el 2% de la población general34. A pesar de esta variabili-
dad y de la subjetividad en la interpretación, se ha pro-

puesto utilizar la HCEPR como un marcador biológico de
la enfermedad para identificar a los portadores asintomá-
ticos de la PAF.

Lesiones malignas extracolónicas

Se han descrito otros tumores asociados con mayor fre-
cuencia a la PAF respecto a la población general, como
hepatoblastoma, o tumores tiroideos, adrenales, del árbol
biliar, el páncreas y el sistema nervioso central23,35,36 (ta-
bla II).

POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR ATENUADA

Hay una forma atenuada de PAF que difiere de la forma
clásica básicamente en la presencia de un número menor
de pólipos (menos de 100) que tienen tendencia a desa-
rrollarse en el colon derecho, y cuya presentación, tanto
por lo que respecta a los pólipos cómo al cáncer, suele re-
trasarse unos 15 años en relación con la PAF clásica37,38.
Habitualmente estos pacientes con poliposis adenomatosa
familiar atenuada (PAFA) tienen una limitada expresión
de manifestaciones extracolónicas: no muestran HCEPR
y raras veces presentan tumores desmoides34.
Un problema en su manejo es que clínicamente el fenoti-
po de estas familias puede superponerse con el de cáncer
colorrectal hereditario no polipósico (CCHNP) en fami-
lias con pocos pólipos. Otro problema en el diagnóstico
de la PAFA es la falta de información en el número o lo-
calización de pólipos en las familias con pocos miembros,
lo que puede hacer que se confunda con casos de cáncer
colorrectal esporádico.
Generalmente, se había aceptado que la PAFA seguía un
patrón autosómico dominante, al igual que la forma clási-
ca de PAF, pero con un índice de mutaciones de novo su-
perior. Recientemente, se ha descrito que hasta un 30%
de las PAFA siguen un patrón de herencia autosómico re-
cesivo asociado a la mutación en el gen MYH, por lo 
que esta alteración se denomina «poliposis asociada al
MYH»39.

BASES MOLECULARES DE LA ENFERMEDAD

Se considera que más del 90% de las familias afectadas
de PAF «clásica» presentan mutaciones en el gen APC en
la línea germinal7. Es muy importante entender que la
identificación de dicha mutación en el gen APC permite
confirmar el diagnostico de PAF3.
El gen APC fue identificado hace 10 años, abarca 98 kb
del ADN genómico en el cromosoma 5q21 y contiene 19
exones36. La característica más importante del gen es el
gran tamaño del exón 15 (6574 pb), lo que representa 
el 77% de la región codificante10.
La proteína APC es un polipéptido de 2.849 aminoácidos
con un peso molecular aproximado de 312 kDa, que
consta de múltiples dominios, lo que permite que interac-
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cione con un gran número de otras proteínas. Esta proteí-
na es una parte integral de la vía de transmisión de distin-
tas señales celulares pero también desempeña un papel en
la adhesión celular, en la estabilidad del citosqueleto mi-
crotubular, en la regulación del ciclo celular y posible-
mente también en fenómenos de apoptosis.
Las mutaciones germinales se localizan en toda la región
codificante, si bien predominan en la mitad 5’ del exón
15 y en los exones 8 y 11, y generalmente dan lugar a una
proteína truncada. Las mutaciones más frecuentes son las
localizadas en el codón 1309 (18%) y en el codón 1061
(12%). Recientemente, se han detectado también hasta un
10% de grandes deleciones en el gen APC en la PAF40.
Un dato muy interesante en la historia natural de esta en-
fermedad es que se han descrito diferentes asociaciones
entre genotipo y fenotipo. Por ejemplo, los fenotipos con
una muy grave expresividad clínica (presencia de más de
5.000 adenomas distribuidos por todo el colon y el recto)
se asocian con mutaciones entre los codones 1250 y
1464, incluido el conocido hotspot 130926.
Además, distintas alteraciones genéticas pueden determi-
nar las manifestaciones extracolónicas de la enfermedad.
Por ejemplo, la presencia de HCEPR se asocia con la apa-
rición de mutaciones en localizaciones específicas (entre
el exón 9 y el codón 1445 del exón 15), y los tumores
desmoides también (entre los codones 1444 y 1578)38.
Esta heterogeneidad se mantiene dentro y fuera de las fa-
milias, lo que sugiere que otros factores genéticos y am-
bientales deben influir en el curso de la enfermedad.
Recientemente, tras la demostración de la participación
de otro gen, el MYH, con un patrón de herencia autosómi-
co recesivo en el desarrollo de la PAF (generalmente en
su forma atenuada), se ha refutado el dogma del patrón de
herencia autosómica dominante en la PAF40,41.
El análisis genético de APC está indicado para confirmar
el diagnóstico de esta enfermedad, pues permite hacer
una evaluación presintomática y debe considerarse en
cualquier persona con diagnóstico clínico de PAF, espe-
cialmente si tiene familiares de primer grado menores de
40 años que aún no hayan desarrollado la enfermedad3.

TRATAMIENTO

Tratamiento quirúrgico

El objetivo del tratamiento de los pacientes con PAF es
evitar las consecuencias de la transformación maligna de
los múltiples pólipos existentes en el colon y el recto, una
vez conocida desde hace años la indefectible secuencia
adenoma-carcinoma24. En el tratamiento de la PAF se
debe tener en cuenta, por un lado, el potencial de maligni-
zación de los pólipos distribuidos por el área afectada y,
por otro, la morbilidad asociada con las diferentes técni-
cas quirúrgicas.
La intervención quirúrgica ideal, sobre todo teniendo en
cuenta que la mayoría de los pacientes son jóvenes y
asintomáticos, sería la asociada a una baja morbilidad,
con buenos resultados funcionales postoperatorios y que

eliminara por completo el riesgo de carcinoma colorrec-
tal. Desafortunadamente, no hay una técnica quirúrgica
que cumpla por completo estas premisas. De esta manera,
la elección de cada una de estas técnicas quirúrgicas esta-
rá en función de toda una serie de aspectos que cabe con-
siderar: la manifestación clínica de la enfermedad, la edad
del paciente, la presencia de cáncer al diagnóstico, aspec-
tos genéticos y, finalmente, aspectos sociales, como la di-
ficultad para el seguimiento de cada uno de los pacien-
tes8,24.
Por otro lado, la indicación del tratamiento quirúrgico no
ofrece dudas en los pacientes con diagnóstico establecido
de neoplasia colorrectal, pero en los pacientes asintomáti-
cos diagnosticados mediante marcadores moleculares en
una unidad de consejo genético, el momento más adecua-
do de plantear la intervención es mucho más difícil de
planificar. En los pacientes pertenecientes a familias con
la enfermedad y un alto grado de penetrancia, se conside-
ra adecuada la intervención quirúrgica al final de la ado-
lescencia (15-18 años)24. En otras situaciones, la cirugía
profiláctica debe considerarse antes de los 25 años, o al
primer diagnóstico (ante una edad más avanzada), para
reducir al máximo el riesgo de cáncer colorrectal durante
el seguimiento40.

Técnicas quirúrgicas

Proctocolectomía total con ileostomía terminal

La proctocolectomía total con construcción de ileostomía
terminal definitiva es la técnica que menos se utiliza ac-
tualmente. Evitar la aparición de carcinoma colorrectal
está asegurado, pero la morbilidad de la cirugía pélvica,
así como las inevitables consecuencias psicosociales aso-
ciadas a la necesidad de la realización de un estoma, son
sus principales desventajas. Actualmente, la principal in-
dicación de dicha técnica son los casos en que el paciente
presente una neoplasia de recto que por su localización
cercana al margen anal no permita la restauración del
tránsito intestinal24 (fig. 2). También se ha utilizado esta
técnica en pacientes que precisan una colectomía total
con extirpación del recto y que, por algún problema aso-
ciado (p. ej., por incontinencia fecal establecida, obesidad
mórbida u otras), no permita realizar la proctocolectomía
con reservorio ileal.
En los pacientes con dicha intervención, a pesar de haber
eliminado la posibilidad de afección colorrectal, se debe-
rá realizar también un seguimiento adecuado para detec-
tar posibles manifestaciones extracolónicas42.

Colectomía total con anastomosis ileorrectal

Como esta técnica preserva el recto, su ventaja principal
es la baja morbilidad postoperatoria que conlleva (p. ej.,
en porcentaje de disfunción sexual postoperatoria y el
tipo de hábito deposicional posquirúrgico) respecto a las
otras técnicas descritas. Contrariamente, su principal in-
conveniente es la necesidad de un seguimiento estricto
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para evitar las consecuencias de la aparición de nuevos
pólipos o cáncer en el recto no extirpado43,44.
La identificación de los pacientes con mayor riesgo de de-
sarrollar cáncer en el recto remanente parece ser importan-
te, tanto para indicar una u otra técnica como para planear
diferentes estrategias de seguimiento. La incidencia de
cáncer de recto después de esta técnica es variable en la li-
teratura médica clásica, que oscila entre el 10 y el 40% a
los 20 años de seguimiento8,45,46. Diferentes estudios han
intentado predecir la mayor o menor posibilidad de cáncer
de recto durante el seguimiento. La presencia de cáncer
(además de la poliposis) en la primera intervención, una
anastomosis ileorrectal situada a más de 15 cm del margen
anal, el número total de pólipos presentes o de nueva apa-
rición en el recto, la presencia de pólipos planos y la edad
avanzada son los factores más significativos47,48.

Los medios para reducir el riesgo de cáncer en el recto re-
manente en estos pacientes se basará en un adecuado ca-
lendario de seguimiento, detección y tratamiento endoscó-
pico, de los pólipos del recto preservado24. Algunos grupos
han realizado también ensayos clínicos con el objetivo de
valorar el efecto del uso de distintos fármacos (p. ej., sulin-

daco) durante el seguimiento de estos pacientes con resul-
tados francamente esperanzadores49,50. A pesar de ello, por
la gravedad de algunos efectos secundarios del tratamiento
médico e incluso porque su uso no excluye totalmente la
posibilidad de transformación maligna de los pólipos en el
recto preservado, no hay todavía una clara indicación de
tratamiento profiláctico en estos pacientes3,24,51.

Proctocolectomía restauradora con reservorio ileal

y anastomosis ileoanal

En esta técnica se realiza la resección del colon y de todo
el recto, manteniendo únicamente unos 2 cm de epitelio
anal transicional y mucosa distal (canal anal). De esta
manera, se elimina en buena parte el riesgo de aparición
de nuevos pólipos y, por tanto, el riesgo de cáncer colo-
rrectal. Además, se acompaña de la restauración del trán-
sito intestinal mediante la construcción de un reservorio
con íleon que actuaría funcionalmente de «neorrecto».
A lo largo de la historia se han descrito varios tipos de re-
servorio ileal pero, sin duda alguna, el reservorio ileal en
J, descrito por Parks et al52 hace más de 25 años sigue
siendo hoy en día la técnica quirúrgica más empleada53.
Finalmente, la anastomosis entre el reservorio ileal y el
ano es motivo de controversia, ya que puede ser mecánica
o manual, en cuyo caso se realiza una exéresis de la mu-
cosa más distal del canal anal (mucosectomía quirúrgica).
Disponer de un procedimiento quirúrgico que elimine casi
todo el tumor, evitando los inconvenientes de un estoma de-
finitivo, sólo tiene como «talón de Aquiles» la morbilidad
postoperatoria asociada a esta intervención. La tasa de com-
plicaciones postoperatorias inmediatas o durante el segui-
miento y la necesidad de reintervención, aun siendo menor
que en los casos de colitis ulcerosa, no es irrelevante54,55.

¿Cuál es la técnica quirúrgica más adecuada?

En la tabla III se expone un resumen de las características
principales de las distintas técnicas quirúrgicas expuestas
anteriormente. Parece evidente, una vez expuestas las dis-
tintas técnicas quirúrgicas, que la elección de una de ellas
depende tanto de la enfermedad cómo de otros aspectos,
como la edad o las expectativas del paciente hacia el tra-
tamiento que va a recibir56-58. Esta última consideración
es particularmente importante en esta enfermedad, por
afectar a pacientes jóvenes, con frecuencia asintomáticos
y que pueden tener experiencias más o menos desafortu-
nadas en otros miembros familiares afectados56. La infor-
mación al paciente y a la familia será especialmente im-
portante en la toma de decisiones en esta enfermedad.
La proctocolectomía total con ileostomía definitiva es un
procedimiento que se reserva únicamente para los casos
de cáncer rectal bajo en los que no esté indicada la cons-
trucción de una proctocolectomía restauradora con reser-
vorio ileal (fig. 2).
La colectomía total con anastomosis ileorrectal estaría in-
dicada sobre todo en pacientes jóvenes con formas ate-
nuadas de la enfermedad o si no hay una gran afección
del recto (máximo 20 pólipos) y/o con alteraciones gené-
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Fig. 2. Imagen de pieza de proctocolectomía total de un paciente afec-

tado de poliposis adenomatosa familiar. La fotografía muestra la pre-

sencia de un recto con múltiples lesiones polipoideas y 3 lesiones de

mayor tamaño, una de ellas mostraba una histología de adenocarci-

noma.



ticas con baja penetrancia. Siempre hay que insistir en to-
dos los casos en el compromiso por parte del paciente de
realizar los controles de seguimiento adecuados. Los pa-
cientes con un diagnóstico tardío de la enfermedad, que
tengan poca o nula afección del recto y que por una edad
avanzada nos permita prever unos resultados funcionales
poco satisfactorios con el reservorio ileal, también son
excelentes candidatos para esta técnica quirúrgica.
La proctocolectomía total con reservorio ileal y anasto-
mosis ileoanal debería realizarse en pacientes con formas
agresivas de la enfermedad o con gran afección del recto
(más de 20 pólipos adenomatosos). La realización de una
mucosectomía y anastomosis manual debería indicarse
sobre todo en los casos con grave afección difusa del rec-
to hasta la línea pectínea. Se recomienda también la proc-
tocolectomía restauradora en pacientes con síndrome de
Gardner por el riesgo de aparición de tumor desmoide
tras la colectomía y la anastomosis ileorrectal, que podría
hacer inviable la proctocolectomía posterior. Más recien-
temente, se ha recomendado también esta opción terapéu-
tica ante aparición de determinadas alteraciones genéti-
cas que permitan prever una evolución tórpida de la
enfermedad59.
Finalmente, es interesante apuntar que determinadas mu-
taciones tienen una influencia significativa en la evo-
lución más o menos agresiva de esta enfermedad59,60. 
Quizás en un futuro no muy lejano, la determinación de-
tallada de estas alteraciones genéticas asociadas a la peor
evolución de esta enfermedad (p. ej., aparición progresiva
de pólipos en el recto remanente en pacientes con colec-
tomía total e ileorrectostomía) podrá tener un peso rele-
vante en la decisión de la técnica quirúrgica.

Papel del tratamiento médico en la poliposis

adenomatosa familiar

La administración de fármacos para la quimioprevención
de lesiones en estos pacientes es controvertida3. Parece
que los antiinflamatorios no esteroideos (AINE), como

sulindac o celecoxib, son los que han mostrado resultados
más esperanzadores61-63. A pesar de ello, por un lado hay
cierta evidencia que demuestra que el tratamiento con
AINE en estos pacientes es inefectivo para tratar la pre-
sencia de adenomas24,64, y otros65 presentan resultados fa-
vorables tras la administración de estos fármacos. Proba-
blemente, habrá que esperar a las conclusiones de más
estudios para situar esta terapéutica en el escalón más
adecuado, teniendo en cuanta además los efectos adver-
sos comunicados con estos fármacos.

PROTOCOLO DIAGNÓSTICO Y DE SEGUIMIENTO

Las pautas de seguimiento se han diseñado tras saber que,
después del tratamiento profiláctico en los pacientes con
PAF, las causas más importantes de mortalidad y morbili-
dad son el cáncer duodenal, los tumores desmoides y, en
los pacientes con colectomía y anastomosis ileorrectal, el
cáncer de recto3,42,66.

Protocolo diagnóstico y seguimiento en familias con
el diagnóstico genético de poliposis adenomatosa
familiar

La identificación de los individuos en situación de riesgo
de padecer la PAF es fundamental para disminuir la mor-
bimortalidad de la enfermedad3,24. Desde la introducción
del diagnóstico molecular predictivo se ha facilitado la
identificación de los individuos en situación de riesgo.
Por ello, la primera acción que se debe realizar tras el
diagnóstico de PAF es remitir al paciente y su familia a
una unidad de consejo genético para llevar a cabo un aná-
lisis genético y recibir consejo24,40.
Los familiares de primer grado de un paciente afectado de
PAF, en riesgo de desarrollar la enfermedad, deberían ini-
ciar un programa de cribado con una endocopia digestiva
baja entre los 10 y los 15 años de edad40. Debería reali-
zarse una rectosigmoidoscopia anual de los 12 a los 25
años de edad, cada 2 años entre los 25 y los 35 años, y
cada 3 años entre los 35 y los 50 años.
Debido a que los adenomas aparecen difusamente en todo
el colon, la realización de una sigmoidoscopia es sufi-
ciente para establecer si un individuo expressa la enfer-
medad3. Contrariamente, si se sospecha una forma ate-
nuada (PAFA), debe realizarse una colonoscopia, por ser
el colon derecho muchas veces el segmento único o más
afectado.

Seguimiento en los pacientes con afección
colorrectal y no operados

Se debe informar siempre de la necesidad absoluta de tra-
tamiento quirúrgico ante el diagnóstico de la enfermedad,
tal como se ha apuntado anteriormente. En cualquier
caso, mientras el paciente no acepte operarse (en contra
de lo indicado) hay que realizar como mínimo una colo-
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TABLA III. Resumen de las características principales 
de las distintas técnicas quirúrgicas para 
el tratamiento de la poliposis adenomatosa familiar

Proctocolectomía total con ileostomía terminal
Indicación:

Cáncer de recto no tratable con otra técnica quirúrgica
Contraindicación de reservorio ileoanal

Inconveniente principal:
Morbilidad postoperatoria
Necesidad de estoma definitivo

Colectomía total con ileorrectostomía
Indicación:

Formas leves de la enfermedad
Recto con reducido número de pólipos

Inconveniente principal:
Necesidad de seguimiento más periódico

Proctocolectomía restauradora y reservorio ileoanal
Indicación:

Formas graves de la enfermedad
Recto con elevado número de pólipos

Inconveniente principal:
Morbilidad postoperatoria
Hábito deposicional postoperatorio



noscopia cada 6-12 meses. Debe recomendarse también
el control y el seguimiento adecuado del tracto digestivo
superior84.

Seguimiento y control del recto en pacientes operados

En los pacientes portadores de una colectomía total y una
anastomosis ileorrectal, debe realizarse cómo mínimo una
rectoscopia cada 6-12 meses por el riesgo evidente de
nuevos adenomas y/o cáncer de recto3,24. Los adenomas
de pequeño tamaño deben biopsiarse en todos los casos.
El incremento en el número o el tamaño de los adenomas
ya presentes en el recto requiere un seguimiento más ex-
haustivo, y se recomienda además la exéresis de éstos si
son mayores a 5 mm. La presencia de displasia grave o
adenomas grandes (más de 1 cm) en el recto es una indi-
cación absoluta para la práctica de una proctectomía24.
En los pacientes con reservorio ileoanal también deben
realizarse controles periódicos. Se han descrito casos de
adenomas en el manguito rectal remanente, especialmente
cuando no se efectúa mucosectomía, así como aparición
de adenomas en el mismo reservorio. Por todo ello, es
aconsejable realizar una exploración endoscópica del re-
servorio en estos pacientes, como mínimo de periodicidad
anual.

Seguimiento de las lesiones extracolónicas asociadas
a la poliposis adenomatosa familiar

Lesiones en el tracto digestivo superior

Es importante establecer un programa de seguimiento y
tratamiento de la lesiones gastroduodenales en todos los
pacientes con PAF67-70. Hay un cierto consenso en los di-
ferentes estudios respecto a que para el seguimiento debe
realizarse una endoscopia digestiva alta con visión lateral,
con o sin magnificación, realizando biopsias seriadas (mí-
nimo 5) incluso ante la ausencia de pólipos a la explora-
ción70,71. Esta última recomendación surgió a partir de la
evidencia de que en algunos casos sin poliposis gastro-
duodenal la biopsia de la zona de la ampolla de Vater ma-
croscópicamente normal permitió en algún caso realizar
un diagnóstico de displasia71.
La primera endoscopia digestiva alta en pacientes con
PAF conocida, aunque sean formas atenuadas, y/o pa-
cientes asintomáticos, debería realizarse a la edad de 20
años o en el momento del diagnóstico de la enferme-
dad19,24,61. Esta primera endoscopia permitirá valorar y
clasificar mediante la estadificación de Spigelman et al21

el tipo de lesiones presentes. No hay un consenso en el
calendario de seguimiento ante la presencia de pólipos en
el área gastroduodenal, pero un posible esquema sería el
siguiente: si el paciente presenta una endoscopia normal o
la presencia de una poliposis leve (estadio 0-II), la si-
guiente endoscopia se repetiría a los 3 años y, si no hay
progresión, a los 5 años. Por otro lado, cuando aparecen
grandes pólipos, lesiones numerosas o que determinen un

riesgo elevado (estadio III) el seguimiento debe ser como
mínimo anual (6-12 meses), valorando además la necesi-
dad de tratamientos específicos3,70. Finalmente, hay sufi-
ciente evidencia para recomendar que ante la presencia de
una displasia grave en la biopsia (estadio IV) o en deter-
minadas lesiones periampulares grandes, se debe indicar
la resección quirúrgica24,62.

Tumores desmoides

Desgraciadamente, la evolución con o sin tratamiento de
los tumores desmoides es tan variable que es difícil o casi
imposible realizar una pauta de seguimiento y tratamiento
de estas lesiones30,42,72. Por ello, sería muy interesante
describir las variables que permiten predecir su evolu-
ción, así como los métodos de clasificación.
A pesar de que el seguimiento de los tumores desmoides
es controvertido, una conducta prudente sería recomendar
realizar una tomografía computarizada abdominal de con-
trol anual y, por supuesto, en cualquier momento ante la
sospecha diagnóstica.

Seguimiento de otras lesiones asociadas

Si la retinoscopia es normal, sólo debe repetirse cómo
prueba de cribado cada 2 o 3 años en determinados ámbi-
tos donde no hay la posibilidad de realizar un estudio ge-
nético familiar.
La ortopantomografía para el diagnóstico de un osteoma
mandibular sólo debe realizarse para establecer el diagnós-
tico de la enfermedad familiar o si hay clínica asociada.
En general, se considera necesaria la exploración física
anual (incluida la palpación cervical para diagnosticar
una enfermedad tiroidea asociada) con el fin de detectar
otras lesiones asociadas a la enfermedad. A pesar de ello,
la utilidad de las técnicas de imagen para descartar todas
las lesiones asociadas extracolónicas en la evolución de
los pacientes es controvertida24,66.

PAPEL DE LAS UNIDADES DE CONSEJO GENÉTICO
Y REGISTROS DE POLIPOSIS

El diagnóstico, el tratamiento y el seguimiento de los pa-
cientes con PAF es un paradigma de colaboración multi-
disciplinaria entre diferentes profesionales. Para el co-
rrecto control y la aplicación de pautas asistenciales y de
investigación en esta enfermedad, hay que considerar la
necesidad de crear registros de pacientes con PAF. Estos
registros están directamente supervisados por un equipo
de distintos especialistas que discuten los casos mediante
sesiones periódicas y atienden a estos pacientes o a sus
familias. El objetivo fundamental es elaborar protocolos
terapéuticos y diagnósticos a partir de la detección, el co-
nocimiento y el seguimiento de las familias afectadas de
la enfermedad o de riesgo mediante el consejo genéti-
co73,74. El prestigioso Hospital de St. Mark’s de Londres,
por ejemplo, posee desde 1925 uno de los registros más
importante del mundo de pacientes con PAF, lo que ha
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permitido analizar una gran cantidad de información muy
valiosa75.
Las unidades de consejo genético en la PAF contribuyen
en el proceso de comunicación que atiende a las necesida-
des y preocupaciones individuales y familiares relaciona-
das con el desarrollo y/o la transmisión de la PAF76. De
hecho, el consejo genético es el acto en el cual se informa
al paciente de los riesgos que tiene de presentar una de-
terminada enfermedad y de transmitirla, así como de los
procedimientos diagnósticos disponibles tanto para él como
para sus familiares3.
Específicamente, este proceso incluye la intervención de
uno o más profesionales, correctamente formados, para
ayudar a un individuo o familia a: a) comprender los he-
chos médicos, incluido el diagnóstico, la probable evolu-
ción de la enfermedad y las opciones de manejo clínico
disponibles; b) comprender de qué manera la herencia
contribuye en la PAF y las posibilidades de aparición de
la enfermedad en otros miembros de la familia; c) enten-
der las alternativas disponibles para el manejo del riesgo
de aparición del cáncer en la PAF, es decir, medidas de
prevención primaria y secundaria disponibles, incluido el
test genético predictivo; d) elegir las acciones más apro-
piadas según el riesgo personal, las expectativas de la fa-
milia, y las convicciones éticas y religiosas propias del
individuo, y actuar en consecuencia y concordancia con
dicha decisión, y e) ofrecer el soporte necesario al indivi-
duo y la familia para el afrontamiento de la enfermedad.
Con todo ello, el primer punto en la guía de manejo de es-
tos pacientes comunicada por la Sociedad Americana de
Cirujanos de Colon y Recto es el consejo genético, punto
imperativo en la detección de nuevos casos y, por tanto,
en la disminución de casos con mala evolución24.
Finalmente, ante la elevada penetrancia de la PAF y la
disponibilidad de medidas preventivas eficaces, el estu-
dio del gen APC (test genético) puede considerarse como
una «prueba ideal» y debería tenerse en cuenta como una
prueba diagnóstica habitual en la práctica clínica en los
individuos de riesgo73.
Se desconoce por el momento si esta estrategia de predic-
ción de riesgo podrá decidir la mejor intervención quirúr-
gica o, lo que sería más deseable aún, se podrán controlar
las manifestaciones clínicas de la enfermedad aplicando
nuevas terapias.

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

En los últimos años los avances en genética y biología
molecular han permitido conocer más profundamente la
PAF. Esta enfermedad se caracteriza por una herencia au-
tosómica dominante, aunque se ha descrito un porcentaje
elevado de pacientes con mutaciones de novo u otros pa-
trones hereditarios. Aunque la principal característica es
la presencia de múltiples pólipos en el colon y el recto,
hay también todo un conjunto de manifestaciones extra-
colónicas de la enfermedad. Sabemos que las lesiones del
colon sin tratamiento evolucionarán invariablemente ha-
cia cáncer colorrectal. La mejor técnica quirúrgica es la

que permite un buen balance entre el control de la enfer-
medad y la morbilidad asociada a ésta. Después de reali-
zar un adecuado consejo genético, la proctocolectomía to-
tal restauradora con reservorio ileoanal es la técnica
quirúrgica de elección en las formas más graves, mientras
que la colectomía total e ileorrectostomía será una alter-
nativa valida para pacientes con formas más leves de la
enfermedad. Sea cual sea el tratamiento efectuado, debe-
rán realizarse pautas de seguimiento adecuadas tanto para
el control de la enfermedad rectal como de las lesiones
extracolónicas asociadas a estos pacientes. Para ello, la
creación de unidades multidisciplinarias y registros de pa-
cientes y familias afectadas de poliposis puede ser de
gran ayuda. En un futuro no muy lejano los nuevos cono-
cimientos de biología molecular contribuirán a mejorar el
diagnóstico y el tratamiento, e incluso a prevenir la enfer-
medad.

BIBLIOGRAFÍA

1. Bronner MP. Gastrointestinal polyposis syndromes. Am J Med
Genet A. 2003;122:335-41.

2. Grady WM. Genetic testing for high-risk colon cancer patients.
Gastroenterology. 2003;124:1574-94.

3. Castells A, Marzo M, Bellas B, Amador FJ, Lanas A, Mascort
JJ, et al. Guía de práctica clínica sobre la prevención del cáncer
colorrectal. Gastroenterol Hepatol. 2004;27:573-634.

4. Burt R, Neklason DW. Genetic testing for inherited colon can-
cer. Gastroenterology. 2005;128:1696-716.

5. De la Chapelle A. Genetic predisposition to colorectal cancer.
Nat Rev Cancer. 2004;4:769-80.

6. Sener SF, Miller HH, DeCosse JJ. The spectrum of polyposis.
Surg Gynecol Obstet. 1984;159:525-32.

7. Weitz J, Koch M, Debus J, Hohler T, Galle PR, Buchler MW.
Colorectal cancer. Lancet. 2005;365:153-65.

8. Campbell WJ, Spence RAJ, Parks TG. Familial adenomatous
polyposis. Br J Surg. 1994;81:1722-33.

9. Iwama T, Tamura K, Morita T, Hirai T, Hasegawa H, Koizumi
K, et al. A clinical overview of familial adenomatous polyposis
derived from the database of the Polyposis Registry of Japan.
Int J Clin Oncol. 2004;9:308-16.

10. Fearnhead NS, Britton MP, Bodmer WF. The ABC of APC.
Human Molecular Genetics. 2001;10:721-33.

11. Aretz S, Uhlhaas S, Caspari R, Mangold E, Pagenstecher C,
Propping P, et al. Frequency and parental origin of de novo
APC mutations in familial adenomatous polyposis. Eur J Hum
Genet. 2004;12:52-8.

12. Chimenos-Küstner E, Pascual-Cruz M, Blanco-Guillermo I, Fi-
nestres-Zubeldía F. Poliposis familiar hereditaria y síndrome de
Gardner: aportación de la exploración odontoestomatológica a
su diagnóstico y descripción de un caso. Med Oral Patol Oral
Cir Bucal. 2005;10:402-9.

13. Gardner EJ, Richards RC. Multiple cutaneous and subcutane-
ous lesions occuring simultaneously with hereditary intestinal
polyposis and osteomas. Am J Hum Genet. 1953;5:139-47.

14. Abraham SC, Nobukawa B, Giardiello FM, Hamilton SR, Wu
TT. Fundic gland polyps in familial adenomatous polyposis:
neoplasms with frequent somatic adenomatous polyposis coli
gene alterations. Am J Pathol. 2000;157:747-54.

15. Zwick A, Munir M, Ryan CK, Gian J, Burt RW, Leppert M, et
al. Gastric adenocarcinoma and dysplasia in fundic gland
polyps of a patient with attenuated adenomatous polyposis coli.
Gastroenterology. 1997;113:659-63.

16. Hofgartner WT, Thorp M, Ramus MW, Delorefice G, Chey
WY, Ryan CK, et al. Gastric adenocarcinoma associated with
fundic gland polyps in patient with attenuated familial adeno-
matous polyposis. Am J Gastroenterol, 1999;94:2275-81.

17. Offerhaus GJ, Giardiello FM, Krush AJ, Booker SV, Tersmette
AC, Kelley NC, et al. The risk of upper gastrointestinal cancer

Gastroenterol Hepatol. 2006;29(10):625-35 633

PARÉS D ET AL. POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR



in familial adenomatous polyposis. Gastroenterology, 1992;
102:1980-2.

18. Bulow S, Bjork J, Christensen IJ, Fausa O, Jarvinen H, Moes-
gaard F, et al. Duodenal adenomatosis in familial adenomatous
polyposis. Gut. 2004;53:381-6.

19. Saurin JC, Gutknecht C, Napoleon B, Chavaillon A, Ecochard
R, Scoazec JY, et al. Surveillance of duodenal adenomas in fa-
milial adenomatous polyposis reveals high cumulative risk of
advanced disease. J Clin Oncol. 2004;22:493-8.

20. Burke CA, Beck GJ, Church JM, Van Stolk RU. The natural
history of untreated duodenal and ampullary adenomas in pa-
tients with familial adenomatous polyposis followed in an en-
doscopic surveillance program. Gastrointest Endosc.
1999;49:358-64.

21. Spigelman AD, Williams CB, Talbot IC, Domizio P, Phillips
RK. Upper gastrointestinal cancer in patients with familial ade-
nomatous polyposis. Lancet. 1989;2:783-5.

22. Schlemper RJ, Riddell RH, Kato Y, Borchard F, Cooper HS,
Dawsey SM, et al. The Vienna classification of gastrointestinal
epithelial neoplasia. Gut. 2000;47:251-5.

23. Galle TS, Juel K, Bulow S. Causes of death in familial adeno-
matous polyposis. Scand J Gastroenterol. 1999;34:808-12.

24. Church J, Simmang C, por el Collaborative Group of the Ame-
ricas on Inheritated Colorectal Cancer and the Standards Comi-
tee of The American Society of Colon and Rectal Surgeons.
Practice parameters for the treatment of patients with domi-
nantly inheritated colorectal cancer (familial adenomatous poly-
posis and hereditary nonpolyposis colorectal cancer). Dis Colon
Rectum. 2003;46:1001-12.

25. Middleton SB, Frayling IM, Phillips RK. Desmoids in familial
adenomatous polyposis are monoclonal proliferations. Br J
Cancer. 2000;82:827-32.

26. Bertario L, Russo A, Sala P, Varesco L, Giarola M, Mondini P,
et al. Multiple approach to the exploration of genotype-phe-
notype correlations in familial adenomatous polyposis. J Clin
Oncol. 2003;21:1698-707.

27. Eccles DM, Van der LR, Breukel C, Bullman H, Bunyan D,
Fisher A, et al. Hereditary desmoid disease due to a frameshift
mutation at codon 1924 of the APC gene. Am J Hum Genet.
1996;59:1193-201.

28. Gardner RJ, Kool D, Edkins E, Walpole IR, Macrae FA, Na-
sioulas S, et al. The clinical correlates of a 3’ truncating muta-
tion (codons 1982-1983) in the adenomatous polyposis coli
gene. Gastroenterology. 1997;113:326-31.

29. Sturt NJ, Gallagher MC, Bassett P, Philp CR, Neale KF, Tom-
linson IP, et al. Evidence for genetic predisposition to desmoid
tumours in familial adenomatous polyposis independent of the
germline APC mutation. Gut. 2004;53:1832-6.

30. Church J, Berk T, Boman BM, Guillem J, Lynch C, Lynch P, et
al. Staging intra-abdominal desmoid tumours in familial adeno-
matous polyposis: a search for a uniform approach to a trou-
bling disease. Dis Colon Rectum. 2005;48:1528-34.

31. Reyes J, Llompart A, Barranco L, Gaya J, Forteza-Rey I, Obra-
dor A. Osteomatous jaw lesions in familial adenomatous poly-
posis. Gastroenterol Hepatol. 2002;25:387-91.

32. Leppard B, Bussey HJ. Epidermoid cysts, polyposis coli and
Gardner’s syndrome. Br J Surg 1975;62:387-93.

33. Kasner L, Traboulsi EI, Delacruz Z, Green WR. A histopatho-
logic study of the pigmented fundus lesions in familial adeno-
matous polyposis. Retina. 1992;12:35-42.

34. Llompart A, Olea JL, Obrador A. Hipertrofia congénita del epi-
telio pigmentario de la retina. Rev Esp Enf Digest.
1994;86:777-9.

35. Giardiello FM, Offerhaus GJ, Krush AJ, Booker SV, Tersmette
AC, Mulder JW et al. Risk of hepatoblastoma in familial adeno-
matous polyposis. J Pediatr. 1991;119:766-8.

36. Cruz-Correa M, Giardiello FM. Familial adenomatous polypo-
sis. Gastrointest Endosc. 2003;58:885-94.

37. Soravia C, Berk T, Madlensky L, Mitri A, Cheng H, Gallinger
S, et al. Genotype-phenotype correlations in attenuated adeno-
matous polyposis coli. Am J Hum Genet. 1998;62:1290-301.

38. Moisio AL, Jarvinen H, Peltomaki P. Genetic and clinical cha-
racterisation of familial adenomatous polyposis: a population
based study. Gut. 2002;50:845-50.

39. Lipton L, Tomlinson I. The multiple colorectal adenoma phe-
notype and MYH, a base excision repair gene. Clin Gastroente-
rol Hepatol. 2004;2:633-8.

40. Varesco L. Familial adenomatous polyposis: genetics and epi-
demiology. Tech Coloproctol. 2004;8:305S-8S.

41. Farrington SM, Tenesa A, Barnetson R, Wiltshire A, Prender-
gast J, Porteous M, et al. Germline susceptibility to colorectal
cancer due to base-excision repair gene defects. Am J Hum Ge-
net. 2005;77:112-9.

42. Tulchinsky H, Keidar A, Strul H, Goldman G, Klausner JM,
Rabau M. Extracolonic manifestations of familial adenoma-
tous polyposis after proctocolectomy. Arch Surg. 2005;140:
159-63.

43. Van Duijvendijk P, Slors JF, Taat CW, et al. Quality of life af-
ter total colectomy with ileorectal anastomosis or proctocolec-
tomy and ileal pouch-anal anastomosis for familial adenoma-
tous polyposis Br J Surg. 2000;87:590-6.

44. Church JM, Fazio VW, Lavery IC, Oakley JR, Milsom J, Mc-
Gannon E. Quality of life after prophylactic colectomy and ile-
orectal anastomosis in patients with familial adenomatous poly-
posis. Dis Colon Rectum. 1996;39:1404-8.

45. Ambroze WL, Dozois RR, Pemberton JH, Beart RW, Ilstrup
DM. Familial adenomatous polyposis: results following ileal
pouch-anal anastomosis and ileorectostomy. Dis Colon Rectum.
1992;35:12-5.

46. Tytgat GNJ, Gopinath N. Recurrent polyps in the ileoanal
pouch or rectum in familial adenomatous polyposis. Eur J Can-
cer. 1995;31:1154-9.

47. Iwama T, Mishima Y. Factors affecting the risk of rectal cancer
following rectum-preserving surgery in patients with fami-
lial adenomatous polyposis. Dis Colon Rectum. 1994;37:
1024-26.

48. Phillips RKS, Spigelman AD. Can we safely delay or avoid
prophylactic colectomy in familial adenomatous polyposis? Br
J Surg. 1996;83:769-70.

49. Winde G, Schmid KW, Schlegel W, Fischer R, Oswald H, Bun-
te H. Complete revision and prevention of rectal adenomas in
colectomized patients with familial adenomatous polyposis by
rectal low-dose nonesteroidal anti-inflammatory drug regimen
in reversing adenomas exceeding 33 months. Dis Colon Rec-
tum. 1995;38:813-30.

50. Cruz-Correa M, Hylind LM, Romasn KE, Booker SV, Giarde-
llo FM. Long-term treatment with sulindac in familial adeno-
matous polyposis: a prospective cohort study. Gastroentero-
logy. 2002;122:641-5.

51. Lynch HT, Thorson AG, Smyrk T. Rectal cancer after prolon-
ged sulindac chemoprevention. A case report. Cancer. 1995;
75:936-8.

52. Parks AG, Nicholls RJ, Belliveau P. Proctocolectomy with ileal
reservoir and anal anastomosis. Br J Surg. 1980;67:533-8.

53. Johnston D, Williamson ME, Lewis WG, Miller AS, Sagar PM,
Holdsworth PJ. Prospective controlled trial of duplicated (J) ve-
rus quadruplicated (W) pelvic reservoirs in restorative procto-
colectomy for ulcerative colitis. Gut. 1996;39:242-7.

54. Fazio VW, Ziv Y, Church JM, et al. Ileal pouch-anal anastomo-
ses: complications and function in 1005 patients. Ann Surg.
1995;222:120-7.

55. Sánchez-Santos R, De Oca J, Parés D, Martí-Ragué J, Bion-
do S, Osorio A, et al. Morbilidad y resultados funcionales a 
largo plazo de los reservorios ileoanales. Cir Esp. 2002;72:
132-6.

56. Contessini E. Familial adenomatous polyposis. Surgical treat-
ment: when and how. Tech Coloproctol. 2004;8:309S-14S.

57. Strijbos SA, Hueting WE, Schipper MEI, Oostvogel HJM, Van
Vroonhoven THJMV, Gooszen HG, et al. The ileo neo rectal
anastomosis (INRA) in patients with familial adenomatous
polyposis: clinical results at two years. Colorectal Dis.
2005;7:354-9.

58. Chapman JR, Larson DW, Wolff BG, Dozois EJ, Cima RR,
Pemberton JH, et al. Ileal pouch-anal anastomosis. Does age at
the time of surgery affect outcome? Arch Surg. 2005;140:534-
40.

59. Friedl W, Caspari R, Sengteller M, et al. Can APC mutation
analysis contribute to therapeutic decisions in familial adeno-
matous polyposis? Experience from 680 FAP families. Gut.
2001;48:515-21.

60. Bertario L, Russo A, Radice P, et al. Genotype and phenotype
factors as determinants for rectal stump cancer in patients with
familial adenomatous polyposis. Hereditary colorectal tumours
registry. Ann Surg. 2000;231:538-43.

634 Gastroenterol Hepatol. 2006;29(10):625-35

PARÉS D ET AL. POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR



61. Wallace MH, Phillips RK. Upper gastrointestinal disease in pa-
tients with familial adenomatous polyposis. Br J Surg. 1998;85:
742-50.

62. Kashiwagi H, Spigelman AD. Gastroduodenal lesions in fami-
lial adenomatous polyposis. Surg Today. 2000;30:675-82.

63. Steinbach G, Lynch PM, Phillips RKS, Wallace MH, Hawk E,
Gordon GB, et al. The effect of celecoxib, a cyclooxygenase-2
inhibitor, in familial adenomatous polyposis. N Engl J Med.
2000;342:1946-52.

64. Seow-Cohen F, Vijayan V, Keng V. Prospective randomised
study of sulindac versus calcium and calciferol for upper gas-
trointestinal polyps in familial adenomatous polyposis. Br J
Surg. 1996;83:1763-6.

65. Phillips RK, Wallace MH, Lynch PM, Hawk E, Gordon GB,
Saunders BP. et al, y el FAP Study Group. A randomised, dou-
ble blind, placebo controlled study of celecoxib, a selective cy-
clooxygenase 2 inhibitor, on duodenal polyposis in familial
adenomatous polyposis. Gut. 2002;50:857-60.

66. Vasen HFA, Bülow S, y el Leeds Castle Polyposis Group. Gui-
delines for the surveillance and management of familial adeno-
matous polyposis (FAP): a world wide survey among 41 regis-
tries. Colorectal Dis. 1999;1:214-21.

67. Griffioen G, Bus PJ, Vasen HFA, Verspaget HW, Lamers
CBHW. Extracolonic manifestations of familial adenomatous
polyposis: desmoid tumours, and upper gastrointestinal adeno-
mas and carcinomas. Scand J Gastroenterol. 1998;225
Suppl:85-91.

Gastroenterol Hepatol. 2006;29(10):625-35 635

PARÉS D ET AL. POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR

68. Arvanitis ML, Jagelman DG, Fazio VW, Lavery IC, McGannon
E. Mortality in patients with familial adenomatous polyposis.
Dis Colon Rectum. 1990;33:639-42.

69. Parc Y, Piquard A, Dozois RR, Parc R, Tiret E. Long-term out-
come of familial adenomatous polyposis patientes after restora-
tive coloproctectomy. Ann Surg. 2004;239:378-82.

70. Parés D, García Gordejuela A, Biondo S, Blanco I, Llort G, et
al. Estado actual del seguimiento del tracto digestivo superior
en pacientes con poliposis adenomatosa familiar. Gastroenterol
Hepatol. 2006;29:15-21.

71. Petrelli NJ, Rodríguez-Bigas M, Weber TK. Gastroduodenal
polyps in familial adenomatous polyposis. Surg Endosc.
1996;10:1118.

72. Soravia C, Berk T, McLeod RS, Cohen Z. Desmoid disease in
patients with familial adenomatous polyposis. Dis Colon Rec-
tum. 2000;43:363-9.

73. Church J, Lowry A, Simmang C. Sdards Task Force, American
Society of Colon and Rectal Surgeons. Practice parameters for
the identification and testing of patients at risk for dominantly
inherited colorectal cancer: supporting documentation. Dis Co-
lon Rectum. 2001;44:1404-12.

74. Church JM, McGannon E. A polyposis registry; how to set one
up and make it work. Semin Colon Rectal Surg. 1995;6:48-54.

75. Thompson JP, Obrador A. El registro de poliposis del Hospital de
San Marcos de Londres. Gastroenterol Hepatol. 2002;25:267-71.

76. Brunet J, Pérez-Segura P. Cancer screening and genetic counse-
ling. Rev Oncol. 2004;6:176-83.


