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Resumen
El sindrome de poliposis juvenil (SP]) es una enfermedad

autosémica dominante caracterizada por miiltiples pdlipos
Juveniles en el tracto gastrointestinal. Estos pdlipos pueden es-
tar presentes en todo el tracto gastrointestinal, generalmente
en el colon. Presentamos el caso de un adolescente de 16 afios
de edad con antecedentes personales de pdlipos y de una ciru-
gia para reseccion de intestino por cuadro de abdomen o0bs-
tructivo en dos ocasiones (a los 5 y 11 avios de edad). Se pro-
graman estudios endoscdpicos donde se encuentran pdlipos y
se realiza polipectomia. A las 24 horas presentd proctorragia
y cuadro de abdomen agudo obstructivo que fue intervenido
por laparotomia exploratoria que mostrd intususcepcidn.

Palabras claves. Poliposis juvenil, polipectomia endoscdpi-
ca, abdomen agudo, pélipos.
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Acute Abdomen in a Teenager with
Juvenile Polyposis. About a Case

Summary

Juvenile polyposis syndrome is an autosomal-dominant con-
dition disease characterized by multiple juvenile polyps in
the gastrointestinal tract. These polyps may be present in the
entire digestive tract; generally in the colon. We present the
case of a 16-year-old adolescent with a history of polyps, who
had had bowel resections for acute abdomen on two occasions
(at 5 and 11 years of age). Endoscopic procedures were car-
ried out, finding polyps and performing a polypectomy. After
24 hours, the patient presented proctorrhagia associated with
acute abdominal pain by an obstruction, for which he was
surgically intervened with an exploratory laparotomy where
an intussusception was found.

Key words. Juvenile Polyposis, endoscopic polypectomy,
acute abdomen, polyps.

Introduccion

El sindrome de poliposis juvenil (SP]) es una enfer-
medad autosémica dominante del tracto gastrointestinal,
caracterizada por multiples pélipos juveniles asociados al
desarrollo de cdncer gastrointestinal en un 10 a 50% de
los casos. El mds comun es el cdncer colorrectal; aparece
antes de los 20 afios de edad y su incidencia es de 1 por
cada 100.000-160.000 habitantes/afio a nivel mundial.’
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La clinica de la enfermedad varfa, presentando hemo-
rragia gastrointestinal, anemia, dolor abdominal, recto-
rragia y diarrea. Aproximadamente un 15% de los pacien-
tes presenta manifestaciones extraintestinales, como mal
rotacién intestinal, alteraciones cardiacas (por ejemplo
prolapso de la vdlvula mitral) o cerebrales (macrocefalia,
hidrocefalia), paladar hendido, polidactilia y/o alteracio-
nes en genitales o en el tracto urinario." Los criterios diag-
nésticos son: presencia de cinco o mds pélipos juveniles
en el colon o recto, o pélipos juveniles en otros segmentos
del tracto gastrointestinal, o cualquier nimero de pélipos
juveniles con un antecedente familiar.?

La colonoscopia es el método diagnéstico de eleccién,
ya que ademds de identificar las lesiones permite su resec-
cién. Los pélipos resecados deben ser enviados a anato-
mia patoldgica, para identificar su histologfa y descartar
sospecha de malignidad o enfermedad sindrémica.’ En
caso de displasia intestinal o de hallarse un adenocarcino-
ma, es recomendable la colectomia total o subtotal, segin
el grado de afectacién.* Aproximadamente el 33% de los
pacientes tienen un progenitor con la enfermedad.’

La cirugfa profilictica es considerada en pacientes
que presentan: poliposis colorrectal no tratable por en-
doscopia (mds de 50-100 pélipos), sintomas severos de
hemorragia gastrointestinal o diarrea; pélipos juveniles
displdsicos, y pacientes con historia familiar de cdncer co-
lorrectal. Las cirugfas propuestas son la colectomia subto-
tal con anastomosis ileorrectal o la proctocolectomia total
con reservorio.®

Presentacion del caso

Se trata de un paciente masculino de 16 afios de edad
con antecedentes patoldgicos personales de pdlipos y an-
tecedente quirdrgico de reseccién de intestino delgado en
el hospital pedidtrico de Guayaquil por cuadro de abdo-
men obstructivo en dos ocasiones (a los 5 y 11 anos de
edad). El paciente no refiere antecedentes familiares de
enfermedad del tracto digestivo. Se recaba en su histo-
rial clinico: videocolonoscopia tres anos atrds, con diag-
néstico de pélipos colénicos con histologfa de un pélipo
de sigma que reporta pseudopdlipo inflamatorio. Acude
referido del hospital pedidtrico a la consulta externa en
nuestra casa de salud, con diagndstico de pélipos coldni-
cos con anatomfa patolégica no concluyente. De manera
ambulatoria se realiza videoendoscopia digestiva alta, y
se observa en duodeno un pélipo lobulado de mds
de 20 mm de didmetro con tallo largo, no resecado, y
tres pdlipos gastroduodenales menores de 10 mm, pe-
diculados, que se extraen mediante polipectomia. En la
videocolonoscopia se observa en la unién cecoascendente
un pélipo pediculado de aspecto arboriforme con tallo
pequefio de gran tamano, que obstruye el 90% de la luz
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intestinal y no permite continuar la exploracién. Se reali-
za polipectomia de tres pélipos, sin complicaciones, y es
dado de alta a la espera de los resultados de la biopsia. A
las 24 horas aproximadamente, ingresa a nuestro hospital
por cuadro caracterizado por dolor abdominal en marco
coldénico de moderada a gran intensidad, acompafnado de
hematemesis de poca cantidad en cinco ocasiones, aste-
nia, presién arterial de 100/60 mmHg, taquicdrdico con
frecuencia cardiaca de 133 latidos por minuto, afebril. Al
examen fisico, muestra palidez generalizada, manchas hi-
perpigmentadas en cavidad bucal y en palmas de manos,
cicatrices abdominales en flanco y fosa ilfaca izquierda.
En exdmenes de laboratorio de ingreso, se reporta ane-
mia con hemoglobina de 4,8 mg/dL y hematocrito de
14,8%, leve leucocitosis de 10400/mm?>, con neutréfi-
los de 68,2%. Se transfunden dos unidades de sangre,
con control postransfusional que reporta: leucocitos de
15100/mm?, neutréfilos 79,7%, hemoglobina de
7,5 mg/dL, hematocrito de 22,9%, plaquetas 222.000.
En cuanto a la quimica sanguinea, se reporta:
PCR 2,9 mg/dL, electrolitos y funcién renal normal.
Se realiza radiografia abdominal en la que se evidencian
niveles hidroaéreos sugestivos de obstruccién intestinal,
ademds de asa centinela (Figura 1).

Figura 1. Radiografia de abdomen simple de pie en la que
se evidencian niveles hidroaéreos sugestivos de obstruccion in-
testinal, ademds de asa centinela
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Una ecografia abdominal revela la presencia de asas in-
testinales distendidas, rellenas de liquido y con reduccién
del peristaltismo, liquido libre en cavidad, ileo y adheren-
cias peritoneales (Figuras 2 y 3). Ademds, presenta pico
febril de 38,5 °C. Debido al cuadro, es valorado por el ser-
vicio de cirugfa general, que define un cuadro de abdomen
agudo, por lo que se realiza una laparotomia exploratoria
de emergencia con hallazgo de intususcepcién (Figura 4).

Se realiza reseccién intestinal con una entero-entero anas-
tomosis latero-lateral de intestino delgado. En el procedi-
miento se evidencian vestigios de tres anastomosis intesti-
nales antiguas: a 60 y 70 centimetros del dngulo de Treitz
y a 140 centimetros de la vdlvula ileocecal. Se inicia trata-
miento antibidtico con piperacilina/tazobactam, con bue-
na respuesta, y descenso progresivo de leucocitos. Cursa
postoperatorio con reposicién de potasio y calcio por los

Figuras 2 y 3. Ecografia abdominal revela presencia de asas intestinales distendidas, rellenas de liquido y con
reduccion del peristaltismo observado en la ecografia dindmica e informada en el reporte ecogrdfico, liquido libre
en cavidad, ileo y adherencias peritoneales

Figura 4. Imagen de aspecto macroscdpico; se observan dreas
ciandticas del intestino delgado del ileon por abdomen agudo
obstructivo por intususcepcion, informada por el cirujano en
la historia clinica

-
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niveles bajos de los mismos en quimica sanguinea, con
nutricién parenteral hasta el quinto dia de postoperato-
rio. El paciente inicia tolerancia oral con buena respuesta.
Al octavo dia de postoperatorio, presenta hematemesis de
200 ml, con tres episodios de melena, por lo que se realiza
videoendoscopia digestiva alta, y se observan pélipos gés-
tricos sin evidencia de sangrado activo, por lo que es dado
de alta, con buena respuesta al tratamiento. La evolucién
del paciente en los seis meses de seguimiento por la con-
sulta ha sido favorable, sin complicaciones.

Discusion

El sindrome de poliposis juvenil (SP]) es una enfer-
medad autosémica dominante, considerada una condicién
premaligna. Se caracteriza por la presentacién de multi-
ples pélipos benignos, que generalmente aparecen antes de
los veinte afios de edad. Su incidencia es de 1 por cada
100.000 - 160.000 habitantes a nivel mundial.? Por el
tipo de pdlipo que se presenta, pertenece a las poliposis
hamartomatosas.?
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El primer caso de SPJ fue publicado en 1939; se traté de
una paciente de treinta meses de edad con pélipos rectales
histolégicamente estudiados. El término “pélipo juvenil”
fue originalmente utilizado en 1957 por Horrilleno y col.
En 1962, Morson describié la histologfa hamartomatosa
de los pélipos, diferencidndolos asi de los adenomatosos.
La condicién en general fue considerada benigna hasta que
se reporté la malignizacién de pélipos en 1984.

Se clasifica clinicamente sobre la base del ndmero de
polipos y su distribucién. Los criterios diagndsticos son:
presencia de cinco o mds pélipos juveniles en el colon o
recto, o pélipos juveniles en otros segmentos del tracto
gastrointestinal, o cualquier nimero de pélipos juveni-
les con un antecedente familiar.” La edad promedio de
diagndstico es 18,5 afios; sin embargo, en muchos casos
se diagnostica después.® Se agrupa en tres presentaciones
clinicas que son: la poliposis juvenil en la infancia, la poli-
posis juvenil colénica y la poliposis juvenil generalizada.

La poliposis juvenil en la infancia se caracteriza por la
presencia de pélipos con distribucién difusa en pacientes
menores a los seis meses de edad. Por otro lado, la poliposis
juvenil coldnica se caracteriza por la presencia de multiples
polipos juveniles localizados en el colon distal y recto, y se
presenta en pacientes de 5 a 15 afios de edad. Por dltimo,
en la poliposis juvenil generalizada se presentan multiples
polipos en el tracto gastrointestinal, principalmente en el
estémago, colon distal y recto. Se da en pacientes de seis
meses de edad hasta los 5 afios.”

Puede diagnosticarse genéticamente, ya que hasta un
60% de los pacientes posee mutaciones especificas para
la enfermedad. Se ha concluido que existen dos mutacio-
nes genéticas relacionadas con la enfermedad: SMAD4
localizado en el cromosoma 18q21 y BMPR1A." Am-
bos genes estdn involucrados en la via de sefializacién del
factor de crecimiento transformante beta (TGFB). Am-
bos sintetizan proteinas y son responsables de procesos
que determinan el desarrollo apropiado de la mucosa del
colon y, posteriormente, del mantenimiento de la ho-
meostasis en dichos tejidos. La mayorfa de mutaciones
en estos genes, cuando estdn presentes en pacientes con
SPJ, son deleciones.!!

Existe ademds un sindrome combinado variante fe-
notipico: la poliposis juvenil/sindrome de telangiectasia
hemorrdgica (JPHT: Juvenile Polyposis Hereditary Telan-
giectasia), cuya mutacion se encuentra en el gen SMADA4.
Dicha variante se presenta en la mayorfa de los pacientes
con mutaciones identificadas en la linea germinal de los

genes BMPR1A y SMADA4. Tiene el mismo riesgo de de-
sarrollar cdncer colorrectal.'> ?
En un estudio por Aytac ez al. publicado en el 2015,

con un estudio de 35 pacientes con SPJ, se demostré que
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la mutacién SMAD4 estd relacionada con pélipos en ma-
yor cantidad (mds de cincuenta por paciente), ademds de
comprobarse que estd asociada a un mayor riesgo de desa-
rrollo de cdncer digestivo superior mds agresivo.'

Debido a que existe un 30-40% de pacientes que no
poseen las mutaciones genéticas ya descritas, existen otros
genes que han sido investigados y podrian influir en la
patogénesis de la enfermedad. Sin embargo, no se han
encontrado relaciones germinales con estos otros genes.
Por otro lado, existe la mutacién en el PTEN que se ha
relacionado con el sindrome de Cowden, enfermedad ca-
racterizada por la presencia de multiples hamartomas en
diversos tejidos. Debido a esta manifestacién clinica se la
considera un diagndstico diferencial del SPJ y dicho gen
ayuda a definir el diagnéstico.®

La clinica de la enfermedad varfa; puede presentar he-
morragia gastrointestinal, anemia, dolor abdominal, recto-
rragia y diarrea. Aproximadamente un 15% de los pacien-
tes presenta manifestaciones extraintestinales, como mal
rotacién intestinal, alteraciones cardiacas (por ejemplo,
prolapso de la vélvula mitral) o cerebrales (macrocefalia,
hidrocefalia), paladar hendido, polidactilia y/o alteracio-
nes en los genitales o en el tracto urinario."?

En un estudio por Latchford ez al., del afio 2012, se es-
tudié a 44 pacientes, de los cuales: 15 fueron diagnostica-
dos genéticamente, mientras que 29 tuvieron un diagnds-
tico basdndose en su cuadro clinico; 19 pacientes posefan
la mutacién en el gen SMAD4 y 9 la mutacién BMPRI1A;
6 pacientes desarrollaron cdncer, 4 pacientes ya tenfan cdn-
cer al momento del diagnéstico de SPJ] y 3 pacientes desa-
rrollaron cdncer en el tiempo de seguimiento del estudio."

Un paciente con SP] puede presentar desde 50 a 200
polipos, distribuidos principalmente en el colon. Se ha de-
mostrado que la mayorfa de los pdlipos colénicos estdn
ubicados en el colon distal.* También pueden encontrarse
en el intestino delgado y en el estémago. Su tamano varifa
desde milimetros hasta varios centimetros.” Los pélipos en
el SPJ son de tipo hamartomatoso, histolégicamente di-
ferentes de los presentes en el sindrome de Peutz-Jeghers.
Los pélipos en el SP] no poseen fibras musculares, como se
encuentran histolégicamente en los pdlipos del sindrome
de Peutz-Jeghers.'®

Los pélipos juveniles, como se los denomina, no se re-
fieren a la edad de presentacién o diagndstico sino a la
histopatologfa de los mismos. Poseen epitelio de caracteris-
ticas normales, con un infiltrado inflamatorio de glindulas
quisticas de contenido mucoso en tibulos epiteliales de la
ldmina propia. Este infiltrado también posee fibroblastos
y macréfagos. Su apariencia se caracteriza por ser esféricos
y lisos, con revestimiento rojizo.> ' A los pdlipos juveni-
les tipicos del SPJ también se los conoce como pélipos de
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retencién debido al contenido mucoso que presentan.”
Otras caracteristicas histoldgicas incluyen la presencia de
linfocitos, eosindfilos y neutréfilos en la ldmina propia.
También se mencionan pélipos atipicos con forma fili-
forme y multilobulada, con un aumento de la relacién
glindula-estroma en su estructura.'®

El riesgo de malignizacién es alto en pacientes con
SPJ. Cuando existe un pélipo solitario dicho riesgo dis-
minuye y los pacientes no requieren un seguimiento es-
tricto. En un estudio realizado por Howe ez al. en 1998,
16 de 29 pacientes (55%) desarrollaron cdncer. De estos,
en once se traté de cdancer de colon, en cuatro cincer de
estémago, en uno cdncer de pdncreas y otro en la ampolla
duodenal.” En pacientes menores a 18 afios, la aparicién
de cdncer es rara, por lo que no se requiere vigilancia pre-
vio a esta edad.?

La colonoscopia es el método diagnéstico de eleccién,
ya que ademds de identificar las lesiones permite su resec-
cién. Los pdlipos resecados deben ser enviados a anatomia
patoldgica, para su estudio histopatoldgico, identificar su
histologfa y descartar sospecha de malignidad o enferme-
dad sindrémica.? En un estudio por Brosens ez al., del afio
2007, se estudid el riesgo de cdncer colorrectal en pacientes
con SPJ en comparacién con la poblacién general. Los da-
tos recolectados procedian del registro de poliposis en Johns
Hopkins. Los pacientes con SPJ tuvieron un riesgo relativo
de 34,0 de desarrollar cdncer colorrectal frente a la pobla-
cién general. También se calcul$ el riesgo de desarrollo de
dicho cdncer en pacientes con SPJ, siendo este de 39%.%

En caso de displasia intestinal o de hallarse un adeno-
carcinoma, es recomendable la colectomia total o subto-
tal, segtin el grado de afectaciéon.* Aproximadamente el
33% de los pacientes tienen un progenitor con la enfer-
medad,’ por lo que se recomienda el estudio genético de
familiares directamente relacionados con el paciente para
diagnosticar o descartar la enfermedad.

La colonoscopia con polipectomia se recomienda para
prevenir el riesgo de cdncer, sangrado intestinal y obstruc-
cién intestinal. También mejora la anemia del paciente.
La vigilancia de los pacientes de riesgo se basa en los sig-
nos y sintomas de alarma, como rectorragia, anemia, do-
lor abdominal, constipacién y diarrea. Se recomiendan
ademds procedimientos endoscépicos desde los 15 afios,
incluso antes si existen sintomas.’

La cirugfa profildctica es considerada en pacientes que
presentan: poliposis colorrectal no tratable por endoscopia
(mds de 50-100 pélipos), sintomas severos de hemorragia
gastrointestinal o diarrea; pélipos juveniles displdsicos, y
pacientes con historia familiar de cdncer colorrectal. Las
cirugfas propuestas son la colectomia subtotal con anasto-
mosis ileorrectal o la proctocolectomfa total.®

Conclusiones

Se trata de un adolescente con antecedente de polipo-
sis y dos intervenciones quirtrgicas previas por abdomen
agudo obstructivo, a quien se le realizé endoscopia di-
gestiva alta y colonoscopia con varias polipectomias cuya
histopatologia dio como resultado pélipos juveniles. Pos-
terior a esto, presenta cuadro de sangrado digestivo bajo
acompafiado de un abdomen agudo obstructivo, por lo
que se somete a una laparotomfa exploratoria en la que se
encuentra una intususcepcién. Se realiza reseccién intes-
tinal con una entero-entero anastomosis latero-lateral de
intestino delgado, con evolucién favorable.
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