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Sindrome de poliposis mixta hereditaria.
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RESUMEN Objetivo: reportar por primera vez en Méxi-
co un caso de sindrome de poliposis mixta hereditaria,
asi como la revision de la literatura mundial. Antece-
dentes: el sindrome de poliposis mixta hereditaria es
una entidad clinica rara, caracterizado por la presen-
cia de una mezcla bizarra de los diferentes tipos histo-
logicos de polipos en el tracto gastrointestinal, con
manifestaciones clinicas de diarrea, anemia y pérdi-
da de peso. Informe de caso: masculino de 38 aiios
de edad, con antecedentes de hermana fallecida por
polipos y cancer gastrico. Cuadro clinico de un aiio
de evolucion con evacuaciones diarreicas con moco
y sangre, anemia y pérdida de peso de 13 kg. Explo-
racion fisica delgado con palidez de tegumentos, ab-
domen sin datos relevantes. Examenes de laboratorio
descenso de hemoglobina a 9.7 g/dL. Videocolonosco-
pia con multiples pdlipos colorrectales sésiles y pedicu-
lados de 2-3 mm a 2 cm de diametro. Panendoscopia un
polipo grande pediculado en el esdfago; estomago y
duodeno con aspecto nodular por la presencia de muil-
tiples polipos sésiles menores de I cm. El transito in-
testinal fue normal. El reporte histopatologico de los
polipos colonicos fue de polipos mixtos (hiperpldsi-
co-adenomatoso, juvenil-adenomatoso, adenoma tu-
bular-hiperplasico-inflamatorio, hiperplasico-adeno-
matoso con displasia de alto grado), el de esofago
fue juvenil y los de estomago y duodeno fueron hiper-
plasicos. Se realizoé proctocolectomia restaurativa con
reservorio ileoanal en “J” sin complicaciones, poli-
pectomia esofagica y permanece en vigilancia de los
polipos gdstricos.

Palabras clave: sindrome de poliposis mixta heredita-
ria, polipos mixtos.

SUMMARY Objective: Report for first time in Mexico
a case of hereditary mixed polyposis and review the lite-
rature. Background: The hereditary mixed polyposis
syndrome (HMPS) is an uncommon condition, distin-
guished by presence of a different histological pattern
of polyps in digestive tract, clinically manifested by
diarrhea, anemia and weight loss. Case report: Male
patient, 38 years old, with familiar antecedent (dead
sister) with polyps and gastric cancer. With history of
a 1 year with bleeding and mucous diarrhea, and weight
loss of a 28.6 pounds. Pale at physical examination,
without abdominal signs. At blood test with hemoglo-
bin of 9.7 g/dL, and colonoscopy with multiple polyps
within colon and rectum, upper endoscopy with a big
esophageal polyp and multiple polyps in gastric and
duodenal lining smaller than I cm. Contrast study of
intestine was normal. Histopathologic study of the po-
lyps report mixed pattern of polyps: (hyperplasic-ade-
nomatous, juvenile-adenomatous, adenoma-inflamma-
tory-hyperplasic, hyperplasic-adenomatous with a high
degree dysplasia); juvenile in esophagus, and hyperpla-
sic in stomach and duodenum. Patient was undergone
to total proctocolectomy and reconstruction by “J” ileoa-
nal pouch with good outcome, and endoscopic esopha-
geal polypectomy, with actual surveillance.

Key words: Hereditary mixed polyps syndrome, mixed
polyps.
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INTRODUCCION

Tradicionalmente se ha reportado que los sindromes de
poliposis coldnica estan constituidos por un solo tipo
histologico de polipos, bien sean adenomas o hamarto-
mas. Los sindromes de poliposis adenomatosa heredita-
ria incluyen: poliposis adenomatosa familiar, sindrome
de Gardner y sindrome de Turcot. Los sindromes de po-
liposis hamartomatosa familiar incluyen: sindrome de
Peutz Jeghers, poliposis juvenil, sindrome de Bannayan-
Riley-Ruvalcaba y la enfermedad de Cowden. Sin em-
bargo, en las dos tlltimas décadas se ha publicado la exis-
tencia de un sindrome de poliposis mixta hereditaria
(SPMH), cuando existen diferentes tipos histologicos de
polipos, haciendo dificil su clasificacion; Sarles y cols.'?
los llamaron sindromes de poliposis mixta, describien-
do una mezcla bizarra de diferentes tipos de polipos en
el mismo paciente, casos de poliposis juvenil asociados
con pdlipos adenomatosos, polipos del sindrome de Peutz
Jeghers asociados con hiperplasicos o casos de pdlipos
mixtos con tejido adenomatoso y hamartomatoso o hi-
perplasico y adenomatoso e incluso las cuatro estirpes
histologicas en el mismo polipo. También se ha descrito
un caso de poliposis juvenil en un paciente cuyos miem-
bros familiares estaban afectados con poliposis adeno-
matosa familiar. En los registros de poliposis del hospi-
tal St. Marks se ha analizado una familia grande con
sindrome de poliposis mixta, en ellos los estudios histo-
logicos de 104 pdlipos incluyeron polipos adenomato-
sos, juveniles, Peutz Jeghers, hiperplasicos y adenomas
planos.* El objetivo de nuestro articulo es reportar un
caso de SPMH por primera vez en México, asi como
revisar la literatura mundial.

REPORTE DE CASO

Masculino de 38 afios con antecedentes de una hermana
fallecida a los 28 afios, por polipos y cancer gastrico.
Cuadro clinico de un afio de evolucidn, caracterizado
por alteracion en el habito de la defecacion, con evacua-
ciones diarreicas en nimero de cinco al diay acompaiia-
das de moco y sangre, ocasionalmente dolor abdominal
tipo colico de poca intensidad. En los tltimos seis me-
ses se agrega ataque al estado general, astenia, palidez
de tegumentos y pérdida de peso de 13 kg.

En la exploracion fisica se encontr6 delgado con pa-
lidez de tegumentos, abdomen sin datos relevantes; sus
examenes de laboratorio con albimina 3.2 g/dL., Hb 9.7
g/dL. En la videocolonoscopia se encontraron multiples
pdlipos en todo el colon de predominio cecoascendente

y recto, sésiles y pediculados de 2-3 mm hasta 2 cm de
diametro, algunos de superficie irregular (Figura 1); se
resecaron cuatro polipos al azar, uno en el ciego, uno en
el colon ascendente y dos en el recto. La panendoscopia
reporta un polipo grande, pediculado de superficie irre-
gular de 2 cm de diametro; en el eséfago, el estbmago y
el duodeno se observaron de aspecto nodular por la pre-
sencia de multiples formaciones polipoideas sésiles de
diversos tamafios menores de 1cm. El transito intestinal
reporta defectos de llenado a nivel gastrico, sin eviden-
cia de polipos en intestino delgado. El estudio histopa-
tologico de los polipos coldnicos reportd: polipos mix-
tos: hiperplasico-adenomatoso, juvenil-adenomatoso
(Figura 2), adenoma tubular-hiperplasico-inflamatorio
(Figura 3), hiperplasico-adenomatoso con displasia de
alto grado (Figura 4). El polipo esofagico fue juvenil y
los gastroduodenales hiperplasicos. Se realizoé procto-
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Figura 2. Pdlipo juvenil-adenomatoso: Detalle de una glandula di-
latada con epitelio colonico con hiperplasia de células globoides y
cambios adenomatosos (hematoxilina y eosina 200x).
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Figura 3. Pélipo mixto (adenomatoso, hiperpldsico e inflamatorio):
Microfotografia que muestra glandulas hiperpldsicas y gldndulas
con cambios adenomatosos con inflamacion (hematoxilina y eosina
100 x).

Figura 4. Polipo hiperpldsico-adenomatoso: Detalle del epitelio
adenomatoso con atipia celular y mitosis anormales (hematoxilina
y eosina 100 x).

colectomia restaurativa con reservorio ileoanal en “J” e
ileostomia de proteccion que se cerro a los tres meses,
con evolucion postoperatoria satisfactoria; se efectud
polipectomia esofagica y continuara bajo vigilancia en-
doscopica de los pdlipos gastricos.

DISCUSION

En la mayoria de los pacientes con poliposis se puede
hacer claramente una distincion patologica de polipo-
sis adenomatosa familiar, poliposis juvenil o sindrome
de Peutz Jeghers mediante el reconocimiento histold-
gico de los polipos. Sin embargo, en algunos casos muy
raros no es posible hacer tal distincion y son clasifica-
dos como SPMH caracterizados por una mezcla biza-
rra de los diferentes tipos de pdlipos en el mismo pa-
ciente e incluso diferentes estirpes histologicas en un
mismo polipo.’

En este caso, el principal diagnostico diferencial debe
realizarse con el sindrome de poliposis juvenil generali-
zada (gastrointestinal), caracterizado por pdlipos juve-
niles hamartomatosos en el tracto digestivo; inicialmen-
te se penso que estas lesiones no tenian potencial
maligno; sin embargo, multiples reportes indican un ries-
go elevado de los polipos juveniles para desarrollar cam-
bios adenomatosos y en algunos casos progresar a dis-
plasia severa y adenocarcinoma; un mecanismo
histogenético esta implicado en la evolucion a cancer
colorrectal en estos pacientes.®’

Todos los sindromes polipoideos mencionados ante-
riormente se caracterizan por alteraciones cromosémi-
cas que causan pérdida de genes supresores de tumor
que controlan la proliferacion y recambio del epitelio
colonico y condicionan una hiperproliferacion de la
mucosa que conduce a la formacion de los diferentes
tipos de pdlipos. Mediante estudios genéticos se ha po-
dido concluir que el SPMH es una entidad no relaciona-
da con otros sindromes colorrectales hereditarios; en la
poliposis adenomatosa familiar la alteracion genética
reside en el cromosoma 5q21-q22 donde se encuentra el
gen supresor de tumor APC.® reportes recientes indican
que la pérdida del gen supresor localizado en el cromoso-
ma 10g22 es el responsable del sindrome de poliposis ju-
venil™'? y en el SPMH la alteracion genética se localiza
en el cromosoma 15q13-q14.!"!2 Se requieren de mas es-
tudios genéticos para determinar las alteraciones cromo-
somicas que acompailan a éste SPMH, que probablemen-
te determinaran que es necesario la acumulacion de varias
alteraciones cromosémicas para desarrollar este sindro-
me manifestado por una amplia heterogenecidad fenoti-
pica incluyendo cancer en otras partes del tracto digesti-
vo, asi como de manifestaciones extraintestinales.

En nuestro caso, el polipo encontrado en el esdfago
fue juvenil, los gastroduodenales fueron hiperplasicos,
y en el colon se encontrd una mezcla de los cuatro tipos
histologicos de los pdlipos (inflamatorio, hiperplasico,
juvenil y adenomatoso), ademas, el antecedente de her-
mana fallecida por polipos y cancer gastrico permite su
clasificacion en SPMH.

El diagndstico de SPMH debe basarse en la historia
clinica buscando antecedentes de familiares de primer
grado con polipos y cancer gastrointestinal; la presencia
de diarrea, anemia y pérdida de peso nos debe conducir
a la realizacion de estudios endoscopicos del tubo di-
gestivo que confirme la presencia de polipos, requirién-
dose estudio histopatolégico para determinar las dife-
rentes estirpes histologicas de los pélipos en un mismo
paciente. Es indudable que se requieren estudios genéti-
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cos para determinar las alteraciones cromosdmicas ca-
racteristicas de este sindrome.

Las indicaciones quirurgicas del SPMH incluyen: la
anemia, hipoproteinemia, la presencia de displasia o can-
cer en los polipos estudiados. El tratamiento ideal con-
siste en la extirpacion de todo el colon y del recto, el
tratamiento quirtrgico de eleccidén aceptado universal-
mente en estos pacientes, es la realizacion de proctoco-
lectomia restaurativa con reservorio ileoanal, ya que ofre-
ce la ventaja de eliminar toda la mucosa colorrectal
productora de los pdlipos mientras que conserva la fun-
cion de los esfinteres anales y evita un estoma perma-
nente; sin embargo, esta técnica tiene complicaciones
como: inflamacion del reservorio, fistulas, dehiscencia
y estenosis de anastomosis, dichas complicaciones qui-
rargicas pueden reducirse al minimo con un equipo qui-
rargico experimentado. En nuestro servicio se ha reali-
zado esta cirugia en 24 pacientes, aunque nuestra serie
es pequeifia nuestros resultados son satisfactorios. Des-
pués de la cirugia es necesaria la vigilancia endoscopica
y radioldgica periodica del esofago, estomago e intesti-
no delgado y también del reservorio ileoanal ya que exis-
ten varios reportes que los polipos vuelven a presentarse
después de la cirugia y pueden desarrollar cancer.>'*'
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