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Introducción.  Características ge-
nerales de la enfermedad 
    
        La poliposis adenomatosa familiar es una 
enfermedad hereditaria ocasionada  por  muta-
taciones germinales en el brazo largo del cro-
mosoma 5, en el gen APC, que es un gen supre- 
------------------------------------------------------------- 
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 de tumores. Tiene una incidencia de 
1:10000/20000 habitantes.(3-13-32-37)  
 
     Se  caracteriza  por la presencia de cientos 
de caracteriza por la presencia de cientos 
de  pólipos adenomatosos colorrectales con un 
riesgo de cáncer a dicho nivel cercano al 100% 
de no mediar un diagnóstico y tratamiento 
precoz. (Fig. 1) Es responsable de menos del 
1% de todos los cánceres colorrectales (CCR). Si 
bien la mutación genética es portada desde el 
nacimiento, el desarrollo de pólipos suele ini-
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ciarse en la pubertad, mientras que los sínto-
mas suelen aparecer en la tercera década  de la 
vida y el desarrollo de CCR entre los 30 y los 35 
años.(15-3-2) 

 

 
 

Figura Nro. 1 
 Imágen endoscópica de una poliposis clásica 

 
 
    Se transmite en forma autosómica dominan-
te. La mutación responsable, se detecta en el 
70 al 90% de los casos. Alrededor del 15 al 40% 
de los pacientes con PAF clínica e histológica-
mente certificada no tienen antecedentes fa-
miliares, produciéndose los mismos por muta-
ciones de novo.(2-6-13-37)  
    
        Se denomina caso índice al paciente con 
diagnóstico de PAF que nos consulta inicial-
mente y se considera individuo en riesgo a 
aquel que tiene la posibilidad de ser portador 
de la mutación (familiares de primer grado: 
padres, hijos y hermanos).  Al ser una mutación 
germinal, la misma estará presente en todas 
las células del organismo lo que podrá dar lu-
gar al desarrollo de manifestaciones extracoló-
nicas. Entre los órganos que pueden estar afec-
tados se destaca por su frecuencia el duodeno 
el cual de no mediar un tratamiento oportuno 
evolucionará a cáncer en el 5 % de los pacien-
tes. El estómago también puede presentar pó-

lipos (en general de tipo hiperplásicos – pólipos 
glandulares fúndicos) pero con mínimo riesgo 
de malignidad. Se observan tumores desmoi-
des en el 10 al 15 % de los casos, son lesiones 
benignas del tejido conectivo pero constituyen 
un grave problema cuando adquieren gran 
tamaño o comprometen órganos vecinos. Exis-
te también mayor riesgo de carcinoma papilar 
de  tiroides (2%), hepatoblastoma en menores 
de 5 años de edad (1%) y cerebro, páncreas, 
estómago (<1%). (37) 

 
        Hasta hace pocos años se consideraba al 
síndrome de Gardner (pólipos colorrectales, 
duodenales, osteomas y tumores de partes 
blandas) (Fig. 2-3), al síndrome de Turcot  
 

 
 

Figura Nro. 2 
Tumor benigno de parte planta en dorso 

 

 
 

Figura Nro. 3 
Tumor benigno de parte en miembro inferior (lipoma) 
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(afectación colorrectal y tumores del sistema 
nervioso central generalmente gliomas malig-
nos o meduloblastomas) y a la poliposis ade-
nomatosa familiar atenuada (PAFA), como en-
tidades distintas de la PAF, el conocimiento de 
las diferentes mutaciones en el gen APC, que le 
dan origen han demostrado que son variantes 
fenotípicas de la misma enfermedad. (3-41)  
 

Pesquiza de la enfermedad 
 
      Existen como en el cáncer esporádico tanto 
estrategias de prevención dirigidas a disminuir 
la incidencia del cáncer colorectal como de 
detección precoz de las neoplasias. Siendo esta 
enfermedad el mejor modelo de prevención, 
hecho demostrado por múltiples publicacio-
nes. Dentro de las estrategias preventivas con-
tamos con: 
    -  Implementación de Registros de CCR he- 
       hereditario 
   -  Pesquisa endoscópica 
   -  Estudio genético 
   -  Cirugía oportuna 
   - Vigilancia y manejo de las neoplasias extra- 
     colónicas 
  
Organización de un Registro  
 
       Un Registro es una base de datos en donde 
se consignan todos los detalles de la historia 
clínica de los pacientes con diagnóstico de PAF, 
identificando e incorporando en ella también a 
todos los familiares directos en riesgo para 
coordinar la pesquisa correspondiente a cada 
caso en particular.(13) 

 

        El Registro está conformado por un equipo 
multidisciplinario que incluye: Director, Coor-
dinador, Secretaria, Consejero  genético, Psico-
lógos, Patológos, Psiquiatras, Gastroenterólo-
gos, Coloproctólogos, Cirujanos, Oncólogos, 

Endoscopistas, Imagenólogos, Trabajadores 
Sociales. (Fig. 4)  
 

  
Figura Nro. 4 
Reunión multifamiliar del Registro de Poliposis del 
Hospital de Gastreonterología Dr. Carlos Bonorino 
Udaondo 

 

 
Objetivos: 
Prevención  y tratamiento del cáncer colorrec-
tal. 
Prevención y tratamiento de otros tumores. 
Funciones: 
Mantener una base de datos actualizada; 
Realizar reuniones familiares periódicas indivi-
duales y generales (con un grupo de familias); 
Educación médica y familiar; 
Brindar soporte psicofamiliar; 
Coordinar pruebas diagnósticas de pacientes y 
familiares en riesgo; 
Coordinar el seguimiento de pacientes opera-
dos; 
Ordenar el seguimiento adecuado de cada caso 
en forma individualizada; 
Ofrecer  tratamiento quirúrgico oportuno y 
adecuado y 
Proveer consejos y soporte individual y fami-
liar. 
   
       Desde sus inicios en 1925 con la formación 
del primer Registro, se ha demostrado que su 
correcta implementación produce una dismi-
nución tanto de la incidencia como de la preva-
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lencia de CCR, así como también incrementa la 
detección de casos de PAF con CCR en estadios 
tempranos (Estadios I y II). (11-17) 

 
     Por estos motivos los pacientes deberían ser 
evaluados y seguidos en centros especializados 
en estas patologías en el contexto de Registros, 
con el beneficio adicional de la evaluación y 
toma de decisiones dentro de un equipo multi-
disciplinario.(5-36)  
 

Pesquisa Endoscópica  
(rectosigmoidea)(12-26-30-37) 

 
     Se debe realizar endoscopía rectosigmoidea 
anual a partir de los 10-12 años de edad en 
forma anual hasta los 24 años, cada 2 años 
hasta los 34 años, cada 3 años hasta los 44 
años y  continuar cada 3 a 5 años  hasta los 60 
años, a los individuos en riesgo indicando el 
tratamiento quirúrgico si ésta confirma la pre-
sencia de pólipos.  
 
      Es importante remarcar el concepto de es-
tudiar a los ascendientes (padre-madre) inde-
pendientemente de su edad. (25) 

 

     En aquellos pacientes en los que se demora 
el tratamiento quirúrgico profiláctico se indica 
realizar videocolonoscopía anual hasta pro-
gramar la cirugía, por si se observa algún póli-
po macroscópicamente sospechoso de malig-
nidad o alguna biopsia confirme la presencia 
de atipía.(10-13-36-41) 

 
  

Pesquisa mediante Estudio 
genético (12-26-30) 

 

       En caso de contar con la posibilidad de rea-
lizar el test genético para determinar las muta-

ciones responsables de la poliposis adenoma-
tosa familiar lo que debe realizarse en el con-
texto de un grupo de trabajo con experiencia 
en asesoramiento genético (7) y con el  soporte 
psicológico luego del mismo.  Se debe realizar 
la secuenciación completa del gen APC en un 
primer momento a los pacientes con diagnósti-
co clínico histopatológico de PAF, si en ellos se 
halla la mutación, el estudio podrá realizarse al 
resto de los familiares en riesgo (familiares de 
primer grado: padres, hijos y hermanos). Si en 
los pacientes con confirmación clínica histopa-
tológica, la mutación en el gen APC no es ha-
llada se debe efectuar la búsqueda de muta-
ciones en el gen  MUTYH. Si ambos son infor-
mados como negativos, se debe tomar al test 
genético como NO INFORMATIVO o mutación 
no encontrada, por lo tanto no estará indicado 
realizarlo a los familiares en riesgo, debiendo 
en estos casos efectuar pesquisa endoscópica 
de la familia. (2-19-22-24) 

 

      En aquellos casos en que se conoce la mu-
tación familiar, el análisis podrá realizarse a 
todos los familiares de primer grado del caso 
índice, si en ellos se detecta la mutación desa-
rrollaran invariablemente la enfermedad, 
mientras que si no la presentan tendrán el 
mismo riesgo que la población general de 
desarrollar CCR. En los niños el análisis genéti-
co se sugiere a partir de los 10-12 años, no se 
recomienda su implementación antes de esa 
edad ya que no cambiaría  el manejo clínico y 
podría ocasionar problemas de índole emocio-
nal en las familias. (6-8-30)  
     
         Cuando el análisis genético no fuera posi-
ble de realizar porque no se encuentra dispo-
nible, o por no haber ningún familiar portador 
vivo o con diagnóstico clínico patológico de 
poliposis adenomatosa familiar  también 
se  realiza la  pesquisa endoscópica de los indi-
viduos en riesgo. 
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Diagnóstico prenatal y preim-
plantatorio en poliposis ade-
nomatosa familiar 
 
       El estudio molecular antes del nacimiento 
es factible en la Poliposis Adenomatosa Fami-
liar, tanto prenatal como preimplantatorio. El 
diagnóstico prenatal se puede realizar por 
biopsia de las vellosidades coriónicas entre las 
10 y 20 semanas de gestación . Si el feto es 
portador de la mutación, existe la posibilidad 
de interrumpir la gestación El  diagnóstico pre-
implantatorio involucra la fertilización in vitro y 
el estudio molecular en el estadio de 6 a 8 cé-
lulas del embrión, siendo luego implantados 
aquellos embriones sin mutaciones.  
  

Cirugía oportuna 
 
            El tratamiento quirúrgico está dirigido a 
evitar el desarrollo de cáncer colorrectal, por lo 
tanto una vez diagnosticada la enfermedad, en 
el momento en que aparecen los pólipos, se 
programará  la cirugía adecuada para cada ca-
so en particular, de acuerdo a las característi-
cas clínicas de presentación de la poliposis . En 
los enfermos que se encuentran en la segunda 
década de la vida  y que presentan escasos 
pólipos menores de 5 mm la cirugía puede ser 
diferida, si fuera necesario, hasta periodos de 
recesos escolares o vacaciones laborales. (1-7-13-

24-37) 
            Las alternativas para encarar el trata-
miento quirúrgico son: 
     1-Coloproctectomía con reservorio ileal y  
         anastomosis ileoanal  
    2- Colectomía total con ileorrectoanasto- 
        mosis (IRA) 

    3- Coloproctectomía + ileostomía definitiva. 
  
1- Coloproctectomía con reservorio  ileal y 
anastomosis ileoanal 
            Este procedimiento esta indicado en 
pacientes con gran afectación rectal (más de 
15 pólipos o presencia de adenomas grandes 
planos o displasia de alto grado), cáncer de 
recto potencialmente curable, necesidad de 
proctectomía  luego de una anastomosis ileo-
rrectal, pacientes  con mutaciones en el exón 
15, fuerte historia familiar de proctectomía con 
o sin pouch ileal, pacientes en los que por sus 
características socioculturales no será contro-
lable el recto remanente. (Fig. 5) 
 
 
  
 

 
 
 

 
 

 
 

Figura Nro. 5 
Pieza quirúrgica de coloprotectomia que muestra la 
afectación con Poliposis adenomatosa familiar. (en 
manto) 

 
        Es la operación de elección, pues los traba-
jos que comparan los resultados de esta cirugía 
con la IRA no encuentran diferencias significa-
tivas enlo que respecta a morbilidad y resulta-
dos funcionales.   
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 Figura Nro. 6 
Poliposis con leve compromiso del recto (pie-

za operatoria). 
 
         Luego de la proctocolectomía con 
confección de reservorio ileal se deben 
efectuar controles endoscópicos del pouch 
cada 1 a 3 años ya que existiría un mayor 
riesgo de desarrollar adenomas en el re-
servorio, aunque el riesgo de transforma-
ción maligna parecería  ser bajo. Se debe 
disminuir el intervalo a cada 6 meses, ante 
la presencia de pólipos grandes, planos, 
vellosos o con displasia de alto grado (7-13-

18-37) 
 
2- Colectomía total con ileorrectoanasto-
mosis (IRA) 
       Esta cirugía está indicada en casos con 
recto poco afectado (menos de 15 pólipos, 
de pequeño tamaño) pasible de control 
endoscópico y remoción completa de los 
mismos con este método o mediante re-
sección local transanal – evaluado por un 
coloproctólogo experto en PAF. (7-18-37) 

 
       La indicación de esta cirugía al igual 
que la anterior está siendo influenciada 
por el desarrollo en el campo genético, ya 
que la localización en un determinado co-
dón podría  permitir inferir el grado de 
afectación rectal. Se ha visto que el riesgo 

de proctectomía luego de IRA es 8.4 veces 
mayor en los codones 1309 y 1328 que en 
los codones fuera del exón 15. Bertario y 
cols. demostraron un incremento del ries-
go de cáncer de recto relacionado con la 
mutación entre los codones 1250 y 1464 
(localización de la poliposis florida). (37) 

 
        Luego de la colectomía se debe efec-
tuar el control del recto remanente debido 
al riesgo de desarrollar cáncer a dicho ni-
vel, el cual varia de un 12 a un 29%. (2-3-13) 
El intervalo entre estudios será de 6 meses 
a 1 año y se sugiere resecar todos aquellos 
pólipos > a 5 mm . Se recomienda también 
realizar biopsias de la mucosa para detec-
tar la presencia de focos de displasia. 
 
       Si un paciente con IRA desarrolla un 
número elevado de pólipos rectales, que-
dan como alternativas quirúrgicas la reali-
zación de una proctectomía con reservo-
rio  ileal o con ileostomía definitiva, de-
pendiendo de la edad, continencia  y de las 
preferencias personales. (37)} 

 

 
 3- Coloproctectomía + ileostomía a lo 
Brooke  
           
      Los motivos para optar por este tipo de 
cirugía incluyen el cáncer de recto cuando 
persiste el  compromiso esfintérico luego 
de un tratamiento neoadyuvante con qui-
miorradioterapia; incapacidad técnica de 
realizar un reservorio ileal con anastomo-
sis ileoanal (18) (tumor desmoide de me-
senterio, equipo quirúrgico no entrenado 
o resección previa de intestino delgado), u 
otras comorbilidades severas como altera-
ciones esfintéricas, incontinencia fecal no 
pasible de tratamiento específico -
evaluado por coloproctólogo experto en 
esa área-  (Fig. 7). 



7 

 

 
            En algunos casos tiene también in-
dicación en los pacientes que prefieren 
este tipo de cirugía o en aquellos en que el 
seguimiento endoscópico de por vida no 
es factible. (37) 
 

 
 

Figura Nro. 7 
 Poliposis asociada a cáncer de recto bajo con com-
promiso esfintérico (pieza operatoria) 

 
 

Vigilancia y manejo de las 
manifestaciones extracoló-
nicas 
  
Pesquisa y Vigilancia del tracto digestivo 
alto y Manejo de pólipos duodenales   
              
       El desarrollo de adenomas duodenales 
en PAF alcanza al 90% de los casos, éstos 
tienden a localizarse rodeando la ampolla 
de Vater, y casi en el 50% de los casos una 
ampolla visiblemente normal puede ser 
adenomatosa, siendo el riesgo de cáncer 
periampular del 3 al 5%. (Fig. 8-9) (2-13)  

 
 

Figura Nro. 8 
Visión endoscópica de múltiples pólipos 
del tracto digestivo superior 

 

 
 

Figura Nro. 9 
Visión endoscópica de tumor duodenal 

 
           Debe realizarse la endoscopía diges-
tiva alta incluyendo también el exámen 
con visión lateral a partir de los 20 años de 
edad, e intesificarse a partir de los 50 años 
de edad o ante la aparición de lesiones 
grandes y de aspecto velloso. (37-41) 

 
         La severidad del compromiso duode-
nal puede ser clasificado de acuerdo al 
número de pólipos, el tamaño, la histolo-
gía y el grado de displasia (estadificación 
de Spigelman). 
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            El tratamiento incluye: procedi-
mientos endoscópicos con láser, electro-
cauterio, argón plasma o escisión con elec-
trobisturí. Aquellos pólipos mayores a 1 
cm , con alto grado de displasia, ulceración 
o componente velloso deben ser reseca-
dos. (1) La resección local tiene un rol im-
portante en el tratamiento de las lesiones 
grandes y /o  con displasia severa. La indi-
cación de duodenopancreatectomía radi-
cal para lesiones benignas es controverti-
da, pero es curativa para los cánceres 
tempranos.  
 
       El tratamiento con Sulindac no  ha 
probado ser aun totalmente efectivo en el 
tratamiento de los pólipos duodenales, 
como tampoco la terapia antiácida ni el 
uso de calcio y calciferol. El uso de fárma-
cos inhibidores de la ciclooxigenasa 2 
(COX-2) como por ejemplo el celecoxib, 
tiene efectos quimiopreventivos, pero  no 
es actualmente una terapia de rutina en 
PAF debido al riesgo incrementado de 
eventos adversos cardiovasculares que 
podría provocar. Se conoce que el 50% de 
los adenomas y el tejido neoplásico  tienen 
sobreexpresión de COX-2  mARN y por 
este motivo la administración de los inhi-
bidores puede disminuir la densidad de 
pólipos y la aparición de adenomas avan-
zados. (35-37-39)  
 
       Leggett y cols. han descripto reciente-
mente una mutación familiar en el codón 
1520 que se caracteriza por una afectación 
importante colónica y una severa adeno-
matosis duodenal. Otra localización de 
afectación severa gastroduodenal es el 
exón 4, aunque la asociación entre el ge-
notipo y la afectación duodenal continua 
aun siendo poco conocida. (9)  
 

       En una revisión del año 2006 efectua-
da por los Registro del Hospital St Mark’s y 
el Registro Danés (21-40-41) se sugieren las 
siguientes conductas según el estadio de 
Spigelman  (Cuadro 1): 
 

Características Puntos 

Número de póli-
pos: 

1-4 
5-20 
Más de 20 
 

 
1 
2 
3 

Tamaño de los  
pólipos: 
1-4 mm. 
5-20 mm. 
Más  de 20 mm. 
 

 
1 
2 
3 

Histología: 

Tubular 
Tubulovelloso 
Velloso 
 

 
1 
2 
3 

Displasia: 

Bajo grado                   
Alto grado 
 

 
1 
3 

Estado Puntos Intervalo 
de 
Screening 

0 0 4 años 

I 1-4 3 años 

II 5-6 2 años 

III 7-8 1 año 

IV 9-12 Cirugía 
6 meses 

 
Cuadro Nro. 1 
Sistema de estadificación de Spigelman para 
afectación duodenal. Modificado 
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• Estadio 0: endoscopia de visión lateral 
incluyendo biopsias con un intervalo de 4 
años. 
  
• Estadio I: endoscopia de visión lateral 
incluyendo biopsias con un intervalo de 2-
3 años. 
  
• Estadio II: endoscopia de visión lateral 
incluyendo biopsias con un intervalo de 1-
3 años. En aquellos casos con displasia de 
bajo grado se debe considerar la participa-
ción en trabajos de quimioprevención. 
 
• Estadio III: endoscopia de visión lateral 
incluyendo biopsias con un intervalo de 6 a 
12  meses. Quimioprevención con Celeco-
xib 800 mg/día. Considerar terapia endos-
cópica.  En aquellos casos con displasia de 
bajo grado se debe considerar la participa-
ción en trabajos de quimioprevención.  
 
• Estadio IV: eco endoscopia y tomografía 
computada. Enviar a un centro especiali-
zado para evaluar la necesidad de una 
duodenopancreatectomía con preserva-
ción de píloro. Continuar con el seguimien-
to endoscópico en centros especializados 
cada 3 a 6 meses y la quimioprevención 
+/- resección endoscópica en los casos 
inoperables. 
  
       En el momento de la duodenoscopía 
se evaluará el compromiso gástrico. En la 
mayoría de los pacientes se hallan pólipos 
glandulares fúndicos, y es común la pre-
sencia de displasia focal en general no 
progresiva. Por este motivo una vigilancia 
especial o la cirugía sólo serían considera-
das en casos de displasia de alto grado. 
Aquellos pólipos que no sean glandulares 
fúndicos deberían manejarse endoscópi-
camente si fuera posible y aquellos en los 
que no se pueda lograr que tengan displa-

sia de alto grado o cáncer invasor debe 
realizarse gastrectomía. (2-37) 
 
       Este tipo de evaluación y toma de de-
cisiones deben ser  individualizadas y reali-
zarse en el contexto de un Registro y/o 
equipo multidisciplinario experimentado 
en PAF. 
 
Adenomas de intestino delgado 
 
       No es frecuente hallar adenomas en el 
intestino delgado, aunque pequeñas lesio-
nes pueden ser encontrados en ileosto-
mías y también  en la inspección de rutina 
de los reservorios  ileales. Todos los casos 
de adenocarcinomas reportados en la 
ileostomía fueron muchos años después 
de la proctectomía con una media de 20 
años. La incidencia de neoplasia en los 
reservorios ileales no es conocida, pero se 
debe realizar seguimiento endoscópico de 
los  mismos. (16)   

 
       También está indicada la realización de 
Resonancia o Tomografía computada en 
busqueda de tumores desmoides que 
afecten el intestino delgado y en los pa-
cientes con enfermedad duodenal avanza-
da que son candidatos a cirugía resectiva 
pancreaticoduodenal (37)

 . 
 
Tumores desmoides 
 
        Tumor histológicamente benigno (pe-
ro que por su comportamiento y localiza-
ción puede tener consecuencias malignas 
como oclusión intestinal, compresión ure-
teral y o  vascular que pueden llevar a la 
muerte), con una incidencia en P.A.F. de 
3.5 – 29% (mientras que en la pobla-
ción  general es de 2 – 5 en 1.000.000). 
Usualmente se presentan como masas de 
crecimiento lento que solo causan sínto-
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mas si involucran u obstruyen estructuras 
adyacentes.  
 
       Los tumores desmoides pueden ser 
extraabdominales, de la pared abdomi-
nal  e intraabdominales. La mayoría de los 
asociados a P.A.F. ocurren en el mesente-
rio del intestino delgado o en el retroperi-
toneo (80-95%). (Fig. 10-11)  
 

 
 

Figura Nro. 10  
Tumor desmoide de dorso, recidiva 
luego de excéresis quirúrgica 
 

 

 
 

Figura Nro. 11 
Reacción desmoide en mesenterio.  

 
       Pueden ser múltiples en combinación 
con desmoides de la pared abdominal y en 
el 80% de los casos secundarios a una ciru-
gía abdominal. Aproximadamente el 25% 

son diagnosticados antes de una cirugía 
abdominal, el 75% restante puede ser re-
lacionado con el trauma quirúrgico abdo-
minal, 1 o 2 años luego de la colectomía.  
 

 
 

 
 

 
 

Figura Nro. 12, 13 y 14 
 Imagen tomográfica de tumor desmoide 
intraabdominal en Estadio IV. 

 
         En los tumores de la pared abdominal 
el tratamiento es la resección quirúrgica. 
No hay un tratamiento simple para los 
desmoides intraabdominales ya que la 
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resección de ser posible tiene  recidivas 
del 20 al 80%. (20) 

 
            En el año 2005 varios Registros en-
rolados en el Grupo Colaborativo de las 
Américas de Cáncer Colorrectal (14) formu-
laron una clasificación de desmoides intra-
abdominales con el fin de mejorar el tra-
tamiento (nivel de evidencia III): 
 
Estadio I: tumores desmoides asintomáti-
cos, menores de 10 cm. de diámetro má-
ximo y sin crecimiento (estos tumores 
pueden ser controlados o tratados con 
drogas antiinflamatorias no esteroideas - 
AINEs. Si son encontrados durante una 
laparotomía y son fáciles de remover, la 
resección es una opción)  
 
Estadio II: tumores poco sintomáticos, 
menores de 10 cm. y sin crecimiento (si 
pueden ser resecado con mínimas secue-
las, la resección es lo mejor; si es irreseca-
ble se puede indicar tamoxifeno o raloxi-
feno asociado a AINEs) 
 
Estadio III: tumores moderadamente sin-
tomáticos o con obstrucción intestinal u 
ureteral, o de 10 a 20 cm , o de crecimien-
to lento – crece menos de 50% del diáme-
tro en 6 meses (AINEs, tamoxifeno, raloxi-
feno y vimblastina/metotrexate; si a pesar 
del tratamiento continúan creciendo se 
puede indicar adriamicina/dacarbazina) 
 
Estadio IV: tumores con síntomas severos, 
o de más de 20 cm o de crecimiento rápi-
do, o que causan complicaciones que po-
nen en riesgo la vida tales como: sepsis, 
perforación o hemorragia. (Quimioterapia 
antisarcoma, radiación y en casos de com-
plicaciones resecciones quirúrgicas extre-
mas) (Fig 12-13-14) 
   

        Debe realizarse palpación abdominal 
anual; en caso de aparición de síntomas 
solicitar Resonancia o Tomografía compu-
tada. En pacientes con historia familiar de 
desmoides sintomáticos solicitar imágenes 
1 a 3 años luego de la cirugía del colon y 
luego cada 5 a 10 años. (37) 

 

 
  
Tumores de tiroides:  
 
        La incidencia de carcinoma no medu-
lar de tiroides en pacientes con PAF es de 
1-12%, siendo en la población general de 
0,5 a 10: 100000 nacidos vivos, ubicándolo 
como el tumor maligno extraintestinal más 
frecuente en PAF. Siendo más frecuente 
en mujeres (10- 20 a 1) estas presentan un 
riesgo de 100 a 160 veces mayor que la 
población general de desarrollar cáncer de 
tiroides.  
 
     La variante más frecuente es la papilar 
aunque en 1994 Harach describe una nue-
va variante histológica: cribiforme moru-
lar. En el contexto de la PAF estos tumores 
suelen ser multicéntricos y bilaterales por 
lo cual el tratamiento es la tiroidectomía 
total. El pronóstico es excelente, alcanzan-
do tasas de sobrevida del 95% a los 10 
años. 
 
      El control sugerido por los distintos 
grupos: es la palpación cuidadosa del cue-
llo en forma anual acompañado de la reali-
zación de una ecografía tiroidea con el 
mismo intervalo, comenzando al final de la 
adolescencia En aquellos pacientes en que 
se encuentren nódulos esta indicada la 
punción con aguja fina (7-23-28-37) (Fig. 15-
16-17) 
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Figura Nro. 15 
 Asimetría a la inspección del cuello en pa-
ciente con cáncer de tiroides y PAF. 

      

           
 

                 Figura Nro. 16                                                     Figura Nro. 17 
                    Ecografía de tiroides donde se observa imagen                        Carcinoma papilaar de tiroides 
                   compatible con nódulo hiperecogénico en tiroides. 

 
 
Hepatoblastoma: (4-7-23-37) 

 

        El riesgo de hepatoblastoma en niños 
con PAF es de alrededor del  1%, mucho 
mayor que en la población general (1 en 
100000). Tienen mayor riesgo los niños 
menores de 5 años de edad aunque puede 
observase hasta los 16, especialmente en 
aquellas familias con antecedentes de esta  
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
patología. Grupos de expertos sugieren la 
realización de palpación hepática, ecografía 
abdominal y dosaje de α- feto proteína 
cada 3 a 12 meses desde el nacimiento y 
hasta los 5 años de edad.  
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