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presentación del caso
Paciente masculino de 29 años con antecedente familiar de primer grado de PAF (Poliposis 
adenomatosa familiar) y madre fallecida a los 40 años por adenocarcinoma de colon. 

Consulta por diarrea, rectorragia, astenia y pérdida de peso. 

Se realiza en ciudad de origen VEDA que objetiva pólipos sésiles duodenales con histología de 
adenoma tubular y videocolonoscopia (VCC) realizada hasta sigmoides, el cual presenta mucosa de 
aspecto granular grueso y múltiples pólipos sésiles, con histología con displasia de alto grado. 

Se realiza TC de abdomen c/c en nuestra institución objetivandose engrosamiento parietal multinodular 
difuso, del marco colónico y sigma, con múltiples lesiones polipoideas y metástasis hepáticas. 

Marcadores oncológicos CEA y CA 19-9 elevados. 

Se realiza nueva VCC y VEDA con confirmación histopatológica de adenocarcinoma infiltrante 
moderadamente diferenciado en colon descendente y sigma, e in situ en duodeno. 

Ante la imposibilidad de realizar el tratamiento quirúrgico estándar de primera línea debido a la 
progresión y extensión extra colónica de la enfermedad, se decide quimioterapia sistémica.



Fig. 1 TC ABDOMEN C/C
(ev) -Fase Portal- Cortes Axiales 
(A-B-D) y Coronal ( C )

(A-B y C) Engrosamiento 
parietal multinodular difuso del
marco colónico, con pérdida de 
la estratificación mural
(flechas blancas) y múltiples 
lesiones polipoideas que
conforman voluminosas masas 
endoluminales, con tenue
realce tras administración de 
contraste (flechas grises),
que predominan en rectosigma 
y colon descendente con
franca reducción del calibre a 
dicho nivel (flecha negra).

(D) Lesiones hepáticas 
nodulares, hipodensas, de 
bordes mal definidos, con tenue 
realce anular tras la 
administración de contraste, de 
origen metastásico. (cabeza de
flecha blanca) 



Fig. 2 

VEDA 
(A): Dos lesiones planas 
sobreelevadas en bulbo 
duodenal. 

(B) Múltiples lesiones
de iguales características en 
segunda porción duodenal. 

VIDEO COLONOSCOPIA: 

Múltiples lesiones 
polipoideas sésiles que
conforman masas 
endoluminales en 
recto-sigma (C) y colon 
descendente (D), que 
dificultan el paso del
endoscopio.



DISCUSIÓN: 

La PAF es una enfermedad hereditaria poco frecuente, autosómica dominante (Diagnóstico genético), que 
determina la formación de cientos de pólipos adenomatosos a nivel colorrectal, pudiendo presentar además 
pólipos de localización extra colónica (estómago, duodeno e intestino delgado) 1,2. Sin tratamiento evoluciona 
100% a cáncer colorrectal, por lo que la cirugía profiláctica es necesaria. El tipo de técnica quirúrgica dependerá 
de la gravedad de la enfermedad y la edad del paciente al diagnóstico, requiriendo un seguimiento posterior de por 
vida 2,3. Nuestro paciente habría tenido indicación de quimioterapia neoadyuvante con colectomía total con 
proctectomía mucosa y anastomosis ileoanal más metastasectomía hepática 3, pero debido a su extenso 
compromiso extra colónico, el cual es infrecuente a una edad tan temprana, se realizó quimioterapia sistémica.

CONCLUSIÓN:

La PAF es una patología de baja prevalencia que presenta compromiso colo-rectal con transformación maligna 
en el 100% de los casos en su evolución natural, pero también puede involucrar manifestaciones extra 
colónicas con probabilidad de malignizar generalmente en pacientes mayores de 40 años, las cuales modifican 
radicalmente su abordaje terapéutico y pronóstico 2,4-6. Este caso demuestra una enfermedad poco frecuente 
(PAF), con presentación atípica de afectación extra colónica avanzada en un paciente joven, que requirió 
tratamiento quimioterápico sistémico al momento de su diagnóstico.
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