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Poliposis adenomatosa familiar
asociada a tumor neuroendocrino de
pancreas

Familial adenomatous polyposis associated
with pancreatic neuroendocrine tumour

Un alto porcentaje de pacientes con poliposis adenomatosa
familiar (PAF) presentan manifestaciones extracolonicas. No
obstante, la asociacion de PAF y enfermedad neoplasica pan-
credtica es infrecuente, como el caso que describimos a
continuacion.

Presentamos el caso de un varon de 65 anos, exfuma-
dor, con antecedentes de malformacion de Arnold-Chiari
tipo |, gastrectomia parcial por ulcus y PAF, intervenido en
su juventud mediante proctocolectomia total y anastomosis
ileoanal con reservorio ileal y reseccion endoscopica de ade-
nomas duodenales. Habia abandonado controles médicos en
los ultimos anos por depresion. Consulta por dolor abdomi-
nal epigastrico y vomitos alimenticios. A la exploracion se
palpaba una masa dura en epigastrio, confirmando ecogra-
ficamente la presencia de un tumor soélido y heterogéneo
dependiente del pancreas. Mediante TAC se observa la volu-
minosa masa de 9 x 8cm a nivel de la cabeza del pancreas,
hipervascularizada, con un area de necrosis central, que
comprime el duodeno y las estructuras vasculares vecinas

Figura 1

(fig. 1). No se detectaron metastasis hepaticas. Los niveles
de cromogranina se encontraron elevados (209,4 ng/ml). Se
realiz6 gammagrafia con octeotrido observando intensa acti-
vidad a nivel del tumor pancreatico, pero sin captacion del
marcador en otras localizaciones. Se realizé una biopsia per-
cutanea ecoguiada de la lesion, confirmado la presencia de
un tumor neuroendocrino bien diferenciado, cromogranina
y sinaptofisina positivos, con un indice Ki-67 inferior al 20%,
de grado intermedio (G2 de la OMS). De forma multidiscipli-
nar se decidié plantear cirugia de la lesion, descubriendo en
el acto quirurgico su irresecabilidad. Se inicié quimioterapia
(estreptozocina/5-flurouracilo), falleciendo meses después
debido a una neumonia con sepsis.

La PAF es el sindrome de poliposis hereditaria mas
frecuente. Aun asi, se presenta en un caso de cada 10.000-
20.000 habitantes. Se caracteriza por la presencia de
multiples polipos adenomatosos en el colon, desde decenas
hasta miles de ellos. La PAF se debe a una mutacion germinal
en el gen APC, transmitiéndose con un patron de herencia
autosomica dominante. Las manifestaciones extracolonicas
aparecen hasta en el 70% de los individuos con PAF e incluyen
tumores desmoides, osteomas, quistes epidermoides, alte-
raciones dentarias, hipertrofia congénita del epitelio de la
retina, adenomas duodenales y periampulares, carcinoma
papilar de tiroides o hepatoblastoma entre otros. Es cono-
cido que la localizacion de la mutacion dentro del gen APC
condiciona el fenotipo clinico, la severidad, el riesgo de

A) Corte transversal de la TAC que muestra tumor hipervascularizado, con necrosis central a nivel de la cabeza del

pancreas, sugestivo de tumor neuroendocrino pancreatico. B) Corte coronal de la TAC.
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cancer y la probabilidad de presentar determinadas mani-
festaciones extracoldnicas, en dependencia de los codones
que se encuentren afectos.

La presencia de tumores pancreaticos en los individuos
con PAF es infrecuente. En la literatura médica se han repor-
tado casos de PAF y tumores pancreaticos de diferentes
extirpes: exocrino, endocrino y estromales. Sin embargo,
el hecho de que exista una asociacion genética comun que
explique ambas entidades es controvertido. Se ha estimado
que los pacientes con PAF tienen un riesgo de carcinoma de
pancreas 4 veces mayor que la poblacion general, siendo
el riesgo total de alrededor del 2% a lo largo de su vida'.
Los datos disponibles hasta el momento son limitados y el
hecho de que la mutacion germinal del gen APC justifique
el desarrollo de cancer pancreatico es incierto. También se
han documentado casos aislados de PAF con otros tumo-
res pancreaticos atipicos como el tumor seudopapilar, el
carcinoma de células acinares, el pancreatoblastoma o los
tumores neuroendocrinos (TNE)?3. Igualmente se han publi-
cado casos de PAF y TNE en otras localizaciones: gastrico,
duodenal o metastasis de TNE de origen desconocido®. Los
TNE de pancreas aparecen en 2-4 casos/100.000 habitantes,
constituyendo menos del 1% de todos los tumores pancreati-
cos. Existen escasos reportes en la literatura que describan
la asociacion de PAF y TNE de pancreas®. Actualmente no
existe una alteracion genética conocida que justifique dicha
asociacion.

Dado que tanto la PAF como el TNE de pancreas son ambas
2 entidades muy poco frecuentes, nos planteamos que tal
vez esta asociacion no sea casual y que la mutacion germinal
del gen APC pueda ser también la responsable del desarro-
llo de TNE y otros tumores pancreaticos en los individuos
con PAF, mediante una via genética comin aun no identifi-
cada. Seria interesante poder reunir una serie de casos mas

amplia para realizar un estudio genético profundo y detectar
si existen nexos solidos entre estos tumores.
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