POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR
ASOCIADA A TUMORES DESMOIDES:

DIAGNOSTICO POR IMAGEN.

Family adenomatous polyposis associated with desmoid tumors:

diagnosis by imaging.
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Resumen

La fibromatosis agresiva o tumor desmoide es una rara
enfermedad que se presenta de forma esporadica o asociada
con la poliposis adenomatosa familiar (PAF). Su manifestacion
clinica es muy variada y depende fundamentalmente de la
localizacion, siendo la mayoria de ellos intraabdominales.
Su diagnostico definitivo serd anatomopatoldgico, si bien
pruebas de imagen como la tomografia computarizada (TC)
o la resonancia magnética (RM) pueden aportar una buena
aproximacion al mismo.

Los tumores desmoides constituyen la principal causa
de morbimortalidad en los pacientes con PAF, siendo los
principales factores de riesgo para su desarrollo el sexo
femenino y la cirugia previa abdominal. Su tratamiento
ha evolucionado en la actualidad, por lo que la cirugia es
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controvertida, habiendo opciones mas novedosas dentro del
tratamiento médico.

Palabras clave: poliposis adenomatosa familiar,
tumor desmoide, cancer colorrectal, obstruccion intestinal,
abdomen agudo.

Abstract

Aggressive fibromatosis or desmoid tumor is a rare
disease that occurs sporadically or associated with familial
adenomatous polyposis (FAP). Its clinical manifestation is
very varied and depends fundamentally on the location, being
the majority intra-abdominal. The definitive diagnosis will be
anatomopathological, nevertheless imaging tests such as
computed tomography (CT) or magnetic resonance imaging
(MRI) can provide a good approximation to it.

Desmoid tumors are the main cause of morbidity and

mortality in patients with FAP, with the main risk factors being
female and previous abdominal surgery. Its treatment has
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evolved at present, so the surgery is controversial, there are
more new options within medical treatment.

Keywords: familial adenomatous polyposis, desmoid
tumor, colorectal cancer, intestinal obstruction, acute
abdomen.

Presentamos un caso de un varén de 26 afos con
antecedente de PAF con mutacion APC positiva intervenido
mediante pancolectomia laparoscopica con anastomosis
ileorrectal y colecistectomia hace cuatro anos, que acude a
Urgencias por dolor abdominal intenso que asocia fiebre de
hasta 38.5°C con nauseas y vomitos biliosos. A la exploracion
fisica destaca abdomen doloroso en epigastrio y mesogastrio
con signos de irritacion peritoneal, sin palpacion de masas
ni megalias. En la analitica destacaban 12850 x 10x3/pL
leucocitos con neutrofilia del 84% y una proteina C reactiva
de 5.6 mg/L.

Ante los antecedentes y la clinica, se solicita
prueba de imagen para valoracion de posible obstruccion
intestinal vs perforacion. Se realiza una TC abdominopélvica
con contraste intravenoso en fase portal, en la que se
visualiza un engrosamiento de la pared intestinal de flanco
derecho con edema submucoso y realce en “diana”, que
asocia ingurgitacion de vasa recta y cambios inflamatorios
y provoca dilatacion del segmento proximal de intestino

. Igualmente se aprecian numerosas masas solidas
de morfologia irregular en mesenterio, sugestivas de proceso
neoplasico

Se decideingresoy se realiza Entero-RM, enla que se
confirman dichas masas solidas que se muestran hipointensas
en T2, con intensidad de senal mas heterogénea la de mayor
tamano, la mayoria de ellas con evidente restriccion de la
difusion. Son también hipointensas en T1 con realce arterial
leve de predominio periférico que se incrementa en las fases
venosa portal, de equilibrio y tardia, por lo que todo ello
sugiere naturaleza fibrosa

Finalmente, la biopsia de las masas solidas muestra un
resultado de tumores desmoides.
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TC abdominopélvica con contraste iv en fase

portal, cortes coronal (A) y axial (B). Se identifica un engrosa-
miento de la pared con edema submucoso y realce “en diana”
de un segmento largo de intestino delgado en regién periumbi-
lical y flanco derecho (A, flecha fina), que asocia ingurgitacion
de la vasa recta y aumento de densidad de la grasa adyacente
(B, flecha hueca); hallazgos sugerentes de proceso inflamato-
rio-infeccioso. Provoca estenosis de la luz intestinal con dilata-
cion de asas de intestino delgado proximales de hasta 4,7 cm.

TC abdominopélvica con contraste iv en fase

portal, cortes axiales. Se muestran masas de morfologia irregular
y densidad solida en mesenterio centroabdominal de 36 x 50 mm
(A) e infraumbilical de 39 x 56 mm (B), de aspecto neoformativo.

El tumor desmoide, también conocido como
fibromatosis agresiva, se define segun la Organizacion
Mundial de la Salud como una proliferacion fibroblastica
monoclonal que surge de los tejidos blandos profundos,
caracterizada por un crecimiento infiltrativo, con tendencia a
la recurrencia local, pero sin capacidad para metastatizar'. Es
una rara enfermedad que se presenta de forma esporadica
o asociada con la PAF. Su incidencia es de 800 a 1000
veces mayor en la PAF que en la poblacién general (0,03%),
y ocurren en 10% a 15% de los pacientes con PAF, con una

media de edad de 30 a 40 afos>.
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Poliposis adenomatosa familiar asociada a tumores desmoides: diagnostico por imagen.

Entero-RM con secuencias T1 sin contraste (A),

T2 (B), T1con contraste en fase arterial (C) y T1con contraste en
fase portal (D). Las flechas sefalan una masa abdominal hipoin-
tensa en T1y heterogénea en T2, que muestra escaso realce en
fase arterial que aumenta en fase portal, lo que sugiere, en el
contexto clinico de poliposis adenomatosa familiar, naturaleza
fibrosa (tumor desmoide).

Los riesgos de desarrollar tumores desmoides en
pacientes con PAF incluyen la presencia de antecedentes
familiares, sexo femenino, mutaciones genéticas, niveles
altos de estréogenos y trauma quirurgico. La mayoria de los
pacientes con PAF desarrollan estos tumores dentro de los 5
anos posteriores a la cirugia®'®.

La manifestacion clinica de los tumores desmoides es
muy variada y depende fundamentalmente de la localizacion.
Enpacientes con PAF, el 50% sonintraabdominales, un 45% de
pared abdominal y un 5% extraabdominales. Los tumores de
pared abdominal suelen ser asintomaticos u ocasionar dolor
o molestia local, y los intraabdominales pueden manifestarse
igualmente como una masa asintomatica’“. Estos tumores
crecen lentamente, generalmente aumentando de 2 a 9 cm
por afio, y localmente sin metastasis a distancia’.

En relacion a su diagndstico por imagen, la prueba ideal
eslaRM, si bien la TC también permite orientar el diagnéstico.
La densidad de las lesiones en la TC es uniforme. En RM,
se caracterizan por presentar forma ovoidea, lobulada,
contorno irregular, margenes que no respetan las fascias,
sin necrosis central. En T1 son isointensas con respecto al
tejido circundante y en T2 heterogéneamente hiperintensas,
aunque en ambos tiempos presentan bandas de menor
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intensidad. Tras la administracién de contraste, presentan
hiperrealce' 2.

No obstante, el diagnostico de confirmacion es
histolégico y por inmunohistoquimica, y el diagndstico
diferencial hay que hacerlo con otros tumores de tejidos
blandos, como los sarcomas, de los que se diferencia
por el bajo numero de mitosis y por sus fibroblastos bien
diferenciados®.

El comportamiento de los tumores desmoides es
impredecible, puesto que algunos crecen de forma réapida
y agresiva, muchos son estables, y algunos desaparecen de
forma esponténea o con tratamiento médico. Esto ha hecho
que el tratamiento médico y quirurgico de los mismos haya
sido muy heterogéneoy poco estandarizado. En la actualidad,
el tratamiento abarca desde la reseccion quirurgica hasta los
farmacos antiinflamatorios no esteroideos, terapia hormonal,
asi como radio y/o quimioterapia si son irresecables®.

Los tumores desmoides constituyen la principal
causa de morbimortalidad en los pacientes con
PAF, concretamente, el 10% de estos pacientes los
desarrollaran. Las pruebas de imagen como la TC y la
RM ayudan al diagnédstico, con hallazgos caracteristicos
que los radidlogos deben conocer para realizar un
informe correcto para que el clinico pueda ofertar el
tratamiento mas adecuado.
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