Rev. Cir. 2025;77(6):634-639
DOI: http://dx.doi.org/10.35687/s2452-454920250062700 CASOS CLiNICOS

Sindrome de poliposis aserrada (SPS) y cancer
colorrectal. Caso Clinico

Joselin D. Jaimes-Fernandez®!, Clara Silva-Camus®', Francisco Lopez-Kostner®!

Colorectal cancer in serrated polyposis syndrome. Case Report Facultad de Medicne, Clnica.
Universidad de los Andes.
Objective: To describe the case of a patient with Serrated Polyposis Syndrome (SPS) associated with Recibido el 2025-04-30 y
colorectal cancer (CRC). Materials and Methods: Clinical, endoscopic, histological, and genetic infor- aceptado para publicacién el
mation was collected from a patient with SPS, and a literature review of previously reported cases was 2025-06-05
conducted. Results: A 63-year-old female under colonoscopic surveillance for a history of multiple polyps
was found to have 25 to 30 polyps, including one measuring 2 cm in the upper rectum and another at a g:’a'_rf;"e‘l’i:‘(’j:r\‘/:l:jaimes
previous polypectomy site in the right colon. Biopsy confirmed serrated polyposis and an invasive rectal Fernandez
adenocarcinoma. She underwent right hemicolectomy and low anterior resection with temporary ileostomy oselinjaimes@gmail.com
via robotic approach. Adjuvant chemotherapy (FOLFOX) was initiated, followed by bowel continuity
restoration. Genetic testing revealed a variant of uncertain significance in the RNF43 gene. Discussion: i °
SPS has been described and characterized over the past two decades and is now considered one of the
most common causes of polyposis, leading to an increased risk of developing CRC. Timely diagnosis and N~ BY
endoscopic surveillance may prevent CRC development.
Key words: intestinal polyposis; hereditary neoplastic syndromes; colorectal neoplasms.
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Resumen

Objetivo Describir el caso de una paciente con Sindrome de Poliposis Aserrada asociado a Cancer co-
lorrectal. Material y Métodos: Se recolecto informacion clinica, endoscopica, histologica y genética de
una paciente con Sindrome de Poliposis Aserrada y se realizo una busqueda bibliografica de los casos
anteriormente reportados. Resultados: Paciente 63 afos en seguimiento colonoscopico por antecedentes
de multiples polipos, en colonoscopia se identifican 25 a 30 pdlipos, uno de 2 cm ubicado en el recto su-
perior y otro en cicatriz de polipectomia previa en colon derecho. La biopsia confirma polipos aserrados
y un adenocarcinoma rectal invasor, respectivamente. Se realizd hemicolectomia derecha y reseccion
anterior baja e ileostomia temporal por via robotica. Se inicid quimioterapia adyuvante (FOLFOX) y
posteriormente se realizo reconstitucion de transito. El estudio genético reveld una variante de significado
incierto en el gen RNF43. Discusion: El SPS ha sido descrito y caracterizado en las tltimas dos décadas,
considerandose actualmente una de las causas mas frecuente de poliposis, lo que conlleva a un riesgo
elevado del desarrollo de cancer colorrectal (CCR). Un diagndstico oportuno y la vigilancia endoscopica
podrian evitar el desarrollo del CCR.

Palabras clave: poliposis intestinal; sindromes neoplasicos hereditarios; cancer colorectal.
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Introduccion

El cancer de colon y recto es una de las neoplasias
mas frecuentes a nivel mundial, corresponde a la
tercera neoplasia mas frecuente en Estados Unidos
y la segunda en Europa'?. La evidencia demuestra
que el tamizaje apropiado ha logrado disminuir la
morbi-mortalidad asociada con esta patologia®. A
pesar de que durante décadas se asumi6 que prac-
ticamente la Unica lesion precursora del CCR era
el adenoma colorrectal, desde hace 15-20 afios se
sabe que también los polipos aserrados (PS) antes
conocidos como “poélipos hiperplasicos”, se pueden
malignizar, a través de la via aserrada de la carcino-
génesis'. Esta Gltima involucra mutaciones en genes
como BRAF, KRAS vy alteraciones en la metilacion
del ADN, siendo el origen del 25-30% de los CCR
esporadicos®. El sindrome de poliposis aserrada
(SPS), que es la poliposis de colon mas prevalente?,
es una entidad caracterizada por la existencia de
PS multiples y/o de gran tamafio a lo largo de todo
el colon, y se define segin la OMS (2019), por la
presencia de uno o mas de los siguientes criterios
diagndsticos: 1) > 5 PS proximales al recto, todos
> 5mm de tamafio, con al menos dos pdlipos de > 10
mm; o 2) > 20 PS de cualquier tamafio, distribuidos
a lo largo de todo el colon, con mas de 5 proximales
al recto'. El SPS se asocia a un riesgo aumentado
de CCR entre 15-35%, que corresponde casi a 5
veces mayor comparado con la poblacion general®.
Sin embargo, se ha visto que tras extirpar todos los
polipos existentes en el momento del diagnostico (lo
que se ha denominado clearance) y bajo un estrecho
seguimiento endoscopico cada 1 — 3 afios, el riesgo
de CCR disminuye a un 2,8%°. Las caracteristicas
clinicas de los pacientes con SPS han sido definidas
principalmente mediante la publicacion de series de
casos. No hay predominio de sexo, y la edad media
al diagnostico esta alrededor de los 40-60 afios’™. El
SPS ha sido considerado una enfermedad hereditaria,
aunque su base genética no esta del todo definida®®.
Por ello, tanto los pacientes con SPS como sus fami-
liares en primer grado, deben recibir asesoria de vigi-
lancia estricta debido al alto riesgo de CCR'. Hasta
la fecha, no se han identificado consistentemente
manifestaciones extra colénicas del SPS, aunque esta
area sigue en investigacion.

En cuanto al intervalo de vigilancia, las distintas
sociedades varian en sus recomendaciones, desde
1-2 colonoscopias al afio (British Society of Gas-
troenterology) hasta una cada 1-3 afios (American
College of Gastroenterology). Especificamente, las
indicaciones de cirugia en SPS incluyen una carga
tan alta de polipos que impide dejar el colon libre
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de lesiones, la recurrencia rapida o extensa de poli-
pos, pélipos > 10 mm que dificulta la vigilancia, la
presencia de displasia de alto grado, la incapacidad
de reseccion completa de un pdlipo, y la aparicion
de CCR>!0-14,

Caso clinico

Paciente de sexo femenino de 63 afios, con ante-
cedentes personales de polipos colonicos resecados
en 2015 y antecedentes familiares de cancer de
piso de boca (padre) y cancer de mama (hermana).
(Figura 1) Los polipos anteriormente resecados se
describen como complejos distribuidos a lo largo de
todo el colon, incluyendo un pélipo en el ciego, otro
plano en el colon ascendente resecado por fragmen-
tos, una lesion lateral extendida en el ascendente,
polipos grandes en el colon transverso, polipos en
el descendente y polipos diminutos en el sigmoides,
sumando aproximadamente entre 20 a 30 lesiones.
La biopsia informo pdlipos hiperplasicos. Se realizo
una colonoscopia de seguimiento a los seis meses,
donde nuevamente se extirparon pélipos en sitios de
cicatriz del colon derecho y otros aislados en el resto
del colon. Posteriormente, la paciente se perdio del
seguimiento.
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Figura 1. Genealogia de paciente. Genealogfa que muestra antecedentes familiares de cancer
de mama y boca, en contexto de paciente femenina de 63 afos con mutacion en el gen RNF43
de significado incierto, sindrome de poliposis serrada (PSP) y cancer de colon . Se indican las
edades al diagnéstico.
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Ocho afios después la paciente vuelve a realizarse
una colonoscopia, en la que se identifico una lesion
polipoidea sésil de 8 mm en el recto superior (a 12
cm del margen anal), deprimida en su centro y de
consistencia firme al tacto con pinza, la cual fue
extirpada mediante polipectomia sin incidentes. En
el sigmoides se resecaron dos poélipos sésiles de 5
mm y 7 mm. En el resto del colon se observaron
multiples polipos de 2 a 3 mm (aproximadamente
entre 30 a 40). En el colon derecho se extirparon dos
polipos de 6 mm y 8 mm con inyectoterapia y asa

caliente. En el colon ascendente, a unos 15 cm dis-
tales a la valvula ileocecal, se evidencio una lesion
sésil plana (lesion de extension lateral, LST) de 15
a 18 mm, adyacente a una cicatriz previa, la cual no
fue resecada y se marcd con tatuaje endoscopico.
En el colon transverso medio se dejé una segunda
marca en la zona con mayor densidad de pdlipos. Se
concluyod: colonoscopia completa, oligopoliposis,
polipectomia rectal y LST en colon derecho no rese-
cada, con marcaje endoscopico. Dichos hallazgos se
muestran en la Figura 2. La biopsia reveld en colon
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Figura 2. Colonoscopia, marcado con tatuaje y polipectomia. En orden numérico desde la vélvula ileocecal en la imagen #2,3 se observa lesion plana sésil (LST) 15-
18 mm adyacente a sitio de cicatriz, imagen#5 marca con tatuaje, imagen # 6 colon transverso medio segundo tatuaje en sitio donde se observa la mayor densidad
de pdlipos, imagen #10y 11 lesion polipoidea sésil en el sigmoides, de 5y 7 mm, imagen#12 extirpacion con asa (polipectomia), imagen #13-14 colon derecho
polipos 6-8 mm, se elevan con inyectoterapia y se realiza reseccion con asa caliente, imagen #15 cicatriz de reseccion con asa caliente, imagen#16 lesion polipoidea
sésil de 8 mm en recto superior (deprimida en el centro).

Rev. Cir. 2025;77(6):634-639 636



SINDROME DE POLIPOSIS ASERRADA (SPS) Y CANCER COLORRECTAL. CASO CLINICO - J. D. Jaimes-Fernandez et al.

derecho, adenoma aserrado con displasia de bajo
grado; en colon sigmoides, adenoma aserrado; y en
recto, un adenocarcinoma tubular invasor (pT1) con
patrén micropapilar focal G3, con invasion a submu-
cosa (SM2). Los estudios de extension con TC con
contraste de torax, abdomen y pelvis no mostraron
evidencias de diseminacion secundaria. El caso fue
evaluado en comité oncologico, decidiendo realizar
una reseccion anterior baja mas hemicolectomia
derecha con ileostomia temporal por via robdtica,
intervencion que se llevo a cabo el 3 de enero de
2024. La biopsia de la pieza quirargica informé 19
polipos sésiles en el colon derecho (los mayores de
1,6 x 0,8 cm) y 39 pdlipos en el recto-sigmoides. Se
concluyo: poliposis aserrada, con metastasis en 1 de
13 linfonodos por adenocarcinoma moderadamente
diferenciado (pT1, N1, MO0), estadio clinico III. En
febrero de 2024 se inicidé quimioterapia adyuvante
con esquema FOLFOX, completando 12 ciclos
hasta julio de 2024. Posteriormente, se realizé la
restitucion de transito intestinal, con evolucion satis-
factoria. Ante la sospecha de sindrome de poliposis
aserrada, se realiz6 genealogia y estudio genético
mediante secuenciacion masiva de un panel de 22
genes relacionados con poliposis colonica y cancer
colorrectal hereditario. El resultado molecular fue
incierto: no se identificaron variantes patogénicas
o probablemente patogénicas, pero se detectd una
variante de significado incierto en el gen RNF43
(c.1535G>A; p.Ser512Asn).

Discusion

El SPS es una entidad considerada anterior-
mente como poco frecuente, pero que hoy en dia
tiene una prevalencia estimada de 1:238 a 1:127
de colonoscopias realizadas en pacientes con test
de sangre oculta positiva en heces, por lo que es
considerado el sindrome de poliposis mas preva-
lente en el mundo®. Este sindrome se diagnostica
habitualmente en la quinta década de la vida y no
muestra predileccion por sexo'’. En un metaanalisis
de 36 estudios que incluyeron 2.788 pacientes con
SPS, el riesgo general de CRC fue del 20 por ciento
(IC del 95 %, 15-25 %)". Dicha informacion co-
rresponde a un riesgo de CCR aproximadamente 5
veces mayor que el de la poblacion general. Segin
los criterios de la OMS para sindrome de poliposis
aserrada, nuestro caso presenta mas de 20 polipos
serrados a lo largo de todo el colon. La mayoria
de los pacientes con SPS, pueden lograr el control
de la carga de polipos, mediante polipectomia de
aquellos polipos mayores a 5 mm y aquellas que
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independientemente de su tamafio se sospeche dis-
plasia, lo que requiere un promedio de 2 — 3 colo-
noscopias durante 1 o 2 afios, una vez que se logra
el control, los intervalos de vigilancia se pueden
extender a 24 meses sin el riesgo significativo de
cancer®. En este caso, la paciente quedo sin segui-
miento durante 8§ afios al momento de hacer el diag-
néstico, lo que condujo la evolucion a neoplasia;
Antiguamente estos polipos eran clasificados como
hiperplasicos, no se conocia el riesgo de CCR y la
necesidad de seguimiento para hacer diagnostico
con el numero acumulado de PS.

Se han encontrado cambios somaticos acumula-
dos en estos polipos aserrados, y si bien todos los
pacientes que cumplen los criterios de la OMS para
SPS son tratados de manera similar, se han descrito
2 formas de presentacion. La primera son lesiones
serradas proximales y de mayor tamafio, asociadas
a mutaciones BRAF, MSI y un alto nivel de meti-
lacion de islas CpG que esta asociado a un mayor
riesgo de CCR. La segunda se caracteriza por mayor
namero de lesiones serradas mas pequefias predomi-
nantemente izquierdas con mutaciones de KRAS,
inestabilidad microsatelital y un menor riesgo de
CCR. Es asi como se sabe que los polipos aserra-
dos se desarrollan a través de una via de neoplasia
aserrada que difiere de la secuencia tradicional
adenoma-carcinoma®. La secuenciacion del exoma
completo ha identificado familias con mutacion
RNF43 pero también se han descritos en polipos
aserrados esporadicos'. Una vez que se sospecha
el sindrome, se debe referir al paciente a un equipo
multidisciplinario especializado, donde se recopilen
antecedentes familiares, se solicite estudio con panel
genético y posteriormente se realice el asesoramien-
to genético al caso indice y sus familiares'*'®,

Los familiares de primer grado se deben reali-
zar una colonoscopia a los 40 afios, a la edad del
diagnostico del paciente mas joven en la familia (si
no esta complicada con cancer) o 10 afos antes del
diagnostico. Si se evidencian multiples adenomas
o PS, el seguimiento con colonoscopia deberia ser
cada 1-3 afos; si no se encuentran polipos, el segui-
miento se sugiere cada 5 afos’.

Si bien la extirpacion endoscopica de los polipos
mayores de 5 mm representa el tratamiento de pri-
mera linea, existen situaciones en las que se requiere
intervencion quirurgica como la alta carga de poli-
pos no resecables endoscopicamente, recurrencias
en sitios de cicatriz, baja adherencia al seguimiento,
y el diagnostico de cancer. En este contexto, la
reseccion segmentaria del colon se presenta como
la alternativa quirtrgica mas favorable, a diferen-
cia de las colectomias extendidas (la colectomia
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total o proctocolectomia,), ya que es una cirugia
menos agresiva, asociada a menor morbilidad, y
en consecuencia una mejor calidad de vida para el
paciente!313,

Conclusion

El sindrome de poliposis aserrada es un trastorno
hereditario poco frecuente, pero con una prevalencia
creciente. El manejo adecuado implica un segui-
miento endoscopico riguroso y la extirpacion de los
polipos mayores a 5 mm para prevenir el desarrollo
de cancer colorrectal. La identificacion de variantes
genéticas, como la mutacion en RNF43, podria ser
relevante para el diagnostico y tratamiento de los
pacientes con SPS, aunque es necesario realizar mas
investigaciones para comprender completamente su
implicancia en la patogénesis del sindrome.
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