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OBJETIVO DOCENTE:

» Revision clinica e imagenoldgica de las manifestaciones intestinales y extraintestinales del
sindrome de Gardner.

» Destacar el papel de los estudios de imagen en el cribado y diagndstico de manifestaciones
extraintestinales y neoplasias malignas en pacientes con mutacion del gen APC.
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REVISION DEL TEMA:

INTRODUCCION:

El sindrome de Gardner (SG) es una variante fenotipica de la poliposis adenomatosa familiar
(PAF).

Es una enfermedad autosomica dominante, resultado de una mutacion en el gen APC del
cromosoma 5q, gen supresor de tumores, que conduce a un crecimiento celular descontrolado.

Se trata de un trastorno geneético poco comun. La mayoria de las personas afectadas tienen
antecedentes familiares de PAF, sin embargo, un grupo significativo de casos un 20-30%

aproximadamente, surgen por mutaciones de novo.

La incidencia en |la poblacion general es entre 1 en 8.300 v 1 en 14.025 nacidos vivos. Afecta a
ambos sexos por igual, con una distribucion uniforme en todo el mundo.

El sindrome de Gardner se caracteriza por: S
» Poliposis coldnica.
» Tumores desmoides.

» Osteomas.

» | Tumores desmoides

> Poliposis coldnica

TRIADA CLASICA

Figura 1: llustracion esquematica de la triada del SG.

Puede asociar también manifestaciones extraintestinales como: quistes epidermoides,
anomalias dentales, hipertrofia congénita del epitelio pigmentario de la retina, angiofibromas
nasales y neoplasias malignas (higado, tiroides, pancreas, vesicula, tracto biliar, SNC...)

Puede cursar de forma asintomatica o manifestarse con diarrea, colicos, rectorragias, vOmitos o
estrenimiento como consecuencia de obstruccion intestinal.



XXXI 3
3 Congreso Congreso
Nacional

r
VEIEDLE
25/28 MAYO 2022

Palacio de Feras y Congrescs

24 MAYO
CURSO PRECONGRESO

KSNA

MANIFESTACIONES INTESTINALES:

> POLIPOSIS COLONICA:

Se caracteriza por la aparicion de numerosos polipos adenomatosos que recubren la mucosa
colonica. Dichos polipos empiezan a desarrollarse durante la infancia, principalmente a nivel
del recto-sigma. Generalmente el desarrollo del cancer colorectal (CCR) suele aparecer una
década después de |la aparicion de los polipos, por lo que si no se tratan tienen un potencial
de malignizacion del 100% entre la tercera y la quinta década de vida.

Es importante que el radidlogo considere en el diagnostico diferencial el SG tras el hallazgo de
CCR en un individuo joven. Debe de realizarse una revision de la exploraciéon en busca de
manifestaciones extraintestinales asociadas.

Figura 2: Varon joven con metastasis hepaticas secundarias a CCR como presentacion inicial del SG. Se observa un aumento de
tamafo de la musculatura paraespinal izquierda (punta de flecha roja), sugestivo de tumor desmoide.
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> POLIPOS GASTRICOS Y DEL INTESTINO DELGADO:

Estos adenomas son frecuentes, aunque presentan un menor riesgo de degeneracion
maligna.

La fluoroscopia con bario y la TC colonoscopia son utiles para detectar pdlipos en intestino
delgado y colon. Sin embargo, la colonoscopia, |la esofagogastroduodenoscopia y la capsula
endoscopica son hoy en dia las pruebas diagnosticas de primera linea para la deteccion de

poliposis.

Figura 3: a) Extensa intususcepcion intestinal yeyuno/ileal como complicacion a poliposis en intestino delgado en un nifo. b)
Gran polipo en ileon proximal (flecha naranja). c) Multiples polipos gastricos (flecha verde).
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MANIFESTACIONES EXTRAINTESTINALES:

» FIBROMAS:

Fibroma asociado a Gardner (GAF) es una lesion benigna de tejidos blandos asociada con PAF.
La caracteristica definitoria de GAF es su papel como precursor de los tumores desmoides. La
GAF caracteristicamente involucra los tejidos blandos superficiales y profundos de la region

paraespinal, la espalda, la pared toracica, la cabeza y el cuello o las extremidades y ocurre
principalmente en las 2 primeras décadas de la vida. La GAF es una lesion especifica de los

pacientes con FAP y, en ocasiones, actua como una entidad definitoria de la enfermedad,
sirviendo como el primer signo sustancial para identificar familias e individuos con FAP.

» TUMOR DESMOIDE:

Son una proliferacion benigna de células fibroblasticas que surgen de la fascia y Ia
aponeurosis del musculo. Estos tumores no tienen |la capacidad de metastatizar pero son
localmente agresivos, con una alta tasa de recurrencia tras la reseccion quirurgica.

Presentes en 8,6% de los casos de SG. El doble de frecuente en mujeres. Clinicamente se
presentan como una masa grande, firme e indolora.

Pueden surgir en cualquier parte del cuerpo con tejido muscular y estromal. Sin embargo, hay

varios sitios comunes de aparicion: la pared abdominal, el mesenterio, el retroperitoneo, el
tronco y las extremidades.

Se clasifican segun su localizacidon en:
* [ntraabdominales.
* Pared abdominal.

e Extraabdominales.
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* INTRAABDOMINALES:

Se localizan en mesenterio, retroperitoneo y pelvis siendo mas frecuentes en el mesenterio
del intestino delgado.

La cirugia previa, generalmente la colectomia total, es un factor de riesgo para desarrollar
fibromatosis mesentérica. Es la responsable de una mayor morbilidad y mortalidad debido a
la compresion de los organos intraabdominales que puede provocar complicaciones graves,
como obstruccion intestinal, formacion de fistulas, perforacion intestinal, isquemia
mesentérica y sangrado gastrointestinal.

Puede ocurrir en asociacion con fibromatosis de la pared abdominal, porque ambos tumores
tienden a aparecer en el lecho quirurgico o sus alrededores.

La fibromatosis pélvica y retroperitoneal suele ser una extension de la fibromatosis

mesentérica mas que un tumor individual. Los desmoides retroperitoneales a menudo
provocan obstruccion ureteral.

Figura 4: Tumor desmoide retroperitoneal y pélvico en mujer con SG intervenida de colectomia total. a,b,c) Masa infiltrante
homogénea mal definida en retroperitoneo y pelvis, comprimiendo vasos y uréteres (catéteres ureterales bilaterales). d) MPR
sagital muestra la masa que se extiende desde la bifurcacidn aortica hasta la pelvis a través del espacio presacro. Obsérvese |a
presencia de masas de partes blandas en la grasa abdominal subcutanea en relacion con la recidiva de los desmoides de la
pared abdominal (flechas).
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-US:

Masa solida, bien delimitada y con ecogenicidad variable.
-TC:

Es el gold standard para el diagnodstico, la evaluacion prequirurgica y el seguimiento de los desmoides
intraabdominales. La densidad de la lesion es variable dependiendo de las caracteristicas histologicas
subyacentes. La atenuacidon de partes blandas isodensa esta presente en lesiones con alto contenido en
colageno, mientras que las lesiones hipodensas estan relacionadas con el estroma mixoide. Pueden estar
presentes areas mixtas isodensas e hipodensas y presentan poco realce de contraste.

-RM:

La mayoria de las lesiones son hipo/isointensas en secuencias T1 y iso/hiperintensas heterogéneas en
T2. El componente estromal mixoide contribuye a la hiperintensidad de senal en T2. El realce tras la
administracion de contraste intravenoso es variable. Las lesiones que no realzan en la TC pueden realzar

con la administracion intravenosa de gadolinio.

Figura 5: a) Ecografia abdominal donde se identifica una masa hipoecogénica polilobulada, aparentemente de origen mesenteérico, a
nivel del flanco derecho. b) La masa presenta seflal doppler aumentada.

Figura 6: Tumor desmoide mesentérico en una mujer joven diagnosticada de SG sin antecedentes de cirugia abdominal previa. a) Se
observa una lesion mal definida infiltrante en contacto con la pared posterior del estomago (flecha larga), b) con foco hipodenso en
su interior (flecha corta) que desciende entre la curvatura mayor del estomago vy el pancreas, c) sin plano de separacion con la cola
pancreatica. d) MPR coronal permite una mejor identificacion de los margenes deshilachados de la lesion (punta de flecha). e) MPR

sagital muestra la masa en el saco menor.
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» PARED ABDOMINAL:

Son las neoplasias de partes blandas mas frecuentes de la pared abdominal. Se originan en
las estructuras musculoaponeuroticas, generalmente en el recto del abdomen y los musculos
oblicuos internos. Raramente cruzan la linea media y se ha descrito extension

intraabdominal.

Se distinguen del resto de los desmoides extraabdominales por su predileccion en mujeres,
sobretodo en edad fértil. El embarazo y los procedimientos quirurgicos son factores
predisponentes. Suelen cursar de forma asintomatica o con escasa sintomatologia focal.

Figura 7: Tumores desmoides en pared abdominal y dorsal en una mujer con SG y metastasis hepaticas secundarias a CCR. a, b)
La ecografia de la pared abdominal anterior muestra una masa de partes blandas inespecifica, ligeramente heterogénea en el
recto abdominal derecho, sin aumento de la senal doppler. ¢c) TC sin contraste muestra tumoraciones de partes blandas
bilaterales de margenes bien definidos que involucran ambos rectos abdominales. Obsérvese una ligera extension
intrabdominal en el desmoide derecho (punta de flecha). Se evidencia otra masa moderadamente hiperdensa en la grasa

subcutanea dorsal izquierda.
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* EXTRAABDOMINALES:

Se localizan frecuentemente en hombro o parte superior del brazo, pared toracica, region
paraespinal y cintura pélvica.

Las caracteristicas imagenologicas son idénticas a los tumores desmoides de |la pared abdominal.
-US:

Son inespecificos y generalmente se suele observar como una masa de partes blandas hipoecoica
mal definida con senal doppler aumentada.

-TC:

Presentan una atenuacion variable. La mayoria son isondensos respecto al tejido muscular, cuanto
mayor componente de colageno mas hiperdensas. Los desmoides hipodensos son raros vy
representan lesiones con componentes mixoides. Tras la administracidon de contraste endovenoso,

dichas lesiones muestran un grado de realce variable.
-RM:

Masas intermusculares fusiformes de tejido blando que afectan a la fascia superficial. Pueden
estar bien definidas o tener margenes irregulares infiltrantes. La extension lineal a lo largo de los
planos fasciales, se ha descrito como un hallazgo caracteristico de dichos tumores llamado “sigho
de la cola fascial” y puede verse tanto en RM como en TC.

La intensidad de senal depende de las cantidades relativas de fibrosis (colageno) vy celularidad. Los
tumores predominantemente fibroticos son hipointensos tanto en T2 como en T1 respecto al
musculo, mientras que los que tienen mayor componente celular son hiperintensos en T2 e
hipointensos en Tl en comparacion con el musculo. En la situacidon intermedia son lesiones
isointensas en T1y T2 en relacidon con el musculo y es la presentacidn mas comun. En la secuencia

postcontraste muestra un realce heterogéneo variable.

Figura 8: Tumor desmoide paraespinal en varon con metastasis hepaticas secundarias a CCR. a) TC sin contraste muestra un aumento
de la musculatura paraespinal izquierda, secundario a una masa de partes blandas hiperdensa y mal definida. b) MPR sagital muestra
una extension lineal del tumor distal a su origen (flecha amarilla), conocido como “signo de la cola fascial”.
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» OSTEOMAS:

Son lesiones osteogénicas benignas caracterizadas por proliferacion lenta de hueso maduro
bien diferenciado.

Si se encuentran mas de tres lesiones es altamente sugestivo de SG. Se localizan comunmente
en la mandibula (20%), concretamente en angulo mandibular y la superficie inferior.

Los osteomas pueden aparecer en otras localizaciones como el craneo, senos paranasales y
menos frecuentemente en los huesos largos.

Clinicamente suelen ser asintomaticos, pero pueden producir tumefaccion y causar asimetria.

Desde un punto de vista radioldgico, la lesidon se define como una radioopacidad bien
circunscrita. La TC es la mejor técnica de imagen para el diagndstico de un osteoma. Los
osteomas aparecen como masas calcificadas homogéneas que pueden ser hemisféricas o
tener una “morfologia de coliflor”, y se originan en la superficie externa de |la corteza. No se
aprecia realce tras la administracion de contraste.

La aparicion de osteomas precede las otras manifestaciones de este sindrome, incluida la
poliposis intestinal por lo que pueden ser marcadores perspicaces de la enfermedad vy el
radiologo debe estar familiarizado. Por este motivo, se propone que la ortopantomografia
(OPG) puede servir como una herramienta para la deteccion precoz del SG.

Figura 9: Multiples osteomas mandibulares en paciente con SG. La OPG muestra la tipica apariencia de “algodon” de la
mandibula.



g

| --,"I 3 ’

~ Malaga
& 25/28 MAYO 2022

Palacio de Ferias y Congresos

24 MAYO
CURSO PRECONGRESO

c

Figura 10: La TC craneofacial en ventana hueso muestra a) multiples exostosis 0seas que afectan la mandibula (morfologia de
coliflor) y el maxilar superior, b) con menor extension a la boveda craneal, c) placas cribosas d) y celdillas etmoidales . e, f) MPR
coronal da una buena imagen de la afectacion mandibular.

Figura 11: Reconstruccion 3D del caso anterior que muestra multiples osteomas craneofaciales
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> AFECTACION ODONTOGENICA:

Los dientes supernumerarios, los odontomas compuestos o los dientes impactados se
observan en el 30 % de los pacientes con esta enfermedad y se identifican en la OPG de

rutina.

» QUISTE EPIDERMOIDE:

Es el hallazgo cutaneo mas comun en el SG. Se suelen observan en la cara, las extremidades o
cuero cabelludo.

» NEOPLASIAS EXTRAINTESTINALES:

La incidencia de tumores malignos extraintestinales en el SG es muy baja (1-2%).

Existe una mayor prevalencia de carcinoma de tiroides, especialmente en mujeres jovenes <
35 anos. El adenocarcinoma papilar es el mas comun y tiende a ser multicéntrico. La ecografia
periodica en estos pacientes es importante para detectar de forma temprana nodulos

tiroideos sospechosos.

Existe asociacion del hepatoblastoma, carcinoma suprarrenal y adenocarcinomas mucinosos
pancreaticos con PAF.
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CONCLUSIONES:

» Es importante reconocer las diferentes manifestaciones intestinales y extraintestinales por
estudios de imagen para ser capaz de realizar un correcto diagnostico diferencial.

» Los radiologos y la imagen juegan un papel muy importante en el diagndstico de esta
entidad poco comun. Se requiere un enfoque radiologico no solo para el diagnostico, sino

también para el cribado y seguimiento de neoplasias extracolonicas, osteomas y tumores
desmoides.

» El diagnodstico en un contexto de PAF puede realizarse mediante estudios de imagen, pero
requiere de confirmacion patolodgica.
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