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Resumen

La poliposis adenomatosa familiar (PAF) consiste en una mutacibn autosdmica
dominante de pérdida de la funcién en el gen supresor tumoral APC. El sindrome de
Gardner es un tipo de PAF y esta caracterizado por multiples pélipos adenomatosos
colénicos ademéas de anormalidades extracolonicas como tumores desmoides,
osteomas, lipomas, anormalidades dentales, quistes dermoides y adenomas
duodenales. El presente trabajo tiene como objetivo realizar un analisis de las bases
disciplinarias de sintomas y conducta a seguir en una patologia de la practica médica
segun el curriculo base de la carrera de Medicina. Se analizaron los programas del plan
E de la carrera de Medicina y las diferentes disciplinas que justifican la interpretaciéon
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del caso clinico y conducta a seguir, demostrandose que se hace necesario de la
integracion de conocimientos que se van desarrollando a lo largo de la formacion del
pregrado y que estan contemplados en varias disciplinas observadas en el curriculo
base de la carrera con un enfoque cientifico sobre el fenbmeno pues lo aborda no solo
desde la concatenacién que se establece al iniciarse en los primeros semestres con las
asignaturas morfofuncionales sino que lo complementan en afios sucesivos a traves de
la comprension genética y su abordaje en la comunidad.

Palabras clave: poliposis, adenomatosa, familiar, Medicina
Abstract

Familial adenomatous polyposis (FAP) is an autosomal dominant loss-of-function
mutation in the APC tumor suppressor gene. Gardner syndrome is a type of FAP and is
characterized by multiple colonic adenomatous polyps in addition to extracolonic
abnormalities such as desmoid tumors, osteomas, lipomas, dental abnormalities,
dermoid cysts, and duodenal adenomas. The objective of this work is to carry out an
analysis of the disciplinary bases of symptoms and behavior to follow in a pathology of
medical practice according to the base curriculum of the Medicine career. The programs
of plan E of the Medicine career and the different disciplines that justify the interpretation
of the clinical case and the conduct to follow were analyzed, demonstrating that it is
necessary to integrate knowledge that is developed throughout the undergraduate
training. and that are contemplated in several disciplines observed in the base
curriculum of the career with a scientific approach to the phenomenon, since it
approaches it not only from the concatenation that is established at the beginning in the
first semesters with the morphofunctional subjects, but also complements it in
successive years. through genetic understanding and its approach in the community.

Keywords: polyposis, adenomatous, familial, Medicine
INTRODUCCION

La articulacion entre el pregrado y el posgrado en la Carrera de Medicina como parte de
la formacion continua, se cumple obedeciendo a la politica trazada por el Ministerio de
Salud Publica sobre la Especializacion, de acuerdo a la planificacién nacional
establecida, los Médicos Generales son un transito hacia la Especializacion que
garantiza la calidad de los servicios de Salud, ya que existe articulacion de las Ciencias
Basicas, Clinicas y Epidemioldgicas sin trascender el objetivo de formar un Médico
General, Lo cual llevara a la comprensién de las patologias que se estudian en afios
sucesivos, por lo que se hace necesario un abordaje de contenidos que aporten la
relacion estructura-funcion a través de la adquisicion de conocimientos que van desde
lo macroscopico hasta lo molecular y su posible repercusion funcional (Plan De Estudio
E. 2019).

Dentro de las patologias que aparecen en la practica médica se encuentra la Poliposis
Adenomatosa Familiar (PAF), enfermedad hereditaria, de caracter autosémico
dominante, de alta penetrancia ocasionada por una mutacion en el gen supresor
tumoral APC localizado en el brazo largo del cromosoma 5, es por ello que la mayoria
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de pacientes tiene un familiar con la enfermedad; pese a esto, hasta el 25-30% pueden
ser mutaciones de novo (Vasquez Elera L, et all. 2018).

Esta entidad representa del 1 al 2% del total de todos los canceres colorrectales (Varela
E, et all. 2013) (Bodmer WF, et all.1987). Tiene varias formas clinicas, entre ellas la
PAF atenuada (menos de 100 pdlipos colorrectales sincrénicos), Sindrome de Gardner
y el Sindrome de Turcot (Acha MM, et all.2014). El desarrollo de gran cantidad de
polipos adenomatosos en el colon y en el recto, generalmente a partir de la pubertad,
es la caracteristica principal. Ademas de la afectacion rectocolonica, se pueden
presentar lesiones extracolénicas que pueden ser Unicas o multiples, lo que lo redefine
como sindrome de Gardner (Groen EJ, et all.2008).

Los pélipos aparecen a partir de la pubertad; el 100% de los pacientes desarrollara
cancer colorrectal (CCR) antes de los 50 afios, por tanto, requieren diagnéstico
temprano y tratamiento inmediato. En la actualidad, las opciones quirurgicas incluyen la
proctocolectomia e ileostomia con reservorio ileal y la colectomia total con anastomosis
ileorrectal. La proctocolectomia total es el tratamiento de eleccion (Acha MM, et
all.2014).

Para brindar una atencion certera y oportuna con bases cientificas ante este tipo de
patologia se necesita poseer conocimientos que tienen su base en los afios del
pregrado. El presente trabajo tiene como objetivo realizar un analisis de las bases
disciplinarias de sintomas y conducta a seguir en una patologia de la practica médica
segun el curriculo base de la carrera de Medicina. Para realizar la investigacion se
analizaron los programas del plan E de la carrera de Medicina y las diferentes
disciplinas que justifican la interpretacién del caso clinico y conducta a seguir.

DESARROLLO

Paciente blanco, masculino, de 40 afios, natural de Matanzas, que acude a consulta
refiriendo sangrado digestivo bajo en multiples ocasiones, intermitente, cada 1 a 2
meses que ha incrementado frecuencia durante el dltimo afio. En interrogatorio refiere
padre con poliposis coldnica y desarrollo de cancer de colon que lo lleva al fallecimiento
y una hermana con idéntica evolucién. Ha sido valorado en otras ocasiones por similar
sintomatologia, se le indica realizar SOHF con resultado positivo y se ordena
colonoscopia. En el examen fisico del paciente se detectan ademas numerosas
lesiones dseas distribuidas por diferentes regiones corporales, incluido extremo distal
del fémur derecho de aproximadamente 5 cm, y en el crdneo en region occipital
izquierda y region frontal, de consistencia dura, bien delimitadas, fijas, redondeadas,
indoloras y la piel que las cubrian se encontraba normocoloreada, que
radiograficamente se describieron como imagenes radiopacas caracteristicas y se
concluyen como osteomas. Hematologia general normal, endoscopia alta con pélipos
gastricos y duodenales aislados y TAC de abdomen-pelvis sin presencia de
visceromegalia, hepatoblastoma u otro elemento significativo.

Se le realiza colonoscopia, en donde se encuentran mdltiples pélipos distribuidos por
todo el colon, desde las margenes del ano hasta cerca del ciego. Los resultados de
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histopatologia concluyen como adenomas y en una de las muestras de sigmoides se
observa ademas displasias de bajo grado.

Segun todos los elementos anteriores, el paciente es diagnosticado con Sindrome de
Gardner y es referido a cirugia general para manejo del caso. No obstante, el paciente
rechaza el tratamiento quirargico a pesar del conocido desenlace fatal de familiares, la
explicacion médica precisa y la insistencia de otros familiares cercanos.

Los sindromes con mutaciéon en la linea germinal en el gen APC (gen supresor
tumoral), corresponden al Sindrome de Gardner, Sindrome de Turcot, Poliposis
Adenomatosa Coldnica Atenuada y Poliposis Adenomatosa Familiar. Muchas veces son
indistinguibles y se sobreponen los fenotipos de estas entidades (Juhn E, et all.2010).

La PAF, se caracteriza por la presencia de mdultiples pélipos adenomatosos de gran
tamano en el intestino durante la infancia y adolescencia y el desarrollo inevitable de
cancer colorrectal. Se estima que para la edad de 35 afios 95% de los individuos tiene
polipos. La edad promedio de deteccidn de cancer coldnico en pacientes sin tratamiento
es de 39 afios. Se describe que los pacientes con PAF tienen un riesgo entre 750 a
7500 veces mayor de desarrollar un hepatoblastoma que la poblacion general (Toso S,
et all. s.f).

La Poliposis Adenomatosa Coldnica Atenuada (PACA) es una forma atenuada de PAF
en la cual los pacientes desarrollan menor cantidad de adenomas a una edad mas
tardia y tendrian un menor riesgo de cancer (Toso S, et all. s.f).

El Sindrome de Turcot es la asociacién de poliposis colonica y tumores del sistema
nervioso central, usualmente meduloblastoma (Toso S, et all. s.f).

El Sindrome de Gardner, tiene una incidencia aproximada de 1 en 4000 o 1 en 12000,
se caracteriza por pélipos colénicos adenomatosos tipicos de la PAF unido a osteomas
y tumores de tejido blando (quistes epidérmicos, fiboromas y tumores desmoides). Fue
descrita por Gardner en 1951 y se relaciona con mutaciones del gen APC (Toso S, et
all. s. f). Esta afeccion puede presentarse en uno y otro sexo, sin existir diferencias de
incidencia. Es un sindrome raro, donde hay autores que creen que tienen un origen
traumatico (Boffano P, et all. 2010), sin embargo, esta bien definido que tiene una
etiologia hereditaria autosémica dominante, se plantea que en el cromosoma (Toso S,
et all. s.f); y en un tercio aproximadamente por mutacion genética (Juhn E et all. 2010).
Tiene un buen prondstico si se logra detectar a tiempo y se maneja de manera
multidisciplinaria. La importancia de sospechar y diagnosticar un sindrome de Gardner
de forma precoz seria evitar las complicaciones secundarias a las patologias asociadas
tales como cancer de colon, cancer de tiroides y hepatoblastoma entre otros (Toso S, et
all. s.f).

Dentro de las anormalidades esqueléticas se describen los osteomas, como en el caso
de este paciente, que son tumores benignos caracterizados por la proliferacion de
hueso esponjoso o compacto en una localizacion endostal o peridstica, de crecimiento
lento y continuo, que pueden observarse en diferentes regiones, ocurriendo de manera
mas frecuente en la mandibula, la corteza externa de la calota y en los senos
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paranasales. Se describe que entre un 10-30% de los pacientes con PAF desarrollan
estas lesiones y que el riesgo es 800 veces mas que en la poblacién general (Bhama
PK, et all.2006).

Las lesiones cutaneas se observan hasta en un 65% de los pacientes que tienen
multiples quistes epidérmicos que aparecen antes de la pubertad y que ocurren
primariamente en la cara, cuero cabelludo y extremidades. Los tumores desmoides
pueden aparecer en la piel de la pared abdominal anterior o de manera intra-abdominal,
ocurriendo en un 80% de los pacientes con PAF para la edad de 40 afios. Estos
tumores pueden comprimir érganos abdominales, siendo descrito que hasta un 5% de
los pacientes con PAF experimentan morbilidad y o mortalidad por estos tumores.
Puede verse ademas hipertrofia del epitelio pigmentado de la retina (Brucoli M, et
all.2011) (Quintana Diaz J.C, et. al, 2012) .

Teniendo en cuenta que el diagndstico precoz disminuye significativamente la
mortalidad, debe establecerse el diagnostico familiar y el control de las familias y los
métodos de diagndstico en forma temprana. Lo ideal, es alcanzar el diagnéstico en
miembros asintomaticos de una familia conocida y poder establecer la terapéutica
preventiva antes de la trasformacion maligna, ya que la historia natural de la
enfermedad conduce a la aparicion precoz de un adenocarcinoma obedeciendo a la
secuencia adenoma-cancer. Dado lo poco accesible para el diagndstico genético en
nuestro pais, el método mas sensible y especifico es la colonoscopia, que unido a la
presencia de lesiones extracolonicas hacen el diagndstico del sindrome de Gardner.

No se debe olvidar, que en todos los individuos se deben vigilar, las mucosas de riesgo
(duodeno, intestino grueso, reservorio ileal, ileostomia) mediante endoscopia alta, ya
que la segunda causa de mortalidad tras el cancer colorrectal es el carcinoma
periampular (Varela E, et all. 2013) (Acha MM, et all.2014).

En el presente caso el paciente se niega a cirugia, exponiéndose asi al elevado riesgo
de cancer colorectal y con ello las complicaciones que pudieran tener un desenlace
fatal. A pesar de los multiples consejos no se logra esta opcion. Es de utilidad recalcar
la evolucion térpida hacia cancer de colon de los pacientes que no son sometidos a
cirugias profilacticas (Varela E, et all. 2013).

La ubicacion de la alteracién de la estructura dafiada que aportaron los antecedentes
de sangrado digestivo que sufria el paciente, los resultados del examen fisico y la
técnica de colonoscopia aplicada como elemento imagenoldgico que corrobord la
sospecha del facultativo de dicha entidad, se encuentran dentro de los contenidos a
impartir en la disciplina de Bases Biologicas de la Medicina (BBM), contempladas en
diferentes asignaturas que se imparten desde el primer al tercer semestre, quedando su
analisis de la siguiente manera:

e Asignatura Ontogenia Humana y Soma: Tema 3. Sistema osteomioarticular:
Division del crdneo: Huesos del neurocraneo y del viscerocraneo. Caracteristicas
morfofuncionales de los huesos del neurocraneo y del viscerocraneo (mandibula,
maxilar, cigomatico y palatino). Articulaciones de la cabeza. Articulacion
temporomandibular. Division del craneo: Huesos del neurocraneo y del
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viscerocraneo. Caracteristicas morfofuncionales de los huesos del neurocraneo y
del viscerocraneo (mandibula, maxilar, cigomatico y palatino). Articulaciones de
la cabeza. Articulacion temporomandibular.

e Asignatura Sistemas cardiovascular respiratorio, digestivo y renal: Tema 3:
Sistema digestivo: Esdfago, estémago, Intestino delgado y grueso:
caracteristicas histolégicas aplicando el modelo de 6rgano tubular. Glandulas
géstricas e intestinales. Funcién motora del sistema digestivo. Principios basicos.
Masticacion. Deglucion. Funciones motoras del estobmago. Regulacion de la
motilidad gastrica. Motilidad de intestino delgado e intestino grueso. Su
regulacion. Reflejos que modifican la motilidad del colon. Reflejo de la
defecacion. Vaciamiento de la vesicula biliar y su regulacion.

El diagnostico de PAF encuentra sus antecedentes cognitivos de igual manera en la
BBM:

e Asignatura de Biologia molecular y celular: Tema 5: Genética molecular. En los
contenidos Traduccién genética, las mutaciones: concepto y clasificacion; las
mutaciones génicas: variantes (Bases Bioldgicas de la Medicina.2019).

Y en la disciplina de Investigaciones diagnosticas, en la asignatura Genética médica, en
el tema 7: Defectos congénitos de origen genético y ambiental. Se plantea que el origen
de los defectos congénitos no siempre se debe a mutaciones genéticas. Se les
explicard que los defectos congénitos de la morfogénesis por mecanismos de accién
sobre el desarrollo embrionario y fetal obedecen, no solamente a deficiencias genéticas
gue se expresan por defectos de la morfogénesis y displasias sino también a factores
no genéticos que producen deformidades y disrupciones (Investigaciones Diagndsticas.
2019).

La negativa de cirugia del paciente es un resultado posible en la praxis médica,
aspectos contemplados por los programas de las asignaturas, cuando se proyecta en la
propia asignatura de Genética Médica:

“El Asesoramiento Genético implica una accion preventiva que tiene una amplia
diversidad y que es absolutamente diferente para cada solicitante, ...Sera importante
resaltar como el estado psicolégico del asesorado, sea afectado o familiar, tiene un
valor significativo en la asimilacion de lo que se debe explicar, que el estudiante
comprenda que el nivel de instruccion del mismo, tiene implicaciones en la relacion de
la comunicacién entre el asesorado y el especialista (Investigaciones Diagnosticas.
2019, p. 5).

Estas situaciones propician la relacion con la asignatura Psicologia Médica, que con
ejemplos especificos explicaran las caracteristicas de los principios éticos de
beneficencia y maleficencia, de autonomia y confidencialidad de la informacién que se
brinde y de las contradicciones inherentes al manejo del Asesoramiento Genético y
principios de la Etica Médica (Genética Médica. 2019).
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El establecimiento precoz de un diagnéstico y el trabajo comunitario y familiar como
método temprano de posibles complicaciones son aspectos tratados también en el
pregrado en la Disciplina principal integradora: Medicina general, en sus asignaturas de
Promocion y prevencion en salud que se imparten en los dos primeros semestres de la
carrera de medicina:

e Asignatura de Promocién de salud; dentro de las habilidades principales a
dominar aparecen: Relacionar cada etapa del ciclo vital con aspectos relativos a
eventos por los que atraviesan los integrantes de la familia segun sea el
momento. Aplicar técnicas como la observacion y entrevista personal y familiar.
Aplicar técnicas como la observacion, entrevista personal y familiar, poniendo en
practica las habilidades comunicativas (Promocion de Salud. 2019)

e Asignatura Prevencion en salud: las habilidades principales a dominar del tema |.
La prevencion de enfermedades en la Atencion Primaria de Salud es: Identificar
factores de riesgo de enfermedad y los niveles de prevencion en personas,
familias, comunidades y medio ambiente. Identificar en las personas, familias y
en la comunidad situaciones en las que se pongan de manifiesto acciones de
sobre diagnostico o medicalizacidén. Realizar el pesquizaje de factores de riesgo
de enfermedades (Prevencion en Salud. 2019).

La funcién asistencial del egresado de medicina lleva implicita la funcion investigativa y
a través de ellas se armonizan una serie de conocimientos que se van adquiriendo a lo
largo de la formacion pre profesional y que redundan en mejor calidad en los servicios
médicos, quedando demostrado que la formacion integral de los alumnos de medicina
debe dar como resultado graduados con un sdlido desarrollo politico desde los
fundamentos de la Ideologia de la Revolucion cubana; dotados de una amplia cultura
cientifica, ética, juridica, humanista, econdmica y medio ambiental.

CONCLUSIONES

En la siguiente presentacién de caso clinico se ha manifestado que para su diagndéstico
y conducta a seguir es necesario de la integracién por el facultativo de conocimientos
que se van desarrollando a lo largo de la formacion del pregrado y que estén
contemplados en varias disciplinas observadas en el curriculo base de la carrera de
medicina con un enfoque cientifico sobre el fenomeno pues lo aborda no solo desde la
concatenacion que se establece al iniciarse en los primeros semestres con las
asignaturas morfofuncionales sino que lo complementan en afios sucesivos a través de
la comprension genética y su abordaje en la comunidad.
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Resumen

La innovacién en la educacién superior no solo es un tema de actualidad, sino que se
ha convertido en una preocupaciéon para directivos universitarios y cuerpos académicos,
ya que es entendida como motor de crecimiento y productividad. Las ideas de valor
agregado y de obras exitosas han acompafiado siempre a la innovacion que es la
fuerza de cambio que logran las instituciones para conseguir mejores resultados y
modificar condiciones negativas en practicas de gestién que incorporan conocimientos
tedricos y practicos por lo que se define como Objetivo de la investigacién: Promover
una reflexién acerca de la gestion del conocimiento en ciencias de la Educacion Médica
y su impacto en la sociedad a partir del uso de las nuevas tecnologias. Método: Se
aplicaron diversos métodos, partiendo de la revision sistematica de conceptos e
instrumentos de evaluacion de la gestiéon de la ciencia y la innovacion, el analisis y
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