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Prolapso rectal: presentacion de un caso con
diagnostico inesperado
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INTRODUCCION ‘r. Hospital Universitario
SINDROME DE CENANI-LENZ Sahs La paz v

* Trastorno AR raro.
* Clinica: sindactilia/oligodactilia, facies caracteristica y anomalias renales.

PROLAPSO RECTAL

Entidad multifactoral Estrefiimiento, diarrea

Parasitos

Idiopatico Vs Patologia subyacente

ati FQ .
Enfermedades NRL Mutaciones en el gen LRP4 (cr 11).
Esfuerzos, reduccion espontanea Sd. Ehrlers-Danlos

H § Recientemente mutaciones asociadas a

poliposis: gen APC (cr 5).

Valoracién por Cirugia si: recurrentes, reduccion manual, complicaciones

* 2 episodios de prolapso rectal en un mes
(1 de ellos requirié reducciéon manual).

* Exploracion fisica en Urgencias: no

Cirugia de sindactilia . .
prolapso. Resto sin alteraciones

Criptorquidia unilateral intervenida

e Anhidrosis con xerosis * Ante episodios recurrentes se inicia estudio
* No otros sintomas.
o . e TDHA
* No estrefiimiento (Bristol 3-4). ®
T UV <
m  Analitica sanguinea con perfil férrico + estudio enfermedad celiaca. &% ° Colonoscopia: multiples pdlipos en colon descendente (polipectomia los de mayor tamafio).
e Test del sudor. * Histologia: poliposis adenomatosa con displasia de bajo grado.
Estudio coproparasitoldgico. * Estudio genético: 2 variantes en heterocigosis en gen APC, que podrian ser responsables del
+  Elastasa fecal, calprotectina fecal e indicadores de malabsorcién. fenotipo y predisponentes a cancer hereditario.

. ' g Descritas mutaciones en APC asociadas a poliposis y.
[ Ferropenia ] - [ Ecografla'abdomlnal + ] Q Sd de Cenani-Lenz, compatible con el cuadro
7T Calprotectina fecal colonoscopia programadas * Ecografia tiroide, alfa-fetoproteina: normales.

Al 1) 5 af0s * Estudio oftalmolégico: hipertrofia del epitelio del iris.

g » Colonoscopia de control: persisten multiples pdlipos de gran tamafio. Dado el riesgo moderado de predisposicion a cancer = Colectomia total, con evolucion favorable.

Seguimiento

COMENTARIOS

¢ Ocasionalmente el prolapso rectal en nifios, especialmente si es recurrente o asocia complicaciones, puede ser sugestivo de patologias mas graves.
* En nuestro caso, la asociacidn de sindactilia, anhidrosis y poliposis coldnica extensa sugirieron el cuadro sindrémico (Cenani-Lenz).

e Elestudio genético confirmd el diagndstico y dado el riesgo de predisposicidn a cancer se realizé colectomia.

e Elretraso diagndstico podria tener consecuencias importantes. 7
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