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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Turcot (ST) es un síndrome 
hereditario muy raro, del cual solo se han reportado 
unos 177 casos en la literatura mundial, pero varios de 
ellos no tienen confirmación histopatológica y otros son 
recopilaciones que incluyen casos ya publicados, por 
lo cual el número real parece ser menor. En el Perú, 
revisando la bibliografía a nuestro alcance, no hemos 
encontrado ningún caso publicado. 

 
Se caracteriza por la asociación de tumores primarios 

neuroepiteliales del sistema nervioso central (SNC) y 
poliposis adenomatosa colorrectal (1). Los tumores del 
SNC suelen aparecer antes, en la primera o segunda 
década de la vida, e incluyen meduloblastomas, 
gliomas o glioblastomas, aunque se han descrito otros, 
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RESUMEN
El síndrome de Turcot es un desorden genético caracterizado por la asociación de tumores primarios neuroepiteliales del 
sistema nervioso central y poliposis adenomatosa del colon. Se describen dos variedades. En el tipo I los tumores suelen ser 
glioblastomas y se asocian a un síndrome de Lynch o cáncer colorectal hereditario no polipósico. En el tipo II predominan 
los meduloblastomas y se asocian a poliposis múltiple familiar, ya sea la forma clásica o atenuada. El presente caso debutó a 
los 7 años de edad con un meduloblastoma que logró ser curado, pero 20 años después desarrolla un meningioma cerebral 
recidivante. A los 36 años presenta anemia por sangrado digestivo y se descubre a la colonoscopía una poliposis adenomatosa 
del colon, con displasia de alto grado. Hasta donde conocemos es el primer caso de síndrome de Turcot que se reporta en 
nuestro país. 
Palabras clave: Síndrome de Turcot; Meduloblastoma; Meningioma (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT 
Turcot syndrome is an association of primary neuroepithelial tumors of the central nervous system with adenomatous polyposis 
coli. It is a genetic disorder, with two forms; In type I, glioblastomas are usually associated with hereditary nonpolyposis 
colorectal cancer (HNPC or Lynch). In Type II, medulloblastomas are often associated with familial adenomatous polyposis coli 
(classical or attenuated). This patient had a medulloblastoma at seven years of age, then 20 years later developed a meningioma 
which recurred several times. At 36 years old he presented with anemia after digestive bleeding, and an adenomatous polyposis 
coli with high grade dysplasia was found at colonoscopy. As far as we know, this is the first case of Turcot syndrome described 
in our country. 
Keywords: Turcot síndrome; Medulloblastoma; Meningioma (source: MeSH NLM).

como astrocitomas. Si el paciente sobrevive a estas 
neoplasias, comienza a desarrollar múltiples adenomas 
del colon, los cuales poseen una alta tendencia a la 
malignización, por lo cual muchos de estos pacientes 
desarrollan cáncer de colon antes de llegar a la tercera 
o cuarta década de la vida (1,2). 

Los patrones de herencia del ST han sido difíciles 
de determinar; inicialmente se le consideraba como 
una variante de la poliposis múltiple familiar (PMF), 
pero luego se ha determinado que es una enfermedad 
diferente, con alteraciones genéticas propias y que 
existen al menos dos subtipos (3).

El denominado tipo I, que incluye a los dos casos 
descritos por Turcot en 1959 (4) se asocia a mutaciones 
en los genes MMR, reparadores de la cadena de DNA, 
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como fue demostrado años después por Hamilton 
en 1995 (5). Estos pacientes presentan un fenotipo 
semejante al Síndrome de Lynch, con un número 
limitado de adenomas colónicos, que tienen tendencia 
a ser planos y a localizarse en el colon derecho.

Por otro lado, el tipo II presenta mutación en los 
genes APC (Adenomatous poliposis coli) y las lesiones 
colónicas se asemejan más a las encontradas en la 
poliposis múltiple familiar (PMF) aunque el número 
de adenomas suele ser menor de 100, por lo cual se 
enmarcarían mejor en la denominada PMF atenuada (2,6).

El caso que presentamos es inusual, por haber 
desarrollado inicialmente un meduloblastoma y 
posteriormente un segundo tumor del SNC. Se han 
descrito casos de poliposis adenomatosa del colon 
asociada a tumores no neuroepiteliales del SNC, como 
menigiomas, tumores de hipófisis, craneofaringiomas, 
sarcomas y linfomas, pero el consenso general es que 
estos últimos tumores no formarían parte del ST, sino 
corresponderían a una patología coincidente (1,7).

CASO CLÍNICO

Paciente varón nacido de parto eutócico, que a los 
7 años de edad desarrolló un cuadro de hipertensión 
endocraneana, con cefalea, vómitos y convulsiones. Se 
detectó por tomografías un tumor en la fosa posterior 
del cerebro, siendo sometido a cirugía en el Instituto 
Nacional de Enfermedades Neoplásicas (INEN). Se 
reseco la lesión, constatándose que se trataba de un 
meduloblastoma. Luego recibió quimioterapia y un 
ciclo de radioterapia cerebro espinal.

A los 27 años de edad vuelve a presentar cuadros 
convulsivos repetidos y debilidad muscular. Al realizar 
estudios de imágenes y se descubre un nuevo tumor 

cerebral (Figura 1). Es operado, esta vez en nuestra 
Institución, resecándose parcialmente un tumor que 
resultó ser un menigioma transicional y fibroso de grado 
histológico I, según el estudio anatomopatológico. El 
paciente experimentó sucesivas recurrencias de este 
tumor, siendo sometido a 6 intervenciones quirúrgicas 
a lo largo de los siguientes 9 años, a consecuencia de 
lo cual quedó con secuelas neurológicos que incluyen 
deterioro mental, hipoacusia, amaurosis y marcada 
inestabilidad para la marcha. 

Unas semanas después de la última cirugía, a los 
36 años, presenta leve sangrado rectal intermitente, 
seguido de palidez, evidenciándose una anemia con 
hemoglobina en 9,6 g/dl. Por este motivo es referido al 
servicio de gastroenterología. 

No tenía antecedentes familiares de cáncer de colon, ni de 
tumores del SNC. Solo un abuelo paterno había presentado 
cáncer de próstata a edad avanzada. Sus dos padres y su 
único hermano estaban sanos, no habiendo sido sometidos 
nunca a exámenes endoscópicos del tracto digestivo.

Al examen clínico se encontró a un paciente 
despierto, pálido y algo adelgazado, con severa 
hipoacusia, que se expresaba con un lenguaje limitado 
a unos pocos monosílabos. Se notaba una evidente 
deformación de la bóveda craneana, como secuela de 
las múltiples cirugías a las que había sido sometido. No 
se palpaban tumoraciones en cabeza y cuello. Tórax 
y pulmones normales. El abdomen era blando, no 
doloroso, con ruidos intestinales normales. No había 
distensión, ni masas palpables. No signos de ascitis, ni 
edemas. Tenía dificultad para la marcha, con debilidad 
muscular generalizada y tono muscular disminuido. 

Se le realizó una colonoscopía evidenciándose un 
total de 30 a 40 pólipos, distribuidos a lo largo del colon 
y recto, con predominio del recto, colon transverso y 
ascendente. Las lesiones eran sésiles o sub pediculadas 
y de diversos tamaños, que iban entre unos 4 mm hasta 
unos 15 mm. Algunas eran friables y mostraban erosión 
en su superficie, con escasos restos hemáticos (Figuras 2, 

Figura 1. Resonancia magnética del cerebro mostrando 
una tumoración redondeada en la fosa posterior 
izquierda del cerebro, que resultó ser un meningioma 
transicional y fibroso de grado histológico I.

Figura 2. En la colonoscopia se observaron unos 30 a 
40 polipos sesiles y sub pediculados que medían entre 
4 mm y 15 mm, distribuidos a lo largo de todo el colon.
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3, 4 y 5). El paciente mostró poca tolerancia y falta de 
colaboración con el examen, a pesar de la sedación. 
Por este motivo se decidió tratar solo las lesiones de 
mayor tamaño, extirpándose con asa térmica un total 
de 5 pólipos, los cuales fueron rotulados y enviados a 
patología en frascos separados. 

El examen histopatológico de los pólipos resecados 
mostró que se trataba de adenomas tubulares con 
displasia, de grado leve a moderado en 4 de ellas y de 
alto grado en la de mayor tamaño, que se localizaba en 
el colon ascendente (Figuras 6 y 7).

El paciente ha mantenido niveles de hemoglobina 
por encima de 11 g% y no ha presentado nuevos 
episodios de sangrado rectal visible después de la 
colonoscopía. Mantiene un seguimiento estricto por 
neurocirugía. 

DISCUSIÓN

El diagnóstico clínico del síndrome de Turcot se 
sustenta en una combinación de poliposis adenomatosa 
múltiple del colon y tumores neuroepiteliales primarios 

del sistema nervioso central, del tipo meduloblastuma, 
gliomas, glioblastoma y otros menos comunes. Su 
sustrato genético es heterogéneo, y se han descrito dos 
subtipos, como se mencionó en la introducción; El tipo 
I exhibe herencia autosómica recesiva, con mutaciones 
del gen MMR y suele asociarse a glioblatomas, mientras 
que el Tipo II muestra herencia autosómica dominante 
con mutaciones del gen APC (Adenomatous polyposis 
coli) y se asocia más a meduloblastomas. Existen unos 
pocos casos en los que no se logra identificar el gen 
afectado, pero no se han reportado casos asociados a 
mutaciones del gen MUTYH (1,3).

El antecedente de cáncer o adenomas múltiples 
del colon, así como de tumores neuropepiteliales 
del SNC en familiares cercanos, sobre todo menores 
de 40 años, apoya fuertemente el diagnóstico de 
síndrome de Turcot, pero no suele estar presente en 
estos casos. La mayoría de pacientes afectados por este 
síndrome sufre severas secuelas neurológicas o muere 
por cáncer de colon a temprana edad y no llega a 
dejar descendencia. Se describe con mayor frecuencia 
afectación de los hermanos. En una revisión reciente 
publicada en esta revista, se encontró que el 46,5% de 

Figura 4. En el colon izquierdo se observan cinco 
polipos, algunos de los cuales eran friables y presentaban 
signos de sangrado leve. 

Figura 3. Se observan cuatro pólipos en el colon 
derecho, donde se encontró el mayor número de 
lesiones y las de mayor tamaño. 

Figura 6. Estudio histopatológico de la lesión de mayor 
tamaño, con coloración H-E, a menor aumento. 
Muestra una estructura de adenoma tubular, con áreas 
de displasia en la parte superior izquierda de la foto.

Figura 5. En el recto medio se encontró una lesión plana 
extensa de unos 12 mm, cuyo aspecto endoscópico 
sugería un adenoma avanzado. 
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los casos catalogados como síndromes hereditarios con 
predisposición al cáncer colorrectal, eran casos aislados y 
no tenían otros familiares afectados. Como no se realizan 
en nuestro medio estudios de secuenciamiento genético 
y las muestras deben ser enviadas al extranjero, con un 
alto costo, el referido estudio recomienda usar criterios 
clínico-genéticos para identificar a estos pacientes (8). 
Otra revisión sobre el ST sostiene que un 25% de los 
casos observados constituyen mutaciones “de novo” y 
no se encuentran otros familiares afectados (9). 

Por estas consideraciones, el caso que presentamos 
no puede ser excluido por la falta de antecedentes 
familiares de neoplasias, ya que cumple los criterios 
clínicos e histopatológicos para el diagnóstico de 
síndrome de Turcot. Presentó un meduloblastoma 
a temprana edad, seguido años después por un 
menigioma. No se ha descrito una asociación más allá 
de lo casual, entre estas dos neoplasias. Es posible que el 
tratamiento de radioterapia cerebro espinal que recibió 
nuestro paciente haya sido un factor condicionante del 
menigioma, lo cual ha sido descrito (2).

Su poliposis colónica recién se manifiesta a los 36 años 
de edad, con anemia secundaria a sangrado digestivo, y 
las lesiones ya tenían displasia de alto grado al momento 
del diagnóstico. Este tipo de presentación es muy común 
en estos casos (2,10,11). Por sus características nuestro caso 
puede enmarcarse en un síndrome de Turcot tipo II, 
asociado a una poliposis múltiple familiar de forma 
atenuada, por tener menos de 100 adenomas del colon.

Considerando su avanzado compromiso neurológico 
y el hecho de no haber presentado aún cáncer en los 
adenomas colónicos, se le ha recomendado un seguimiento 
con colonoscopías anuales, a fin de extirpar las lesiones de 
mayor riesgo, en lugar indicarle una colectomía total. Esto 
es lo que recomiendan algunos autores para el manejo 
de la PMF atenuada, ya que su riesgo de cáncer no es 
tan elevado como en la forma clásica (12). También se ha 

explicado a sus padres y su hermano la importancia de 
hacerse una colonoscopía, para prevenir el desarrollo de 
cáncer de colon, debido al alto riesgo genético que existe 
en estos casos. Por motivos de índole personal y cultural, 
hasta la fecha no han accedido.

En Latinoamérica han sido reportados cuatro casos 
del Síndrome de Turcot, el último de ellos en Colombia 
(13), pero no hemos encontrado ningún caso en el 
Perú, por lo que éste sería el primer caso publicado. 
En conclusión, creemos que es importante tener en 
consideración que esta rara enfermedad también puede 
presentarse en nuestro medio y debe ser reconocida. 
Los pacientes que han tenido en la infancia alguno de 
los tumores del SNC asociados a este síndrome, están 
en riesgo de presentarla y deben ser investigados en la 
segunda década de vida, o antes si presentan sangrado 
digestivo o anemia, a fin de detectar a tiempo las 
lesiones del colon e impedir su malignización. 

Conflicto de intereses: ninguno.
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Figura 7. En la misma lesión, que se localizaba en el 
colon ascendente, a mayor aumento, se aprecian áreas 
con alta densidad nuclear, núcleos hipercromáticos y 
en palizada, que denotan displasia de alto grado. 


