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RESUMEN

Introduccién: Los tumores del estroma gastrointestinal son neoplasias no epiteliales raras, con una incidencia de 14 a 20
casos por millon, que suelen presentarse en individuos entre 50 y 71 afos. Estos tumores se localizan principalmente en el
estdmago y estan asociados con mutaciones en el gen KIT. Caso clinico: Paciente femenina de 46 afos que desarrolld un
tumor abdominal, el cual se manifesto clinicamente como un choque hipovolémico secundario a hemorragia digestiva. El
tumor, en este caso, se localizd de manera atipica en el mesenterio, lo que constituye una caracteristica poco comun para
este tipo de neoplasia. La paciente fue tratada quirdrgicamente con éxito. Conclusién: Este caso resalta la importancia de
considerar los tumores del estroma gastrointestinal como diagndstico diferencial en pacientes con hemorragia digestiva
aguda y choque hipovolémico. La localizacion mesentérica del tumor es una caracteristica poco frecuente que destaca la
variabilidad de presentacion de este tipo de tumores. La deteccion temprana y el tratamiento quirdrgico adecuado son
fundamentales para el manejo de esta patologia. Ademas, este caso pone de manifiesto la necesidad de una evaluacion
exhaustiva en pacientes jovenes, a pesar de que los tumores del estroma gastrointestinal suelen ser mas comunes en
adultos mayores.

Palabras Clave (DeCS): caso clinico, GIST (tumores del estroma gastrointestinal), neoplasias no epiteliales, mutaciones del
gen KIT, hemorragia digestiva, choque hipovolémico, mesenterio.

ABSTRACT

Introduction: Gastrointestinal stromal tumors (GISTs) are rare non-epithelial neoplasms, with an incidence of 14 to 20 cases
per million people, typically occurring in individuals between 50 and 71 years of age. These tumors are primarily located in
the stomach and are associated with mutations in the Kit gene. Clinical Case: A 45-year-old female patient, who developed
an abdominal tumor, is presented. The tumor clinically manifested as hypovolemic shock secondary to gastrointestinal
bleeding; in this case, it was located in the mesentery, which is an unusual site for this type of neoplasm. The patient
was successfully treated surgically. Conclusion: This case highlights the importance of considering GISTs as a differential
diagnosis in patients with acute gastrointestinal bleeding and hypovolemic shock. The mesenteric location of the tumor is
an uncommon feature, underscoring the variability in the presentation of GISTs. Early detection and appropriate surgical
treatment are essential for managing this pathology. Additionally, this case emphasizes the need for thorough evaluation
in younger patients, despite GISTs being more common in older adults.

Keywords (MeSH): Clinical case, GIST (Gastrointestinal Stromal Tumors), Non-epithelial neoplasms, Kit gene mutations,
Gastrointestinal bleeding, Hypovolemic shock, Mesentery.
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1. Introduccién

Las neoplasias del estroma gastrointestinal (GIST) tienen una incidencia mundial de 14 a 20 casos
por millén de personas cada afio [1]. La edad promedio de diagndstico es cercana a los 60 afios, sin
una clara diferencia entre sexos, aunque algunos estudios sugieren una mayor prevalencia en mujeres
Estas neoplasias pueden afectar todo el tracto gastrointestinal y, en menos del 1% de los casos, pueden
presentarse de forma extraintestinal [2,3].

Las neoplasias de estroma extra gastrointestinal (EGIST) son raras, representan menos del 5 % de
todos los GIST, de los cuales alrededor del 80 % se encuentran en el epipldn o mesenterio [4]. Se han
propuesto tres teorias para su desarrollo: la primera sugiere que se originan en el tracto digestivo,
con un crecimiento exofitico y posterior adquisicién de autonomia; la segunda plantea que los EGIST
son metastasis peritoneales de un GIST no detectado; y la tercera postula un origen mesotelial con
caracteristicas similares a las de las células de Cajal [5].

El 90 % de los GIST primarios pueden presentar mutaciones en el gen KIT (en un 80 % de los casos), lo
que resulta en una positividad para el anticuerpo monoclonal CD-117 en el 94-95 % de los casos, o en el
gen PDGFRA (en el 10 % restante). Ese 10 % restante no presenta mutaciones en ninguno de estos genes,
por lo que se clasifica como GIST salvaje. El tratamiento principal es la reseccién quirdrgica, que puede
ser curativa en la mayoria de los casos [6].

El articulo presenta un caso de GIST, de localizacidn mesentérica infrecuente, diagnosticado a partir
de un episodio de sangrado gastrointestinal persistente.

2. Caso clinico

Paciente femenina de 46 afilos con antecedentes de miomatosis uterina, anemia no especificada,
histerectomia radical y dos partos por cesarea. En cuanto a sus antecedentes familiares, se reporté
hipertension arterial en su madre y hermanos, asi como neurofibromatosis tipo 1 en su padre y uno de
sus hermanos. Ingresd por un cuadro de varios dias de evolucidn, caracterizado por melenas, sin dolor
abdominal, con exacerbacién en las Ultimas 48 horas, con sangrado digestivo bajo de aproximadamente
400 ml. En el examen fisico se observé palidez generalizada, manchas color café con leche en la piel
y ndédulos cutaneos en la regién toracica posterior (Figura 1). Los estudios de laboratorio revelaron
hemoglobina de 3,3 g/dl, hematocrito de 10 % y plaguetas de 67,000 uL, lo que categoriza el cuadro
como choque hipovolémico grado Il por hemorragia digestiva alta. Se inicia transfusion de concentrados
globulares y tratamiento con inhibidores de la bomba de protones. Debido a la gravedad de su estado,
se decide su ingreso al drea de cuidados intensivos para monitoreo continuo y estudios adicionales.

Figura 1. Maculas hiper e hipopigmentadas (color café con leche), con pequefas tumoraciones
compatibles con fibromas en la regién toracica posterior.
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La paciente fue evaluada por el servicio de Gastroenterologia; este programd una endoscopia digestiva
alta que mostré mucosas normales sin evidenciar el sitio del sangrado. Posteriormente, se realizé una
colonoscopia, que evidencié grandes coagulos y restos hematicos que dificultaron la continuacién del
estudio, por lo que se reprogramo para 48 horas después.

En los dias siguientes, la paciente no presentd nuevos episodios de deposiciones melénicas y
rmantuvo una hemoglobina estable de 7,4 g/d|, sin necesidad de transfusiones. En la nueva colonoscopia,
se observaron abundantes restos hematicos a lo largo del colon. Debido a la dificultad en la localizacién
del origen del sangrado, se programé un estudio con capsula endoscépica.

Al quinto dia de hospitalizacion, se registro un leve descenso en los niveles de hemoglobina (de 9,9 g/
dla 8,8 g/dl) y continud el diagnéstico de hemorragia digestiva de origen incierto. El estudio con capsula
endoscoépica reveld vellosidades normales en el duodeno, el yeyuno y el ileon, ademas de angiectasia en
el ileon proximal (Figura 2), sin evidencia de lesiones tumorales.

Se realizd angiografia diagndstica y se evidencié en el ramo mesentérico del [leon proximal una lesién
de aspecto sdlido hipervascular (Figura 3) que podria corresponder a un tumor GIST.

Figura 2. Capsula endoscdépica en el ileon (angiectasia proximal).

Figura 3. Angiografia mesentérica, se evidencia imagen compatible con tumor GIST.

Con base en este hallazgo y el antecedente familiar de neurofibromatosis, se solicitaron estudios de
imagen correspondientesacraneo, tdrax,abdomeny pelvis,asicomo ecografiadetiroidesydeterminacion
de marcadores tumorales. Llama la atencidn la resonancia magnética de craneo simple y contrastada,
pues reveld en la regidn supraselar engrosamiento del quiasma 6ptico y del segmento intracraneal de
ambos nervios 6pticos, isointensos a la sustancia gris en secuencias T1y T2. Tras la administracién de
medio de contraste, se observd un realce de aspecto heterogéneo leve. Hallazgo sugestivo de glioma de
la via 6ptica (Figura 4).

Los resultados de los marcadores tumorales —antigeno carcinoembrionario, alfafetoproteina, CA
125, CA 19-9, CA 15-3 y CA 72-4— fueron negativos. Los estudios adicionales de imagenes descartaron la
presencia de neoplasias en érganos extraintestinales.

Al dia 15 de hospitalizacidn, ante la persistencia de episodios de melena, el servicio de Cirugia General
decidid realizar una laparoscopia diagndstica y terapéutica. Durante la intervencién quirdrgica, se
observé una vesicula biliar distendida, con paredes engrosadas y edematosas, y calculos en su interior.
Ademas, se identificaron adherencias densas colecistocoldnicas y colecistoduodenales.
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En el yeyuno proximal, se encontraron entre 4 y 20 pequefias tumoraciones en los bordes
antimesentéricos, localizadas a 30 y 40 cm del angulo de Treitz. También se observd un tumor
redondeado e irregular de 4 cm en el borde antimesentérico del yeyuno distal, a 140 cm del angulo de
Treitz, vascularizado y protruyendo hacia la cavidad abdominal y la luz intestinal (Figura 5). Se procedié
a la reseccidon quirdrgica del tumor intestinal, seguida de una anastomosis laterolateral isoperostaltica.
Se tomaron muestras para estudio histopatolégico.

A B
Figura 4. A: RMN cerebro simple en el que se observa glioma éptico y engrosamiento de nervioy
guiasma o6pticos. B: RMN de difusion en la que se confirma la presencia de glioma éptico.

Figura 5. A: imagen obtenida por cirugia laparoscépica, pequefias tumoraciones en borde
antimesentérico. B: tumor de 4 cm a 140 cm del angulo de Treitz. C: mayor tumoraciéon en el
intestino.

La paciente evolucioné favorablemente luego de la intervencién quirdrgica, con buena tolerancia oral
y sin nueva evidencia de sangrado digestivo activo en los dias subsecuentes. Durante la recuperacion
en hospitalizacién, se obtuvo el resultado de la biopsia del segmento del intestino delgado. Dichos
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hallazgos revelan una neoplasia mesenquimal bifasica de 5 cm, con discreta atipia y escasa actividad
mitética, consistente con un GIST de bajo grado, por lo que la paciente fue derivada en condiciones
6ptimas de salud a un centro oncolégico de tercer nivel para continuar con su tratamiento oncoldgico
integral (Figura 6).

Figura 6. Hallazgo histopatoldgico de tumoracién intestinal: con tincidén de HE se observa neoplasia
moderadamente diferenciada, constituida por elementos fusiformes con escasa atipia. A mayor
aumento, se observan los nucleos alargados dispuestos en fasciculos laxos.

3. Discusion

El GIST es un tumor raro del intestino delgado, con una incidencia de 14 a 20 casos por millén
de habitantes. Su diagndstico precoz es dificil debido a los sintomas inespecificos; el sangrado
gastrointestinal es la manifestacién mas comun, que puede ir acompafiado de anemia, melena o
hematemesis. El 50 % de los pacientes reportan sangrados y el 37,5 % dolor, mientras que solo el 5 %
es asintomatico. El diagndstico se realiza mediante endoscopia, ecografia endoscépica y tomografia
computarizada [7-9]. En este caso, la endoscopia y colonoscopia digestiva fueron normales, por lo que se
realizé una angiotomografia abdominal que localizé la lesién vascular en el mesenterio, con posibilidad
diagndstica de tumor GIST por imagenologia. Lo particular de este caso es la localizacién inusual de la
neoplasia, que representd un reto diagndstico a la hora del abordaje clinico y terapéutico.

Los pacientes con neurofibromatosis tipo 1 tienen un mayor riesgo de desarrollar GIST, con una
frecuencia del 5-25 %. Las manifestaciones gastrointestinales incluyen hiperplasia de la submucosa,
tumores estromales, carcinoides y mayor predisposicién a adenocarcinomas. Los GIST en estos
pacientes pueden aparecer tardiamente, incluso después de los sintomas cutaneos, y son mas comunes
en mujeres. A menudo son asintomaticos, especialmente si son menores de 3 cm, pero pueden causar
hemorragia digestiva, sindrome anémico, dolor abdominal y obstruccién intestinal [10,11]. Cabe recalcar
gue la pzaciente no tenia diagndstico establecido de neurofibromatosis; sin embargo, por el antecedente
familiar de su hermano, debe considerarse también en ella esta patologia, que podria estar ligada a
tumores GIST. El tratamiento principal es quirdrgico, seguido de terapia adyuvante con farmacos
inhibidores de la cinasa para reducir el crecimiento de tumores microscépicos tras la reseccidon [12]. El
imatinib es el farmaco de eleccién, pues ha demostrado una mejora en la supervivencia sin recidiva.

En casos en los que la reseccién quirdrgica no es viable, se considera el tratamiento neoadyuvante
con imatinib durante cuatro a seis meses antes de la cirugia, con evaluacidn mediante tomografia
computarizada o tomografia por emisién de positrones (PET scan) [13,14]. Entre las demas opciones
terapéuticas que corresponden a esta familia, se tiene el sunitinib y el regorafenib, los cuales han sido
aprobados para pacientes que han recibido previamente imatinib; estos proporcionan una opcién
adicional en lineas de tratamiento posteriores. En la actualidad, se esta llevando a cabo el ensayo clinico
PEAK, un estudio de fase Ill que evalla la combinacién de sunitinib y bezuclastinib (anteriormente
conocido como CGT-9486) en pacientes con GIST progresivo tras poca respuesta al tratamiento con
imatinib [15].

El prondstico después de la cirugia depende de factores como la tasa mitdtica, el tamano del tumor,
la localizacién, los margenes quirurgicos y el estado de ruptura del tumor. Los estudios muestran que la
mayoria de los pacientes permanecen libres de la enfermedad después de la reseccidén quirdrgica y el
tratamiento adyuvante, con tasas de éxito del 82 % a un afo, 89 % a los tres aflos y 92 % a los cinco afios

[16].
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4. Conclusiones

Los EGIST son una patologia rara y dificil de diagnosticar, por lo que requieren un enfoque integral
a cargo de un equipo multidisciplinario. Aungue los tumores GIST mesentéricos son infrecuentes, los
estudios de imagen pueden ser Utiles para identificarlos de manera tempranay evaluar la resecabilidad
del tumor. La cirugia es un paso crucial y puede ofrecer un prondstico favorable cuando el diagndstico
se realiza de forma temprana. El apoyo neoadyuvante o adyuvante dependera de los resultados del
informe patoldgico. Ademas, se recomienda que los pacientes con neurofibromatosis sean tamizados
para detectar este tipo de tumores, debido a la mayor probabilidad de presentar GIST en esta poblacidn.

5. Limitaciones del estudio

A pesar de sus antecedentes familiares de neurofibromatosis y de los hallazgos compatibles al
examen fisico, la paciente no pudo ser analizada desde el punto de vista genético porque no se contaba
con dichos estudios en la casa de salud donde se encontraba. Ademas, fue derivada a un centro de salud
oncolégico para continuar con su tratamiento, por lo que no se pudo hacer seguimiento.

6. Abreviaturas

GIST: tumores del estroma gastrointestinal
EGIST: tumores de estroma extragastrointestinal
dl: decilitro

ml: mililitros

PET scan: tomografia por emisién de positrones

uL: microlitro
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