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RESUMEN

Introduccion: Los tumores del estroma gastrointestinal (GIST) son un grupo de neoplasias poco
comunes del sistema digestivo que se originan en las células intersticiales de Cajal. El articulo aborda
un caso de GIST rectal de gran tamafio inicialmente diagnosticado como pdlipo inflamatorio. El
objetivo radica en exponer un caso que ejemplifica la dificultad diagnostica, potencial agresivo y
pronostico adverso de los GIST. Se presenta el caso de un hombre de 68 afios con GIST rectal de gran
tamarfio, diagnosticado finalmente en etapa IV tras una segunda biopsia. El paciente recibio derivacion
intestinal y cuidados paliativos, pero tuvo una evolucion torpida con metastasis y complicaciones
respiratorias, falleciendo a los 2 meses. Conclusiones: El caso resalta la necesidad de mas investigacion
sobre GIST para mejorar su deteccion y manejo. Amplia el conocimiento sobre su potencial

metastasico, respuesta limitada a terapias y mal prondstico en etapas tardias.
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Case Report of a Rectal Gastrointestinal Stromal Tumor

ABSTRACT

Introduction: Gastrointestinal stromal tumors (GIST) are a group of rare neoplasms of the digestive
system that originate from interstitial cells of Cajal. The article discusses a case of large rectal GIST
initially diagnosed as an inflammatory polyp. The objetive is to present a case that exemplifies the
diagnostic difficulty, aggressive potential and adverse prognosis of GIST. Case report of a 68-year-old
man with large rectal GIST, finally diagnosed as stage IV after a second biopsy. The patient received
intestinal diversion and palliative care, but had a torpid evolution with metastasis and respiratory
complications, dying after 2 months. Conclusions: The case highlights the need for more research on
GIST to improve its detection and management. It broadens the knowledge about its metastatic

potential, limited response to therapies and poor prognosis in late stages.
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INTRODUCCION

En las postrimerias de la década de los ochenta, Schaldenbrand y Appelman introdujeron el término
“tumor estromal” para referirse a un conjunto de neoplasias mesenquimales, las cuales anteriormente
se conocian bajo diversas denominaciones, tales como STUMP (Smooth muscle Tumors of uncertain
Malignant Potential), GANT (Gastrointestinal Autonomic Nerve Tumors)y GIPACT (Gastrointestinal
Pacemaker Cell Tumors)'.

Con el paso del tiempo, el término GIST (Gastrointestinal Stromal Tumors) fue ganando aceptacion, lo
cual refleja la incertidumbre sobre su origen real, al igual que las dificultades que se solian asociar con
la prediccion de su comportamiento bioldgico®. Los tumores del estroma gastrointestinal consisten en
neoplasias producidas en el tejido mesenquimal del tracto gastrointestinal y, en casos mds inusuales, se
pueden desarrollar en otros tejidos mesenquimales intrabdominales®.

Se considera que se derivan principalmente de las células intersticiales de Cajal localizadas en el plexo
mientérico del tracto gastrointestinal. Por otra parte, el origen de esta clase de tumores se encuentra en
las mutaciones de un gen del receptor del factor de crecimiento denominado C-KIT. En otros casos, se
puede atribuir dichas mutaciones a tratamientos previos de radioterapia en la region abdominales como
tratamiento de tumores que el paciente haya presentado en el pasado*>*.

Aunque se pueden producir en diversas ubicaciones a lo largo del tracto digestivo, las areas mas
comunes en donde se presentan los GIST son el estdbmago con una incidencia del 50-60% y el intestino
delgado con una frecuencia que va del 30 al 35% de los casos. Asimismo, se pueden producir en el
colon y el recto (5%) y ain mas raramente en el es6fago (<1%). Los casos identificados en otras
regiones de la cavidad abdominal —tales como el omento, el mesenterio y el retroperitoneo (<5%)—
se relacionan con metastasis de un GIST primario no diagnosticado®’.

Se ha observado que aproximadamente entre el 10 y el 30% de los GIST presenta una evolucion clinica
maligna. Por ello, los criterios histopatologicos —en los que se incluye la delimitacion tumoral, el
pleomorfismo, la necrosis y la anaplasia— son empleados en la mayoria de las ocasiones para discernir
entre tumores benignos y malignos. Sin embargo, en lo que respecta a los GIST, dicha delimitacion

representa un desafio considerable y se fundamenta en otros criterios para lograr una clasificacion

precisa de los tumores permitiendo asi la adecuada determinacion del prondstico el tratamiento®.




Cabe reparar en que los tumores del estroma gastrointestinal representan las neoplasias mas comunes
en el tubo digestivo, ya que constituyen entre el 1 y el 3% de los tumores malignos en esta region. Su
incidencia se sitia entre 6.8 y 14.4 casos por cada millon de personas cada aio (8). Debido a lo anterior,
el GIST debe ser clasificado como una neoplasia poco comun; los criterios aceptados establecen que
una enfermedad se considera rara cuando su prevalencia es inferior a un caso por cada 2,000 personas.
En el contexto de los tumores, se considera rara una neoplasia que afecta a menos de tres de cada
100,000 individuos’.

Los GIST pueden manifestarse en cualquier etapa de la vida, aunque son mas frecuentes en individuos
con edades comprendidas entre los 40 y los 70 afios de edad'®S. la mayor prevalencia se ve en China,
Corea, Taiwan y Noruega, mientras que la prevalencia mas baja es vista en Estados Unidos y
Canada'!!?,

La gran mayoria de los GIST son esporadicos, sin embargo, en aproximadamente un 5 % se asocian a
otros sindromes, como el sindrome de GIST familiar, neurofibromatosis tipo 1, sindrome de Carney-
Stratakis y en la triada de Carney (GIST, paraganglioma y condromas pulmonares)'.

Para establecer el diagnostico se emplean recurre a gastroscopia, transito baritado eséfago
gastroduodenal, ecografia, tomografia computarizada, puncion-aspiracion con aguja fina e
histopatologia*'*'>. El diagndstico diferencial de los GIST debe hacerse frente a otros tumores
subepiteliales, por ejemplo: leiomioma, leiomiosarcoma, Shwannoma, en el cual el diferencial se
establece mediante inmunohistoquimica'®. Los principales factores de riesgo que influyen en el
prondstico de la enfermedad son el tamafio e indice mitdtico, asi como localizacion del tumor!’.

Los sintomas mas comunes provocados por GIST incluyen dolor en la region abdominal, la pérdida de
sangre a través del sistema digestivo (hemorragia gastrointestinal) y la presencia de anemia. En algunas
ocasiones, se presentan sintomas como nauseas, vomitos, fatica o cambios en el funcionamiento
gastrointestinal, como estrefiimiento o diarrea. En numerosas ocasiones, durante la etapa inicial, no se
manifiestan sefiales clinicas y se llega al diagnodstico de forma fortuita al realizar una endoscopia
motivada por otras razones'>®,

Para el tratamiento de los tumores del estroma gastrointestinal, se suele recurrir a procedimientos

quirargicos y terapia focalizada. Cualquier de dichas alternativas esta en funcion de las circunstancias




individuales del paciente. En algunos casos, los GIST no requieren intervencion inmediata. Los tumores
de tamafio reducido y asintomaticos puede ser objeto de monitoreo y examenes para determinar la
posible expansion del cancer!'*2°.

Por el contrario, si el crecimiento del tumor gastrointestinal es considerable, se procede al tratamiento.
La intervencion quirargica representa la opcion mas adecuada cuando no existe diseminacion a otras
areas del cuerpo. El tipo de operacion quirtrgica depende del tipo de cancer presente; es comun el
empleo de técnicas de cirugia minimamente invasiva para acceder al tumor gastrointestinal del estroma
a través de pequefias incisiones en lugar de una incision abdominal extensa'®.

En caso de que el tumor sea de mayor tamafio o haya invadido zonas cercanas, se opta por terapias
dirigidas con medicamentos para reducir el tamafio del tumor antes de la cirugia. Esta clase de
medicamentos se enfoca en sustancias quimicas especificas dentro de las células cancerosas con la
finalidad de bloquearlas para inducir la muerte celular. En el caso de los tumores gastrointestinales,
tales medicamentos se concentran especialmente en la enzima tirosina cinasa, que promueve la
multiplicacion de células cancerosas'®.

En los casos en los que se ha estimado s6lo necesario monitorizar mediante endoscopias sin aplicar un
tratamiento en concreto, se debe a que se considera que el GIST no representara una amenaza para la
vida del individuo. Por otro lado, en situaciones que demandan intervencién quirurgica, la tasa de
supervivencia sin evidencia de recurrencia del tumor a los 5 afios postoperatorias supera el 70%. En
aquellos casos en los que el GIST ha conseguido hacer metastasis a otros 6rganos, la administracion de
quimioterapia contribuye a que aproximadamente la mitad de los pacientes sobreviva més de cuatro
afios y medio'.

Caso clinico

Masculino de 68 afios de edad quien debuta con cuadro de sincope, por lo que es traido a la consulta de
urgencias. En la anamnesis refiere sangrado rectal, mientras que en los paraclinicos se registra
hemoglobina de 5.6, se corrige anemia y se estabiliza para posteriormente continuar protocolo de

estudio. Se toma TAC abdominopélvica en donde se describe imagen heterogénea que ocupa todo el

piso pélvico y mesogastrio con realce al contraste intravenoso con dimensiones de 227 x 147 x 147 mm,




con infiltracion grasa mesorectal (figura 1), por lo cual se solicitd RMN pélvico para delimitar

tumoracion (figura 2).

En colonoscopia, se observa una lesion de aspecto neoplasico en recto, ulcerada y con necrosis que
abarca el 70% de la circunferencia y condiciona estenosis parcial la luz (a 3 cm de la linea dentada). En
reporte histopatoldgico, se documenta pélipo inflamatorio, sin demostrar cambios morfologicos que
sugieran neoplasia maligna.

Valorado por oncologia quirtrgica quien solicita nueva toma de biopsia la cual es diferida por pérdida
de seguimiento por parte del paciente retomando protocolo de estudio nuevamente 2 afios después.
Retoma protocolo al acudir a urgencias por cuadro de sincope asociado a dolor pélvico créonico y

retencion aguda de orina.
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Se reinicia protocolo de estudio esta vez siendo abordado por el servicio de coloproctologia donde se
practica anoscopia encontrandose una tumoracion a 2 cm del margen anal que abarca el 90 % de la
circunferencia de la cual se toman biopsias. En esta ocasion, se reporta neoplasia fusiforme con
inmunofenotipo y tumor del estroma gastrointestinal de bajo grado, inmunohistoquimica positiva para
marcador KIT y DOGI.

Se clasifica en una etapa clinica IV, por lo que su manejo fue con derivacion gastrica por colostomia e
Imitinib, solo para cuidados paliativos; sin embargo, el paciente tuvo progresion torpida y
complicaciones respiratorias por lo cual fallecié a dos meses del diagndstico.

DISCUSION

Los tumores del estroma gastrointestinal son un grupo de neoplasias con muy baja incidencia, los GIST
con localizacion rectal son extremadamente raros y hay poca literatura respecto a ellos, por lo cual es
importante tener conocimientos del comportamiento de los mismos para su adecuado abordaje y
tratamiento.

En este caso comparado con la bibliografia el paciente debuta con sincope secundario a anemia grave,
sintoma no descrito como presentacion clinica en la literatura, pero en el contexto de sangrado
gastrointestinal cronico es esperado. Sin embargo, el hallazgo incidental si esta descrito como fue en
este caso al encontrar la tumoracion a nivel rectal, es importante en el contexto de sangrado de tubo
digestivo hacer el diferencial con enfermedades oncoldgicas para no pasar por alto neoplasias que
requieran mayor abordaje con la finalidad de establecer un manejo oportuno.

En este caso en particular es llamativo la lesion infiltrante que abarca gran porcentaje de la
circunferencia luminal, un dato endoscopico importante para el diferencial de estas neoplasias frente a
carcinoma u otro tipo de tumores es que son subepiteliales, por lo tanto, la compresion extra luminal es
el dato endoscopico esperado.

No obstante, en este caso tuvo afeccion intraluminal, tal vez por el estadio avanzado de la enfermedad,
por lo cual es un dato importante el cual también tendremos que tomar en cuenta en casos de GIST

avanzados, por otro lado la tumoracion tuvo un crecimiento importante en hueco pélvico y solo un mes

antes del deceso del paciente manifestd sintomatologia oclusiva, lo cual nos advierte que pacientes con




tumores de este tipo pueden pasar mucho tiempo sin presentar datos obstructivos independientemente
del tamafio de la tumoracion.

CONCLUSION

Los tumores del estroma gastrointestinal representan un grupo de neoplasias poco frecuentes, pero
potencialmente malignas. Su presentacion clinica tiene diversas presentaciones y su diagnostico
diferencial resulta complejo. Debido a lo anterior, resulta de gran importancia realizar mas
investigaciones en torno a este tema y asi mejorar el conocimiento en la materia.

En particular, los GIST ubicados en la region rectal representan casos excepcionalmente poco comunes,
por lo cual existe una escasa documentacion al respecto. En ese sentido, el presente articulo se destaca
por aportar una descripcion detallada de un caso clinico de GIST rectal, en donde se incluye
caracteristicas histopatoldgicas, inmunohistoquimicas y evolutivas. Asimismo, se debe subrayar que
este caso ejemplifica la dificultad diagndstica de estas neoplasias, su potencial agresivo y mal prondstico
cuando se diagnostican en etapas avanzadas.

En el caso presentado, el paciente debut6é con un cuadro atipico de sincope secundario a anemia grave
por sangrado de tubo digestivo cronico. El hallazgo de la tumoraciéon fue incidental durante la
valoracion endoscopica por la anemia. La lesion era de gran tamafio, con infiltracion importante de
estructuras adyacentes. Inicialmente se interpretd como un p6lipo inflamatorio benigno, lo que retrasod
el diagnodstico definitivo. Finalmente se establecid el diagnodstico de GIST rectal mediante
inmunohistoquimica. El paciente recibido derivacion intestinal y tratamiento paliativo, pero la
enfermedad tuvo una progresion torpida con metastasis, provocando la muerte en s6lo dos meses del
diagnostico.

El reporte permite ampliar el conocimiento sobre estos tumores: potencial metastasico, respuesta
limitada a terapias convencionales y prondstico adverso en etapas tardias. Esta informacion es de
utilidad para incrementar la sospecha diagnostica y mejorar el abordaje clinico-quirargico.

Este estudio deja al descubierto la necesidad de realizar una mayor cantidad de informes de casos y la
realizacion de estudios abocados a este padecimiento con la finalidad de desarrollar directrices de

practica clinica especializadas en los GIST localizados en la region rectal. La recopilacion y difusion

de estos hallazgos resulta de gran importancia no s6lo para la mejora de la identificacion temprana de




estos tumores, sino también para el tratamiento oportuno de esta condicion, lo cual tendra un impacto

significativo en el prondstico de los pacientes afectados.

La colaboracion en la investigacion y el intercambio de conocimiento representa un mecanismo crucial

para el avance en la comprension y el manejo efectivo de los GIST rectales contribuyendo asi al

desarrollo de estrategias clinicas mas eficaces y especializadas.
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