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Resumen

Introduccion: Laneurofibromatosistipo 1 (NF1) es un sindrome hereditario autosdomico dominante causado
por lainhibicion del gen delaNF1y que se caracteriza por la aparicion de neurofibromas cutdneos, manchas
café con leche, moteado axilar/inguinal y nodulos de Lisch. La NF1 también se asocia con la aparicion de
distintos tumores, que incluyen tumores del sistema nervioso (central y periférico) y del tracto
gastrointestinal, siendo los tumores del estroma gastrointestinal (GIST) |os més frecuentemente asociados a
laNF1. A continuacion exponemos un caso de un paciente con NF1, en € que se diagnostico, de forma
incidental, un GIST intestinal.

Caso clinico: Se trata de un paciente varon de 36 afios que ingresa en nuestro servicio con diagnostico de
diverticulitis aguda complicada con microperforacion. Como hallazgo incidental, en el TAC de abdomen
realizado en urgencias se aprecia una masa solida homogénea, de contornos lobulados, con estructuras
vasculares en su interior, que se encuentra en intima relacion con los vasos iliacos derechos. Presenta unos
diametros aproximados de 8,5 x 8,5 cm. No se observan adenopatias retroperitoneales ni pélvicas de tamafio
patol 6gico. Ante los hallazgos se cursaingreso para tratamiento de la diverticulitis y estudio de dicha masa.
SeredizaBAG de lamisma con resultado de GIST de tipo fusiforme de bajo grado. Tras presentar el caso en
comité se decide cirugia electiva de la tumoracion. Durante el estudio preoperatorio, en laradiografia de
térax se aprecia una masa extrapulmonar izquierda de localizacion apical de 6 cm, que se biopsia con
resultado de neurofibroma. El paciente vuelve aingresar para cirugia electiva, realizandose unalaparotomia
media en la que encontramos dicha tumoracion intimamente adherida a peritoneo vesical sin infiltrar vejiga,
por lo que se procede a reseccién intestinal del asa de la que depende el GIST y anastomosis primaria
manual, con buena evolucién postoperatoria siendo dado de ata al 5° dPO. Como resultado histol6gico
definitivo obtuvimos un GIST fusocelular de 10 cm, unifocal, con mitosis 3/5 mm?, ausencia de necrosis,
grado 1, margenes libres, ausencia de ganglios, y expresion de C-KIT, DOG-1y CD34 (estadio pT3NO). El
paci ente contindia seguimiento por Oncologia. No harecibido tratamiento con imatinib.
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Discusion: Los GIST aparecen en menos del 5% de |os casos de NF1. La mayoria de ellos se presentan como
lesiones pequefias asintométicas con actividad mitética bajay curso benigno. Solo un 15-20% son malignos.
En comparacion con los GIST esporadicos, la edad media de presentacion en los GIST que se asocian ala
NF1 es menor y suelen estar localizados en yeyuno-ileon. La presenciade GIST multicéntricos en el intestino
delgado es caracteristica de laNF1, asi como la ausencia de mutaciones en KIT y PDGFR-alfa (lo cual
implica una ausencia de respuesta aimatinib mesilato). La supervivencia global y libre de enfermedad es
similar aladelos GIST esporédicos. El tratamiento consiste en lareseccién quirargica. A diferencia de estas
caracteristicas, latumoracién de nuestro paciente era de un tamafio mayor a habitual (10 cm frente a 3,8 cm
de media), eraunifocal, y expresaba C-KIT.
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