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Resumen

Introduccion: La neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) o enfermedad de Von Recklinghausen es un trastorno
autosomico dominante que afecta a 1/3.000 nacidos vivos. Las |esiones tipicas dermatol 0gicas se asocian en
un 7-10% con alteraciones gastrointestinales, que suelen ser tardias.

Caso clinico: Presentamos el caso de un varon de 40 afios con NF-1 que acude a urgencias por obstruccion
digestiva alta, dolor abdominal, estrefiimiento y pérdida de doce kilogramos en un mes. A laexploracion,
abdomen doloroso en epigastrio e hipocondrio izquierdo, donde presenta sensaciéon de masa. Seredliza
ecografiay TC, objetivando masa epigastricade 17,8 x 12,3 cm con compresion gastricay afectando
segmentos 2 y 3 hepéticos, porta derechay ectasia biliar izquierda. En el musculo psoas derecho, lesién con
origen en agujero de conjuncion L2-L3 de 6,9 x 4,7 x 10 cm. Se completa estudio mediante EDA, RNM,
PET/TCy BAG de masa epigéstricay retroperitoneal, compatibles con tumor fusocelular CD 117 (c-kit) —,
CD 34 -, vimentina + e indice mitético > 15/50 CGA (probable GIST c-kit negativo) laprimeray la segunda,
con neurofibroma maligno. Se cataloga de GIST wild type y neurofibroma maligno sincronicos en el
contexto de NF-1. Dadalaintolerancia oral y la baja tasa de respuesta a necadyuvancia con imatinib al no
tener mutado c-kit, se propone citorreduccion completa con Neurocirugiay Neurofisiologia. Mediante
LMSIU serealiza escision de la masa con 6rganos adyacentes, requiriendo hepatectomiaizquierda con
colecistectomia, omentectomiay gastrectomia subtotal. En el tiempo retroperitoneal se diseca el misculo
psoas para extirpacion de masa paravertebral, con ayuda de monitorizacion de potencial es evocados motores
y somatosensoriales de miembros inferiores, realizando mapeo de estructuras neurales incluidas en la
tumoracién, comprobando la preservacion de la estimulacion de raices nerviosas de muscul os ileopsoas y
cuadriceps derechos, de las que depende el tumor, de maneraintray posoperatoria. El segundo dia
postoperatorio el paciente presenta shock hipovolémico, débito hematico por drenaje y anemizacion,
realizandose angioTC urgente, apreciando extravasacion del contraste en region paravertebral derecha con
hematomade 18 x 7,4 x 8 cm, procediendo a embolizacion de ramadistal de arterialumbar derechaanivel
de L2. Posteriormente, el paciente presenta evolucion favorable, con altaalos 12 dias, buena tolerancia oral
y sin déficits motores. El estudio anatomopatol 6gico definitivo fue neurofibroma maligno retroperitoneal con
margenes quirargicos libres y capsula integray tumor del estroma gastrointestinal c-kit negativo, CD34
negativo y de ato riesgo (18 cm e IM > 15 mitosis/50 CGA) con méargenes quirudrgicos libres.

Discusion: En los Ultimos afios se esta observando una asociacion cada vez mayor entre laNF-1y los
tumores del estroma gastrointestinal (GIST), produciendo clinica que va desde la HDA hasta la obstruccion.
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Esta asociacion de NF-1y GIST wild type (c-kit -) le hace en muchos casos resistente aimatinib, o que
acentla €l papel de lareseccion quirdrgica oncol 6gica como principal factor relacionado con el prondstico.
Lalocalizacion retroperitoneal afectando alos agujeros de conjuncién L1-L2 tiene interés por la posibilidad
de iatrogenia neurol 6gica limitante para la deambulacién durante la citorreduccion, de ahi el abordaje
multidisciplinar.
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