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Resumen

Introduccion: Los tumores del estroma gastrointestinal (GIST) son los tumores mesengui matosos mas
comunes del aparato digestivo ( 1% de los tumores gastrointestinales). Suelen ser esporadicos, y menos
frecuentemente relacionados con la neurofibromatosis tipo 1 (NF1), quienes presentan riesgo elevado de
GIST, mayoritariamente multicéntricos de intestino delgado (ID), con bajo grado de malignidad,
sobreexpresion CD-117 'y, en contraste con los GIST esporadicos, mutaciones negativas en genesKIT y
PDGFRA (wildtype). Exponemos un caso de NF1 con multiples GIST de ID resecados, planteando la
inmunoterapia como alternativa a futuras resecciones quirdrgicas que podrian generar un sindrome de
intestino corto (SIC).

Caso clinico: Mujer de 52 afios, con NF1 con expresion cutanea, que acudio a urgencias por fiebrey dolor
abdominal en hemiabdomen superior desde hacia 4 dias. Laexploracion fisicarevel 6 fiebre (39 °C) y dolor
en epigastrio e hipocondrio derecho con defensalocal. Analiticamente destaco PCR elevada (380),
leucocitosis (17.600) y neutrofilia. Ante sospecha de foco abdominal se realizé TC abdomino-pélvico,
evidenciandose unalesién hepética hipodensa (6 x 6 x 7 mm), sugestiva de lesidn ocupante de espacio
(LOE) abscesificada, y 2 lesiones exofiticas de 29 y 26 mm dependientes de la 12y 2432 porciones

duodenal es, respectivamente, con realce periférico en fase arteria y area hipodensa central, sugestivas de
GIST. Seingresd para antibioterapiaintravenosa de la L OE abscesificada, descartdndose su malignidad tras
biopsia. Durante €l ingreso, se realizo estudio duodenal mediante gastroscopia identificandose lesiones
submucosas con biopsias compatibles con GIST duodenales. Finamente, se decidio cirugia programada
evidenciandose dos lesiones, 3,5cmy 1,8 cm, en 2.2y 4.2 porcidn duodenal respectivamente, y 5 nodulos en
primer asayeyunal, 4-6 mm, siendo estas Ultimas biopsiadas. Ambas |esiones duodenal es fueron resecadas
localmente, respetando la continuidad intestinal y verificando ausencia de estenosis residual. La anatomia
patol 6gicainformd: GIST duodenalesy yeyunales de tipo histoldgico fusocelular de bajo grado ( 5
mitosis/50 campos), bordes quirargicos libres, CD-117 positivosy Ki-67 3%, pT1-2NO. Present6 adltaal 7.°
dia con buena evoluciéon, sin embargo, existia una nuevalesion yeyunal (4 mm) en TC de control 2 meses
después, descartandose la necesidad de tratamiento quirdrgico u oncol6gico a permanecer asintomatica, pero
en seguimiento ante posibles nuevos GIST que precisen tratamiento.
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Discusion: El imatinib es un inhibidor de receptores tirosina kinasa que bloquea la proliferacién tumoral,
pudiendo emplearse ante GIST |ocal mente avanzados, metastasi cos, como neoadyuvancia, o adyuvancia s
existe riesgo de recidiva. Dado que nuestro caso present6 bajo riesgo, se descartd necesidad de adyuvancia.
Sin embargo, al 2.° mes posquirdrgico existia unanuevalesion, y se planteo la hipétesis de tratar 10s nuevos
GIST que sigan desarrollando estos pacientes con inmunoterapia, evitando asi resecciones intestinales
recurrentes que podrian conllevar un SIC. Por otro lado, se desaconsegjaimatinib en NF1 por su respuesta
limitada (wildtype), pero dada su sefializacion aumentada en la cascada de |a kinasa activada por mitdgenos
(MAPK) podrian emplearse inhibidores de MEK (proteina kinasa de activacion mitogénica). Asi, e
genotipado resulta crucial para unainmunoterapiaindividualizada, planteandose los inhibidores MEK ante
nuevos GIST de pacientes con NF1, limitando €l riesgo de SIC.
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