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Introducción

Los tumores del estroma gastrointestinal (GIST) son
neoplasias mesenquimales que se presentan con mayor
frecuencia en el estómago y el intestino delgado; pueden
aparecer en cualquier parte del intestino, y sólo ocasio-
nalmente en el epiplón mayor y en el peritoneo1,2.
No pueden clasificarse como leiomiomas, leiomiosarco-
mas o schwannomas mediante tinciones convencionales.
En la actualidad se sabe que los GIST expresan la prote-
ína KIT (CD 117), rasgo diferenciador con otros tipos de
tumores intestinales3.

Caso clínico

Varón de 44 años que consultó en urgencias por intenso dolor anal
espontáneo. En la exploración física, mediante tacto rectal se detectó
una masa en la pared posterior del recto de 4 cm, dolorosa. La analíti-
ca, la ecografía abdominal y las radiografías de tórax y abdomen fueron
normales. Se exploró de urgencia bajo raquianestesia y se objetivó una

tumoración submucosa en la cara posterior rectal a 2 cm del margen
anal, dura, móvil, que ocupaba el espacio isquiorrectal. Las biopsias de
la mucosa y de la tumoración mostraron una neoformación mesenqui-
mal de morfología fusiforme sin mitosis ni necrosis positiva para CD-34,
y negativa para actina, desmina y S 100. La tomografía computarizada
(TC) evidenció una masa redondeada bien delimitada con densidad de
músculo, protuberante en el anorrecto (fig. 1). La ecografía transrrectal
mostró una masa de borde externo mal definido sin adenopatías. Se
procedió a una intervención electiva en posición de talla, con incisión
arqueada a 3-4 cm del ano paralela a éste, en la que se identificó una
tumoración polilobulada, bien delimitada, situada en la pared anorrectal,
que distendía el plano de los elevadores, que se extirpó reconstruyendo
los planos musculares. En el estudio anatomopatológico se puso de
manifiesto un patrón conectivo celular con ordenación de bandas entre-
lazadas con células de núcleos alongados, escasas atipias y mitosis en
número variable, según la zona, sin sobrepasar el 5% en su totalidad
por cada 50 campos de gran aumento. Se confirmó la positividad para
CD-34 y CD-117. El paciente evolucionó satisfactoriamente.

Discusión

Los GIST son las neoplasias mesenquimales más fre-
cuentes del tracto digestivo3 y corresponden a tumores
del estroma no definidos por la microscopia óptica como
leiomiomas, leiomiosarcomas ni schwannomas. Se locali-
zan más a menudo en el estómago y en el intestino del-
gado proximal, y pueden aparecer en cualquier porción
del tracto alimentario que contenga músculo liso. La loca-
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Resumen

Los tumores del estroma gastrointestinal forman un
grupo infrecuente de neoplasias. Representan única-
mente el 1-2% del total de tumores del tracto digesti-
vo y la localización anorrectal es una de las menos
descritas en la bibliografía. Se presenta un caso de
tumor del estroma gastrointestinal situado en la parte
distal del recto y el canal anal en un varón de 44 años
de edad. Se revisan los datos clínicos y de tratamien-
to más significativos de este tipo de neoplasias.
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GASTROINTESTINAL STROMAL TUMOR LOCATED IN
THE RECTUM 

Gastrointestinal stromal tumors (GIST) are highly
unusual, representing only 1-2% of all gastrointesti-
nal tumors. Anorectal location is one of the least
common localizations described in the literature.

We report a case of GIST in a 44-year-old man in
the distal rectum and anal canal. The most important
clinical and therapeutic findings of this type of neo-
plasm are reviewed.
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lización rectal es la tercera en frecuencia, y en el ano son
muy raros1,4.

Sus manifestaciones clínicas son pocas e inespecífi-
cas, relacionadas con su localización y tamaño, y con fre-
cuencia permanecen silentes. En un 25% la primera ma-
nifestación es una hemorragia digestiva y en un 30-40%
de los casos son un hallazgo casual en una laparotomía2.
Aparecen radiológicamente como un defecto de reple-
ción de márgenes lisos y en la endoscopia hacen protru-
sión en la luz intestinal recubiertos de mucosa, a veces
ulcerada. Los criterios ecoendoscópicos con un 80-90%
de sensibilidad para el diagnóstico de malignidad son: ta-
maño mayor de 4 cm, borde irregular, focos ecogénicos
mayores de 3 mm, áreas quísticas intralesionales supe-
riores a 4 mm5. La TC y la resonancia magnética nuclear
(RMN) no ofrecen datos específicos. El diagnóstico de
certeza es anatomopatológico, habitualmente por macro-
biopsia2 como en nuestro caso o por laparotomía.

La histopatología de los GIST indica una relación con
las células del músculo liso, pero raramente se observan
rasgos bien definidos de diferenciación muscular como
los leiomiomas o leiomiosarcomas. El inmunofenotipo ha
demostrado tener utilidad para identificarlos6. La diferen-
cia es la expresión casi universal del antígeno CD-117
por los GIST en contraste con leiomiosarcomas y otros
tumores fusocelulares que son típicamente CD-117 ne-
gativos3. Hay una mutación en el exón 11 del protoonco-
gén c-kit, que codifica la proteína KIT (CD-117), que es
un receptor transmembrana con función tirosincinasa.
Cuando el ligando se une al receptor induce su dimeri-
zación, facilitando el incremento de la actividad tirosin-
cinasa, y éste es el inicio de una secuencia de señales
intracelulares que conducen al incremento en la supervi-
vencia y/o capacidad de proliferación de la célula4. La
prevalencia en los GIST de la mutación de c-kit, que da
lugar a la secuencia descrita, es del 90%1.

Dado que los GIST y las células intersticiales de Cajal,
llamadas “del marcapasos intestinal”, expresan CD-117,

se ha propuesto que los GIST se originan en las células
madre CD-34 positivas, que se diferencian hacia el fenoti-
po de marcapasos celular7. Esta relación es controvertida,
ya que se han descrito tumores primarios en el epiplón
mayor y el mesenterio fenotípicamente idénticos a los
GIST8. El tamaño parece un factor pronóstico independien-
te y otros factores anatomopatológicos, como el índice mi-
tótico, la aneuploidía, la morfología celular, el índice prolife-
rativo y el porcentaje de células en fase S, también se han
relacionado con la supervivencia1. En el recto, los GIST
menores de 2 cm y con menos de 5 mitosis por campo de
gran aumento presentan un comportamiento benigno, a di-
ferencia de los mayores de 5 cm o con más de 5 mitosis
por campo, que se comportan agresivamente1.

El tratamiento de elección es la resección quirúrgica3,
en nuestro caso por vía perineal, debido a su origen en
la pared anorrectal. Las linfadenectomías no están justifi-
cadas, ya que raramente presentan afectación linfática3,9.
Metastatizan por vía sanguínea y por continuidad, afec-
tando con mayor frecuencia al hígado, el peritoneo y el
pulmón2,3. La rotura del tumor antes o durante la interven-
ción quirúrgica ensombrece el pronóstico3.

La radioterapia adyuvante no ha demostrado tener be-
neficio. La respuesta a la quimioterapia convencional ha
sido menor del 10%. En la leucemia mieloide crónica el
mesilato de imatinib (Glivec) bloquea la fosforilación de
una tirosincinasa defectuosa producida por las células
positivas al cromosoma Philadelphia. Se ha demostrado
que también es capaz de bloquear el receptor de tirosin-
cinasa KIT, y aunque su papel como adyuvante en los
GIST primarios aún se está evaluando3 parece haberse
convertido en un agente de primera línea cuando existe
enfermedad avanzada o metastásica.
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Fig. 1. Imagen de tomografía computarizada (TC), en la que se
observa una masa redondeada, de 4 cm de diámetro, bien delimi-
tada, de consistencia homogénea y localizada en la zona más
distal de la ampolla rectal.


