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En los últimos 10 años hemos tenido avances sig-
niicativos no sólo en el análisis molecular y genético de 
los tumores que nos han permitido comprender mejor 
su patrón de desarrollo, sino en la generación de nue-
vos tratamientos conocidos genéricamente como blancos 
moleculares, que diieren de la quimioterapia citotóxica 
convencional en que no se dirigen indiscriminadamen-
te a bloquear vías metabólicas de las células en actividad 
replicatoria acelerada incluidas las células sanas, sino que  
bloquean estas vías metabólicas en puntos especíicos de 
la cascada alterando el crecimiento, desarrollo, reproduc-
ción y angiogénesis del tumor en una forma mucho más 
dirigida.

Una vez identiicadas las mutaciones asociadas a 
GIST, se estableció que un blanco molecular especíico, 
el imatinib, bloquea tanto a KIT como a PDGFRA, lo 
que signiicó un parteaguas en el manejo de estos tumo-
res, ya que al conocer el mecanismo de su origen y su 
tratamiento, fueron alorando los detalles de su conducta 
biológica, hasta el punto de llegar a ser unos de los pocos 
tumores “raros” mejor conocidos.9

Actualmente estamos al tanto no sólo de los genes 
involucrados, sino de los diferentes tipos de muta-
ciones que pueden presentarse, su incidencia y sus 
opciones de manejo.

Si bien el análisis mutacional es poco accesible para 
todos los oncólogos a nivel mundial, su existencia posi-
bilita el ofrecimiento de tratamientos más especíicos y a 
las dosis adecuadas con respecto a su potencial de agresi-
vidad, lo que nos acerca a la terapia personalizada ideal.

Las opciones diagnósticas y de seguimiento tam-
bién se han modiicado, siendo ahora más especíicas 
y precisas, ya que incluyen no sólo análisis molecular 
como DOG-1 y anhidrasa carbónica II,10-13 sino estu-
dios macroscópicos como endoscopia intervencionista 
y ultrasonido transendoscópico, resonancia magnética y 

Los tumores raros (o poco frecuentes) en oncología 
suponen un reto diagnóstico y terapéutico como 
pocos.

Si bien sabemos que la mayor parte de ellos proce-
den de alteraciones genéticas, algunas bien establecidas, 
no siempre es posible predecir quiénes los padecerán ni 
el mejor abordaje diagnóstico-terapéutico que requieren, 
ya que por su baja incidencia en muchas ocasiones sólo 
se encuentran reportes de caso o series anecdóticas y pe-
queñas, lo que incluso ha llevado a discrepar en cuanto a 
su deinición, ya que algunos grupos incluyen aquellos 
tumores con incidencias menores a 1:10000 y esto llega 
hasta los que consideran raros (los que se presentan en 
1:1,000,000).1-3

Los sarcomas del estroma gastrointestinal (GIST, 
por las iniciales en inglés de Gastrointestinal stromal tu-

mors), comprenden neoplasias derivadas de las células 
de Cajal del tubo digestivo, encargadas de regular como 
marcapasos el movimiento del mismo, pudiendo enton-
ces encontrarse estos tumores en cualquier parte del tubo 
digestivo, epiplón o mesenterio.3-6 Se han hecho estu-
dios en otros órganos como útero, vagina, vijiga y uréter 
en los que se han encontrado células de tipo Cajal que 
cumplen funciones similares y presentan mutaciones del 
mismo tipo que los gastrointestinales.7-8

 T LAS MUTACIONES QUE ORIGINAN LOS TUMORES 
GIST SE DAN EN LOS GENES KIT Y PDGFRA.

Antes de descubrirse todos estos detalles histopatoló-
gicos y moleculares, sólo por morfología eran clasiicados 
como leiomiomas, leiomiosarcomas o leiomioblastomas, 
de acuerdo a su grado histológico, sin que se hubiera 
planteado en ningún momento que existían conductas 
biológicas diferentes relacionadas con los cambios ocu-
rridos a nivel molecular.
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tomografía por emisión de positrones (PET/CT). Esta 
última es uno de los mejores estudios de seguimiento 
para GIST, ya que no sólo ofrece imágenes y detalles de 
los cambios anatómicos del tumor, sino de sus cambios 
funcionales.

Todo esto ha llevado a ofrecer diagnóstico tempra-
no, a establecer con mayor precisión a realizar vigilancia 
especíica.

Recientemente se encontró que existen subgrupos 
de pacientes cuyos tumores, a pesar de haber sido rese-
cados con márgenes adecuados, presentan un riesgo alto 
de recurrencia. Para estos casos se diseñaron estudios de 
reducción del riesgo, encontrando que el uso de imatinib 
como adyuvante prolonga la sobrevida libre de progre-
sión, con todas las implicaciones que esto tiene en la 
calidad de vida de los pacientes.14

En aquéllos con tumores GIST irresecables, el abordaje 
neoadyuvante con imatinib permite la reducción del volu-
men tumoral, con mayor resecabilidad y menor morbilidad, 
ya que se disminuye el contacto con órganos adyacentes que 
de otra forma deberían ser extirpados en bloque.15

Con toda esta información en mente, es obligado 
contar con consensos y guías de manejo estandarizadas 
para que todos los especialistas involucrados en el trata-
miento de los GIST sigan una misma ruta, que no sólo 
redunde en beneicio de los pacientes sino que permita 
a sus médicos tratantes unir o compartir información a 
partir de una alineación de conceptos.

Como parte de su compromiso con los oncólogos 
así como otras especialidades y los pacientes, la Sociedad 
Mexicana de Oncología (SMeo), reunió a los mejores en 
esta área con experiencia en estos casos GIST para crear 
las guías nacionales de manejo.

Estas guías se han diseñado en un formato práctico y 
apegado a los estándares internacionales de calidad, bajo 
una perspectiva global y multidisciplinaria con la partici-
pación de diferentes especialistas interesados en el área, 
quienes respondieron a la convocatoria de la SMeO, 
interesada siempre en ser un espacio para la conviven-
cia académica; esperemos que el producto de la misma 
sea compartido con los médicos mexicanos y que lo aquí 
vertido resulte de utilidad.
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