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RESUMEN

Los perineuromas colorrectales son tumores mesenquimales benignos, con una incidencia del 0,1 al 1,4%. Raramente puede ocurrir una variante
serrada maligna. Suelen presentarse como pdlipos sésiles o tumores subepiteliales. Las caracteristicas endoscépicas no son especificas y el
diagnostico se basa en el analisis histolégico e inmunohistoquimico.

Presentamos un paciente de 52 afios que consultd por episodios intermitentes de sangrado rectal indoloro. La colonoscopia mostré una lesién de
aspecto neoplasico, protruida y ulcerada en el recto inferior, con biopsias negativas para malignidad. La ecografia endorrectal mostré indemnidad
de la muscular propia del recto y ausencia de adenopatias. Una segunda colonoscopia para obtener nuevo material permitié el diagnostico de
perineuroma del recto inferior al hallar una proliferacion mal delimitada de células fusiformes sin atipia, confinada a la mucosa, con inmunohisto-
quimica positiva para EMA, GLUT-1 y Claudina-1.

Se realiz6 una reseccion transanal de espesor completo (TAMIS) y el estudio histopatolégico confirmé el diagndstico y la ausencia de malignidad,
mostrando bordes de reseccion libres de lesion y ganglios negativos.
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ABSTRACT

Colorectal perineuriomas are benign mesenchymal tumors with an incidence of 0.1 to 1.4%. Rarely, a malignant serrated variant may occur. They
usually present as sessile polyps or subepithelial tumors. Endoscopic features are nonspecific, and diagnosis is based on histological and immu-
nohistochemical analysis.

We present the case of a 52-year-old patient who presented with intermittent episodes of painless rectal bleeding. Colonoscopy showed a neoplas-
tic-appearing, protruding, and ulcerated lesion in the lower rectum, with biopsies negative for malignancy. Endorectal ultrasound showed an intact
rectal muscularis propria and absence of lymphadenopathy. A second colonoscopy to obtain additional material led to a diagnosis of lower rectal
perineuroma, which revealed an ill-defined proliferation of spindle cells without atypia, confined to the mucosa, with positive immunohistochemistry
for EMA, GLUT-1, and Claudin-1. A transanal full-thickness resection (TAMIS) was performed, and histopathology confirmed the diagnosis and the
absence of malignancy, showing lesion-free resection margins and negative lymph nodes.
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INTRODUCCION

Los perineuromas son tumores mesenquimales benignos
originados a partir de la vaina de los nervios periféricos, sin
embargo se han reportado presentaciones extraneurales a ni-
vel de los tejidos blandos.? En el 70% de los casos se localiza
en el rectosigma,* mientras que en el intestino delgado y el
estdmago es excepcional.®

La incidencia estimada es del 0,1 al 1,4% y la edad media de
presentacion al momento del diagndstico es de 60 (35-87) afos.?
Se identifica de forma incidental durante estudios endosco-
picos como una lesidn sésil, subepitelial* y su diagndstico

definitivo se realiza mediante estudio histopatolégico y reac-
ciones complementarias de inmunohistoquimica que permi-
ten evidenciar su diferenciacién perineural, con anticuerpos
como GLUT1, Claudina-1 y EMA.

Se deben descartar diagnodsticos diferenciales como gan-
glioneuroma polipoide, hamartoma mucoso de células de
Schwann, neurofibroma, tumor del estroma gastrointestinal
(GIST) y tumor fibroide inflamatorio,*® realizando estudios
de extension que permitan evaluar su origen, comportamien-
to bioldgico, caracteristicas clinicas y evolucion natural.
Ademas de establecer las bases inmunohistoquimicas de los
perineuromas de origen gastrointestinal para confirmar el
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diagnostico, es fundamental determinar su prondstico, su
potencial de regeneracion y la necesidad de seguimiento en-
doscépico.

Presentamos un caso de perineuroma de recto con creci-
miento polipoide tratado mediante reseccién transanal, sin
recurrencia tras un afio de seguimiento endoscdpico.

CASO

Paciente masculino de 52 afios de edad con cuadro de es-
trefiimiento de larga data que presenta durante los altimos
tres meses episodios intermitentes de sangrado rectal, sin
dolor. No informé pérdida de peso, cambio del hébito in-
testinal ni antecedentes familiares de cdncer colorrectal. Se
realizd colonoscopia, que mostr6 sobre la valva inferior de
Houston una lesidn elevada, ulcerada, de aspecto infiltrativo,
con centro deprimido, que comprometia aproximadamente
el 50% de la circunferencia rectal. Se tomaron biopsias. No se
identificaron lesiones sincronicas (Fig. 1 A).

REPORTE DE CASO

El estudio histopatoldgico informd mucosa rectal ulcerada
con tejido de granulaciéon y cambios epiteliales reactivos, sin
evidencia de una neoplasia maligna.

Ante los hallazgos endoscdpicos de la lesion que sugerian un
proceso tumoral y el grupo etario del paciente, se realizaron
estudios complementarios. La ecografia endorrectal informé
engrosamiento de pliegues mucosos de recto, sin compromiso
de la muscular propia y sin adenopatias mesorrectales (Fig. 2).
La resonancia magnética de pelvis con protocolo para recto
evidenci6 una lesion en el recto inferior sin compromiso del
mesorrecto, ni presencia de ganglios mesorrectales sospe-
chosos. Los marcadores tumorales séricos fueron negativos.
La tomografia computada de térax descarté secundarismo.
Se realiz6 un segundo estudio endoscopico con el objetivo de
obtener nuevas muestras para marcadores de inmunohisto-
quimica (Fig. 1 B).

La histopatologia evidencié una lesién no encapsulada de
bordes mal definidos, localizada en la lamina propia, que
distorsionaba la arquitectura de las criptas y estaba confor-
mada por una proliferacién de células fusiformes blandas, en

Figura 1. Colonoscopia. Se observa en el recto inferior, a 4 cm de la linea pectinea y comprometiendo la primera valva de Houston, lesion elevada sésil,
de aspecto neopldsico infiltrativo con depresién central que compromete el 50 % de la circunferencia rectal y se extiende longitudinalmente 3 cm hacia

proximal.

BN

Figura 2. Ecografia endorrectal. Engrosamiento de pliegues del recto con una ulceracién que compromete la mucosa y submucosa y respeta la muscular

propia. Ausencia de adenopatias en el mesorrecto.
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Figura 3. Reseccion del perineuroma rectal mediante cirugia transanal minimamente invasiva (TAMIS). A. Visualizacion del tumor luego de establecido el
neumorrecto. B. Marcacién del margen de reseccién a 1 cm del tumor. C. Lecho quiriirgico luego de la reseccion de espesor completo de la lesién. D. Cierre
del defecto resultante con sutura barbada 2-0, mediante puntos que incluyen mucosa y muscular propia del recto.

Figura 4. Caracteristicas histoldgicas del perineuroma de recto. A. Criptas que atrapan y distorsionan; focalmente lamelares y verticiladas; células
fusiformes con niicleos ovoides o delgados y citoplasma pdlido en un estroma fibrilar fino. H&E. B. Inmunohistoquimica para antigeno de membrana
epitelial (EMA). C. Inmunohistoquimica para transportadores de glucosa-1 (GLUT 1). D. Inmunohistoquimica para Coldgeno IV.

medio de un estroma coldgeno fino. No se observ¢ atipia, ni
figuras mitoticas y el epitelio glandular subyacente presenta-
ba cambios hiperplasicos. Ademas, se observoé mucosa rectal
extensamente ulcerada con tejido de granulacion e infiltrado
inflamatorio mixto. El estudio complementario de inmu-
nohistoquimica mostr6 expresion focal de EMA, GLUT1 y
Claudina-1 y negatividad para S 100, AML y CD34, corrobo-
rando el diagnoéstico de perineuroma de recto.

Debido a la progresion de la lesién y a sus hallazgos endos-
copicos, se indicd intervencidon quirurgica. Dadas sus carac-
teristicas de tamafo y localizacién se optd por una via tran-
sanal para reseccion de espesor completo mediante técnica
minimamente invasiva (TAMIS) como se ilustra en la Fig. 3.
Se realizé manejo ambulatorio y seguimiento a la semana, 6
meses y un afio. No se encontrd evidencia de recurrencia en
el control endoscépico.

El andlisis histopatoldgico del espécimen quirtrgico confir-
mo la ausencia de malignidad y mostrd bordes de reseccion
libres de lesion y ganglios sin evidencia de compromiso tu-
moral. Los marcadores de inmunohistoquimica permitieron
establecer el diagndstico, destacando la positividad para anti-
geno de membrana epitelial (EMA) y GLUT-1 y negatividad
para el BRAF (Fig. 4).

Durante el seguimiento en los primeros 12 meses no se en-
contro evidencia endoscépica, radioldgica, ni clinica de recu-
rrencia local o lesiones metacrénicas.

DISCUSION

Los perineuromas colorrectales son tumores originados de
células mesenquimales del estroma que expresan marcadores
perineurales y suelen localizarse en la mucosa o submucosa.’
Fueron descriptos por primera vez en 2004 por Eslami-Var-
zaneh et al.> como un polipo fibrobléstico benigno.

Los perineuromas gastrointestinales, también conocidos
como polipos fibroblasticos, son lesiones mucosas benignas,
mayormente asintomaticas, que se descubren incidentalmen-
te durante estudios endoscdpicos en pacientes sintomaticos,
asi como en programas de deteccion de cancer de colon. Los
hallazgos endoscopicos son variables. La ecografia endorrec-
tal es ttil para diagnosticar tumores subepiteliales, aunque la
identificacién precisa puede ser un desafio ocasional.>*
Desde el punto de vista histoldgico, los perineuromas se ca-
racterizan por la proliferacion de células fusiformes dentro de
la lamina propia, sin mostrar atipia citoldgica, mitosis o ne-
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crosis. Para confirmar el diagndstico, es necesario corroborar
la diferenciacion perineural, mediante reacciones de inmuno-
histoquimica con anticuerpos como Claudina-1 (proteina de
la familia de las proteinas integrales transmembrana, con un
papel estructural y funcional en las uniones estrecha), GLUT-
1 (miembro de una familia de proteinas humanas transporta-
doras de glucosa) y el EMA (antigeno de membrana epitelial
que puede expresarse de forma focal y débil). La Claudina-1y
GLUT-1 se consideran marcadores muy sensibles y relativa-
mente especificos del perineuro que permiten establecer dife-
rencias respecto a otras células mesenquimatosas.’ La tincion
para CD34 es positiva en aproximadamente el 50% de los ca-
sos, mientras que la tincion para S100 y GFAP es negativa.>®
Los perineuromas, son neoplasias benignas y rara vez recu-
rren. No hay evidencia sélida que indique el porcentaje de
transformaciéon maligna.” Aunque el perineuroma maligno
puede metastatizar, su comportamiento es generalmente me-
nos agresivo que otros tumores.

El diagndstico diferencial de los perineuromas se establece
con los ganglioneuromas, neurofibromas, leiomiomas de la
muscularis mucosa y pélipos fibroblasticos benignos.® Se han
identificado variantes de los componentes epiteliales de los
polipos fibroblasticos serrados que pueden mostrar mutacio-
nes BRAFE, que posteriormente pueden desencadenar la dife-
renciacion y proliferacion de fibroblastos.®

La periodicidad del seguimiento de los pacientes con peri-
neuroma debe ser establecida. Se ha sugerido mantener una
vigilancia continua postpolipectomia, con intervalos simila-
res a los indicados para los pdlipos serrados, debido al poten-
cial maligno de las variantes serradas BRAF-positivas.

El tratamiento recomendado incluye la escision completa del
tumor, seguida de histopatologia para establecer un diagnos-
tico preciso.”!' Dentro del arsenal de procedimientos que
permiten la reseccidn de lesiones rectales con un trauma qui-
rurgico minimo se encuentran la microcirugia endoscopica
transanal (TEM) y la cirugfa transanal minimamente invasiva
(TAMIS), indicadas en neoplasias rectales benignas o canceres
T1 con caracteristicas histologicamente favorables, en los que
el riesgo de metastasis ganglionar es bajo.'">"* Se debe marcar
un margen de 1 cm alrededor de toda la lesién antes de la re-
seccién de espesor total y el cierre del defecto puede realizarse
transversalmente para no estrechar el lumen del recto, como
hiciéramos en nuestro caso; sin embargo, no necesariamente

necesita cerrarse cuando la reseccion es extraperitoneal.'*!®

CONCLUSIONES

Los perineuromas colorrectales son lesiones mucosas be-
nignas poco comunes, aunque su caracterizacién histopato-
légica es crucial para determinar la vigilancia endoscdpica,

REPORTE DE CASO

dado que raramente pueden presentarse variantes malignas.
La distincion entre perineuromas y otras neoformaciones de
células fusiformes del tracto gastrointestinal puede facilitarse
mediante tinciones para EMA, GLUT-1 y Claudina-1.

El tratamiento de eleccion es la escision completa. La cirugia
transanal minimamente invasiva es un método seguro y efi-
caz para resecar neoplasias benignas y malignas tempranas,
cuidadosamente seleccionadas, del recto medio y distal.
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