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INTRODUCCION

La ganglioneuromatosis intestinal es una entidad muy poco
frecuente derivada del sistema nervioso entérico, histologi-
camente compuesta por células de Schwann, fibras nerviosas
y células ganglionares. Se considera una afectaciéon benigna
con un curso indolente y un potencial muy bajo de transfor-
macién maligna.'

Shekitka y Sobin? clasificaron la entidad segtin el patrén de la le-
sién como ganglioneuroma polipoide (GP): lesion solitaria, po-
liposis ganglioneuromatosa (PG): multiples polipos y ganglio-
neuromatosis difusa (GD): afectacion exofitica y transmural.
Se ha reportado la relacidn de la forma difusa con la neopla-
sia endocrina multiple tipo 2B (NEM 2B) y la neurofibroma-
tosis tipo 1 (NF1).?

El objetivo de este trabajo es presentar el caso clinico de una
paciente joven con NF1 y un sindrome de dolor y distensién
abdominal causados por una GD de ciego. Se discuten sus as-
pectos mas relevantes y se realiza una revision de la literatura
sobre esta entidad poco frecuente.

CASO

Paciente de sexo femenino, de 34 afios, que consulta por pér-
dida de peso, distensiéon abdominal, intolerancia digestiva y
dolor abdominal recurrente de un afo de evolucién. Como
antecedente médico de relevancia tiene diagnéstico de NFI.
No presenta antecedentes quirdrgicos, ni antecedentes fa-
miliares de poliposis o cancer colorrectal. Se solicitd una
ecografia abdominal que no mostré hallazgos patoldgicos
mientras que la tomografia contrastada de abdomen eviden-
ci6 un engrosamiento de la pared a nivel del ciego (Fig. 1).
La videocolonoscopia (VCC) evidencia una lesion prolifera-
tiva en el ciego adyacente a la véalvula ileocecal, que ocupa el
70% de la luz, no pasible de reseccién endoscopica (Fig. 2).
La biopsia informa mucosa colénica con cambios reactivos.
Todos los valores de laboratorio fueron normales incluidos
CEA (1,24 ng/ml) y CA 19-9 (3,4 Ul/ml).

Ante estos hallazgos, se realiza una colectomia derecha lapa-
roscopica con vaciamiento D2 y anastomosis ileocdlica late-
rolateral intracorporea con sutura mecanica.

Figura 1. Tomografia computada de abdomen con contraste donde se observa engrosamiento cecal.
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vdlvula ileocecal.

El resultado de la anatomia patoldgica informa una lesién po-
lipoide vellosa de 5 cm, sin pediculo evidente, que ocluye el
90% de la luz y se ubica sobre la valvula ileocecal.

La microscopia muestra una proliferacion de estirpe neural
compuesta por células ahusadas, que se extiende desde la sub-
mucosa hasta la lamina propia de la mucosa. Se observan vasos
sanguineos de pared fibrosa y células de aspecto ganglionar. A
nivel de la mucosa numerosos foliculos linfoides con centros
germinativos prominentes (Fig. 3). La inmunohistoquimica
fue positiva para S100 en células fusiformes y para sinaptofisi-
na en células ganglionares y focal en células fusiformes.

La morfologia y el inmunofenotipo fueron compatibles con
ganglioneuroma difuso intramural y polipoide.
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Figura 3. Microscopia. A. Lesion de estirpe neural que ocupa desde la sub-

mucosa hasta la lamina propia de la mucosa. H&E. B. IHQ. Marcador neu-

ral $100 positivo. C. IHQ. Sinaptofisina positivo en células ganglionares. D.
Células ahusadas con niicleos alargados, arremolinadas en sectores. HeE.

DISCUSION

La NF1, también conocida como enfermedad de Von Rec-
klinghausen, es uno de los trastornos genéticos mas frecuen-
tes del sistema neuroectodérmico, con transmision autosé-
mica dominante.*

Figura 2. Videocolonoscopia. Lesion que ocupa gran parte de la luz colonica, proxima a la

El trastorno es causado por alteraciones en el gen NF-1, gen
supresor de tumores ubicado en el cromosoma 17q11.2, que
inactiva la via p21 RAS y la via de la MAP quinasa.’

Su expresion clinica es extremadamente variable, incluyendo
trastornos neopldsicos o no neoplasicos, que afectan princi-
palmente a tejidos de origen neuroectodérmico o mesenqui-
mal de diferentes regiones, como la piel, el sistema nervioso
central y el sistema ocular.*

Hasta el 25% de los pacientes con NF1 desarrollan tumores
neurogénicos intestinales.® Dentro de estos tumores, los mas
frecuentes son los neurofibromas; en cambio, los ganglioneu-
romas abdominales son muy infrecuentes.

Como en nuestra paciente, la mayoria de los casos reporta-
dos de ganglioneuromatosis ocurren en el intestino grueso,
incluido el recto.® En cambio, los neurofibromas son mas fre-
cuentes en intestino delgado.

La edad de presentacion suele ser entre 20 y 50 afios, con una
media en la tercera década de vida.?

La GD del tracto gastrointestinal es una proliferacién nodu-
lar o transmural mal delimitada de tejido ganglioneuroma-
toso que afecta difusamente el plexo mientérico. Las lesiones
suelen ser grandes, pudiendo medir hasta cerca de 20 cm.?
Los datos aportados a partir de la revision realizada por She-
kitkay Sobin® sobre 43 pacientes ingresados por ganglioneu-
romas en el tracto gastrointestinal en el Instituto de Patolo-
gia de las Fuerzas Armadas de Washington D.C entre 1940 y
1990, permiti6 establecer una relacion entre la forma difusa
de la enfermedad y los trastornos hereditarios como NF1 o
NEM 2B. Esta revisién encontr6 que 8 de los 9 pacientes afec-
tados con la forma difusa presentaban alguno de los sindro-
mes genéticos mencionados.

Debido a su rareza, la incidencia del ganglioneuroma colénico
en la NF1 se desconoce, mientras que en el NEM 2B se acerca
al 100% y a menudo precede al carcinoma medular de tiroides.”
Los sintomas de presentacion suelen ser inespecificos, como
constipacién, diarrea, vomitos, dolor, oclusion intestinal o
sangrado del tubo digestivo.?

En la tomografia, se visualizan como masas sélidas, encap-
suladas, bien circunscritas e hipodensas con un realce tardio.
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En la RMN, al igual que en otras partes del cuerpo, aparecen
como una masa hipointensa en las imagenes T1 y de alta
intensidad heterogénea en las T2.?

Siempre debe realizarse una VCC diagnostica y/o terapéu-
tica, con biopsia o reseccién de la lesién. Muchas veces las
biopsias superficiales no permiten realizar el diagndstico en
lesiones con afectacion profunda, como en este caso.
Histoldgicamente, la GD se caracteriza por una proliferacion
poco delimitada, nodular o difusa de las fibras nerviosas, cé-
lulas ganglionares y células de soporte del sistema nervioso
entérico. El patrén de crecimiento varia, desde expansiones
fusiformes hipoplasicas del plexo mientérico hasta prolifera-
ciones ganglioneuromatosas transmurales que distorsionan
el plexo mientérico e infiltran la pared intestinal. Las técnicas
de inmunohistoquimica son de gran ayuda para confirmar el
origen nervioso de la lesién (anticuerpos contra la proteina
S100) y marcadores de diferenciacién neural (sinaptofisina)
para resaltar las células ganglionares.?

Si bien los ganglioneuromas pueden coexistir con lesiones
malignas en el tracto gastrointestinal, no se ha encontrado
relacion entre ellos.” Aunque algunos autores sostienen que
podrian considerarse lesiones premalignas, esta hipotesis
solo se basa en escasos reportes de casos sin evidencia que
lo sustente.”'

En nuestra paciente los sintomas presentados llevaron a la
realizacion de estudios que si bien no confirmaron el diag-
néstico histologico, definieron la conducta como en la mayor
parte de los reportes de la literatura.

Estas lesiones deben sospecharse en pacientes con diagnostico
previo de los sindromes genéticos mencionados, sin embargo,
en algunas ocasiones pueden ser su primera manifestacion, lo
que obliga a indagar detalladamente sobre otros sintomas rela-
cionados, asi como en los antecedentes familiares.

CONCLUSIONES

La ganglioneuromatosis intestinal es una entidad extremada-
mente rara. Su forma difusa es la tinica relacionada con la NF1.
Para el diagndstico debe tenerse un alto indice de sospecha en
pacientes que presenten sintomas abdominales inespecificos o
anemia. Su tratamiento depende de la sintomatologia, aunque
en la mayoria de los casos suele ser quirurgico.
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