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Invitamos a los lectores de Acta a que envien casos con interés clinico o diagndstico para su publicacion en esta

seccion, de la cual el Dr R Mazure es el Editor.

Abdomen agudo isquémico

Giovanna Porfilio Gularte, Romina Parquet, Junzo Nakamura, Mario Bugallo,

Rossanna Alegre, Junichi Gabriel Nakamura

Un paciente masculino de 26 afos,
constipado desde la infancia, relata rei-
teradas hospitalizaciones por fecaloma
y antecedentes de tiroidectomia a los
18 anos por tiroiditis de Hashimoto.
Consulta por constipacién, distensién
abdominal, dolor lumbosacro y pérdi-
da de 10 kg en los ultimos tres meses, y
un cuadro clinico de hipotiroidismo.

En el examen fisico se constata adel-
gazamiento, palidez, bradipsiquia y
marcha disbdsica por lumbociatalgia.
La piel es seca y dspera, con multdiples
maculas de color marrén claro, redon-
deadas y ovaladas, de tamafio variable,
en toda la superficie corporal, desde el
nacimiento, y nédulos subcutdneos duro-eldsticos, mé-
viles, indoloros, de diferentes tamafos, en dorso, abdo-
men y miembros, desde hace 2 afios con progresivo
crecimiento. (figura 1) En algunas zonas se ve intertri-
go, méculas hipocrémicas, tipo efeliloides. El abdomen
esta distendido, con tensién aumentada, doloroso a la
palpacién profunda en fosa iliaca izquierda. Se palpa
un tumor de mediano tamafo, mévil, con signos de
Gersuny y Finocchieto (+), compatible con fecaloma.

El examen proctolégico: muestra una mécula ma-
rrén claro en forma de halo de 2 cm que circunscribe
al ano, de borde circinado. Al tacto se encuentra una
tumoracién redondeada, dolorosa, de 10 x 10 cm, du-
ro-elastica, de superficie lisa, bordes netos, fija a pla-
nos profundos, que comprime la luz y sobre la cual
desliza la mucosa rectal, a 5 cm del margen anal sobre
cara posterior.

Laboratorio: Hto 33%, leucocitos 11200/mm?,
VSG 70 mm, proteinas totales 6,4 g/dl, albimina 1,8
g/dl, globulinas 4,6 g/dl, tiempo de protrombina 18
seg, RIN 1.5, TSH mayor de 100.000 Ul/ml, T4 1,4
ug/dl, T3 0,3 mg/dl.

Examen oftalmoldgico: multiples hamartomas en
ambos iris.

Figura 1. Intestino con serosa congestiva
y despulida, con depdsito fibrino-hemdtico,

zonas de isquemia y necrosis.

Figura 2. Mdculas marrén claro y
nédulos subcutaneos de diferente for-
ma y tamaro, distribuidas en toda la
superficie corporal.

Durante la internacién presenta un cuadro de abdo-
men agudo isquémico quirtrgico, efectudndose colec-
tomfa total ampliada por presentar dreas de necrosis,
isquemia y hemorragia parietal. (figura 2)

La RNM evidencia una tumoracién localizada en pel-
vis menor presacra de 16 x 16 cm, que no infiltra recto.

Se reseca el tumor en un segundo tiempo: macros-
copicamente, es una formacién nodular de 20 x 20cm,
de forma redondeada, parcialmente encapsulada, de
consistencia blanda. Al corte tiene aspecto griséceo,
necrético hemorrdgico, con dreas reblandecidas.

Se recibe el informe histopatolégico.

;Podria darnos el diagnéstico?
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Las secciones histopatolégicas muestran una for-
macién nodular parcialmente encapsulada, consti-
tuida por una proliferacién fusocelular atipica, dis-
puesta en patrén verticilado, macro y anisocariosis,
e hipercromacia con numerosas figuras mitdticas
atipicas. Se concluye que es un sarcoma fusocelular
grado II, con caracteristicas histolégicas vinculables
a tumor maligno de la vaina nerviosa. (figura 3)

La inmunomarcacién informa positividad con vi-
mentina S-100 y coldgeno IV, negatividad con AE
1-AE 3, desmina y HH F-35. Se interpreta como un
neurofibrosarcoma.

El paciente evoluciona favorablemente. Actual-
mente estd bajo control y tratamiento por el Servi-
cio de Oncologfa.

Comentario

Presentamos el caso de un joven con enfermedad
de Von Recklinghausen o neurofibromatosis tipo 1
(NF 1) no diagnosticada oportunamente, quien
consulté por complicaciones asociadas.

Los neurofibromas plexiformes comprometen al
intestino delgado, y mds raramente al colon, pu-
diendo provocar obstrucciones arteriales (migrana
abdominal) que conducen a una isquemia y perfo-
racién.'”?

El riesgo de malignizacién es de 3-15% y se pro-
duce en la sexta década de la vida.*

En 0,2-0,3% de los casos se asocia con tiroiditis
denominada de Von Recklinghausen.”

La NF 1 es hereditaria, de transmisién autosémica
dominante, penetracién del 100%, incidencia de
1/3.000 y con retraso mental en 1/200. EI 30-50%
son mutaciones espontdneas (neomutaciones). Mds
del 90% proceden de alelos que heredan del padre.
Estas se relacionarfan con edad paterna avanzada
(progenitor de 60 afios). Un 50% se transmite a ge-
neraciones sucesivas (descendencia: hijo de 8 meses)
con multiples manchas color café con leche).*”

La heterogeneidad clinica, elemento cardinal de la
neurofibromatosis, estd presente en el 40% al naci-
miento y 60% a los 2 anos (como el caso que nos
ocupa), lo que hace imprescindible el consejo gené-
tico como profilaxis.’

La neurofibromina (supresor tumoral de otra pro-
teina celular involucrada en el crecimiento y dife-
renciacién celulares en el tejido nervioso) estd codi-
ficada por un gen localizado en el cromosoma 17q
11.2. Este darfa lugar a fenotipos clinicos muy varia-
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miento e identificacién por parte del pediatra.*’

Si bien hasta el presente no se puede modificar el
curso de la misma, un diagnéstico temprano ayuda-
ria a mejorar la calidad de vida y el pronéstico en es-
tos pacientes.
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