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Resumen

La enfermedad celíaca (EC) es una afección sistémica des-
encadenada por la ingestión de gluten caracterizada por la 
inflamación crónica autoinmune que afecta al intestino del-
gado en individuos genéticamente susceptibles. La dieta libre 
de gluten constituye su pilar terapéutico. La enfermedad ce-
líaca refractaria (ECR) no responde a la dieta y puede evo-
lucionar a yeyunitis ulcerativa y neoplasias gastrointestinales, 
principalmente linfoma intestinal asociado a enteropatía y 
adenocarcinoma. Presentamos un caso de EC en una mujer 
joven con persistencia de anemia y síntomas gastrointestinales 
evaluada inicialmente como ECR y cuyo diagnóstico final fue 
un raro sarcoma intestinal denominado tumor maligno de 
la vaina del nervio periférico. Este tumor suele observarse en 
pacientes con neurofibromatosis y la localización intestinal es 
poco frecuente. No hemos encontrado en la literatura descrip-
ciones de este tipo tumoral en pacientes celíacos.

Palabras claves. Enfermedad celíaca, complicaciones, 
schwanoma maligno.

Celiac disease and bowel malignant peri-
pherical nerve sheath tumor (MPNST)

Summary

Celiac disease (CD) is a systemic condition characterized by 
chronic autoimmune inflammation affecting the small intes-
tine in genetically susceptible individuals. It´s triggered by 
eating gluten and gluten-free diet is the therapeutic pillar. 
Refractory celiac disease (RCD) does not respond to diet and 
can evolve into ulcerative jejunitis and gastrointestinal ma-
lignancies, mainly intestinal enteropathy-associated lympho-
ma and adenocarcinoma. We report a case of CD in young 
women with persistent anemia and gastrointestinal symptoms 
initially evaluated as RCD and whose final diagnosis was 
a rare intestinal sarcoma called malignant peripheral nerve 
sheath tumor. This tumor is usually seen in patients with 
neurofibromatosis and intestinal presentation is very uncom-
mon. No descriptions were found in the literature of this tu-
mor type in celiac patients.

Key words. Celiac disease, complications, malignant 
schwannoma.

Abreviaturas
EC: enfermedad celíaca.
DLG: dieta libre de gluten.
ECR: enfermedad celíaca refractaria.
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excavado, depresible, doloroso a la palpación profunda en 
epigastrio, reptación de asas con períodos de dolor, ruidos 
hidroaéreos presentes y normales, catarsis conservada. Sin 
visceromegalias ni adenopatías periféricas.

Laboratorio:  Hto  34,5%,  albúmina:  2,8  g/L, 
LDH:  310  UI/dl, VSG: 12 mm. Serología VIH nega-
tiva. IgA total 191 mg/dl, antitransglutaminasa activada 
recombinante humana tipo IgA: 132 U/ml (VN: 20 UI/
ml) e IgG: 275 U/ml (VN: 20 UI/ml). Anticuerpos an-
tigliadina IgA 96 U/ml e IgG 126 U/ml (VN < 25 UI/
ml), anticuerpos antiendomisio IgA e IgG positivos, an-
ticuerpos antipéptido deamidado de gliadina IgA 61 U/
ml e IgG: 78 U/ml (VN < 20 UI/ml). VEDA: cardias in-
continente, gastropatía crónica atrófica, a predominio del 
fórnix. Bulbo y segunda porción duodenal con mucosa 
granular, con pliegues disminuídos de tamaño, festonea-
dos, con signo del peinado. Se toma una biopsia gástrica y 
tres biopsias duodenales (bulbo y segunda porción). Biop-
sia: gastritis crónica con infiltrado linfoplasmocitario mo-
derado a severo y acúmulos linfoides intramucosos. Duo-
denitis crónica activa con atrofia  vellositaria  subtotal y 
linfocitos intraepiteliales, Marsh IIIB. EnteroTC (Figura 
1): engrosamiento difuso de la pared intestinal en el yeyu-
no, buen pasaje distal del contraste oral, escasa cantidad 
de  líquido  libre, hígado con aisladas imágenes quísticas 
menores a 10 mm, sin adenomegalias mesentéricas. Co-
proparasitológico: quistes de Giardia Lamblia.

Evolucionó con vómitos y dolor abdominal persisten-
tes a pesar  del tratamiento sintomático. Realizó tratamien-
to con metronidazol por la giardiasis intestinal. Por mala 
tolerancia a la alimentación enteral se inició alimentación 

YU: yeyunitis ulcerativa.
LTAE: linfoma T asociado a enteropatía.
TMVNP: tumor maligno de la vaina de los nervios periféricos.
NF1: neurofibromatosis tipo 1.

La enfermedad celiaca (EC) es una enfermedad sisté-
mica desencadenada por la ingestión de gluten caracteri-
zada por la inflamación crónica autoinmune que afecta al 
intestino delgado en individuos genéticamente suscepti-
bles, la cual conduce a la atrofia vellositaria.1

Las formas típicas de la enfermedad se caracterizan 
por síntomas predominantemente gastrointestinales (es-
teatorrea, distensión y dolor abdominal) mientras que las 
formas atípicas carecen de síntomas gastrointestinales y 
suelen manifestarse por malabsorción de nutrientes espe-
cíficos (anemia, osteoporosis, bajo peso, bajo desarrollo 
pondoestatural o infertilidad).1, 2

La dieta libre de gluten (DLG) estricta es fundamental 
para revertir los síntomas causados por la respuesta inmu-
ne que afecta al tubo digestivo. Se denomina enfermedad 
celíaca refractaria (ECR) a la condición clínica y serológi-
ca de los pacientes no respondedores a la DLG. Las com-
plicaciones a largo plazo en pacientes con ECR incluyen 
a la yeyunitis ulcerativa (YU) y las neoplasias gastrointes-
tinales,1, 3 principalmente el linfoma T asociado a entero-
patía (LTAE) y en menor proporción el adenocarcinoma 
de intestino delgado.4, 5

El tumor maligno de la vaina de los nervios periféricos 
(TMVNP) es un tipo de sarcoma especialmente descripto 
en pacientes con neurofibromatosis.6 No hemos encontrado 
casos de TMVNP intestinal descriptos en pacientes celíacos.

Objetivo

Presentar un caso de EC con persistencia de anemia 
y síntomas gastrointestinales evaluada inicialmente como 
ECR y cuyo diagnóstico final fue un TMVNP intestinal.

Caso Clínico

Mujer de 27 años con EC diagnosticada 6 meses antes 
de su admisión en el contexto de anemia y dolor abdomi-
nal (biopsia y serología positivas). Se interna por pérdida 
de peso, sudoración nocturna, vómitos alimentarios y do-
lor abdominal difuso, continuo y con predominio epi-
gástrico. Refería adecuada adherencia a la DLG. Examen 
físico: desnutrida, peso 36,3 kg, IMC: 14.17, abdomen 

Figura 1. EnteroTC: engrosamiento difuso de la pared intestinal 
en el yeyuno.
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parenteral.  Presentó melena con caída del hematocrito y 
requerimiento transfusional; se realizó una nueva VEDA, 
sin cambios macroscópicos ni evidencia de sangrado ac-
tivo. Enteroscopía anterógrada con doble balón: mucosa de 
duodeno y yeyuno con  nodularidad y aspecto mucoso 
en  "peinado",  dilatación de asa a 250 cm con mucosa de 
aspecto conservado y abundante cantidad de líquido ye-
yunal oscuro que dificultaba la progresión del enterosco-
pio. Con diagnóstico de suboclusión intestinal se realizó 
una laparotomía exploradora, constatándose la presencia 
de un tumor estenosante del intestino delgado y una le-
sión focal en el lóbulo hepático derecho. Se resecaron 20 
cm de intestino delgado y se realizó una enteroanasto-
mosis latero-lateral. En el postoperatorio inmediato la 
paciente evolucionó con shock refractario y falleció a las 
48 horas. Anatomía patológica de la pieza quirúrgica:  le-
sión  macroscópica exofítica,  indurada,  blanquecina y 
amarillenta de 3 cm de longitud, que ocupaba el 100% 
de la circunferencia intestinal y ocluía el 95% de la luz del 
asa,  con infiltración de la grasa mesentérica (Figura 2). 
Examen microscópico: proliferación de células neoplási-
cas pequeñas, algunas de tipo fusiformes y otras de as-
pecto  epitelioide,  con núcleos de contornos irregulares, 
cromatina laxa granular y nucléolo evidente (Figura 3). 
Inmunohistoquímica: negativa para CD56, cromograni-
na, sinaptofisina, ACL, CD20, CD3, AE1 AE3, CD68, 
CD34, CD117, AML, CD99, MYOD1, HMB45, ME-
LANA, EMA Y GFAP. Vimentina y S100 positivos.  Ki 
67 positivo en el 26% de las células tumorales (Figura 4). 
Diagnóstico: tumor maligno de la vaina del nervio peri-
férico (TMVNP) con  estadificación: PT1B PN1 PM1. 
La muestra hepática presentó características histológicas 
similares (Figura 5).

Figura 2. Macroscopía: resección del intestino delgado. Se destaca 
un tumor estenosante y un ganglio en la raíz mesentérica.

Figura 3. Microscopía óptica. H y E. 40x. Proliferación de cé-
lulas neoplásicas pequeñas, algunas de tipo fusiformes y otras de 
aspecto epitelioide, con núcleos de contornos irregulares.

Figura 4. Microscopía óptica. 40x. Inmunohistoquímica. S100, 
vimentina y Ki 67.

Figura 5. Microscopía óptica. H y E. 4x. Metástasis hepática.
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Discusión

La mayoría de los pacientes con EC responden clínica 
e histológicamente a la DLG. La persistencia de los sín-
tomas debe plantear una búsqueda sistemática de la causa 
por la cual no se produce la mejoría.2, 3, 7

En primer lugar, se debe evaluar la adherencia a la 
DLG. El no cumplimiento dietario, ya sea por razones 
deliberadas o accidentales, constituye la primera causa de 
persistencia de los síntomas. Se sugiere realizar una anam-
nesis nutricional minuciosa, preferentemente a cargo de 
un nutricionista experto. La persistencia de la ingestión 
de gluten suele correlacionar con títulos positivos de anti-
cuerpos antitransglutaminasa y antiendomisio.1

Si se considera que el paciente cumple DLG y no existe 
mejoría clínica luego de 6 a 12 meses, se debe: a) confir-
mar por serología y nueva biopsia duodenal que se está en 
presencia de una EC, y b) excluir otras causas de atrofia 
vellositaria. El límite definido entre 6 y 12 meses es ar-
bitrario, pero considerado por la mayoría de los autores.3

Excluidas estas causas, se debe considerar el diagnósti-
co de refractaria (ECR). Los pacientes pueden ser prima-
riamente refractarios (nunca respondieron a la DLG) o 
secundariamente refractarios (existe una primera respues-
ta a la DLG y luego recurren los síntomas). A su vez, 
la ECR se define en tipo 1 o tipo 2 según el aspecto fe-
notípico de los linfocitos T intraepiteliales hallados en la 
biopsia duodeno-yeyunal. En la ECR tipo 2 existe una 
población predominante clonal de linfocitos T aberrantes 
que predispone a peor respuesta al tratamiento y mayor 
progresión a linfoma intestinal.1, 2

En nuestra paciente se constató una correcta adhe-
rencia a la DLG, se confirmó el diagnóstico serológico e 
histológico de EC y considerando la severidad de los sín-
tomas (dolor abdominal y descenso de peso) se procedió 
antes del año a una evaluación minuciosa con el objetivo 
de identificar complicaciones intestinales de la EC.

Se considera que la presencia de fiebre, sudor noctur-
no, dolor abdominal recurrente y /o sangrado intestinal 
son los factores que deben acelerar la sospecha de linfoma 
T asociado a enteropatía en pacientes con EC.4

La yeyunitis ulcerativa (YU) es una complicación se-
vera de la ECR. Se define por la presencia de múltiples 
úlceras de aspecto benigno que pueden eventualmente 
conducir a estructuras intestinales, suboclusión, oclusión 
e incluso perforación de asas del intestino delgado.4 Es 
considerada un linfoma “in situ” por presentar linfocitos 
intraepiteliales aberrantes y se han descripto casos de pro-
gresión a Linfoma T asociado a enteropatía.8 

Para lograr un correcto diagnóstico anatómico del si-
tio afectado se proponen los siguientes métodos: entero 
TAC, RNM con enteroclisis, PET, enteroscopía con vi-
deocápsula y enteroscopía anterógrada con doble balón. 
El objetivo es lograr un diagnóstico topográfico y de ex-
tensión de la lesión intestinal y obtener una muestra de 
mucosa duodeno-yeyunal para evaluar el rearreglo clonal 
de los receptores de linfocitos T intraepiteliales por técni-
ca de PCR. Se considera que la presencia de un engrosa-
miento de la pared intestinal, linfadenopatías mesentéri-
cas, intususcepción o hipoesplenismo (bazo con volumen 
menor a 120 cc) se asocia a ECR y linfoma asociado a 
enteropatía.4

La entero TC de nuestra paciente describía el compro-
miso de la pared intestinal, por lo que se optó por la en-
teroscopía anterógrada con doble balón para tener acceso 
a la región yeyunal aparentemente afectada. El hallazgo 
de un asa yeyunal dilatada con la imposibilidad del pasaje 
del enteroscopio motivó la laparotomía exploratoria con 
diagnóstico clínico de suboclusión intestinal (paciente 
con vómitos escasos, tránsito intestinal conservado y do-
lores cólicos con reptación de asas en períodos de dolor). 

El análisis posterior de la pieza de la exéresis quirúrgi-
ca diagnosticó un TMVNP que estenosaba el 95% de la 
luz intestinal con compromiso focal hepático. 

Los TMVNP constituyen una rara variedad de sar-
comas con alto grado de malignidad. Representan el 5 
al 10% de los sarcomas de partes blandas.9 El  término 
TMVNP agrupa a los tumores tradicionalmente referidos 
como schwanoma maligno, neurilenoma maligno o neu-
rofibrosarcoma.10, 11 Su prevalencia en la población gene-
ral es del 0,001% y aumenta al 4,6% cuando se asocia a 
la neurofibromatosis tipo 1 (NF1).12 Los casos esporádi-
cos de TMVNP constituyen aproximadamente el 50% 
e igual porcentaje se asocia a NF1. Pueden originarse en 
nervios periféricos de cualquier localización; en orden 
de frecuencia aparecen en extremidades, tronco, cabeza 
y cuello. Son capaces de producir metástasis a distancia 
desde etapas tempranas sobre todo a nivel hepático y pul-
monar.10

Rara vez el TMVNP se localiza en el aparato digestivo 
y es muy infrecuente la localización en intestino delgado. 
El crecimiento puede ser tanto intraluminal como  in-
tramural. La sintomatología es variable e  incaracterísti-
ca, presentándose frecuentemente con dolor abdominal, 
vómitos, pérdida de peso, hemorragia digestiva o masa 
palpable.6, 11, 13 El diagnóstico suele ser dificultoso y tar-
dío. El tratamiento es quirúrgico, con resección amplia 
y quimioterapia adyuvante si los márgenes de resección 
fueran incompletos, hubiera enfermedad a distancia o se 
diera la imposibilidad de su extirpación. La mayoría de los 
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estudios relatan elevadas cifras de mortalidad, recurrencia 
y metástasis a distancia. La edad del paciente, el tamaño 
tumoral, el porcentaje de necrosis y el índice mitótico son 
los principales factores pronósticos a considerar.6

No existen casos de TMVNP intestinal descriptos en 
pacientes celíacos. Nuestra paciente no tenía anteceden-
tes personales ni familiares de NF1.

Conclusión

La persistencia de síntomas en EC obliga a una minu-
ciosa anamnesis, examen físico y estudios complejos, no 
debiéndose soslayar la posibilidad de otras enfermedades 
coexistentes. No hallamos casos descriptos en la literatura 
médica de TMVNP intestinal en paciente con EC.
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Enteropatía por HIV

Enteropatía autoinmune

Amiloidosis

Sobrecrecimiento bacteriano

Enfermedad de Crohn

Enteritis eosinofílica

Giardiasis

Linfanfiectasia intestinal

Linfoma intestinal

Isquemia intestinal

Mastocitosis

Sprue tropical

Agammaglobulinemia /hipogammablobulinemia

Tuberculosis

Enteritis por irradiación 

Tabla 1. Causas de atrofia vellositaria.


