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Hemorragia digestiva como manifestacion de neurofibromatosis tipo I: reporte
de un caso
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RESUMEN

Presentamos el caso de un paciente de 40 afios con diagnodstico previo de neurofibromatosis y un antecedente crénico de
episodios de rectorragias intermitentes que acude al servicio de emergencia por una rectorragia asociada a hipotension
y taquicardia, y es hospitalizado. En los examenes complementarios se evidencian hemorroides internas de grado 1
que no se correlacionaban con las caracteristicas clinicas del paciente. Debido a la naturaleza intermitente del cuadro
hemorragico se sospecho de alguna malformacion vascular, la cual se confirmo posteriormente mediante una angiografia
abdomino-pélvica.
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Gastrointestinal hemorrhage due to neurofibromatosis type 1: a case report

ABSTRACT

We present the case of a 40-year-old male with a previous diagnosis of neurofibromatosis and a chronic history of intermittent
rectal bleeding episodes. He visited the emergency service for frequent rectal bleeding associated with hypotension and
tachycardia, and was hospitalized. Complementary tests evidenced grade 1 internal hemorrhoids not associated with the
clinical features of the patient. Due to the intermittent nature of the bleeding, a vascular malformation was suspected,
which was subsequently confirmed by a pelvic and abdominal angiography.
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1 Universidad Nacional de Trujillo. Trujillo, Per(.

2 Universidad Privada Antenor Orrego. Trujillo, Per(.
3 Hospital Victor Lazarte Echegaray. Trujillo, Perd.

a Médico Internista.

b Interno de Medicina.

*Autor corresponsal.

https://doi.org/10.24265/horizmed.2020.v20n4.12



Hemorragia digestiva como manifestacion de neurofibromatosis tipo I:
reporte de un caso

INTRODUCCION

La neurofibromatosis es una enfermedad multitumoral
hereditaria relativamente frecuente. Tiene una incidencia
mundial aproximada de un caso por cada 2500 a 3000 recién
nacidos vivos, que es menor en regiones como Italia (1 caso
por cada 7000) y Canada (1 caso por cada 6000) (. La
neurofibromatosis se clasifica en tres grupos: tipo 1 (NF1),
llamada también enfermedad de Von Recklinghausen, que
representa el 90-95 % de casos; tipo 2, con una frecuencia
menor al 10 %; y tipo 3 o schwannomatosis. En esta revision
nos enfocaremos en la neurofibromatosis tipo 1 .

La NF1 es una enfermedad genética que se transmite por un
patron autosomico dominante. Se origina por una alteracion
del gen supresor tumoral NF1 (ubicado en el cromosoma
17911.2) que causa la disminucion intracelular de la
proteina neurofibromina, con la consecuente activacion
descontrolada del gen RAS y de las vias de proliferacion
celular; ademas, las vias apoptoticas se inhiben ©).

El diagndstico de la NF1 es esencialmente clinico y las
manifestaciones neurocutaneas son las mas frecuentes.
En 1988 se describieron los criterios diagnosticos que se
utilizan en la actualidad, estos incluyen dos o mas de las
siguientes caracteristicas: seis o mas manchas de color “café
con leche” >0,5 cm (nifios) o >1,5 cm (adultos), dos o mas
neurofibromas cutaneos o subcutaneos o un neurofibroma
plexiforme, pecas axilares o inguinales, glioma de la via
optica, dos 0 mas nodulos de Lisch (hamartomas en el iris),
displasia 6sea, o un familiar de primer grado con NF-1 ©),

No obstante, un porcentaje de pacientes relativamente
pequeno (5-25 %) pueden desarrollar cuadros gastrointestinales
y, de ellos, solo el 5 % son sintomaticos ®. Estas
manifestaciones se presentan, de preferencia, entre los 30 y
40 anos, y pueden localizarse en cualquier parte del tracto
gastrointestinal: el lugar mas frecuente es el intestino delgado
(70 %), principalmente en el yeyuno ?.

Las lesiones mas comunes son neoplasias benignas, entre ellas,
neurofibromas (52 %), leiomiomas (17 %), ganglioneurofibromas
(5,8 %), los tumores neuroendocrinos, y los tumores estromales
o tumor estromal gastrointestinal (GIST, por sus siglas en
inglés) con una frecuencia del 6,5 %. También pueden aparecer
y neoplasias malignas (20 % de ellas son adenocarcinomas) y
alteraciones vasculares. Los tumores benignos pueden
malignizarse en 5 a 15 % de casos . Cabe resaltar que
la gran mayoria de estos pacientes presenta lesiones

Horiz Med (Lima) 2020; 20(4):e1326

neurocutaneas concomitantes; sin embargo, se han
descrito manifestaciones gastrointestinales aisladas (9.

En muy pocas ocasiones, la NF-1 se asocia a malformaciones
vasculares diversas, de las cuales, las mas comunes
son lesiones estenoticas, aneurismas, malformaciones
arteriovenosas o lesiones por compresion tumoral directa
(neurofibromas) -9,

CASO CLiNICO

Paciente vardon de 40 afos que acude al servicio de
emergencia con un cuadro de rectorragia en diciembre de
2019. Tiene el diagnodstico de neurofibromatosis tipo desde
hace 20 anos. Como antecedentes de importancia refiere
episodios intermitentes de rectorragia en los Gltimos 15
anos (que duran dos dias y se presentan cada 6 meses) y una
hemorroidectomia por hemorroides internas hace 7 afos
(2013). En esta oportunidad, presenta una rectorragia a
chorro que aumentoé en frecuencia (6 veces al dia) y disnea
asociada a grandes esfuerzos (al caminar 10 cuadras) por lo
cual se decide la hospitalizacion. Se confirmo el diagnostico
de hemorragia digestiva baja de etiologia hemorroidal (que
es la causa mas frecuente).

En enero de 2020, el paciente reingresa al servicio de
emergencia y refiere, desde hace 2 dias, un nuevo episodio
de rectorragia a chorro de frecuencia aumentada (cada 1-2
horas), y que se asocia a disnea a los pequenos esfuerzos
(al cambiarse de ropa), palpitaciones, cefalea y vision
borrosa. Las funciones vitales son las siguientes: presion
arterial (PA): 90/60, frecuencia cardiaca (FC): 120/minuto,
frecuencia respiratoria (FR): 20/minuto. En los analisis de
sangre destacaba el valor de la hemoglobina (3,1 g/dl).
Debido a la gravedad del cuadro, se decide nuevamente
la hospitalizacion después realizar una transfusion con
el diagndstico de neurofibromatosis tipo 1 y hemorragia
digestiva baja de causa por determinar.

Durante la estancia hospitalaria, el paciente presentaba
rectorragiainterdiaria, sin ninguna otra molestia general.
El primer dia de hospitalizacion, en el examen fisico se
observd PA: 100/60, FC: 70/minuto, FR: 18/minuto,
Sat02: 98 % piel y mucosas: tumoraciones multiples a
predominio de abdomen, cuello y dorso, compatibles
con neurofibromas, maculas ovaladas de color marron en
abdomen, palidez (+/+++), y mucosa oral seca (+/+++)
(Figura 1).
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Figura 1. Multiples neurofibromas cutaneos a nivel abdominal y manchas “café con leche” ovaladas

Debido a la severidad del cuadro hemorragico y después
de realizar estudios endoscépicos alto y bajo sin hallazgos
relevantes, se plantea la posibilidad de algunamalformacion
vascular. Para corroborar este planteamiento, la
gammagrafia con hematies marcados con *™Tc hubiera sido

la prueba ideal, pero en nuestro nosocomio no se tiene
el equipo, por lo que al segundo dia de hospitalizacion se
realizé una angiografia abdomino-pélvica que confirmé la
presencia de una malformacion vascular (Figura 2).

Figura 2. Malformacion vascular con aporte arterial de rama de la iliaca interna (rectal inferior) y ramas distales de la arteria mesentérica

inferior. No se observa drenaje venoso

Luego de la confirmacion angiotomografica de la
malformacionvascular, se decide programaral paciente para
extirpacion quirlrgica a cargo de Cirugia Cardiovascular. El
paciente fue dado de alta sin complicaciones 2 dias después

de la cirugia y luego de 3 semanas de estancia hospitalaria.
Tres meses mas tarde, en la consulta de seguimiento el
paciente se encuentra asintomatico y con la hemoglobina
en un valor de 14,1 g/dl en su Gltimo control.
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DISCUSION

Las alteraciones gastrointestinales en la NF1 se clasifican en
dos grandes grupos: tumores o alteraciones vasculares. En
algunas ocasiones y debido a su naturaleza hipervascular,
los neurofibromas se suelen confundir con alguna
malformacion vascular ¢'), La mayoria de estas lesiones
son asintomaticas; las tumoraciones pueden producir
cuadros de obstruccion intestinal, hemorragia digestiva
por compresion vascular mecanica e incluso ictericia
obstructiva, mientras que las alteraciones vasculares se
deben sospechar ante la presencia de hemorragia digestiva,
principalmente rectorragia ?.

La vasculopatia ocasionada por esta enfermedad puede
manifestarse como estenosis, aneurismas, malformaciones
arteriovenosas o compresion tumoral y debido a su caracter
multisistémico, puede afectar a cualquier arteria del cuerpo,
principalmente a las arterias grandes o medianas, la mas
frecuente es la arteria renal @'"®  luego la aorta ¥, las
arterias mesentéricas, la arteria carétida interna, las arterias
cerebrales @2V las arterias toracicas (como la mamaria
interna) @, la arteria subclavia o las arterias intercostales,
las arterias coronarias ?, la arteria retiniana @, la arteria
vertebral @),y la arteriaradial ®, entre otras. Es importante
mencionar que estas alteraciones pueden presentarse en
multiples arterias al mismo tiempo #72%, Si predominan
los aneurismas o malformaciones arteriovenosas
(hemorragia digestiva, hemotdrax @3 o el accidente
cerebrovascular hemorragico ©"), las manifestaciones
clinicas pueden ser cuadros hemorragicos; pero si
es que predominan las lesiones estenoticas (infarto
renal, infarto agudo de miocardio,etc.), se presentan
cuadros isquémicos. No, obstante, el signo clinico mas
frecuente de vasculopatia en pacientes con NF-1 es la
hipertension arterial secundaria, la cual es resultado,
principalmente, de la estenosis de la arterial renal o, en
casos muy raros, de un feocromocitoma (-32),

Estas alteraciones vasculares se producen generalmente sin
tener relacion con los neurofibromas; sin embargo, se han
descrito casos de vasculopatia dentro de las tumoraciones.
Antes se creia que estas alteraciones eran causadas por una
proliferacion anormal de las células de Schwann dentro de
los vasos sanguineos; actualmente, la idea mas aceptada es
que se originan en la proliferacion de las células musculares
lisas aunada a un dafo de las células endoteliales; esta
teoria se sustenta en la expresion de neurofibromina por
parte de estas células 334,

El diagnostico etiologico de una hemorragia digestiva
recurrente en un paciente con neurofibromatosis es un reto
para el médico. El empleo de estudios no invasivos y con
mayor grado de especificidad para encontrar el lugar de
sangrado como la gammagrafia con hematies marcados con
9mTc es fundamental, ya que permiten detectar sangrados a
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volimenes entre 0,1y 0,4 ml/min, con una sensibilidad de
93 %y una especificidad de 95 % 5. Luego de descartar las
causas de hemorragia digestiva mas frecuentes, se deben
tener en cuenta las etiologias relacionadas directamente
con la enfermedad de fondo, es decir, tumoraciones
gastrointestinales o malformaciones vasculares. En el
caso presentado, debido a la naturaleza intermitente y
cronica del cuadro, se sospeché en alguna vasculopatia, y
se realizaron un diagndstico y un tratamiento exitosos, por
lo que es siempre se deben considerar todas las etiologias
conocidas aunque sean poco frecuentes.
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