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Resumen Se presenta el caso infrecuente de un paciente con miopatia visceral esporadica y afectacion
de la totalidad del tracto gastrointestinal y de la via urinaria. La miopatia visceral es una forma de
pseudo-obstruccién intestinal crénica idiopatica caracterizada por degeneracion vacuolar, atrofia y fibrosis de
la capa muscular propia de la pared intestinal, sin células inflamatorias. Se puede presentar en nifios y adoles-
centes afectando la musculatura visceral digestiva y urinaria. La manifestacién familiar se encuentra en aproxi-
madamente el 30% de los casos y se transmite de forma autosémica recesiva en la mayoria de las familias. Es
fundamental descartar causas secundarias de pseudo-obstruccion intestinal cronica y la realizacion de biopsia
de todo el espesor de la pared gastrointestinal para poder arribar al diagnéstico. El tratamiento quirtrgico solo
es eficaz en los que tienen afectacién de porciones aisladas del tubo digestivo.
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Abstract Intestinal pseudo-obstruction due to sporadic visceral myopathy. We report an unusual case
of a patient with sporadic visceral myopathy and involvement of the entire gastrointestinal and urinary
tract. Visceral myopathy is a form of chronic idiophatic intestinal pseudo-obstruction characterized by vacuolar degen-
eration, atrophy and fibrosis of the intestinal propia muscle layer without inflammatory cells. It can be found in child-
hood and adolescence affecting the gastrointestinal and urinary visceral muscle. The familial occurrence can be found
in about 30% of cases and the mode of transmission is autosomal recessive in most families. It is crucial to exclude

secondary forms of chronic intestinal pseudo-obstruction and to obtain full thickness intestinal biopsy for the diagnosis.
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Surgical treatment is only beneficial in cases with isolated segmental involvement of the gastrointestinal tract.
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La pseudo-obstruccién intestinal cronica idiopatica es
un sindrome clinico causado por la propulsién intestinal
ineficaz y caracterizada por signos y sintomas de obs-
truccion, en ausencia de lesion que ocluya la luz intesti-
nal. Abarca un grupo heterogéneo de desérdenes que
varian en la extension del tracto gastrointestinal involu-
crado, la apariencia histoldgica y afectacion de otros 6r-
ganos. Se han descripto 24 familias afectadas ademas
de casos esporadicos. El intestino delgado es el sector
mas comunmente afectado, pero puede afectarse la to-
talidad del tracto gastrointestinal y también otra muscu-
latura visceral como la del tracto urinario*.

Se presenta el caso de un paciente con miopatia
visceral esporadica y afectacion de la totalidad del tracto
gas-trointestinal y urinario.
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Caso clinico

Mujer de 21 afios, que consulta por diarrea crénica, vémitos y
pérdida de peso. La enfermedad comenz6 3 meses antes de
la consulta e internacion, con deposiciones semiliquidas, do-
lor abdominal de tipo célico en fosa iliaca izquierda y vémitos
de caracteristicas, primero alimentarias, luego biliosas. Pérdi-
da de peso de 12 kg en los Ultimos 3 meses. Como antece-
dentes presentaba dos internaciones en el mismo afio por
cuadro similar, sin diagnéstico presuntivo. TA: 100/70 mmHg,
FC: 90 latidos/min, T°: 36.8 °C. Indice de masa corporal: 15.
Se encontraba en regular estado general, lGcida, deshidratada,
desnutrida con glositis, queilitis y alteraciones en el esmalte
dentario. Abdomen levemente distendido, blando, doloroso a
la palpacion profunda en fosa iliaca izquierda, matidez en
hipogastrio y flancos de concavidad superior desplazable con
los decubitos, ruidos hidroaéreos disminuidos sin viscero-
megalias. Signo de Trousseau positivo. Hto: 33%, VCM:
81.8 fl, HCM: 28.1 pg, glébulos blancos: 7 200/mm3, ERS:
27 mm, glucemia: 1.25 g/l, urea, creatinina y hepatograma nor-
males, albdmina: 2.5 g /dl, K 3.1 meg/l, Ca iénico: 1.19 mmol/l,
Mg: 0.53 mmol/l; CPK normal, PPD: 0 mm y serologia para
HIV y Chagas negativa.

La radiografia de abdomen mostraba niveles hidroaéreos
en asas delgadas y la radiografia de térax no revel6 anorma-
lidades. Los anticuerpos antiendomisio, antigliadina y antitrans-
glutaminasa fueron negativos. TSH, T3 y T4: valores norma-
les. Factor reumatoideo, anticuerpos antinucleares, Scl 70, y
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anticentromero: negativos. El examen en fresco de materia
fecal revel6 moco y sangre, y el sedimento urinario revel6
abundantes leucocitos (10-12 x campo). Se inici6 tratamien-
to con hidratacién parenteral, reposicién de electrolitos,
antieméticos y ciprofloxacina como tratamiento empirico de
infeccion del tracto urinario. La ecografia abdominal demos-
tr6 aumento difuso de ecogenicidad del rifién derecho,
urostasis grado | bilateral, liquido libre en cavidad abdomi-
nal y asas intestinales en fosa iliaca derecha hipoperistalticas,
de paredes engrosadas, con vejiga de paredes engrosadas.
El urocultivo y coprocultivo resultaron negativos; en materia
fecal se encontraron Blastocystis hominis, por lo que se agre-
go6 al tratamiento metronidazol 500 mg cada 8 horas durante
10 dias, sin mejoria. El estudio del tracto gastrointestinal con
fibroendoscopia digestiva alta evidencié6 mucosa de esé6fago,
estomago y duodeno de aspecto normal y biopsia de segun-
da porcion de duodeno normal. La colonoscopia llegé hasta
ileon con mucosa de colon de aspecto normal y biopsias de
ileon, colon ascendente, transverso, sigmoides y recto con
mucosa normal y leve infiltrado inflamatorio. El estudio de
transito baritado de intestino delgado revel6 engrosamiento
de paredes con segmentacion y sin pase del contraste a ciego
y una segunda ecografia abdominal mostré6 aumento del li-
quido abdominal y progresion de la urostasis bilateral a gra-
do Il sin visualizaciéon de anexos. El cultivo de orina para
Mycobacterium tuberculosis fue negativo y el liquido ascitico
amarillo, turbio; citologia: 111 elementos/mm? (60% linfocitos),
GASA: 0.8, PCR negativa para M. tuberculosis, cultivo ne-
gativo para gérmenes comunes y el estudio citolégico mos-
tré células mesoteliales sin células atipicas. Por la presen-
cia de urostasis con funcién renal conservada se realiz6
urograma excretor que mostré dilatacion urétero-pielo-calicilar
bilateral con acodamiento ureteral bilateral a nivel L3,
aperistalticos y dilatados hasta su desembocadura en vejiga
(Fig. 1). Se realiz6 tomografia axial de abdomen y pelvis que
demostré derrame pleural bilateral, abundante liquido intra-
abdominal, rifiones aumentados de tamafio, en especial el
derecho, con uréteres dilatados y vejiga de paredes engro-
sadas, Utero y anexos de tamafio y forma conservada, asas
intestinales con paredes engrosadas. Finalmente, se realiz6
laparoscopia diagnéstica que evidencié peritoneo congesti-
Vo, quiste simple de ovario derecho, vejiga edematizada. Se
tomaron muestras para biopsia y cultivo de peritoneo, epiplén

Fig. 1.— Urograma excretor: Se observa dilatacion ureteral bi-
lateral aperistélticos y dilatados hasta su desembocadu-
ra en vejiga.
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Fig. 2.— Microfotografia de intestino delgado (tincién tricrémica
100 X). Se observan las capas musculares interna y ex-
terna con células musculares lisas degeneradas, vacuo-
ladas y reemplazadas por tejido conectivo denso.

y ganglio mesentérico que no arrojaron datos positivos. Evo-
lucion6 con deterioro del estado general, mayor distension
abdominal, continuando con vémitos incoercibles sin respues-
ta a antieméticos, incontinencia fecal y urinaria. Inicié nutricién
parenteral asociada a cisapride y metoclopramida sin respues-
ta. Desarroll6 un cuadro de sepsis grave por infeccién de ca-
téter central, fallecié a los dos meses de internada.

Se realiz6 autopsia y el examen histopatolégico revel6 en
estébmago, intestino delgado, ciego, vesicula biliar, rifién de-
recho, uréter y vejiga marcada alteracion de la capa muscu-
lar propia, asociandose cambios vacuolares focales de las cé-
lulas musculares lisas y reemplazo por tejido conectivo den-
so (Fig. 2). Los plexos mientéricos mostraban caracteristicas
tipicas en las tinciones con hematoxilina-eosina y tricrémica.

Discusion

La propulsion intestinal esté regulada por el masculo liso,
el plexo mientérico, el sistema nervioso auténomo y las
hormonas?. Cualquier alteracién en ellas puede generar
pseudo-obstruccion intestinal cronica.

La pseudo-obstruccion intestinal crénica idiopéatica se
puede subdividir en tres subtipos: una forma neuropatica,
una miopatica y otra sin cambios patologicos dis-
cernibles?.

La manifestacion familiar se encuentra en aproxima-
damente el 30% de los casos de pseudo-obstruccién y
se transmite de forma autosémica recesiva en la mayo-
ria de las familias, aunque se ha informado la transmi-
sién autosdmica dominante con penetrancia incomple-
tal. La miopatia visceral esporadica es una enfermedad
inusual pero més frecuente que la familiar y se cree que
es transmitida de forma autosémica recesival. En nues-
tro caso se descart6 el antecedente familiar por el inte-
rrogatorio y examen fisico de los familiares de primer
grado e interrogatorio indirecto de familiares de segundo
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grado. Schuffler y col.® estudiaron doce familiares de pri-
mero y segundo grado mediante manometria o cine-
esofagografia encontrando disfuncién motora esofégica
en cuatro miembros, dos de los cuales ademas presen-
taban reflujo ureteral bilateral y vejiga flaccida sugirien-
do que la manometria podria ser util en el estudio de la
herencia de este desorden.

La etiologia es desconocida, hay estudios que sugie-
ren que en la miopatia visceral familiar existe una trans-
formacion de las fibras musculares desde una forma pu-
ramente contractil a un miofibroblasto con fenotipo
sintetizador de colageno®. Debinski y col.® encontraron,
mediante PCR, ADN de virus de Epstein-Barr y citome-
galovirus en pacientes con miopatia y neuropatia visceral.
Recientemente Dhanpat y col.® compararon la distribu-
cién de las células intersticiales de Cajal o células
neuroendocrinas en pacientes con pseudo-obstruccion
intestinal cronica idiopética, obstruccion intestinal mecéa-
nica, pseudo-obstruccion intestinal crénica secundaria y
otros desordenes de la motilidad intestinal, encontrando
ausencia total de las células de Cajal en los pacientes
con pseudo-obstruccion intestinal crénica idiopatica,
sugierendo que la pérdida de estas células podria ser un
evento temprano en el desarrollo de la miopatia visceral.
Aparece en nifios y adolescentes pero se han descripto
casos en la tercera y cuarta década de vida, especial-
mente de las formas secundarias a la esclerosis
sistémica progresiva, amiloidosis, distrofias musculares,
hipotiroidismo, diabetes mellitus, Chagas, Hirschsprung,
farmacos anticolinérgicos, enfermedad celiaca, disfun-
cion autondémica, carcinoma de células pequefias, to-
das ellas descartadas en el caso presentado. La pre-
sentacion usual es distension abdominal, dolor difuso,
cdlico que a veces alivia con los vomitos o las deposi-
ciones con remisiones espontaneas. Hay pérdida de
peso y diarrea por sobrecrecimiento bacteriano® 7. En
una revision de Mann y col.®la edad media de comien-
zo fue a los 17 afios presentandose con dolor abdomi-
nal el 80%, vémitos el 75%, constipacion el 40% y dia-
rrea el 20%.

Puede presentarse con sintomas urinarios como re-
tencién e infeccidn urinaria, pero aun si éstos estan au-
sentes, los estudios uroldgicos son positivos. Ghavamian
y col.® demostraron que 46% de los pacientes estudia-
dos presentaban sintomas uroldgicos, mientras que el
92% de los pacientes tenian anormalidades en la
ecografia y cistouretrografia.

Los hallazgos de laboratorio como hipocalcemia,
hipocolesterolemia, déficit de acido félico y hierro e
hipoalbuminemia son inespecificos. Las radiografias
baritadas muestran distension gastrica y vaciado retarda-
do en 1/3 de los pacientes y el duodeno dilatado con
peristalsis minima?. Los patrones de hipomotilidad son de
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miopatia visceral y los de hipercontractilidad incoordinada
son de neuropatia. La gammagrafia es un test no invasor
gue utiliza radioisétopos y permite cuantificar el tiempo de
transito gastrointestinal y diferenciar la forma neuropética
de la miopética y localizar el area afectada’®.

La manometria esofagica en la miopatia visceral de-
muestra contracciones del esofago inferior de baja am-
plitud y la peristalsis primaria ausente sin respuesta a la
metacolina. El esfinter esofégico inferior funciona nor-
malmente?’. EI 80% de las manometrias demuestran afec-
tacion esoféagica pero son normales en los que tienen
afectacion de intestino delgado®2. En este caso no se pudo
realizar dicha prueba por el grave estado de la paciente.

La biopsia debe ser de todo el espesor de la pared
gastrointestinal para poder establecer el diagnéstico de
certeza®®. La tincion tricromica facilita el reconocimiento
de los cambios histologicos. Estos se caracterizan por
degeneracion vacuolar, atrofia y fibrosis de la capa mus-
cular propia de la pared intestinal, sin células infla-
matorias.

La manometria, gammagrafia e histopatologia no son
absolutamente necesarias para el diagndstico de pseudo-
obstruccion pero pueden ser Utiles para confirmar el diag-
néstico, realizar un tratamiento dirigido o determinar el
pronostico’.

El tratamiento farmacolégico ha sido decepcionante.
Los agentes colinérgicos, la metoclopramida y el cisapride
son de escaso valort &% Sj hay diarrea se pueden usar
antibidticos para disminuir el sobrecrecimiento bacte-
riano, pero soélo un tercio de los pacientes se mantienen
asintomaticos. La nutricion parenteral agrega morbimor-
talidad?. La gastrostomia y yeyunostomia descompresiva
o con fines nutricionales es el Unico tratamiento que
mejora la calidad de vida de estos pacientes’. Algunas
casos aislados de bypass intestinal han demostrado re-
sultados beneficiosos®. El transplante de intestino del-
gado es el Unico tratamiento curativo. Son candidatos
los pacientes con nutricion parenteral y episodios de
sepsis frecuentes o los que presentan insuficiencia he-
patica. La supervivencia a los 3 afios es del 65%’.

El caso presentado demuestra la importancia de la
alta sospecha clinica de miopatia visceral en la pseudo-
obstruccion intestinal cronica y la realizacion de estudios
baritados y manometria como métodos iniciales de diag-
néstico. Por Ultimo, en el caso de necesitar biopsias para
arribar al diagnéstico, éstas deben abarcar todo el espe-
sor de la pared gastrointestinal para poder llegar a con-
firmar la sospecha de miopatia visceral.
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Through friends in the laboratory (in Zurich), | was introduced to a young man who had just developed
a single-pan, constant-sensitivity analytical balance. Erhard Mettler wanted to market his balance in
the United States, but no one whom he contacted had any interest in an instrument with only one pan,
because everyone knew that an analytical balance had two. After riding in the back of his motorcycle
(he could not afford an automobile) to see his small factory in a Zurich suburb, | agreed to help him
introduce this novel instrument in the United States. Mary (my wife) formed a small company that
imported and sold the first six balances, whereupon the Fisher Scientific Company appeared on the
scene and agreed to take over, leaving me free to concentrate on my cancer research with a modest
but important supplement to a young assistant professor's salary.

Por intermedio de amigos (en Zurich), me presentaron a un joven que habia disefiado una balanza
analitica de sensibilidad constante con un solo platillo. Erhard Mettler queria promocionar su balanza
en los EE.UU. pero nadie habia tenido interés en una balanza con un solo platillo, porque todos sabian
gue una balanza analitica requeria dos platillos. Después de acompafiarlo a su pequefia fabrica en un
suburbio de Zurich, en el asiento trasero de su motocicleta (no podia comprarse un auto), acepté
ocuparme de introducir este novel instrumento en los EE.UU. Mary (mi esposa) formd una pequefia
compafiia para importar y vender las primeras seis balanzas hasta que Fisher Scientific Company
aparecié en escena y aceptd encargarse del tema, dejandome en libertad para concentrarme en mi
investigacion en cancer, con un modesto pero importante suplemento para el sueldo de un profesor

asistente.
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