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CASO CLÍNICO

RESUMEN

El melanoma anorrectal es un tumor raro de origen neuro-
ectodérmico que constituye el 1% de los tumores malignos 
colorrectales y entre el 0.4 y 1.6% de los melanomas en 
general. Habitualmente son lesiones polipoides con o sin 
pigmentación. En el momento del diagnóstico, el 60% de 
los pacientes presentan afectación ganglionar y el 20% 
metástasis a distancia. Para su estadifi cación, se utiliza el 
sistema simplifi cado de Ballantyne. Tiene un peor pronós-
tico en comparación con el melanoma cutáneo. La cirugía 
es el tratamiento de elección, pero existe una importante 
controversia acerca de la extensión de la resección. Caso 
clínico: Masculino de 50 años; inició con dolor y aumen-
to de volumen a nivel perianal, de carácter progresivo. 
Fue manejado como absceso isquiorrectal y sometido a 
tratamiento quirúrgico en forma urgente; se identifi có una 
lesión neoplásica de aspecto polipoide dependiente del 
recto, con extensión hacia la región perianal y absceso 
agregado. La colonoscopia mostró obstrucción del 90% 
de la luz del recto distal, el reporte histopatológico de la 
resección-biopsia fue compatible con melanoma anorrectal. 
Se efectuó colostomía laparoscópica y manejo paliativo 
con radioterapia.

ABSTRACT

Anorectal melanoma is a rare tumor of neuroectodermal 
origin that makes up 1% of colorectal cancers and 
between 0.4 and 1.6% of melanomas in general. They are 
usually polypoid lesions with or without pigmentation. At 
the time of diagnosis, 60% of patients have lymph node 
involvement and 20% distant metastasis. For staging, 
the simplifi ed Ballantyne system is used. It has a worse 
prognosis compared with cutaneous melanoma. Surgery is 
the treatment of choice, but there is signifi cant controversy 
about the extent of the resection surgery. Clinical case: 
50-year-old male; he presented with progressive pain 
and volume increase in the perianal region. It was 
treated as ischiorectal abscess and underwent urgent 
surgical treatment. A neoplastic lesion of polypoid aspect 
was identifi ed, dependent on the rectum, extending to 
the perianal region, as well as an added abscess. The 
colonoscopy showed 90% of lumen obstruction of distal 
rectum; the histopathological report of the tumor resection- 
biopsy was compatible with anorectal melanoma. 
Laparoscopic colostomy and palliative management with 
radiotherapy were carried out.
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INTRODUCCIÓN

El melanoma de la región perianal y rectal 
(MA) es un tumor raro de origen neu-

roectodérmico que constituye el 1% de los 
tumores malignos colorrectales,1,2 y entre el 
0.4 y 1.6% de los melanomas en general.3,4 
Ubicado dentro de los melanomas mucosos, 
el diagnóstico suele realizarse de forma tardía 
debido a su localización en zonas de difícil 
acceso a la exploración y a la falta de signos 
específicos tempranos.5 Más de 76,250 casos 
de melanoma son diagnosticados cada año en 
Estados Unidos; sólo el 1% proviene de los 
melanocitos de las superficies mucosas, de las 

cuales la región de cabeza y cuello, mucosa 
anorrectal y mucosa vulvovaginal son las más 
afectadas,3,6 con una distribución de aproxi-
madamente 55, 24 y 18%, respectivamente.7

La incidencia de melanoma rectal es cerca 
de 2.7 casos por 10 millones de habitantes en 
forma anual en los Estados Unidos.8,9 Sólo el 
20 a 30% de los MA están localizados en el 
recto; el resto pueden encontrarse en el canal 
anal o en el margen anal.8 El MA es la lesión 
más común entre los melanomas del tracto gas-
trointestinal.10 Éste ocurre entre los 65-70 años 
de edad, con predominio en mujeres.8,9,11,12

La mayoría de los pacientes afectados son 
de raza caucásica (cerca del 95%).13
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Después del melanoma cutáneo y el ocular, 
el MA ocupa el tercer lugar en las localizaciones 
más comunes de esta entidad.12

En fechas recientes se ha demostrado la 
existencia de melanocitos en la zona de transi-
ción por debajo de la línea dentada, aumentan-
do en forma distal al anodermo; esto ha llevado 
a la teoría de que el melanoma se origina desde 
melanocitos normales en forma distal a la línea 
dentada, con extensión proximal al recto.14

Se sabe que la exposición a rayos ultravio-
leta, especialmente UV-B con una longitud de 
onda de 290 a 320 nanómetros (nm), es un claro 
factor de riesgo para desarrollar melanoma, así 
como mutaciones en el gen BRAF para mela-
nomas cutáneos, mientras que las mutaciones 
en el gen c-Kit que promueven la proliferación 
y propagación celular representan la alteración 
más común en los melanomas mucosos.15,16

Los pacientes comúnmente presentan 
rectorragia (54-78%) con o sin dolor anal 
(14-27%), y en general son diagnosticados en 
forma errónea como enfermedad hemorroidal 
(8-16%).3,17 En algunos otros casos existe fatiga, 
pérdida de peso, anemia, cambios en el tránsito 
intestinal u oclusión (6%) y la presencia de un 
tumor (12-16%) en la región inguinal cuando 
existe metástasis.16,18,19 Cabe recordar que el 
retraso en el diagnóstico deriva de la confusión 
con lesiones benignas: abscesos, hemorroides 
y pólipos rectales.10,14,17,18

El diagnóstico clínico puede ser incorrecto 
en el 80% de los casos,20,21 e incluso el histo-
patológico, en especial en casos de lesiones 
amelanóticas con características morfológicas 
inusuales, que pueden ser confundidas con 
linfoma, carcinoma o sarcoma.22 Histológi-
camente, es característico el pigmento de 
melanina, aunque es mucho más específica 
la inmunohistoquímica con positividad para 
HMB-45 y proteína S-100.23

No hay un estándar en cuanto a las guías para 
un adecuado abordaje diagnóstico de los mela-
nomas mucosos, en específico anorrectales.24

Una importante historia clínica y exhaustivo 
examen físico son importantes para el diagnós-
tico. En cuanto a la estadificación, debe incluir 
tacto rectal, colonoscopia, ultrasonido endos-
cópico, tomografía axial computada, resonan-
cia magnética y tomografía por emisión de 
positrones (PET-CT), la cual puede ser utilizada 

para evaluar la profundidad e invasión, metás-
tasis regional y metástasis distal. Notablemente, 
la resonancia magnética es el método estándar 
para la evaluación del área de lesión.16 La 
colonoscopia puede revelar lesiones exofíticas 
oscuras y, en otros casos, amelanóticas, de las 
cuales se obtendrán biopsias.16

En el momento del diagnóstico, el 60% de 
los pacientes presentan afectación ganglionar 
y el 20% metástasis a distancia.5 Para su esta-
dificación, se utiliza el sistema simplificado de 
Ballantyne25 (estadio I: enfermedad localizada, 
cualquier T N0M0; estadio II: afectación gan-
glionar regional, TN1M0; estadio III: metástasis 
distal –cualquier T cualquier N M1), y la Ame-
rican Joint Committee on Cancer se refiere a 
enfermedad metastásica distal como estadio 
IV.24,25 Se ha evidenciado que la estadificación 
de acuerdo al tamaño del tumor no correlacio-
na bien con las tasas de supervivencia, pocos 
estudios utilizan el nivel de Breslow en melano-
ma anorrectal; sin embargo, la profundidad de 
invasión de la lesión parece ser más predictiva 
de supervivencia en algunas series.1 La clasifi-
cación de Clark no es de utilidad debido a la 
naturaleza avanzada del tumor y la ausencia de 
las capas clásicas de la dermis en la región.1,25

El tratamiento del MA no ha sido estanda-
rizado debido a la baja incidencia y la falta de 
evidencia. Por ahora, los resultados sólo son 
evaluados mediante la tasa de supervivencia 
de los pacientes afectados.16,19 Existen varias 
modalidades de abordaje para el MA, incluidas 
la resección, quimioterapia, radioterapia e in-
munoterapias; sin embargo, no se ha definido 
el tratamiento de elección.7,16 Cualquier evi-
dencia de enfermedad sistémica contraindica 
un abordaje agresivo. La resección local está 
recomendada cuando es técnicamente realiza-
ble, debido a que el pronóstico no cambia aun 
con cirugía radical.1 Por lo general, la resección 
quirúrgica se considera un tratamiento de pri-
mera opción para el MA. Tradicionalmente, 
la resección abdominoperineal es la cirugía 
estándar para MA, ya que se prefiere por el 
mayor control de la diseminación linfática y 
garantiza un margen negativo mayor para el 
control local. Ishizone y sus colaboradores26 
reportan que la resección abdominoperineal y 
la linfadenectomía regional deben efectuarse 
cuando existe invasión de la submucosa con 
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una alta morbilidad y mortalidad.16,26 Zhang27 
evalúa en su estudio el tratamiento quirúrgico 
de MA en China y compara la supervivencia 
de los pacientes sometidos a resección ab-
dominoperineal (RAP) contra resección local 
amplia (RLA) de 1995 a 2007 de un total de 54 
pacientes estudiados, 39 con RAP versus 15 con 
RLA; mediante el test de Kaplan-Meier, reporta 
que no hay diferencia significativa en cuanto 
a la supervivencia con ambos procedimientos 
quirúrgicos (p = 0.281). Finalmente, concluyen 
que el pronóstico del MA después de la cirugía 
es muy pobre y los pacientes sometidos a RAP 
no tienen una ventaja significativa en cuanto a 
la supervivencia en comparación con aquellos 
sometidos a RLA.27,28

La resección abdominoperineal laparoscó-
pica fue reportada por Ganesh29 por primera 
vez en el 2009 como tratamiento del melano-
ma anorrectal, con buenos resultados; en la 
serie de Han y su grupo,30 los cuatro pacientes 
en estadio III recibieron, además, cisplatino e 
interferón como terapia adyuvante después de 
la RAP laparoscópica, con una supervivencia 
de 32 meses.30

CASO CLÍNICO

Masculino de 50 años de edad, sin antece-
dentes de importancia para su padecimiento, 
el cual inició hace dos semanas con presencia 
de dolor moderado y constante, así como au-
mento de volumen a nivel de la región perianal. 
A la exploración física de la región perianal, 

se observó importante proceso inflamatorio, 
exudado y áreas de necrosis, lesión parduzca de 
dos centímetros aproximadamente, infiltrativa; 
fue imposible realizar el tacto rectal (Figura 1).

Fue sometido a exploración y drenaje qui-
rúrgico; se encontró una lesión neoplásica de 
aspecto melanótico dependiente del recto, con 
extensión hacia la región perianal, así como 
áreas con absceso y necrosis. Se realizó drenaje 
del absceso y resección parcial de la lesión de-
pendiente del recto distal; el espécimen se en-
vió a estudio histopatológico. La colonoscopia 
con toma de biopsia reveló lesión neoplásica 
exofítica violácea que se extendía en sentido 
proximal y obstruía el 90% de la luz del recto 
distal; se prolongaba hasta los 15 centímetros 
del margen anal (Figura 2).

Figura 2. Colonoscopia: lesión recto-proximal, distal y en conducto anal.

Figura 1. Colonoscopia: lesión perianal.
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La tomografía axial computada abdomi-
nopélvica con contraste mostró lesión depen-
diente del recto, que lo ocluía en forma total, 
de carácter invasivo, hasta la región perianal, 
así como actividad ganglionar a nivel inguinal 
(Figura 3 A y B).

El análisis del ADN genómico del tumor fue 
positivo para una mutación V600E del onco-
gén BRAF. El reporte histopatológico concluyó 
melanoma con células pequeñas con extensa 
necrosis, hemorragia e inflamación aguda 
abscedada. El estudio inmunohistoquímico 
con anticuerpos monoclonales fue positivo 
para HMB45 y Melan A del tumor anorrectal. 
Efectuamos colostomía en asa laparoscópica 
y envío a oncología médica para tratamiento 
paliativo con radioterapia (Figura 4).

DISCUSIÓN

Es claro que aquellos pacientes con enferme-
dad sistemática al momento del diagnóstico 
deberán ser tratados conservadoramente, con 

escisión local, colostomía o manejo sintomático 
únicamente.31 La serie más grande reportada 
compara la resección abdominoperineal y la es-
cisión local ampliada en los Estados Unidos me-
diante la base de datos SEER de 143 pacientes, 
la cual no reveló diferencias en la supervivencia 
a cinco años entre ambos métodos quirúrgicos 
(RAP 16.8 y 19.3% ELA).30 La resección con 
preservación del esfínter con un margen de uno 
o dos centímetros se recomienda para tumores 
con un espesor menor a un milímetro, y entre 
uno y cuatro milímetros, respectivamente. Si el 
espesor del tumor es mayor a cuatro milímetros, 
se recomienda la resección abdominoperineal 
o la escisión local ampliada en combinación 
con terapia adyuvante.30

En lo que respecta al debate de la alta 
incidencia de recurrencia local después de la 
escisión local ampliada, el MD Anderson Cancer 
Center de la Universidad de Texas ha utilizado 
desde 1990 la combinación de escisión local 
con radioterapia.30

Aunque la quimioterapia y la inmunotera-
pia son utilizadas en varias series de casos, su 
efectividad aún es limitada y se encuentra en 
debate.26

El pronóstico es malo, con una superviven-
cia a cinco años de entre seis y 22%,19,28 con 
un rango de ocho a 19 meses.16 Debido a su 
baja incidencia, el melanoma anorrectal del 
subtipo melanoma mucoso no ha sido muy 
bien estudiado y casi todas las publicaciones 
son reportes o serie de casos. La conducta tera-
péutica es motivo de debate por la insuficiente 
evidencia que existe.5,7,28

Figuras 3 A y B. Tomografía axial computada contras-
tada de pelvis, que revela una lesión dependiente del 
recto de carácter oclusivo e invasivo.

A

B

Figura 4. Colostomía en asa realizada por laparos-
copia.
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