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Case Report
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Abstract

Primary anorectal melanoma is a highly malignant tumour with a significant metastatic potential
and a poor prognosis. We present the case of a 75-year-old female patient diagnosed with anorectal
melanoma, without involvement of the sphincter apparatus and no distant metastasis. Local surgical
resection was performed for symptomatic relief, along with palliative radiotherapy. Currently, scien-
tific evidence does not allow for clear guidelines regarding diagnosis and treatment, which remains
highly controversial. The treatment is primarily surgical, with debate between abdominoperineal re-
section and local excision. At present, there are no clinical trials evaluating the differences between
these techniques. However, many specialists prefer local excision as the oncological outcomes are
similar, and the morbidity and mortality rates are significantly better.

www.amsjournal.eu | 17



Marco Continente et al. Annals of Mediterranean Surgery 2024; 7 (1) 17-21

Resumen

El melanoma primario anorrectal es un tumor altamente maligno, con gran capacidad metastasica
y un pronostico infausto. Presentamos el caso de una paciente de 75 afios a la que se le diagnosti-
ca de melanoma anorrectal, sin afectacion del aparato esfinteriano, sin focos a distancia. Se realiza
reseccion quirtrgica local para alivio sintomadtico y radioterapia paliativa. La evidencia cientifica
hoy por hoy no permite establecer pautas claras en cuanto al diagnéstico y tratamiento, siendo este
muy controvertido. Su tratamiento es fundamentalmente quirurgico, debatiéndose entre la amputa-
cién abdominoperineal, y la escision local. Actualmente, no existen ensayos clinicos para evaluar las
diferencias entre ambas técnicas. Sin embargo, muchos especialistas se decantan por escision local,
ya que los resultados oncologicos son similares y la tasa de morbimortalidad son claramente mejores.
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Introduccion

El melanoma primario anorrectal es un tumor
altamente maligno, con gran capacidad metastasica
y un prondstico infausto. Actualmente, la evidencia
cientifica no permite establecer pautas claras en cu-
anto al diagnostico y tratamiento, siendo este muy
controvertido [1, 2].

Presentacion del caso

Presentamos el caso de una paciente de 75 afios,
con antecedentes de carcinoma uterino a los 23 afios
con tratamiento con histerectomia y doble anexecto-
mia y quimioterapia adyuvante, talasemia minor y
deterioro cognitivo moderado secundario a hemato-
ma subdural postraumatico. La paciente presentaba
cuadro de proctalgia, tenesmo, y astenia de un afio de
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evolucion, por lo que se realizd colonoscopia objeti-
vando neoformacion de 6¢cm a nivel de ampolla rec-
tal, sin afectacion del aparato esfinteriano. El estudio
anatomopatologico diagnostico melanoma anorrectal
(estudio inmunohistoquimico positivo para S-100,
SOX10 y Melan-A, y negativo para CK AE1/AE3
y CD45) (Figura 1), por lo que se completa estudio
con resonancia magnética cerebral sin evidenciar di-
seminacion a distancia y tomografia por emision de
positrones (PET-TC) detectando masa hipermetabo-
lica en recto, compatible con proceso neoplastico,
sin focos a distancia. En Comité multidisciplinar se
decide, dado el mal pronoéstico y la alta agresividad
y morbimortalidad de los tratamientos disponibles,
reseccion quirurgica local para alivio sintomatico
y radioterapia paliativa. Se realiza escision parcial
transanal (R2) por infiltracion de tabique rectovagi-
nal. Paciente es dada de alta al 4° dia postoperatorio
sin presentar complicaciones inmediatas.
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Figura 1. Imagen histologica con tincion de hematoxilina-eosina de mucosa rectal
infiltrada por células compatibles con melanoma (20x)(4), y estudio inmunohisto-
quimico con resultado positivo para SOX-10 (20x) (B) y Melan-A (20x) (C), y negativo

para CK AEI/AE3 (40x) (D)

Discusion

El melanoma se origina en los melanocitos, cé-
lulas fagociticas procedentes de la cresta neural. La
localizacion mas frecuente de estos tumores es la piel
(epidermis) y la retina, seguido de la region anorrec-
tal, especialmente en la zona de transicion y region
escamosa, representando un 0,3-3% de los melano-
mas, y el 1-3% de los tumores anorrectales. Afecta
igualmente a hombres y mujeres, en torno a la 5*-6*
década de la vida, y mayoritariamente de raza cauca-
sica. [1-8]

El melanoma anorrectal tiene una etiopatogenia
no bien establecida, a diferencia del melanoma cuta-
neo. Se sugiere que los pacientes con VPH y VIH tie-
nen mayor riesgo de padecer esta enfermedad debido
al papel de la inmunologia en su desarrollo. [1, 3, 6]

Se trata de una enfermedad silente o con una sin-
tomatologia inespecifica, en forma de rectorragia,
tenesmo, cambios en el ritmo deposicional, prurito

o proctalgia; siendo frecuentemente confundidos con
hemorroides complicadas, lo que hace que el diag-
nostico sea tardio y, por tanto, en estadios avanzados.
[1-8]

En el momento del diagnéstico, aproximadamen-
te entre el 20 y el 60% tienen invadidos los ganglios
linfaticos regionales, y del 7 al 25% presenta metas-
tasis a distancia, siendo higado, pulmones, sistema
esquelético y sistema nervioso central los mas fre-
cuentemente afectados. [1-4, 6]

La colonoscopia y biopsia sera necesaria para des-
cartar la existencia de otras patologias sincronicas y
para establecer el diagndstico definitivo. La ecografia
endoanal y la resonancia magnética pélvica ayudaran
a descartar la afectacion del aparato esfinteriano y la
presencia de adenopatias regionales. La tomografia
computarizada (TC) de cuerpo completo permitira
descartar la propagacion a distancia. El PET-TC no
sera de uso rutinario, ya que su sensibilidad es similar
al TC. [2-5]
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La estadificacion segin la American Joint Com-
mission on Cancer Staging for Anorrectal Melano-
ma tiene en cuenta la extension y profundidad de la
lesion; existe una version simplificada basada exclu-
sivamente en la extension (estadio I: enfermedad lo-
cal, estadio II: adenopatias locorregionales positivas,
y estadio III: metastasis a distancia). [1, 3, 4]

Su tratamiento no esta claramente estandarizado,
debido a su baja incidencia, su prondstico devasta-
dor y la escasa evidencia cientifica, basada principal-
mente en series de casos clinicos. [1, 3]

Su tratamiento fundamentalmente es quirargico,
debatiéndose entre la amputacion abdominoperineal
(AAP) en aquellos casos con afectacion de los esfin-
teres, y la escision local con margenes de seguridad,
cuando este no esta afecto. Actualmente, no existen
ensayos clinicos aleatorizados para evaluar las dife-
rencias entre ambas técnicas. Sin embargo, muchos
estudios se decantan por la escision local, ya que:
los resultados a largo plazo son similares, la disemi-
nacion ganglionar, aunque erratica, tiende a tener
lugar en la region inguinal, por lo que la diseccion
mesorrectal no tiene una ventaja intrinseca en tér-
minos de radicalidad oncoldgica, y la tasa de morbi-
mortalidad asociada al procedimiento, la calidad de
vida posterior del paciente y el consumo de recursos
a largo plazo son claramente menores con la cirugia
conservadora del esfinter. [1-9]

La adyuvancia con radioterapia, quimioterapia ¢
inmunoterapia siguen siendo controvertidas, ya que
pueden aumentar el tiempo libre de enfermedad, pero
no la supervivencia global. Sin embargo, parece que
lo mas efectivo es la combinacion de cirugia y ra-
dioterapia en caso de enfermedad estadio I; y cirugia
seguido de quimioterapia/inmunoterapia en caso de
enfermedad estadio II. En caso de enfermedad en es-
tadio III la cirugia queda relegada en caso de compli-
caciones. [1-3, 10]

Lamentablemente el pronostico es fatidico, con
supervivencias del 0% a los 5 afios en casos de en-
fermedad diseminada. Las pruebas de deteccion de
mutaciones brindan una oportunidad para la terapia
dirigida. Se recomiendan las pruebas moleculares en
el momento del primer diagndstico para permitir la
entrada en ensayos clinicos. Los fairmacos en ensayo
son en su mayoria inhibidores de c-kit e inhibidores
anti-PD-1, con tasas de respuesta que varian entre el
23 yel 54% [1-4, 6].
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