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Hamartoma quístico retrorrectal. Presentación de  
un caso pediátrico
Retrorectal cyst hamartoma. Report of a pediatric case

Dra. Rosina Smita, Dra. Daniela Gregorinia, Dra. Rosana Beltrána, Dr. Juan Martorellib, 
Dr. Guillermo Granadab y Dr. Pablo Lespia

RESUMEN
El hamartoma quístico retrorrectal o quiste retrorrectal es una 
lesión benigna infrecuente de origen malformativo. Presenta-
mos el caso de una niña de 7 días con un tumor retrorrectal 
diagnosticado por ecografía durante el embarazo. En el exa-
men histológico se observó un quiste revestido por epitelio 
escamoso y urotelial típicos, y una doble capa de músculo 
liso. El tratamiento de elección es la resección completa de la 
lesión, ya que se han observado recurrencias locales o trans-
formación maligna. 
Palabras clave: hamartoma quístico retrorrectal, quiste retrorrectal.

SUMMARY
The retrorectal hamartoma cyst or retrorectal cyst is an un-
common congenital lesion. We present the case of a 7 days-old 
girl with a retrorectal tumor diagnosed by ultrasound during 
pregnancy. The histological examination was a cyst lined by 
squamous and urotelial typical epithelium and a double layer 
of smooth muscle. The treatment of choice is the complete ex-
cision of the lesion, as local recurrences or a malignant trans-
formation have been observed.
Key words: retrorectal hamartoma cystic, retrorectal cyst.

INTRODUCCIÓN
El hamartoma quístico retrorrectal es una le-

sión congénita infrecuente situada en un espacio 
virtual: el espacio presacro o retrorrectal.1-14 Su pa-
togenia es controvertida y su tratamiento es qui-
rúrgico, ya que existe la posibilidad de recidiva 
o transformación maligna.1-3,10,12-15 Presentamos el 
caso de una niña de 7 días con diagnóstico pre-
natal de la lesión.

CASO CLÍNICO
Niña de 7 días con diagnóstico ecográfico pre-

natal de tumor en la región retrorrectal. En la se-
mana 35 de gestación una ecografía reveló una 
imagen heterogénea retrorrectal de 28 x 19 x 17 mm  
(volumen 4,9 cm3) con ausencia de flujo Doppler 
en su interior (Figura 1). Al día de vida se realizó 
una TAC, que confirmó la existencia de un quiste 
presacro (Figura 2). Con diagnóstico clínico pre-
suntivo de teratoma quístico o duplicación intes-
tinal se realizó la extirpación quirúrgica a través 
de un abordaje subcoxígeo sagital posterior. Die-
ciocho meses después de la cirugía, la paciente no 
ha presentado complicaciones.

El estudio macroscópico reveló una forma-
ción renitente, de 3 cm de diámetro, que al corte 
presentaba una cavidad quística unilocular con 
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Figura 1. Ecografía prenatal a las 35 semanas, con una 
imagen retrorrectal de 28 mm de diámetro máximo

Figura 2. TAC abdominal con una imagen quística 
presacra
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contenido pastoso. Al examen histológico estaba 
revestida, indistintamente, por epitelio escamo-
so y urotelial. Una capa de músculo liso con ha-
ces desorganizados constituía la pared del quiste 
(Figura 3).

DISCUSIÓN
El hamartoma quístico retrorrectal (HQR) o 

quiste retrorrectal es una lesión congénita infre-
cuente de origen malformativo, que se cree deri-
vada de restos embrionarios de la porción más 
caudal del intestino, los cuales normalmente in-
volucionan en la octava semana de la gestación.1-16 

Se localiza dentro del espacio retrorrectal, el cual 
está limitado por el recto y el sacro a nivel ante-
rior y posterior, por el repliegue peritoneal a nivel 
superior y lateralmente por los uréteres y vasos 
ilíacos.1,5,10,12

El primer caso de quiste congénito presacro 
fue descripto por Middledorpf, en 1885, quien 
postuló que su origen podría ser debido a rema-
nentes embrionarios postanales del intestino.1 La 
mayor cantidad de casos de HQR informados en 
la bibliografía fue la realizada por Hjermstad y 
Helwig, del Instituto de Patología de las Fuerzas 
Armadas de los EE.UU., en 1988. Estos autores 
estudiaron 53 casos de HQR durante un período 

de 35 años. La mayoría se presentó en el sexo fe-
menino, con dolor y síntomas por compresión de 
órganos vecinos.1,5,7,12,14,15

Con respecto a la histogénesis, se han postu-
lado dos teorías; la más aceptada es la que indica 
que el HQR se originaría de restos del intestino 
caudal. Los remanentes del intestino primitivo 
que no involucionan adecuadamente, serían la 
causa de la formación del HQR. Otros autores 
sugieren que podría derivar del canal neural, 
aunque esto se pone en duda al no objetivarse 
elementos de esa naturaleza en su histología.1,13,15

El HQR se presenta más frecuentemente en 
mujeres de mediana edad. También pueden 
ser hallados en la infancia, aunque son pocos 
los casos informados, especialmente en neona-
tos.2,4,6-9,10-12,15 El cuadro clínico de presentación es 
inespecífico y se relaciona con síntomas vincula-
dos con el tamaño de la lesión y el consiguiente 
efecto de masa dentro de la pelvis. Aproximada-
mente, un 50% de los quistes son descubiertos en 
forma incidental en un examen clínico de rutina. 
El síntoma más frecuente es la constipación de 
reciente aparición. También se han descripto do-
lor pelviano, disuria y polaquiuria. En los quistes 
complicados, el primer síntoma se asocia con la 
presencia de fístula perineal.1,4,6,10,12

En el examen histológico, el 80% de los HQR 
son multiquísticos y se hallan revestidos por una 
variedad de epitelios, que incluye: columnar ci-
liado, columnar mucosecretante, transicional y 
escamoso (este último es el más frecuente).1,6,8,9 En 
el estroma se observa una pared de músculo liso 
con haces desorganizados y una reacción granu-
lomatosa de tipo cuerpo extraño. No se observan 
plexos nerviosos, doble capa muscular ni sub-
mucosa.1-4,6,8,13 La resección completa de la lesión 
previene recurrencias, infecciones y elimina la po-
sibilidad de transformación maligna.2,14,15

Las dos complicaciones más importantes aso-
ciadas al HQR son la infección y la transformación 
maligna. La primera es relativamente frecuente y 
se presenta hasta en un 30-50% de los pacientes. 
Puede manifestarse como un absceso pelviano, 
dolor hipogástrico o a través de una fístula peri-
neal crónica. La malignización del HQR es muy 
rara y se calcula que es de un 7%. El tumor más 
frecuente es el adenocarcinoma, aunque también 
se han descripto casos de tumor carcinoide, carci-
noma neuroendócrino, carcinoma adenoescamo-
so y sarcoma.1,4,9,10 Existen dispares publicaciones 
sobre el número real de casos y la cantidad con 
transformación maligna. Prasad y col. informa-
ron 10 casos de transformación maligna en el año 

Figura 3. Quiste revestido por epitelio escamoso y 
urotelial, con capa de músculo liso desorganizada (H-E, 1x)
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2000. Vega Menéndez y col., en una revisión de 
la bibliografía, informan 9 casos de transforma-
ción maligna, de los 87 casos informados en el año 
2007,1,5,10,13,14 y Tampi y col. informaron 16 casos de 
malignización para la misma fecha.3 El resultado 
del tratamiento de estos tumores es variable. Los 
factores pronósticos más importantes son el mo-
mento del diagnóstico, el tipo de resección quirúr-
gica y el diagnóstico histopatológico. El pronóstico 
es más favorable en los tumores neuroendocrinos 
que en los adenocarcinomas.10,14 Se recomienda la 
resección completa de la lesión y quimioterapia 
adyuvante, al menos en algunos casos.6,10

En el diagnóstico de las lesiones quísticas in-
trabdominales es importante considerar: datos 
clínicos, localización, imagen radiológica y, es-
pecialmente, si se trata de quistes uniloculares o 
multiloculares. La mayoría son masas palpables 
extraluminales al tacto rectal. La rectoscopia des-
carta lesiones rectales endoluminales y confirma 
una lesión extrínseca, que protruye hacia la luz 
del recto. Siempre es recomendable realizar una 
radiografía simple, para descartar defectos óseos 
congénitos o metástasis. La ecografía endorrectal 
es útil en adultos para determinar la naturaleza 
quística de la lesión. Las imágenes características 
en la TAC son de una lesión retrorrectal quística 
hipodensa, bien delimitada. Si hay sobreinfección 
o malignización, los márgenes serán infiltrantes 
con compromiso de estructuras adyacentes. En la 
RNM se identifica una lesión hipointensa en T1 e 
hiperintensa en T2. Es importante determinar si 
son uniloculares o multiloculares, ya que los quis-
tes epidermoides, dermoides, de duplicación y 
meningocele anterior suelen ser uniloculares. Por 
el contrario, los hamartomas quísticos y el linfan-
gioma suelen ser multiloculares. Los estudios por 
imágenes revelan una masa retrorrectal, con den-
sidad de tejidos blandos sin destrucción ósea.1,9,10,12

Los principales diagnósticos diferenciales in-
cluyen: teratoma quístico, quiste epidérmico, 
quiste dermoide, duplicación del tubo digestivo, 
mesotelioma multiquístico benigno, linfangio-
ma quístico y cordomas. El teratoma quístico es 
un tumor germinal que contiene elementos pro-
cedentes de las tres capas germinales. Son los 
tumores presacros más frecuentes en la edad pe-
diátrica y suelen ser benignos, aunque el riesgo 
de malignización se incrementa con la edad. El 
50% contiene calcificaciones y/o grasa. El quiste 
epidérmico y el quiste dermoide son uniloculares 
y se hallan revestidos por epitelio escamoso; los 
apéndices cutáneos están presentes en el quiste 
dermoide y ausentes en el epidermoide. La du-

plicación del tubo digestivo es más común en el 
íleon y está comunicada o no con la luz intesti-
nal. Son quistes uniloculares también conocidos 
como quistes entéricos, quistes enterogénicos o 
enterocistoma. Tres características permiten es-
tablecer el diagnóstico: adherencia firme al tubo 
digestivo, capa de músculo liso bien desarrolla-
da con plexo mientérico y revestimiento mucoso 
con vellosidades y criptas. El mesotelioma multi-
quístico benigno, también denominado quiste de 
inclusión peritoneal multilocular, es una lesión 
multiquística revestida por epitelio mesotelial. El 
linfangioma suele ser multiquístico y posee una 
pared de músculo liso con infiltrados linfocitarios 
dispersos. Las células del revestimiento epitelial 
muestran inmunotinción para marcadores vascu-
lares. Los cordomas sacros son lesiones malignas 
y se originan de remanentes embrionarios de la 
notocorda.1-5,8-10,12,13

El tratamiento del HQR es quirúrgico, debi-
do principalmente al riesgo de transformación 
maligna. Es importante la vía de acceso; el mejor 
abordaje es el subcoxígeo sagital posterior. La re-
sección transanal tiene la desventaja de no extir-
par completamente la lesión, con la posibilidad de 
recidiva o transformación maligna.1,3-6,12,13

En nuestro caso, se realizó la resección com-
pleta de la lesión por vía subcoxígea sagital pos-
terior, a la semana de vida. Hacemos hincapié en 
el diagnóstico ecográfico prenatal, para una ciru-
gía precoz, con el fin de prevenir recurrencias o la 
posibilidad de transformación maligna. n
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