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Resumen

Los tumores 6seos malignos son mucho menos
frecuentes en el nifio que los tumores benignos. Los
mas frecuentes son el sarcoma de Ewing y el sarcoma
osteogénico. El sarcoma de Ewing puede aparecer

tanto en los huesos de las extremidades como en los
axiales. Una cuarta parte de los pacientes presentan
metastasis detectables en el momento del diagnéstico;
mientras que, el resto padece metastasis subclinicas. El
tratamiento es multidisciplinario: cirugia, quimioterapia
y radioterapia, y debe ser individualizado en funcién de
factores como la edad, la existencia o no de metastasis
detectables y los marcadores genéticos, entre otros. La
supervivencia libre de enfermedad (SLE) supera en la
actualidad el 60%. EI sarcoma osteogénico aparece de
forma prevalente en los huesos de las extremidades.
Entre el 10 y el 15% presentan metéastasis detectables
en el momento del diagnéstico. El tratamiento se

basa en la combinacién de la cirugia sobre el tumor
primario y la quimioterapia. La SLE en los pacientes sin
metéastasis detectables esta en torno al 70%.

Los tumores 6seos benignos y los procesos pseudo-
tumorales pueden aparecer a cualquier edad. Los mas
frecuentes son el osteocondroma, el osteoma osteoide y el
quiste 6seo aneurismatico. Su tratamiento es quirdrgico.
El rabdomiosarcoma (RMS) es el sarcoma de partes
blandas mas frecuente en la infancia y la adolescencia.
Casi la mitad de los casos se diagnostican antes de

los 5 afios de edad. Se origina en el mesénquima
embrionario que da lugar al musculo esquelético
estriado. Se caracteriza por un crecimiento local rapido
y persistente, con diseminacién metastasica precoz

por via linfatica y hematégena. Su tratamiento es
multidisciplinar, combinando cirugia y/o radioterapia
con la poliquimioterapia. Actualmente se obtienen
globalmente SLE en torno al 60-70%. Los pacientes
con metastasis detectables al diagnéstico tienen un peor
pronéstico, con SLE que no supera el 30%.

Abstract

Malignant bone tumors are much less frequent in the
child than benign tumors. The most frequent ones are
Ewing’s sarcoma and the osteogenic sarcoma. Ewing’s
sarcoma can appear both in the limb bones and in the
axial ones. One fourth of the patients have detectable
metastases on diagnosis while the rest suffer subclinical
metastases. Treatment is multidisciplinary. Surgery,
chemotherapy and radiotherapy are used and should be
individualized based on factors such as age, existence
or not of detectable metastases and genetic markers,
among others. Disease-free survival (DFS) currently
exceeds 60%. Osteogenic sarcoma appears prevalently
in the limb bones. Detectable metastases are present in
10 to 15% at the time of diagnoses. Treatment is based
on the combination of surgery on the primary tumor and
chemotherapy. DFS in the patients without detectable
metastases is about 70%. Benign bone tumors and
pseudo-tumoral conditions may appear at any age.

The most frequent ones are osteochondroma, osteoid
osteoma and aneurysmal bone cysts. Their treatment is
surgical.

Rhabdomyosarcoma (RMS) is the most frequent sarcoma
of the soft tissues in childhood and adolescence.
Almost half of the cases are diagnosed before 5 years
of age. It originates in the embryonic mesenchyme
towards the striated skeletal muscle. It is characterized
by rapid and persistent local growth, with early lymph
node and hematogenous metastatic dissemination. Its
treatment is multidisciplinary, combining surgery and/
or radiotherapy with polychemotherapy. Currently, global
DFS is achieved in approximately 60-70%. Patients with
detectable metastases on diagnosis have worse prognosis
with DFS that does not exceed 30%.
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Tumores 4seos

Tumores malignos
Introduccién

Los dos tumores 6seos malignos mas
frecuentes en la infancia son el sarcoma
de Ewing y el sarcoma osteogénico. Repre-
sentan alrededor del 5% de las neoplasias
malignas en la edad pediatrica.

Sarcoma de Ewing y tumores
neuroectodérmicos primitivos
Epidemiologia

Su incidencia aproximada es de tres
casos por millén de nifios menores de 15
afos y por ano y es el tumor 6seo mas
frecuente en la primera década de la vida,
aunque aparecen preferentemente en la
segunda década (64%).

Se ha creado el término tumores de
la familia Ewing (TFEw) para englobar
el sarcoma de Ewing y el tumor neu-
roectodérmico primitivo (PNET). Pre-
dominan en la raza blanca y son infre-
cuentes en la raza negra y en los paises
del este y del sudeste asiatico. No se han
descrito como malignizacién de lesio-
nes 6seas primitivamente benignas. La
exposicién a radiaciones no incrementa
su frecuencia y no parecen relacionados
con el crecimiento(.

Biologia molecular y anatomia patolégica

Los TFEw muestran una alteracion ci-
togenética consistente en una traslocacion
entre el cromosoma 11 y el 22.

Esta aberracion genética es la mas
frecuente, encontrandose en el 90% de
estos tumores. Existen dos variantes de
esta translocacion, denominadas 1 y 2,
siendo esta tltima la que comporta un
peor pronostico®?). Los TFEw proceden
de las células postganglionares parasim-
paticas. Muestran un grado creciente de
diferenciacién neuronal, desde el sarco-
ma de Ewing tipico con escasa o nula
diferenciacién al PNET con marcada
diferenciacion.

Clinica

El sarcoma de Ewing puede localizarse
en cualquier hueso plano (45%) o largo
(55%) y los sintomas iniciales son ines-
pecificos.
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En los huesos largos la localizacion
mas frecuente es la diafisaria. Los tejidos
blandos contiguos al tumor suelen estar
invadidos. Los sintomas atribuibles al
tumor suelen estar presentes varios me-
ses antes de que se llegue al diagnostico.
Predomina el dolor y, mas tardiamen-
te, aparece la tumoracién. Suele haber
fiebre y afectaciéon del estado general.
Los tumores costales pueden desarro-
llarse intratoracicamente, dando lugar
a dificultad respiratoria y/o derrame
pleural. La afectacion vertebral puede
originar signos de compresiéon medu-
lar o radicular. En ocasiones, el primer
signo de la enfermedad es una fractura
patologica. Alrededor del 25% de los pa-
cientes tienen metastasis detectables al
diagnostico, generalmente en pulmon.

Pruebas complementarias

La prueba radiolégica de eleccion es
la Resonancia Nuclear Magnética (RNM),
que debe complementarse con el estudio
isotopico, Tomografia Axial Computariza-
da (TAC) pulmonar y aspirado de médula
6sea para detectar la presencia de me-
tastasis@.

Los pacientes suelen presentar ane-
mia y leucocitosis. LA VGS estd aumen-
tada en mas del 50% de los casos. La
LDH esta aumentada correlativamente
a la masa tumoral.

Diagnéstico, diagnéstico diferencial y
factores pronésticos

El diagnéstico se basa en la biopsia
del tumor primario. El diagnéstico dife-
rencial debe hacerse con tumores para-
neoplasicos, como el granuloma eosinofi-
lo y tumores malignos, como el sarcoma
osteogénico y las metastasis 6seas del
neuroblastoma.

En cuanto a los factores prondsticos,
los pacientes menores de 15 aios tienen
mejor pronostico. El volumen tumoral
superior a 200 ml se correlaciona con
un peor pronodstico. Ya hemos mencio-
nado los factores prondsticos relaciona-
dos con la biologia molecular. Las loca-
lizaciones axiales tienen peor pronostico
que las de extremidades. Los pacientes
con buena respuesta a la quimioterapia
preoperatoria (alto grado de necrosis
en la pieza operatoria), tienen mejor
prondstico®).

Tratamiento

La cirugia, la radioterapia y la poliqui-
mioterapia intensiva son las bases del tra-
tamiento, que persigue curar la enfermedad
con la maxima funcionalidad y las minimas
secuelas®.

En la enfermedad no metastasica,
la introduccién de la quimioterapia ha
mejorado extraordinariamente la super-
vivencia. Frente al 10% de SLE que se
obtenia sélo con la cirugia, se ha pasado,
en la actualidad, a SLE en torno al 70%.
Los agentes mas activos son los alqui-
lantes (ciclofosfamida e ifosfamida), la
doxorrubicina, la actinomicina D y el
etoposido. La quimioterapia actua frente
a las micrometastasis y frente al tumor
primario, facilitando en muchos casos
una cirugia conservadora anatémica y
funcionalmente. En cuanto al tratamiento
del tumor primario, el sarcoma de Ewing
es sensible a la radioterapia, por lo que,
unida a la cirugia, se utiliza para su con-
trol. Hay que tener en cuenta los serios
efectos de la radioterapia sobre un hueso
en crecimiento, especialmente en los pa-
cientes de menor edad y la posibilidad
de segundos tumores en la zona irradia-
da. En los pacientes con metastasis detec-
tables al diagndstico, la SLE no supera el
25-30% con las terapias convencionales.
Por ello, se utiliza en estos pacientes la
megaterapia (quimioterapia mieloabla-
tiva) con rescate hematopoyético.

Resultados

La Sociedad Espaiiola de Oncologia
Pediatrica inicid, en 1966, una serie de
protocolos multidisciplinarios para el
tratamiento del sarcoma de Ewing con
los que se han obtenido SLE globales
del 60%, que se incremento hasta el
80% en los tumores de extremidades
no metastasicos con volumen tumoral
inferior a 100 ml. En pacientes con en-
fermedad metastasica al diagnostico, la
megaterapia obtuvo una SLE superior
al 60%. Estos resultados son similares a
los obtenidos internacionalmente en es-
tudios unicéntricos y multicéntricos(®).

Sarcoma osteogénico
Introduccién

El sarcoma osteogénico es el tumor
6seo mas frecuente en la infancia y ado-
lescencia y constituye alrededor del 4% de
las neoplasias infantiles.



Segun las estadisticas del National
Cancer Institute (EE.UU.), la incidencia
del sarcoma osteogénico en su pobla-
ci6n de 0 a 19 afos es de 0,6 casos por
100.000 y de 0,4 en la poblacién de
0 al4 afios?. En Espaila, los registros
poblacionales de cancer muestran una
incidencia similar®.

Caracteristicas epidemiolégicas

El sarcoma osteogénico puede pre-
sentarse a cualquier edad, pero mas del
75% de los casos aparecen entre los 12
y los 25 afios. La maxima frecuencia de
presentacion se da en la segunda década
de la vida, coincidiendo con el estirén pu-
beral, lo que sugiere una relacion entre el
rapido crecimiento dseo y el desarrollo de
esta neoplasia.

Algunos datos avalan esta relacion.
Los pacientes con sarcoma osteogéni-
co son, en general, més altos que sus
coetaneos y la enfermedad aparece a
edad mas temprana en las nifas, en las
que el estiron puberal es mas precoz.
Existe un predominio de presentacién
en varones. Se ha descrito una mayor
incidencia en la poblacién de origen
hispano de Estados Unidos, asi como
un menor niimero de casos en los paises
asiaticos().

Etiologia y bases genéticas

La etiologia de esta enfermedad sigue
siendo desconocida: la relacion entre la
expresion tisular de la proteina p53 y la
evolucion de la enfermedad esta sujeta a
controversia.

Las radiaciones ionizantes son res-
ponsables de un 3% de estas neoplasias.
También la administracién de quimio-
terapia con agentes alquilantes se ha
asociado a la apariciéon de sarcomas
osteogénicos. Los pacientes con retino-
blastoma presentan una predisposicién
genética a desarrollar sarcoma osteogé-
nico. El locus especifico del retinoblas-
toma, situado en el cromosoma 13, esta
también implicado en la aparicion del
sarcoma osteogénico.

Histopatologia

Los sarcomas osteogénicos se dividen
por su origen en intramedulares y yuxtacor-
ticales (superficiales).

Desde el punto de vista histologico
se distinguen diversas variantes. La mas
comun es la osteobldstica, presente en
mas de la mitad de los casos. Las va-
riantes condroblastica y fibroblastica
las siguen en frecuencia. Otras varian-
tes son la telangiectasica, con minima
producciéon de osteoide, y el sarcoma
osteogénico de célula pequefia.

Clinica

El tumor se desarrolla, preferentemen-
te, en los huesos largos de las extremidades
y aparece raramente en los huesos axiales.
La mayor parte de los casos aparecen en el
entorno anatémico de la rodilla.

Las localizaciones mads frecuentes,
por orden de frecuencia, son: fémur
distal, tibia proximal, htimero proximal,
fémur proximal, tibia distal y peroné. Las
localizaciones axiales mas frecuentes son:
pelvis, vértebras y huesos del craneo.

Habitualmente, los sintomas de co-
mienzo de la enfermedad consisten en
dolor y tumefaccién. La clinica suele
ser inicialmente leve y con frecuencia
transcurren periodos largos desde su
aparicion al diagnostico. Un estudio
observo un intervalo entre 1 y 48 me-
ses, con una mediana de 3,8 meses. Los
pacientes mayores de 12 afos se diag-
nosticaron mas tardiamente que los mas
pequenos. La demora fue mayor si el
meédico consultado fue el de cabecera
y el diagnostico fue mas rapido si el
paciente fue visto en urgencias®.

Entre el 15 y el 20% de los pacientes
presentan metastasis detectables en el mo-
mento del diagndstico, casi siempre pul-
monares, seguidas de las 6seas, ganglio-
nares, hepaticas y cerebrales. Los estudios
histéricos han demostrado que practica-
mente la totalidad de los pacientes tienen
metastasis subclinicas al diagndstico.

El volumen del tumor primario es
un importante factor prondstico y te-
rapéutico!.

Exploraciones complementarias

Los datos de laboratorio mas carac-
teristicos son la elevacion de los niveles
séricos de fosfatasa alcalina y de lactode-
hidrogenasa. La angiogénesis intratumoral
cuantificada mediante densidad microvas-
cular (MVD) ha demostrado ser un valioso
indicador pronéstico.

TUMORES OSEOS. RABDOMIOSARCOMAS

Estudios radiolégicos e isotépicos

Las imagenes mas precisas se obtie-
nen con la TAC y la RNM. La gammagra-
fia 6sea permite valorar la extension del
tumor primario y la posible afectacién de
otros huesos. Es imprescindible practicar
a todos los pacientes una TAC pulmonar
para detectar la presencia de metastasis
pulmonares y/ pleurales.

Tratamiento

El tratamiento del sarcoma osteo-
génico es multidisciplinar, combinando
quimioterapia pre y postoperatoria con la
cirugia ortopédica. El principal objetivo
es conseguir un adecuado control local
de la enfermedad, asi como el tratamien-
to de las metastasis subclinicas y, en su
caso, clinicas, con las menores secuelas
posibles,

El principio de la cirugia tumoral
de reseccién en bloque y con marge-
nes sanos es fundamental para el con-
trol local del tumor, lo que, gracias a
la quimioterapia preoperatoria y a la
RNM para la planificacion quirtrgica, se
consigue con mayor seguridad, logran-
dose actualmente en la mayoria de los
pacientes evitar la amputacién. El tipo
de reconstruccién del segmento 6seo
resecado puede variar entre el aloinjerto
y la prétesis. En los nifios, el empleo de
la protesis esta mas limitado que en el
adulto por las dificultades para adaptarse
al crecimiento del nifio(?).

La mayoria de los protocolos actua-
les de quimioterapia incluyen el meto-
trexato a altas dosis (MTX ad), cisplati-
no (CIS ), adriamicina (ADRIA) e ifos-
famida (IFO). Actualmente, la mayoria
de los protocolos incluyen la aplicacién
de dichos firmacos pre y postperatoria-
mente(). El grado de necrosis tumo-
ral tras la quimioterapia preoperatoria
observado en la pieza operatoria es un
factor prondstico decisivo(?). La utiliza-
cion de menor niimero de drogas o en
combinaciones diferentes no mejora los
resultados('*). La Sociedad Espafiola de
Oncologia Pediatrica inici6, en 1996,
sus protocolos multidisciplinares en
el sarcoma osteogénico(®). Utilizando
pre y postoperatoriamente MTXad, CIS,
ADRIA e IFO en los osteosarcomas de
extremidades sin metastasis al diag-
noéstico, obtuvo una SLE del 62%. La
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SLE fue del 70% en los pacientes con
alto grado de necrosis tumoral tras la
quimioterapia preoperatoria, frente a
un 44% en los casos de baja necrosis
(p=0,01). En el 85% de los pacientes
pudo realizarse cirugia conservadora(!s).
En los pacientes con metdstasis al diag-
nostico, la SLE fue muy baja (13%). En
2001, se puso en marcha un nuevo pro-
tocolo con los mismos farmacos, pero
con reduccién de dosis para disminuir
la toxicidad del protocolo, obteniéndo-
se una SLE similar. Estos resultados son
equivalentes a los obtenidos en otros
estudios unicéntricos y multicéntri-
COS(13'14).

El paciente con metastasis detec-
tables en el momento del diagndstico
tiene un pronostico muy pobre. La pre-
sencia de mas de tres lesiones pulmo-
nares y la afectacion pulmonar bilateral
lo ensombrecen. La calidad de la cirugia
sobre el tumor primario y las metastasis
son el factor pronostico fundamental.
La aplicacién de megaterapias con po-
liquimioterapias mieloablativas y rescate
hematopoyético no ha mejorado la su-
pervivencia(l®).

De las nuevas opciones terapéuticas
surgidas en los Gltimos afios tiene espe-
cial interés la mifamurtida, un modu-
lador de la inmunidad innata que esti-
mula los macroéfagos y los monocitos,
dando lugar a productos quimicos con
posibles efectos tumoricidas que pue-
den ayudar a controlar la enfermedad
metastasica subclinica: su utilizacion,
unida a la quimioterapia convencional,
parece incrementar significativamente
la supervivencia(!?).

Tumores benignos

Las lesiones 6seas benignas y los
procesos 6seos pseudotumorales son mas
frecuentes en el nifo que los tumores ma-
lignos. Ni la historia clinica, ni la explora-
cion fisica, ni los estudios complementa-
rios bastan por si solos para determinar el
caracter benigno o maligno de una lesion
6sea, siendo necesario el estudio histolé-
gico de la lesion@®),

Las lesiones de crecimiento rapido
suelen asociarse a procesos malignos,
pero algunas lesiones benignas, como el
quiste 6seo aneurismatico, pueden cre-
cer con mayor rapidez que los tumores
malignos(819).
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Muchos tumores éseos benignos
son diagnosticados casualmente o des-
pués de una fractura patolédgica.

El estudio radiologico de la lesion
precisa siempre de imagenes en dos pla-
1nOs Y, en caso necesario, complementar
el estudio con TAC y/o RNM(19:20),

El osteocondroma (exostosis) es
uno de los tumores benignos mas fre-
cuentes en ninos. Aparece en la meta-
fisis de los huesos largos: tercio distal
del fémur, tercio proximal de la tibia
y tercio proximal del himero. Suelen
diagnosticarse entre los 7 y los 15 afios
de edad, al advertirse una masa Osea
no dolorosa. Radiolégicamente tienen
el aspecto de tallos o proyecciones de
base ancha originados en la superficie
del hueso. Se efecttia la reseccién qui-
rurgica cuando causan sintomas('®). Mas
infrecuente es la exoéstosis hereditaria
multiple.

El condroblastoma es una lesion
infrecuente localizada en la epifisis de
los huesos largos. Suele diagnosticar-
se en la segunda década de la vida al
aparecer dolores en la articulacién ad-
yacente. Radiologicamente, se observa
una imagen de radiotransparencia bien
delimitada en la epifisis o la apofisis del
hueso afectado. Se trata mediante cure-
taje e injerto Oseo antes de que afecte a
la articulacién®h.

El osteoma osteoide es un tumor de
pequefio tamafio, diagnosticado gene-
ralmente entre los 5 y los 20 afios de
edad. Provoca un dolor progresivo de
predominio nocturno y sus localizacio-
nes prevalentes son el tercio proximal
del fémur y de la tibia. Radiologica-
mente, aparecen CoOmo una imagen re-
dondeada u ovoide rodeada de hueso
esclerético. Los pacientes con dolor
intenso precisan de la extirpacion del
tumor.

Los fibromas (fibroma no osificante,
defecto cortical fibroso, defecto fibro-
so metafisario) son lesiones fibrosas
del hueso, probablemente debidas a un
defecto de osificacién, y suelen ser asin-
tomaticas, encontrandose casualmente
en estudios radiolégicos por otros pro-
cesos. Pueden llegar a producir fracturas
patolégicas, por lo que se recomienda
su extirpacién y colocacion de un injer-
to en las lesiones extensas®!.

El quiste 6seo aneurismatico es una
lesion reactiva del hueso. El fémur, la

tibia y las vértebras son los huesos mas
afectados. La lesion consiste en espa-
cios cavernosos ocupados por sangre y
restos solidos. Radiologicamente, apa-
rece como una lesion litica excéntrica.
El tratamiento consiste en curetaje o
extirpacion®V.

La displasia fibrosa es una ano-
malia del desarrollo causada por la
sustitucion del hueso esponjoso por
materia fibrosa. Las lesiones pueden ser
unicas o multifocales, estables o pro-
gresivas. La triada lesiones multifoca-
les, pubertad precoz y pigmentacién
cutanea es el sindrome de McCune-
Albright. Puede haber desigualdad de
la longitud de los miembros, arquea-
miento de la tibia y fracturas patolo-
gicas. Pueden ser necesarias técnicas
reconstructivas para permitir la esta-
bilidad del paciente.

La displasia osteofibrosa afecta
a los ninos antes de los diez anos y
aparece, generalmente, en la tibia. Se
diferencia de la displasia fibrosa clini-
ca, radioldgica e histolégicamente. Los
pacientes pueden presentar tumefac-
cién o aumento del miembro. Algunas
lesiones pueden regresar espontanea-
mente.

El granuloma eosindfilo es la for-
ma monostotica de la histiocitosis de
células de Langerhans y, como tal, es
una lesion paraneoplasica(’®). Suele apa-
recer durante las primeras décadas de
la vida y es mds frecuente entre los 5 y
los 10 afios. El craneo es la localizacién
mas habitual, aunque puede aparecer
en cualquier hueso. Las lesiones ver-
tebrales provocan dolor, rigidez y, en
ocasiones, sintomatologia neurologica.
Las lesiones son radiotransparentes, con
bordes generalmente bien definidos y
con reacciéon peridstica(’®. Hay que
efectuar siempre un estudio de todo el
esqueleto (preferentemente, mediante
gammagrafia) para descartar las formas
poliostoticas y debe investigarse la po-
sible existencia de afectacion visceral. Si
el tamano y la localizacién de la lesion
lo requieren, puede efectuarse curetaje
con o sin injerto 6seo.

La intervencién quirtrgica de las
lesiones dseas benignas puede ser, en
ocasiones, de gran complejidad y re-
quiere siempre por parte del cirujano
una amplia experiencia en el tratamien-
to de estas lesiones!).



Rabdomiosarcomas

Introduccién

Los tumores de partes blandas en la
infancia constituyen un grupo de neopla-
sias de las cuales la mas frecuente es el
rabdomiosarcoma (RMS), que representa
aproximadamente el 5% de los tumores
malignos en la infancia y la adolescencia.
Su incidencia es de 5 casos por millén de
nifios menores de 15 afios. Es un tumor
maligno embrionario derivado de células
mesenquimales primarias (rabdomioblas-
tos) con diferenciacion incompleta a célu-
las de musculo estriado. Pueden localizarse
en cualquier parte del organismo en que
haya tejido mesenquimal(@2,

Etiologia

La etiologia del RMS es descono-
cida. Hay un componente genético,
como demuestra la mayor incidencia
del tumor en pacientes con sindromes
de Wiedemann-Beckwith, de Gorlin
y de neurofibromatosis tipo I, entre
otros(®3),

Anatomia patolégica

El RMS es un tumor de célula re-
donda cuyo diagnéstico diferencial debe
hacerse con el neuroblastoma y los tu-
mores de la familia Ewing (TFEw)®3).

Actualmente se clasifican segin su
significacion pronéstica en RMS botrioide
y de células fusiformes (buen pronéstico),
RMS embrionario (pronéstico intermedio) y
rabdomiosarcoma alveolar (mal prondstico,
tendencia a ocasionar metastasis y mayor
resistencia al tratamiento). La forma pleo-
morfica es una variedad muy rara de RMS
y se diagnostica cuando se encuentran cé-
lulas anaplasicas en agregados grandes o
en vainas difusas.

Estos subtipos histologicos pre-
sentan alteraciones citogenéticas di-
ferentes. Los analisis citogenéticos
del RMS han permitido conocer en
los cromosomas de este tumor ano-
malias numéricas y estructurales. El
RMS embrionario rara vez se acompa-
na de translocaciones; el RMS alveolar
se caracteriza por un reordenamiento
de los cromosomas 2 y 13, el t(2;13)
(q35,q14) presente en el 80% de los
mismos. En raros casos de RMS, se
identifica una translocacién variante
de los mismos, la t(1,13) (p36, q14).

Actualmente se esta investigando el
valor, como factor pronéstico, de la
anomalia numérica de los cromosomas
o ploidia. Los RMS con un contenido
hiperploide de DNA tienen una super-
vivencia significativamente superior a
los de contenido tetraploide (casi siem-
pre alveolares). Hasta el 50% de los
RMS presentan mutaciones del gen p53
(tanto las formas alveolares como las
embrionarias) 324,

Clinica
Las formas mas frecuentes de pre-

sentacién clinica son(3:24):

* Genitourinaria (25 %), vejiga y
préstata (15%) y vagina y utero
(10%). Las principales manifes-
taciones clinicas son obstruccién
urinaria en el primer grupo y san-
grado vaginal/tumor vulvar en el
segundo.

* Cabeza y cuello (25%), parame-
ningeos (15%), senos paranasales,
fosa nasal, etc. (10%); se manifiestan
como masa palpable.

* Extremidades (20%), érbita (10%)
y otras (vias biliares, pared toracica,
20%) 0.

Diagnéstico

El diagnéstico de confirmacion se basa
en el estudio histolégico de una porcion re-
presentativa de la masa tumoral. La aspira-
cion y biopsia de la médula 6sea deben rea-
lizarse siempre. La TAC con y sin contraste
es el estudio radiolégico de eleccion en
los tumores localizados en cabeza, cuello,
abdomen y pelvis. En todos los casos, se
realizara una TAC de térax para investigar
la presencia de metastasis. La utilizacion
de isétopos radiactivos permite la identifi-
cacion de depésitos metastasicos dseos. La
RNM es de gran utilidad para la deteccion
y definicion de las lesiones de cabeza, ex-
tremidades y region paraespinal(25.

Factores prondsticos
Los principales factores pronosticos
son(20):
+ Estadiaje (segun la clasificacion del
IRS estadounidense):
— Grupo . Enfermedad localizada
completamente extirpada.
— Grupo II. Extirpacién macros-
copica total con evidencia de
extension loco-regional.
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— Grupo III. Extirpacion incom-
pleta con enfermedad residual
macroscopica.

— Grupo IV. Enfermedad metasta-
sica al diagnéstico (pulmones,
higado, médula 6sea, cerebro,
etc.

* Tipo histolégico (véase mas arriba).

* Localizacion anatémica: favorable:
orbita, cabeza y cuello no parame-
ningeo, genitourinario no vejiga ni
prostata. Desfavorable: el resto de
localizaciones.

* Tamaflo: favorable: <5 cm. Desfavo-
rable: >5 cm.

Tratamiento

El tratamiento del RMS es multidisci-
plinar. El control del tumor local se aborda
con la cirugia y/ o la radioterapia asociadas
a quimioterapia para el control de la en-
fermedad diseminada detectable o no al
diagndstico(25.26),

Todos los pacientes diagnosticados
de RMS deben ser tratados con quimio-
terapia. Los firmacos usados en funcién
de los factores prondsticos incluyen:
vincristina, actinomicina D, ciclofosfa-
mida o ifosfamida y adriamicina.

Pronéstico

El pronostico de los pacientes con
RMS ha experimentado una gran me-
joria en las ultimas décadas, tanto en
Europa (grupo MMT SIOP) como en Es-
tados Unidos (grupo IRS). Globalmente,
la SLE se sitta en el 60-70%.

Sin embargo, los pacientes con
enfermedad metastasica detectable al
diagnéstico alcanzan una SLE inferior
al 30%. En ellos, la megaterapia mieloa-
blativa con rescate hematopoyético no
ha mejorado los resultados de la terapia
convencional(?5.26),

Otros sarcomas de partes
blandas distintos del
rabdomiosarcoma

Los sarcomas de partes blandas
no RMS en la infancia son un grupo
de tumores poco frecuentes (2-3 ca-
s0s/1.000.000/af0), con importante
heterogeneidad clinica, histolégica y
biologica®?).

La mayoria de la informacién dispo-
nible procede de estudios realizados en
adultos. En general, en los nifios tienen
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mejor prondstico que en los adolescen-

tes, que suelen tener un comportamien-

to mas parecido al de los adultos®2).
Los tipos de presentacién mas fre-

cuente son: el fibrosarcoma, el sarcoma

sinovial, el histiocitoma fibroso maligno

y el hemangiopericitoma.

El estadiaje es el mismo que se uti-
liza para el RMS.

Los principios generales del trata-
miento son®”):

* Cirugia. Debe tratar de obtenerse
siempre la extirpacion completa del
tumor. La quimioterapia no puede
compensar una cirugia inicial inade-
cuada.

* Radioterapia. Mejora el control lo-
cal en pacientes con tumor residual
microscopico y debe administrarse
a los pacientes con restos tumora-
les tras la cirugia (grupos II y III).
Sélo en los niflos muy pequefios
con fibrosarcoma tipo infantil puede
obviarse la radioterapia, incluso en
pacientes con restos macroscopicos,
ya que la quimioterapia puede per-
mitir el control del tumor.

* Quimioterapia. El papel de la qui-
mioterapia en estos tumores No esta
bien definido. Los quimioterapicos
mas utilizados son: vincristina, ac-
tinomicina D y ciclofosfamida.
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Anamnesis

Nifia de 5 afios de edad que, dos meses antes de acudir
a la consulta, presenta afectacion del estado general, aste-
nia y febricula. Diagnosticada inicialmente de proceso viral,
ante la persistencia de los sintomas acude a un servicio de
urgencia. Dos dias antes ha empezado a presentar dificultad
a la deambulacion, que se ha acentuado el dia de la consulta.

Exploracion fisica

Regular estado general, palidez de piel. Temperatura cor-
poral: 38°C. Faringe normal. Auscultacion cardiopulmonar
normal. Abdomen sin hallazgos. Exploracion de miembros
inferiores normal. Rigidez de espalda més acentuada en la
zona dorso-lumbar con limitacién de la movilidad.
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Caso clinico

Dificultad a la deambulacién con tendencia a la claudi-
cacién mas acentuada en miembro inferior derecho.

Reflejos osteotendinosos abolidos en ambos miembros
inferiores.

Pruebas complementarias

Hemograma: moderada anemia normocrémica, con
discreta leucocitosis y desviacién izquierda. VSG: 60 mm/
hora, LDH marcadamente elevado. Resto de bioquimica
sanguinea normal.

Se practica de urgencia TAC y RNM de columna con
especial atencion a la region dorsolumbar: se observa una
lesién a nivel de L1 con compresién medular. Se efecttia TAC
toracica, que es normal.
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