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Diagnostico: Rabdomiosarcoma alveolar primario de senos paranasales, con metastasis
en ganglios linféticos cervicales, axilares y bilaterales en mama.

RABDOMIOSARCOMA ALVEOLAR

Los rabdomiosarcomas son sarcomas de partes blandas que muestran evidencia
morfoldgica, inmunohistoquimica y ultraestructural de diferenciacion de musculo
esquelético.

El rabdomiosarcoma alveolar (RA) es un sarcoma agresivo que representa
aproximadamente el 31% de todos los rabdomiosarcomas, y es el 2° en frecuencia
después del rabdomiosarcoma embrionario.

Clinicamente el RA se considera un tumor maligno de nifios y adolescentes, aunque
tiende a presentarse en un grupo de mayor edad que los rabdomiosarcomas
embrionarios con un pico de incidencia entre 10-25 afios. Se presenta frecuentemente en
partes blandas de las extremidades, aunque tambien se puede localizar en cabeza,
cuello, region perineal, region paraespinal y senos paranasales. La localizacion en mama
es una localizacion rara, que se ha descrito en la literatura tanto como localizacién
primaria como metastasica. Otras localizaciones metastasicas son los ganglio linfaticos,
pulmon y otras visceras. La infiltracion difusa en la médula 6sea puede plantear
diagnostico diferencial con leucemias.

Histoldgicamente se reconocen 3 patrones:
- Patrén tipico
- Patron sélido
- Patrén mixto (con caracteristicas de embrionario y alveolar)

Las caracteristicas histologicas tipicas del RA son la presencia de nidos o grupos de
células redondas u ovaladas pobremente diferenciadas separados por septos
fibrovasculares. En el centro de los nidos a veces mal definidos las células pierden su
cohesion y quedan sueltas dando lugar al patrén tipico alveolar del RA. La variante con
patrén sélido se caracteriza por la ausencia de septos fibrovasculares y la presencia de
sdbanas de células redondas con variable diferenciacion rabdomioblastica.
Ocasionalmente se pueden observar células con citoplasma claro que pueden plantear
un diagnéstico diferencial con un carcinoma de células claras o liposarcoma . A veces
se pueden apreciar células gigantes con diferenciacion rabdomioblastica.

El inmunofenotipo de estos tumores se caracteriza por la expresion de diferentes
proteinas musculares (desmina). Las tinciones relacionadas con Myo-D1 muestran un
patrén de expresion difusa nuclear fuerte.



Los estudios citogenéticos han mostrado de forma consistente y especifica la presencia
de determinados marcadores citogenéticos en el RA, que permite el diagnostico
diferencial de este tumor con otros rabdomiosarcomas y con otros tumores de células
redondas. La alteracion mas frecuente, que se observa aproximadamente en un 70-85%
de los casos, es la t(2;13)(g35;q14), la cual yuxtapone el gen PAX3 del cromosoma 2 y
el gen FKHR del cromosoma 13. La segunda traslocacion en frecuencia es la
t(1;13)(p36;g14) que se observa en un 10-20% de los RA. Esta Gltima traslocacion
yuxtapone el gen PAX7 del cromosoma 1 con el gen FKHR del cromosoma 13. En
ambas alteraciones citogenéticas los 2 genes implicados son factores de transcripcion, y
la yuxtaposicion de ambos genes da lugar a una proteina quimérica con actividad
transcripcional aberrante que actua sobre diferentes genes diana, y que se sugieren estan
implicados en diferentes procesos de oncogeénesis en el RA, y cuyos efectos producen
alteraciones en el control de la proliferacion, apoptosis y diferenciacion tumoral.

Dentro de los factores pronosticos dentro de los rabdomiosarcomas en general, los mas
atiles son:

e El grado de extension de la enfermedad al diagnostico

e Localizacion del tumor primario

e Tipo histolégico (RA presenta peor pronostico)

e Eltipo de terapia empleada

Algunos estudios mostraron resultados preliminares en los gque mostraban que la
presencia de la traslocacion t(1;13)(p36;q14) en el RA se relacionaba con una
presentacion en pacientes jovenes, enfermedad localizada y una supervivencia libre de
fallo prolongada. Otros estudios posteriores han encontrado que esta misma
traslocacion identifica un grupo de pacientes con un curso clinico mas favorable entre
los casos de RA con enfermedad metastasica.
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