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Tumor desmoplasico de células pequeias y redondas (DSRCT) de rifion

C. M. Cabrera Morales

Resumen

El tumor desmoplasico de células pequefias y redondas es una rara enfermedad que afecta a la cavid
toneal, normalmente se presenta en chicos jévenes, y se caracteriza por la presencia de células pequefia
ferenciadas con nucleos hipercromaticos. Esta entidad se distingue del resto de tumores de células peqt
redondas por la co-expresion histoquimica de antigenos epiteliales, musculares, y neuronales. La translo
t(11;22) (p13;q12) es una caracteristica recurrente de este tipo de neoplasias. Presentamos un nuevo cas
mor desmoplasico de células pequefias y redondas de rifidon diagnosticado en un joven de 20 afios de €
el cual por técnicas de hibridacidm situ fluorescente (FISH) no se encontré la translocacion t(11;22
(p13;912).
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Summary

Desmoplastic small round cell tumor is a rare disease consisting of a form of peritoneal surface malign
usually affecting young males, composed of relatively small and undifferentiated cells with a high nucl
cytoplasmic ratio. The co-expression of epithelial, muscular and neuronal antigens distinguishes this e
from other small round cell tumors. The t(11;22)(p13;g12) translocation is a recurrent characteristic of
type of tumor. However, we report a new case of desmoplastic small round cell tumor of the kidney affecti
20 year old male where the t(11;22)(p13;q12) is absent.
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Introduccioén Caso clinico

Los sarcomas de partes blandas son tumores po- Paciente de 20 afios de edad que acude a urgel
co frecuentes que constituyen alrededor del 1% decias, con dolor lumbar y fiebre. Al paciente se le
los casos de cancer huméaniks mas frecuente su realizan urocultivos, hemocultivos, y estudio de
aparicion alrededor de los 50 afios de edad, pero nanarcadores tumorales (pruebas que resultan negat
hay una edad especifica de comienzo. Dentro devas), por tomografia axial computerizada (TAC) se
ellos el tumor desmoplasico de células pequefias yle detecta una masa tumoral que afecta al polo supe
redondas desmoplastic small round cell tumor, rior del rifdn derecho (Fig. 1). Tras lo cual se reali-
DSRCT) constituye una rara entidad de extrema za la reseccion quirdrgica del tumor.
agresividad recientemente descrita y reconocida
que afecta principalmente a nifios y adultos
jovenes, con una edad promedio de aparicién de 21
afios y con una elevada prevalencia en horhlEss
una neoplasia que afecta difusamente al peritonedg
abdominal o pélvico, aunque se han descrito casos
en otras localizaciones con una frecuencia baja
(pleura, tunicavaginalis, SNC, higado, ovario,
etcp. La histologia tipica se caracteriza por la pre-
sencia de nidos o trabéculas de células tumoraleg
embebidos en un estroma fibroso. No es infrecuente
observar necrosis en el centro de los nidos de ma
yor tamafio. Su principal caracteristica diagndstica
es la co-expresién de marcadores epiteliales, mus
culares, y neuronalgsasi como la presencia de la e
translocacioén reciproca t(11;22) (p13;912) que Flgural TAC abdominal: masa hipodensa en rifion derecho.
afecta a los genes EWS1 (gen del sarcoma de
Ewing) y WT1 (gen del tumor de Wilnis}.

Presentamos el segundo caso de tumor desmopla- La pieza de reseccion quirdrgica estaba constitui-
sico de células pequefias y redondas de rifién descrida por una masa tumoral de 14 cm de didmetro ma
to en la literaturq en el que por técnicas de FISH vyor, con infiltracion del polo superior y segmento
no se ha encontrado la translocacidn caracteristicamedio renales, y afectacion del seno y sistema pielo:
de este tipo de tumores. calicial. Se observé presencia de invasion vasculal
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Figura 4. Células tumorales del paciente en estado de interfas
marcadas con el kit LS| EWSR1 Dual Color, que muestran

Figura 2. Técnica de inmunohistoquimica positiva para desmina ~ dos sefiales de fusion rojo-verde por célula, indicativo de au-
(HE x200). sencia de cualquier translocacion que afecte al gen EWSL1.

Centrémero regién 22q12 Telémero translocacion t(ll;zz) (p13,q12) que |mp|lca a los
genes EWS1 y WT1 mediante hibridacidnsitu
fluorescente (FISH), para ello se utilizé el kit LSI
EWSR1 (22g12) Dual Color Break Apart Rearran-
gement Probe (VYSIS). El cual esta constituido por
una mezcla de dos sondas que flanquean complete
ABF1 EWsL  NGFH MTMR3 EFIo4 mente el locus del gen EWS1 (Fig. 3), la sonda mas
] centromérica esta marcada cgmectrum-Orange y
| las mas telomérica cogpectrum-Green. Como re-
sultado de este disefio cualquier translocacién en I:
gue esté implicado el locus EWS1 produce la sepa:
racion de la sefial de fusién rojo-verde en una sefia
i roja y otra verde. El patron observado en nuestro ca
sonda naranja marcada con Spectrum-Orange de ~500 Kb P .
flanquea la region 5’ del gen EWS1, la sonda verde de SO se cqrresponde C0~n el patron de norr_nahdad, col
~1.100 kb marcada con Spectrum-Green flanquea la regién Presencia de dos sefales de fusion roja-verde po
3’ del gen. cada célula tumoral (Fig. 4), confirmando por tanto
la ausencia de translocacion en el paciente.

El paciente fue tratado con tres ciclos de CAV, cua-
linfatica tumoral en el tejido renal y grasa adyacen- tro ciclos de Ifosfamida/VP-16, y posteriormente
te. Metéstasis medular de glandula suprarrenal, in-CTX, ADR, y VCR. Como resultado de este trata-
vasion de la grasa perirrenal y nédulos de la cadenamiento no se detecta infiltracion tumoral en médula
interadrtico cava. 0sea. Sin embargo posteriormente se le detectd pc

Mediante la realizacion de técnicas de inmunohis- TAC reaparicién del tumor y metastasis hepatica. Tras
toquimica sobre secciones de parafina con diferentedo cual no se produce respuesta al tratamiento y el pa
anticuerpos monoclonales (Dako) se encontr6 el si-ciente fallece a los dos afios del diagndstico inicial.
guiente patrén de tincion compatible con un tumor
desmoplasico de células pequefas y redondas: cito- _
queratinas 8, 18 y 19 (+), proteina &cida fibrilar glial Discusion
(-), desmina (+) (Fig. 2), vimentina (+), sinaptofisi-
na (+), cromogranina (-), actina (débilmente +), y S-  El término “tumor de células pequefias y redon-
100 (débilmente +). das” @mall round cell tumor) describe a un grupo de

Se realiz6 igualmente el estudio citogenético de latumores malignos altamente agresivos formado por

D225590
bD225634

Figura 3. Estructura génica de la region cromosémica 22g12. La
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células pequefias e indiferenciadas con nucleos hidocacion en el paciente (Fig. 4). Por lo tanto este ca-
percromaticos redondos u ovales, nucleolos pocoso raro hay que incluirlo dentro del pequefio porcen-
evidentes y citoplasma escéasBste grupo incluye taje de tumores desmoplasicos de células pequeniz
el sarcoma de Ewing (ES), neuroepitelioma periféri- y redondas con ausencia de translocacion t(11;22
co, neuroblastoma periférico, rabdomiosarcoma, tu- (p13;q12)S.

mor desmoplasico de células pequefias y redondas,

linfoma, leucemia, osteosarcoma de células peque-

fias, carcinoma de células pequefias, y melanomdConclusion

maligno, entre otrd% Para la distincién entre sarco-

mas, carcinomas, y linfomas se emplean tres marca- El tumor desmoplasico de células pequefas y re-
dores muy utiles: el antigeno pan-leucocitario CD45 dondas constituye un pequefio porcentaje dentro de
(especifico de linfomas), citoqueratinas (presentesgrupo de los sarcomas, que comparte con ellos ur
en tumores de origen epitelial y algunos sarcomas),origen histolégico incierto y que presenta caracteris-
y el filamento intermedio vimentina (presente en la ticas histoquimicas definidas. Si bien la transloca-
mayoria de los tumores mesenquimales y en algunosion t(11;22) (p13;912) que fue primeramente des-
carcinomas). crita por Gerald y cdll como caracteristica distinti-

El tumor desmopléasico de células pequefias y re-va esta presente en la gran mayoria de los casos ha
dondas es una entidad distinguible dentro de esteta ahora publicadé$ esta ausente en el caso que
grupo por su comportamiento histoquimico y por la presentamos. Pudiendo existir otras alteraciones ci
presencia de abundante estroma desmoptasico togenéticas que puedan tener relevancia en ese pt
distincion de este tumor se logra mediante inmu- quefio porcentaje de casos restantes.
nohistoquimica para marcadores epiteliales (querati-
na, antigeno de la membrana citoplasmatica de célu-
las epiteliales), neuronales (enolasa neuro-especifi-
ca), y musculares (desmina). lgualmente la translo-
cacion reciproca t(11;22) (p13;q12) que implica al Correspondencia:
producto del gen EWS1 y WT1 es una caracteristica Dra. C. M. Cabrera

. . Hospital Universitario Virgen de las Nieves
recurrente y especifica de este tipo de sarcbfnas Servicio de Anatomia Patolégica

Los reordenamientos cromosOmicos que afectan Edificio de Gobierno - 42 Planta
al gen EWSL1 localizado en la regién cromos6émica Avenida Fuerzas Armadas, 2
22012 (Fig. 3) se han observado en diferentes tipos E-18014 Granada

de tumore®. Aproximadamente el 90% de las trans- E-mail: mcabrm@fundacionhvn.org

locaciones que afectan al gen EWS1 producen la
translocacion t(11;22) (g24;912) que yuxtapone a
EWSL1 con el gen FLK. La segunda translocacion
mas frecuente implica a EWS1 y ERQepresen-
tando la translocacién con WT1 un porcentaje muy
pequefio. El gen WT1 codifica una proteina de
union al DNA que actua como un factor de trans-
cripcién, y que igualmente interviene durante el pro-
ceso de diferenciacion y desarrollo del sistema geni-
tourinario y tejidos mesotelial®s WT1 es un gen
supresor de tumor que participa en el desarrollo de
un subgrupo de tumores de Wilins

En el caso clinico presentado, el estudio de la
translocacion especifica presente en la gran mayoria
de tumores desmoplasicos de células pequefias y re-
donda$%® investigado mediante la técnica de FISH
resultd ser negativo, revelando la ausencia de trans-
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