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RESUMEN: Se describe el caso clinico de un paciente de 4 afios de edad, masculino que sufrio
traumatismo ocular debido a un golpe con el timén de una moto en el ojo derecho, presentando dolor
al pasar los dias y protrusion leve del ojo, recibiendo tratamiento sintomatico con evolucion
desfavorable por lo que se realizan examenes de laboratorios y estudios radioldgicos, por los
hallazgos en la resonancia magnética se decide toma de muestra para biopsia, iniciando tratamiento
urgente con quimioterapia siendo el diagndstico un rabdomiosarcoma embrionario el cual presenta

buen prondstico en un 70% de los casos con tratamiento oportuno y especifico.
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ABSTRACT: It is described the clinical case of a 4 year old male patient who suffered eye trauma
due to a blow with the rudder of a motorbike in his right eye, presenting pain as days go by and slight
protrusion of the eye, receiving symptomatic treatment with unfavourable evolution; so laboratory
tests and radiological studies were performed, Due to the findings of the magnetic resonance imaging,
it was decided to take a sample for biopsy, initiating urgent treatment with chemotherapy. The
diagnosis is embryonic rhabdomyosarcoma, which presents a good prognosis in 70% of the cases

with timely and specific treatment.
KEY WORDS: Rhabdomyosarcoma, embryo, muscle cells, connective tissue.

INTRODUCCION.

El Rabdomiosarcoma (RMS) Embrionario es el tipo mas comdn de sarcoma de tejido blando que
predomina en los nifios. Se origina a partir de células musculares esqueléticas normales (por ejemplo,
un masculo), el tejido conjuntivo (por ejemplo, tendones o cartilagos) o huesos; y con frecuencia en
el area de la cabeza y el cuello o en extremidades, pero se puede presentar en cualquier parte del
cuerpo. En ocasiones se presenta un signo tipico del Rabdomiosarcoma infantil que es una masa o
inflamacidén que crece cada vez méas. No se sabe con seguridad por qué una célula muscular estriada
experimenta transformacion neopléasica, dado que las células musculares esqueléticas estan presentes
en la practica totalidad del organismo.

Los nifios y adolescentes sobrevivientes de cancer necesitan un seguimiento minucioso porque los
efectos secundarios del tratamiento del cancer pueden persistir 0 presentarse meses o afios después

del mismo. Se han logrado mejoras notables en la supervivencia de nifios y adolescentes con cancer.
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La mortalidad por cancer infantil entre 1975 y 2010 disminuyé en mas de 50 %, y durante el periodo,
la tasa de supervivencia a 5 afios para el Rabdomiosarcoma aument6 de 53 a 67 % para los nifios
menores de 15 afos, y de 30 a 51 % para los adolescentes de 15 a 19 afios. EI Rabdomiosarcoma
infantil representa aproximadamente 3,5 % de los casos de cancer en nifios de 0 a 14 afios, y 2 % de
los casos entre adolescentes y adultos jovenes de 15 a 19 afios. La incidencia es de 4,5 por millén de
nifios y 50 % de los casos se presentan en la primera década de vida (Healthwise, 2019).
La incidencia depende del subtipo histoldgico de Rabdomiosarcoma como se expresa a continuacion:
(Ognjanovic S, Linabery AM, Charbonneau B, et al., 2009), Embrionario: el Rabdomiosarcoma
embrionario predomina en los varones (proporcién hombre a mujer, 1,5). La incidencia maxima se
presenta desde 0 a 4 afios de edad, con alrededor de 4 casos por millon de nifios; la tasa es menor en
adolescentes: aproximadamente 1,5 casos por millon de adolescentes. Este subtipo agrupa a 57 % de
los pacientes en la base de datos Surveillance, Epidemiology, and EndResults (Feinberg et al., 1995).
Alveolar: la incidencia del rabdomiosarcoma alveolar no varia por sexo y es constante entre los 0 a
19 afios, con aproximadamente 1 caso por millon de nifios y adolescentes. Este subtipo agrupa a 23 %
de los pacientes en la base de datos SEER.
Otros: los subtipos celulares pleomdrfico o anaplasico, mixto y de células fusiformes agrupan a
menos de 2 % de los nifios con rabdomiosarcoma.
Aproximadamente, el 25% de los Rabdomiosarcomas se presentan en la region de la cabeza vy el
cuello, seguido de un 22% a nivel del aparato genitorinario, con una minima incidencia del 18% en
las extremidades (Crist W, Gehan EA, Ragab AH, et al., 1995).
Los RMS que se presenta a nivel de las extremidades (mano y pie), con frecuencia se presentan en
pacientes de edad avanzada, la cual tienen caracteristicas histoldgicas alveolares (Casanova M,

Meazza C, Favini F, et al., 2009).
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Aunque la inmensa mayoria de los casos de RMS aparece de forma esporadica, se cree que entre un
10 y un 33% de los nifios que desarrollan un RMS tienen un factor de riesgo genético subyacente.
(Hartley AL, Birch JM, Blair V, et al. 1993).

El desarrollo del RMS se ha asociado con cierto namero de raros sindromes de "cancer familiar"
como el syndrome de Li-Fraumeni (SLF), que incluye la tendencia a la agrupacion familiar de casos
de RSM vy otros tumores de partes blandas de nifios, con aparicion en los familiares adultos de
carcinoma cortico-suprarrenal y carcinoma de mama de desarrollo en edades tempranas. EI SLF ha
sido asociado a mutaciones en la linea germinal del gen supresor tumoral p53 (Diller L, Sexsmith E,
Gottlieb A, et al., 1995).

El rabdomiosarcoma se ha observado también asociado al sindrome de Beckwith-Wiedemann, un
sindrome de macrosomia (sobrecrecimiento) es causado por un defecto de los genes del cromosoma
11. (Mafee MF, 2004). Los RMS suelen presentarse con frecuencia en nifios con sindrome de
costello, en los estudios este sindrome es un desorden autosémico dominante caracterizado por
retardo del crecimiento post-natal, rasgos faciales toscos tipico, piel laxa y retraso del desarrollo, han
demostrado un riesgo incrementado de desarrollo de tumores sélidos. Se han descrito 10 casos de
RMS en el grupo de unos 100 casos conocidos de nifios con sindrome de Costello. En el RMS
embrionario, el peso alto al nacer y el tamafio grande en relacion con la edad gestacional se vinculan
con un aumento de incidencia (Ognjanovic S, Carozza SE, Chow EJ, et al., 2010).

La intervencion del diagndstico radiolégico es de suma importancia en el RMS debido a ge con esto
podemos precisar la localizacion, configuracion y determinar si se extendio el cancer, y de ser asi,
hasta qué punto se ha extendido, y asi planificar el tratamiento para la misma. Con el postdiagndstico
radioldgico se puede valorar si el tratamiento de eleccion a conseguido de reducirlo, ha quedado igual
0 ha crecido; esto puede darle al médico una idea de qué tan bien esta funcionando el tratamiento.

Muchos médicos planean estudios de referencia porque muestran cémo la lesion se veia al inicio.



5
Estas imagenes se utilizan para el seguimiento de cambios que surgen durante el tratamiento. Se
pueden comparar con imagenes posteriores a fin de ver los resultados del tratamiento con el paso del
tiempo.
Es importante conocer este caso diagnosticado con Rabdomiosarcoma porque a pesar de no ser una
patologia comun y en esta zona no existe estadisticas ni reportes de la morbimortalidad por la misma

es una enfermedad maligna que puede tratarse y curar si se realiza un diagnostico oportuno.

DESARROLLO.

Presentacion del caso.

Se presenta el caso de un paciente de edad pediatrica, de 4 afios y sexo masculino con antecedentes
de salud, que acude al area de emergencia por presentar un traumatismo ocular con el timén de una
moto en el ojo derecho, comenzando con dolor que se va intensificando al pasar los dias, acompafiado
de protrusion leve del mismo ojo, por lo que se indica tratamiento sintomatico con analgésico y
antinflamatorios. A los 15 dias mantiene la sintomatologia, pero intensificAndose por lo que se
orientan examenes de laboratorios y estudios radioldgicos, con estos resultados se realiza un
diagnostico clinico de Rabdomiosarcoma; para la confirmacion de este diagnostico se procedid a
realizar Resonancia magnética simple y contrastada.

En los exdmenes de laboratorio, la quimica sanguinea y la biometria hematica fue normal.

En la Resonancia magnética de cerebro y tallo cerebral S/C contraste se refiere:

4 Sistema ventricular: normal para la edad.

+ Cisternas basales: normal.

+ Parénquima cerebral: se observa lesiones ocupantes de extra axial, de aspecto Paquimeningeo, que

se extiende a través de ambos espacios pre temporal anterior (posible diseminacion por
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contigliidad de orbita derecha y celdas etmoidales posteriores) y se extiende a espacio fronto
temporal lateral bilateral, restriccion en la difusion ADC promedio de 0.63.

+ Del lado izquierdo contigua diseminacion Paqui meningea de la convexidad hemisférica, con
acentuacion parietal, a line media.

+ Intensa captacion de contraste.

+ Efecto de masa tumoral bilateral. No edema perilesional.

4 Cerebelo: normal.

+ Tallo cerebral: normal.

4 Calota craneal: nos llama la atencién permeacion tumoral por escama del temporal bilateral. Co
presencia tumoral subcutanea. Acentuada izquierda.

4 Senos paranasales y celdas, mastoidea presencia de infiltracion tumoral a células etmoidales
posterior.

+ Silla turca: normal

Base de craneo: se observa signos de filtracion tumoral aclivus.




Corte (A) sagital, (B) coronal, (C) axial, T1.
Se observa marcada protopsis ocular derecha con presencia de masa tumoral, transespacial post
septal, extra ocular, extra conal con exbnmkiuyttension intraconal, el predomino superior, de gran

tamafio, con extension intra craneal de fosa anterior

Impresién diagndstica radioldgica.
Carcinomatosispaquimeningea bilateral frontotemporal y hemisférica derecha (posible diseminacion
por contigiiidad de orbita derecha y celdas etmoidales posteriores) con permeacion tumoral escama

de temporal bilateral.

Resonancia magnética de orbitas simple + contraste.

Se observa marcada protopsis ocular derecha con presencia de masa tumoral, transespacial postseptal,
extra ocular, extra conal con extension intraconal, el predomino superior de gran tamafio con
extension intra craneal de fosa anterior.

Distancia de la linea intercigomatica a margen ocular anterior de 19mm.

No se definen limites de masculo recto superior, lateral, oblicuo, elevador ni glandula lagrimal de

aspecto infiltracion tumoral.
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Del lado izquierdo. No protopsis. Infiltracion tumoral extraconal de pared superio-lateral con
afectacion de masculos recto superior, glandula lagrimal y oblicuo.
Ambos agujeros orbitarios posteriores afectados con extension intracraneal tumoral.
Se observa ligera dilatacion de espacio sub-aracnoideoperineural del dptico bilateral.
Intensa captacion de contraste.
No se observa infiltracion de nervio 6ptico bilateral ni globo ocular.
Las lesiones presentan restriccion en la difusion con ADC promedio 0.63
Al observar signos caracteristicos de otras lesiones tales como el Linfoma y el Neuroblastoma

Metastasico, se procedid a realizar una biopsia de la masa para confirmar su diagnostico.

A B C

Corte (A)sagital, (B)coronal, (C)axial. Intensa captacion de contraste. No se observa infiltracion de
nervio optico bilateral ni globo ocular.

Con los examenes realizados y la clinica del paciente, que empeoraba cada dia, y en espera del

resultado de la Biopsia el equipo médico decidié comenzar con tratamiento de quimioterapia con

medicacion asistida. A las 48h del primer tratamiento el paciente reaccioné favorablemente por lo

que se decide esperar los resultados de la biopsia para poder confirmar su patogenia y proceder con

el tratamiento especifico.
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Resultados de la biopsia del tumor ocular. Detalles.
Biopsia: tejidos blandos
Examen macroscopico.
Se recibe 4 fragmentos de tejido de forma cilindrica, color blanquecino y consistencia blanda de
mayor de 1cms.
Spt para estudio
Diagnostico patoldgico.
Biopsia de tejidos blandos (TRUCUT) regidn frontal.
Tumor maligno indiferenciado, de células redondas pequefias y azules.
Se realizaron marcadores de inmunohistoquimica de otro centro, de lo cual se revisaron la laminas,
con un perfil positivo para Rabdomiosarcoma Embrionario.
El Rabdomiosarcoma Embrionario es el tipo mas comun de sarcoma de tejido blando que se presenta
en los nifios. Este tipo se presenta con frecuencia en el area de la cabezay el cuello. La variabilidad
de manifestaciones clinicas son el factor determinante en un sub diagndstico y por ende un diagnostico
incompleto (Bisogno G, 2012)
Es importante realizar estudios radiologicos topografico con la administracién de contraste iodado
porque permite observar una masa homogénea isodensa, que se realza intensa y homogéneamente e
infiltra la grasa retrobulbar y los planos musculares y / o la superficie posterior del globo ocular.
En el estudio de resonancia magnética con gadolinio, se observa una masa isointensa en secuencia
potenciada en T1, de sefial variable en densidad protonica e hiperintensa en secuencia potenciada en
T2. En secuencias potenciadas en T1 fat-sat posgadolinio se observa un realce periférico “en anillo”

que denota una lesion vascularizada (Parham, 2006).
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La diferenciacion radioldgica del Rabdomiosarcoma es muy amplia confundiéndola con algunos
lesiones patoldgicas asociadas con el cancer tales como: el linfoma orbitario y nueroblastoma
metastasico; ya que el linfoma orbitario presenta hallazgos radioldgicos, en tomografia computada,
la masa linfomatosa es iso / ligeramente hiperdensa, homogénea y presenta un discreto realce luego
de aplicar el miedo contraste iodado; En resonancia magnetica, se identifica una masa de intensidad
de sefial intermedia en T1 la cual presenta un refuerzo moderado en secuencias posgadolinio, en
secuencias potenciadas para T2 tiene intensidad variable. Por otro lado, el neuroblastoma metastasico
muestra los siguientes hallazgos radioldgicos: en tomografia computarizada se observa como unas
grandes masas heterogéneas, lobuladas, con escaso realce heterogéneo tras la administracion de
contraste intravenoso; en resonancia magnética presenta aspecto heterogéneo, de baja sefial en
secuencias potenciadas en T1 e hipersefial en secuencias potenciadas en T2, con patron de realce
variable tras la administracion de gadolinio.

La combinacion de localizacion, tamafio tumoral, estado de los ganglios regionales, metastasis a
distancia, edad al diagnostico e histologia se utilizan para disefiar terapia ajustada al riesgo en los
pacientes con RMS. El tratamiento del RMS dependera del riesgo de la lesidn y este riesgo se clasifica
en cuatro grupos que son: (Bajo-A, Bajo-B, Intermedio y Alto).

Cuando existe un RMS localizado y se recibe terapia con modalidad combinada tiene alto prondstico
de curacion, con una supervivencia de mas de 70 % a los 5 afios del diagnostico. Las recaidas son
infrecuentes después de 5 afios de supervivencia sin enfermedad, con una tasa de complicaciones
tardias de 9% a los 10 afios. Sin embargo, las recaidas son mas frecuentes en pacientes con
enfermedad residual en sitios desfavorables después de una cirugia inicial y quienes presentan

enfermedad metastasica en el momento del diagnostico.
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Dentro del prondstico de un nifio o adolescente con Rabdomiosarcoma se relaciona con factores
clinicos y biologicos con importancia pronostica probada o posible: Edad: los pacientes con edades
comprendidas entre 1 a 9 afios tienen el mejor prondstico, mientras que aquellos mayores o0 menores
tienen uno menos favorable. En los ensayos recientes del Intergroup Rhabdomyosarcoma Study
Group (IRSG), la supervivencia sin fracaso a 5 afos fue de 57 % para los pacientes menores de 1 afio,
81 % para los pacientes de 1 a 9 afios y 68 % para los pacientes mayores de 10 afios. La supervivencia
a 5 afios para estos grupos fue 76, 87 y 76 % respectivamente. Los datos histéricos muestran que en
los nifios evolucionan mejor que los adultos (tasas de supervivencia general a 5 afios, es de 1,4 %
respectivamente; (Van Gaal. Et al., 2012). Lactantes: es probable que los lactantes evolucionen de
mal modo porque su médula désea tolera menos las dosis de quimioterapia que reciben los nifios
mayores; Ademas, los lactantes menores de 1 afio tienen menos probabilidades de recibir radioterapia
por los efectos tardios en este grupo de edad. (Trahair, et al., 2007). Se encontré que la supervivencia
sin fracaso a 5 afios para los lactantes fue de 67 % comparada con 81 % en un grupo homogéneo de
pacientes méas grandes tratados por el Children’s Oncology Group (COG). Esta SSF inferior se debid
en gran medida a una tasa relativamente alta de fracaso local. (Arndt, et al., 2001) Adolescentes: en
informe del Soft Tissue Sarcoma Committee de la Associazione italiana Ematologia Oncologia
Pediatrica (AIEOP), se indica que los adolescentes tienen un diagnostico desfavorable, debido al
compromiso ganglionar regional y enfermedad metastasica en el momento del diagnostico que
justifican el mal prondstico.

En ese estudio, también se encontrd que la tasa de supervivencia general a 5 afios y las tasas de
supervivencia sin progresion fueron algo mas bajas en adolescentes que en nifios, pero que las
diferencias entre los grupos de edad menores de 1 afio y de 10 a 19 afios fueron significativamente
peores que aquellos en el grupo de 1 a 9 afios en el momento del diagndstico (Réguerre, et al,

2012). El prondstico de los RMS varia mucho al sitio de su iniciacion primaria, la cual existe un alto
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indice de mejoria en pacientes que presenten la lesion a nivel de la orbita con un 95% de eficiencia
al tratamiento, seguido de la zona de la cabeza y cuello con un 78% y menor pronostico a nivel del
tronco abdomen y perineo con un 67 %, estos datos son de pacientes tratados en el Intergroup
Rhabdomyosarcoma Study I11.
Una vez biopsiado, el tumor es examinado al microscopio en el laboratorio. La caracteristica
definitoria del RMS es la evidencia demostrable de su estirpe muscular esquelética, ya sea por su
aspecto microscopico o por el patron de tincion inmunohistoquimica. Hay dos clases basicas de RMS:
el embrionario y el alveolar. Aproximadamente, dos tercios de los nifios con RMS tienen el tipo
embrionario, mas frecuente. Estos tumores son mas comunes en nifios, normalmente en aquéllos que
desarrollan tumores en cabeza y cuello (incluyendo la localizacion parameningea) y en el sistema
genitourinario (incluyendo vejiga y prostata). Las células tumorales tienden a ser mas elongadas y el
tumor muestra una apariencia menos celular.
Cuando una lesién tumoral ha sido biopsiada y el patélogo sospecha que se trata de un RMS, éste
solicitara habitualmente tests de confirmacién denominados inmunotinciones. Se trata de reacciones
quimicas que tifien diferentes estructuras en las células tumorales (Sun L, et al. 2004).
El RMS frecuentemente se tifie; es decir, es positivo, con cierto nimero de marcadores entre los que
se incluyen la desmina y la miogenina sobre todo de esta Gltima es virtualmente diagndstica de RMS.
(Weigel et al., 2001). Cuando se ha diagnosticado que el tumor es un RMS se realiza un ultimo estudio
que se denomina "test de diagnostico molecular”. Hay un amplio conocimiento de los cambios
genéticos que tienen lugar en una célula una vez que se convierte en célula tumoral, aungue no se
sabe demasiado sobre las causas por las que una célula muscular esquelética se transforma en célula
cancerosa. (Malempati S, 2011). En la préctica totalidad de los casos de RMS embrionario puede
encontrarse en las células tumorales, luego no es una alteracion hereditaria, una anomalia que provoca

una sobredosis de un gen de gran trascendencia en el crecimiento de las células musculares normales.
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El fendmeno resulta en una sobredosificacion de un gen promotor del crecimiento denominado factor
de crecimiento analogo a la insulina tipo 11, que se localiza en el cromosoma 11 (Joshi D, 2004).
Normalmente, solo una copia de este gen habitualmente la del gen heredado del padre es activo,
mientras que el otro permanece apacible. En la mayoria de los RMS embrionarios, cualquiera de los
dos genes esta activado o bien se pierde la copia del gen materno y el paterno se duplica, siendo
ambas copias activas. Se cree que ello lleva a una sefial de estimulo a la proliferacion constante, que
induce a la célula a continuar creciendo y que evita su muerte en respuesta al stress ambiental al que

en condiciones normales ha de enfrentarse.

CONCLUSIONES.

Es importante una correcta evaluacion integral teniendo en cuenta que el factor pronostico del
Rabdomiosarcoma dependera de su lugar de origen, su aspecto histoldgico, su tamafio y su posible
diseminacion a otras localizaciones, asi como de la cantidad de tumor residual que queda tras la
cirugia inicial y de la edad del paciente en el momento del diagndstico. Estos factores describen la
probabilidad de curacion, pero no precisara que el paciente se cure por completo, independientemente
de cuén favorables o desfavorables sean sus factores pronosticos.

Es importante tener en cuenta el comportamiento de cada patologia por eso la necesidad de solicitar
una biopsia, para poder obtener el diagnéstico definitivo porque es importante para mejorar la calidad

de vida del paciente se necesita diagnostico clinico con confirmacion histopatolégica.
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