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Resumen

La familia del tumor de células pequeñas, redondas y azules (TCPRA)
es un grupo de neoplasias de apariencia primitiva o embrionaria
que carecen de criterios morfológicos precisos que permitan su iden-
tificación específica. Este término se reserva para las neoplasias en
niños, adolescentes y adultos jóvenes que involucran sistema es-
quelético y tejidos blandos e incluyen diversas estirpes biológicas.
Como consecuencia de sus rasgos morfológicos comunes, estas
neoplasias poseen problemas en el diagnóstico diferencial para el
patólogo y se han vuelto un modelo para el desarrollo de nuevos
sistemas no morfológicos para el diagnóstico. Esa revisión está en-
focada a revisar los aspectos básicos en los sistemas de diagnósti-
co y trata de explicar a todos los no patólogos la complejidad en la
evaluación de esta lesión y la importancia de contar con canales de
comunicación con el clínico asociado a un buen estudio del caso.

Palabras clave: Tumor, pequeña, redonda, pediátrico, diferencial,
diagnóstico, patología.

Tumor de células pequeñas redondas y azules:
abordaje diagnóstico
Francisco José Paz-Gómez*

Abstract

The small-round cell tumor (SRCT) family is a diverse group of neo-
plasms that are primitive or embryonal in appearance and, there-
fore, haven’t any particular morphologic features that would allow
precise identification. This designation is usually reserved for neo-
plasms of children, adolescents and young adults that involve skele-
tal system or soft tissue and include members of diverse groups. As
consequence of their common morphologic traits, these neoplasms
often pose difficult differential diagnostic problems for pathologist
and have become a model system for non-morphologic approaches
to diagnosis. This review focus on pearls in the diagnostic systems
and try to explain to all non-pathologist the complexity in the evalua-
tion of this lesion and the importance to have communication chan-
nels with the clinician and a good case approach.

Key words: Tumor, small, round, pediatrics, differential, diagnostic,
pathology,

Generalidades

Tumor de células pequeñas redondas y azules
(TCPRA) es el nombre dado a un grupo de neoplasias
altamente malignas que ocurren predominantemente en
la edad pediátrica. Aunque este término puede ser apli-
cado a neoplasias del adulto, como el carcinoma de célu-
las pequeñas de pulmón, el término se ha asociado más
al cáncer pediátrico m 2 d 3 g r 1 p ( h ) 3 c

1 Su nombre deriva del aspecto pri-
mitivo o embrionario altamente celular de grandes áreas
de núcleos azul oscuro con escaso citoplasma con la tin-
ción de hematoxilina-eosina (Figura 1) y que carecen de
marcadores morfológicos que faciliten su identificación
específica, ya que incluye una amplia variedad de neopla-
sias desde linfoma no Hodgkin, sarcomas y neoplasias
epiteliales poco diferenciadas (Cuadro I).

Estos tumores constituyen cerca del 20% de los tu-
mores de órganos sólidos en la población pediátrica y

debido a su patrón morfológico plantea al patólogo pro-
blemas en cuanto al diagnóstico diferencial al anali-
zarlos con microscopia de luz, motivo por el cual se
debe de recurrir a métodos no morfológicos para su
determinación, como el inmunofenotipo y el análisis
genético.1 El diagnóstico diferencial del TCPRA se ha
vuelto complejo en los últimos años y continúa siendo
una de las áreas más complejas y con mayores conflic-
tos al momento de definir un diagnóstico preciso para
un tratamiento eficaz.

Se han utilizado siete parámetros para la evalua-
ción de los TCRPA que incluyen las características clí-
nicas del padecimiento, la identificación del sitio pri-
mario de origen, el patrón que siguen las metástasis,
las características microscópicas, el perfil de inmuno-
histoquímica, las imágenes ultraestructurales y los
hallazgos genéticos. Los primeros cuatro parámetros
brindan pistas importantes para el diagnóstico en tan-
to que los últimos tres parámetros otorgan criterios
definitivos para definir el diagnóstico.2,3

En esta revisión de la literatura se intentarán defi-
nir los pasos y conductas para realizar un diagnóstico
preciso en los TCRPA y lograr mejoras francas en el
tratamiento de los pacientes.

* Departamento de Anatomía Patológica de Médica Sur.
Fundación Clínica Médica Sur.
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Características clínicas

La mayoría de los TCRPA afectan en la misma pro-
porción ambos sexos, el TCPRA-Desmoplásico
(TCPRA-D) es más frecuente en hombres que en mu-
jeres y el sarcoma de Ewing/Tumor neuroectodérmico
primitivo (SE/TNEP) ocurre principalmente en pa-
cientes caucásicos.

Cerca del 50% de los neuroblastomas (NB) usual-
mente se diagnostican a los 2 años de edad ya que a
los 5 años se han diagnosticado el 90% de ellos, siendo
aproximadamente congénitos el 25%. El estesioneu-
roblastoma (ESB) se origina raramente en la niñez
temprana, el 90% de estos tumores se originan cerca
de los 10 años de edad.

El SE/TNEP y el rabdomiosarcoma alveolar (RMS-
A) son tumores que se originan con mayor frecuencia
en adolescentes y jóvenes adultos al igual que el
TCPRA-D, el sarcoma sinovial (SS) y el condrosarco-
ma mixoide (CS-M). El carcinoma de células de Merc-
kel (CCM) que corresponde a un tumor neuroendocri-
no primario de piel casi nunca se ve antes de la sexta
década de la vida.4

El NB generalmente sigue la distribución de los
ganglios simpáticos y puede encontrarse en cualquier
punto entre la base del cráneo y la pelvis en una po-
sición cercana a la línea media, cerca de la mitad de
los casos ocurren en retroperitoneo debido a su ori-
gen en glándula suprarrenal. El ENB se localiza en

la cavidad nasal originado de la placa olfatoria. El
SE/TNEP predomina en los tejidos blandos de la re-
gión paraespinal y las extremidades. El RMS-A puede
originarse en cualquier parte del cuerpo aunque pre-
domina en tres regiones: cabeza y cuello, tracto geni-
tourinario y porción proximal y distal de las extremi-
dades. El RMS-A es frecuentemente una neoplasia
profunda que afecta los tejidos blandos de las extre-
midades y el periné. El TCPRA-D predomina asociado
a superficies serosas, más frecuentemente intra-abdo-
minal involucrando el peritoneo. El SS y el CS-M son
tumores que se afectan los tejidos blandos de las ex-
tremidades y en el caso del CS-M también en menin-
ges. El CCM es más frecuente en piel de la región ce-
fálica.5

Pasos en el abordaje diagnóstico

Antes de revisar los componentes del abordaje diag-
nóstico se debe saber que el estudio en la mayoría de
los casos debe de comenzar con microscopia de luz
convencional en el contexto de una historia clínica
completa y seguimiento del caso.2,6

La histología brinda más información que cualquier
otra técnica diagnóstica y es el estándar sobre el cual
los otros métodos deben ser comparados.3

El procedimiento diagnóstico debe empezar con la
revisión histológica del corte congelado transoperato-
rio tomado de un fragmento de la biopsia para deter-
minar la adecuación del tejido para su estudio y solici-
tar más en caso necesario.7

Cuadro I. Tumores incluidos en el diagnóstico diferencial de los tumores de
células pequeñas redondas y azules.

1. Sarcoma de Ewing y tumor neuroectodérmico primitivo (SE/TNEP)
2. Neuroblastoma (NB)
3. Estesioneuroblastoma (ENB)
4. Rabdomiosarcoma alveolar (RMS-A)
5. Linfomas no-Hodgkin (LNH)
6. Tumor de células pequeñas redondas y azules desmoplásico (TCPRA-D)
7. Sarcoma sinovial poco diferenciado (SS)

Osteosarcoma de células pequeñas (OCP)
8. Condrosarcoma mesenquimal (CS-M)
9. Tumor de células pequeñas redondas y azules no clasificable (TCPRA-NC)

10. Tumor de células germinales
11. Blastomas órgano-específicos:

a. Tumor de Wilms (Nefroblastoma)
b. Hepatoblastoma
c. Sialoblastoma
d. Pancreatoblastoma
e. Blastoma pleuropulmonar

Figura1.Figura1.Figura1.Figura1.Figura1. Aspecto morfológico de un TCPRA. (Tinción de hema-
toxilina-eosina, 20x).
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Una vez que se considera adecuado el tejido para
su estudio se continúa el protocolo. La prioridad del
estudio es tomar tejido suficiente para su fijación e
inclusión en parafina para el estudio de los cortes his-
tológicos de rutina y para la inmunohistoquímica. Si
existe tejido disponible, se decidirá su utilización so-
bre la base de las sospechas clínicas unidas a los ha-
llazgos en los cortes de rutina. En casos óptimos se
debe de almacenar por lo menos 100 mg de tejido via-
ble no fijado para congelarlo y almacenarlo en un con-
tenedor a -80 grados centígrados o en nitrógeno lí-
quido para la realización potencial de estudios
genéticos y moleculares, puede utilizarse para este
propósito el tejido utilizado para el corte congelado y
la decisión de iniciar el estudio genético y molecular
deberá tomarse hasta que sean evaluados los cortes
teñidos en HE de rutina y la batería de estudios de
inmunohistoquímica, de esta manera el tejido utili-
zado puede servir para el aislamiento de ácidos nu-
cleicos y proteínas para determinaciones de translo-
caciones específicas, rearreglos génicos o análisis de
amplificación o pérdidas génicas.3,8 También en base
a la disponibilidad de tejido puede almacenarse para
microscopia electrónica y citogenética. Sin embargo,
en la mayor parte de los casos de TCPRA se obtiene
un diagnóstico específico con la utilización del tejido
procesado para rutina y congelado.

A. Aspectos histopatológicos generales

• Patrón de crecimiento

La morfología continúa siendo el eje central o es-
tándar de oro para el diagnóstico de los TCRPA.3 El
estudio histopatológico debe iniciarse con microsco-
pia de luz con aumentos panorámicos para identificar
los patrones de crecimiento del tumor (Cuadro II).

• Imágenes histopatológicas

En el cuadro III se correlacionan ciertos tipos de
hallazgos con los diferentes tipos de TCPRA

B. Inmunohistoquímica

Es uno de los componentes clave en el estudio de
estas lesiones, especialmente si se analizan de la mano
con los hallazgos morfológicos. Uno de los perfiles más
prácticos para el estudio se muestra en el cuadro IV.
En el caso de las lesiones linfoides, la subclasificación
y tipificación de la lesión quedan fuera del propósito
de esta revisión. Es importante saber que estos mar-
cadores de inmunohistoquímica se caracterizan por
tener una buena sensibilidad, sin embargo, la especi-
ficidad es pobre y para evitar errores, cualquier bate-
ría de inmunohistoquímica debe desarrollarse a la par
con otros marcadores de diferenciación.

Producto del GEN MIC2 (CD99).Producto del GEN MIC2 (CD99).Producto del GEN MIC2 (CD99).Producto del GEN MIC2 (CD99).Producto del GEN MIC2 (CD99). CD99 repre-
senta una glicoproteína de superficie codificada por el
gen pseudo-autosómico MIC2 que se localiza en el bra-
zo corto de los cromosomas sexuales X y Y y juega un
rol trascendental en el diagnóstico diferencial de los
TCRPA.9-11 Se expresa preferentemente en los tumo-
res que pertenecen al grupo del SE/TNEP.12 Sin em-
bargo, como todos los marcadores de inmunohistoquí-
mica, no es específico.13 Las neoplasias que pueden
expresar CD99 son muchas, más prácticamente la

Cuadro II. Patrón de crecimiento y diagnóstico de TCPRA.

Patrón de crecimiento Tipo de tumor

Difuso LNH, SE/TNEP
Anidado CSM, CCM
Cuernos de alce NB, TCPRA-D, CCM
Alveolar SS, CS-M
Fusiforme fasciculado RMS-A SS, CS-M, RMS

LNH. Linfoma no Hodgkin, SE/TNEP. Sarcoma de Ewing/Tumor neuroectodérmico primitivo,
CSM. Condrosarcoma mixoide, CCM. Carcinoma de células de Merckel, SS. Sarcoma
sinovial, RMS-A. rabdomiosarcoma alveolar, RMS. rabdomiosarcoma.

Cuadro III. Asociación entre patrones histológicos y TCPRA

Hallazgos Tipo de TCPRA

Necrosis extensa NB, SE/TNEP
Calcificación SS, NB, CS-M
Estroma mixoide RMS
Estroma desmoplásico TCPRA-D
Cielo estrellado LNH, NB
Formación de osteoide CS-M
Células gigantes multinucleadas RMS-A
Células ganglionares NB
Cartílago bien diferenciado CS-M
Colágeno denso (Psudo-osteoide) SS
Nidos, túbulos, glándulas SS, TCPRA-D
Rosetas bien definidas NB
Rosetas mal definidas SE/TNEP
Fondo fibrilar NB
Diseminación pagetoide CCM

LNH. Linfoma no Hodgkin, SE/TNEP. Sarcoma de Ewing/Tumor neuroectodérmico primitivo,
CSM. Condrosarcoma mixoide, CCM. Carcinoma de células de Merckel, SS. Sarcoma
sinovial, RMS-A. rabdomiosarcoma alveolar, RMS. Rabdomiosarcoma, NB. Neuroblastoma,
TCPRA-D. tumor de células pequeñas redondeas y azules desmoplásico.
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posibilidad de confusión diagnóstica se restringe a po-
cos tumores de células pequeñas y redondas. Se expre-
sa consistentemente en más del 60% del SS.14 Cerca
del 20% de los SS pueden presentar una morfología
indiferenciada de células pequeñas que se sobrepone
a la categoría del SE/TNEP.15 Otra lesión que puede
sobreponerse tanto con SE/TNEP como con SS indi-
ferenciado es el CS-M. muchos de estos CS-M ex-
presan CD99.16 CCM expresa CD99 hasta en el 30%
de los casos haciendo muy difícil diferenciarlo de un
SE/TNEP primario de piel.17,18 Se ha documentado que
el linfoma linfoblástico también expresa el producto
del gen MIC2, sin embargo cuando se evalúa con la
coexpresión de otros marcadores linfoides facilita su
distinción.

Marcadores miogénicos.Marcadores miogénicos.Marcadores miogénicos.Marcadores miogénicos.Marcadores miogénicos. La identificación de
marcadores miogénicos es muy útil en el diagnóstico
diferencial del RMS-A. un ejemplo es la desmina, un
filamento intermedio del citoesqueleto de 53 kD tan-
to de las fibras de músculo liso como del estriado que
se expresa en más del 90% de los RMS-A y representa
uno de los marcadores más útiles en estas situacio-
nes.19 Aunque no es un marcador específico para sar-
comas de origen miógeno. Un patrón de tinción con
punto paranuclear (dot-like) representa una de las
características del TCPRA-D. El RMS-A expresa de
forma variable otros marcadores biogénicos como ac-
tina músculo específico (HHF35),20,21 actina sarcomé-
rica, miosina, mioglobina, etc.; sin embargo, su utili-
dad diagnóstica se ve disminuida por el hecho de que,
a excepción de la actina músculo específico, muchos
de estos marcadores son poco sensibles.22

El marcador de inmunohistoquímica más importan-
te para el marcaje de diferenciación hacia fibras de
músculo estriado es la miogenina, producto del gen
MYF4 y la cual es una proteína involucrada en las

fases tempranas de la diferenciación hacia músculo es-
triado y ha probado ser, hasta estos días, ser un mar-
cador sensible y específico para RMS.23 En tejido in-
cluido en parafina, la miogenina ha probado ser más
sensible que la igualmente específica MyoD1, otro pro-
ducto génico involucrado en la iniciación de la dife-
renciación del músculo esquelético que ha probado ser
de gran utilidad en tejido congelado.23

Marcadores epiteliales.Marcadores epiteliales.Marcadores epiteliales.Marcadores epiteliales.Marcadores epiteliales. La demostración inmu-
nohistoquímica de diferenciación epitelial es importan-
te tanto en SS poco diferenciado como en TCPRA-D.
Debemos recordar que los anticuerpos anti-citoque-
ratinas no se expresan en más del 50% de los SS poco
diferenciados y que la citoqueratina de alto peso mo-
lecular es más sensible que la de bajo peso molecular
para estos objetivos. Debido a esto, el antígeno epite-
lial de membrana (EMA) ha probado ser por mucho
el más sensible reaccionando en muchos casos de SS
poco diferenciado incluyendo aquellos negativos a ci-
toqueratinas m 2 d 3 g r 1 p ( h ) 3 c  La positividad de EMA tanto de cito-
queratinas se observa en la gran mayoría de los TCR-
PA-D como parte de su distintivo inmunofenotipo
polifenotípico que incluye marcadores miogénicos y
neuroendocrinos. En casos raros se observa positivi-
dad para citoqueratinas en RMS-A y en cerca del 20%
del SE/TNEP.24

Las citoqueratinas se expresan en gran parte de los
CCM y hace poco se ha demostrado que la citoquera-
tina-20 representa un marcador más sensible para
ello.25 Debido a que el CCM expresa en algunos casos
CD99, una sobreposición inmunofenotípica completa
con SE/TNEP primario de piel puede ocurrir en muy
raras ocasiones haciendo en estos casos extremada-
mente útil el análisis genético.

Marcadores neuroectodérmicos.Marcadores neuroectodérmicos.Marcadores neuroectodérmicos.Marcadores neuroectodérmicos.Marcadores neuroectodérmicos. Se han utili-
zado para separar SE de TNEP en casos de lesiones

Cuadro IV. Perfil de inmunohistoquímica de los TCPRA.

CD99 DES Miogen CK20 CK-BPM CD45 SIN EMA

SE/TNEP 95% 20% 20% 5%
RMS-A 5% 95% + 90%
TCPRA-D 80% 90% 5% 95%
SS 50% 90%
CS-M 95%
CCM 10% + 95% + 95% 90%
LNH LCT - 1% 90%

LNH. Linfoma no Hodgkin, SE/TNEP. Sarcoma de Ewing/Tumor neuroectodérmico primitivo, CSM. Condrosarcoma mixoide, CCM. Carcinoma de células de Merckel, SS. Sarcoma sinovial, RMS-A.
rabdomiosarcoma alveolar, RMS. Rabdomiosarcoma, LCT. Linfoma de células T, DES. Desmina, MIOGEN. Miogenina, CK20. citoqueratina 20, CK-BPM. Citoqueratinas de bajo peso molecular,
SIN. Sinaptofisina, EMA. Antígeno epitelial de membrana.
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bien diferenciadas del grupo del SE/TNEP. Para esto
se ha utilizado Leu-7, sinaptofisina, cromogranina,
proteína S-100 y PGP9.5. El marcador de diferencia-
ción neuronal más sensible es la enolasa neuronal es-
pecífica (ENS) y tiende a ser positivo en muchos casos
de TNEP. Desgraciadamente, la especificidad de ENS
es tan pobre que su utilidad diagnóstica ha probado
ser mínima en estos casos.

Otros marcadores utilizados

La expresión nuclear de la proteína del tumor de
Wilms-1 (WT-1) parece estar restringida al TCRPA-
D y predice la presencia de la translocación EWS-WT1
con alta sensibilidad y especificidad. En casos de
SE/TNEP es negativo lo que nos puede ayudar como
un marcador confiable en los casos de sobreposición
en el inmunofenotipo.

Un candidato potencialmente útil es el NB84, un
anticuerpo monoclonal producido por las células del
NB. Además de ser positivo en los casos de NB, ha
teñido el 20% de los SE/TNEP y el 50% de los TCPRA-D
en los que ha sido probado.20

C. Genética (Cuadro V)

Sarcoma de Ewing/tumor neuroectodérmicoSarcoma de Ewing/tumor neuroectodérmicoSarcoma de Ewing/tumor neuroectodérmicoSarcoma de Ewing/tumor neuroectodérmicoSarcoma de Ewing/tumor neuroectodérmico
primitivo.primitivo.primitivo.primitivo.primitivo. El trastorno cariotípico principal es la
t(11;22) con algunas variantes conocidas t(21;22),
t(7;22) y t(1;16) como asociados.26 El resultado de la
t(11;22) es la fusión del gen EWS con FLI1 (siglas de
Friend Leukemia virus Integration site 1), un factor
de transcripción truncado en 11q24 que pertenece a
la familia ETS (avian Erythroblastosis virus Trans-
forming Sequence) resulta en una conversión oncogé-
nica del gen EWS. El gen EWS contiene un dominio

unido al RNA en la porción C-terminal y una región
con propiedades de activación transcripcional. Las
otras translocaciones que ocurren en menos del 10%
de los casos también resultan en fusión entre EWS y
un miembro de la familia ETS como ERG (ETS rela-
ted gene) en cromosomas 21 y ETV1 (ETS transloca-
tion variant 1) en 7q22.

Estos rearreglos específicos del tumor no sólo han
demostrado ser útiles para el diagnóstico de rutina
además de otorgar información pronóstica además de
significar objetivos de estrategias terapéuticas futu-
ras. Sin embargo, el concepto de que la citogenética
no es 100% específica lentamente gana aceptación, esto
debido a que la translocación del SE se ha detectado
en algunos casos de RMS-A. de tal manera que los
sarcomas polifenotípicos con t(11;22) deben sugerir
prudencia además de que los datos resultados de la
genética molecular deben siempre interpretarse a la
mano de la morfología.

RRRRRabdomiosarcoma alveolarabdomiosarcoma alveolarabdomiosarcoma alveolarabdomiosarcoma alveolarabdomiosarcoma alveolar..... De los diferentes
tipos conocidos de rabdomiosarcoma, el alveolar es
el que entra al diagnóstico diferencial de los TCPRA
y que puede ser caracterizado tanto citogenética como
molecularmente. Se han involucrado dos transloca-
ciones del cromosoma 13 con los cromosomas 1 ó 2.
El gen involucrado del cromosoma 13 es el gen FKHR
(ForK Head Related Gene) que es un factor de trans-
cripción, y los genes involucrados de los cromosomas
1 y 2 son de la familia PAX (PAired Box), PAX 7 en el
cromosoma 1 y PAX 3 en el cromosoma 2.27 El resul-
tado de las translocaciones es un gen de fusión con
su producto quimérico. La proteína quimérica FKHR-
PAX3 es un potente activador de trasnscripción (10
a 100 veces más potente que PAX3 por si solo) y que
activan al gen MET que codifica un receptor involu-
crado en el crecimiento.28 Es interesante saber que,
la variante sólida del RMS-A que carece del patrón
alveolar característico, muestra el patrón de t(2;13)
haciendo el análisis extremadamente útil en casos
difíciles.29,30

Tumor de células pequeñas redondas y azu-Tumor de células pequeñas redondas y azu-Tumor de células pequeñas redondas y azu-Tumor de células pequeñas redondas y azu-Tumor de células pequeñas redondas y azu-
les desmoplásico.les desmoplásico.les desmoplásico.les desmoplásico.les desmoplásico. Se caracteriza por una transloca-
ción recíproca t(1;22)(p13;q12) donde el gen WT1 se
une con el gen EWS resaltando en la activación onco-
génica.31 Su unión se traduce en un factor de trans-
cripción muy potente que se sobrepone a los genes
regulados de WT1 como el caso del factor de trans-
cripción derivado de plaquetas (PDGFA), que es un
factor de crecimiento de fibroblastos muy potente re-
lacionado al TCPRA-D.32

Cuadro V. Citogenética y genética molecular de los TCPRA.

Translocación Tumor GEN afectado

T(11;22)(q24;q12) SE/TNEP FLI1(11q24)EWS(22q12)
T(21;22)(q22;q12) SE/TNEP ERG(21q22)EWS(22q12)
t(7;22)(p22;q12) SE/TNEP ETV1(7p22)EWS(22q12)
T(17;22)(q22.2;q12) SE/TNEP E1A-F(17q22.2)EWS(22q12)
t(2;13)(q35;q14) RMS-A PAX3(2q35)FKHR(13q14)
t(1;13)(p36;q14) RMS-A PAX7(1p36)FKHR(13q14)
t(x;18)(p11.2;q11.2) SS SYT(18q11.2)SSX1(Xp11.2)SSX2(Xp11.2)
T(11;22)(p13;q12) TCPRA-D WT1(11p13)EWS(22q12)

SE/TNEP. Sarcoma de Ewing/Tumor neuroectodérmico primitivo, SS. Sarcoma sinovial, RMS-
A. rabdomiosarcoma alveolar, TCPRA-D. tumor de células redondas pequeñas y azules des-
moplásico
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Sarcoma sinovial.Sarcoma sinovial.Sarcoma sinovial.Sarcoma sinovial.Sarcoma sinovial. Todos los subtipos del SS se
caracterizan por la translocación recíproca t(X;18)
(p11.2;q11.2) que permite la fusión molecular del gen SYT
(SYnovial Sarcoma Translocation) del cromosoma 18 con
los genes llamados SSX1 (Synovial Sarcoma X breakpo-
int) y SSX2 del cromosoma X.33,34,38 El SSX1 se asocia
más al SS bifásico y representa un factor pronóstico ne-
gativo. Estas translocaciones permiten la formación de
proteínas quiméricas. Hasta hace poco la translocación
X;18 se consideró altamente específica para el diagnósti-
co de SS. Sin embargo ya ha sido detectada en otros sar-
comas de partes blandas como el tumor de la vaina del
nervio periférico maligno, sin embargo deberemos espe-
rar la confirmación de los resultados.35-37

D. Imágenes ultraestructurales

Los estudios ultraestructurales juegan un papel
importante en el trabajo diagnóstico del TCPRA por
lo que se recomienda el almacenar tejido en la medida
de lo posible en glutaraldehído al 2.5% (para la pre-
servación proteica) seguido de solución buffer de ca-
codilatos.

Los principales hallazgos de ultraestructura se re-
sumen en el cuadro VI.

Conclusiones

Mientras que la genética ha aportado gran ayuda para
el diagnóstico diferencial el TCPRA, debemos tener en
cuenta que mientras más sarcomas sean estudiados a
nivel molecular, los datos moleculares se volverán más
inespecíficos de lo que creemos hasta estos días. Similar
a otras pruebas diagnósticas, como la microscopia elec-
trónica o la inmunohistoquímica, se ha demostrado que
la especificidad absoluta no existe. Sin embargo, al estu-
diar todas estas herramientas en conjunto apoyados con
la morfología, la clínica y el análisis genético contare-
mos con la herramienta diagnóstica más poderosa.

Cuadro VI. Imágenes diagnósticas ultraestructurales de los TCPRA.

Tumor UIC LE GLUC GNS MIOF

NB + - - + -
RMS - + + - +
SE/TNEP + - + + -
LNH - - - - -

NB. Neuroblastoma, RMS. Rabdomiosarcoma, SE/TNEP. Sarcoma de Ewing/Tumor
neuroectodérmico primitivo, LNH. Linfoma no Hodgkin. UIC. Uniones intercelulares, LE.
Lamina externa, GLUC. Glucógeno, GNS. Gránulos neurosecretores, MIOF. Miofilamentos
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