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Fibrosarcoma infantil intestinal. Reporte de un caso con
sangrado digestivo en un lactante
Infantile intestinal fibrosarcoma. Case report with digestive bleeding in an infant
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RESUMEN

El fibrosarcoma infantil es un tumor raro, perteneciente
al grupo de sarcomas no rabdomiosarcoma; se presenta,
preferentemente, en infantes, con localizacion mads frecuente
en extremidades.

Se reporta un var6én de 5 meses, con historia de sangrado
digestivo desde los 3 meses, interpretados, al principio, como
alergia a la proteina de leche de vaca, con evolucién térpida y
anemia. Porlaparoscopiaexploradora, se evidencié untumoren
el intestino medio; se realiz6 reseccién y anastomosis término-
terminal. Luego, se ampliaron los margenes de reseccién por
ser < 0,1 cm.

Microscépicamente, se observé una proliferacion neopldsica
fusocelular con positividad difusa para vimentina, y reacciénen
cadenadelapolimerasa con transcriptasareversa positiva para
ETV6-NTRKS3. Se diagnostico fibrosarcoma infantil intestinal.
Present6 buena evolucién a 24 meses del diagnéstico. Sibien es
infrecuente en pediatria, se debe considerar como diagnéstico
diferencial en lactantes con sangrado digestivo sin causa clara.
Palabras clave: fibrosarcoma, neoplasias intestinales, hemorragia
gastrointestinal, pediatria.

ABSTRACT

Infantile fibrosarcoma is a rare tumor, belonging to the non-
rhabdomyosarcoma, soft tissue sarcoma. Itis mostly presented
in infants, most commonly involving the extremities.

We report a 5-month-old boy, presenting with digestive
bleeding since the age of 3 months, initially diagnosed as
cow’s milk allergy, with a torpid evolution and anemia. He
underwent laparoscopic exploration, with evidence of a mass
in the small bowel. Resection and end-to-end anastomosis
were performed. Because of inadequate microscopic margins
(<1 cm), a new surgery was performed to achieve tumor free
margins. Histological examination consisted of spindle cells
that mainly expressed vimentin, and reverse transcriptase-
polymerase chain reaction was positive for the ETV6-NTRK3
transcript, confirming the diagnosis of infantile fibrosarcoma.
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The patient did well after 24 months of follow-up.

Although infantile intestinal fibrosarcoma is extremely
uncommon in children, it should be considered as differential
diagnosis for digestive bleeding in infants.
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INTRODUCCION

El fibrosarcoma infantil (FI) pertenece al
grupo de los sarcomas de partes blandas no
rabdomiosarcoma, de malignidad intermedia,
localmente agresivo, y es una entidad rara
en pediatria. Se presenta, a menudo, antes de
los 2 afios, mds habitualmente antes del afio. Es
el segundo sarcoma mads frecuente en los menores
de 1 afio, después del rabdomiosarcoma.'

Por lo general, se localiza en las partes blandas
de las extremidades; con menor frecuencia,
en el tronco, y el compromiso metastdsico es
excepcional. Presenta muy buen prondstico,
con sobrevida global de, aproximadamente,
el 90-100 %."?

La localizacién intestinal del FI es muy
infrecuente, y el diagnéstico es dificultoso, por la
baja incidencia de esta patologia en dicho sitio.**
Se reporta un caso de FI en un lactante, que
debuté con sangrado digestivo y anemia.

CASO CLINICO

Paciente masculino, nacido de término, con
peso adecuado para la edad gestacional, sin
antecedentes perinatolégicos de relevancia, que,
a los 2 meses de vida, comenz6 con deposiciones
melénicas, inicialmente, interpretadas como
alergia a la proteina de la leche de vaca (APLV),
dada la clinica gastrointestinal y el antecedente de
un hermano con dicho diagndstico. Persistié con
el cuadro a pesar de la dieta.
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A los 5 meses de vida, fue ingresado por
presentar un episodio de deposiciones con
sangre roja, asociado a anemia normocitica
normocrémica con requerimiento transfusional
(hemoglobina: 5,3 g/dl; hematocrito: 17 %),
aunque sin descompensacién hemodindmica.
Se realiz6 una ecograffa abdominal y se observé
una imagen centro-abdominal de asa intestinal,
de paredes ecogénicas, ligeramente engrosadas,
de 4 mm de espesor, diverticular, con presencia
de contenido ecogénico en su interior (Figura 1).
Con la sospecha de diverticulo de Meckel, se
realizé un centellograma abdominal dindmico
con tecnecio libre (pertecnetato), que fue negativo
para mucosa gdastrica heterotépica.

Ante la falta de diagndstico, se decidi6 la
conducta quirdrgica, inicialmente, mediante
laparoscopia exploradora, que fue negativa.
Se continué con laparotomia a nivel umbilical,
que evidencié un tumor de intestino medio,
localizado a 80 cm del dngulo de Treitz y de,

Ficura 1. A y B. Ecografia abdominal: asa intestinal, de
paredes ecogénicas, ligeramente engrosadas, de 4 mm de
espesor, diverticular, con presencia de contenido ecogénico
en su interior (sospecha diagnéstica: diverticulo de Meckel).

aproximadamente, 3 cm, sin bordes definidos. Se
resecé dicho segmento, y se evidencid, ademads,
una masa intraluminal (Figura 2). Se realiz6
anastomosis término-terminal. Debido a la

Ficura 2. Fotografias intraoperatorias. A. Hallazgo
quirtirgico (engrosamiento de la pared del intestino medio).
B. Segmento intestinal resecado que incluye el tumor.

C. Segmento tumoral libre endoluminal hallado dentro del
intestino delgado
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falta de sospecha de tumor maligno por la baja
incidencia en pediatria, se decidié concluir
la cirugfa, aguardar el resultado de anatomia
patolégica para definir, si fuera necesaria, otra
conducta.

Macroscépicamente, se observo una formacion
polipoide blanquecina que media 4,5 x 1,3 cm.
Se encontraba a 0,3 y 0,1 cm de los respectivos
madrgenes quirtrgicos. Microscépicamente, en la
pared intestinal, se identific6 una proliferaciéon
neopldsica con alta densidad celular, constituida
por haces y fasciculos entrelazados con
morfologia predominantemente fusocelular,
ubicada en la capa submucosa con extensién a la
mucosa, la cual protrufa en forma polipoide y se
hallaba ulcerada; infiltraba la muscular propia y
se extendia a la serosa.

Se observaron numerosas mitosis tipicas,
vasos elongados, irregulares, de aspecto
hemangiopericitoides y ocasionales células
inflamatorias. Por inmunohistoquimica, se
observé tinicamente positividad difusa para

Ficura 3. A y B. Proliferacién neopldsica fusocelular, de
aspecto polipoide, ubicada desde la submucosa hasta la capa
serosa (H&E 10x)

vimentina, con miogenina y desmina negativas
(que excluyd el diagndstico de rabdomiosarcoma).
Se realiz6 andlisis por hibridacién fluorescente
in situ (fluorescent in situ hybridization; FISH, por
sus siglas en inglés), que fue negativo para ETVe,
pero, por reaccién en cadena de la polimerasa
con transcriptasa reversa (reverse transcription
polymerase chain reaction; RT-PCR, por sus siglas en
inglés), se detect6 el transcripto de fusién ETV6-
NTRKS, y se diagnosticé FI intestinal, con margen
quirdrgico de 0,1 cm (Figuras 3 y 4).

La demora diagnéstica fue de 4 meses, dado
que no habia disponibilidad para realizar RT-
PCR previamente, y, ante la confirmacién, se
realizé una cirugfa de ampliacién de margenes,
sin compromiso neopldsico en la pieza quirtrgica.
El paciente evoluciono libre de enfermedad, sin
complicaciones posoperatorias, a 24 meses del
diagndstico.

Ficura 4. A. Células de niicleos vesiculosos, ahusados,
cromatina fina, ocasional nucléolo y escaso citoplasma. B.
Atipia citolégica, infiltrado de mastocitos, eosindfilos y
presencia de figuras mitoticas (H&E 40x)
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DISCUSION

Se presenta a un lactante con un cuadro
insidioso de sangrado digestivo no profuso, de
3 meses de evolucion que llevé a anemia grave,
con requerimiento transfusional, aunque sin
descompensacién hemodindmica. En un paciente
con dicha clinica, los diagnésticos diferenciales
principales incluyen descartar APLV (cuadro
inicialmente sospechado por la clinica sumado
al antecedente familiar, que se desestimé por
no tener buena evolucién con la dieta acorde),
diverticulo de Meckel y duplicacién intestinal.
Ante la incertidumbre diagnéstica, se indico
la exploracién quirtrgica y se hallé un tumor
intestinal.

Las neoplasias intestinales en pediatria
son muy raras, mds aun en los lactantes. Los
diagndsticos diferenciales en el intestino delgado
incluyen linfoma, tumor miofibrobldstico
inflamatorio, que es excepcional a esa
edad, gastrointestinal stromal tumor (GIST),
leiomiosarcoma, sarcoma, carcinomas y tumores
carcinoides.’

El FI pertenece al grupo de sarcomas de partes
blandas no rabdomiosarcoma. Generalmente,
se presenta en menores de 2 afios, con mds
frecuencia, antes del afio, con predominio del
sexo masculino. Representa el segundo sarcoma
mads habitual en los menores de 1 afio, después del
rabdomiosarcoma.’

Se localiza mds frecuentemente en las
extremidades (el 66 %), seguidas del tronco
(el 25 %) y la cabeza y el cuello (el 9 %).'? La
localizacién intraabdominal es particularmente
rara, y la mayoria de los casos surgen de
componentes de partes blandas, no de intestinos
u 6rganos solidos.>*

Si bien, en 1975, Shearburn® report6 un caso de
una nifia de 2 meses con fibrosarcoma congénito
de duodeno causante de obstruccion intestinal, y
hay reportes tanto de intestino delgado como de
colon,**12 recién en 2015, se describié como una
nueva entidad clinico-patolégica, y se reporté la
primera serie de casos de FI intestinal.’

Clinicamente, se presentan como abdomen
agudo con distensién abdominal, perforaciéon u
obstruccién intestinal y neumoperitoneo,*”? con
frecuencia, dentro de la primera semana de vida,
incluso con diagndstico prenatal en la ecografia
fetal de rutina, en la que se hallan desde lesiones
quisticas que hacen sospechar duplicacién o
vélvulo intestinal hasta masa ecogénica con
dilatacién intestinal y ascitis.*!*'> No existen
reportes en la bibliografia de presentacién clinica

con sangrado digestivo insidioso de meses de
evolucién como se informé en nuestro caso.

Respecto al tratamiento, la resecciéon
quirdrgica completa es el tratamiento de
eleccién para el FI, que incluye el intestinal,
y, dado que es excepcional la diseminacién
linfatica locorregional, no es necesario realizar
muestreo ganglionar.*!* El FI ha demostrado alta
quimiosensibilidad, por lo que, en los pacientes
con tumores irresecables, se obtiene excelente
respuesta a la quimioterapia neoadyuvante, lo
que permite la posterior cirugfa.'?

El régimen que demostr6 ser efectivo fue
vincristina y actinomicina (VA), sin necesidad de
alquilantes ni antraciclinicos.! No existe un rol
claro para el tratamiento quimioterdpico después
de la reseccién quirdrgica, aun con margenes
positivos.?

Si la reseccién es con margenes libres, podria
no realizarse quimioterapia adyuvante, incluso
con obstruccién o perforacién intestinal inicial. La
sobrevida libre de eventos es excelente (del 100 %
a 5 afios).*"

El perfil inmunohistoquimico del FI
es inespecifico, aunque es de gran utilidad
en la diferenciaciéon con otras neoplasias
fusocelulares.'® Se caracteriza por la expresién
difusa de vimentina, la reactividad focal para
actina muscular lisa (AML), actina muscular
especifica (HHF35) y desmina en algunos casos.
Puede existir tincién focal, en células individuales
para CK, S100 y CD68."

Los diagnésticos diferenciales, desde el punto
de vista patolégico, incluyen neoplasias de células
fusiformes, tales como GIST, leiomiosarcoma,
rabdomiosarcoma, malignant peripheral nerve
sheath tumor (MPNST) y miofibromatosis.’

El F1, al igual que el nefroma mesoblastico,
presenta la translocacién cromosdémica
caracteristica t(12;15) (p13;q25), que resulta de la
fusién del gen ETV6 (TEL) en el cromosoma 12
con el neurotrophin-3 receptor NTRK3 (TRKC) en
el cromosoma 15. El transcripto de fusién ETV6/
NTRKS3 o el rearreglo del gen puede demostrarse
por RT-PCR y FISH?

En el caso que se reportd, se detecté por RT-
PCR el transcripto ETV6-NTRKS3, y se concluyé
el diagndstico de FI intestinal. Se atribuyé la
discordancia entre FISH y RT-PCR (negatividad
en la deteccién del rearreglo 12p13 por FISH vs.
positividad del transcripto de fusién por RT-PCR)
a la mayor sensibilidad metodoldgica de esta
dltima técnica, y la negatividad del FISH retrasé
el diagnéstico en nuestro caso.
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El prondstico es favorable, con tasas de
sobrevida a largo plazo mayores del 90 %, incluso
en aquellos casos que presentaron obstruccion
o perforacion intestinal.’*®'? De los 22 casos
reportados hasta la actualidad de FI intestinal,
solo se describen dos eventos:

* Un caso de progresién local con margenes
comprometidos, en el que el paciente fue
readmitido 1 mes después con clinica de
obstruccién intestinal, antes de la cirugia
programada de ampliaciéon de mdargenes. Se
realiz6 la segunda cirugfa, y se encontré una
masa de 1 cm sobre la anastomosis previa.
Se practicé hemicolectomia derecha, con
muestreo de ganglios negativos. Recibi6
quimioterapia acorde al protocolo COG-
ARSTO3P1, sin eventos posteriores.”

* Un caso con mala evolucién posoperatoria,
que falleci6 por shock hipovolémico secundario
a abdomen agudo con sangrado.'

En este reporte, se presentdé un caso de FI
intestinal, entidad extremadamente rara, que
se inici6é con clinica distinta a la reportada en
la literatura, habitualmente, obstruccién o
perforacién intestinal. Los estudios de biologfa
molecular fueron indispensables para arribar
al diagnéstico de certeza. Con tratamiento
quirtrgico dnicamente, el nifio se encontraba
vivo, sin eventos, a 24 meses del diagndstico.
Si bien es infrecuente, es importante considerar
esta nueva entidad clinico-patolégica como
diagnéstico diferencial en infantes con perforacion
u obstruccién intestinal y /o sangrado digestivo
sin causa clara. B
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