Sarcoma asociado a reordenamiento de CIC en
cabeza y cuello: Un hallazgo inusual

Head and neck CIC-rearranged sarcoma:

An unusual finding
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RESUMEN

Mujer de 34 afios que presentaba tumoracion en area Va
derecha de 2.5cm, indurada, ni adherida, ni dolorosa a la
palpacién. En Puncién Aspiracién con Aguja Fina (PAAF) se
observaban células sueltas de aspecto plasmocitoide. En
Tomografia Computarizada (CT) se objetivd una imagen
heterogénea de 3x2cm entre los musculos trapecio y
escalenos derechos. En Tomografia por Emision de Positrones
(PET-CT) se resaltaba una masa cervical derecha a nivel Va,
con elevada actividad metabdlica. Se llevo a cabo una exéresis
integra de la tumoracién. El estudio anatomopatolodgico
presentaba resultados compatibles con sarcoma asociado
a reordenamiento de CIC (19q13.2). Se decidi6é tratamiento
complementario con radioterapia tras el cual la paciente
se mantuvo asintomdtica. En CT de control se encontraron
multiples lesiones ocupantes de espacio en pulmon. En nuevo
PET-CT se apreciaban lesiones hipermetabdlicas en pulmoén
compatibles con metastasis. Fue valorada por Oncologia
Médica remitiéndose a unidad de referencia de sarcomas para
tratamiento.
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ABSTRACT

34-year-old woman who presented a tumor in the right area
Va of approximately 2.5 cm indurated, neither adherent, or
painful on palpation. Cells with a plasmacytoid appearance
were observed in FNAB. On CT, an heterogeneous 3 x 2 cm
image was observed between the trapezius and the right
scalene muscles. PET-CT described a right cervical mass at Va
level, with high metabolic activity. A complete excision of the
tumor was performed, which in the pathological study showed
results consistent with CIC-rearranged sarcoma (19913.2). A
complementary treatment with external radiotherapy was
carried out, after which the patient remained asymptomatic.
In control cervical-thoracic CT scan, multiple space-occupying
lesions were found in both lungs. A new PET-CT showed
hypermetabolic lesions in the lung compatible with metastasis.
She was assessed by Medical Oncology and was referred to a
sarcoma referral unit for treatment.
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INTRODUCCION

Los sarcomas con reordenamiento de CIC (CRS) son una entidad
con una definicion relativamente nueva, que anteriormente
habian sido incluidos en el grupo de “sarcomas Ewing-like”, lo
que podria explicar su rareza y diagnostico reciente, traducido
hasta el momento en un numero limitado de series de
casos™™. Estos tumores se caracterizan por un reordenamiento
recurrente del gen CIC (represor transcripcional capicia) que
se sitUa en el cromosoma 19q13%®. Son sarcomas que suelen
aparecer en tejidos profundos mas que en superficiales, siendo
excepcional su presencia en hueso'®. Su localizacién mas
frecuente es en tronco y extremidades, siendo excepcionales
en cabeza y cuello®?4%7,

CASO CLiNICO

Mujer de 34 afios que consulta por la presencia de una
tumoracidn en region cervical posterior derecha (area Va) de
aproximadamente 2,5 cm indurada, no adherida, ni dolorosa
a la palpacién. El resto de la exploracion no presentaba
hallazgos de interés.

Se solicitd una puncidon aspiracién con aguja fina (PAAF) en
la que se observaba células sueltas de aspecto plasmocitoide
con nucleos aumentados de tamafio y en ocasiones nucléolos
evidentes, sugerentes de plasmocitoma, melanoma, tumor
renal, o carcinoma entre otros. Se solicité una tomografia
computarizada (CT) en la que se objetivd una imagen
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CLINICAL CASE




FIGURA 1

CT cervical en cortes axial (izquierdo) y coronal (derecho) en la que se observa una imagen heterogénea, bien delimitada, de 3 x 2
cm, con vascularizacién tardia y un vaso periférico, alojada entre musculos trapecio y escalenos derechos.

heterogénea, bien delimitada, de 3 x 2 cm, alojada entre
musculos trapecio y escalenos derechos, que no parecia
corresponder a una adenopatia (Figura 1).

Se completd el estudio con una tomografia por emisién de
positrones (PET-CT) para valoracién de extensiéon en el que se
describia una masa cervical derecha de baja densidad en nivel
Va, con actividad metabdlica muy elevada (SUVm: 8,4 g/mL),
siendo compatible con proceso neoplasico (Figura 2).

FIGURA 2

PET-CT en el que se observa una masa cervical derecha de baja
densidad en nivel Va, con actividad metabdlica muy elevada
(SUVmM: 8,4 g/mL).

FIGURA 3

Dados los hallazgos y al no contar con un diagnéstico citologico
cierto, se le realizé una cervicotomia con exéresis integra de la
tumoraciénde 3,8x2x3cm, que enestudioanatomopatoldgico
presentaba células epiteloides, de citoplasma amplio, con
nlcleos ovoideos y nucléolo prominente, con positividad
focal e intensa de CD99, vimentina y BCL-2, y estudio genético
posterior que mostraba resultados compatibles con sarcoma
asociado a reordenamiento de CIC (19q13.2), pobremente
diferenciado, con bordes libres a 1 mm del limite de la
reseccion (pT2, G3, pNO).

Posteriormente se realizé tratamiento complementario con
radioterapia externa volumétrica de intensidad modulada
(VMAT) adyuvante 66Gy en 33 fracciones, tras el cual la
paciente se mantuvo asintomatica.

En CT cérvico-toracico de control se encontraron multiples
lesiones ocupantes de espacio en ambos pulmones, sugestivas
de metastasis. No se aprecian imagenes sugestivas de recidiva
local ni regional. Se solicitd nuevo PET-CT en el que se
apreciaban lesiones hipermetabdlicas en pulmén compatibles
con metdstasis, y resolucién de la masa cervical derecha
(Figura 3).

Fue valorada por Oncologia Médica remitiéndose a unidad de
referencia de sarcomas para tratamiento.

PET-CT en el que se observa una masa cervical derecha de baja densidad en nivel Va, con actividad metabdlica muy elevada (SUVm:

8,4 g/mL).
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DISCUSION

Los CRS son una entidad de diagndstico relativamente
reciente, y que habian sido referidos hasta hace unos afios
como “tumores Ewing-like”. Se estima que su prevalencia esta
entre el 3-5% de todos los sarcomas de células redondas, pero
no existen datos de incidencia basados en la poblacion®.

Lo mas habitual esencontrarlos entroncoy extremidades®*4%7,
Su presencia en cabeza y cuello es infrecuente, siendo su
situacién habitual en tejidos profundos y musculares del
cuello, como ocurria en nuestra paciente'®,

Se trata de tumores que pueden aparecer tanto en adultos
como en nifios, de ligera predominancia masculina®***>8, con
una presentacion preferente en la cuarta década de viday una
edad media entre los 32 y los 36 afios™**78,

No existe una sintomatologia especifica para esta entidad
dependiendo de la localizacién exacta del tumor. En ocasiones,
como en el caso presentado, los CRS de cabeza y cuello se
presentan de manera asintomatica como una tumoracion de
crecimiento lento, de manera similar alos sarcomas de Ewing9.
Sin embargo, no es despreciable el porcentaje de pacientes
que debutan con la presencia de metastasis, principalmente
pulmonares y ganglionares**>*,

Para el diagndstico de este tipo de tumores resulta atil la
realizacion de CTy PET-CT, para obtener una localizacidn exacta
y la extensidn tumoral®. Pero al tratarse en su mayor parte de
tumores de partes blandas, se recomienda la utilizacién de
resonancia magnética (RM), donde suele presentar una realce
heterogéneo tras la administracion de contraste’.

El diagnostico definitivo de CRS se realiza mediante estudio
histolégico y anatomopatoldgico, en el que se observa una
predominancia de células ovoides, de tamafo pequeio
a intermedio, con la presencia de células epitelioides vy
fusiformes. Estas células presentan mayor atipia a nivel nuclear
con variabilidad de forma, tamafio, distribucion de cromatina
y un nucléolo prominente®*>”#, A nivel inmunohistoquimico
presentan una positividad focal de CD99 en la mayor parte de
los casos, aligual que ocurria con nuestra paciente?®. El estudio
de reordenamiento genético muestra reordenamiento del
gen CIC**. Dada sus similitudes a nivel clinico, morfoldgico e
inmunohistoquimico, el principal diagndstico diferencial debe
realizarse con el sarcoma de Ewing****7°, Pero el diagndstico
diferencial debe ampliarse a una variedad de tumores de
células redondas e indiferenciados que son mas frecuentes en
cabeza y cuello, como es el carcinoma?.

El tratamiento inicial es quirdrgico con exéresis completa del
tumor primario con margenes libres!. Posteriormente se realiza
tratamiento adyuvante con quimioterapia o radioterapia®>3*.
Se ha observado que los CRS a los que se administra
tratamiento quimioterdpico neoadyuvante presentan una
peor tasa de respuesta y una menor supervivencia que los
sometidos a cirugia y quimioterapia adyuvante posterior*>’,
Ademads, se ha observado una menor respuesta de los CRS
frente al régimen quimioterapico clasico del sarcoma de
EWing1’2’3’6’7’8.

En cuanto al pronéstico de los pacientes con CRS, numerosos
estudios han observado que se trata de un sarcoma con
un comportamiento especialmente agresivo, con una
supervivencia disminuida en comparacion con los sarcomas de
Ewing, oscilando entre el 17-49% a 5 afios'®. Se ha observado
ademds una alta tasa metastasica de estos sarcomas,
principalmente a nivel pulmonar, como en el caso de nuestra
paciente**®,
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