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Rabdomiosarcoma alveolare congenito in un neonato.

Garay M., Chernicoff M., Moreno S., Pizzi de ParraN., Oliva J., ApréaG.
Dermatology Department, Children Hospital of Mendoza, Argentina

Riassunto

Viene descritto un caso neonatale di rabdomiosarcoma alveolare congenito, che si pre-

senta clinicamente come una tumefazione rosso-purpurica della palpebra superiore sini-
stra. Il bambino viene sottoposto a resezione parziale, chemioterapia e infine radioterapia
all’etadi un anno. Un anno e mezzo dopo ladiagnosi il bambino non presentarecidive.

Parole chiave Rabdomiosarcoma, neonato.

mesenchimale maligna con differenziazione

di muscolo striato; € il piu frequente sarco-
ma infantile dei tessuti molli, rappresentando
oltre il 50% di tutti i casi di tali neoplasie. Il rab-
domiosarcoma alveolare congenito € estrema-
mente raro nel neonato e le attuali terapie non
consentono la sopravvivenza dei pazienti in que-
st’epocadellavita

I | rabdomiosarcoma (RMS) € una neoplasia

Caso clinico

Un bambino di 13 giorni, nato spontaneamen-
te per viavaginale alla 38ma settimana di gesta-
zione con un peso di 2,5 kg, giungeva all’ osser-
vazione per la valutazione di un tumore a rapida
crescita della palpebra superiore sinistra, gia
presente alla nascita.

All’ esame obiettivo si notava un nodulo
rosso-porpora, delle dimensioni di 4 x 3 cm, non
dolente e non spostabile sui piani profondi (Fig.
1).

Non si apprezzavano altre manifestazioni
cutanee o0 a carico di altri organi e gli esami di
laboratorio erano nel limiti della norma. Una

tomografia assiale computerizzata mostrava nei
tessuti molli intraorbitari una massa che provo-
cava un leggero esoftalmo; sia I’occhio che il
tessuto 0sseo orbitario erano indenni. Pur ipotiz-
zando un emangioma capillare, la crescita rapida
e continua inducevano ad eseguire unabiopsia.

L’ esame istologico mostrava nel dermaretico-
lare e nel tessuto sottocutaneo aggregati di cellu-
le tonde bluastre, con scarso citoplasma chiaro a
distribuzione di tipo alveolare, separati da trabe-
cole di tessuto connettivo (Fig. 3).

Lo studio immunoistochimico mostrava una
positivita delle cellule tumorali per vimentina,
actina muscol o-specifica, miogenina e desmina
(Fig. 4). Tali reperti portavano alla diagnosi di
rabdomiosarcoma alveolare. Non era possibile
purtroppo eseguire I'indagine citogenetica mole-
colare specificaper RMS alveolare, né latecnica
FISH.

[l trattamento consistette in una resezione chi-
rurgica parziale e chemioterapia con vincristing,
actinomicina D e ciclofosfamide. Si esegui poi
radioterapia all’eta di 1 anno. 18 mesi dopo la
diagnos la neoplasia era completamente regre-
dita con esito cicatriziale atrofico e non si erano
registrate recidive (Fig. 2).
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Fig. 1 ' B Fig. 2
Fig. 1, 2: Neoformazione rossa, 4 x 3 cm, non dolente della pal pebra superiore sinistra (Fig. 1). Lo stesso bambino al'eta
di 18 mesi (Fig. 2), presenta una cicatrice atrofica conseguente all'asportazione del tumore.
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Fig. 3, 4: Infiltrazione del derma (Fig. 3, 25x, E& E) con piccole cellule tonde, blu, fornite di scarso citoplasma con distri-
buzione di tipo alveolare, separate da trabecole di tessuto connettivo. Le cellule tumorali sono desminat (Fig. 4, 45X,
immunoperossidasi).
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Rabdomiosarcoma alveolare congenito neonatale

Commento

I rabdomiosarcoma (RMS) e il piu frequente
sarcoma infantile del tessuti molli. L’ eta media
alladiagnosi e di 5 anni e quasi 2/3 dei pazienti
hanno meno di 10 anni alla diagnosi, poiché la
neoplasia e rara nell’ adulto; nel 2% del casi la
neoplasia é presente alla nascita (7). La localiz-
zazione dlatestae a collo é piu frequente a di
sotto degli 8 anni e la localizzazione orbitaria e
quasi sempre associata alla varieta embrionale
(8). Il RMS, che rappresenta il 4-8% di tutti i
tumori solidi infantili (3), si presenta nella mag-
gior parte del casi come una massa mal definita
a crescita rapida che pud comprimere strutture
vitali e che si localizza piu spesso alla testa, a
collo, alle estremita e all’ apparato uro-genitale,
mentre lalocalizzazione cutanea e poco frequen-
te; i noduli dermici sarebbero dovuti ad un RMS
che origina al’interno del derma o che lo invade
secondariamente, partendo dal sottostante tessu-
to sottocutaneo (7, 11, 12).

Il RMS orbitale & un tumore atamente mali-
gno che compare di solito a 7-8 anni di vita; |'e-
sclusivo trattamento chirurgico € gravato da alta
mortalita, mentre i recenti progressi della che-
mioterapia e della radioterapia hanno significati-
vamente migliorato la sua prognosi. L’interes-
samento orbitale si osserva in circa il 10% dei
cas e un quadro istologico di tipo alveolare s
riscontra soltanto nel 9% dei casi (6, 10): questo
reperto istologico implica una prognosi sfavore-
vole, visto che finora tutti i casi descritti sono
giunti all’exitus (4). | casi di RMS alveolare
congenito sono rari e sembrano comportarsi
diversamente dal RMS dei bambini piu grandi
1,9).

I quadro istologico tipico del RMS e caratte-
rizzato dalla presenza di piccole cellule blu ton-
deggianti. Bisogna quindi sottolineare che, in
presenza di un tumore a piccole cellule blu, &
necessario uno studio immunoistochimico e
ultrastrutturale per una corretta diagnosi del
tumore e per differenziarlo da atre forme, che, a
prescindere dal RMS, includono neuroblastoma,
sarcomadi Ewing, linfoma maligno e carcinoma
apiccole cellule.

Si conoscono 4 sottotipi istologici fondamen-
tali di RMS e cioé embrionale, alveolare, pleo-
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morfico e botrioide. Nei primi mesi di vitae piu
in generale nel bambino il sottotipo istologico
piu frequente e quello embrionale (11). Il sottoti-
po alveolare e caratterizzato dalla presenza di
spazi similalveolari delimitati da cellule tumora-
li piccole e tondeggianti, contenenti cellule
tumorali fluttuanti in tali spazi.

Allo studio immunoistochimico le cellule
tumorali indifferenziate possono reagire soltanto
con la vimentina, indicando la loro origine
mesenchimale; cellule tumorali piu differenziate
possono reagire anche con desmina, actina, mio-
genina e mioglobina a indicare una differenzia-
zione muscolare.

L’analisi citogenetica molecolare evidenzia
costantemente I’ associazione tra RMS e le carat-
teristiche traslocazioni t (2; 13) (q 35; q 14) et
(1; 13) (p 36; g 14), che rispettivamente codifi-
cano per le oncoproteine di fusione PAX 3-
FKHR e PAX 7-FXHR. | pazienti con RMS
alveolare positivo per PAX 3-FKHR presentano
una prognosi peggiore di quelli con RMS carat-
terizzato datraslocazione PAX 7-FKHR (2, 4).

Le metastasi possono avvenire per via linfati-
ca a linfonodi regionali o piu frequentemente
per via ematogena ai polmoni, all’osso e al
midollo osseo (3, 5).

Le opzioni terapeutiche sono la resezione chi-
rurgica totale o parziale, la chemioterapia, che &
raccomandata in tutti i casi, vista la prognosi
sfavorevole per le frequenti recidive locali, e
infine la radioterapia, necessaria quando il
tumore non puod essere rimosso completamente
(10).

In conclusione, abbiamo descritto un neonato
con rabdomiosarcoma alveolare congenito della
pal pebra superiore sinistra. La terapia chirurgica
combinata con chemioterapia e radioterapia ha
indotto una regressione della neoplasia, senza
recidive nei 18 mesi che hanno fatto seguito alla
diagnosi. La prognosi a momento favorevole
potrebbe essere legata ad una possibile trasloca-
zione PAX 7-FXHR, ma non abbiamo potuto
dimostrare questa ipotesi.
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