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Sarcoma de ewing congênito: relato de um caSo

Congenital ewing’s sarComa: a Case report
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RESUMO

O sarcoma congênito da família Ewing é uma doença extremamente rara, que se 
manifesta através do surgimento de uma massa e sinais sistêmicos como dor e febre. 
Cerca de 70 a 80% dos casos ocorrem antes dos 20 anos de idade. Histologicamente 
se caracteriza pela presença de pequenas células arredondadas e azuis. Além disso, 
pode se manifestar em tecidos moles ou osso e em qualquer parte do corpo, sendo 
a forma congênita mais comumente encontrada nas extremidades. O diagnóstico é 
estabelecido através de exames de imagem, histopatologia e imuno-histoquímica. 
Esses tumores costumam ser agressivos e apresentar elevada mortalidade. 
Aqui, relatamos o caso de um recém-nascido que apresentou uma massa no membro 
superior esquerdo diagnosticada como sarcoma congênito da família Ewing por 
biópsia cutânea por punch e pela presença do marcador CD99.
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ABSTRACT

Congenital Ewing’s sarcoma is an extremely rare disease, manifested by the appearance 
of a mass and systemic signs such as pain and fever. About 70-80% of cases occur before 
20 years of age. This condition is histologically characterized by the presence of small 
round blue cells and can manifest in bone or soft tissue, anywhere in the body, with 
the congenital form being the most commonly found in the extremities. The diagnosis 
is established by imaging, histopathology, and immunohistochemistry. These tumors 
tend to be aggressive and have high mortality rates. Here, we report the case of a 
newborn who presented a mass in the left upper limb diagnosed as congenital Ewing’s 
sarcoma by punch skin biopsy and the presence of the CD99 marker.
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Os tumores da família Ewing podem ocorrer em qualquer idade; porém, 
cerca de 70 a 80% dos casos ocorrem até os 20 anos e 14% deles são 
diagnosticados em idade inferior a 5 anos; além disso, a forma congênita é 
extremamente rara1-3. São histologicamente caracterizados pela presença de 
pequenas células arredondadas e azuis em tecidos moles e ossos e incluem 
sarcoma de Ewing, tumor neuroectodérmico primitivo periférico, neuroepitelioma 
periférico e tumor de Askin1,2. O sarcoma de Ewing é pouco diferenciado ou 
indiferenciado, apresentando prognóstico reservado. Apresentamos um caso 
de sarcoma de Ewing congênito diagnosticado através de biópsia cutânea 
por punch.

RELATO DO CASO

Paciente recém-nascido do sexo masculino, sem acompanhamento 
pré-natal. Nasceu pós-termo, por parto cesáreo em apneia. Ao nascimento 
apresentou massa hipervascularizada e hiperemiada em membro superior 
esquerdo (MSE), estendendo-se para a região axilar, cervical e torácica 
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(Figura 1). A mãe era hígida e negava exposição 
à irradiação e a produtos químicos na gestação. 
Foi realizada tomografia computadorizada (TC), 
a qual revelou massa de 10×9 cm em MSE com 
acometimento da porção proximal do úmero, 
estendendo-se para a área axilar e torácica esquerdas, 
sem envolvimento de gradil costal. Desde o pós-parto 
imediato estava em uso de ampicilina e gentamicina 
devido a infecção neonatal. Na sequência, realizou 
ecocardiograma que evidenciou fluxo anterógrado 
turbulento em tronco pulmonar e ramo pulmonar 
direito. Nesse ecocardiograma, não foi possível 
visualizar o ramo pulmonar esquerdo, sendo sugerida 
como causa compressão tumoral. A TC de abdome 
demonstrou hepatoesplenomegalia, sem outras 
alterações. Optou-se pela realização de biópsia de 

pele por punch nº 5 mm guiada por ultrassonografia, a 
qual revelou neoplasia de pequenas células redondas 
e azuis, apoptose moderada e áreas de necrose. 
A imuno-histoquímica afastou rabdomiossarcoma ou 
linfoma linfoblástico e evidenciou positividade para 
marcadores CD99 (com clone 013), positividade difusa 
para vimentina e focal para citoqueratinas (Figura 2). 
Os achados corroboraram o diagnóstico de tumor 
da família Ewing. O paciente realizou um ciclo de 
quimioterapia com carboplatina e etoposide, evoluindo 
com pancitopenia severa. Apesar das múltiplas drogas 
em uso (vancomicina, meropenem e anfotericina B) e 
das múltiplas tentativas de recuperação através de 
infusão de plaquetas, glóbulos e plasma, o paciente 
faleceu com 1 mês de vida devido à neutropenia e 
à infecção neonatal tardia.

DISCUSSÃO

Os tumores congênitos da família Ewing são 
caracterizados histologicamente por pequenas células 
azuis e arredondadas, podendo se desenvolver em 
tecidos moles ou ossos. A forma congênita pode 
se manifestar em qualquer parte do corpo, porém 
observamos maior incidência no tronco1. Esses tumores 
acometem mais frequentemente pacientes na segunda 
década de vida, cerca de 80% são encontrados 
abaixo dos 20 anos, sendo que a forma congênita é 
extremamente rara, visto que até o momento foram 
encontrados relatos de 17 casos na literatura1-3. 
Eles se originam do neuroectoderma e são compostos 
por células neuroepiteliais indiferenciadas ou pouco 
diferenciadas com capacidade de diferenciação 
em células neuronais, neurogliais ou outras formas 
mesenquimais2. Apresentam-se como uma massa 
e podem estar associados a sintomas sistêmicos 
como dor. O seu diagnóstico é baseado em exames 
de imagem e pelas características da histopatologia 
e da imuno-histoquímica. Durante o pré-natal já é 
possível realizar o diagnóstico através dos exames 
ultrassonográficos, o que pode ser útil no preparo da 
gestante ou para uma possível intervenção intrauterina. 

Figura 2: (A) Pequenas células redondas e azuis (HE 100x); (B) e (C) Positividade para CD99 (IHQ 400x e 100x).

Figura 1: Massa hiperemiada e hipervascularizada em 
membro superior esquerdo, estendendo-se para a região 
axilar, cervical e torácica.
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Os exames de imagem não mostram características 
específicas desse tumor, fazendo-se necessária a 
realização de histopatologia e imuno-histoquímica. 
A histologia se caracteriza por pequenas células 
azuis e arredondadas. Cerca de 90% dos casos 
apresentam translocação cromossômica, como t(11;22)
(q24;q12), t(21;22)(q22;q12) ou t(7;22)(p22;q12), 
com envolvimento da fusão dos genes EWS/FLI-1. 
No nosso caso, a translocação cromossômica não 
foi avaliada, devido ao fato de esse exame não 
estar disponível no hospital em estudo. A presença 
do marcador imuno-histoquímico CD99 associado à 
translocação cromossômica possui alta sensibilidade 
e especificidade para o diagnóstico2,4-8. Com a elevada 
especificidade da translocação e os poucos fatores 
de risco encontrados, sugere-se uma predisposição 
genética como a origem do tumor8. Os tumores 
congênitos possuem comportamento agressivo, 
com rápida progressão, alta recorrência e risco 
de metástases. Esse prognóstico torna-se ainda 
mais sombrio quando, ao diagnóstico, o paciente 
apresenta-se com metástases1,7. O tratamento 
consiste na ressecção cirúrgica radical seguida 
de combinações de quimioterapia com ou sem 
radioterapia. Ainda é possível o transplante de 
células-tronco associado à quimioterapia precoce7. 

Os esquemas quimioterápicos mais utilizados são 
com vincristina, ciclofosfamida e doxorrubicina, 
alternados com etoposide e ifosfamida2,4-7.

Foram encontrados 17 relatos de casos de 
tumores congênitos da família Ewing. Em seu artigo, 
Shu-Guang Jin et al.2 apresentam uma tabela com 
os casos relatados até o ano de 2013, totalizando 
14 casos, incluindo o desses autores. Além desse 
trabalho, ainda foram encontrados o caso de tumor 
congênito da família Ewing paraespinhal7, o caso de 
tumor congênito da família Ewing na ulna6 e o caso 
de tumor congênito da família Ewing na escápula9. 
Dos casos relatados, foi constatado prognóstico 
reservado, com elevada mortalidade e recidiva. 
Cerca de 38% dos pacientes apresentaram sobrevida 
superior a 1 ano de idade. Porém, dos pacientes 
que completaram 1 ano de idade, 57% foram a óbito 
posteriormente2,6,7,9.

Apresentamos um caso raro de tumor congênito 
da família Ewing diagnosticado precocemente por 
biópsia cutânea por punch, a qual demonstrou 
alterações histológicas características, e pela 
presença do marcador imuno-histoquímico CD99. 
O paciente recebeu tratamento quimioterápico de 
imediato, porém sem resposta, demonstrando a 
gravidade da doença.
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