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Introducción: el rabdomiosarcoma (RMS) es el tumor ma-

ligno de partes blandas más común en la infancia. Se dis-

tinguen principalmente dos subtipos histológicos: embrio-

nario (RMSe) y alveolar (RMSa), teniendo el primero mejor 

pronóstico que el segundo. Estudios recientes han identifi-

cado alteraciones moleculares (transcriptos de fusión 

PAX3 y PAX7) en el 80% de los RMSa. Estos transcriptos 

de fusión, además de definir el diagnóstico, le confieren 

propiedades biológicas al tumor independientemente del 

subtipo histoló-gico, que modifican su comportamiento. El 

estudio de estos marcadores podría ser incorporado a la 

estratificación de riesgo (edad, tamaño tumoral, tipo 

histológico, localización) al comprobarse que los mismos 

confieren un valor pronós-tico adverso. 

 
Objetivos: el objetivo del siguiente estudio fue implementar la 

búsqueda de los transcriptos de fusión PAX3 y PAX7 en las 

muestras de pacientes diagnosticados con RMS. Se plan-teó, 

también, el estudio de la asociación entre los marcado-res 

moleculares con la estratificación de riesgo y la respuesta 

terapéutica de pacientes pediátricos con RMS. 

 
Metodología: se analizaron muestras tumorales de pacien-

tes con diagnóstico de RMS que ingresaron al Servicio de 

Oncología desde junio 2015 hasta junio 2016. Se utilizaron 

métodos histológicos (microscopía óptica e 

inmunohistoquí-mica) y moleculares para analizar el 

subtipo histológico, la activación de caspasas efectoras y la 

presencia de transcrip-tos de fusión PAX3 y PAX7. 

 
Resultados: desde el inicio del presente estudio, los pacien-

tes que ingresaron al Servicio de Oncología con diagnósti-co 

de RMS fueron cuatro (4), tres (3) de sexo masculino y uno 

femenino. Las edades estuvieron comprendidas entre 4 y 8 

años (media 6,5 años). Histológicamente tres fueron RMSe y 

uno RMSa. En el RMSa se constató la presencia del 

transcripto de fusión PAX7. Los sitios de localización fueron 

 

 
la región parotídea, región paratesticular, miembro superior 

derecho y miembro inferior izquierdo. Ninguno de los tumo-res 

analizados presentó activación de la caspasa 3. Hasta el 

momento el paciente con RMSa se encuentra en remisión 

completa y de los tres pacientes con RMSe, uno se encuen-tra 

en remisión completa, uno en progresión de enfermedad y el 

tercero falleció por complicaciones del tratamiento. 

 
Discusión: si bien la caracterización de los transcriptos de 

fusión PAX 3 y PAX7 en RMS ha abierto la posibilidad de in-

corporar técnicas de diagnóstico molecular basadas en evi-

dencias biológicas de los tumores, no disponemos aún de 

datos suficientes para utilizar estos marcadores como criterio 

de elección de tratamientos más agresivos (escalada tera-

péutica) dado que nuestra población es muy pequeña. Sin 

embargo, estudios recientes, realizados en poblaciones más 

grandes, han proporcionado datos suficientes para observar 

que el pronóstico de los pacientes con RMSa PAX negati-vos 

es similar a aquellos con RMSe con una sobrevida libre de 

eventos (EFS) superior a a los RMSa PAX positivos. Por lo 

tanto, en función de estos resultados, se deberá tener en 

cuenta la incorporación de estos marcadores a la hora de 

estratificar a los pacientes y asignarles tratamientos acordes. 

 
Conclusiones: el conocimiento creciente en el campo de la 

Biología Molecular de los sarcomas pediátricos, acumulado 

principalmente durante las dos últimas décadas, ha permi-tido 

desarrollar herramientas que contribuyen a establecer con 

precisión el diagnóstico, pronóstico, tratamiento y segui-miento 

de estos pacientes. La correcta utilización e interpre-tación de 

estas técnicas se ve beneficiada por la estrecha relación 

fenotipo – genotipo. 

 
«Proyecto subsidiado por el Programa Investigado-
res Mendocinos, Ministerio de Salud, Desarrollo So-
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