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“If you work on frequent cancers, do randomized trials!  

If you work on rare cancers – FIND FRIENDS!” (1,2) 

(“Si trabajas en cánceres frecuentes, ¡haz ensayos aleatorios!  

Si trabajas en cánceres raros, ¡ENCUENTRA AMIGOS!”)  
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      Durante la lectura de este trabajo, entenderán perfectamente por qué comienza 

con el epígrafe “Si trabajas en cánceres frecuentes, ¡haz ensayos aleatorios! Si trabajas 

en cánceres raros, ¡ENCUENTRA AMIGOS!”, que se ha convertido en un lema o eslogan 

de todos los oncólogos pediátricos con especial interés y/o dedicación por los tumores 

muy raros en niños y adolescentes (1-4). Es cierto que también podría ser el epílogo de 

este trabajo, que va a tratar de responder a las tres preguntas formuladas en su título: 

¿de dónde venimos?, ¿dónde estamos?, y ¿hacia dónde vamos? en todo lo referente a 

este tipo de tumores en la edad pediátrica (niños y adolescentes) en España, como su 

epidemiología desde un registro de cáncer de base poblacional (primer estudio 

monográfico al respecto) dentro del desafiante reto de su definición, todas las 

aportaciones del grupo nacional y colaboración entre diferentes grupos de “expertos” 

o de interés (pediátricos y de adultos, nacionales e internacionales), justificar la 

necesidad y utilidad de implantar un registro clínico elaborado a través de un proyecto 

europeo del que se puedan sacar datos nacionales e incluso locales para un mejor 

conocimiento de este numeroso tipo de tumores tan diferentes entre sí; pero que de 

forma individual representan un número muy bajo al año, el desarrollo de 

recomendaciones diagnóstico-terapéuticas; lo que abre las puertas a avances en su 

conocimiento y otras líneas de investigación, y para finalizar el plantear modelos para 

su mejor atención asistencial en España. 

      En los siguientes apartados de esta introducción se desarrollarán, como MARCO 

TEÓRICO, los conceptos básicos necesarios relacionados con el tema de este trabajo; 

una parte de investigación epidemiológica (descriptiva), y otra parte de experiencias e 

intenciones. 

1. CÁNCER EN NIÑOS Y ADOLESCENTES. GENERALIDADES Y EPIDEMIOLOGÍA 

      El cáncer en niños y adolescentes es raro y biológicamente muy diferente del 

cáncer en adultos (5-8). A nivel mundial, representa del 1 al 4% de todos los cánceres; 

aunque esta proporción varía en rangos desde el 0,5% en Europa al 4,8% en África, 

gran parte debido a las diferencias en función de la distribución de la población por 

edades y la esperanza de vida (5).  
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1.1. LA EDAD 

      El término cáncer infantil (o pediátrico) generalmente se usa para describir los 

cánceres que aparecen antes de los 15 años (0-14 años) (5). Comprende un grupo 

muy diverso y heterogéneo de neoplasias malignas, con diferentes patrones de 

aparición, etiología, tratamiento, soporte, supervivencia y riesgo de efectos 

secundarios tóxicos agudos y tardíos. Durante las últimas cinco décadas, los 

avances significativos en el diagnóstico, la farmacología, las combinaciones de 

tratamientos y las técnicas han llevado a grandes mejoras en la supervivencia y a la 

disminución de las tasas de mortalidad (9).  

      Los adolescentes (15-19 años) con cáncer, se les considera como un grupo que 

requiere una atención especial debido a su composición única de tipos de cáncer y 

necesidades de atención médica específica (5). Forman un subgrupo de pacientes 

cuyo manejo clínico y acceso al mejor tratamiento posible sigue siendo un desafío, 

especialmente si se compara con las mejoras relacionadas con el modelo de 

atención infantil logradas a lo largo de los años (10,11). Los pacientes adolescentes a 

menudo son tratados dentro o en estrecha colaboración con los equipos de 

Oncología pediátrica debido a una edad más cercana, similitud de los tipos 

tumorales y necesidad de un enfoque altamente sensible. De hecho, los 

adolescentes pueden beneficiarse de la inclusión en los protocolos terapéuticos 

pediátricos en lugar de los desarrollados para adultos, al menos para los cánceres 

de tipo pediátrico, como la leucemia linfoblástica aguda (5). 

      Algunos estudios, incluidos los de tipo epidemiológico, engloban el cáncer 

infantil a todo el que sucede entre los 0 a 19 años inclusive (12,13). 

 

1.2. DIFERENCIAS ENTRE EL CÁNCER INFANTIL Y EL ADULTO 

      En las últimas décadas, hemos aprendido mucho sobre las características 

moleculares, celulares y genéticas de las neoplasias malignas humanas más 

comunes, como el cáncer de mama, colon, pulmón y próstata. Sin embargo, se 

sabe menos sobre los cánceres pediátricos porque son raros y, a menudo, se 

forman en un microambiente complejo durante el desarrollo. De hecho, es 
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frecuente que se inicien en órganos en desarrollo caracterizados por una rápida 

expansión proliferativa, señalización de factores de crecimiento, desarrollo de 

angiogénesis, muerte celular programada, reorganización de tejidos y migración 

celular. Además, el microambiente cambia a medida que avanza el desarrollo, y esto 

puede afectar directa o indirectamente la iniciación y el crecimiento del tumor. No solo 

es más difícil establecer la etiología del cáncer pediátrico porque ocurre en el contexto 

del desarrollo (Figura 1), sino que también lo hace más difícil de tratar. Por ejemplo, las 

terapias moleculares dirigidas, que perturban las vías de desarrollo que están 

desreguladas en el tumor, pueden tener efectos devastadores en los tejidos normales 

en una etapa de desarrollo y de manera específica del tejido. Por lo tanto, es esencial 

utilizar la biología del desarrollo como base para la investigación traslacional en el 

cáncer pediátrico (7,8).  

      Más del 90% de los cánceres en adultos son epiteliales (carcinomas, melanomas), y 

más del 85% de los cánceres infantiles son mesenquimales (sarcomas, neoplasias 

linfoides, blastomas). Existe cierta superposición en el adolescente/adulto joven (AYA); 

aunque el 21% de los adolescentes tienen neoplasias epiteliales (11,13,14). 

 

 

 

 

Figura 1. Diferencia entre el cáncer pediátrico (“Tumor del desarrollo”) con respecto al 
cáncer del adulto (mayormente influenciado su desarrollo por agentes/factores 
externos) 
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      Las neoplasias malignas infantiles rara vez se relacionan con exposiciones 

ambientales conocidas (Figura 1) y se ha vuelto cada vez más evidente que los 

factores genéticos hereditarios desempeñan un papel causal sustancial. Los 

estudios de secuenciación a gran escala han demostrado que aproximadamente el 

10% de los niños con cáncer tienen un síndrome de predisposición al cáncer (SPC) 

subyacente (14), siendo esa proporción sustancialmente mayor para tipos de cáncer 

seleccionados (6,14). El número de SPC reconocidos y genes de susceptibilidad al 

cáncer están en constante aumento. Estas son condiciones genéticas o epigenéticas 

distintas asociadas con un mayor riesgo de cáncer en comparación con la población 

general. Las causas varían y pueden incluir, entre otras, anomalías cromosómicas 

constitucionales, variantes patogénicas (principalmente inactivadoras; pero 

también activadoras) en genes únicos de predisposición al cáncer, cambios en el 

número de copias y mecanismos epigenéticos (6). En no pocas ocasiones, los 

antecedentes familiares no suelen predecir la presencia de un SPC subyacente en 

gran parte de los pacientes (15). El conocimiento de mutaciones de los SPC en la 

edad pediátrica (Figura 2), puede mejorar la comprensión de la tumorigénesis, la 

atención directa del paciente, y permitir el asesoramiento genético de pacientes y 

familias (6,14,15).  

      Debido a que los tipos de tumores, las características moleculares y la patogenia 

son únicos en la edad pediátrica, y a menudo se originan a partir de un solo evento 

impulsor genético; para brindar un mejor diagnóstico específico, se ha establecido 

la primera Clasificación de tumores pediátricos de la Organización Mundial de la 

Salud (OMS; WHO en inglés). Ésta tiene sus raíces en un enfoque de múltiples 

estratos, que incorpora la morfología, la inmunohistoquímica y características 

moleculares, todo catalogado por órganos y aparatos (6). 
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Figura 2. Genes de predisposición al cáncer seleccionados por función biológica. 
Mismatch repair (MMR). 11p15, WT1, TRIM28, CTR9, RET, GPC3, DIS3L2, DICER1, 
BRCA2, PALB2, TP53, SUFU, PTCH1, APC, BRCA2, PALB2, MMR genes, ELP1 (14) 
 

 

 

1.3. ESTUDIO DE SU EPIDEMIOLOGÍA 

      Las estimaciones precisas de la incidencia son importantes para que los 

responsables gubernamentales informen de las prioridades establecidas y de la 

planificación de decisiones. Sin embargo, muchos países no cuentan con registros 

de cáncer que cuantifican la incidencia del cáncer infantil. Además, incluso cuando 

existen registros, es posible que se subestime sustancialmente la verdadera 

incidencia; ya que es posible que los niños con cáncer no sean diagnosticados. 

Existen estimaciones de la incidencia total del cáncer infantil que tienen en cuenta 

el infradiagnóstico. Se conoce que está sustancialmente infradiagnosticado, 

especialmente en el sur de Asia y África subsahariana (incluida África occidental, 

oriental y meridional) (16). Otras series han podido objetivar también estas 

variaciones internacionales en su incidencia (13,17). En consecuencia, la falta de 
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registros poblacionales de calidad para el cáncer en los países de ingresos medios y 

bajos (LMIC) limita el conocimiento de su epidemiología. Sin embargo, la 

información disponible que muestra variaciones en la incidencia puede indicar 

interacciones únicas entre factores ambientales y genéticos que pueden 

proporcionar pistas sobre la causalidad (18).  

      El análisis de grandes bases de datos administrativas y registros de pacientes se 

utiliza cada vez más para estudiar la atención del cáncer infantil, aunque el valor de 

estas fuentes de datos sigue sin estar claro para muchos profesionales sanitarios. 

Su interpretación requiere una comprensión profunda de cómo se diseñó el 

conjunto de datos, cómo se recopilaron y cómo evaluar la calidad de éstos (19).  

      Se ha establecido firmemente que, para los niños y adolescentes, la clasificación 

de los tumores debe basarse en la morfología más que, como sucede en adultos, en 

la localización primaria del tumor o su sitio de origen. Para dar cabida a los 

conocimientos adquiridos reflejados en los cambios en la codificación de las 

neoplasias, en 2005 se publica la 3ª edición de la Clasificación Internacional de 

Cáncer Infantil (ICCC-3), basada en la 3ª edición de la Clasificación Internacional de 

Enfermedades para Oncología (CIE-O-3). Agrupa a 12 grandes categorías 

diagnósticas que a su vez engloban subgrupos que permiten estudiar más de 100 

tipos diferentes reconocidos (20). Su versión más reciente es la ICCC-3-2017 (21) 

[ANEXO I]. Esta clasificación respeta los estándares internacionales existentes y fue 

diseñada para su uso en estudios epidemiológicos y registros de cáncer 

internacionales basados en la población (registros poblacionales). El uso de un 

sistema de clasificación internacional es particularmente importante en la 

Oncología pediátrica, donde las bajas tasas de incidencia requieren procedimientos 

rigurosos para garantizar la comparabilidad de los datos (20). El tercer volumen de la 

serie Incidencia Internacional del Cáncer Infantil (IICC-3) reúne los datos de todos 

los registros de cáncer de los cinco continentes que cumplen los estándares de 

calidad definidos por la Asociación Internacional de Registros de Cáncer (IARC) 

(http://iicc.iarc.fr) habiendo superado la revisión de calidad del comité editorial. La 

inclusión del grupo de edad de 15 a 19 años a lo largo del tiempo se debe a la falta 

de datos internacionalmente comparables en esta edad de transición entre la 

http://iicc.iarc.fr/
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infancia y la edad adulta (13) y a un nuevo sistema para clasificar mejor los cánceres 

diagnosticados en estas edades. Se sabe que los AYA tienen una amplia variedad de 

tipos de tumores que difieren de los niños y adultos mayores. Muchos cánceres en 

los AYA son histológica y anatómicamente similares a los de otros grupos de edad; 

sin embargo son biológicamente diferentes (22). 

      En 1980, inició su actividad el Registro Nacional de Tumores Infantiles de España 

(RNTI-SEOP), que constituyó el registro de cáncer de la Sociedad Española de 

Oncología Pediátrica (SEOP), hoy Sociedad Española de Hematología y Oncología 

Pediátricas (SEHOP). En 2014, con motivo del primer convenio firmado con el 

Ministerio de Sanidad, el Registro cambió de nombre pasando a denominarse 

Registro Español de Tumores Infantiles (RETI-SEHOP). Lo objetivos de este registro, 

en origen de base hospitalaria y con una vertiente de base poblacional, son el 

análisis de la supervivencia del cáncer infantil en España, el estudio de su 

incidencia, prevalencia de los supervivientes, elaborar informes anuales sobre su 

estado, y estudios de sus causas (23,24).  

      En este sentido, desde Europa se aboga a que el registro del cáncer infantil 

tenga una cobertura paneuropea. Los registros nacionales de cáncer son más 

rentables que los registros locales o regionales, registran un mayor número de 

casos, obtienen estimaciones más completas de incidencia y supervivencia, y están 

menos sesgados y condicionados para la investigación nacional e internacional. Los 

registros nacionales de cáncer infantil deben convertirse en la norma en Europa, 

para que las estadísticas regionales, nacionales e internacionales sean más 

precisas, y puedan constituir una base sólida para la investigación, la práctica 

clínica y los programas de salud pública. El apoyo gubernamental y la participación 

de todas las partes interesadas son esenciales para garantizar una calidad e 

integridad óptimas de los datos (25). 

      Aunque los datos sobre el estadio del cáncer permiten una evaluación 

significativa de los cambios en la incidencia y el resultado del cáncer, la mayoría de 

los registros de cáncer basados en la población no registran el estadio tumoral. El 

método principal para el estadiaje en los cánceres de adultos es la clasificación 

TNM. Sin embargo, los criterios de estadificación del cáncer infantil varían según el 



INTRODUCCIÓN 

10 
 

diagnóstico, evolucionan con el tiempo y pueden variar entre los grupos de ensayos 

cooperativos. Por lo tanto, la coherencia en la recopilación de datos por estadios es 

un desafío para los registros de cáncer infantil basados en la población. En 2016 se 

publicaron recomendaciones de consenso sobre qué sistemas de estadificación 

deben adoptar los registros de cáncer poblacionales para los principales cánceres 

infantiles, incluidas adaptaciones para los países de bajos ingresos, con el objetivo 

de una adopción generalizada de estas pautas en todos los registros para facilitar 

los estudios comparativos de incidencia y de resultados (26). Todo este trabajo se ha 

desarrollado y actualizado, y se ha integrado en la 2ª versión (2021) del documento 

“Estadiaje del cáncer infantil para registros poblacionales según las pautas de 

estadiaje del cáncer infantil de Toronto” (27,28), que se ha traducido al español. 

 

1.4. INCIDENCIA Y SUPERVIVENCIA 

      El cáncer es una de las principales causas de muerte en niños en todo el mundo, 

con una incidencia registrada que tiende a aumentar con el tiempo (13). Desde la 

década de 1960, los oncólogos pediátricos se han ido organizando cada vez mejor 

en grandes grupos colaborativos de investigación, y la participación en ensayos 

clínicos ahora se considera como el estándar de atención. La mayoría de los niños 

con cáncer en Europa y América del Norte entran y participan en los protocolos de 

tratamiento disponibles. Gracias a ello, la supervivencia global del cáncer infantil ha 

aumentado del 30% en 1960 al presente, superando el 80% en la mayoría de los 

países de ingresos altos (HICs) (9); pero en los LMICs es menor del 30% (12).  

      En 2015, aproximadamente 400.000 niños entre 0 y 14 años desarrollaron un 

cáncer en todo el mundo. Sin embargo, de ese total, solo la mitad recibió un 

diagnóstico, dejando a unos 200.000 niños sin diagnosticar. El 80% vive en LMICs, y 

representa el 80% de las muertes (12). Los resultados para los niños con cáncer en 

los LMICs están determinados por su presentación en una situación de enfermedad 

avanzada y un insuficiente diagnóstico, altas tasas de abandono del tratamiento, 

alta prevalencia de desnutrición y otras comorbilidades, cuidados paliativos y de 

apoyo subóptimos, así como el acceso limitado a las terapias curativas. Las 

iniciativas que integran el desarrollo de programas educativos y de investigación de 
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los proveedores de atención médica han demostrado ser exitosas en el desarrollo 

de la capacidad regional. También se han desarrollado terapias de intensidad 

gradual para adaptarse a las capacidades locales (18,29). Por lo tanto, superar la 

desigualdad del cáncer pediátrico es un imperativo moral y ético (30). La frecuencia 

mundial de los diferentes tumores clasificados según la ICCC-3 varía 

significativamente para cada rango de edad (0-4 años, 5-9 años, 10-14 años, y 15-

19 años) como se puede ver en la Figura 3 (13). Hay trabajos que evalúan de forma 

global de la incidencia y supervivencia del cáncer en adolescentes y adultos jóvenes 

(AYA) (31). 

 

 

 

 

 

Figura 3. Distribución proporcional del tipo de cáncer por grupo de edad, 2001-2010, 
en todo el mundo y Tumores clasificados por la ICCC-3. Las estadísticas para niños 
menores de 15 años están basadas en el conjunto de datos pediátricos, y las 
estadísticas para los mayores 15-19 años están basadas en el conjunto de datos 
generales (13)  
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      El cáncer es la segunda causa principal de muerte entre los niños en los Estados 

Unidos (EE.UU.), después de los accidentes, y la primera causa por enfermedad. 

Entre los adolescentes es la cuarta causa de muerte. En 2022, aproximadamente 

10.470 niños (0-14 años) y 5.480 adolescentes (15-19 años) han sido diagnosticados 

con cáncer, y 1.050 niños y 550 adolescentes han fallecido a causa de la 

enfermedad. La leucemia es el cáncer infantil más frecuente, representando el 28% 

de los casos, seguida de los tumores cerebrales y del sistema nervioso (26%); de los 

cuales casi un tercio no son malignos (Tabla 1). Los tipos de cáncer y su distribución 

difieren en los adolescentes, donde los tumores del sistema nervioso central (SNC) 

son los más comunes (21%); de los que más de la mitad no son malignos, seguidos 

de cerca por los linfomas (19%). Además, hay casi el doble de casos de linfoma de 

Hodgkin que de linfoma no Hodgkin entre los adolescentes, mientras que entre los 

niños ocurre lo contrario. El carcinoma de tiroides representa el 12% y el 

melanoma cutáneo el 3% de todos los cánceres en adolescentes; pero en la 

infancia solo el 2% y el 1%, respectivamente (32). Aunque las muertes por cáncer 

han disminuido en todos estos grupos de edad, muchos de los supervivientes 

sufren secuelas a largo plazo que limitan su calidad de vida. Para abordar estos 

problemas restantes, se necesita más investigación para identificar tratamientos 

más efectivos con menos efectos a largo plazo (33). En cualquier caso, en pleno siglo 

XXI se han reconocido disparidades en la asistencia de la Oncología pediátrica en 

los EE.UU. Es inaceptable que existan niños más desatendidos que se identifican 

como pertenecientes a minorías raciales y étnicas y/o con un nivel socioeconómico 

más bajo, o que tengan más probabilidades de recaer y de morir de cáncer (30). 
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Tabla 1. Distribución de casos (2014-2018) y Supervivencia relativa a 5 años (2011-
2017) por edad y Clasificación Internacional del tipo de Cáncer Infantil, desde el 
nacimiento hasta los 19 años, Estados Unidos. Traducida y modificada de Siegel RL, et 
al (32) 

 

0-14 años 15 a 19 años 

% de casos 
Supervivencia 

a 5 años 
% de casos 

Supervivencia 

a 5 años 

Todos los grupos 

combinados de la ICCC 
 85%  86% 

Leucemias 

LLA 

LMA 

28 

21 

4 

87% 

92% 

68% 

13 

7 

3 

75% 

76% 

67% 

Linfomas 

Linfomas de Hodgkin 

Linfomas no Hodgkin 

12 

3 

6 

95% 

99% 

91% 

19 

11 

7 

94% 

97% 

89% 

Tumores del SNC 

Tumores no malignosa 

26 

8 

74% 

97% 

21 

13 

76% 

98% 

Tumores del SNP 6 82% < 1 66%b 

Retinoblastoma 2 96% < 1 c 

Tumores renales 4 93% < 1 c 

Tumores hepáticos 

Hepatoblastoma 

2 

1 

80% 

82% 

< 1 

< 1 

56%b 

c 

Tumores óseos malignos 

Osteosarcoma 

T. de la familia Ewing 

4 

2 

1 

73% 

68% 

76% 

5 

3 

2 

68% 

68% 

59% 

Rabdomiosarcoma 3 70% 1 50%b 

TCG y tumores gonadales 3 90% 10 93% 

Carcinoma tiroideo 2 > 99% 12 > 99% 

Melanoma maligno 1 96% 3 95% 

Abreviaturas: ICCC (Clasificación internacional del Cáncer Infantil). SNC (Sistema 
nervioso central). SNP (Sistema nervioso periférico). TCG (Tumores de células 
germinales). 

Las tasas de supervivencia están ajustadas a la expectativa de vida normal y basadas en 
el seguimiento de los pacientes hasta 2018. 
aLos tumores cerebrales no malignos se excluyeron de los cálculos de supervivencia 
para los tumores del SNC en general y para todos los cánceres combinados; pero se 
incluyeron en el denominador para la distribución de casos. 
bEl error estándar de la tasa de supervivencia está entre 5 y 10 puntos porcentuales. 
cNo se pudo calcular la supervivencia al presentar < 25 casos de 2011 a 2017. 
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      El porcentaje de los 12 principales grupos de cáncer en niños y adolescentes en 

Europa (5,34) fueron similares a las tasas reflejadas a nivel mundial (13). Según las 

últimas estimaciones del Sistema Europeo de Información sobre el Cáncer para la 

UE-27, proporcionadas por la Comisión del Plan Europeo de Lucha contra el Cáncer, 

más de 15.500 niños y adolescentes se diagnostican de cáncer en 2020, y más de 

2000 pacientes jóvenes fallecen como consecuencia de este. Para esas edades, es 

la primera causa de muerte por enfermedad en Europa (34). 

      Teniendo en cuenta la epidemiología y los resultados, se pueden identificar tres 

grupos principales de cánceres pediátricos (Figura 4): 

• De buen pronóstico (probabilidad de supervivencia a los 5 años > 85%) bajo 

todos los tratamientos multidisciplinares actualmente considerados estándar, 

utilizando fármacos citotóxicos a diferentes intensidades (leucemia linfoblástica 

aguda, linfomas, retinoblastoma y tumores renales). 

• De mal pronóstico (≤ 50% alcanzan una supervivencia de 5 años) como la 

leucemia mieloide aguda (LMA), algunos tipos de tumores del Sistema Nervioso 

Central (SNC), neuroblastomas (NBL) de alto riesgo, sarcomas óseos y de tejidos 

blandos. Entre estas neoplasias, hay algunas que tienen un muy mal pronóstico, 

como los gliomas difusos de protuberancia (DIPG), los NBL y los sarcomas 

metastásicos. 

• Tumores extremadamente raros o muy raros (TMR; VRT en inglés), para los 

cuales no hay suficiente información sobre su incidencia real y supervivencia. 

Los tumores del SNC (33%), las leucemias (29%) y los NBL (8%) son responsables del 

60% de las muertes por cáncer en Europa entre los niños de 0 a 14 años (34). 
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Figura 4. Supervivencia estandarizada por edad a 5 años de los cánceres infantiles 
diagnosticados en Europa entre 2005 y 2007. La supervivencia para el retinoblastoma 
calculada solo para 0 a 4 años, y la supervivencia para el osteosarcoma calculada solo 
para 10 a 14 años. Las cifras se ponderaron por región y las de todos los cánceres 
juntos y los tumores del SNC se ajustaron por combinación de casos (34) 

 

 

      Los casos registrados en el RETI-SEHOP de niños y adolescentes residentes en 

España (lugar de residencia habitual desde su nacimiento o en los últimos años 

cuando se diagnostica el tumor es España, quedando excluidos los pacientes 

foráneos recién llegados o los ya diagnosticados del cáncer) por grupo diagnóstico y 

cohortes de año de incidencia, se reflejan en las Tablas 2 y 3. Aproximadamente 

1.000 niños y menos de 150 adolescentes fueron registrados en 2020. Este número 

de casos no es representativo de los cánceres del adolescente en España, donde se 

esperan aproximadamente 500 nuevos casos cada año. Para la población infantil 

con cáncer, su seguimiento y supervivencia a 3 a 5 años se refleja en la Tabla 4 y la 

supervivencia observada a 5 años del diagnóstico por cohortes de año de incidencia 

en la Figura 5. Esta tasa de supervivencia es superior al 80% (23), similar a la 

notificada en otros HICs (9,32), con una mejoría significativa a lo largo del tiempo y 

con respecto a otras comparaciones (24,35-38). 
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Tabla 2. Casos registrados por grupo diagnóstico y cohortes de año de incidencia, 
residentes en España. 0-14 años, 1980-2021. Fuente RETI-SEHOP (23) 

Grupos 

diagnósticos 

Cohorte de años de incidencia 
Total 

1980-1989 1990-1999 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020 2021 

I_Leucemias 1.217 1.560 2.117 1.433 1.453 290 260 8.330 

II_Linfomas 732 818 1.020 594 634 124 129 4.051 

III_T. del SNC 947 1.233 1.720 1.213 1.259 262 238 6.872 

IV_T. del SNP 596 609 771 418 391 77 63 2.925 

V_Retinoblastomas 158 166 247 154 146 18 24 913 

VI_T. Renales 386 347 427 257 249 45 53 1.764 

VII_T. Hepáticos 66 79 115 69 71 11 15 426 

VIII_T. Óseos 315 514 520 291 335 63 65 2.103 

IX_STB 409 453 509 299 307 64 52 2.093 

X_TCG 149 188 266 162 179 34 34 1.012 

XI_Otros epiteliales 

y Melanomas 
83 136 164 117 150 22 32 704 

XII_Otros y no 

especificados 
27 16 12 11 12 2 2 82 

TOTAL TUMORES 5.085 6.119 7.888 5.018 5.186 1.012 967 31.275 

 

Nombres completos de los Grupos diagnósticos en el ANEXO I. 
Abreviaturas para las Tablas 2 y 3: T. del SNC (Tumores del Sistema nervioso central). T. 
del SNP (Tumores del Sistema nervioso periférico). STB (Sarcomas de tejidos blandos). 
TCG (Tumores de células germinales). 
 

Tabla 3. Casos registrados por grupo diagnóstico y cohortes de año de incidencia, 
residentes en España. 15-19 años, 1980-2021. Fuente RETI-SEHOP (23) 

Grupos 

diagnósticos 

Cohorte de años de incidencia 
Total 

1980-1989 1990-1999 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020 2021 

I_Leucemias 8 28 69 47 86 26 35 299 

II_Linfomas 9 49 125 71 126 43 33 456 

III_T. del SNC 9 51 84 50 76 21 18 309 

IV_T. del SNP 2 3 8 2 2 0 2 19 

V_Retinoblastomas 0 0 0 0 1 0 0 1 

VI_T. Renales 3 5 6 4 2 1 0 21 

VII_T. Hepáticos 0 1 3 0 2 2 1 9 

VIII_T. Óseos 33 89 121 64 77 14 20 418 

IX_STB 12 33 57 28 46 15 15 206 

X_TCG 3 10 30 20 33 9 10 115 

XI_Otros epiteliales 

y Melanomas 
2 11 33 14 43 5 15 123 

XII_Otros y no 

especificados 
1 1 2 0 1 2 0 7 

TOTAL TUMORES 82 281 538 300 495 138 149 1.983 
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Tabla 4. Todos los tumores. Seguimiento y supervivencia a 3 y 5 años del diagnóstico, 
por cohortes de año de incidencia. 0-14 años, 1980-2017. Fuente RETI-SEHOP (23) 

Incluye: Malignos de todas las localizaciones y no malignos cerebrales. 

 

En azul cohortes de incidencia más recientes (2010-2015 y 2016-2017). En resalte azul la 
cohorte más reciente (2010-2015) del seguimiento ≥ 3 y 5 años y de las tasas de supervivencia 
observada a 3 y 5 años.  

 

 

 

Figura 5. Todos los tumores. Supervivencia a 5 años del diagnóstico por cohortes de 
año de incidencia. 0-14 años, 1980-2015. N casos = 24.961. Fuente RETI-SEHOP (23) 
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1.5. OBJETIVOS Y PRIORIDADES ASISTENCIALES. MODELOS       

      Los objetivos y prioridades de los programas de cáncer pediátrico en cada país 

deben estar de acuerdo con el nivel de complejidad de su sistema de salud, y las 

mejoras graduales deben integrarse con su crecimiento (Figura 6) (18). 

 

 

 

 

Figura 6. Proceso por etapas en el desarrollo de programas para el cáncer pediátrico 
(18) 

 

 

      En toda Europa en general y en España en particular, están reconocidos los 

“Estándares europeos de los centros de Oncología pediátrica, pautas mínimas de 

atención a nivel de la Unión Europea (UE)” (39). La Sociedad Europea de Oncología 

Pediátrica (SIOPE) y la Comunidad Europea se comprometieron con una agenda 

global para abordar los desafíos de aumentar la curación y mejorar la calidad de 

esa curación en niños y adolescentes con cáncer (40). Dentro de la Red Europea para 

la Investigación del Cáncer en Niños y Adolescentes (ENCCA), SIOPE y las 

Sociedades Nacionales de profesionales de Hemato-Oncología Pediátrica (NAPHOS) 

establecieron un plan estratégico sostenible a largo plazo para mejorar la tasa de 

curación y la calidad de vida de niños y adolescentes con cáncer en la próxima 
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década. El objetivo final fue mejorar la supervivencia libre de enfermedad (SLE) y 

los efectos a largo plazo más allá de los 10 años tras el diagnóstico. Para lograr este 

objetivo se fijaron siete metas médicas y científicas (Estrategia para 2015-2020) (34): 

1) Terapias innovadoras (nuevos medicamentos, nuevas tecnologías): Introducir 

tratamientos innovadores en la atención estándar. 

2) Medicina de precisión para el cáncer: Utilizar una mejor clasificación de riesgo, 

así como las características biológicas del tumor y del paciente (como factores 

moleculares e inmunológicos) para ayudar a tomar decisiones sobre qué 

tratamientos usar. 

3) Biología tumoral: Aumentar el conocimiento de la biología tumoral y acelerar la 

translación de la investigación básica a la atención clínica para beneficiar a los 

pacientes. 

4) Igualdad de acceso: Para lograr la igualdad de acceso en toda Europa a la 

atención estándar (tanto en el diagnóstico como en el tratamiento), experiencia 

y investigación clínica. 

5) Adolescentes y Adultos jóvenes (AYA): Abordar sus necesidades específicas en 

cooperación con la Oncología de adultos. 

6) Calidad de vida de los supervivientes: Controlar los efectos del tratamiento del 

cáncer, como efectos secundarios a largo plazo, comprender mejor los 

antecedentes/riesgos genéticos de una persona, y mejorar la calidad de vida de 

los niños y AYA que han sobrevivido al cáncer. 

7) Causas del cáncer: Para comprender las causas de los cánceres pediátricos y 

abordar su prevención siempre que sea posible.  

      Los objetivos estratégicos para 2021-2026, siendo similares a los previos, se han 

actualizado y redefinido recientemente (41). 

      En 2017, se dio un paso muy importante con la creación de la red europea de 

referencia de cáncer pediátrico (ERN PaedCan). La Comisión Europea encargó el 

establecimiento de las Redes Europeas de Referencia (ERN) en el campo de las 

enfermedades raras con el objetivo de reducir las desigualdades entre los 

diferentes Estados miembros de la UE. ERN PaedCan tiene como objetivo mejorar 

la supervivencia del cáncer infantil y la calidad de vida fomentando la cooperación, 
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la investigación y la capacitación con el objetivo final de reducir las disparidades 

actuales en la supervivencia del cáncer infantil y la capacidad de atención médica 

en los diferentes países miembros (41). 

      En España, bajo el auspicio del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de 

Salud (SNS), se sigue avanzando en la “Organización Asistencial del Cáncer infantil y 

de la adolescencia” según los estándares aceptados y un modelo de trabajo en red 

(42). 

2. DEFINICIÓN DE CÁNCER RARO Y SU ABORDAJE 

2.1. DEFINICIÓN 

      En Medicina, la designación "raro" se lleva a cabo sobre la base de la 

prevalencia de la enfermedad. Sin embargo, no está acordado un umbral estándar. 

La OMS define las enfermedades raras (EERR) como aquellas que afectan a 0,65-1 

personas de cada 1.000 (43). La Ley de Medicamentos Huérfanos en EE.UU. de 1983, 

define las enfermedades raras como aquellas que afectan a < 200.000 personas; lo 

que equivale aproximadamente a 70 de cada 100.000. En Europa, serían los que 

presentan una prevalencia de < 50 personas de cada 100.000.  Del mismo modo, 

tampoco existe una definición acordada internacionalmente de cánceres raros (44-

46). 

      Para el análisis de cánceres raros en EE.UU., basándose en la incidencia, se ha 

utilizado la definición de < 15 casos nuevos al año por 100.000 habitantes (44,45,47). 

Según el proyecto de vigilancia de los cánceres raros en Europa (RARECARE), un 

cáncer raro se define como aquel que presenta una incidencia de < 6 casos nuevos 

al año por 100.000 habitantes; lo que representa el 22% (20-25%) de todos los 

nuevos casos de cáncer en la UE (aproximadamente 4.000.000 personas), y 

contribuyen a más del 30% de la mortalidad por cáncer como indicador de carga de 

enfermedad (44,45,48-50). Esta definición también ha sido utilizada para estudios 

epidemiológicos en otros países (51). Se ha podido determinar que solo el 1% de 

todos los casos de cáncer entran en la categoría de "extremadamente raros" o muy 
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raros (incidencia < 0,2 casos por cada 100.000 personas), representan el 61% del 

total de los cánceres raros (49). 

      Todas las neoplasias malignas en niños y adolescentes son raras, según la 

definición de RARECARE, incluidas las leucemias y los linfomas (5,34,52). La incidencia 

de cáncer en los AYA (15-39 años) es mayor (71/100.000) que en niños (1/100.000). 

Muchos de los cánceres que presentan los AYA (Figura 7), incluidos los tumores de 

células germinales (TCG), se definen como "raros" porque son poco frecuentes en 

la mayoría de los diferentes grupos de edad de la vida   (48,53).  El umbral de rareza 

de RARECARE (< 6/100.000) puede considerarse demasiado alto. 

      Sin embargo, si se toma un valor de corte < 3/100.000/año, se excluyen algunos 

tumores que a menudo se diagnostican y se tratan de forma inadecuada debido a 

una falta de conocimiento y de experiencia clínica. Todas estas son enfermedades 

que se tratan mejor en centros especializados; aunque rara vez están incluidas en 

ensayos clínicos o no existen en absoluto. Por lo tanto, el umbral < 6/100.000/año 

incluye algunas de las formas más problemáticas que se observan comúnmente en 

los cánceres raros (48). 

 

 

 

Figura 7. Estimaciones del RARECARE de las tasas de incidencia específicas por edad 
para cánceres raros y comunes en UE-27 (32% de la población de la Unión Europea) (48) 
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      Posteriormente, el objetivo general de la implantación del proyecto 

RARECAREnet, fue crear una red de información que brindara a toda la comunidad 

(oncólogos, médicos de familia, investigadores, instituciones de salud, pacientes y 

sus familias) información completa sobre los cánceres raros con los siguientes 

objetivos específicos (https://www.rarecarenet.eu/rarecarenet/project/aims): 

1) Obtener indicadores actualizados de la carga de cánceres raros en Europa. 

2) Recopilar y difundir información sobre las alternativas de protocolo sanitario 

para los cánceres raros. 

3) Identificar los criterios de calificación para los centros especializados (CE) en 

cánceres raros y difundir información sobre los CE (listado). 

4) Producir y difundir información sobre el diagnóstico y el tratamiento de 

cánceres raros. 

5) Desarrollar una base de datos clínicos sobre los cánceres muy raros para 

proveer nuevos conocimientos sobre estas enfermedades y sobre su gestión 

clínica. 

6) Elaborar y difundir información a los pacientes, incluida una lista de las 

asociaciones de pacientes dedicadas a los cánceres raros. 

      Gracias a RARECAREnet, se han podido llevar a cabo diferentes estudios de base 

poblacional, incluso empleando el método estadístico bayesiano para estimar la 

incidencia de este tipo de cánceres (49,54-56).  

      En 2016, la UE lanza la Acción conjunta sobre cánceres raros (JARC), en paralelo 

con una Acción conjunta sobre las enfermedades raras (EERR). Esto subraya el 

reconocimiento de que las EERR, y los cánceres raros tienen cosas en común; pero 

también pertenecen a diferentes dominios clínicos. Este esfuerzo de consenso para 

revisar la lista de cánceres raros desarrollada dentro del proyecto RARECARE se 

lleva a cabo dentro de JARC, también con miras a las diferentes familias de 

cánceres raros (46). Se crea un grupo de expertos que incluye sociedades científicas, 

representantes de los estados miembros del JARC, representantes de las ERN 

dedicadas a los cánceres raros y asociaciones de pacientes con cánceres raros. La 

definición y el listado de entidades clínicas raras, en base a los datos de incidencia 

facilitados por los proyectos europeos RARECARE y RARECAREnet, se discuten de 

https://www.rarecarenet.eu/rarecarenet/project/aims
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nuevo por parte de un panel de expertos. Por consenso, se reitera que el mejor 

criterio para una definición de cánceres raros es la incidencia, en lugar de la 

prevalencia. Por consenso, se modifica ligeramente la composición de los niveles 

de cánceres raros, definidos en base a un umbral de incidencia de < 6 casos 

nuevos/100.000 habitantes/año, y se agrupan a todos los cánceres raros dentro de 

12 familias. Incluso con esta definición más conservadora, los cánceres raros, 

analizados conjuntamente, no son raros en general, ya que representan del 10% al 

20% de todos los casos de cáncer. La lista de cánceres raros revisada por JARC debe 

verse como una herramienta en la lucha contra los cánceres raros y las EERR. 

Los cánceres raros son cáncer y EERR al mismo tiempo, combinando los problemas 

y dificultades de ambos. Se espera que refinar la lista y obtener una comprensión 

más amplia de sus implicaciones pueda ayudar a crear conciencia sobre los 

problemas relacionados con los cánceres raros y mejorar la calidad de la atención 

para un gran grupo de pacientes con cáncer, que pueden verse discriminados solo 

por la baja frecuencia de sus enfermedades (46). 

      RARECARE y RARECAREnet, utilizan la 3ª Clasificación Internacional de 

Enfermedades para Oncología (CIE-O-3) atendiendo a criterios topográficos (sitio 

anatómico) y morfológicos (tipo de célula y comportamiento biológico), y agrupan 

a los cánceres raros en una lista de 12 familias principales en las que algunas 

incluyen cánceres comunes* (cánceres de cabeza de cuello, digestivos*, torácicos*, 

genitales femeninos*, genitales y urogenitales masculinos*, tumores 

neuroendocrinos, sarcomas, cánceres de los órganos endocrinos, del SNC, de piel y 

melanoma no cutáneo*, "pediátricos" y neoplasias malignas hematológicas*). Cada 

familia puede estar compuesta por diferentes categorías tumorales generales 

(nivel 1), grupos de tumores considerados similares para el manejo clínico y la 

investigación, entre los cuales se identifican los cánceres raros a través de su 

incidencia estimada (nivel 2), y entidades tumorales individuales codificadas por la 

última CIE-O (nivel 3) (46). 

Aunque dentro de la familia “cánceres pediátricos” se incluyen algunos tipos de 

cánceres raros, otras familias (neoplasias hematológicas, sarcomas, tumores del 

SNC, tumores de cabeza y cuello, cánceres gastrointestinales, cánceres torácicos, y 
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tumores endocrinos) también incluyen otras neoplasias malignas que ocurren en 

niños y adolescentes. Además, es importante considerar que el perfil genético de 

estos cánceres comunes en la infancia y adolescencia puede tener una composición 

biológica diferente y un comportamiento clínico, y pronóstico diferentes (46,57). 

2.2. ABORDAJE-ESTRATEGIAS 

      Históricamente (era pre-molecular), los cánceres raros se han dividido en dos 

grupos (43):  

- Cánceres definidos por su histogénesis inusual (origen celular o estado de 

diferenciación): la mayoría de estos tipos de tumores siguen siendo clínica y 

biológicamente relevantes, y son fuentes muy importantes de información 

sobre la biología del cáncer. 

- Subtipos histológicamente definidos de cánceres comunes que no tienen 

características moleculares definitorias ni de utilidad clínica.  

      En el momento actual (era post-genómica), casi todos los cánceres raros son 

entidades histomoleculares que a menudo tienen mutaciones patognomónicas, o 

se engloban en subconjuntos definidos molecularmente de cánceres más comunes. 

La presencia de variantes genéticas específicas proporciona la justificación para 

probar fármacos dirigidos a cánceres raros. Aparte de las alteraciones moleculares, 

es importante considerar el impacto de las mutaciones y el contexto celular en el 

desarrollo, la biología y el comportamiento de estos cánceres. Los pacientes con 

cánceres raros tienen la desventaja de tener que realizar ensayos clínicos en un 

entorno de baja acumulación de casos. Sin embargo, el diagnóstico de pacientes 

con cánceres raros solo aumentará a medida que se identifiquen más subtipos 

moleculares de cánceres comunes. Esto exigirá reenfocar los ensayos clínicos y la 

investigación sobre estos cánceres que, por definición epidemiológica, se 

convertirán en cánceres raros (43). Los nuevos conocimientos sobre la biología de 

los cánceres raros harán que, en un futuro próximo, la medicina personalizada sea 

la regla y no la excepción (44). 

      Los cánceres raros comprenden un grupo heterogéneo de tumores que son 

difíciles de tratar debido a las dificultades para realizar ensayos clínicos, lo que 
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genera una evidencia limitada para el desarrollo de guías clínicas y, por lo tanto, 

para el tratamiento estandarizado basado en la evidencia. Además, la rareza de 

estos tumores dificulta que los profesionales, especialmente en países o regiones 

más pequeñas adquieran la experiencia necesaria para tratarlos. El diagnóstico 

oportuno y preciso no siempre es fácil, y el tratamiento puede ser difícil, incluso el 

quirúrgico para la mayoría de los cánceres raros (49). 

      Por su heterogeneidad y su impacto en la calidad de vida de los afectados, se 

han convertido en los últimos años en un problema de salud pública. Actualmente, 

el conocimiento sobre este tipo de tumores es aún muy limitado. La etiología, los 

factores de riesgo, la histología y las clasificaciones de los distintos cánceres raros 

suelen ser objeto de controversia entre especialistas clínicos, cirujanos, radiólogos, 

anatomopatólogos y epidemiólogos, ya que la falta de guías consensuadas dificulta 

su estudio, diagnóstico y tratamiento (44).   

      Aunque uno de cada cuatro pacientes con cáncer en Europa padece un cáncer 

raro, no se sabe en qué medida están incluidos en los planes o estrategias 

nacionales de control del cáncer y en los de enfermedades raras (EERR). Existe una 

revisión que analiza el contenido de ambos planes nacionales a nivel europeo para 

cánceres raros en adultos, que muestran poca presencia en las estrategias 

nacionales contra el cáncer en comparación con los cánceres más comunes, y en 

los de EERR generalmente no los abordan; lo que puede indicar la poca visibilidad y 

comprensión limitada a nivel gubernamental de sus especificidades (58).  

      En 2017 comenzaron sus actividades las primeras 24 ERN (redes de centros de 

referencia expertos en enfermedades raras que reúnen a profesionales de la salud 

con experiencia documentada en todos los países de Europa y con el objetivo final 

de garantizar que los pacientes accedan a la mejor y más actualizada atención en 

toda Europa en el caso específico de una enfermedad rara), de las que cuatro están 

directamente dedicadas al cáncer: 

• EURACAN para cánceres sólidos raros en adultos 

• EuroBloodNet para neoplasias malignas hematológicas 

• GENTURIS para predisposición al cáncer 

• ERN PaedCan para cánceres pediátricos 
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      La mayoría de los cánceres raros requieren un tratamiento quirúrgico complejo, 

por lo que se requiere un abordaje multidisciplinar y el tratamiento debe realizarse 

en centros especializados y/o en redes que incluyan centros expertos. La creación 

de redes, es la respuesta más adecuada a los problemas relacionados con los 

cánceres raros. Las ERN ofrecen la oportunidad de mejorar los resultados y reducir 

las desigualdades. La acción conjunta para cánceres raros (JARC) es una importante 

iniciativa europea en apoyo de la misión de las ERN. El papel de los registros 

epidemiológicos del cáncer de tipo poblacional sigue siendo crucial para describir 

el tratamiento y los resultados reales de los cánceres raros, y para evaluar los 

progresos realizados a nivel nacional y europeo (49). 

      Existe un documento de posición de la red europea de referencia para cánceres 

sólidos raros en adultos (EURACAN) (50), que proporciona una justificación y un 

modelo para la integración de los cánceres raros en adultos en los diferentes 

sistemas sanitarios de los estados miembros de la UE. Comprende diez dominios y 

áreas subtemáticas correspondientes a RARECARE (Vigilancia de los cánceres raros 

en Europa) basados en la CIE-O-3 (Figura 8). 

      En España, el modelo de centros europeos de referencia (oportunidad de 

atención transfronteriza) junto con el modelos de centros de referencia (CSURs) del 

Sistema Nacional de Salud (SNS), y dentro de las ERN, demuestran un enfoque 

clave para mejorar los resultados clínicos en los tumores raros (59). 
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Figura 8. Cánceres raros en adultos (50).  
Abreviaturas: EURACAN (Red europea de referencia para cánceres sólidos raros en 
adultos). STS (Sarcomas de partes blandas). GTD (Enfermedad trofoblástica 
gestacional) 
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3. DEFINICIÓN Y CLASIFICACIÓN DE TUMOR MUY RARO EN NIÑOS Y ADOLESCENTES 

      En comparación con el cáncer en adultos, los cánceres en la edad pediátrica son 

raros y representan alrededor del 1% de todos los diagnósticos de cáncer (5,32). 

Estos siempre son raros; ya que cumplen el criterio de presentar una tasa de 

incidencia < 6/100.000 habitantes/año (13,54,57). Entre los cánceres que se presentan 

en la edad pediátrica, hay un grupo de ellos muy heterogéneo que son muy raros 

en la práctica clínica habitual, incluso para grandes centros oncológicos pediátricos; 

lo que motiva que los pacientes afectados aún no se hayan beneficiado de las 

ventajas de las redes de Oncología pediátrica a gran escala. Estos se denominan 

tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes, y su denominador común radica 

en el desconocimiento propio de las enfermedades raras (4,60,61). 

 

3.1. DEFINICIÓN 

      La definición de cáncer infantil poco frecuente o muy raro es compleja y no 

existe una universalmente definida, por lo que distintos grupos y/o investigadores 

lo interpretan de manera diferente (62,63). Además, como se señaló en el punto 1.3 

de esta Introducción, la incidencia puede variar según la región, el país y el 

continente, y se desconoce el alcance de la carga del cáncer en esta población 

(13,16,17). 

      En comparación a lo que estaba establecido, el proyecto italiano TREP (Tumores 

raros en la edad pediátrica; en italiano Tumori Rari in Età Pediatrica) introduce una 

nueva definición de TMR para Pediatría, utilizando un punto de corte más bajo que 

la definición dada para los adultos. Se definieron entonces como tumores con una 

incidencia anual inferior a 2 casos/millón (106). Además, incluyeron solo a aquellas 

entidades que no formaban parte de ensayos clínicos o protocolos establecidos; lo 

que les otorgó el calificativo de “enfermedad huérfana”. Con esta definición, todos 

estos tumores, representan aproximadamente del 5% de todos los cánceres 

infantiles (60). 

      Posteriormente fueron definidos pragmáticamente por el European Cooperative 

Study Group for Pediatric Rare Tumors (EXPeRT), teniendo en cuenta aspectos 
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nacionales específicos, como cualquier tumor sólido maligno o “borderline” 

caracterizado por una incidencia anual inferior a 2 casos/106 de individuos hasta los 

18 años y no considerado dentro ensayos clínicos. Esta definición excluyente, no 

incluye a los hepatoblastomas (HB) ni a los sarcomas de tejidos blandos no 

rabdomiosarcomas (STB-NR), y enfatiza en el concepto de que los cánceres 

infantiles raros no deben definirse únicamente en base a su incidencia, y desde un 

punto de vista clínico y científico deben abordarse como enfermedades huérfanas. 

Como grupo de tumores que también ocurren en la edad pediátrica, esta definición 

no excluye a todos los cánceres raros “de tipo adulto” que, si el paciente es mayor, 

podrían ser elegibles para ensayos clínicos en adultos. Por tanto, esta definición 

tiene en cuenta tanto criterios epidemiológicos como clínicos (2,3,64-66).  Aunque la 

incidencia de melanoma en pacientes más jóvenes es de 6 casos nuevos al año/106, 

la falta de registros y ensayos hace que el melanoma se considere un cáncer muy 

raro en la edad pediátrica (66). Por lo tanto, algunos tumores muy raros en niños y 

adolescentes suelen ocurrir solamente en la infancia; por ejemplo, el blastoma 

pleuropulmonar (BPP) o el pancreatoblastoma (PBL), y otros, como la mayoría de 

los carcinomas, son relativamente comunes en adultos; pero extremadamente 

infrecuentes durante la edad pediátrica (3).  

      Dentro del COG (Children's Oncology Group) en los EE.UU., su Comité de 

tumores raros adopta una definición cualitativa, basada en algunas características 

comunes que incluyen a tumores con baja prevalencia en pacientes más jóvenes, 

mayor incidencia en adultos, y origen tumoral epitelial (en lugar de mesenquimal). 

Sin embargo, esta definición no incluye cánceres raros que se observan casi 

exclusivamente en niños (p. ej., BPP y PBL). Por lo tanto, el COG define los cánceres 

infantiles muy raros como aquellos tumores sólidos extracraneales clasificados 

como “Otras neoplasias epiteliales y Melanomas malignos” en el subgrupo XI de la 

ICCC-3 de la base de datos SEER (Vigilancia, Epidemiología y Resultados Finales) del 

NCI (Instituto Nacional del Cáncer) (66,67). Estas histologías incluyen a carcinomas 

adrenocorticales, carcinomas de tiroides, carcinoma nasofaríngeo, melanomas 

malignos, carcinomas de piel, y otros carcinomas y no especificados (20,21). Algunas 

de las características comunes entre estos tumores incluyen una baja frecuencia en 
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niños menores de 5 años (excepto el carcinoma adrenocortical), una incidencia 

predominante en adultos (incluidos también a los adolescentes que pasan a ser 

adultos jóvenes), un origen epitelial más que mesenquimal, y como consecuencia 

de su bajo número de casos, los ensayos clínicos controlados en un entorno 

multicéntrico no son factibles; aunque no pocos de estos pacientes pediátricos han 

sido tratados y se tratan de acuerdo con los protocolos o guías elaboradas para 

pacientes adultos. Este subconjunto de tumores representa aproximadamente el 

11% de todos los cánceres observados en pacientes < 20 años en los EE.UU. El 75% 

afectan a pacientes que tienen entre 15 y 19 años (66,67). Utilizando únicamente 

criterios epidemiológicos, la base de datos SEER recoge entre 1992 y 2007 la tasa 

de incidencia por edad de todos los tumores sólidos raros (incluye HB, STB-NR, TCG 

extracraneales), observando 21,1 casos nuevos al año/106 en menores de 15 años y 

37,6/106 en menores de 20 años. En consecuencia, de forma colectiva, se puede 

identificar un número “sorprendentemente alto” de niños y adolescentes con 

tumores raros a través de la base de datos SEER (63); lo que pone de manifiesto que 

“los cánceres raros, no son tan raros” (66). Estas estimaciones son similares a las 

observadas en RARECARE (48), en otros países europeos y del resto del mundo (68-70).  

      Para establecer una definición común y crear una lista de entidades, la Joint 

Action on Rare Cancers (JARC) colaboró con el grupo EXPeRT para llegar a un 

consenso sobre la definición de los TMR pediátricos. Se elaboró una lista de todos 

los tumores raros, con un informe de su incidencia en Europa publicada en 2019 

(Tabla 5) con el fin de arrojar más luz sobre su epidemiología en niños y 

adolescentes. La información requerida para hacerlo se obtuvo a través de la base 

de datos del proyecto RARECAREnet. El estudio consideró datos sobre más de 21 

millones de diagnósticos de cáncer proporcionados por 116 registros de cáncer en 

30 países europeos. Se acordó en una conferencia de consenso que los casos 

pediátricos debían identificarse como TMR si presentaban una incidencia anual < 

2/106. El 11% de todos los cánceres en pacientes de 0-14 años cumplían este 

requisito. Los médicos involucrados consideraron apropiado el punto de corte 

adoptado para la definición de un TMR pediátrico por las siguientes razones: 
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i. Si se adoptaban umbrales más bajos (por ejemplo < 1/106), se excluían de la 

lista algunas enfermedades que se consideran particularmente desafiantes, 

como TCG extragonadales, melanomas cutáneos, hepatoblastomas, 

carcinomas tiroideos y tumores de ovario no epiteliales.  

ii. El uso de un umbral más alto (> 2/106), pero < 6/106, conducía a la inclusión 

de tumores pediátricos clásicos (p. ej., rabdomiosarcoma, sarcoma óseo, 

meduloblastoma) en el grupo de TMR. El límite de 2/106 también podía ser 

adecuado para poblaciones de 0-19 años; pero con una excepción para tres 

tipos de tumores en particular (carcinoma de tiroides, cáncer testicular, y 

melanoma cutáneo). Esto se debe a que, aunque tienen una tasa de 

incidencia > 2/106, generalmente se consideran muy raros y desafiantes 

debido a la escasez de conocimiento disponible sobre ellos, planteando los 

mismos problemas clínicos que los otros TMR pediátricos (4,57,63).  

iii. De hecho, la combinación de una baja incidencia y necesidades clínicas 

particulares es lo que realmente distingue a los TMR en Pediatría de otras 

neoplasias malignas en estas edades con el fin de priorizar investigaciones 

más específicas en estas enfermedades (4). Este consenso define los 

cánceres muy raros en niños y adolescentes en función de su incidencia. Es 

importante señalar que esta definición y clasificación, junto con la 

determinación de sus tasas de incidencia deben aplicarse con flexibilidad y 

considerarse como un “work in progress” (“trabajo iniciado, pero no 

terminado”). Por ejemplo, la implementación de un marco clínico y 

científico para los cánceres pediátricos raros provoca un aumento en el 

número de casos documentados dentro de los registros clínicos. Además, la 

caracterización molecular de muchos tipos de cáncer está revelando nuevas 

entidades tumorales; lo que conduce a una reclasificación de diferentes 

neoplasias. Por lo tanto, el panorama de los TMR en la edad pediátrica 

evolucionará, y con suerte, se aclarará en los próximos años impulsado por 

estructuras clínicas sostenibles y por avances científicos (57,63,71). 
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Tabla 5. Número de casos observados y la tasa bruta de incidencia de cánceres de 
'nivel 1' de RARECAREnet diagnosticados en niñas/os +/- adolescentes (0-14 y 0-19 
años en el momento del diagnóstico) en 83 registros de cáncer europeos en los años 
2000-2007 (57) 

 

Abreviaturas: SE (Error estándar) 
Tasas de incidencia por 1.000.000 (millón) con SE. En negrita y resaltado, las tasas de 
incidencia > 2/millón. 
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3.2. CLASIFICACIÓN 

      Usando la definición del COG o la del grupo EXPeRT, los tumores pediátricos 

muy raros comprenden aproximadamente el 10% de todos los cánceres pediátricos 

(71). Se debe entonces utilizar una combinación de dos sistemas, que son los 

códigos de morfología y topografía ICCC y CIE-O, para describir de manera integral 

a los TMR pediátricos. Hasta el momento, no se ha definido un sistema de 

clasificación uniforme para estas entidades (63). Funcionalmente, los tumores 

pediátricos muy raros se pueden dividir en dos categorías (66,71): 

I. Los que ocurren exclusivamente en niños (p. ej., HB, BPP, PBL). 

II. Los que ocurren con mayor frecuencia en adultos; pero que ocasionalmente 

se presentan en Pediatría (p. ej., melanoma, carcinomas). 

      En Pediatría, raramente encontramos neoplasias malignas de la edad adulta, y 

cuando aparecen; son principalmente carcinomas de cabeza y cuello, tumores 

malignos del tracto gastrointestinal y melanomas. Debido a la rareza de estas 

entidades en la infancia, la mayoría de los médicos no están seguros de sus 

características biológicas y clínicas y, por lo tanto, de su manejo en edades 

tempranas. Se entiende que estamos ante cuatro grupos diferentes de tumores 

muy raros en la infancia (Figura 9), que revelan distintos patrones epidemiológicos 

(62,72,73): 

A) Tumores malignos característicos de la infancia con una incidencia 

generalmente extremadamente baja. Ejemplos bien definidos incluyen el 

pancreatoblastoma o el nefrona mesoblástico (62,73,74). 

B) Tumores malignos que pueden ser diagnosticados durante la infancia y en la 

adolescencia. Pueden ser clínica y patológicamente indistinguibles; sin 

embargo, biológicamente diferentes. Como ejemplo, los TCG (6,62,73). 

C) Cánceres característicos en la edad adulta, que rara vez se diagnostican en 

niños y adolescentes; lo que correspondería con el borde izquierdo de la 

curva de distribución de Gauss de un cáncer frecuente en adultos; pero 

posiblemente con características clínicas y biológicas diferentes a la edad 

adulta. Como ejemplo el carcinoma de colon, cáncer de mama, cáncer de 

tiroides, y melanoma maligno (62,73,75-82). 
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D) En el extremo izquierdo de la curva de Gauss se ocultan subentidades 

específicas de tipos de cáncer en adultos, con una genética y una biología 

bien conocida. Como ejemplos tendríamos diferentes tumores relacionados 

con síndromes de predisposición al cáncer subyacentes (6,15,73). 

 
 
 
 
 

 

Figura 9. Patrones epidemiológicos de los cánceres infantiles raros (62). 

A. Entidad tumoral de baja incidencia que ocurre exclusivamente en niños. 
B. Entidad tumoral con distribución de edad bimodal y biología dependiente 

de la edad. 
C. Entidad tumoral de tipo adulto con rara aparición durante la infancia y la 

adolescencia, y posibles características clínico-biológicas diferentes a la 
edad adulta. 

D. Entidad tumoral de tipo adulto con rara aparición durante la infancia y la 
adolescencia; pero con una biología y genética reconocida. 
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4. LISTADO DE TUMORES MUY RAROS EN NIÑOS Y ADOLESCENTES 

      Según la definición inicial del grupo italiano TREP (Tumori Rari in Età Pediátrica) y 

refrendado por el grupo EXPeRT (European Cooperative Study Group on Paediatric 

Rare Tumours), se consideraron TMR a las siguientes entidades (60): 

• Carcinomas nasofaríngeos 

• Tumores adrenocorticales 

• Blastomas pleuropulmonares (y otros tumores pulmonares) 

• Tumores carcinoides 

• Melanomas cutáneos 

• Carcinomas renales 

• Pancreatoblastomas (y otros tumores exocrinos de páncreas) 

• Tumores gonadales (ovario/testículo) no de células germinales  

• Feocromocitoma-Paraganglioma 

• Carcinomas tiroideos 

• Tumores de las glándulas salivales 

• Carcinomas de mama 

• Carcinomas del tracto gastrointestinal 

• Carcinomas del timo 

      Según la definición del COG (Children's Oncology Group), TMR serían todos los 

incluidos en el subgrupo XI de la ICCC-3, denominado “Otras neoplasias epiteliales y 

Melanomas malignos” (20,67): 

XIa   Carcinomas adrenocorticales 

XIb   Carcinomas tiroideos 

XIc   Carcinomas nasofaríngeos 

XId   Melanomas malignos 

XIe   Carcinomas de piel 

XIf   Otros y no especificados: 

XIf1   Carcinomas de glándulas salivares 

XIf2   Carcinomas de colon y recto 

XIf3   Carcinomas de apéndice 
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XIf4   Carcinomas de pulmón 

XIf5   Carcinomas de timo 

XIf6   Carcinomas de mama 

XIf7   Carcinomas de cérvix uterino 

XIf8   Carcinomas de vejiga 

XIf9   Carcinomas de ojo 

XIf10   Carcinomas de otros sitios especificados 

XIf11   Carcinomas de sitios no especificados 

      El consenso JARC (Joint Actions on Rare Cancers) y EXPeRT ha proporcionado una 

lista de cánceres pediátricos muy raros (Tabla 5) basada en las tasas de incidencia (57). 

      Otra forma académica de clasificar a los tumores raros (TR) en niños y adolescentes 

es por zonas de localización y/o histiotipos correspondientes (83): 

• TR de cabeza y cuello:  

- Carcinomas tiroideos (con predominio del carcinoma diferenciado de 

tiroides respecto al carcinoma medular) 

- Carcinomas nasofaríngeos (principalmente carcinomas indiferenciados) 

- Neuroblastoma olfatorio o Estesioneuroblastoma 

- TCG de cabeza y cuello 

- Tumores odontogénicos (mayormente el ameloblastoma) 

- Tumores de glándulas salivares (principalmente carcinomas) 

- Tumores laríngeos 

• TR de tórax:  

- TCG mediastínicos 

- Blastomas pleuropulmonares (BPP) 

- Blastomas pulmonares o Tumor rabdoide pulmonar 

- Tumores neuroendocrinos (TNE) o carcinoides bronquiales 

- Carcinomas bronquiales 

- Mesoteliomas pleurales pediátricos 

- Timomas y carcinomas tímicos 

- Carcinoma NUT (nuclear protein of the testis) de la línea media 
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• TR del tracto gastrointestinal:  

- TMR de esófago y estómago 

- TMR de intestino delgado, colon y recto 

- TNE (carcinoides) de apéndice  

- Tumores o Sarcomas del estroma gastrointestinal (GIST) 

- Tumores pancreáticos (predominantemente el pancreatoblastoma) 

- Tumores hepáticos (hepatoblastomas mucho más frecuentes que los 

hepatocarcinomas) 

- Mesoteliomas peritoneales pediátricos 

• Tumores gonadales y Tumores genitourinarios: 

- TCG gonadales y extragonadales 

- Tumores del estroma del cordón sexual o estromales (SCTS) 

- Carcinomas de ovario 

- Tumores renales no tumores de Wilms (TW) 

- Tumores uroteliales y vesicales 

- Cánceres de mama 

• Tumores rabdoides: 

- Tumores rabdoides malignos extracraneales y extrarrenales (EMRT) 

• TR del sistema nervioso periférico: 

- Feocromocitomas-Paragangliomas (FEO-PGL) 

- Tumores adrenocorticales (predominio de carcinomas adrenocorticales) 

- Meduloepiteliomas 

- Cordomas 

• TR de la piel y el tejido subcutáneo: 

- Melanomas cutáneos 

- Carcinomas cutáneos 

- Otros 

• Tumores vasculares (incluye a los Sarcomas de Kaposi) 

• TR mesenquimales: 

- Sarcomas de tejidos blandos-no rabdomiosarcomas (STB-NR) 
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- Tumores óseos raros 

• Cánceres de origen primario desconocido (CUP) 

• TR como segundas neoplasias 

 
 
      Si clasificáramos a los TMR en niños y adolescentes por órganos y sistemas, los 

TUMORES ENDOCRINOS siempre serían raros en general. Comprenden una variedad 

de neoplasias benignas y malignas que surgen de las glándulas endocrinas o tejidos 

neuroendocrinos. Los tumores funcionantes se asocian con síndromes clínicos típicos 

relacionados con las hormonas específicas que se secretan, mientras que los tumores 

no funcionantes se presentan de manera incidental o secundaria a síntomas 

relacionados con el efecto de masa. Aunque la mayoría de los tumores endocrinos en 

la edad pediátrica son esporádicos sin una mutación identificable en el ADN de la línea 

germinal, otros son familiares, como los que ocurren como parte de los síndromes de 

neoplasia endocrina múltiple (MEN). Los tumores endocrinos representan un pequeño 

número de todas las neoplasias observadas en la población pediátrica y suelen ser 

clínicamente benignos o de bajo grado; aunque un porcentaje muy pequeño de estos 

tumores son neoplasias de alto grado. A nivel maligno podemos encontrar carcinomas 

hipofisarios, carcinomas paratiroideos, carcinomas tiroideos, tumores 

neuroendocrinos gastroenteropancreáticos (TNE-GEP), carcinomas adrenocorticales 

(CAC), y FEO-PGL malignos (12% de los casos pediátricos). Como ocurre con cualquier 

enfermedad pediátrica rara, la atención del paciente debe realizarse en un centro de 

atención terciaria con experiencia multidisciplinar en el manejo de estos tumores (84).  

5. TUMORES MUY RAROS Y SINDROMES DE PREDISPOSICIÓN AL CÁNCER (SPC) 

5.1. GENERALIDADES Y SOSPECHA CLÍNICA 

      La prevalencia del cáncer infantil atribuible a la predisposición genética se 

consideraba que era muy baja. Sin embargo, informes recientes sugieren que al 

menos el 10% de los pacientes con cáncer pediátrico portan mutaciones en la línea 

germinal en genes de susceptibilidad al cáncer. Algunos de estos niños tienen 

antecedentes familiares que sugieren un SPC, pero otros muchos no (85).  
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      Tradicionalmente, el diagnóstico de un SPC se basa en una sospecha clínica que 

precede a la realización de test genéticos dirigidos y a un posterior asesoramiento 

genético. Una historia familiar que abarque al menos tres generaciones puede ser 

crucial para el diagnóstico. Sin embargo, unos antecedentes familiares negativos 

no descartan el diagnóstico debido a factores como herencia recesiva, variantes de 

novo o penetrancia incompleta. Los niños con un SPC pueden tener características 

fenotípicas específicas que permitan el diagnóstico clínico, por ejemplo, la 

neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) o el espectro de Beckwith-Wiedemann (SBW) (14). 

También se reconoce que existen ciertos tipos específicos de cáncer que pueden 

llevar a sospechar un SPC, siendo fuertes predictores de su presencia. Para algunos 

TMR en niños y adolescentes, el riesgo potencial de un SPC subyacente puede ser 

superior al 80% en los pacientes afectados (14,86) (Tablas 6, 7 y 8).  

      En los últimos años, se han realizado esfuerzos para mejorar el diagnóstico 

clínico de los SPC en la edad pediátrica y desarrollar criterios de derivación que 

puedan respaldarse con el uso de diferentes herramientas clínicas, como 

cuestionarios y aplicaciones para teléfonos inteligentes (14,86-89). Las directrices 

oncogenéticas pediátricas interactivas de McGill para la Identificación de un SPC en 

Oncología pediátrica o MIPOGG es un recurso electrónico (https://mipogg.com/) 

muy útil en la identificación de niños con cáncer que tienen una baja o alta 

probabilidad de tener un SPC (88). Todas estas herramientas utilizan diferentes 

características que apuntan a una predisposición genética, como ejemplo la de 

Jongmans y col. (86) (Figura 10), englobando la presencia de discapacidad intelectual 

y/o características adicionales (por ejemplo, anomalías congénitas, trastornos del 

crecimiento, características dismórficas, toxicidad excesiva), la presencia de 

múltiples neoplasias malignas primarias, la presencia de antecedentes familiares de 

cáncer, la presencia de tipos específicos de cáncer o un cáncer tipo adulto, o 

múltiples de las características mencionadas anteriormente (86-89).  

 

 

https://mipogg.com/
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Figura 10. Herramienta para seleccionar niños con cáncer que pueden beneficiarse de 
la derivación a un genetista clínico (86) 
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Tabla 6. Cánceres raros que pueden aparecer en la edad pediátrica considerados 
elegibles para evaluación genética clínica; modificada de Jongmans MC, et al (86) 

Cánceres de la edad adulta, que son extremadamente raros en el grupo de edad 
pediátrica: 

Cáncer colorrectal, cáncer de ovario, FEO-PGL, carcinoma basocelular 

Tumores altamente correlacionados 
con síndrome(s) específico(s) 

Síndrome 

Carcinoma adrenocortical 
Síndrome de Li Fraumeni,  
SBW, MEN1, PAF 

Hepatoblastoma PAF, SBW 

Carcinoma medular de tiroides MEN2 

Tumor de células de Sertoli-Leydig de ovario 

Síndrome DICER1 
Blastoma Pleuropulmonar 

Blastoma hipofisario 

Pinealoblastoma 

 

 

 

Abreviaturas para las Tablas 6, 7 y 8:  
FEO-PGL (Feocromocitoma-Paraganglioma). SBW (Espectro o síndrome de Beckwith-
Wiedemann). MEN (Neoplasia endocrina múltiple). PAF (Poliposis adenomatosa 
familiar).  
CMT (Carcinoma medular de tiroides). CDT (Carcinoma diferenciado de tiroides). BPP 
(Blastoma pleuropulmonar). TCG (Tumor de células germinales). Gen APC 
(Adenomatous polyposis coli). VHL (Síndrome de von Hippel-Lindau). NF-1 
(Neurofibromatosis tipo 1). TCSL (Tumor de células de Sertoli-Leydig). GIST (Tumor del 
estroma gastrointestinal). TMVNP (Tumores malignos de la vaina del nervio periférico). 
CMMRD (Constitutional MisMatch Repair Deficiency o Deficiencia constitucional de 
reparación de errores de emparejamiento) 
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Tabla 7. Cánceres raros que pueden aparecer en la edad pediátrica asociados a 
diferentes Síndromes/ Síndromes de predisposición al cáncer; modificada de Kratz CP, 
et al  (14) 

 

Síndrome 

Frecuencia estimada de 

su asociación en 

pacientes pediátricos 

con este tipo de cáncer 

Tumores cervicales y torácicos 

Carcinoma tiroideo 
MEN2 

Sd. DICER1, Sd. Cowden 

Común en CMT 

Datos desconocidos para 

CDT 

BPP Síndrome DICER1 66% 

TCG mediastínico Síndrome de Klinefelter 10% (90) 

Tumores abdominales y pélvicos 

Hepatoblastoma SBW, Poliposis asociada a APC APC: 0-10% 

Pancreatoblastoma SBW, PAF SBW: 4,5% (74) 

Carcinoma adrenocortical 
Síndrome de Li Fraumeni 

SBW 

> 50% 

< 5% 

FEO o PGL 

Sds. hereditarios de PGL-FEO 

Síndrome de VHL 

NF-1 

MEN2 

Alrededor del 70-80% 

TCSL de ovario Síndrome DICER1 57-88% 

Ginandroblastoma Síndrome DICER1 No aplicable 

T. gonadales (mayormente el 

Gonadoblastoma) 
Disgenesias gonadales Alrededor del 30% (91) 

Carcinoma de células pequeñas 

de ovario, tipo hipercalcémico 

Síndrome de predisposición a 

tumor rabdoide tipo 2 
40% 

Tumores del SNC 

Blastoma pineal Sd. DICER1, Retinoblastoma Dato desconocido 

Sarcomas 

Condrosarcoma 

Exostosis múltiple hereditaria 

Enfermedad de Ollier 

Síndrome de Maffucci 

Síndrome de Li Fraumeni 

Datos desconocidos 

GIST 

Sd. de predisposición a GIST 

Sds. hereditarios de PGL-FEO 

NF-1 

Datos desconocidos 

Tumores rabdoides 
Síndromes de predisposición a 

tumor rabdoide tipo 1 y tipo 2 
20-30% 

TMVNP NF-1 50% 

Tumor desmoide Poliposis asociada a APC 10% 
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Tabla 8. Subgrupos principales de trastornos de susceptibilidad al cáncer pediátrico 
revisados; modificada de Jongmans MC, et al  (85) 

Grupo de predisposición Trastornos específicos revisados 

Sd. de Li Fraumeni TP53 

Neurofibromatosis NF-1 

Sds. de sobrecrecimiento y 
tumor de Wilms 

SBW/Hemihipertrofia (11p15.5) 

Tumores neurales 
- Síndrome de Gorlin (PTCH1, SUFU) 
- Síndrome de tumor rabdoide maligno (SMARCB1, 

SMARCA4) 

Predisposición al cáncer 
gastrointestinal 

- Poliposis adenomatosa familiar (APC, MUTYH) 
- Síndrome de poliposis juvenil (SMAD4, BMPR1A) 
- Síndrome de Peutz-Jeghers (STK11) 
- Síndrome de Lynch (MSH2, MSH6, MLH1, PMS2, EPCAM) 
- CMMRD (ver genes del síndrome de Lynch) 

Sds. neuroendocrinos 

- MEN1 (MEN1), MEN2A (RET), MEN2B (RET), MEN4 
(CDKN1B) 

- Síndrome de von Hippel-Lindau (VHL) 
- Síndromes de PGL-FEO hereditario (SDHA, SDHB, SDHC, 

SDHD, SDHAF2, TMEM127, MAX) 
- Cáncer de tiroides familiar (RET, NTRK1) 
- Síndrome de hiperparatiroidismo-tumor mandibular 

(CDC73) 

Sds. de inestabilidad del ADN Xeroderma pigmentoso (XPA, XPC, ERCC2, POLH, DDB2) 

Sds. Misceláneos 
- Síndrome DICER1 (DICER1) 
- Melanoma familiar (predomina CDKN2A) 

 
 

 

 

5.2. SPC Y TRASTORNOS ESPECÍFICOS QUE PUEDEN ASOCIARSE A TUMORES MUY 

RAROS EN PEDIATRÍA 

      El grupo de trabajo de la Asociación Americana para la Investigación del Cáncer 

se centró en los 50 síndromes más comunes que predisponen a las personas al 

desarrollo de un cáncer en los primeros 20 años de vida, para posteriormente 

dividirlos en 9 grupos principales según los principales tipos de cáncer con los que 

están asociados:  

- Síndrome de Li Fraumeni (SLF) 

- Neurofibromatosis (NF) 
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- Síndromes de sobrecrecimiento y tumor de Wilms (TW) 

- Tumores neurales 

- Predisposición al cáncer gastrointestinal 

- Síndromes neuroendocrinos 

- Predisposición a la leucemia 

- Síndromes de inestabilidad del ADN 

- Síndromes misceláneos  

      La Tabla 8 resume los trastornos y genes asociados con cada una de estas 

categorías en relación con los tumores muy raros (TMR) en niñas/os y adolescentes 

(85). A continuación se destacan los siguientes: 

• Síndrome DICER1: Es una condición genética rara que predispone al cáncer 

hereditario y es causada por variantes en el gen DICER1. El riesgo de presentar 

una neoplasia antes de los 10 años es del 5,3% y del 31,5% antes de los 60 años. 

Las variantes de DICER1 se han asociado a un síndrome de BPP familiar, un raro 

tumor maligno del pulmón, que se presenta principalmente en niños menores 

de 6 años y representa la manifestación potencialmente mortal más común del 

síndrome DICER1. Los BPP tipo I, II, III e Ir (tipo I con regresión) presentan una 

supervivencia global a los 5 años, en los casos no metastásicos, que oscila entre 

el 53 y el 100% (para el tipo Ir). En la edad pediátrica, el gen DICER1 debe ser 

estudiado en todos los pacientes con BPP, blastoma hipofisario y tumor de 

células de Sertoli-Leydig (TCSL) de ovario, y considerado en otros tumores (la 

mayoría muy raros) como en el carcinoma diferenciado de tiroides (CDT), otros 

tumores localizados en el ovario como el rabdomiosarcoma embrionario 

(RMSe) y el ginandroblastoma, nefroma quístico y sarcoma anaplásico renal, 

RMSe de cuello uterino, pinealoblastoma, y meduloepitelioma del cuerpo ciliar. 

Al igual que con otros SPC, la identificación temprana de este síndrome es 

necesaria para planificar un seguimiento y cribado de detección adecuados de 

por vida (92-95). 

• Síndromes neuroendocrinos:  

o Los niños y adolescentes con diferentes tumores neuroendocrinos (TNE) 

tienen muchas posibilidades de desarrollar síndromes de neoplasia 
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endocrina múltiple (MEN) y síndrome de hiperparatiroidismo-tumor 

mandibular. Cada uno de ellos tienen una herencia autosómica dominante 

(AD) y resultan de mutaciones específicas en línea germinal en un solo gen 

(Tabla 8). Cada uno de estos síndromes genéticos comparte la presencia de 

TNE, pero cada uno tiene un espectro tumoral ligeramente diferente. En el 

MEN1 el 95% de los pacientes presentan adenomas paratiroideos, 30-55% 

TNE hipofisarios, 40-75% TNE pancreáticos y 35% adenomas 

adrenocorticales. En el MEN2, derivado de variantes patogénicas de la línea 

germinal en el protooncogén RET, clasificado clínica y genéticamente en 

MEN2A (91%) y MEN2B (9%), hay un riesgo de CMT y FEO (96). 

o Lo mismo ocurre con los niños y adolescentes que presentan 

paragangliomas (PGL) y feocromocitomas (FEO), que son TNE muy raros que 

también tienden a ocurrir como parte de una predisposición genética (Tabla 

8). El PGL surge de los paraganglios simpáticos y parasimpáticos adyacentes 

a la columna vertebral desde la base del cráneo hasta la pelvis. Puede o no 

secretar catecolaminas. El FEO es un tumor secretor de catecolaminas que 

surge en la médula suprarrenal. Hasta un 20 % de PGL y FEO se diagnostican 

en la infancia, la mayoría de los cuales son FEO (87,97).  

El MEN2B tiene un riesgo de FEO del 50%, y el MEN2A un riesgo del 10% (96).  

El VHL con una transmisión AD puede estar asociado más frecuentemente a 

FEO bilaterales, y también a carcinomas renales (98).  

El síndrome de PGL-FEO hereditario, también con herencia AD, incluye a 

PGL, FEO, carcinomas renales y tumores del estroma gastrointestinal (GIST). 

La mayoría de ellos presentan una variante subyacente en uno de los genes 

SHDx (97-99). 

• Síndromes de predisposición al cáncer gastrointestinal (SPC-GI): Todos estos 

diferentes síndromes de poliposis se pueden diagnosticar en la infancia y están 

asociados con una mayor incidencia de tumores gastrointestinales y otros tipos 

de cáncer. Estos trastornos incluyen el síndrome de poliposis adenomatosa, 

síndrome de Peutz-Jeghers y síndrome de tumor hamartoma (PTEN), que 

pueden presentarse con un fenotipo de poliposis juvenil más limitado. Hay 
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otros trastornos asociados con genes de reparación de desajuste constitutivo, 

como el Síndrome de Lynch y la CMMRD (100). A los niños y adolescentes con 

carcinomas colorrectales a menudo se les diagnostica en estadios avanzados o 

subtipos histológicos más agresivos (más frecuentemente el mucinoso), y se 

sabe que tienen un mal pronóstico (75,76,101). Sin embargo, una alta proporción 

de pacientes con SPC-GI que son diagnosticados de un carcinoma GI en etapas 

más precoces gracias a la instauración de un plan de seguimiento sistemático, 

muestran una supervivencia especialmente favorable (100,102). 

• Alrededor del 10% de los pacientes con melanoma tienen antecedentes 

familiares de melanoma. Sin embargo, los individuos con características de 

melanoma hereditario o familiar (linaje unilateral, multigeneracional, múltiples 

lesiones primarias y la aparición temprana de la enfermedad) son bastante 

raros (103). Múltiples genes de susceptibilidad de alto riesgo, riesgo intermedio y 

bajo riesgo están vinculados al melanoma cutáneo maligno, siendo el CDKN2A 

el principal gen de susceptibilidad de alto riesgo (104,105). El melanoma familiar 

en presencia de múltiples nevus atípicos debe despertar la sospecha de una 

mutación en línea germinal del CDKN2A (103). Las mutaciones de este gen se 

encuentran en aproximadamente entre el 20% al 40% de las familias con riesgo 

de melanoma en todo el mundo. Otros mutaciones relevantes son la de los 

genes CD4k y MC1R. En comparación con la población general, las familias 

propensas a melanoma tienen una edad más joven en el momento que se 

diagnostica el melanoma, y una mayor frecuencia de melanomas primarios 

múltiples, teniendo en cuenta que solo el 0,4% de melanomas de toda la 

población son diagnosticados antes de los 20 años (105).  

 

5.3. OTROS TUMORES RAROS MUY CORRELACIONADOS A UNO o VARIOS SPC 

• Carcinoma adrenocortical (CAC): Es un tumor muy raro, que representa el 

0,2% de todos los cánceres infantiles. Los casos pediátricos suelen estar 

asociados a alteraciones genéticas y/o epigenéticas tipificadas por 

mutaciones de la línea germinal en TP53 (50-80% en los EE.UU. o en Europa, 

hasta el 95% en Brasil, en el contexto del síndrome de Li Fraumeni), o 
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anomalías constitucionales en el cromosoma 11p15. Esta última alteración, 

no siempre se asocia al síndrome de Beckwith-Wiedemann (SBW). La 

prevalencia de mutaciones de la línea germinal TP53 en pacientes con CAC 

aparentemente esporádicos varía según el grupo de edad y es baja en 

adultos (3-6%). Sin embargo, es significativamente mayor en los niños. Hay 

CAC asociados a otros SPC como el SBW/Hemihipertrofia (< 5%), MEN1, 

síndrome de Lynch, poliposis adenomatosa familiar o complejo de Carney 

(106-109). 

• Carcinoma medular de tiroides (CMT): El CMT familiar se consideraba una 

entidad propia. Sin embargo, ahora se sabe que es una variante del MEN2A 

con menor penetrancia de FEO e hiperparatiroidismo primario, y se asocia a 

mutaciones del oncogén RET. El MEN2B se caracteriza por un riesgo del 

100% de desarrollar un CMT, que a menudo se presenta en la infancia y 

puede ser más agresivo (96,110). 

• Otros tumores estromales gonadales: El tumor de células de la granulosa 

juvenil (TCGJ) de testículo y ovario puede estar asociado a la enfermedad de 

Ollier, y el tumor de células de Sertoli calcificante de células grandes 

(TCSCCG) de testículo y el tumor de cordones sexuales con túbulos anulares 

de ovario pueden asociarse al síndrome de Peutz-Jeghers (111,112). 

• Carcinoma basocelular: Es raro en niños menores de 15 años y a menudo se 

asocia con condiciones genéticas predisponentes, como el síndrome del 

nevo basocelular o de Gorlin y el Xeroderma pigmentoso. Los casos 

pediátricos de carcinoma basocelular no relacionados con un síndrome 

genético son muy raros (113). En el Xeroderma pigmentoso también tiene 

más probabilidades de desarrollar melanoma cutáneo (114). El síndrome de 

Gorlin es un síndrome autosómico dominante, a menudo caracterizado por 

anomalías en el desarrollo y asociado a tumores malignos, principalmente 

carcinomas basocelulares y meduloblastomas, así como tumores benignos 

(tumores odontogénicos queratoquísticos, meningiomas, fibromas ováricos 

o cardíacos). La mayoría de los individuos afectados tienen una variante 

patogénica heterocigota en los genes Patched 1 (PTCH1) o Suppressor of 

fused (SUFU) de la vía de Sonic Hedgehog (115). 
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5.4. VIGILANCIA-SEGUIMIENTO DE CASOS Y SUS FAMILIAS 

       La evidencia de estudios pediátricos recientes sugiere que el control del cáncer 

y su detección temprana en personas con mutaciones predisponentes en línea 

germinal pueden conducir a mejores resultados. En general, se acepta que la 

identificación temprana de tumores, cuando son pequeños y menos propensos a 

metastatizar, mejora el resultado clínico. Este es un principio fundamental que 

sustenta los métodos de vigilancia del cáncer en adultos, como el cribado del 

cáncer de colon, mama, próstata u otros tipos con riesgo particular, especialmente 

en personas predispuestas (85). En este sentido, se han consensuado y publicado 

recomendaciones de cribado (screening) y seguimiento para diversos grupos y 

entidades (94,96,98,100,116,117). 

6. GRUPOS DE EXPERTOS PARA TUMORES MUY RAROS. LA IMPORTANCIA DE LA 

COLABORACIÓN 

      Hace años, los tumores muy raros (TMR) pediátricos generalmente atraían poco 

interés. Se desarrollaron pocos proyectos específicos y se hizo poco o ningún esfuerzo 

para establecer pautas comunes de tratamiento. Como resultado, los pacientes 

jóvenes afectados eran tratados de diferentes maneras con un enfoque individual. Por 

lo tanto, la rareza de estos tumores combinada con la falta de investigación dedicada 

impactó negativamente en sus posibilidades de curación (3,4). 

      La situación cambió con el cambio de siglo. A medida que la comunidad oncológica 

pediátrica se volvió cada vez más consciente de este problema, los TMR pediátricos 

comenzaron a llamar la atención de grupos cooperativos de investigadores a partir del 

año 2000, cuando se ponen en marcha iniciativas nacionales en diferentes países 

europeos y en los EE.UU. (3,4,66,67). Las estrategias se desarrollaron bajo dos modelos 

diferentes (4): 

- La creación de registros internacionales para tumores específicos, como los 

tumores adrenocorticales o el blastoma pleuropulmonar, que fue el enfoque 

adoptado principalmente en los Estados Unidos. 

- Otro enfoque alternativo, preferido en Europa, basado en el desarrollo de 

grandes proyectos/redes cooperativas con el objetivo de enrolar todos los TMR 
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o al menos una larga lista de ellos, adoptar un marco común, y centralizar la 

coordinación y el registro de sus datos. 

6.1. DIFERENTES GRUPOS EUROPEOS Y EL GRUPO EXPeRT 

      En los últimos 25 años, varios grupos cooperativos nacionales centrados en el 

campo de los TMR pediátricos, son fundados en varios países europeos: 

• En 1997 el grupo de trabajo de tumores raros del CCLG (Grupo de cáncer y 

leucemia infantil) del Reino Unido (UK), inicia un registro para 

posteriormente hacerse cargo de llevar a cabo la orientación para varios 

tumores raros infantiles (2-4), destacando la colaboración con la Sociedad 

Británica de Endocrinología pediátrica y Diabetes en la “Guía de consenso 

para tumores endocrinológicos pediátricos” (118). 

• En el 2000 el proyecto TREP (Tumori Rari in Età Pediátrica) en Italia (2-4,60,64). 

• En 2002 el grupo PPRTSG (Grupo de estudio de tumores raros pediátricos 

de Polonia) (2-4,119). 

• En 2005, en España dentro de la SEOP (SEHOP a partir de 2008), se crea el 

grupo de “Tumores poco frecuentes y Tumores raros”, que posteriormente 

pasa a denominarse grupo de “Tumores raros y Lesiones vasculares” (120,121).  

• En el 2006 el grupo STEP (Seltene Tumor-Erkrankungen in der Paediatrie; 

comité alemán de tumores raros pediátricos) (2-4,122). 

• En el 2007 el grupo FRACTURE (Groupe FRAnCais des TUmeurs Rares de 

l'Enfant; grupo francés de tumores raros en niños)  (2-4,123). 

      La mayoría de estos programas nacionales tiene sus propias políticas y 

enfoques, incluido el registro (no en España) y la clasificación de pacientes. Sin 

embargo, también tienen mucho en común; ya que consideran que los TMR 

pediátricos son enfermedades huérfanas. Su estrategia en redes cooperativas se 

centra en la participación de oncólogos y cirujanos pediátricos, oncólogos de 

adultos, y muchos otros especialistas médicos, como endocrinólogos o 

dermatólogos. Su objetivo es la coordinación centralizada y un marco común para 

la gestión de todos los TMR. Su finalidad es doble, fomentando la investigación y 

brindando servicios de consultoría a los médicos que se enfrentan con casos 
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clínicos únicos (2-4). La experiencia de estos grupos y esta red en Italia, Polonia, 

Alemania y Francia demuestra que es factible realizar investigaciones y estudios 

prospectivos incluso en tumores tan raros como queda reflejado en la Tabla 9. Está 

claro que necesitan ir más allá y centrarse en proyectos internacionales más 

grandes. Así, en 2008, los grupos de Italia, Francia, Alemania y Polonia, junto con 

investigadores de UK se unen para crear el Grupo EXPeRT (European Cooperative 

Study Group on Paediatric Rare Tumours) (2-4,65,66). Los objetivos de este grupo 

fueron desarrollar recomendaciones terapéuticas armonizadas, recopilar datos 

clínicos (registros), identificar expertos, establecer redes de colaboración, y realizar 

estudios clínicos, patológicos y biológicos  (3). 

      El trabajo del grupo EXPeRT ha dado pie a diferentes publicaciones de series 

retrospectivas de tumores muy raros como: 

• Pancreatoblastoma (124) 

• Blastoma pleuropulmonar (125,126) 

• Tumores de células de Sertoli-Leydig de ovario (127) 

• Tumores tímicos (128) 

• Tumores adrenocorticales (129) 

• Melanoma cutáneo (130) 

• Mesotelioma (131) 

      Este logro científico, confirma que la colaboración en estas patologías a escala 

europea no solo es factible, sino también fructífera (3).  

      Así mismo, el grupo EXPeRT, también ha estado involucrado en varios proyectos 

europeos impulsados desde la Comisión Europea: 

• Proyecto ExPO-r-Net (Red Europea de Referencia de Expertos en Oncología 

Pediátrica para Diagnóstico y Tratamiento) de 2014 a 2017 (3,4). Este 

proyecto se plantea por la necesidad de desarrollar y apoyar redes 

europeas de referencia (ERN) con el fin de mejorar el acceso a atención 

médica especializada, apoyado desde la SIOPE (34).       
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Tabla 9. Series publicadas por diferentes grupos nacionales europeos de tumores muy 
raros (TMR) en niños y adolescentes 

Grupo o Proyecto Serie de TMR (referencia bibliográfica) 

Proyecto TREP 

(Italia) 

Blastoma pleuropulmonar (132) 

Tumores pancreáticos (133,134) 

Tumores estromales del testículo (135) 

Tumores estromales del ovario (136,137) 

Tumores epiteliales del timo (138) 

Carcinoma nasofaríngeo (139) 

Neuroblastoma olfatorio (140) 

Tumores adrenocorticales (141,142) 

Carcinomas de glándulas salivales (143) 

Carcinoma mioepitelial (144) 

Melanoma cutáneo (145) 

TNE del apéndice (Carcinoides apendiculares) (146) 

TNE extra-apendiculares (147)  

Tumores epiteliales del ovario (148) 

Tumores de Spitz atípicos (149) 

Neoplasias uroteliales de la vejiga (150) 

Carcinoma papilar de tiroides (151) 

Carcinomas del tracto gastrointestinal (152) 

Grupo PPRTSG (Polonia) 
Tumores vasculares (153,154) 

Carcinoma tímico (155) 

Grupo STEP 

(Alemania) 

Diferentes tumores incluidos en su base de datos (122) 

Carcinoma colorrectal y SPC-GI (102) 

Tumores primarios pulmonares (156) 

Grupo FRACTURE 

(Francia) 

Tumores adrenocorticales (157) 

Carcinoma nasofaríngeo (158) 

Feocromocitoma-Paraganglioma (159) 

Neuroblastoma olfatorio (160) 

Tumor neuroectodérmico melanótico de la infancia (161) 

Carcinoma NUT (162) 

Diferentes tumores incluidos en su base de datos (163) 

Abreviaturas: TNE (Tumores neuroendocrinos). SPC-GI (Síndromes de predisposición al 
cáncer gastrointestinal). NUT (proteína nuclear del testículo) 
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Uno de los paquetes de trabajo de ExPO-r-Net le dio la oportunidad de 

trabajar con una colaboración cada vez mayor dentro y fuera de la red. 

También ha permitido adoptar soluciones de e-Salud (salud digital) para 

facilitar el intercambio de información y conocimientos, evitando el traslado 

innecesario de pacientes. El grupo EXPeRT desarrolla una página web 

(https://www.raretumors-children.eu/) para brindar información a la 

comunidad científica y a otros. También se establece un consejo o panel de 

consulta de casos “online” (http://vrt.cineca.it/) para ayudar a los 

profesionales que trabajan en el campo de los tumores raros pediátricos 

(TMR) (4). Otro esfuerzo notable del grupo EXPeRT, en este proyecto, fue 

identificar otros grupos de colaboración nacionales estructurados y 

centrados en TMR en niños y adolescentes en diferentes países europeos a 

través de una encuesta contactando con los presidentes de todas las 

Sociedades y Asociaciones Nacionales de Oncología pediátrica en Europa. 

Menos del 30% de los países tienen grupos o iniciativas en marcha, entre 

los que se incluyen Italia, Alemania y Austria, Polonia, Francia, España y los 

Países Bajos (Figura 11). Esta encuesta fue importante para alentar a otros 

países a adoptar el modelo del grupo EXPeRT, y desde entonces se han 

establecido varios nuevos programas para TMR en la edad pediátrica (3,4). 

• Proyecto JARC (Joint Action on Rare Cancers) de 2016 a 2019 (57), abordado 

previamente en el subapartado 3.1 y apartado 4 (Definición y Listado de 

tumores muy raros en niños y adolescentes) de esta Introducción. 

• Proyecto PARTNER (Red de Tumores Raros Pediátricos-Registro Europeo) 

activo entre 2018 y 2021, y promovido por la iniciativa ERN PeadCan (Red 

Europea de Referencia para el Cáncer Pediátrico), que ha tenido como 

principal objetivo establecer un registro europeo compartido de TMR 

pediátricos mediante la armonización de todos los registros nacionales 

existentes y la provisión de uno para los países que aún no lo tenían. Otro 

de los objetivos fue ampliar la red de cooperación al incluir a los llamados 

países europeos con una tasa promedio de gasto bajo en salud (LEHAR). 

Otras tareas previstas fue continuar el trabajo iniciado con el proyecto 

https://www.raretumors-children.eu/
http://vrt.cineca.it/
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ExPO-r-Net y desarrollar pautas de diagnóstico y tratamiento para al menos 

algunos TMR, y promover una mayor conciencia-difusión sobre estas 

patologías a través de la web, y establecer formas de cooperación más 

estrechas con la organización CCI (Childhood Cancer International) Europa 

que representa y aglutina a padres, pacientes y supervivientes de cáncer 

infantil (4). 

 

 

 

Figura 11. Encuesta sobre iniciativas en diferentes países europeos sobre TMR en 
niños y adolescentes (adaptada/traducida con el permiso del Prof. Bisogno) 
 

 

 
6.2. GRUPOS DE EXPERTOS FUERA DE EUROPA 

6.2.1. Estados Unidos y el Children’s Oncology Group (COG) 

      El Comité de tumores raros del COG se estableció en 2002 e inicialmente 

constaba de tres subcomités: tumores de células germinales (TCG), tumores 

hepáticos y tumores poco frecuentes. Además, en 2008 se incorporó un 
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subcomité de retinoblastoma. Juntas, estas cuatro categorías de 

enfermedades representan alrededor del 15 al 20% de todos los cánceres 

infantiles. En 2019 los subcomités para TCG y tumores hepáticos pasan a ser 

comités independientes. El objetivo declarado era lograr las mayores tasas 

de curación en niños con cánceres raros a través de ensayos clínicos (EC) de 

máxima eficacia y mínima toxicidad, estudios epidemiológicos e 

investigación básica, todo ello utilizando un enfoque transdisciplinario e 

iniciativas comunes (67,164,165). Se llevaron a cabo diferentes EC ya finalizados 

en tumores poco frecuentes como tumores adrenocorticales (3,107,166,167), 

carcinoma nasofaríngeo (3,168), y en colaboración con el ECOG (Eastern 

Cooperative Oncology Group) y el SWOG (Southwest Oncology Group) dos 

en melanoma (3). El grupo también ha elaborado diferentes guías de manejo 

publicadas en 2012 (165). 

      Desde 2015, se estableció un registro común llamado “Project: 

EveryChild Protocol” (“APEC14B1”) para recolectar muestras biológicas y 

datos fenotípicos de todos los niños diagnosticados con cáncer de forma 

prospectiva a través de un solo estudio, incluidos tumores raros (3,165). Los 

tumores incluidos actualmente en el grupo COG de “Tumores raros” son 

(165): 

a) Tumores poco frecuentes seguidos por el grupo: carcinoma de tiroides, 

colorrectal, nasofaríngeo, adrenocortical, tumor desmoplásico de células 

redondas pequeñas (DSRCT), melanoma, pancreatoblastoma, GIST, 

tumores del estroma gonadal, TNE, y otros carcinomas. 

b) Tumores raros con ensayos clínicos establecidos: TCG malignos, 

hepatoblastoma y hepatocarcinoma, tumores rabdoides renales, e 

histiotipos raros de sarcomas de partes blandas. 

6.2.2. Experiencias en Latinoamérica  

      Experiencias particulares sobre TMR en la edad pediátrica provienen de 

Argentina, Brasil, Chile, Uruguay, y otros países de América del Sur cercanos 

comparten muchas preocupaciones y problemas comunes, a pesar de su 

diversidad. Los sistemas de salud en estos cuatro países son diferentes pero 
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en general están relativamente bien desarrollados (sin escasez de recursos 

humanos y camas de hospital) en comparación con otros países 

sudamericanos y de Centroamérica. En 2008, fundan el Grupo de América 

Latina de Oncología Pediátrica (GALOP), y en 2012 formalizan una iniciativa 

oficial para los tumores muy raros que se centró en cuatro aspectos 

principales: colaboración institucional, registro, banco de tumores, y 

actividades educativas “online” a través de la plataforma Cure4Kids 

(www.cure4kids.org) con sesiones mensuales sobre cánceres raros y 

hereditarios desde mayo de 2014. Existen otros países latinoamericanos 

considerados de ingresos bajos y medios (LMIC), sin una aproximación 

dirigida para los TMR; aunque se intenta solucionar con su discusión en esta 

plataforma y/u otros grupos de trabajo o de colaboración (3,169,170).  

 

 

6.3. GRUPOS EN OTRAS PARTES DEL MUNDO 

      Las referencias son muy heterogéneas (institucionales o de grupos de tumores 

concretos) y también escasas (3,70,171,172). 

 

6.4. COLABORACIÓN CON GRUPOS ONCOLÓGICOS DE ADULTOS 

      Debido a la necesidad de colaborar con los equipos y grupos de Oncología de 

adultos, como ya se comentó en el apartado “Definición de cáncer raro y su 

abordaje” de esta Introducción, existen diversos proyectos y grupos de trabajo 

para tumores raros en adultos, algunos de los cuales también pueden ser raros en 

la edad pediátrica (72,162,173,174).  

      En España, dentro de la Sociedad Española de Oncología Médica (SEOM) en 

2012 se constituyó el GETHI (Grupo Español de Tumores Huérfanos e Infrecuentes), 

que con el paso de los años ha pasado a denominarse GETTHI (Grupo Español de 

Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes), dedicado a la 

investigación básica, clínica y traslacional sobre este tipo de neoplasias en adultos 

(https://www.gethi.org/). Su modelo es altamente colaborativo, y fomenta el 

trabajo en red entre sus expertos y de otros grupos. Como ejemplo, destaca el 

“Consenso sobre el manejo del carcinoma medular de tiroides avanzado” de los 

http://www.cure4kids.org/
https://www.gethi.org/
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grupos de tiroides de la SEEN (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición)  y 

el  GETTHI (175). 

7. REGISTROS DE TUMORES MUY RAROS EN PEDIATRÍA 

      Los registros de cáncer garantizan la vigilancia del cáncer y proporcionan la base 

para la investigación y las decisiones gubernamentales (25). El estudio de los cánceres 

raros en la edad pediátrica se complica por el hecho de que el cáncer en sí mismo es 

raro en esta etapa de la vida. El uso de registros para estudiar cánceres raros se ha 

vuelto común en grupos colaborativos nacionales e internacionales (176).  

      Existen tres modelos: la utilización de registros exclusivamente epidemiológicos, los 

registros clínicos de todos o de la mayoría de los tumores muy raros (TMR), y los 

registros monográficos para un único tipo de TMR o enfermedad concreta. 

7.1. REGISTROS EN EE.UU. Y EN EL COG 

      El COG, de acuerdo con la definición (cualitativa) adoptada de tumores poco 

frecuentes, recopiló datos de 2002 a 2007 sobre cuatro tipos de tumores 

específicos (melanoma, carcinoma de tiroides, carcinoma nasofaríngeo y 

carcinoma adrenocortical) y los comparó con el registro SEER (Surveillance, 

Epidemiology, and End Results). Se objetivó un infraregistro significativo cuando 

solo se registró el 7% del total de cánceres raros esperados (67). En 2007, se 

desarrolló un registro más sólido llamado CCRN (Children's Cancer Research 

Network) para registrar a todos los pacientes pediátricos con cáncer en menores de 

20 años tratados en instituciones del COG en los EE.UU. o Canadá. La cobertura 

observada en los dos primeros años fue del 42%, oscilando entre el 57% para niños 

de 5 a 9 años y el 24% para adolescentes (15-19 años). En el registro realizado 

entre 2008 y 2013, nuevamente hubo un infraregistro significativo en el COG 

(2,4%) en comparación con el SEER, con una diferencia significativa entre los casos 

observados y esperados, particularmente entre los adolescentes con los 

denominados “tumores de tipo adulto” (66).  

      En 2015, se puso en marcha el protocolo/registro “APEC14B1” que tiene como 

uno de sus objetivos documentar casos acompañados de sus muestras biológicas, 
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incluyendo a todos los casos de cáncer infantil en general, y a los de tumores muy 

raros en particular (3,165). 

      Para tipos de tumores concretos se crearon registros específicos o individuales 

(Tabla 10), abiertos a la inclusión de casos a nivel internacional (3,165). En cierto 

sentido, estos registros, están permitiendo ofrecer a la comunidad un mayor 

conocimiento científico sobre el blastoma pleuropulmonar (93,177), tumores de 

Sertoli-Leydig y ginandroblastoma (94), o tumores adrenocorticales (107,109,167,178). 

 

 

Tabla 10. Registros internacionales de tumores muy raros (pediátricos) concretos 

Patología 
Nombre 

abreviado del 
registro 

Página web 

Blastoma 
pleuropulmonar 

PPB/DICER1 www.ppbregistry.org  

Tumores 
adrenocorticales 

IPACTR www.stjude.org/ipactr  

Tumores estromales de 
ovario y testículo 

OTST www.otstregistry.org  

Carcinoma NUT NMC www.nmcregistry.org  

The international Pleuropulmonary Blastoma (PPB/DICER1) Registry 
International Pediatric Adrenocortical Tumors Registry (IPACTR)  
International Ovarian and Testicular Stromal Tumor Registry (OTST) 
International NUT medline carcinoma Registry (NMC)  
 

 

 

 

 

7.2. REGISTROS EN EUROPA Y REGISTRO EUROPEO (PARTNER) 

      Inicialmente, registros establecidos en diferentes países como Italia, Francia, 

Alemania y Polonia, se asentaron a través de grandes proyectos de colaboración 

que cubrían una larga lista de tumores muy raros (TMR) en el mismo entorno 

http://www.ppbregistry.org/
http://www.stjude.org/ipactr
http://www.otstregistry.org/
http://www.nmcregistry.org/
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(Tablas 9 y 11). Los datos recopilados se llevaron a cabo a través de registros 

clínicos hospitalarios bajo los auspicios de las diferentes Sociedades Nacionales de 

Oncología pediátrica (61,64,65,163). Sin embargo, desde el principio, la implementación 

de un registro internacional para TMR fue visto como un objetivo central de la 

iniciativa del grupo EXPeRT, que se fue desarrollando más durante el proyecto 

ExPO-r-Net, y cristalizó con el proyecto PARTNER. El objetivo principal del proyecto 

PARTNER, llevado a cabo de 2018 a 2021, ha sido crear un registro europeo único 

que vincule a los registros nacionales existentes para niños y adolescentes (0-18 

años) con TMR, y ofrecer un registro para países que no disponían del mismo, 

teniendo en cuenta las diferencias entre los sistemas sanitarios y las desigualdades 

entre los distintos estados miembros de la Unión Europea (UE). Como resultado, el 

proyecto tiene un gran alcance geográfico (61). 

      También hay referencias a registros epidemiológicos de tumores pediátricos 

raros en niños y adolescentes en Alemania (68,122) y registros de cánceres específicos 

como el melanoma en la edad pediátrica, utilizando datos del registro nacional 

para esta patología también en Alemania (179).    

 

 

7.3. REGISTROS EN OTRAS REGIONES Y/O PAISES DEL MUNDO 

      Las referencias de registros de TMR pediátricos en otras partes del mundo fuera 

de Europa y Norteamérica son más bien escasas y muy heterogéneas. Algunos 

ejemplos son los registros hospitalarios de tumores raros en Argentina, Brasil y 

otros países latinoamericanos e India (69,70,169,170), y los registros de tumores 

concretos (tumores pulmonares primarios y melanomas malignos) en Nueva 

Zelanda y/o Australia (171,172). Se destaca la importante participación de Brasil en 

casos de carcinoma adrenocortical en el registro internacional IPACTR (108) y los 

análisis especiales de ese tumor por parte del Instituto Nacional del Cáncer de 

Brasil (180).  
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Tabla 11. Registros existentes de tumores pediátricos muy raros en Europa con el tipo 
de tumores incluidos (61) 

MAKEI (Maligne Keimzelltumoren; Tumores malignos de células germinales) 

País 
Nombre del grupo 

cooperativo 
Año de inicio del registro 

Francia 
FRACTURE 

 
2007 

Alemania-Austria 
STEP 

 
2006 

Italia 
TREP 

 
2000 

Polonia 
PPRTSG 

 
2002 

Carcinoma nasofaríngeo FRACTURE  TREP PPRTSG 

Tumores de glándulas 

salivares 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Otros TNE FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Cáncer de tiroides FRACTURE  TREP PPRTSG 

Cáncer de mama, otros 

tumores de mama 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Timoma y Carcinoma 

tímico 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Mesotelioma FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Blastoma pleuropulmonar FRACTURE  TREP PPRTSG 

Carcinoma bronquial FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Carcinoides, otros cánceres 

endocrinos 
FRACTURE  TREP PPRTSG 

Carcinoma adrenocortical FRACTURE  TREP PPRTSG 

Feocromocitoma y 

Paraganglioma 
FRACTURE  TREP PPRTSG 

Carcinoma renal    PPRTSG 

Tumores pancreáticos, 

Pancreatoblastoma 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Carcinomas 

gastrointestinales 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

GIST FRACTURE  TREP PPRTSG 

Tumores estromales y 

epiteliales de gónadas 
 MAKEI/STEP TREP PPRTSG 

Tumores mesenquimales 

raros 
    

Melanoma incluyendo 

variantes 
FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Otros carcinomas FRACTURE STEP TREP PPRTSG 

Otros tumores muy raros FRACTURE STEP TREP PPRTSG 
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8. MANEJO DIAGNÓSTICO Y TERAPEÚTICO DE TUMORES MUY RAROS EN PEDIATRIA 

      La muy baja incidencia de niños y adolescentes con tumores muy raros (TMR) a 

menudo ha limitado su investigación, y la recopilación de datos clínicos y de 

laboratorio significativos. Además, hasta hace unos años, en general tenían poco 

interés (se desarrollaban pocos proyectos específicos y se hacía poco o ningún 

esfuerzo por establecer pautas generales de tratamiento). Como resultado, se hace 

difícil desarrollar pautas de diagnóstico y tratamiento basadas en la evidencia, y los 

profesionales sanitarios se ven obligados a tratar a estos pacientes de forma individual, 

lo que afecta negativamente a sus posibilidades de curación (4).  

      Con respecto a los cánceres de adultos que ocurren en niños, aprendimos que “los 

niños no son adultos pequeños”. Especialmente durante el periodo previo a la 

pubertad, muchas características físicas, fisiológicas, cognitivas y conductuales son 

marcadamente diferentes a la de los adultos. Por lo tanto, es importante decidir dónde 

y quienes tratan a estos niños, teniendo en cuenta que confiar en expertos en cáncer 

de adultos bien puede ser una buena solución para el tumor, pero no para el paciente. 

Queda mucho trabajo por hacer y se necesita una estrecha colaboración entre 

oncólogos pediatras y de adultos, junto a programas de colaboración internacional 

para garantizar que estos pacientes reciban el mejor tratamiento posible. La creación 

de biobancos de tumores puede ser muy útil para mejorar nuestra comprensión de la 

diferente biología de todas estas neoplasias (72,173). 

      Desde el año 2000, varios grupos colaborativos europeos de TMR en niños y 

adolescentes han proporcionado, en sus grupos o proyectos, varias guías de manejo, 

incluidos protocolos para diferentes tipos de tumores. Hay algunos que fueron 

desarrollados por diferentes miembros integrantes del grupo EXPeRT, o por el propio 

grupo antes de que se pusiera en marcha el proyecto PARTNER (4) (ver subapartado 6.1 

de esta Introducción).  

      El grupo COG publicó en 2012, como suplemento especial en la revista Journal of 

Pediatric Hematology and Oncology, varias guías de manejo para diferentes tumores 

raros  (165) que se enumeran a continuación: 

• Carcinoma de tiroides (181) 
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• Pancreatoblastoma (182) 

• Melanomas (183) 

• Tumores de células estromales gonadales (112) 

• Tumores neuroendocrinos (TNE) (184) 

• Tumores del estroma gastrointestinal (GIST) (185) 

• Tumores desmoplásicos de células redondas pequeñas (DSRCT) (186) 

• Carcinoma colorrectal (187) 

      Los autores de cada guía también formaban parte de una red de expertos 

disponibles para ayudar a los médicos en el manejo de estos cánceres raros (165). 

      Posteriormente, y dado que el proyecto PARTNER no solo estaba diseñado para el 

registro de datos, sino que también incluía acciones para mejorar la atención al 

paciente, continúa el trabajo iniciado con el proyecto ExPO-r-Net mediante el 

desarrollo de pautas basadas en un consenso sobre el estándar de atención para 

algunos TMR, publicadas en 2021 dentro de un suplemento especial en la revista 

Pediatric Blood & Cancer (4,61). Se elaboraron “Recomendaciones diagnóstico-

terapéuticas EXPeRT/PARTNER” para las siguientes entidades en niños y adolescentes: 

• Melanoma cutáneo (82) 

• Tumores de células estromales gonadales (SCSTs) (188,189) 

• Carcinoma nasofaríngeo (190) 

• Tumores adrenocorticales (191) 

• Timoma y Carcinoma tímico (192) 

• Blastoma pleuropulmonar (193) 

• Carcinoma de glándulas salivares (194) 

• Pancreatoblastoma (74) 

      Dentro del manejo del carcinoma adrenocortical en estadios avanzados, existen 

recomendaciones específicas para la utilización optimizada del mitotano (195-197). 

      Para el manejo del cáncer de tiroides, se determinó que el manejo diagnóstico-

terapéutico debía basarse en las guías pediátricas de la ATA (Asociación Americana de 

Tiroides). Desde 2015, existen pautas/guías de manejo para niños con nódulos 

tiroideos y carcinoma diferenciado de tiroides (CDT) (80,198,199), y directrices revisadas 
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para el carcinoma medular de tiroides (CMT) (110). Posteriormente, aparecen una serie 

de adaptaciones de estas desde la medicina del adulto (175,200). En 2022, la Asociación 

Europea de Tiroides, publicó unas nuevas directrices de consenso para el “Tratamiento 

de los nódulos tiroideos y el CDT en Pediatría” (201). Los oncólogos pediátricos también 

disponen de información actualizada sobre las terapias dirigidas disponibles para los 

CDT en progresión o refractarios a la ablación con yodo radiactivo (202). 

      Para algunos tumores muy raros tanto en adultos como en niños, se han publicado 

diferentes recomendaciones desde grupos pediátricos, de adultos o mixtos entre la 

que se encuentran las siguientes:  

• Carcinoma NUT: Estrategia de manejo multimodal consensuada para niños, 

adolescentes y AYA por parte del grupo francés y el grupo EXPeRT (162,203). 

• Neuroblastoma olfatorio o Estesioneuroblastoma:  Estudio diagnóstico y 

opciones terapéuticas en niños y adolescentes del grupo francés (204).  

• Feocromocitoma y Paraganglioma: Tras el trabajo de consenso de varias 

sociedades científicas españolas, en 2021 salen a la luz las guías de práctica 

multidisciplinar para su diagnóstico, consejo genético y tratamiento (174). Estas 

recomendaciones son extrapolables a pacientes pediátricos que, a diferencia 

de los adultos, suelen tener una predisposición genética a estos tumores. Se 

debe recomendar un consejo genético para estos pacientes y sus familias (205).  

• GIST (Tumores del estroma gastrointestinal): Conociendo la diferencia entre el 

GIST en adultos y en niños, las guías publicadas por el Grupo Español de 

Investigación en Sarcomas (GEIS) en 2017 son muy valiosas para su manejo (206). 

• Carcinoides apendiculares: Su manejo y seguimiento se ha realizado durante 

mucho tiempo según las guías de recomendación para adultos; pero tras un 

estudio de la Asociación Americana de Cirugía (AAS) publicado en 2014, se 

propuso un algoritmo de manejo adaptado a los niños (207), que sigue vigente. 

 

9. AVANCES E INVESTIGACIÓN CLÍNICA 

      Sigue siendo un desafío facilitar la investigación sobre tumores muy raros (TMR) 

pediátricos para ampliar el conocimiento con el objetivo final de mejorar los resultados 
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en los pacientes implicados (4). Deben buscarse soluciones prácticas para permitir 

cierto nivel de atención basada en la evidencia para pacientes con cánceres raros (208). 

      Tal y como se indica en la segunda de las diez recomendaciones para la Acción 

Conjunta de la UE sobre cánceres raros contenida en la “Agenda 2030 para cánceres 

raros”, éstos deben monitorizarse epidemiológica y clínicamente, se deben valorar 

adecuadamente los datos de los registros poblacionales de cáncer y los datos clínicos 

reales (registros clínicos) y promover todos los esfuerzos para que todas las bases de 

datos disponibles sean interoperables (209). Es evidente que esto también implica a los 

TMR en niños y adolescentes. De hecho, gracias a la investigación epidemiológica, se 

pueden considerar y/o proponer diferentes áreas para mejorar el abordaje de estas 

enfermedades (163). Las tasas de supervivencia de los pacientes no registrados pueden 

dar lugar a una interpretación errónea de los resultados del tratamiento, razón por la 

cual es importante el registro cuidadoso de los TMR pediátricos para evaluar 

adecuadamente dichos resultados (210). 

      Desde el grupo europeo (EXPeRT) se han conseguido muchos de sus objetivos. Sin 

embargo, aún queda un largo camino por recorrer antes de que tengamos evidencia 

suficiente para apoyar el diagnóstico correcto y el tratamiento exitoso de estas 

entidades, y decir que tenemos el conocimiento necesario para manejar a este grupo 

de pacientes tan particulares. Se ha ganado en experiencia; pero la evidencia científica 

que sustenta el enfoque clínico aún es limitada (173). Lo mismo refieren otros grupos 

pediátricos a nivel mundial (3). Dado que la comunidad internacional de Oncología 

pediátrica tiene una larga historia de colaboración en investigación, es esencial 

desarrollar y consolidar los datos sobre los cánceres pediátricos comunes (211), y en 

particular sobre los TMR, que es el objetivo previsto del registro PARTNER (61). 

      La etiología y la patogenia de los TMR en niños y adolescentes son en gran parte 

desconocidas. Para algunos tumores de tipo adulto que surgen en los niños, al menos 

en casos esporádicos, se ha identificado una susceptibilidad genética. Además, algunos 

de los TMR también ocurren como parte de una predisposición genética (p. ej., como 

parte del síndrome DICER1). Sin embargo, este problema requiere un abordaje 

sistemático a través de estudios más detallados y a gran escala. Por la tanto, los 

estudios genéticos brindan una información importante que puede ayudar en el 
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seguimiento de estos pacientes. Recientemente, también han surgido nuevos tumores 

raros a través de estudios de la caracterización molecular de muchos tipos de cáncer. 

Varios grupos de investigación de tumores raros están tratando de avanzar en la 

investigación en esta área, y han iniciado proyectos internacionales de colaboración (4). 

Estamos avanzando en nuestro conocimiento gracias al crecimiento de la investigación 

en este área. Como ejemplo, se incluye nuestro conocimiento de los modelos actuales 

del carcinoma diferenciado de tiroides basado en estudios traslacionales impulsados 

por el gen NTRK (Neurotrophic Receptor Tyrosine Kinase). En estas investigaciones, los 

oncogenes de fusión se asociaron con un mayor potencial metastásico y la persistencia 

de la enfermedad en el cáncer de tiroides pediátrico (212,213). Otros estudios han 

investigado asociaciones significativas entre los perfiles de microARN y el pronóstico 

de los tumores adrenocorticales pediátricos (214), han planteado que algunos cánceres 

muy raros se reclasifiquen (215), o que se profundice en el conocimiento de la base 

molecular de neoplasias letales en niños y adultos como los carcinomas NUT (216). En 

otros casos extremadamente infrecuentes de Oncología pediátrica, como son los 

cánceres de origen primario desconocido (CUD), una evaluación molecular completa 

de una muestra tumoral, puede ayudar a determinar si existe la oportunidad de un 

evento potencialmente tratable que integre la medicina de precisión (217). 

      Las limitadas opciones de tratamiento innovador para los TMR pediátricos 

representan uno de las mayores desafíos y se necesitan nuevas estrategias para 

facilitar la transferencia de nuevas y efectivas terapias en adultos al entorno 

pediátrico. Los oncólogos pediátricos se enfrentan a varios desafíos como que el 

pequeño tamaño de la muestra impide que los nuevos medicamentos que se están 

desarrollando en el entorno de los adultos se incluyan en ensayos randomizados, y que 

los especialistas pediátricos a menudo no están familiarizados con los tratamientos 

desarrollados para adultos y se sabe poco sobre la toxicidad de estos en los niños. De 

hecho, todavía no existen tratamientos basados en la evidencia para la mayoría de 

estos cánceres en estadios avanzados cuando aparecen en la edad pediátrica. Por lo 

tanto, se necesitan nuevas formas de trabajar para mejorar el acceso a ensayos clínicos 

y nuevos medicamentos para niñas/os y adolescentes con TMR. Una opción es incluir 

adolescentes en ensayos de fase I/II de cánceres en adultos como el melanoma (4). Otra 
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opción es incluir pacientes pediátricos en ensayos de terapias dirigidas para tumores 

agnósticos o con una misma alteración genética, por ejemplo el larotrectinib en cáncer 

de tiroides avanzado con fusión NTRK (218,219). 

      Las nuevas estrategias incluyen nuevas alianzas, como la capacidad de crear una 

amplia red internacional de cooperación con todas las partes posibles implicadas y con 

las siguientes necesidades: buscar una mejor sinergia y coordinación con la comunidad 

que atiende a los adultos con cáncer, y desarrollar soluciones que funcionen mejor con 

nuevos socios como los reguladores gubernamentales, las autoridades públicas, las 

organizaciones sanitarias e incluso con la industria farmacéutica, buscando soluciones 

a largo plazo para asegurar la sostenibilidad de estos proyectos, donde el apoyo 

financiero es fundamental para la investigación de los cánceres raros (4). No hace falta 

decir que el futuro de los tumores pediátricos muy raros es muy prometedor y que se 

lograrán exitosos avances mediante la integración de nuevas tecnologías, una mayor 

financiación y, lo que es más importante, una colaboración continua (71). 
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1. HIPÓTESIS 

• Reconociendo la necesidad de la monitorización de todos los cánceres raros, y 

más específicamente los tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes (209), 

se sugiere que a través del análisis de datos epidemiológicos recogidos del 

Registro Español de Tumores Infantiles-Sociedad Española de Hematología y 

Oncología Pediátricas (RETI-SEHOP) para la población infantil (0-14 años) con 

TMR disponemos de una información valorable y similar a la de diferentes 

registros en otros países; aunque puede estar sujeta a una alta variabilidad 

debido a sus bajos números. 

• Se asume, de antemano, que no disponemos de datos que permitan el mismo 

análisis en adolescentes (15-19 años) a nivel de España (23); aunque quizás se 

puedan hacer algunas estimaciones. 

• Las definiciones de TMR en niños y adolescentes se han ido estableciendo a lo 

largo del tiempo (2,60,64-67); pero aún no existe una definición universal (4,57). Por 

ello, tras revisar la literatura y por la estructura en grupos de trabajo dentro de 

la SEHOP, se propone una definición de TMR que sea válida desde el punto de 

vista epidemiológico y clínico para la propia SEHOP, y en extensión para toda 

España. 

• Con el paso de los años, posiblemente debido a la existencia de grupos de 

trabajo dentro de la SEHOP como el de “Tumores raros y Lesiones vasculares”, 

ha ido mejorando el registro de nuevos casos de este tipo de tumores en el 

RETI-SEHOP. 

• Con la información que se analice de los registros disponibles de otros grupos 

colaborativos para niños y adultos que incluyen varios tipos de tumores a nivel 

nacional (cáncer de tiroides, carcinoma adrenocortical y melanoma) e 

internacional (carcinoma adrenocortical, blastoma pleuropulmonar, tumores 

del estroma gonadal y carcinoma NUT), y de la recopilación de datos para 

estudios colaborativos a nivel del grupo europeo (blastoma pleuropulmonar. 

mesotelioma y tumor pseudopapilar de páncreas), quizás se puedan extraer 

datos representativos, comparables y consistentes entre estos registros clínicos 

de diferentes tipos tumorales y el registro español del cáncer infantil. Se 

estima, de antemano, que el número de casos registrados en el RETI-SEHOP 
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para diferentes tipos de TMR es mayor al de otros registros o los aportados a 

estudios con el grupo EXPeRT (European Cooperative Study Group on Paediatric 

Rare Tumours).  

• Debido que los registros epidemiológicos carecen de algunos datos clínicos 

(asociación con síndromes de predisposición al cáncer, estadiaje, tratamientos 

recibidos, etc), con la ayuda del desarrollo de uno de los paquetes de trabajo 

del proyecto PARTNER (Paediatric Rare Tumours Network-European Registry) 

(61), se considera muy necesaria la implementación y puesta en marcha de un 

registro clínico para TMR en niños y adolescentes en España. 

• Reconociendo la existencia del grupo SEHOP de “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” desde mayo de 2005 y considerando la necesidad de la plena 

colaboración en TMR pediátricos, así como el registro de casos, la elaboración y 

difusión de recomendaciones diagnóstico-terapéuticas, consulta de casos y 

líneas de investigación, sería necesario disponer de un modelo asistencial 

estructurado de atención para los diferentes tumores muy raros en niños y 

adolescentes avalado por las diferentes sociedades científicas involucradas y 

por nuestro Sistema Nacional de Salud (SNS). 
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2. OBJETIVOS 

      El OBJETIVO PRINCIPAL de este trabajo es responder a las preguntas ¿de dónde 

venimos?, ¿dónde estamos?, y ¿hacia dónde vamos? en relación con los Tumores muy 

raros (TMR) en niños y adolescentes en España mediante un estudio epidemiológico 

(frecuencia, incidencia estimada, lugar de residencia al diagnóstico y supervivencia) de 

los casos registrados en el RETI-SEHOP (registro nacional) durante un periodo de 32 

años (1990-2021), de los grupos principales, subgrupos y subgrupos extendidos de la 

3ª edición, versión 2017, de la Clasificación Internacional del Cáncer Infantil (ICCC-3-

2017) (21) adaptados al conjunto de este tipo de tumores dentro de diferentes grupos 

de la SEHOP y para grupos de neoplasias específicas como los “tumores rabdoides” y 

los “tumores endocrinos”, distribución por grupos de edad y sexo al diagnóstico, dar a 

conocer el trabajo colaborativo (nacional e internacional) realizado en este tipo de 

tumores, la propuesta de implantación de un registro clínico desarrollado por el 

proyecto PARTNER, y proponer un modelo de atención actualizado a nivel nacional 

para este grupo de enfermedades tan raras. 

      Para ello se plantean los siguientes OBJETIVOS SECUNDARIOS: 

1) Establecer una definición única y válida de TMR en la población pediátrica 

española (niños y adolescentes). A partir de ese objetivo, el poder hacer una 

mejor monitorización de éstos. 

2) Describir los datos epidemiológicos generales de tumores de células germinales 

extracraneales y otros tumores raros como “tumores renales raros”, “tumores 

hepáticos raros”, “tumores óseos raros”, y sarcomas de tejidos blandos no 

rabdomiosarcomas, que desde el punto de vista clínico no cumplen con la 

definición establecida de tumor muy raro. 

3) De los datos que se pueden recoger desde el RETI-SEHOP, llevar a cabo una 

descripción de dos grupos concretos de tumores raros en la población infantil 

en lo que se incluyen diferentes histiotipos de tumores del SNC, como son los 

“tumores rabdoides” y los “tumores endocrinos”. 

4) Proporcionar los datos recopilados por otros registros nacionales pediátricos y 

de adultos sobre cáncer de tiroides, carcinoma adrenocortical y melanoma en 
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la población pediátrica; así como de tumores adrenocorticales, blastoma 

pleuropulmonar, tumores del estroma gonadal y carcinoma NUT, a nivel de sus 

registros internacionales. 

5) Presentar la colaboración española en publicaciones concretas con el grupo 

EXPeRT sobre blastomas pleuropulmonares y mesoteliomas, y otras en proceso 

(tumores de Frantz). 

6) Presentación de los datos de las consultas realizadas al grupo SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares”, las que realizamos desde España a través del 

grupo nacional al sistema virtual de consultas (VCS) del grupo europeo, y la 

colaboración española con la iniciativa “Tumores raros y hereditarios” del 

Grupo Latinoamericano de Oncología Pediátrica (GALOP). 

7) Evaluar las fortalezas y debilidades de registros nacionales de cáncer infantil, 

como el RETI-SEHOP frente a otros registros internacionales para el estudio de 

TMR en niños y adolescentes, y la posibilidad de incluir a todos los tumores 

raros en registros clínicos como el PARTNER (pendiente de apertura en España). 

8) Explorar la posibilidad de vinculación a diferentes registros o bases de datos 

que también incluyan casos de TMR en la edad pediátrica. 

9) En el marco de la colaboración internacional, presentar a los diferentes 

profesionales sanitarios que pueden estar relacionados con todas estas 

enfermedades raras (EERR) en nuestro medio, el desarrollo y difusión de 

recomendaciones diagnóstico-terapéuticas para diferentes TMR en niños y 

adolescentes realizadas por parte del grupo EXPeRT y el proyecto PARTNER, así 

como los protocolos europeos de práctica clínica estándar (ESCP) de diversos 

TMR dentro de la red europea de referencia en cáncer pediátrico (ERN 

PaedCan) con su también propuesta de registro. 

10) De acuerdo con los resultados que se obtengan a lo largo de este trabajo y las 

bases sobre la “Organización asistencial del cáncer infantil y de la adolescencia” 

de nuestro Sistema Nacional de Salud (SNS) del 2018 (42), se plantearán 

diferentes propuestas (con sus ventajas e inconvenientes) para homogeneizar 

la mejor atención a niños y adolescentes con tumores muy raros en España.
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1. DISEÑO DEL ESTUDIO 

El plan de investigación consta de dos partes: 

• Un estudio epidemiológico observacional (descriptivo) retrospectivo sobre los 

tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes en España, incluyendo 

además un análisis de los tumores rabdoides y tumores endocrinos en niños. 

• Una serie de subestudios descriptivos retrospectivos relacionados con el grupo 

de la SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, registros clínicos de casos 

en diferentes grupos nacionales y registros internacionales, así como las 

colaboraciones con el grupo europeo (EXPeRT) y las consultas recibidas. El 

subestudio “Niños con blastomas pleuropulmonares en progresión y recaída: 

Un análisis colaborativo europeo” es descriptivo retrospectivo y prospectivo. 

 

2. DEFINICIÓN DE TUMOR MUY RARO (TMR) EN LA EDAD PEDIÁTRICA PARA 

ESPAÑA 

      Todos los tumores sólidos (quedan excluidos neoplasias hematológicas) con una 

tasa de incidencia anual de < 2 casos/1.000.0000 de población < 15 años y/o < 20 años 

(criterio epidemiológico) y que no están incluidos en ensayos clínicos o protocolos de 

tratamiento específicos (2,3,64-66) y/o en otros grupos de tumores de la SEHOP/SIOPE 

(criterio clínico) (Tabla 12). La mayoría de ellos aparecen en la lista de cánceres muy 

raros tras el consenso de la Joint Action on Rare Cancers (JARC) en colaboración con el 

grupo de estudio cooperativo europeo para tumores raros pediátricos (EXPeRT) (57,71) 

(Tabla 13).   

 

3. DIAGNÓSTICOS INCLUIDOS 

      Sobre la base de la 3ª edición de la Clasificación Internacional del Cáncer Infantil 

(ICCC-3) (20) tomando la última versión (2017) dentro del tercer volumen de la serie 

Incidencia Internacional de Cáncer Infantil (IICC-3) (21), a partir de ahora ICCC-3-2017 

[ANEXO I], se analizan los datos de diferentes grupos y/o subgrupos y subgrupos de la 

clasificación extendida de distintos cánceres infantiles agrupados, teniendo en cuenta 

criterios epidemiológicos y clínicos (Tabla 12 y Figura 12). Se incluyen cánceres 
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epidemiológicamente muy raros; aunque bajo el criterio clínico (estar encuadrados en 

otros grupos de la SEHOP que no son el de “Tumores raros y Lesiones vasculares” y 

que gran parte de ellos están incluidos en protocolos y/o ensayos clínicos abiertos en 

la SEHOP/SIOPE) no entran en la definición de tumores muy raros (TMR). Se establecen 

los siguientes “grupos principales”, en los que se excluyen a todos los tumores del SNC: 

A) Tumores de células germinales extracraneales (TCG extracraneales): 

      Son tumores sólidos que se encuadran en el grupo SEHOP “Tumores raros y 

Lesiones vasculares”, aunque sí que disponen de protocolos/estudios de primera 

línea con evidencia científica robusta (220,221). Incluye a los tumores de los 

subgrupos Xb (TCG extracraneales/extragonadales) y Xc (TCG gonadales) de la 

ICCC-3-2017. 

B) Otros tumores raros (Otros TR):  

• Tumores renales raros: Son todos los del grupo VI de la ICCC-3-2017, 

excepto los tumores de Wilms (TW). 

• Tumores hepáticos raros: Son todos los del grupo VII de la ICCC-3-2017, 

excepto los hepatoblastomas (HB). 

• Tumores óseos raros: Son todos los del grupo VIII de la ICCC-3-2017, 

excepto osteosarcomas y sarcomas de Ewing-tumores de Askin óseos. 

• Sarcomas de tejidos blandos y otros extraóseos no rabdomiosarcomas 

(STB-NR): Son todos los englobados en los subgrupos IXb al IXe de la ICCC-3-

2017 (fibrosarcomas, tumores de las vainas nerviosas periféricas y otras 

neoplasias fibrosas, sarcoma Kaposi, otros sarcomas de tejidos blandos 

especificados y los no especificados), y los diferentes tipos tumorales de los 

subgrupos extendidos IXb1 a IXb3, y IXd1 a IXd11 de la ICCC-3-2017. 

C) Tumores muy raros (TMR): 

      Este grupo engloba a todas las neoplasias malignas que se ajustan 

rigurosamente a la definición establecida. Son todos tumores que están bajo la 

cobertura del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”. Se dividen en: 

• Otros tumores de células nerviosas periféricas (subgrupo IVb de la ICCC-3-

2017) entre los que se encuentran los feocromocitomas y paragangliomas 

malignos, neuroblastomas olfatorios, y meduloepiteliomas ciliares. 
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• Neoplasias gonadales no germinales (subgrupos Xc y Xd de la ICC-3-2017). 

• Todos los cánceres del grupo XI de la ICCC-3-2017 (Otras neoplasias 

epiteliales y melanomas malignos). 

• Todos los cánceres del grupo XII de la ICCC-3-2017 (Otras neoplasias 

malignas especificadas y no especificadas). 

      Para los análisis de algunos otros grupos particulares de tumores raros (rabdoides y 

endocrinos), se seleccionan tres tipos morfológicos diferentes y raros a nivel del SNC 

como son el tumor rabdoide/teratoide atípico (AT/RT) (subgrupo extendido IIIc4 de la 

ICCC-3-2017), tumores hipofisarios (subgrupo extendido IIIe1 de la ICCC-3-2017) y los 

craneofaringiomas (subgrupo extendido IIIe2 de la ICCC-3-2017). 

 

4. POBLACIONES DEL ESTUDIO EPIDEMIOLOGICO 

4.1. Edad: Todos tienen ≤ 19 años en el momento del diagnóstico.  

4.2. Rangos de edades: 

▪ Niñas/os (infantil): Tienen 0 a 14 años en el momento del diagnóstico. Para 

algunos cálculos se estudian en diferentes grupos de edad (0 años o 

lactantes, 1-4 años, 5-9 años y 10-14 años). 

▪ Adolescentes: Tienen 15 a 19 años en el momento del diagnóstico.   

4.3. Sexo o género: Femenino (F) o Masculino (M) en el momento del diagnóstico.  

4.4. Comunidades Autónomas (CCAA) de España: Se trata de la comunidad donde 

está ubicada la residencia habitual del paciente cuando se diagnostica el 

tumor. 

4.5. Residentes en España: Los casos se corresponden al lugar de residencia 

habitual en el momento del diagnóstico de acuerdo con la notificación del 

centro informante (el que consta en el censo de población) y no en el área 

geográfica a la que pertenece el centro que los notifica.  

Las poblaciones infantiles utilizadas (medias anuales por periodos) tanto a nivel 

de España como por CCAA se encuentran en los ANEXOS II y III. 
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Tabla 12. Tumores raros pediátricos incluidos en la clasificación ICCC-3-2017 por grupo 
diagnóstico, subgrupo y clasificación extendida* y los no incluidos en otros ensayos 
clínicos o protocolos y/o grupos de tumores de la SEHOP/SIOPE (cursiva negrita) 

Grupo, subgrupo o subgrupo extendido del diagnóstico principal (ICCC-3-2017 modificada) 

I. Leucemias, enfermedades mieloproliferativas y mielodisplásicas 

II. Linfomas y neoplasias reticuloendoteliales 

III. 
IIIc4 
IIIe1 
IIIe2 

Tumores del SNC y miscelánea de neoplasias intracraneales e intraespinales 
- Tumor rabdoide/teratoide atípico (AT/RT)* 
- Adenomas y carcinomas pituitarios* 
- Craneofaringiomas* 

IV. 
IVb 

Neuroblastomas y otros tumores de células nerviosas periféricas 
- Otros tumores de células nerviosas periféricas (SNP) 

V. Retinoblastoma 

“VI”. 
VIa2 
VIa3 

VIb 
VIc 

“Tumores renales raros” 
- Rabdoides renales* 
- Sarcomas renales* 

- Carcinomas renales* 
- Renales no especificados* 

“VII”. 
VIIa2 
VIIa3 

VIIb 
VIIc 

“Tumores hepáticos raros” 
- Rabdoides hepáticos* 
- Sarcomas embrionarios hepáticos* 

- Carcinomas hepáticos* 
- Hepáticos no especificados* 

“VIII”. 
VIIIb 
  VIIIc2 

VIIId 
VIIIe 

“Tumores óseos raros” 
- Condrosarcomas* 

- PNETp (Tumor neuroectodérmico primitivo periférico) óseo* 
- Otros tumores óseos malignos especificados* 
- Otros tumores óseos malignos no especificados* 

IX. 
IXb 
IXc 
IXd 
IXe 

“Sarcomas de tejidos blandos y otros extraóseos no rabdomiosarcomas” 
- Fibrosarcomas, TMVNP y otras neoplasias fibrosas* 
- Sarcoma de Kaposi* 
- Otros sarcomas de tejidos blandos especificados* 
- Sarcomas de tejidos blandos no especificados* 

X. 
Xb 
Xc 
Xd 
Xe 

Tumores germinales (TCG), trofoblásticos y neoplasias gonadales 

• TCG extracraneales y extragonadales* 

• TCG gonadales* 

• Carcinomas gonadales 

• Otros tumores gonadales malignos y no especificados 

XI. Otras neoplasias epiteliales y Melanomas malignos 

XII. Otras neoplasias malignas especificadas y no especificadas 

Abreviaturas: SEHOP (Sociedad Española de Hematología y Oncología Pediátricas). 
SIOPE (Sociedad Europea de Oncología pediátrica).TMVNP (Tumores malignos de las 
vainas nerviosas periféricas) 
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Tabla 13. Tumores muy raros en niños y adolescentes tras el consenso JARC-EXPeRT 
(cursiva negrita), excluidas neoplasias hematológicas* y tumores sólidos incluidos en 
otros ensayos clínicos o protocolos y/o grupos nacionales-europeos** 

ICCC-3 Nivel 1 de RARECAREnet  

I 
Neoplasias mieloproliferativas* 

Síndromes mielodisplásicos y enfermedades mielodisplásicas/mieloproliferativas* 

Neoplasias de células histiocíticas y dendríticas* 

III Carcinomas hipofisarios 

V Retinoblastoma** 

IVb 
Feocromocitoma y Paraganglioma maligno 

Neuroblastoma olfatorio 

VI Tumores epiteliales de riñón** 

VII 
Hepatoblastoma** 

Tumores epiteliales del hígado y vías biliares intrahepáticas** 

VIII Tumores malignos odontogénicos 

IX Sarcoma de Kaposi 

X 

Tumores de células germinales extragonadales** 

Tumores no epiteliales de ovario (de células germinales** y de los cordones sexuales) 

Tumor epitelial de ovario y trompa de Falopio 

Cánceres testiculares (de células germinales** y de los cordones sexuales) y paratesticulares**  

Tumor trofoblástico de placenta 

XI 

Carcinoma de glándula suprarrenal 

Carcinomas tiroideos 

Tumores epiteliales de la nasofaringe 

Melanoma cutáneo 

Melanoma maligno uveal 

Melanoma maligno de mucosas 

Tumores epiteliales de la piel 

Carcinoma de anexos cutáneos 

Tumores epiteliales de las glándulas salivales mayores y tumores tipo glándulas salivales 

Tumor epitelial de pulmón 

Tumores epiteliales de cavidad oral y labio 

Tumor epitelial de colon 

Tumores epiteliales de hipofaringe y laringe 

Tumores epiteliales del estómago 

Tumores epiteliales de vejiga 

Tumores epiteliales de cavidad nasal y senos paranasales 

Tumores epiteliales del páncreas 

Tumores epiteliales del timo 

Tumores epiteliales de orofaringe 

Tumores epiteliales del recto 

Tumores epiteliales de pelvis y uréter 

Tumores epiteliales del ojo y anexos 

Tumores epiteliales del intestino delgado 

Tumor epitelial de tráquea 

Tumores epiteliales de vulva y vagina 

Tumores epiteliales de próstata 

Tumores epiteliales del esófago 

Tumores epiteliales del canal anal 

Tumores epiteliales de vesícula y vías biliares extrahepáticas 

Tumores epiteliales del cuerpo uterino 

Tumores epiteliales del cuello uterino 

Tumores neuroendocrinos 

XII 

Sarcoma del estroma gastrointestinal (GIST) 

Pancreatoblastoma 

Blastoma pulmonar y Blastoma pleuropulmonar 

Mesotelioma maligno 
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Figura 12. Diagrama de flujo para llegar a diferentes grupos de tumores raros en niños 
y adolescentes teniendo en cuenta la definición epidemiológica JARC-EXPeRT y la 
epidemiológica-clínica del grupo EXPeRT adaptada a los grupos de la SEHOP y de 
SIOPE. Grupos, subgrupos o subgrupos de la clasificación extendida de la ICCC-3-2017 
(en recuadro de fondo blanco) 

Abreviaturas: JARC (Joint Actions on Rare Cancers). EXPeRT (European Cooperative Study 
Group on Paediatric Rare Tumours). SEHOP (Sociedad Española de Hematología y Oncología 
Pediátricas). SIOPE (Sociedad Europea de Oncología Pediátrica). SIOP-RTSG (Grupo de estudio 
de Tumores renales de la Sociedad Internacional de Oncología pediátrica). SIOPEL (Grupo 
Europeo para la estrategia en Tumores hepáticos infantiles). FOSTER & EEC (Lucha contra el 
Osteosarcoma a través de la investigación europea y Consorcio EURO EWING). STB (Sarcomas 
de tejidos blandos). EpSSG (Grupo Europeo para el estudio de Sarcomas de partes blandas) 
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5. PERIODOS DEL ESTUDIO EPIDEMIOLÓGICO 

5.1. Análisis de la distribución de casos y de frecuencia relativa (%):  

▪ En niñas/os, durante un periodo total de 32 años (1990-2021), dividido en 

cinco cohortes diferentes (1990-1999, 2000-2009, 2010-2014, 2015-2019 y 

2020-2021). 

▪ En adolescentes, durante el mismo periodo de 32 años, dividido en tres 

cohortes diferentes (1990-2009, 2010-2019 y 2020-2021). 

5.2. Análisis de la incidencia: Se utiliza la tasa bruta (TB) en las 5 áreas de alta 

cobertura/exhaustividad para el RETI-SEHOP (Aragón, Cataluña, Euskadi, 

Madrid y Navarra) [ANEXO IV], en la población infantil (0-14 años) durante un 

periodo total de 22 años (2000-2021), dividido en cuatro cohortes diferentes 

(2000-2009, 2010-2014, 2015-2019 y 2020-2021). 

5.3. Análisis de la supervivencia observada (SG) en niñas/os (0-14 años):  

▪ Supervivencia a 5 años para nuevos diagnósticos entre 1990 y 2015, y en 

tres cohortes temporales diferentes (1990-1999, 2000-2009, y 2010-2015). 

▪ Supervivencias  a 3 años para diagnósticos entre 2016 y 2017 inclusive. 

 

6. FUENTE DE LOS DATOS DEL ESTUDIO 

6.1. RETI-SEHOP 

      Para el análisis de datos, se solicitaron formalmente al RETI-SEHOP (Registro 

Español de Tumores Infantiles-Sociedad Española de Hematología y Oncología 

Pediátricas), según procedimiento normalizado, los ficheros codificados de los 

diferentes diagnósticos incluidos en el apartado 3 de Material y Métodos.  

      El RETI-SEHOP es un sistema de información sobre el cáncer infantil en España, 

que recoge y presenta, a través de informes anuales, los resultados conjuntos de 

todas las Unidades de Oncología y/o Hematología pediátrica de España (base 

hospitalaria). Estos datos presentan, en el momento actual, una cobertura de más 

del 90% del total de nuevos casos de cáncer infantil en España. Los datos de base 

poblacional, que es la formada por las cinco CCAA de alta cobertura/exhaustividad 

(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra) para la incidencia [ANEXO IV], 

representan el 41% de la población infantil española. Por lo tanto, el RETI-SEHOP, 
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contribuye al más amplio conocimiento actual del estado del cáncer infantil en 

España. Hoy en día, esto no se puede conseguir mediante ningún otro sistema de 

información o registro de cáncer en nuestro país, dado que el conjunto de registros 

autonómicos y provinciales de base poblacional tienen una cobertura menor al 

40% de toda la población pediátrica. Esta cobertura/exhaustividad de manera 

general para toda España ha ido mejorando con el paso de diferentes cohortes de 

incidencia para todos los cánceres infantiles en general y en grupos principales que 

incluyen tumores muy raros (23) [ANEXOS IV y V]. 

      Los variables que se han proporcionado de cada paciente para los diferentes 

análisis planteados son: fecha de incidencia (fecha de diagnóstico más temprana 

disponible), edad, sexo, provincia/CCAA de residencia al diagnóstico, tipo 

histológico del tumor (morfología) y localización primaria (topografía) utilizando la 

1ª revisión de la 3º edición de la Clasificación Internacional de Enfermedades para 

Oncología (CIE-O-3.1) (nombre y código), grupo, subgrupo y clasificación extendida 

según la ICCC-3-2017 (nombre y código), y seguimiento (fecha de último contacto y 

estado vital). 

      Para el registro de tumores desde todos los centros informantes [ANEXO VI] 

existe un consentimiento informado (CI) con diferentes versiones a lo largo del 

tiempo [ANEXOS VIIa, VIIb y VIIc], y que es condición indispensable previa a su 

notificación al RETI. Los centros registradores son los que custodian los CI. 

6.2. Otros registros (clínicos) de subtipos concretos de TMR 

6.2.1. Nacionales  

      En el entorno nacional, se contactó por correo electrónico con los 

administradores/responsables directos de los siguientes registros: 

• Registro de tumores tiroideos de la Sociedad Española de 

Endocrinología Pediátrica (SEEP). 

• Registro Nacional de Melanoma Cutáneo (RNMC). 

• Registro de Carcinomas Adrenocorticales ICARO (Iberian Registry of 

Adrenocortical Cancer) del GETTHI.  
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      La variable que se recogió fue el número de casos de niños y 

adolescentes incluidos en cada registro. 

6.2.2. Internacionales 

      A nivel internacional, se contactó por correo electrónico con los 

encargados y/o investigadores principales de los registros IPACTR para 

tumores adrenocorticales (en el Hospital St. Jude de Memphis), PPB/DICER1 

y OTST (ambos en el Children's Minnesota Specialty Center de Chicago), y 

NMC (en el Dana-Farber Cancer Institute, Children's Hospital and Harvard 

Medical School de Boston). 

      Los tres primeros disponen de hojas de información al paciente y 

consentimientos informados (HIP-CI) traducidos al castellano como 

condición necesaria para llevar a cabo el registro y/o estudios sobre 

muestras que se les puede enviar [ANEXOS VIII, IX y X]. El CI del registro 

NMC está en inglés y se descarga directamente en el link “Enroll now” de su 

página web (www.nmcregistry.org). En caso necesario, hay un sistema de 

traducción al castellano y para resolver dudas. 

      La variable que se recogió fue el número de casos de pacientes 

españoles incluidos en cada registro desde su apertura que se compara con 

el número de casos de cada tumor o grupo de tumores incluidos en el RETI-

SEHOP para toda la población pediátrica (0-19 años). 

6.3. Estudios colaborativos con el grupo EXPeRT 

      Incluyen datos enviados a través de la coordinación del grupo SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares” de casos de blastoma pleuropulmonar (periodo 2000-

2015), mesotelioma (periodo 1987-2018) y tumor solido pseudopapilar del 

páncreas o tumor de Frantz, solicitados para estudios colaborativos concretos 

desde el grupo europeo (EXPeRT). 

      Las variables cualitativas que se recogieron y analizaron de cada tipo tumoral 

son las que solicitó el autor principal de cada trabajo a través de formularios de 

recogida de datos (CRFs) diseñados y remitidos por el grupo EXPeRT para cada tipo 

de neoplasia en particular. 

http://www.nmcregistry.org/
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      Se describen los resultados y conclusiones de cada estudio publicado (dos 

sobre blastomas pleuropulmonares y uno de mesoteliomas). A parte, también se 

recogió el número de casos enviados desde España para cada estudio sobre el 

número de casos de cada tumor incluidos en el RETI-SEHOP, y se realizó un análisis 

descriptivo de los diferentes datos enviados desde centros españoles sobre la serie 

de casos de blastoma pleuropulmonar/blastoma pulmonar (BPP/BP), incluyendo el 

cribado del síndrome DICER1. 

      Para poder aportar los datos de cada caso codificado desde el grupo español, 

fue necesario tener firmado el modelo general de “CI para el Tratamiento de 

procesos malignos infantiles” aprobado por la SEHOP e incluido en cada centro 

[ANEXO XI]. 

6.4. Consultas recibidas por el grupo SEHOP 

      Análisis de la base de datos codificada de todas las consultas que recibió el 

grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, por correo electrónico, 

durante un periodo de 12 años (2011-2021). 

      Las variables recogidas fueron: año de consulta, sexo, provincia y comunidad 

autónoma y/o país del centro donde se realizó la consulta, tipo histológico del 

tumor (morfología) y localización primaria (topografía), grupo, subgrupo y 

subgrupo extendido de la clasificación ICCC-3-2017 (nombre y código),  momento 

en el que se realizó la misma (nuevo diagnóstico o recaída/progresión), resolución 

de la consulta exclusivamente a través del grupo nacional o si surgió la necesidad 

de tener que elevarla a la plataforma virtual del grupo europeo, y tiempo medio 

para responder/resolver la consulta. 

      El consentimiento de los centros, para cada consulta, es explícito (familiar y 

paciente, si tiene ≥ 12 años, son informados por su equipo médico referente de 

que su caso se consultará al grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, y 

asienten con la aprobación). Este consentimiento se refleja en la historia clínica de 

cada paciente. 
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6.5. Consultas remitidas desde el grupo SEHOP al VCS del grupo EXPeRT  

      Análisis de la base de datos de todas las consultas que se remitieron desde el 

grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” al sistema virtual de consulta 

(VCS) del grupo EXPeRT (http://vrt.cineca.it/).  

      Las variables recogidas fueron: año de la consulta, provincia del centro que 

realiza la consulta, sexo del paciente, tipo histológico del tumor (morfología) y 

localización primaria (topografía), grupo, subgrupo y subgrupo extendido de la 

clasificación ICCC-3-2017 (nombre y código), momento en el que se realiza 

(diagnóstico inicial o recaída/progresión), tiempo dedicado para cada caso en el 

VCS y tiempo en el que el administrador médico del panel cierra/concluye la 

consulta. 

      El sistema, antes de poder iniciar una consulta, solicita la confirmación de que 

se ha llevado a cabo un consentimiento explícito. Este consentimiento queda 

reflejado en la historia clínica de cada paciente. 

 

7. ANÁLISIS ESTADÍSTICO 

7.1. Del estudio epidemiológico: 

A través de diferentes variables cuantitativas como: 

• El número de casos (N). 

• La ratio femenino/masculino (F/M) o % de cada sexo o género. 

• Frecuencia relativa (FR) expresada en %, definida por el número de casos 

incidentes durante el periodo de estudio dividido por el total de cánceres 

registrados en el mismo periodo de tiempo para toda la serie de España. 

• La incidencia estimada a través de la tasa bruta (TB), definida como el 

número de casos incidentes recogidos por las 5 áreas de alta cobertura 

(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra) durante cada intervalo 

temporal analizado dividido por la población total estimada de niñas/os (0-

14 años) de esas 5 áreas en el mismo periodo de tiempo. El resultado se 

expresa por millón (1.000.000  o 106) de habitantes de esas edades.  

http://vrt.cineca.it/
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Los resultados obtenidos son utilizados para reflejar que tumores raros y 

cuantos de ellos presentaron una TB ≥ 2 casos/millón, ≥ 1 y < 2/millón, y < 

1/millón, además de para comparar diferentes periodos de tiempo y otras 

series que reportan tasas de incidencia.  

• La mediana y la media se utilizan para las estadísticas de tendencia central. 

• El rango intercuartílico (RIQ) y el rango se utilizan para reflejar la 

variabilidad o dispersión en cada conjunto de datos. 

• El método Kaplan-Meier se utiliza para calcular la supervivencia observada 

(SG) a los 3 y 5 años desde el diagnóstico con un intervalo de confianza del 

95% (IC95%) para tumores con ≥ 10 casos. 

• Las curvas de supervivencia calculadas por el método de Kaplan-Meier para 

diferentes intervalos temporales, se comparan con el logrank test, 

considerando estadísticamente significativo un valor de p < 0,05. 

 
      El número total de cánceres en niños y adolescentes en los diferentes periodos 

del estudio se presentan en las Tablas 2 y 3, y las poblaciones utilizadas para los 

diferentes análisis se reflejan en los ANEXOS II y III, tomadas del último informe 

anual (2022) del RETI-SEHOP (23), donde los datos de población se obtuvieron del 

Instituto Nacional de Estadística (INE) (https://www.ine.es/). 

7.2. Sobre los casos incluidos en otros registros, en varias colaboraciones con el 

grupo EXPeRT, o en las consultas recibidas por el grupo nacional y de las 

realizadas del grupo nacional al europeo: 

      Las variables cuantitativas recogidas fueron el número de casos y/o frecuencias 

(%), y estadísticos de tendencia central (media o mediana) y variabilidad (rango o 

RIQ). 

El software estadístico utilizado para los diferentes análisis ha sido la versión 4.1.2 

de R Software. 

 

https://www.ine.es/
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8. PROPUESTA DE PLAN ASISTENCIAL PARA TMR EN PEDIATRÍA A NIVEL NACIONAL   

8.1. Propuesta para CSUR del SNS  

      En base a los criterios acordados por el Consejo Interterritorial de Centros, 

Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional de Salud (SNS) (222) 

se establece la justificación de una propuesta a partir de los datos epidemiológicos 

recogidos en este trabajo desde el RETI-SEHOP, junto a criterios generales y 

específicos para lograr la designación ministerial como “centro de referencia” en 

diferentes tumores muy raros en la edad pediátrica.  

8.2. Modelo y Flujograma para la asistencia en red 

      Se presenta una propuesta de un proceso asistencial común para el manejo de 

niños y adolescentes con tumores muy raros en España. El mapeo del proceso se 

representa gráficamente con líneas verticales u horizontales paralelas (swimlane; 

en inglés) que conectan el nodo coordinador (grupo de la SEHOP “Tumores raros y 

Lesiones vasculares”), con nodos secundarios, Centros hospitalarios/Unidades 

asistenciales, diferentes grupos de expertos (nacionales e internacionales), y 

diversas acciones propuestas, entre las que se incluyen los registros. 
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      Los resultados del trabajo se reflejan en diferentes apartados. Los cuatro primeros 

se corresponden a los aspectos epidemiológicos (descriptivos) relacionados con la 

prevalencia del cáncer en niños y adolescentes en España en general, y de los tumores 

sólidos extracraneales raros agrupados según la definición propuesta, su número y 

frecuencia en relación con el total de cánceres registrados, su distribución geográfica e 

incidencia, y sus tendencias temporales; así como las tasas de supervivencia observada 

en niños con diferentes tumores muy raros. Luego, se analizan algunos aspectos 

epidemiológicos para grupos específicos de tumores raros, como los tumores 

rabdoides (intracraneales y extracraneales) y los tumores endocrinos. Además, se 

presentan los casos de TMR incluidos en otros registros clínicos nacionales e 

internacionales y los pacientes pediátricos de centros españoles incluidos en tres 

estudios colaborativos del grupo de tumores raros europeo. En otro apartado se 

examinan las consultas recibidas por el grupo de la Sociedad Española de Hematología 

y Oncología pediátricas (SEHOP) “Tumores raros y Lesiones vasculares”. Finalmente, en 

base a los análisis previos, se hacen dos propuestas plausibles para asegurar una mejor 

atención sanitaria, que supere las desigualdades y la falta de equidad para todos los 

niños y adolescentes con un tumor muy raro en España. 

1. DISTRIBUCIÓN DE LOS TUMORES MUY RAROS (TMR) EN EL CÁNCER INFANTIL 

      Tras de la publicación de la lista de cánceres muy raros en la edad pediátrica, que 

sale del consenso de la Joint Action on Rare Cancers (JARC) de la Unión Europea (UE) 

con el grupo de estudio cooperativo europeo para tumores raros pediátricos (EXPeRT) 

(57) (Tabla 5), se verifica que la DEFINICIÓN adaptada para este trabajo incluye a la 

mayoría de las neoplasias malignas de dicho listado (Tabla 13).  

      La lista de consenso JARC-EXPeRT excluye a todas las neoplasias malignas 

hematológicas raras (neoplasias mieloproliferativas, síndromes mielodisplásicos, 

enfermedades mielodisplásicas/mieloproliferativas y neoplasias de células histiocíticas 

y dendríticas), retinoblastomas, y hepatoblastomas. También deja fuera a todos los 

tumores del SNC (Tabla 13 y Figura 12), que son los del grupo III de la ICCC-3-2017 y los 

tumores de células germinales (TCG) intracraneales/intraespinales (subgrupo Xa de la 

ICCC-3-2017), que en su conjunto son el segundo grupo de tumores más frecuentes en 
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Pediatría (13). Sin embargo, para una parte de este trabajo desarrollado en el punto 5 

de Resultados, dentro de los tumores del SNC se reconoce la existencia de ciertos 

subgrupos extendidos de la ICCC-3-2017 como el IIIc4 (tumor rabdoide/teratoide 

atípico o AT/RT), el IIIe1 (tumores hipofisarios) y el IIIe2 (craneofaringiomas), que 

epidemiológicamente se pueden considerar muy raros y que pertenecen a tipos 

específicos agrupados como tumores rabdoides y tumores endocrinos. 

      Entre 1990 y 2021, se han notificado al Registro Español de Tumores Infantiles 

(RETI) un total de 26.190 tumores en niñas/os (0-14 años): 10.432 neoplasias 

hematológicas (grupos I y II de la ICCC-3-2017), 6.139 tumores del SNC incluyendo a 

214 TCG intracraneales e intramedulares, y 9.619 tumores sólidos (TS) extracraneales 

(36,7% de todos los tumores malignos). Si del total de TS fuera del SNC se separa a 

aquellos no considerados como tumores raros (TR), nos quedan un total de 2.279 

casos de los que 716 son tumores muy raros (TMR), 580 TCG extracraneales, y 983 

otros tumores raros (otros TR) que incluyen a “tumores renales raros”, “tumores 

hepáticos raros”, “tumores óseos raros” y sarcomas de tejidos blandos no 

rabdomiosarcomas (STB-NR).  Todos los TS raros representan el 8,7% de todo el cáncer 

infantil en 32 años, y el 24% del total de TS extracraneales. El 2,7% de todos los 

cánceres infantiles registrados y el 8% de TS extracraneales serían TMR. 

      Entre este mismo periodo, los adolescentes (15-19 años) registrados en el RETI han 

sido 1.901: 738 neoplasias hematológicas, 348 tumores localizados en el SNC, y 815 TS 

extracraneales, de los que 340 son cánceres raros (130 TMR, 63 TCG extracraneales, y 

147 otros TR), lo que se corresponde al 17,9% de todos los cánceres registrados en 

adolescentes y el 42% del total de TS extracraneales. Si tomamos los definidos como 

muy raros, estos son el 6,8% del total de cánceres registrados en esta edad y el 16% de 

los TS extracraneales malignos. Es conocido que este número de casos no es 

representativo del cáncer de adolescentes en España; ya que solo están incluidos los 

notificados por los centros informantes del RETI-SEHOP (23), que no todos atienden a 

esta población. 

      Todos  los datos referidos para niñas/os y adolescentes en su conjunto y para 

ambas poblaciones por separado se muestran en las Figura 13 y 14, y en la Tabla 14. 
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Figura 13 y Tabla 14. Distribución proporcional de diferentes tipos de cáncer en 
niñas/os (0-14 años) y adolescentes (15-19 años), registrados en el RETI-SEHOP 
(España), 1990-2021. N casos = 28.091 (26.190 en niños + 1.901 en adolescentes) 

Tipos de tumores y 
grupos/subgrupos de la ICCC-3-2017 

Número de casos y % del total 
en función de la edad al diagnóstico 

0-19 años 0-14 años 15-19 años 

TOTAL 28.091 26.190 1.901 

NEOPLASIAS HEMATOLÓGICAS (I y II) 
11.170 
(39,7%) 

10.432 
(39,8%) 

738  
(38,8%) 

TUMORES DEL SNC (III y Xa) 
6.487 

(23,1%) 
6.139 

(23,5%) 
348  

(18,3%) 

TUMORES SÓLIDOS EXTRACRANEALES  
(IV a XII, salvo Xa) 

10.434 
(37,2%) 

9.619 
(36,7%) 

815  
(42,9%) 

• Tumores sólidos no raros (IVa, V, 
VIa1, VIIa1, VIIIa, VIIIc1 y IXa) 

7.815 
(27,8%) 

7.340  
(28%) 

475  
(25%) 

• Tumores sólidos raros: 
2.619 
(9,3%) 

2.279  
(8,7%) 

340 
(17,9%) 

• TCG extracraneales (Xb y Xc) 
643 

(2,3%) 
580 

(2,2%) 
63 

(3,3%) 

• Otros tumores raros (VIa2, 
VIa3, VIb y VIc, VIIa2, VIIa3, 
VIIb y VIIc, VIIIb, VIIIc1, VIIId y 
VIIIe, IXb, IXc, IXd y IXe) 

1.130 
(4%) 

983 
(3,8%) 

147 
(7,8%) 

• Tumores muy raros (IVb, Xd 
y Xe, XI y XII) 

846 
(3%) 

716 
(2,7%) 

130 
(6,8%) 
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Tumores sólidos extracraneales 

 

 

Figura 14. Distribución proporcional del total de tumores sólidos (TS) extracraneales en 
niños (0-14 años) y adolescentes (15-19 años), registrados en el RETI-SEHOP (España), 
1990-2021. N casos = 10.434 (9.619 en niñas/os + 815 en adolescentes).  
TS raros extracraneales = Tumores de células germinales (TCG) extracraneales + Otros 
tumores raros (TR) + Tumores muy raros (TMR) 
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2. NÚMERO DE CASOS Y FRECUENCIAS 

2.1. EDAD:  

      En el análisis de los 2.619 casos registrados en niñas/os y adolescentes (≤ 19 

años) durante 32 años (1990-2021) dentro de los tres grupos establecidos como 

tumores raros (TCG extracraneales, Otros TR, y TMR) el 59% tienen ≥ 10 años 

mientras que el 11% son lactantes (0 años o menores de un año) (Figura 15). 

      Si tomamos solo a la población infantil (< 15 años) son 2.279 casos, con una 

cobertura de registro media estimada para toda España en todo el periodo de 

estudio superior al 90%. Predominan también los casos de 10-14 años (46%), y el 

13% son lactantes (Figura 16).  

 

 

 

Figura 15. Distribución por grupos de edad al diagnóstico de todos los tumores raros 
registrados (RETI-SEHOP; 1990-2001) en niñas/os y adolescentes (N casos = 2.619) 
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40%
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Figura 16. Distribución por grupos de edad al diagnóstico del total de tumores raros 
registrados (RETI-SEHOP; 1990-2001) en niñas/os 0-14 años (N casos = 2.279) 

    

 

      La mediana de edad al diagnóstico de un tumor raro en la población infantil (0-

14 años) dentro del conjunto de los tres grupos establecidos, durante todo el 

periodo del estudio (1990 a 2021), fue de 9 años (rango intercuartil: 2-12), 

observando una tendencia al aumento de ésta en los últimos 12 años (Tabla 15). 

 

 

Tabla 15. Edad (mediana y rango intercuartil) al diagnóstico para el total de tumores 
raros registrados en RETI-SEHOP, en la población infantil (0-14 años) y por cohortes de 
año de incidencia entre 1990-2021. Número de casos (N). Resultados del periodo 
completo (1990-2021) en negrita 

Periodos 1990-1999 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N 502 678 410 504 185 2.279 

Edad (años) 9 (3-12) 8 (2-12) 9 (2-12) 9 (3-12) 11 (4-13) 9 (2-12) 

13%

19%

22%

46%

Grupo de edad (años)

0 1 a 4 5 a 9 10 a 14
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      Cuando los grupos de edad se analizaron por separado, en función de los tres 

grupos de tumores raros establecidos, encontramos que los TCG extracraneales 

fueron los más comunes en los lactantes (46%), seguido del heterogéneo grupo de 

Sarcomas de tejidos blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR) (33,7%). En niñas/os 

de 1-4 años también predominan los TCG extracraneales (40,8%). De 5 a 9 años 

fueron los STB-NR (36,8%), seguido del grupo principal XI de la ICCC-3-2017 (“Otras 

neoplasias epiteliales malignas y melanomas malignos”) (32,2%). Entre los 10 y 14 

años hubo más casos del grupo XI (38,3%) que de “sarcomas raros” (33%). En 

adolescentes, estos dos grupos fueron igualmente dominantes (33,5% de STB-NR y 

35,6% del grupo XI), aumentando la frecuencia de los TCG (18,5%) similar a lo 

observado entre 10-14 años (17,7%). Todos estos resultados se presentan en la 

Tabla 16 y Figura 17. 

 

Tabla 16. Número de casos (N) y distribución porcentual (%) por grupos de edad al 
diagnóstico en función del tipo de cáncer raro (TCG extracraneales, y otros tumores 
raros como renales raros, hepáticos raros, óseos raros, y STB-NR), y los diferentes 
tumores muy raros registrados en RETI-SEHOP en niñas/os y adolescentes a lo largo del 
periodo 1990-2021. En negrita el “grupo” o “subgrupo” tumoral más frecuente en cada 
grupo de edad 

Edad 

(años) 

Tumores sólidos raros extracraneales (ICCC-3-2017 adaptada) 

N y % sobre el total de tumores sólidos raros 

Renales 

raros 

Hepáticos 

raros 

Óseos 

raros 
STB-NR TCG 

Gonadales 

no TCG 

SNP 

raros 
XI XII Total 

0 
20 

(6,8%) 

8  

(2,7%) 
3 (1%) 

99 

(33,8%) 

135 

(46%) 

2  

(0,7%) 

1 

(0,4%) 

14 

(4,8%) 

11 

(3,8%) 
293 

1-4 
33 

(7,7%) 

7  

(1,6%) 

11 

(2,6%) 

126 

(29,2%) 

176 

(40,8%) 

2  

(0,5%) 

7 

(1,6%) 

43 

(10%) 

26 

(6%) 
431 

5-9 
20  

(4%) 

10  

(2%) 

27 

(5,5%) 

183 

(36,8%) 

82 

(16,5%) 

3  

(0,6%) 

5  

(1%) 

160 

(32,2%) 

7 

(1,4%) 
497 

10-14 
24 

(2,3%) 

27  

(2,6%) 

36 

(3,4%) 

349 

(33%) 

187 

(17,7%) 

12  

(1,1%) 

6 

(0,5%) 

406 

(38,3%) 

11 

(1,1%) 
1.058 

15-19 
7  

(2,1%) 

9  

(2,6%) 

17 

(5%) 

114 

(33,5%) 

63 

(18,5%) 

1  

(0,3%) 

2 

(0,6%) 

121 

(35,6%) 

6 

(1,8%) 
340 
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Figura 17. Distribución por grupos de edad al diagnóstico en función del tipo de cáncer 
raro (TCG extracraneales, y otros tumores raros como renales raros, hepáticos raros, 
óseos raros, y STB-NR), y los diferentes tumores muy raros registrados en RETI-SEHOP 
en niñas/os y adolescentes a lo largo del periodo 1990-2021. 

 

Abreviaturas de la Tabla 16 y Figura 17: STB-NR (Sarcomas de tejidos blandos no 
rabdomiosarcomas). TCG (Tumores de células germinales). SNP (Sistema nervioso 
periférico). XI (grupo de la ICCC3-2017 “Otras neoplasias epiteliales malignas y 
melanomas malignos”). XII (grupo de la ICCC3-2017 “Otras neoplasias malignas y no 
especificadas”). 
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      Si nos centramos en la distribución por edades en el grupo “Otras neoplasias 

epiteliales y melanomas” (XI de la ICCC-3-2017), que inicialmente era el único 

considerado por el Children's Oncology Group (COG) en su definición de tumor muy 

raro (TMR) pediátrico (66,67), ha sido el más numeroso para la definición tomada 

(87% del total de 0-14 años y el 93% en adolescentes).  

      La etapa de lactante, que incluye a los neonatos (≤ 28 días de vida) fue la de 

menor número de casos de TMR (N = 14), predominando el melanoma maligno 

(subgrupo XId de la ICCC-3-2017). Los carcinomas adrenocorticales (CAC) (subgrupo 

Xia de la ICCC-3-2017) fueron los TMR más frecuentes entre 1-4 años (43 casos). De 

0-4 años no hubo casos de cáncer de tiroides ni de carcinoma nasofaríngeo (CNF). 

Entre los 5 y 9 años (160 casos en total), los TMR más frecuentes pertenecieron al 

misceláneo subgrupo de “Otros carcinomas y carcinomas en grupos no 

especificados” (XIf de la ICCC-3-2017). Los carcinomas de tiroides (subgrupo XIb de 

la ICCC-3-2017) empiezan a aparecer en esta franja de edad, siendo el segundo tipo 

de TMR notificado en el RETI-SEHOP a partir de los 5 años. Pasa lo mismo entre los 

10 y 14 años, donde los subgrupos XIf y XIb fueron los que aglutinaron un mayor 

número de casos, además de ser la franja de edad con mayor número de TMR 

pertenecientes al grupo XI (N = 406) y en el que se notificaron más CNF (subgrupo 

XIc de la ICCC-3-2017). Respecto a los melanomas, se observó que su número fue 

en aumento con el paso de los años en la población infantil, lo mismo que los 

carcinomas cutáneos (subgrupo XId de la ICCC-3-2017), que a su vez fueron mucho 

menos numerosos de forma global que cualquier otro TMR de los diferentes 

subgrupos.  

      En cuanto a los casos que se registraron en adolescentes, a sabiendas de que su 

número y su distribución en el RETI-SEHOP no era representativa desde el punto de 

vista epidemiológico para estas edades (23), se observa que el cáncer de tiroides es 

el mayormente notificado (46 casos), seguido muy de cerca de “Otros carcinomas y 

carcinomas en grupos no especificados” (44 casos). Llama la atención el escaso 

número de melanomas (11 casos) en estas edades en comparación con los 

registrados en los diferentes intervalos de edad previos.  

      Todos estos resultados se presentan en la Figura 18 y Tabla 17. 
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Figura 18 y Tabla 17. Número de casos (N) registrados al diagnóstico dentro de los 
diferentes subgrupos del grupo principal XI de la ICCC-3-2017 (Otras neoplasias 
epiteliales malignas y melanomas malignos) y distribución porcentual (%) de cada uno 
por grupos de edad: Niñas/os 0-14 años (N = 623) y Adolescentes 15-19 años (N = 121). 
En negrita el subtipo tumoral más frecuente en cada grupo de edad 

Edad 

(años) 

Otras neoplasias epiteliales y melanomas (grupo XI de la ICCC-3-2017) 

N y % sobre el total de tumores del grupo XI por grupo de edad 

CAC  

(XIa) 

C. tiroides 

(XIb) 

CNF  

(XIc) 

Melanomas 

(XId) 

C. de piel 

(XIe) 

Otros carci. 

y no esp. 

(XIf) 

0 4  29% 0 0 0 0 7 50% 1 7% 2 14% 

1-4 18 42% 8 19% 0 0 14 33% 1 2% 2 4% 

5-9 13 8% 52 32% 4 3% 30 19% 5 3% 56 35% 

10-14 8 2% 140 34% 45 11% 37 9% 10 3% 166 41% 

15-19 2 2% 46 38% 12 10% 11 9% 6 5% 44 36% 

Abreviaturas: CAC (Carcinoma adrenocortical). CNF (Carcinoma nasofaríngeo). Otros 
carci. y no esp. (Otros carcinomas y no especificados) 
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2.2. SEXO:  

      En cuanto al género al diagnóstico, el número total de casos de TR registrados 

en la población infantil durante todo el periodo de estudio (1990-2021) mostró un 

ligero predominio femenino (53,7%; F/M = 1,16/1). Por periodos temporales 

también se observó un mayor número de casos en el sexo femenino, salvo entre 

2000 y 2009 en el que hubo el mismo número en ambos sexos (Figura 19).   

      En adolescentes, se invierte la tendencia observada para los menores de 15 

años tanto de forma global como por periodos, predominando los tumores raros 

en varones (58,8%; F/M = 1/1,42) (Figura 20).  

 

 

 

 

Figura 19. Número de casos según el sexo al diagnóstico del total de cánceres raros 
registrados en RETI-SEHOP; en niñas/os (0-14 años) en diferentes intervalos 
temporales desde 1990 a 2021 inclusive (N = 2.279) 
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Figura 20. Número de casos según el sexo al diagnóstico del total de cánceres raros 
registrados en RETI-SEHOP; en adolescentes (15-19 años) en diferentes intervalos 
temporales desde 1990-2021 inclusive (N = 340) 

 

 

 
2.3. COMUNIDAD AUTÓNOMA (CCAA) DE ORIGEN: 

      Se analizó la CCAA donde residían los NIÑAS/OS (0-14 años) en el momento del 

diagnóstico, independientemente del hospital donde fueran atendidos y/o 

tratados, según el grupo principal establecido como tumores muy raros (TMR). 

Todos los TMR (N = 716) se sometieron a un análisis global de su procedencia y 

dividida en función de los grupos principales (XI y XI de la ICCC-3-2017), y los 

subgrupos (IVb, Xd y Xe, XIa a XIf de la ICCC-3-2017) para evaluar, en la edad 

infantil, el origen geográfico de los TMR en España. Los resultados de este análisis 

son los siguientes: 

      Cataluña (24%), Andalucía (19%) y Madrid (14%) fueron las CCAA de origen que 

presentaron un mayor número absoluto de casos de TMR (≥ 100 casos en 32 años; 

57% del total de España). La Comunidad Valenciana, con 51 casos (7%), sería la 

cuarta CCAA más frecuente. Euskadi (6%), Galicia (5%), Castilla-La Mancha (4%), 

Canarias (3,5%), Baleares y Extremadura (3% cada una) fueron las CCAA de origen 
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en las que tuvieron entre 50 y 20 casos. Aragón, Castilla-León y Murcia presentaron 

entre 20 y 10 casos nuevos. El resto de los casos (< 10 cada una) eran residentes en 

Asturias, Navarra, La Rioja, Ceuta y Melilla, y Cantabria. En esta última CCAA se 

registró un único caso de TMR en la población infantil entre 1990 y 2021 inclusive 

(Figura 21). 

 

 

 

Figura 21. Número de casos (residentes en España) registrados en RETI-SEHOP de 
Tumores muy raros (TMR) en función de su Comunidad Autónoma (CCAA). Edad: 0-14 
años. Periodo 1990-2021, N = 716 (se incluyen grupos XI, XII, y subgrupos VIb, Xd y Xe 
de la ICC-3-2017) 
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     Dependiendo del tipo de TMR en la población infantil, el origen geográfico fue el 

siguiente (Figura 22 y Tabla 18): 

• Una mayor proporción de “Otros tumores del SNP” (subgrupo VIb de la 

ICCC-3-2017) se distribuye entre Andalucía (26%) y Euskadi (21%).  

• Para los “Tumores gonadales no germinales” (subgrupos Xd y Xe de la ICCC-

3-2017), la Comunidad Valenciana y Andalucía fueron las regiones con más 

casos (3 cada una) mientras que en otras cuatro (Euskadi, Galicia, Madrid y 

Murcia) hubo dos casos en cada una de ellas. El único tipo de TMR 

procedente de Cantabria fue de este subgrupo. Entre esas 7 CCAA, aglutinan 

el 79% de este tipo de tumores. 

• Cataluña fue, con diferencia, la CCAA que presentó el mayor número de 

casos (26%) incluidos dentro del grupo “Otros carcinomas y melanomas”, 

seguida de Andalucía (19%) y Madrid (15%). En este grupo heterogéneo de 

tumores se encuentra que el mayor número de carcinomas adrenocorticales 

procedía de Andalucía (26%), carcinomas tiroideos de Cataluña (32%), 

carcinomas nasofaríngeos de Andalucía (26%), melanomas de Cataluña 

(25%) y carcinomas de la piel de la Comunidad Valenciana (18%). Cabe 

destacar que el 62,5% de los melanomas se distribuyeron en Cataluña, 

Madrid y Andalucía. En cuanto al también heterogéneo subgrupo de otros 

carcinomas, todos ellos muy infrecuentes si los consideramos en subgrupos 

extendidos (XIf1 a XIf11 de la ICCC-3-2017), el 46% del total de España se 

repartieron entre Andalucía y Cataluña.  

• Como referencia del total de tumores dentro del grupo XII de la ICCC-3-

2017, las mayores frecuencias se dieron en las CCAA de Andalucía (22%), 

Madrid (13%, Cataluña (11%) y Extremadura (10%), dentro del escaso 

número total de casos (55 en toda España) que integran este diverso grupo. 

Los blastomas pulmonares (BP) y pleuropulmonares (BPP), que integran el 

subgrupo XIIa3 de la ICCC-3-2017, fueron los tipos morfológicos más 

frecuentes con un total de 26 casos (47% del total dentro del grupo XII) 

distribuidos en Andalucía (5 casos), Madrid y Castilla-La Mancha (4 casos 
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cada una de ella), Canarias y Cataluña (3 en cada autonomía), y uno en 

Aragón, Asturias, Baleares, Castilla y León, Comunidad Valenciana, Euskadi y 

Murcia; lo que muestra la variabilidad geográfica de este y otros TMR a nivel 

de España. 

       

 

 

Figura 22. Distribución en valores absolutos de los casos de los Tumores muy raros 
(grupos XI, XII, y subgrupos VIb, Xd y X de la ICCC-3-2017) en la población infantil (0-14 
años) en cada Comunidad Autónoma (CCAA) de residencia, registrados en el RETI-
SEHOP (España) entre 1990 y 2021 inclusive (N = 716) 

NOTA: La población infantil española total y por CCAA (media anual por periodos de 
1990-2021) están reflejadas en los ANEXOS II y III 
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Tabla 18. Número de casos de Tumores muy raros (grupos XI, XII, y subgrupos VIb, Xd y 
Xd de la ICCC-3-2017) en la población infantil (0-14 años) en función de la Comunidad 
Autónoma de residencia, registrados en el RETI-SEHOP (España) de 1990-2021 (N = 
716) 

CCAA 
Grupos y subgrupos (ICCC-3-2017)  

VIb 
Xd y 
Xe 

CAC 
(XIa) 

Tiroides  
(XIb) 

CNF 
(XIc) 

Melanoma 
(XId) 

Piel 
(XIe) 

Otros 
(XIf) 

XII 
TMR 
total 

Andalucía 5 3 11 28 13 15 0 49 12 136 

Aragón 0 0 0 4 0 3 0 5 4 16 

Asturias 0 0 1 1 1 1 0 1 1 6 

Baleares 0 0 2 8 1 2 1 7 2 23 

Canarias 1 2 2 6 2 4 1 5 3 26 

Cantabria 0 1 0 0 0 0 0 0 0 1 

Castilla-La Mancha 0 1 2 9 2 2 0 9 5 30 

Castilla-León 1 1 0 4 2 1 0 4 1 14 

Cataluña 3 2 8 64 7 22 6 55 6 173 

Ceuta y Melilla 0 0 0 1 2 0 0 2 0 5 

C. Valenciana 3 3 6 9 0 5 3 19 3 51 

Euskadi 4 2 2 10 4 6 2 13 2 45 

Extremadura 0 0 1 13 0 2 2 1 2 21 

Galicia 0 2 1 6 6 3 0 17 4 39 

La Rioja 0 0 1 3 0 1 0 1 0 6 

Madrid 2 1 4 28 8 18 2 31 7 101 

Murcia 0 1 2 3 1 2 0 6 2 17 

Navarra 0 0 0 3 0 1 0 1 1 6 

TOTAL 19 19 43 200 49 88 17 226 55 716 

Abreviaturas de las Tabla 17 y 18: TMR (Tumores muy raros). CCAA (Comunidad 
Autónoma). CAC (Carcinomas adrenocorticales). CNF (Carcinomas nasofaríngeos) 

 

      Para los ADOLESCENTES, sabiendo que los resultados que se exponen no son en 

modo alguno representativos de la casuística real en estas edades (23), cabe 

mencionar que el mayor número de casos de esta serie tenían su residencia al 

debut en Cataluña (43%) y Madrid (21,5%). Juntas aportaron el 67,5% del total de 
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los carcinomas tiroideos, como tipo de TMR más frecuente a esta edad. Debido al 

escaso número de pacientes, no se comentan datos de procedencia de pacientes 

del grupo XII (6 casos) y los subgrupos “Otros tumores del SNP” (2 casos), y 

“Tumores gonadales no germinales” (un caso). El origen geográfico de cada tipo de 

tumor a lo largo de 32 años (1990-2012), se presenta en la Tabla 19. 

 

 

Tabla 19. Número de casos de Tumores muy raros (grupos XI, XII, y subgrupos VIb, Xd y 
Xd de la ICCC-3-2017) en adolescentes (15-19 años) en función de la Comunidad 
Autónoma de residencia, registrados en el RETI-SEHOP (España) de 1990-2021 (N = 
130) 

CCAA 
Grupos y subgrupos (ICCC-3-2017)  

VIb 
Xd y 
Xe 

CAC 
(XIa) 

Tiroides  
(XIb) 

CNF 
(XIc) 

Melanoma 
(XId) 

Piel 
(XIe) 

Otros 
(XIf) 

XII 
TMR 
total 

Andalucía 0 0 0 3 2 2 0 3 0 10 

Aragón 0 0 0 1 0 0 0 1 0 2 

Asturias 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 

Baleares 0 0 0 2 0 0 0 0 0 2 

Canarias 0 0 0 0 1 0 0 3 0 4 

Cantabria 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

Castilla-La Mancha 0 0 0 3 0 0 0 1 2 6 

Castilla-León 1 0 0 0 1 1 0 0 1 4 

Cataluña 0 0 1 18 7 7 3 17 3 56 

Ceuta y Melilla 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 

C. Valenciana 1 1 0 1 0 1 1 2 0 7 

Euskadi 0 0 1 3 0 0 1 1 0 6 

Extremadura 0 0 0 1 0 0 0 0 0 1 

Galicia 0 0 0 1 0 0 0 0 0 1 

La Rioja 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

Madrid 0 0 0 13 1 0 1 13 0 28 

Murcia 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 

Navarra 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

TOTAL 2 1 2 46 12 11 6 44 6 130 



RESULTADOS 

108 
 

2.4. FRECUENCIAS RELATIVAS (FR): 

2.4.1. NIÑAS/OS: Analizando el número de casos pediátricos de 0-14 años 

incluidos en cada grupo principal según los criterios establecidos para 

todo el periodo (1990-2021) y en diferentes intervalos encontramos los 

siguientes resultados: 

A) TCG no del SNC o extracraneales (Tabla 20): 

• TCG extracraneales/extragonadales (subgrupo Xb de la ICCC-3-

2017): Se documentaron un total de 227 casos (0,87% de todos los 

casos de cáncer en esa franja de edad). La morfología (histología 

más común) fue el tumor del seno endodérmico (TSE) con 104 casos 

(0,4%), seguido de los teratomas localizados a nivel sacrococcígeo o 

cervical (87 casos, 0,33%). 

• TCG gonadales (subgrupo Xc de la ICCC-3-2017): Se localizaron a 

nivel de ovarios o testes un total de 353 casos (1,35%). Nuevamente 

predominó el TSE (120 casos, 0,46%) seguido muy de cerca por el 

teratoma (116 casos, 0,44%).  

B) Otros Tumores raros: 

• Tumores renales raros (Tabla 21): Se registraron 97 casos (0,37% del 

total del cáncer infantil y 3,3% del total tumores renales), de los 

cuales 24 fueron tumores rabdoides (0,1%), 35 sarcomas (0,13%), y 

36 carcinomas (0,14%).  

• Tumores hepáticos raros (Tabla 22): Se recogieron 52 casos (0,2% 

del cáncer infantil para ese periodo) de los que 11 son sarcomas 

embrionarios, 5 tumores rabdoides y 40 hepatocarcinomas (0,15%). 

• Tumores óseos raros (Tabla 23): En este subgrupo se incluyeron 21 

condrosarcomas (0,08%), 30 tumores clasificados como PNETp 

(tumores neuroectodérmicos primitivos periféricos) de localización 

ósea (0,11%), y 26 casos de otros tumores óseos muy raros (0,1%) 

de los que un poco más de la mitad fueron cordomas y un caso en 

32 años fue un tumor odontogénico maligno. 
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• STB-NR (Tabla 24): Se incluyeron 142 casos (0,54% de todos los 

cánceres infantiles) del subgrupo “Fibrosarcomas” que agrupa a 

tumores fibroblásticos y miofibroblásticos, y a tumores de las vainas 

nerviosas, como el tumor maligno de la vaina nerviosa periférica 

(TMVNP) con 24 casos. De los otros subgrupos se notificaron 4 

Sarcomas de Kaposi, y 508 casos de STB especificados (1,94%) entre 

los que predominaron los tumores de la familia Ewing de partes 

blandas (24% de este subgrupo extendido y 0,47% del total de 

cáncer infantil), y el sarcoma sinovial (20,6%) con un total de 105 

casos (0,4%). El resto fueron otros muchos tipos histológicos 

diferentes clasificados por su morfología/nombre según la CIE-O-3. 

Los STB no especificados fueron 103 (0,39%). La mayoría estos 

“Sarcomas raros” están incluidos en el grupo nacional y diferentes 

grupos internacionales dedicados a los STB; pero no sin las mismas 

dificultades que se encuentran para los TMR. 

C) Tumores muy raros (Tabla 25): 

Fueron todos los cánceres agrupados como los verdaderos TMR para los 

grupos SEHOP y EXPeRT, y que correspondió al 2,7% del total del cáncer 

infantil en el total de España. Este grupo se dividió en: 

• Otros tumores de células nerviosas periféricas (subgrupo IVb de la 

ICCC-3-2017): Fueron el 2,5% de todos los TMR con un total de 19 

casos (0,07%) de los que 6 fueron feocromocitomas (FEO) y 2 

paragangliomas (PGL) malignos, 5 neuroblastomas olfatorios 

(estesioneuroblastomas), y 7 meduloepiteliomas del nervio ciliar. 

Todos ellos son tumores extremadamente raros en la infancia. 

• Neoplasias gonadales no germinales: También fueron notificados 

un total de 19 casos. Diez fueron carcinomas gonadales, todos ellos 

en niñas, y 9 tumores malignos de los cordones/del estroma gonadal 

(5 en mujeres y 4 en varones). 

• Otras neoplasias epiteliales y melanomas malignos (grupo XI de la 

ICCC-3-2017): Representaron el 87% del total de TMR, siendo el 
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2,38% del total de cánceres infantiles en España (N = 623). En 

cuanto a los subgrupos incluidos nos encontramos con 43 (0,16%) 

carcinomas adrenocorticales (CAC), 200 (0,76%) carcinomas 

tiroideos, 49 (0,19%) carcinomas nasofaríngeos (CNF), 88 

melanomas malignos (0,34%), 17 carcinomas cutáneos (0,06%) 

repartidos en carcinomas basocelulares y epidermoides, y 226 casos 

(0,86%) de la gran miscelánea “otros carcinomas”. De las entidades 

pertenecientes a su clasificación extendida de este último subgrupo, 

destacan 86 carcinomas de apéndice (0,33%), todos ellos tumores 

neuroendocrinos (TNE) con diferentes grados histológicos. Le 

siguieron a distancia los carcinomas de glándulas salivares (0,14%) 

predominando el mucoepidermoide, 7 carcinomas tímicos, y 8 

carcinomas vesicales (ambos con una FR del 0,03%). Se notificaron 

11 casos de carcinomas colorrectales verdaderos (8 

adenocarcinomas SAI o NOS, un adenocarcinoma mucinoso, un 

carcinoma de células en anillo de sello y un carcinoma de células 

escamosas). El último caso catalogado como carcinoma colorrectal 

(XIf2 de la ICCC-3-2017) fue un tumor carcinoide. Veintidós casos 

fueron catalogados como carcinomas de pulmón (XIf4 de la ICCC-3-

2017), de los que 17 casos (77%) eran tumores carcinoides 

pulmonares. El resto de los tipos histológicos fueron 4 carcinomas 

mucoepidermoides (muy raros en adultos) y un adenocarcinoma 

broncoalveolar. No se han registrado carcinomas de mama en esta 

casuística. El pequeño número de casos de muchos de estos 

“tumores de tipo adulto” en la infancia, como carcinomas 

pulmonares, colorrectales o de mama, y que a su vez son 

mayoritariamente predominantes en la edad adulta (32), refleja la 

extrema rareza de estos tumores en la infancia. 

• Otras neoplasias malignas especificadas y no especificadas (grupo 

XII de la ICCC-3-2017): Fueron el 8% del total de TMR, recogiendo 55 

casos (FR de 0,21%). Dentro de este grupo se notificaron histiotipos 

extremadamente infrecuentes en Pediatría como el GIST (5 casos; 
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0,02%), pancreatoblastoma (3 casos; 0,01%), o 26 casos en 32 años 

de blastomas pulmonares (BP) y pleuropulmonares (BPP) con 26 

casos en 32 años (0,1% del total del cáncer infantil en España). Siete 

casos se recogieron como BP (último caso en 2011) y 17 como BPP 

(82,7% desde 2010). Finalmente se registraron 3 mesoteliomas 

malignos en menores de 15 años. 

 
 

 

Tabla 20. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) del grupo denominado 
“Tumores de células germinales (TCG) extracraneales”, subgrupos y subclasificación 
extendida para toda España (RETI-SEHOP) en individuos de 0 a 14 años; por cohortes 
de 1990-2021. N = 580 (2,21%). Resultados del periodo completo (1990-2021) en 
negrita 

ICCC-3-2017  
(adaptada del grupo principal X) 

1990- 
1999 

2000- 
2009 

2010- 
2014 

2015- 
2019 

2020- 
2021 

1990-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  X_“TUMORES DE CÉLULAS GERMINALES EXTRACRANEALES” 

Xb_TCG extracran/extragonadales  59 0,96 72 0,91 36 0,72 40 0,77 20 1,01 227 0,87 

Xb1_Germinomas  4 0,07 9 0,11 2 0,04 7 0,13 2 0,1 24 0,09 

Xb2_Teratomas 24 0,39 24 0,3 18 0,36 15 0,29 6 0,3 87 0,33 

Xb3_Carcinomas embrionarios 3 0,05 4 0,05 0 0 0 0 0 0 7 0,03 

Xb4_Tumores del saco vitelino 27 0,44 34 0,43 15 0,3 17 0,33 11 0,56 104 0,4 

Xb5_Coriocarcinomas  1 0,02 1 0,01 0 0 0 0 0 0 2 0,01 

Xb6_Otros y no especificados 0 0 0 0 1 0,02 1 0,02 1 0,05 3 0,01 

Xc-TCG gonadales  74  1,21  110  1,39  69  1,38  75  1.45  25  1,26  353  1,35  

Xc1_Germinomas  13 0,21 17 0,22 9 0,18 18 0,35 5 0,25 62 0,24 

Xc2_Teratomas 17 0,28 40 0,51 27 0,54 25 0,48 7 0,35 116 0,44 

Xc3_Carcinomas embrionarios  9 0,15 3 0,04 2 0,04 1 0,02 0 0 15 0,06 

Xc4_Tumores del saco vitelino 32 0,52 38 0,48 23 0,46 20 0,39 7 0,35 120 0,46 

Xc5_Coriocarcinomas 3 0,05 3 0,04 1 0,02 0 0 0 0 7 0,03 

Xc6_Tumores mixtos gonadales  0 0 9 0,11 7 0,14 11 0,21 6 0,3 33 0,13 
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Tabla 21. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) del grupo denominado 
“Tumores renales raros”, subgrupos y subclasificación extendida de los subgrupos para 
toda España (RETI-SEHOP) en individuos de 0 a 14 años; por cohortes 1990-2021. N = 
97 (0,37%). Resultados del periodo completo (1990-2021) en negrita 

ICCC-3-2017  
(adaptada del grupo principal VI) 

1990-
1999  

2000-
2009  

2010-
2014  

2015-
2019  

2020-
2021  

1999-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  VI_“TUMORES RENALES RAROS” 

      VIa_”Nefroblastomas no TW” 8  0,13  23  0,29  9  0,18  15  0,29  4  0,2  59  0,23  

VIa2_Rabdoides renales 3  0,05  12  0,15  6  0,12  2  0,04  2  0,1  25  0,1  

VIa3_Sarcomas renales 5 0,08 11 0,14 3 0,06 13 0,25 2 0,1 34 0,13 

VIb_Carcinomas renales  10 0,16 7 0,09 5 0,1 13 0,25 1 0,05 36 0,14 

Vic_Renales no especificados 0 0 1 0,01 1 0,02 0 0 0 0 2 0,01 

Abreviaturas: TW (Tumor de Wilms) 

 

 

 

Tabla 22. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) del grupo denominado 
“Tumores hepáticos raros”, subgrupos y subclasificación extendida de los subgrupos 
para toda España (RETI-SEHOP) en individuos de 0 a 14 años; por cohortes 1990-2021. 
N = 52 (0,2%). Resultados del periodo completo (1990-2021) en negrita 

ICCC-3-2017  
(adaptada del grupo principal VII) 

1990-
1999  

2000-
2009  

2010-
2014  

2015-
2019  

2020-
2021  

1999-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  VII_“TUMORES HEPÁTICOS RAROS” 

VIIa_”T. mesenquimal hepático” 1  0,02 4 0,05 6 0,12 1 0,02 0 0 12 0,05 

VIIa2_Rabdoides hepáticos 1  0,02  2  0,03  1  0,02  1  0,02  0  0  5  0,02  

VIIa3_Sarcom embrionarios  0  0  2  0,03  5  0,1  0  0 0  0 7  0,03  

VIIb_Carcinomas hepáticos 8 0,13 13 0,16 3 0,06 14 0,27 2 0,1 40 0,15 
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Tabla 23. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) del grupo denominado 
“Tumores óseos raros”, subgrupos y subclasificación extendida de los subgrupos para 
toda España (RETI-SEHOP) en individuos de 0 a 14 años; por cohortes 1990-2021. N = 
77 (0,29%). Resultados del periodo completo (1990-2021) en negrita 

ICCC-3-2017  
(adaptada del grupo principal VIII) 

1990-
1999  

2000-
2009  

2010-
2014  

2015-
2019  

2020-
2021  

1990-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  VIII_“TUMORES ÓSEOS RAROS” 

VIIIb_Condrosarcomas  7 0,11 7 0,09 3 0,06 2 0,04 2 0,1 21 0,08 

VIIIc_Ewing óseos 

VIIIc2_PNETp óseos  12 0,2 13 0,16 3 0,06 2 0,04 0 0 30 0,11 

VIIId_Otros óseos especificados 5 0,08 4 0,05 6 0,12 7 0,13 4 0.2 26 0,1 

VIIId1_Neoplasias óseas 
fibrosas 

2  0,03  1  0,01  0  0 1  0,02  0  0  4  0,02  

VIIId2_Cordomas 2  0,03  3  0,04  4  0,08  3  0,06  3  0,15  15  0,06  

VIIId3_Tumores 
odontogénicos 

0  0  0  0  0  0 1  0,02  0  0  1  0  

VIIId4_Miscelánea t. óseos 1  0,02  0  0  2  0,04  2  0,04  1  0,05  6  0,02  

Abreviaturas: PNETp (Tumor neuroectodérmico primitivo periférico) 
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Tabla 24. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) de los subgrupos 
denominado “Sarcomas de tejidos blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR)” y 
subclasificación extendida de esos subgrupos para toda España (RETI-SEHOP) en 
individuos de 0 a 14 años; por cohortes 1990-2021. N = 757 (2,89%). Resultados del 
periodo completo (1990-2021) en negrita 
 

ICCC-3-2017  
(adaptada del grupo principal IX) 

1990-
1999  

2000-
2009  

2010-
2014  

2015-
2019  

2020-
2021  

1990-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  IX_”STB Y OTROS SARCOMAS EXTRAÓSEOS NO RABDOMIOSARCOMAS” 

IXb_Fibrosarcomas  33 0,54 46 0,58 19 0,38 35 0,67 9 0,45 142 0,54 

IXb1_Tum fibroblásticos y 
miofibroblásticos 

22  0,36  31  0,39  15  0,3  23  0,44  9  0,45  100  0,38  

IXb2_Tum vainas nerviosas 10  0,16  15  0,19  4  0,08  12  0,23  0  0  41  0,16  

IXb3_Otras neos fibrosas 1  0,02  0  0  0  0  0  0  0  0  1  0,00  

IXc_Sarcoma de Kaposi  0 0 0 0 1 0,02 3 0,06 0 0 4 0,02 

IXd_Otros STB especificados  103 1,68 160 2,03 95 1,89 109 2,1 41 2,07 508 1,94 

IXd1_Ewing y Askin de PB 17  0,28  21  0,27  26  0,52  39  0,75  19  0,96  122  0,47  

IXd2_PNETp de PB 27  0,44  39  0,49  16  0,32  3  0,06  0  0  85  0,32  

IXd3_Rabdoides extrarenal 4  0,07  17  0,22  10  0,2  12  0,23  3  0,15  46  0,18  

IXd4_Liposarcomas 2  0,03  4  0,05  3  0,06  4  0,08  1  0,05  14  0,05  

IXd5_T. fibrohistiocíticos 8  0,13  14  0,18  6  0,12  13  0,25  4  0,2  45  0,17  

IXd6_Leiomiosarcomas 8  0,13  6  0,08  2  0,04  3  0,06  0  0  19  0,07  

IXd7_Sarcomas sinoviales 24  0,39  41  0,52  22  0,44  22  0,42  7  0,35  116  0,44  

IXd8_T. vasos sanguíneos 3  0,05  6  0,08  0  0  3  0,06  2  0,1  14  0,05  

IXd9_Neoplasias óseas y 
condromatosas de PB 

2  0,03  3  0,04  2  0,04  2  0,04  0  0  9  0,03  

IXd10_STB alveolares 1  0,02  4  0,05  1  0,02  0  0  0  0  6  0,02  

IXd11_Miscelánea STB 7  0,11  5  0,06  7  0,14  8  0,15  5  0,25  32  0,12  

IXe_STB no especificados  26 0,42 34 0,43 17 0,34 17 0,33 9 0,45 103 0,39 

Abreviaturas: STB (Sarcomas de tejidos blandos). PNETp (Tumor neuroectodérmico 
primitivo periférico). PB (Partes blandas) 
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Tabla 25. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) del grupo denominado 
“Tumores muy raros” para SEHOP, en función del grupo (XI y XII), subgrupos (IVb, Xd y 
Xe, XIa-f y XIIa-b) y clasificación extendida (XIf1-12 y XIIa1-5) para toda España (RETI-
SEHOP) en individuos de 0 a 14 años; por cohortes de 1990-2021. N = 716 (2,7%). 
Resultados del periodo completo (1990-2021) en negrita 

ICCC-3-2017  
(adaptada en los grupos IV y X) 

1990-
1999  

2000-
2009  

2010-
2014  

2015-
2019  

2020-
2021  

1990-
2021 

N % N % N % N % N % N % 

  IV_”TUMORES DEL SISTEMA NERVIOSO PERIFÉRICO RAROS” 

IVb_Otros tum. c. nerviosas periféricas  1 0,02 6 0,08 3 0,06 7 0,13 2 0,1 19 0,07 

  X_”TUMORES GONADALES NO GERMINALES” 

Xd_Carcinomas gonadales  3 0,05 0 0 4 0,08 1 0,02 2 0,1 10 0,04 

Xe_Gonadales no especificados 1 0,02 2 0,03 1 0,02 1 0,02 4 0,2 9 0,03 

  XI_OTRAS NEOPLASIAS MALIGNAS EPITELIALES Y MELANOMAS  623  2,38  

XIa_Carcinomas adrenocorticales  10 0,16 16 0,2 7 0,14 6 0,12 4 0,2 43 0,16 

XIb_Carcinomas tiroideos  52 0,85 51 0,65 29 0,58 48 0,93 20 1,01 200 0,76 

XIc_Carcinomas nasofaringeos  19 0,31 7 0,09 8 0,16 9 0,17 6 0,3 49 0,19 

XId_Melanomas  17 0,28 28 0,35 18 0,36 17 0,33 8 0,4 88 0,34 

XIe_Carcinomas de piel  2 0,03 7 0,09 3 0,06 5 0,1 0 0 17 0,06 

XIf_Otros carcinomas y no especificad 35 0,57 55 0,7 53 1,06 65 1,25 18 0,91 226 0,86 

XIf 1_Carci glándulas salivares  4 0,07 12 0,15 8 0,16 7 0,13 5 0,25 36 0,14 

XIf 2_Carcinomas colon y recto  1 0,02 2 0,03 6 0,12 2 0,04 1 0,05 12 0,05 

XIf 3_Carcinomas apéndice  5 0,08 19 0,24 23 0,46 32 0,62 7 0,35 86 0,33 

XIf 4_Carcinomas pulmón  3 0,05 8 0,1 1 0,02 9 0,17 1 0,05 22 0,08 

XIf 5_Carcinoma timo  0 0 1 0,01 2 0,04 4 0,08 0 0 7 0,03 

XI 6_Carcinomas mama 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

XI 7_Carcinomas cérvix uterino 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

XIf 8_Carcinomas vejiga  1 0,02 5 0,06 1 0,02 0 0 1 0,05 8 0,03 

XIf 9_Carcinomas ojo  0 0 0 0 2 0,04 0 0 0 0 2 0,01 

XIf 10_Carcinomas otros sitios espe  12 0,2 6 0,08 9 0,18 10 0,19 1 0 38 0,15 

XIf 11_Carci sitios no especificados  9 0,15 2 0,03 1 0,02 1 0,02 2 0,1 15 0,06 

  XII_OTROS Y NO ESPECIFICADOS            55  0,21  

XIIa_Otros tumores especificados  7  0,11  8  0,1  11  0,22  10  0,19  4  0,2  40  0,15  

XIIa1_GIST  0 0 1 0,01 0 0 4 0,08 0 0 5 0,02 

XIIa2_Pancreatoblastoma  1 0,02 1 0,01 0 0 0 0 1 0,05 3 0,01 

XIIa3_Blastoma pulmonar y pleural  4 0,07 6 0,08 11 0,22 3 0,06 2 0,1 26 0,1 

XIIa4_Otras neo mixtas y estromal 0 0 0 0 0 0 2 0,04 1 0,05 3 0,01 

XIIa5_Mesoteliomas  2 0,03 0 0 0 0 1 0,02 0 0 3 0,01 

XIIb-Otros tumores malignos no esp  9  0,15  4  0,05  0  0  2  0,04  0  0  15  0,06  
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2.4.2. ADOLESCENTES: Para los pacientes de 15-19 años, se sabe de antemano 

que el número de casos de cáncer notificados al RETI-SEHOP no es 

representativo de los casos realmente diagnosticados en España (23). El 

motivo principal es porque los pacientes ≥ 15 años con sospecha de 

patología oncológica, habitualmente son atendidos de entrada por 

médicos de familia y/o en Servicios de Urgencias desde donde se suelen 

derivar a especialistas de adultos, quienes no se suelen comunicar los 

casos nuevos de cáncer al RETI-SEHOP (223). Tampoco podemos 

apoyarnos en otras fuentes fiables de datos epidemiológicos para este 

grupo de edad, como la Red Española de Registros de Cáncer 

(REDECAN), dado que presenta una cobertura máxima del 40% (23). Con 

los datos disponibles bajo la misma subdivisión realizada para niños de 

0 a 14 años, en los siguientes subapartados se describen diferentes 

datos epidemiológicos de los 340 adolescentes con tumores raros 

(17,9% del total de neoplasias malignas en estas edades) registrados 

entre 1990 y 2021 inclusive: 

A) TCG no del SNC o extracraneales (Tabla 26): 

      Este grupo ha reunido el 3,37% (63 casos) de las neoplasias en 

adolescentes registradas, de las cuales el 88,8% fueron gonadales (N = 56); 

lo que corresponde al 2,95% de los tumores en adolescentes registrados en 

el RETI. El histiotipo más frecuente fue el tumor mixto gonadal (28,5% de 

los TCG extracraneales en estas edades), seguido del germinoma (27%), 

teratoma (17,5%) y carcinoma embrionario (14,3%), a diferencia de lo 

observado en niños más pequeños donde predominaba el tumor del saco 

vitelino (TSE). 

B) Otros Tumores raros (Tabla 27): 

• Tumores renales raros: Se registraron 7 casos en total, de los que 6 

(FR del 0,32%) eran carcinomas.  

• Tumores hepáticos raros: Los 9 casos (0,47%) fueron 

hepatocarcinomas. 
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• Tumores óseos raros: Fueron notificados 17 casos (0,87% del total 

de cáncer en adolescentes), predominando los condrosarcomas (N = 

11). 

• STB-NR: El 6% (N = 114) de los cánceres de adolescentes incluidos 

en el RETI-SEHOP, fueron Sarcomas de partes blandas no 

rabdomiosarcomas. De todos estos, hubo 8 casos de tumores 

malignos de vaina nerviosa periférica (TMVNP), y 85 casos (4,47% 

del cáncer en adolescentes) estaban incluidos en el heterogéneo 

subgrupo de “Otros STB especificados” (IXd de la ICCC-3-2017), con 

el sarcoma sinovial (24 casos, 28,2% del total de este subgrupo) 

como el STB-NR predominante. Los 16 casos de “STB no 

especificados” (IXe de la ICCC-3-2017) fueron principalmente 

sarcomas indiferenciados desde el punto de vista morfológico. 

C) Tumores muy raros (Tabla 28): 

      Todo este grupo principal para este estudio representó el 6,8% de las 

neoplasias malignas en adolescentes. Si se dividen como se ha hecho 

previamente en los pacientes menores de 15 años, se obtuvieron los 

siguientes resultados:  

• La presentación de casos de Otros tumores de células nerviosas 

periféricas fue muy escasa con solo dos casos (un meduloepitelioma 

ciliar y un paraganglioma maligno).  

• Por otro lado, solo se registró un caso, localizado en ovario, de 

Neoplasias gonadales no germinales.  

• Otras neoplasias epiteliales y melanomas malignos: Este grupo 

principal de la ICCC-3-2017 presentó 121 casos (6,4% del cáncer del 

adolescente en el RETI). Por subgrupos hubo 2 carcinomas 

adrenocorticales,  46 carcinomas tiroideos (2,42% de las neoplasias 

malignas en este registro), 12 carcinomas nasofaringeos (FR del 0,63%), 

11 melanomas malignos (0,58%), 6 carcinomas cutáneos, y 44 casos de 

“Otros carcinomas” (2,31%). De este último subgrupo (XIf de la ICCC-3-

2017) se incluyeron 10 carcinomas de apéndice (0,53%) todos ellos 
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carcinoides, 8 carcinomas de glándulas salivares (0,42%) predominando 

desde el punto de vista morfológico el carcinoma mucoepidermoide, y 7 

carcinomas de colon y recto (0,37%), de los que 3 fueron 

adenocarcinomas SAI (sine altero inscriptione; sin otra especificación), 2 

adenocarcinomas mucinosos, un adenocarcinoma tipo intestinal y un 

carcinoma de células en anillo de sello. De los 8 casos clasificados como 

carcinomas pulmonares (XIf4), tres fueron carcinoides. Se observó una 

ausencia de casos de cáncer de mama en adolescentes < 20 años. 

• Otras neoplasias malignas especificadas y no especificadas: Se 

recogieron un total de 6 casos (0,32% del total de casos de cáncer en 

adolescentes en esta serie), de los cuales 3 fueron neoplasias malignas 

no especificadas (subgrupo XIIb de la ICCC-3-2017), y de las 

especificadas (subgrupo XIIa de la ICCC-3-2017); 2 fueron mesoteliomas 

y un mioepitelioma maligno dentro del subgrupo extendido “Otras 

neoplasias complejas mixtas y estromales”. 

 

Tabla 26. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) de “Tumores de Células 
Germinales (TCG) extracraneales” en adolescentes (15-19 años); 1990-2021, RETI-
SEHOP. N = 63 (3,3%) 

ICCC-3-2017 (adaptada del grupo principal X) 
1990-2021 

N % 

X_“TUMORES DE CÉLULAS GERMINALES EXTRACRANEALES” 

Xb_TCG extracraneales/extragonadales 7 0,37 

Xb1_Germinomas 

Xb2_Teratomas 

Xb6_Otros y no especificados 

4 

1 

2 

0,21 

0,05 

0,11 

Xc-TCG gonadales 56 2,95 

Xc1_Germinomas 

Xc2_Teratomas 

Xc3_Carcinomas embrionarios 

Xc4_Tumores del saco vitelino (TSE) 

Xc5_Coriocarcinomas 

Xc6_Tumores mixtos gonadales 

13 

10 

9 

4 

2 

18 

0,68 

0,53 

0,47 

0,21 

0,11 

0,95 
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Tabla 27. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) de “Otros Tumores Raros” en 
adolescentes (15-19 años); 1990-2021, RETI-SEHOP. N = 147 (7,8%) 

ICCC-3-2017 
(adaptada para los grupos principales VI, VII, VIII y IX) 

1990-2021 

N % 

VI_“TUMORES RENALES RAROS” 

VIa3_Sarcomas renales 1 0,05 

VIb_Carcinomas renales 6 0,32 

VII_“TUMORES HEPÁTICOS RAROS” 

VIb_Carcinomas hepáticos 9 0,47 

VIII_“TUMORES ÓSEOS RAROS” 

VIIIb_Condrosarcomas 11 0,58 

VIIIc2_PNETp óseos 2 0,11 

VIIId_Otros óseos especificados 4 0,21 

IX_”STB Y OTROS SARCOMAS EXTRAÓSEOS NO RABDOMIOSARCOMAS” 

IXb_Fibrosarcomas 11 0.58 

IXc_Sarcoma de Kaposi 2 0,11 

IXd_Otros STB especificados 85 4,47 

IX_STB no especificados 16 0,84 

Abreviaturas: PNETp (Tumor neuroectodérmico primitivo periférico). STB (Sarcomas de 
tejidos blandos) 
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Tabla 28. Número de casos (N) y frecuencias relativas (%) de “Tumores muy raros” en 
adolescentes (15-19 años); 1990-2021, RETI-SEHOP. N = 130 (6,8%) 

ICCC-3-2017 (adaptada para los grupos IV y X) 
1990-2021 

N % 

IV_”TUMORES DEL SNP RAROS” 

IVb_Otros tum. cel. nerviosas periféricas 2 0,11 

X_”TUMORES GONADALES NO GERMINALES” 

Xe_Gonadales no especificados 1 0,05 

XI_OTRAS NEOPLASIAS MALIGNAS EPITELIALES Y MELANOMAS 

XIa_Carcinomas adrenocorticales 2 0,11 

XIb_Carcinomas tiroideos 46 2,42 

XIc_Carcinomas nasofaringeos 12 0,63 

XId_Melanomas 11 0,58 

XIe_Carcinomas de piel 6 0,32 

XIf_Otros carcinomas y no especificados 44 2,31 

XIf 1_Carcinomas glándulas salivares 

XIf 2_Carcinomas colon y recto 

XIf 3-Carcinomas de apéndice 

XIf 4_Carcinomas pulmón 

XIf 5_Carcinomas timo 

XIf 8_Carcinomas vejiga 

XIf 10_Carcinomas otros sitios especificados 

XIf 11_Carcinomas sitios no especificados 

8 

7 

10 

8 

1 

1 

8 

1 

0,42 

0,37 

0,53 

0,42 

0,05 

0,05 

0,42 

0,05 

XII_OTROS Y NO ESPECIFICADOS 

XIIa_Otros tumores especificados 3 0,16 

XIIa4_Otras neo mixtas y estromales 

XIIa5_Mesoteliomas 

1 

2 

0.05 

0.11 

XIIb-Otros tumores malignos no especificados 3 0,16 
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      A lo largo del tiempo, el número de registros de cáncer de adolescentes dentro 

del RETI-SEHOP ha aumentado en los últimos 12 años, con un incremento aún 

mayor en el último periodo (2020-2021), como se ve reflejado en la Figura 23.  

 

 

Figura 23. Notificación de casos (número y porcentaje sobre el total de registros) de 
Tumores muy raros en adolescentes (15-19 años) en el RETI-SEHOP a lo largo de 
diferentes periodos temporales [1990-2009 y 2010-2021 (2010-2019 y 2020-2021)]. N 
= 130 

 

 

3. INCIDENCIA ESTIMADA (TASA BRUTA) 

      El número total de casos de tumores infantiles de 0-14 años recogidos en el RETI 

durante el periodo 2000-2021 (22 años) fueron 20.071, de los que el 8.963 casos 

(44,6%) pertenecieron a las cinco áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, 

Madrid y Navarra) (23), como queda reflejado en el ANEXO IV y en la Tabla 29.  

      En relación con el total de tumores sólidos extracraneales raros que incluyen a los 

“TCG no del SNC”, “Otros tumores raros” y “Tumores muy raros”, en toda España se 

registraron 1.777 casos nuevos, de los que 831 (46,8% del total) pertenecían a las cinco 

áreas de alta cobertura. Estos últimos han sido los casos incluidos para el cálculo de la 

48; 37%

59; 45%

23; 18%

82; 63%

Tumores muy raros en adolescentes

1990-2009 2010-2019 2020-2021 2010-2021 
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incidencia estimada a través de la tasa bruta (TB). Los tumores raros fueron en su 

conjunto el 8,8% del total del cáncer infantil para toda España durante el periodo 

2000-2021 muy similar a la frecuencia relativa que se vio durante el periodo 1990-2021 

y que fue del 8,7%, ambas en contraste con el 9,3% visto en las cinco CCAA de base 

poblacional en 22 años (2000-2021). Los TCG extracraneales presentaron una 

frecuencia relativa (FR) del 2,3% (208 casos) en las áreas de alta cobertura muy similar 

a la que se vio para toda España (2,2%; 447 casos). El 4% del total del cáncer infantil en 

las 5 áreas de alta cobertura (364 casos) estuvo incluido en el grupo “Otros tumores 

raros” de los que los STB-NR fueron el 80% con una FR del 3,2%. Si se hacen los mismos 

cálculos para el total de casos registrados en RETI-SEHOP entre 2000 y 2021, el 3,8% 

(770 casos) pertenecían a este grupo, donde el 79% fueron STB-NR con una FR del 3%. 

Centrados en los verdaderos “Tumores muy raros” se registraron 259 casos (2,9%) a lo 

largo de las 5 áreas de base poblacional en comparación con el 2,8% (560 casos) 

notificados al RETI a lo largo del periodo 2000-2021 y el 2,7% (716 casos) que se vieron 

en el cálculo de las frecuencias a lo largo de 32 años (1990-2021).  

      Todos estos datos se pueden ver reflejados en la Figura 24 y en la Tabla 14, y 

representan la homogeneidad de los datos para el cálculo de las diferentes tasas de 

incidencia. 

 

Tabla 29. Número de casos de tumores infantiles (cáncer infantil) en toda España y en 
las 5 Comunidades Autónomas (CCAA) de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, 
Madrid y Navarra) por cohortes de año de incidencia de 2000 a 2021, 0-14 años. RETI-
SEHOP (23) 

CCAA 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

Aragón 257 146 151 67 621 

Cataluña 1.571 931 861 330 3.693 

Euskadi 404 233 298 78 1.013 

Madrid 1.353 791 864 306 3.314 

Navarra 138 75 77 32 322 

Total alta cobertura 3.723 2.176 2251 813 8.963 

ESPAÑA 7.888 5.018 5.186 1.979 20.071 
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Figura 24. Número (N) del total de tumores, tumores raros en su conjunto, tumores de 
células germinales (TCG) extracraneales, otros tumores raros (TR) y tumores muy raros 
(TMR) y frecuencias relativas (%) en < 15 años registrados en el RETI-SEHOP en toda 
España y en 5 CCAA de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). 
Periodo 2000-2021.  
 

 

 

      La mediana de EDAD al diagnóstico fue de 9 años con un rango intercuartílico de 2 

a 12, que fue igual al que se veía para el total de los casos registrados de España, 

objetivándose un mayor número de casos entre los 10 y 14 años (Tablas 15 y 30). 

      En respecto al SEXO en los casos de cobertura poblacional, se ve que para todos los 

tumores raros agrupados mostraron un ligero predominio en niñas (F/M = 1,14/1), 

similar en las diferentes cohortes temporales que fluctuaron de 1,1/1 en el periodo 

2000-2009 hasta 1,42/1 en los últimos 2 años (2020-2021) (Tabla 29). Este predominio 

femenino fue muy similar al que se vio para todos los casos registrados durante el 

periodo 1990-2021 (Figura 19). 
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Tabla 30. Descriptivo de edad (mediana y rango intercuartil), y sexo al diagnóstico para 
para el total de tumores raros (“TCG no del SNC”, “Otros tumores raros” y “Tumores 
muy raros”) registrados en RETI-SEHOP; edad 0-14 años, por cohortes de año de 
incidencia entre 2000-2021. Resultados del periodo completo (1990-2021) en negrita 

Periodos 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N 343 173 230 85 831 

  Edad (años) 8 (2-12) 9 (2-12) 10 (2-13) 10 (3-13) 9 (2-12) 

  Sexo      

F 176 (51,3%) 90 (52%) 126 (54,8%) 50 (58,8%) 442 (53,2%) 

M 167 (48,7%) 83 (48%) 104 (45,2%) 35 (41,2%) 389 (46,8%) 

Abreviaturas: N (Número de casos). F (Femenino). M (Masculino) 

 

      Con los datos del total de casos de tumores infantiles registrado en las áreas de alta 

cobertura (Tabla 29) y las diferentes medias por periodo de la población infantil (0-14 

años) [ANEXOS II y III], se calculó la tasa bruta (TB) de base poblacional. El valor 

mínimo (146 casos nuevos al año/millón) se observó en el periodo 2000 a 2009, y el 

máximo (173/millón) en el periodo 2015 a 2019. Entre la tasa estimada de todos los 

cánceres infantiles para el periodo 2000-2021 (22 años), que fue de 164 casos/106 

niñas/os con residencia en España, 15,1/106 presentaron un tumor sólido raro; de los 

que 3,8/106 fueron TCG extracraneales, 6,6/106 Otros tumores raros (TR) que 

incluyeron a “tumores renales raros” (0,62/106), “tumores hepáticos raros” (0,45/106), 

“tumores óseos raros” (0,36/106) y STB-NR (5,2/106), y finalmente 4 casos nuevos de 

Tumores muy raros (TMR) por millón de niñas/os menores de 15 años.  

      Al igual que con todos los cánceres infantiles, estas tasas variaron durante las 

diferentes cohortes temporales del estudio. Para todos los tumores raros agrupados, la 

TB máxima se observó entre 2015 y 2019 (17,7/millón) y fue similar a 2000-2021 

(17/millón), seguida de 14,6/millón de 2000-2009. La mínima (13,1/millón) se reflejó 

de 2010-2014. Los TCG extracraneales, son un tipo de tumores con diferentes 

histiotipos y localizaciones, pero con un manejo terapéutico estandarizado que utiliza 

citostáticos muy similares independientemente de su origen (224,225). Se encontraron TB 

muy similares a lo largo de todo el tiempo que fluctuaron de 3,5/106 en el intervalo 
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2010-2014 hasta una máxima de 4,6/106 en el periodo más reciente (2020-2021). Con 

respecto a Otros TR, en los que siempre predominaron los STB-NR, la TB máxima 

(7,8/millón) se observó también entre 2015-2019, seguida de 6,8/millón entre 2000 y 

2009, y con la mínima (5,3/millón) también a lo largo del periodo 2000-2010. En 

cuanto a los TMR, son los únicos que su incidencia asciende de forma progresiva a lo 

largo de estos 22 años, desde 4 casos nuevos/millón en 2000-2009, 4,3/millón en 

2010-2014, 5,8/millón entre 2015 y 2019, y finalmente 6,2/millón a lo largo de 2020-

2021. Todos estos resultados se muestran en la Figura 25.  

 

Figura 25. Incidencia estimada (Tasa bruta) del cáncer infantil en España y de todos los 
tumores sólidos raros agrupados (“Total TR”) y por separado; “TCG extracraneales (no 
del SNC)”, “Otros Tumores raros (TR)”, y Tumores muy raros (“TMR”). RETI-SEHOP. 
Áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). 0-14 años, 
2000-2021 y por diferentes cohortes (2000-2009, 2010-2014, 2015-2019, y 2020-2021) 
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      En cuanto a la incidencia estimada para diferentes grupos de tumores raros, se 

observaron los siguientes datos para tumores incluidos en diferentes subgrupos y en 

los subgrupos extendidos de la ICCC-3-2017: 

A) Tumores de células germinales (TCG) extracraneales (Tabla 31): 

      Los TCG extracraneales/extragonadales (subgrupo Xb de la ICCC-3-2017) 

pueden tener diferentes localizaciones (cervical, mediastínica, retroperitoneal o 

sacrococcígea), presentando una incidencia de base poblacional de 1,38 casos 

nuevos/millón/año durante el periodo comprendido entre 2000 y 2021 inclusive; lo 

que apoya que son tumores muy raros desde un punto de vista epidemiológico. Los 

TCG gonadales (subgrupo Xc de la ICCC-3-2017) tuvieron una tasa de incidencia de 

2,41/millón, por lo que en su conjunto no se considerarían tumores muy raros. 

Fueron más frecuentes en el género femenino, predominando los TCG de ovario 

sobre los localizados a nivel testicular, con un  ratio F/M de 1,25/1. 

      En cuanto a la incidencia en diferentes cohortes de tiempo, se observó que para 

los TCG extracraneales/extragonadales fue mayor en el periodo más antiguo 

(2000-2009) con 1,6/millón. Para los TCG gonadales, la incidencia aumentó 

gradualmente de 2,08/millón entre 2000 y 2009 hasta 3,2/millón en los últimos dos 

años (2020-2021), siempre por encima de 2 nuevos casos por año y por millón de 

niños menores de 15 años. 

      Analizando los subgrupos extendidos, que incluyen la morfología (histiotipo) en 

cada localización, sí que todos se consideraron epidemiológicamente tumores muy 

raros. A nivel extragonadal/extracraneal los más incidentes fueron los tumores 

del saco vitelino o tumores del seno endodérmico (TSE) con una TB de 0,63/millón 

seguido de los teratomas (0,58/millón). A nivel gonadal se invierte el orden siendo 

los teratomas los que presentaron una mayor tasa de incidencia (0,83/millón) 

seguidos de los TSE (0,76/millón). Mucha menor incidencia se vio para los tumores 

mixtos gonadales (0,38/millón) y germinomas (0,32/millón). El resto de los subtipos 

histológicos fueron extremadamente raros en ambas áreas fuera del SNC.  

B) Otros Tumores raros: 

• Tumores renales raros (Tabla 32): La tasa bruta (TB) en el subgrupo 

carcinomas renales fue inferior a un caso nuevo por millón durante un 
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periodo de 22 años, en concreto 0,2/millón, siendo de 0,5/millón entre los 

años 2015 y 2019; lo que demuestra su variabilidad entre diferentes 

cohortes temporales. Para subgrupos extendidos como tumores rabdoides 

y sarcomas renales, ambos fueron tumores muy raros epidemiológicamente 

hablando con tasas brutas de 0,16/millón y 0,23/millón respectivamente, 

observando la más alta en el intervalo más reciente (2000-2021) con 

0,4/millón. Todas ellas fueron menores a un caso nuevo al año/millón de 

pacientes menores de 15 años, incluso en el grupo de edad de 0 a 4 años, 

donde predominaron estos dos histiotipos tumorales. 

• Tumores hepáticos raros (Tabla 32): En general, presentaron una tasa de 

incidencia estimada inferior a la de los Tumores renales raros, siendo los 

carcinomas hepáticos los más incidentes dentro de su tan baja incidencia, 

en concreto 0,36 casos nuevos al año/millón. Se notificaron 2 casos de 

tumores rabdoides y 3 sarcomas indiferenciados (embrionarios) hepáticos a 

lo largo de 22 años. No se reportaron nuevos casos de estos dos tipos de 

tumores mesenquimales a nivel hepático en las 5 áreas de base poblacional 

a lo largo de los últimos dos años del estudio (2020-2021), lo que confirma 

sus muy bajas incidencias en la población infantil. 

• Tumores óseos raros (Tabla 33): Este “grupo” incluyó a todos los tumores 

localizados a nivel óseo con excepción de osteosarcomas y sarcomas de 

Ewing-tumores de Askin óseos. Por subgrupos, los condrosarcomas 

presentaron una tasa bruta (TB) a lo largo de 22 años menor a un caso 

nuevo al año/millón, en concreto 0,36. Los PNETp óseos, que incluyen a los 

sarcomas óseos indiferenciados de célula redonda no sarcomas de Ewing, 

conocidos en el pasado como Sarcomas “Ewing-like” (226), tuvieron una TB 

muy baja (< 0,1/millón). Lo mismo se observó para los cordomas y los 

tumores del subgrupo extendido VIIId4 de la ICCC-3-2017 (“Miscelánea de 

tumores óseos”) con 4 y 3 casos cada uno de ellos a lo largo de 22 años. Las 

neoplasias óseas fibrosas y los tumores odontogénicos malignos fueron 

enfermedades verdaderamente raras, con un caso cada tipo tumoral en las 

5 áreas de alta cobertura, hallazgo extrapolable al total de la población 

infantil española en la que en el análisis de frecuencias recogía 4 casos de 
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neoplasias óseas fibrosas y un único caso de tumor odontogénico maligno 

respectivamente (Tabla 23). 

• Sarcomas de tejidos blandos-no rabdomiosarcomas (STB-NR) (Tabla 34): 

Como se vio en el análisis preliminar del grupo “Otros Tumores raros”, los 

STB-NR epidemiológicamente no pueden ser considerados como tumores 

muy raros en términos de análisis de incidencia, ya que su incidencia es de 

5,2 casos nuevos por millón por año a lo largo del periodo 2000-2021.  

Por subgrupos, la incidencia estimada de los fibrosarcomas fue inferior a un 

caso nuevo/millón, específicamente 0,91/millón. El sarcoma de Kaposi fue 

un tumor extremadamente raro con solo tres casos. La tasa de incidencia de 

“Otros STB no especificados” (IXe de la ICCC-3-2017) también fue inferior a 

un caso/millón. Todos ellos pueden clasificarse como “Sarcomas raros”.  

El subgrupo restante, que representa la mayoría de STB-NR agrupados 

como “Otros STB especificados” (subgrupo IXd de la ICCC-3-2017), en su 

conjunto tampoco serían considerados como tumores muy raros en niños 

(0-14 años), presentando una incidencia de 3,46 casos nuevos al año/millón 

a lo largo del periodo 2000-2021. Si se desglosan por subgrupos extendidos 

de la ICCC-3-2017 (del IXd1 al XId11), cada uno de ellos por separado 

también se podrían clasificar como “Sarcomas raros”. De todo este 

subgrupo, el cáncer más común fue el sarcoma sinovial con una incidencia 

de menos de un caso nuevo al año/millón (0,85/millón). Luego estuvieron 

los sarcomas de Ewing y Askin de partes blandas con una incidencia de 

0,71/millón. Estos dos subgrupos extendidos, presentaron cierta 

variabilidad temporal en sus incidencias estimadas, porque para el sarcoma 

sinovial fue de 0,97/millón de 2000 a 2009 y 0,99/millón de 2015 a 2019, y 

los sarcomas de Ewing y Askin de partes blandas superaron la incidencia de 

un caso nuevo al año/millón, siendo siempre menos de 2/millón desde el 

año 2015, en concreto 1,3/millón de 2015 a 2019 y 1,4/millón de 2020 a 

2021. A continuación, están los tumores neuroectodérmicos primitivos 

periféricos (PNETp) de partes blandas que incluyen a diferentes tipos 

anatomopatológicos-moleculares según los conocimientos más recientes y 

que también pueden considerarse epidemiológicamente como tumores 
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muy raros, como los STB indiferenciados de célula redonda con fusiones 

EWSR1-no ETS, STB con reordenamiento del gen CIC, o STB con alteraciones 

genéticas en BCOR (226). Todos estos cánceres incluidos en el subgrupo 

extendido IXd2 de la ICCC-3-2017 presentaron una incidencia de 

0,58/millón. Los tumores fibrohistiocíticos y los tumores rabdoides de 

tejidos blandos también presentaron tasas de incidencia muy bajas (0,34 y 

0,32/millón/año respectivamente) durante todo el periodo analizado (2000-

2021). El resto de los subgrupos tuvieron una incidencia extremadamente 

baja, siendo el sarcoma alveolar el menos frecuente, con dos casos a lo 

largo de 22 años en las cinco áreas de base poblacional dentro de un total 

de cinco casos en toda España durante el mismo periodo (Tabla 24).  

C) Tumores muy raros: 

      Se contabilizaron 259 casos en 22 años en las 5 áreas de base poblacional 

(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra), lo que representó al 2,9% de todos 

los cánceres infantiles (Figura 24).  

      Según los subgrupos y subgrupos extendidos de la ICCC-3-2007 (IVb, Xd, Xe, XIa 

hasta XIf, XIIa y XIIb) todos tuvieron unas incidencias estimadas de menos de 2 

casos nuevos al año por millón de menores de 15 años. Si tomamos a todos los 

cánceres incluidos en los subgrupos de tumores muy raros, el 39% (101 casos entre 

carcinomas tiroideos y “Otros carcinomas y no especificados”) presentaron 

incidencias entre < 2 y ≥ 1 casos nuevos al año por 106. En el resto todos fueron 

menores a un caso por 106 (Tabla 35 para todos los subgrupos y Figura 26 para el 

subgrupo XI de la ICCC-3-2017). Todos estos resultados fueron variables en las 

diferentes cohortes temporales (Tabla 35 para todos los subgrupos y Figura 27 para 

el subgrupo XI de la ICCC-3-2017).  

      Si tomamos a todos los tumores incluidos en los subgrupos extendidos, el 28,6% 

de los tumores muy raros (todos los carcinomas de tiroides), presentaron una 

incidencia comprendida entre < 2 y ≥ 1 casos nuevos al año por 106. El resto (185 

casos), que se corresponde con el 71,4% de la serie, presentaron una tasa de 

incidencia estimada menor a un caso/106 a lo largo de 22 años (Figura 28).  
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      A continuación se refieren detalles más individualizados de estos “grupos”, 

subgrupos y subgrupos extendidos, que se pueden ver reflejados en la Tabla 35: 

• Otros tumores del sistema nervioso periférico (SNP) o “Tumores del SNP 

raros”  (subgrupo IVb de la ICCC-3-2017): Presentaron una tasa bruta anual 

de menos de un caso/106 (9 casos en total). En algunos intervalos, como de 

2010 a 2014 solo se notificó un caso y entre 2020 y 2021 ninguno. 

• Neoplasias gonadales no germinales (subgrupos Xd y Xe de la ICCC-3-

2017): Como se ha visto en el “grupo” previo, estos tumores también 

fueron extremadamente raros con solo 4 casos en 22 años. En intervalos 

como 2000-2009 y 2015-2019 no hubo ningún caso nuevo.  

• El grupo principal XI de la ICCC-3-2017 (Otras neoplasias epiteliales y 

melanomas malignos), y que englobaba a la mayor parte de los TMR (230 

casos; 89% de todos los TMR) presentó una tasa de incidencia estimada de 

4,1 casos nuevos/millón de población entre 0 a 14 años; por lo que en su 

conjunto no son tumores tan raros en la edad infantil. Por subgrupos se 

encontraron diferentes tasas brutas presentadas en la Figura 26 a lo largo 

de todo el periodo del estudio (2000-2021) con variabilidad en relación con 

los diferentes intervalos temporales que se analizaron durante estos 22 

años, como se puede ver en la Figura 27. A continuación se aportan 

diferentes datos relevantes de cada subgrupo: 

o Carcinomas adrenocorticales (XIa): Presentan una incidencia de menos 

de un caso nuevo al año por 106, en concreto 0,16/106, con un pico 

máximo de 0,4/106 en los dos últimos años recogidos para este estudio 

(2020-2021). 

o Carcinomas tiroideos (XIb): Fueron individualmente los más numerosos 

dentro del total de cánceres raros en pacientes < 15 años. De los casos 

incluidos en el RETI-SEHOP en las áreas de base poblacional, se estimó 

una incidencia de 1,35/106. Estas cinco áreas incluyeron al 50% del total 

de cánceres de tiroides (74 de 148 casos) que se notificaron al RETI-

SEHOP en estos 22 años (dato del total de España en la Tabla 25). 
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o Carcinomas nasofaríngeos (XIc): En este subtipo de cáncer se vio una 

tasa bruta anual de menos de un caso por 106 (0,16/106) en el intervalo 

completo (2000-2021). Sin embargo, esta tasa aumentó paulatinamente 

de 2015 a 2019 y especialmente los dos últimos años (0,6/106). 

o Melanomas malignos (XId): Entre 2000 y 2009 se observó el mayor 

número de casos nuevos con una incidencia máxima de 0,85/millón, 

mientras que las más bajas fueron de 0,6/millón en las cohortes 

temporales 2010-2014 y 2020-2021. La tasa de incidencia estimada de 

melanomas a lo largo de 22 años fue de 0,74 casos nuevos al año por 

millón de la población infantil (0-14 años).  

o Carcinomas de la piel (XIe): La tasa bruta (TB) de 2000 a 2021 inclusive, 

fue menor a un caso nuevo/millón, en concreto 0,16/millón/año. Este 

dato demuestra que son cánceres extremadamente raros en los niños. 

El abordaje y tratamiento de este tipo de carcinomas en Pediatría está 

principalmente a cargo de especialistas en Dermatología y Cirugía (227). 

o Otros carcinomas y carcinomas de otros sitios no especificados (XIf): 

Como subgrupo completo dentro del grupo principal XI de la ICCC-3-

2017, fue el que presentó una mayor incidencia dentro del intervalo < 2 

a ≥ 1/millón, en concreto 1,6/millón/año. Sin embargo, analizando 

individualmente a los diferentes subtipos de la clasificación extendida 

por localización conocida (XIf1 a XIf10 de la ICCC-3-2017) todos 

presentaron incidencia menores a un caso/millón. Los carcinomas de 

apéndice (XIf3 de la ICCC-3-2017) destacaron como los más incidentes. 

Todos fueron carcinoides o tumores neuroendocrinos (TNE) de apéndice 

con una incidencia estimada de 0,73/millón/año. En orden descendente, 

la incidencia de los carcinomas de glándulas salivares fue muy baja 

(0,25/106) como la mayoría de estos TMR. Otros tumores tales como los 

carcinomas de colon y recto, carcinomas de pulmón (incluye a 

carcinoides pulmonares), carcinomas de timo o timomas malignos, 

carcinomas de vejiga y carcinomas en diferentes localizaciones 

presentaron todos ellos tasas de incidencia tan bajas como < 0,1/106. 

Solo se recogieron dos carcinomas oculares y otros dos carcinomas de 
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origen no especificado o primario desconocido (CUP). No hubo casos de 

carcinomas de mama o de cérvix uterino en la población infantil dentro 

de las áreas de alta cobertura, al igual que en el conjunto de toda 

España (Tabla 25). Este estudio de incidencia en este subgrupo con 

diferentes carcinomas según su localización, ha puesto en relevancia lo 

tan infrecuentes que son en la edad infantil, a diferencia de los adultos 

donde los carcinomas de pulmón, mama o colorrectales son los que 

presentan mayores tasas de incidencia, eso sí, variables en función de la 

edad (32). 

• Otras neoplasias malignas especificadas y no especificadas (grupo XII de la 

ICCC-3-2017): Como grupo principal presentó una incidencia estimada de 

menos de un caso nuevo al año por millón de la población < 15 años. Si 

tomamos al subgrupo XIIa de la ICCC-3-2017 que incluye a los tumores del 

estroma gastrointestinal (GIST), pancreatoblastomas (PBL), blastomas 

pulmonares y pleuropulmonares (BP y BPP), otros cánceres mixtos y 

estromales y a los mesoteliomas malignos, todos tienen a lo largo de 22 

años (2000-2021) una tasa de incidencia estimada de 0,25 casos nuevos al 

año/millón, que aumentó gradualmente desde 2010 y alcanzó un máximo 

de 0,6/106 en los últimos dos años de estudio (2020-2021). De estos 

tumores tan raros, los más comunes son los BP y BPP, todos ellos en la edad 

más joven (0-4 años). No se notificaron casos de PBL en las áreas de alta 

cobertura, entre los tres recogidos en el RETI-SEOP en toda España (Tabla 

25). Para completar este subgrupo de tumores muy raros, hubo tres casos 

de “Otras neoplasias mixtas y estromales” (subgrupo extendido XIIa4 de la 

ICCC-3-2017) todas ellos mioepiteliomas malignos, dos únicos casos de GIST y 

un caso de mesotelioma maligno, lo que indica la extremada rareza de estos 

cánceres en la población infantil. 
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Figura 26. Tasa bruta anual (casos nuevos por 106 de niñas/os < 15 años) de 2000-2021 
de los subgrupos de tumores incluidos en el grupo XI de la ICCC-3-2017. RETI-SEHOP en 
5 áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). N = 230 
 
Abreviaturas: Carcinomas nasofaríngeos (CNF). Carcinomas adrenocorticales (CAC) 

 
 

 

Figura 27. Variación en diferentes cohortes temporales (2000-2009, 2010-2014. 2015-
2019 y 2020-2021) de la tasa bruta (casos nuevos por 106 de niñas/os < 15 años) de los 
subgrupos de tumores incluidos en el grupo XI de la ICCC-3-2017. RETI-SEHOP en 5 
áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). N = 230 
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Figura 28. Número y distribución porcentual (%) de pacientes con Tumores sólidos 
catalogados como raros (incluye TCG extracraneales, Otros Tumores raros y Tumores 
muy raros) solo por subgrupos o por subgrupos y clasificación extendida con tasas de 
incidencia anuales ≥ 2 casos/millón, entre < 2 y ≥ 1/millón y < 1/millón de niñas/os de 
0-14 años. RETI-SEHOP en 5 áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, 
Madrid y Navarra). Periodo 2000-2021.  
Tumores sólidos raros (TR); N = 831. Tumores muy raros (TMR); N = 259. 

Abreviaturas: TCG (Tumores de células germinales). STB (Sarcomas de tejidos blandos).  
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Tabla 31. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población de 0-14 años) de Tumores de Células Germinales 
(TCG) extracraneales en España (RETI-SEHOP). Grupos diagnósticos, subgrupos, subclasificación extendida. Áreas de alta cobertura 
(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). Periodo completo 2000-2021 (en negrita) y diferentes cohortes de incidencia 

ICCC-3-2017 (adaptada) 
2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  X_“TUMORES DE CÉLULAS GERMINALES EXTRACRANEALES” 208 3,79 

Xb_TCG EXTRACRAN/EXTRAGON 38 1,6 13 0,98 18 1,38 7 1,4 76 1,38 

Xb1_Germinomas  3 0,12 1 0,07 1 0,07 0 0 5 0,09 

Xb2_Teratomas 15 0,63 6 0,45 10 0,76 1 0,2 32 0,58 

Xb3_Carcinomas embrionarios 2 0,08 0 0 0 0 0 0 2 0,01 

Xb4_T. del saco vitelino (TSE) 17 0,72 6 0,45 7 0,53 5 1 35 0,63 

Xb5_Coriocarcinomas 1 0,04 0 0 0 0 0 0 1 < 0,01 

Xb6_Otros y no especificados 0 0 0 0 0 0 1 0,2 1 < 0,01 

Xc_TCG GONADALES 49 2,08 33 2,49 34 2,61 16 3,2 132 2,41 

Xc1_Germinomas 4 0,17 3 0,22 9 0,69 2 0,4 18 0,32 

Xc2_Teratomas 19 0,8 12 0,9 8 0,61 7 1,4 46 0,83 

Xc3_Carcinomas embrionarios 2 0,08 0 0 0 0 0 0 2 0,03 

Xc4_TSE  17 0,72 11 0,83 11 0,84 3 0,6 42 0,76 

Xc5_Coriocarcinomas 2 0,08 1 0 0 0 0 0 3 0,05 

Xc6_Tumores mixtos gonadales  5 0,21 6 0,45 6 0,46 4 0,8 21 0,38 



RESULTADOS 

136 
 

Tabla 32. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población de 0-14 años) de “Tumores renales raros” y 
“Tumores hepáticos raros” en España (RETI-SEHOP). Grupos diagnósticos, subgrupos, subclasificación extendida. Áreas de alta cobertura 
(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). Periodo completo 2000-2021 (en negrita) y diferentes cohortes de incidencia 

ICCC-3-2017 (adaptada) 
2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  VI_”TUMORES RENALES RAROS” 14  0,59  5  0,37  11  0,84  4  0,8 34  0,62  

      VIa_”Nefroblastomas” (No. T. Wilms) 11 0,46 3 0,22 4 0,3 4 0,8 22 0,4 

            Via2_Rabdoides renales 6 0,25 1 0,07 0 0 2 0,4 9 0,16 

            Via3_Sarcomas renales 5 0,21 2 0,15 4 0,3 2 0,4 13 0,23 

      VIb_Carcinomas renales 2 0,08 2 0,15 7 0,53 0 0 11 0,2 

VIc_T. Renales no especificados  1 0,04 0 0 0 0 0 0 1 0,01 

  VII_”TUMORES HEPATICOS RAROS” 10 0,42 4 0,3 11 0,84 0 0 25 0,45 

      VIIa_T. mesenquimales hepáticos 2 0,08 0 0,07 1 0,03 0 0 5 0,09 

            VIIa2_Rabdoides hepáticos 1 0,04 0 0 1 0,03 0 0 2 0,03 

            VIIa3_Sarcomas embrionarios 1 0,04 2 0,15 0 0 0 0 3 0,05 

      VIIb_Carcinomas hepáticos 8 0,34 2 0,15 10 0,76 0 0 20 0,36 
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Tabla 33. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población de 0-14 años) de “Tumores óseos raros” en 
España (RETI-SEHOP). Grupos diagnósticos, subgrupos, subclasificación extendida. Área de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, 
Madrid y Navarra). Periodo completo 2000-2021 (en negrita) y diferentes cohortes de incidencia 

ICCC-3-2017 (adaptada) 
2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  VIII_”TUMORES ÓSEOS RAROS” 8  0,34  4  0,3 3  0,23 5  1 20  0,36 

      VIIIb_Condrosarcomas 2 0,08 2 0,15 0 0 2 0,4 6 0,1 

      VIIIc_Ewing óseos 3 0,12 2 0,15 0 0 0 0 5 0,09 

            VIIIc2_PNETp óseos 3 0,12 2 0,15 0 0 0 0 5 0,09 

      VIIId_Otros óseos especificados 3 0,12 0 0 3 0,23 3 0,6 9 0,16 

VIIId1_Neoplasias óseas fibrosas 1 0,04 0 0 0 0 0 0 1 0,01 

VIIId2_Cordomas  2 0,08 0 0 0 0 2 0,4 4 0,03 

VIIId3_Tumores odontogénicos  0 0 0 0 1 < 0,01 0 0 1 0,01 

VIIId4-Miscelánea tum. óseos  0 0 0 0 2 0,15 1 0,2 3 0,05 
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Tabla 34. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población de 0-14 años) de Sarcomas de tejidos blandos no 
rabdomiosarcomas (STB-NR) en España (RETI-SEHOP). Grupos diagnósticos, subgrupos, subclasificación extendida. Área de alta cobertura 
(Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). Periodo completo 2000-2021 (en negrita) y diferentes cohortes de incidencia 

ICCC-3-2017 (adaptada) 
2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  IX_”SARCOMAS DE TEJIDOS BLANDOS (STB) Y OTROS SARCOMAS EXTRAÓSEOS NO RABDOMIOSARCOMAS” 285 5,2 

      IXb_Fibrosarcomas 25 1,06 8 0,6 14 1,07 3 0,6 50 0,91 

           IXb1_Tumores fibroblásticos y miofibroblásticos 15 0,63 7 0,52 11 0,84 3 0,6 36 0,65 

           IXb2_Tumores de vainas nerviosas periféricas 10 0,42 1 0,07 3 0,23 0 0 14 0,25 

      IXc_Sarcoma de Kaposi 0 0 0 0 3 0,23 0 0 3 0,05 

      IXd_Otros STB especificados 86 3,65 37 2,79 53 4,07 14 2,8 190 3,46 

           IXd1_Ewing y Askin de tejidos blandos 10 0,42 5 0,37 17 1,3 7 1,4 39 0,71 

           IXd2_PNETp de tejidos blandos 23 0,97 8 0,6 1 0,07 0 0 32 0,58 

           IXd3_Rabdoides extrarenales 8 0,34 3 0,22 5 0,38 2 0,4 18 0,32 

           IXd4_Liposarcomas 1 0,04 3 0,22 3 0,23 1 0,2 8 0,14 

           IXd5_Tumores fibrohistiocíticos 8 0,34 3 0,22 7 0,53 1 0,2 19 0,34 

           IXd6_Leiomiosarcomas 2 0,08 1 0,07 1 0,07 0 0 4 0,04 

           IXd7_Sarcomas sinoviales 23 0,97 9 0,68 13 0,99 2 0,4 47 0,85 

           IXd8_Tumores de vasos sanguíneos 4 0,17 0 0 2 0,15 0 0 6 0,1 

           IXd9_Neoplasias óseas y condromatosas de t. blandos 2 0,08 1 0,07 0 0 0 0 3 0,05 

           IXd10_STB alveolares 2 0,08 0 0 0 0 0 0 2 0,03 

           IXd11_Miscelánea de STB 3 0,12 4 0,3 4 0,3 1 0,2 12 0,11 

      IXe_STB no especificados 18 0,76 12 0,9 7 0,53 5 1 42 0,76 
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Tabla 35. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población de 0-14 años) de Tumores muy raros (incluye 
subgrupos IVb, Xd y Xd, y grupos XI y XII de la ICCC-3-2017) en España (RETI-SEHOP). Grupos diagnósticos, subgrupos, subclasificación 
extendida. Área de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra). Periodo completo 2000-2021 (en negrita) y diferentes 
cohortes de incidencia. Abreviaturas: GIST (Tumor del estroma gastrointestinal). BP y BPP (Blastomas pulmonares y pleuropulmonares) 
 

ICCC-3-2017  
(adaptada en grupo principal) 

2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  IV_”TUMORES DE CÉLULAS NERVIOSAS PERIFÉRICAS (SNP) RAROS” 

IVb_Otros tumores del SNP 4 0,17 1 0,07 4 0,3 0 0 9 0,16 

  X_”TUMORES GONADALES NO GERMINALES” 4 0,06 

Xd_Carcinomas gonadales 0 0 1 0,07 0 0 0 0 1 0,01 

Xe_Tumores gonadales no especificados 0 0 0 0 0 0 3 0,6 3 0,05 

  XII_OTRAS NEOPLASIAS Y NO ESPECIFICADOS 16 0,29 

XIIa_Otros tumores especificados 2 0,08 4 0,3 5 0,38 3 0,6 14 0,25 

XIIa1_GIST  1 0,04 0 0 1 0,07 0 0 2 0,03 

XIIa2_Pancreatoblastoma 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

XIIa3_BP y BPP 1 0,04 4 0,3 1 0,07 2 0,4 8 0,14 

XIIa4_Otras neoplasias mixtas y estromales 0 0 0 0 2 0,15 1 0,2 3 0,05 

XIIa5_Mesoteliomas  0 0 0 0 1 0.07 0 0 1 0,01 

XIIb_Otros tumores malignos no especificados 2 0,08 0 0 0 0 0 0 2 0,03 
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ICCC-3-2017  
(adaptada en grupo principal) 

2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 2000-2021 

N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta N Tasa bruta 

  XI_OTRAS NEOPLASIAS MALIGNAS EPITELIALES Y MELANOMAS 230  4,19 

Xia_Carcinomas adrenocorticales 4 0,17 2 0,15 1  0,07 2 0,4 9 0,16 

XIb_Carcinomas tiroideos 30 1,27 10 0,75 25 1,92 9 1,8 74 1,35 

XIc_Carcinomas nasofaringeos 2 0,08 1 0,07 3 0,23 3 0,6 9 0,16 

XId_Melanomas 20 0,85 8 0,6 10 0,76 3 0,6 41 0,74 

XIe_Carcinomas de piel 5 0,21 1 0,07 3 0,23 0 0 9 0,16 

XIf _Otros carcinomas y no especificados 26 1,1 29 2,16 25 1,92 8 1,6 88 1,6 

XIf 1_Carcinomas de glándulas salivares  6 0,25 4 0,3 3 0,23 1 0,2 14 0,25 

XIf 2_Carcinomas de colon y recto  0 0 4 0,3 1 0,07 0 0 5 0,09 

XIf 3_Carcinomas de apéndice  8 0,34 16 1,2 12 0,92 4 0,8 40 0,73 

XIf 4_Carcinomas de pulmón  4 0,17 0 0 1 0,07 1 0,2 6 0,1 

XIf 5_Carcinomas de timo  0 0 1 0,07 3 0,23 0 0 4 0,06 

XIf 6_Carcinomas de mama 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

XIf 7_Carcinomas de cérvix uterino 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

XIf 8_Carcinomas de vejiga  5 0,21 0 0 0 0 0 0 5 0,09 

XIf 9_Carcinomas del ojo 0 0 2 0,15 0 0 0 0 2 0,03 

XIf 10_Carcinomas de otros sitios especificados  3 0,12 2 0,15 4 0,3 1 0,2 10 0,18 

XIf 11_Carcinomas de sitios no especificados  0 0 0 0 1 0,07 1 0,2 2 0,03 

(Tabla 35 continua) 
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4. SUPERVIVENCIA OBSERVADA (SG) 

4.1. DE LOS TUMORES RAROS AGRUPADOS: 

      El análisis de la supervivencia observada o supervivencia global (SG) y su 

intervalo de confianza del 95% (IC95%) para 1.893 tumores raros (TCG 

extracraneales, Otros tumores raros y Tumores muy raros) en la población infantil 

(< 15 años) diagnosticados a lo largo de 28 años (1990-2017) fue analizada en 

diferentes cohortes temporales (1990-1999, 2000-2009, 2010-2025 y 2016-2017), 

se muestra en la Figura 29 y Tabla 36, y se comenta a continuación: 

• Para la SG a 3 años se observó que para los pacientes diagnosticados entre 

1990 a 1999 inclusive fue del 81% (IC95%: 77-84%) y del 82% (79-85%) para la 

siguiente cohorte temporal (2000-2009). Entre los casos analizados entre 2010-

2015 ésta fue del 86% (83-89%). Para el intervalo más reciente y actualizado 

para el que se disponían datos de seguimiento, y que fue el correspondiente a 

2016-2017, la SG aumentó al 90% (86-94%). 

• Al estudiar la SG a 5 años, se encontró que ésta había disminuido al 78% 

(IC95%: 75-82%) para el mismo número de pacientes diagnosticados entre 1990 

y 1999. Lo mismo ocurrió con los casos diagnosticados en los siguientes 10 años 

con la misma SG e IC del 95% que los del periodo previo. La SG fue del 84% (80-

87%) para los tumores raros diagnosticados de 2010 a 2015 inclusive. 

Comparando la tasa de supervivencia de este periodo temporal más reciente 

con las de 1990-1999 y 2000-2009, ésta fue significativamente más alta  (p = 

0,044 y 0,029, respectivamente).  En cada cohorte se observó una meseta de 

supervivencia a partir del cuarto año de seguimiento, pero no se pudieron 

presentar las estimaciones de supervivencia libre de enfermedad (SLE) porque 

los datos para su cálculo no estaban actualizados de manera confiable. 

      Como se mencionó anteriormente, debido a que el RETI-SEHOP no tiene un 

número de casos reportados en adolescentes representativo del cáncer en este 

grupo de edad (23), no tenemos datos fiables que muestren la supervivencia de 

estos cánceres raros en adolescentes a nivel nacional.  



RESULTADOS 

142 
 

 

 
Figura 29 y Tabla 36. Supervivencia observada (SG) a 3 y 5 años del diagnóstico con 
intervalos de confianza del 95% para el total de Tumores raros (TCG extracraneales, 
Otros tumores raros y Tumores muy raros) registrados en RETI-SEHOP; edad 0-14 años, 
por cohortes de año de incidencia entre 1900-2015, y SG a 3 años para la cohorte 
2016-2017. Curva de Kaplan-Meier y logrank para la SG a 5 años entre las diferentes 
cohortes. Número total de casos (N) = 1.893 

 

Periodo diagnóstico N Supervivencia 3 años Supervivencia 5 años 

1990-1999 502 81% (77-84%) 78% (75-82%) 

2000-2009 678 82% (79-85%) 78% (75-82%) 

2010-2015 496 86% (83-89%) 84% (80-87%) 

2016-2017 217 90% (86-94%)  
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4.2. DE TODOS LOS SUBRUPOS Y ALGUNOS DE TIPOS CONCRETOS: 

      Para calcular las tasas de supervivencia observada (SG) a 5 años, se analizaron 

los datos de tres “grupos principales” de tumores sólidos raros (TCG 

extracraneales, Otros tumores raros y Tumores muy raros), donde de 1990 a 2015 

inclusive (26 años) se diagnosticaron 1.676 pacientes distribuidos en diferentes 

subgrupos y/o subgrupos extendidos concretos de la ICCC-3-2017, 

proporcionándose datos sobre tumores con ≥ 10 casos durante todo este periodo 

tiempo. Las diferentes SG con sus intervalos de confianza del 95% (IC del 95%) 

están reflejadas en las Tablas 37, 38 y 39, y se comentan a continuación:  

A) TCG extracraneales (Tabla 37): 

      Para este tipo de tumores se observó una supervivencia especialmente buena 

en la infancia, siendo mejor para los tumores gonadales (95%) frente a los tumores 

extragonadales fuera del SNC (83%), donde encontramos diferentes localizaciones 

como la cervical anterior, mediastino o sacrococcígea, cuyo pronóstico puede 

variar según su localización y estadio (228), datos que no fueron analizados en este 

trabajo. 

 

Tabla 37. Supervivencia observada a 5 años (IC del 95%) para “Tumores de células 
germinales (TCG) extracraneales”. Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 años. 
Periodo de diagnóstico 1990-2015 

ICCC-3-2.017 (adaptada) N Supervivencia 5 años 

 X_TCG EXTRACRANEALES 437 89% (85-93%) 

Xb_TCG extracraneales/extragonadales 174 83% (77-88%) 

Xc_TCG gonadales 263 95% (92-98%) 
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B) Otros Tumores raros (Tabla 38):  

      Del total de este grupo, los tumores hepáticos raros tuvieron la tasa de 

supervivencia más baja (44%) en comparación con los tumores renales raros (59%), 

todos los STB-NR en su conjunto (71%), y los tumores óseos raros (77%).  

      Entre los Tumores renales raros, los rabdoides y sarcomas renales en su 

conjunto tuvieron una SG a 5 años del 41% (IC95%: 28-59%), teniendo en cuenta 

que la reflejada para los tumores rabdoides renales fue del 23% (ver subapartado 

5.1 de Resultados). Sin embargo, la tasa supervivencia para el carcinoma renal se 

elevó al 85% (72-100%). 

      En cuanto a la mayoría de los casos incluidos como Tumores hepáticos raros 

encontramos a los carcinomas hepáticos (84% de todos los cánceres raros en esta 

localización) con una SG del 37%, sin distinguir entre los diferentes histiotipos 

recogidos (fibrolamelares y carcinomas hepatocelulares SAI).   

      Entre el total de los Tumores óseos raros, la SG para el condrosarcoma fue del 

82%, ligeramente superior que la de los PNETp óseos (VIIIc2 de la ICCC-3-2017) con 

un 75% (60-93%). “Otros tumores óseos especificados” presentaron la misma SG 

con diferente IC (57-100%). Los cordomas, incluidos en este último subgrupo, 

tuvieron una tasa de supervivencia del 70% (47-100%). 

      Cuando nos referimos a la supervivencia observada dentro del grupo Sarcomas 

de tejidos blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR), para los fibrosarcomas fue del 

78%, seguido del heterogéneo subgrupo de “Otros STB especificados” con un 70% 

y los “STB no especificados” con un 66%. El sarcoma de Kaposi (un único caso para 

este análisis) no fue evaluado. Lo mismo sucedió para diferentes subgrupos 

extendidos/histiotipos concretos (IXb3, IXd9, IXd10, IXd11 de la ICCC-3-2017) todos 

con menos de 10 casos. El más frecuente de todos estos “Sarcomas raros”, fue el 

sarcoma sinovial con una SG del 87% (IC95%: 80-94%). Los tumores rabdoides 

extracraneales/extrarenales no hepáticos tuvieron la tasa de supervivencia más 

baja (32%). 

 



   RESULTADOS                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                       

145 
 

Tabla 38. Supervivencia observada a 5 años (IC del 95%) para tumores incluidos en el 
grupo “Otros Tumores raros” (Renales raros, Hepáticos raros, Óseos raros y STB-NR). 
Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 años. Periodo de diagnóstico 1990-2015 

ICCC-3-2017 (adaptada) N Supervivencia 5 años 

 VI_”TUMORES RENALES RAROS” 69 59% (49-72%) 

VIa_”Nefroblastomas no Tum. de Wilms” 41 41% (28-59%) 

VIa1_Rabdoides renales 22 23% (11-49%) 

Via2_Sarcomas renales 19 61% (42-88%) 

VIb-Carcinomas renales 26 85% (72-100%) 

 VII_”TUMORES HEPATICOS RAROS” 39 44% (30-63%) 

VIIb-Carcinomas hepáticos 27 37% (22-61%) 

 VIII_”TUMORES ÓSEOS RAROS” 63 77% (67-88%) 

VIIIb_Condrosarcomas 18 82% (65-100%) 

VIIIc2-PNETp óseos  29 75% (60-93%) 

VIIId_Otros tumores óseos especificados 16 75% (57-100%) 

VIIId2_Cordomas 10 70% (47-100%) 

 IX_”STB-NR” 561 71% (67-75%) 

IXb_Fibrosarcomas 106 78% (70-86%) 

IXb1_Tum. fibroblásticos y miofibroblásticos 71 86% (78-94%) 

IXb2-Tum. de las vainas nerviosas 34 64% (50-83%) 

IXc_Sarcoma de Kaposi 1 < 10 casos 

IXd_Otros STB especificados 373 70% (65-75%) 

IXd1_Ewing y Askin de STB 70 66% (55-78%) 

IXd2_PNETp de tejidos blandos 83 63% (54-75%) 

IXd3_Rabdoides extrarenales 31 32% (19-54%) 

IXd4_Liposarcomas 11 78% (55-100%) 

IXd5_Tumores fibrohistiocíticos 30 89% (78-100%) 

IXd6_Leiomiosarcomas 17 82% (66-100%) 

IXd7_Sarcomas sinoviales 88 87% (80-94%) 

IXd11_Miscelánea de STB 21 46% (28-74%) 

IXe_STB no especificados 81 66% (57-77%) 

Abreviaturas: IC del 95% (Intervalo de confianza del 95%). STB-NR (Sarcomas de tejidos 
blandos no rabdomiosarcomas). PNETp (Tumor neuroectodérmico primitivo periférico) 
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C) Tumores muy raros (Tabla 39): 

      De todos los tumores muy raros (TMR) en niños, la SG para los Tumores del SNP 

raros (feocromocitomas y paragangliomas malignos, neuroblastomas olfatorios y 

meduloepiteliomas del cuerpo ciliar) fue del 91%, idéntica que la de Tumores 

gonadales no germinales. En el heterogéneo grupo XI de la ICCC-3-2017 (Otras 

neoplasias epiteliales malignas y melanomas malignos) fue del 89%, y para el 

grupo XIl  (Otras neoplasias y no especificadas) disminuyó al 66%.  

      Por subgrupos del grupo XI, la SG a 5 años fue del 100% para carcinomas 

tiroideos y cutáneos, del 86% para carcinomas nasofaríngeos, 85% para melanomas 

y se redujo al 72% para carcinomas adrenocorticales. En el variado subgrupo XIf de 

la ICCC-3-2017 (Otros carcinomas y no especificados) en el que se recolectaron 

carcinomas de otras muy diferentes localizaciones, la supervivencia observada (SG) 

fue del 84%. No se presentan datos para la mayor parte de los subgrupos 

extendidos, porque la mayoría tenían menos de 10 casos en el momento del 

análisis; pero si para los que presentaron un mayor número de casos. Entre ellos 

estaban los carcinomas de glándulas salivares (XIf1 de la ICCC-3-2017) con una SG 

del 88%. Los carcinomas del apéndice (XIf3 de la ICCC-3-2017), que incluyen a los 

tumores carcinoides en esta localización, tuvieron una supervivencia del 100%, 

dato también reflejado dentro de la sección 5.2 de Resultados dentro del análisis 

de supervivencia de los tumores neuroendocrinos (TNE) dentro de los endocrinos. 

      Finalmente, en el grupo principal XII de la ICCC-3-2017 ocurrió lo mismo que 

con el previo como prototipos de tumores muy raros en la infancia; ya que la 

mayoría de ellos presentaron menos 10 casos a lo largo de 26 años. En el subgrupo 

XIIa de la ICCC-3-2017 (“Otros tumores especificados”) la supervivencia observada 

fue del 64%, considerando que el subgrupo extendido más numeroso que fue el 

XIIa3 (blastomas pulmonares y pleuropulmonares), tuvo una SG del 57%. Para 

“Otros tumores malignos no especificados”, la supervivencia a 5 años fue del 69%. 
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Tabla 39. Supervivencia observada a 5 años (IC del 95%) para tumores incluidos en el 
grupo “Tumores muy raros” (subgrupos IVb, Xd y Xe, y grupos XI y XII de la ICCC-3-
2017). Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 años. Periodo de diagnóstico 1990-
2015 

ICCC-3-2017 (adaptada) N Supervivencia 5 años 

 IV_”TUMORES DEL SNP RAROS” 

IVb_Otros tumores de células nerviosas periféricas 

 

11 

 

91% (75-100%) 

  X_”TUMORES GONADALES NO GERMINALES” 11 91% (75-100%) 

Xd_Carcinomas gonadales 7 < 10 casos 

Xe_Tumores gonadales no especificados 4 < 10 casos 

 XI_OTRAS NEOPLASIAS EPITELIALES Y MELANOMAS 444 89% (86-92%) 

XIa_Carcinomas adrenocorticales 33 72% (58-89%) 

XIb_Carcinomas tiroideos 142 100% (100-100%) 

XIc_Carcinomas nasofaringeos 37 86% (75-98%) 

XId_Melanomas 66 85% (77-95%) 

XIe_Carcinomas de piel 13 100% (100-100%) 

XIf _Otros carcinomas y no especificados 153 84% (78-90%) 

XIf 1_Carcinomas glándulas salivares 25 88% (75-100%) 

XIf 3_Carcinomas apéndice 51 100% (100-100%) 

XIf 4_Carcinomas pulmón 13 92% (77-100%) 

XIf 10_Carcinomas otros sitios especificados 30 76% (62-93%) 

XIf 11_Carcinomas sitios no especificados 13 46% (26-83%) 

 XII_OTRAS NEOPLASIAS Y NO ESPECIFICADOS 41 66% (53-82%) 

XIIa_Otros tumores especificados 28 64% (49-85%) 

XIIa3-Blastoma pulmonar y pleural 21 57% (39-83%) 

XIIb_Otros tumores malignos no especificados 13 69% (48-99%) 

Abreviaturas: IC del 95% (Intervalo de confianza del 95%). SNP (Sistema nervioso 
periférico) 
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5. ANÁLISIS DE GRUPOS/TIPOS DE TUMORES RAROS CONCRETOS 

      En estos análisis se incluyen a diferentes grupos o tipos de tumores específicos 

como los “Tumores rabdoides” y los “Tumores endocrinos”, entre los que se 

encuentran diferentes tipos de tumores dentro de tres subgrupos de la clasificación 

extendida del grupo principal III de la ICCC-3-2017 (“Tumores del SNC y miscelánea de 

otras neoplasias intracraneales e intraespinales”). Estos tres (tumores rabdoides del 

SNC, tumores hipofisarios y craneofaringiomas) son también considerados tumores 

epidemiológicamente muy raros (63), como ocurre con otros tumores del SNC cuando 

se analizan sus tasas de incidencia dentro del subgrupo de la clasificación extendida 

(23). Algunos de los datos de diferentes tumores extracraneales que entran dentro de 

estos dos grupos propios, se han presentado previamente. 

 

5.1. TUMORES RABDOIDES 

      Según la clasificación ICCC-3-2017, los tumores rabdoides se dividen en tumores 

rabdoides intracraneales/intraespinales (en adelante, tumores rabdoides del SNC o 

AT/RT; IIIc4), tumores rabdoides renales (VIa2), tumores rabdoides hepáticos 

(VIIa2) y tumores rabdoides de tejidos blandos (IXd3). Desde el punto de vista 

clínico, los dividimos en tres tipos principales: AT/RT, tumores rabdoides renales y 

tumores rabdoides extrarenales/extracraneales que son todos los que surgen en 

cualquier tejido blando del cuerpo fuera del riñón, incluido el hígado (229).  

      Se reportaron al RETI-SEHOP un total de 196 casos (FR del 0,75%) durante 32 

años (1990-2021) de los cuales 120 (61%) fueron AT/RT, 26 (13%) rabdoides 

renales y 51 (26%) tumores rabdoides extrarenales/extracraneales (5 en el hígado y 

46 en otras partes del cuerpo) (Figura 30). El número y proporción de casos varía 

según el periodo temporal. De 1990 a 1999 se registraron un total de 9 casos en 10 

años. A partir del año 2000 se observó un aumento de casos mucho mayor que en 

el periodo previo, predominando siempre los AT/RT (Figura 31). La frecuencia 

relativa del tumor rabdoide del SNC fue del 0,46% de todos los cánceres infantiles 

notificados al RETI-SEHOP de 1990 a 2021 inclusive, del 0,18% para el rabdoide de 

partes blandas y del 0,1% para el renal. 
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Figura 30. Distribución de los Tumores rabdoides en niñas/os (0-14 años); RETI-SEHOP 
de 1990-2021 (N = 196) 

 

 

 

Figura 31. Número de casos de los diferentes tipos de Tumores rabdoides en niñas/os 
(0-14 años) por cohortes de año de incidencia entre 1990 y 2021 inclusive; RETI-SEHOP 
(N = 196) 
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      La mediana de la edad de los pacientes a lo largo de todas las cohortes 

temporales fue de un año (rango intercuartil: 0-3 años), lo que traduce que son 

cánceres que predominan en niños pequeños (≤ 4 años) independientemente 

de su localización. 

      Fueron más frecuentes en varones (F/M; 1/1,1) durante todo el periodo del 

estudio (32 años), y no se encontraron diferencias entre los diferentes tipos o 

localizaciones. 

      No fue posible saber cuántos casos estaban asociados a un síndrome de 

predisposición a tumor rabdoide; porque este dato no estaba disponible en la 

base de datos del RETI-SEHOP. 

      La supervivencia observada a 5 años entre 1990 y 2015 fue del 25% para los 

AT/RT, 23% para rabdoides renales, y 31% para rabdoides de partes blandas 

(excluyendo a los rabdoides los hepáticos que fueron < 10 casos). Estos datos 

muestran la baja supervivencia de este tipo de tumores pediátricos raros (Tabla 

40) que contrasta con las buenas tasas de supervivencia para otros muchos 

tipos de tumores raros en la infancia. 

 

 

Tabla 40. Supervivencia observada a 5 años (intervalo de confianza del 95%) para 
Tumores rabdoides. Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 años, en el periodo de 
diagnóstico 1990-2015 (excluidos los rabdoides hepáticos) 
 

Grupo de Tumor rabdooide N Supervivencia 5 años 

AT/RT 75 25% (16-37%) 

Rabdoides renales 22 23% (11-49%) 

Rabdoides extrarenales/extracraneales 31 32% (19-4%) 

Abreviaturas: AT/RT (Tumores rabdoides/teratoides atípicos) 

 
 



   RESULTADOS                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                       

151 
 

5.2. TUMORES ENDOCRINOS 

      Este análisis epidemiológico se centró en la población infantil (0-14 años) 

diagnosticada de 1990 a 2021, incluyendo tumores ubicados en el sistema nervioso 

central (SNC) como los adenomas y carcinomas hipofisarios (subgrupo extendido 

IIIe1 de la ICCC-3-2017), que desde 2017 pasaron a denominarse tumores 

neuroendocrinos hipofisarios o pituitarios (PitNET) (230), craneofaringiomas (IIIe2 de 

la ICCC-3-2017), y otros tumores neuroendocrinos (TNE) extracraneales como los 

carcinomas medulares de tiroides (CMT), feocromocitomas (FEO) y paragangliomas 

(PGL), TNE gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y resto de localizaciones que 

engloban a los TNE pulmonares (84,231). Los tumores endocrinos restantes fueron 

carcinomas diferenciados de tiroides (CDT) y carcinomas adrenocorticales (CAC). 

      Se incluyeron en el RETI-SEHOP un total de 665 casos de tumores endocrinos, lo 

que representa el 2,5% de todos los tumores infantiles y el 35,5% de todos los 

tumores muy raros fuera del SNC a lo largo de 32 años (1990-2021). Su promedio 

es de 21 casos nuevos por año. El número de casos registrados fue de 138 (1990-

1999), 163 (2000-2009), 134 (2010-2014), 164 (2015-2019) y 66 (2020-2021).   

      Morfológicamente, el tipo de tumor más frecuente fue el craneofaringioma con 

241 casos (36% de todos los tumores endocrinos), seguido de los carcinomas 

tiroideos en el 30% (200 casos), TNE-GEP y resto de localizaciones en el 18% (117 

casos), tumores hipofisarios en el 8% (56 casos), carcinomas adrenocorticales en el 

7% (43 casos) y feocromocitomas-paragangliomas malignos representaron el 1% 

con solo 8 casos (Figura 32). Los tumores endocrinos localizados en el SNC (PitNET 

y craneofaringiomas) fueron 297 (1,1% de todos los cánceres infantiles). 

      La mediana de la edad de los pacientes, excluyendo a los TNE-GEP y resto de 

localizaciones, fue de 9 años (rango intercuartil: 6-12 años). Todos estos tumores 

predominaron en el género femenino (F/M; 1,28/1), con una relación que varía de 

1,1/1 entre 1990 y 1999 hasta 1,6/1 en los dos últimos años (2020-2021).  

En el grupo definido como “TNE-GEP y de otras localizaciones”, constituido 

principalmente por tumores carcinoides, la mediana de la edad al diagnóstico fue 
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de 11 años (rango intercuartil: 9-14), con un también predominio en niñas (F/M = 

1,3/1), ratio muy similar al resto de tumores endocrinos.  

 

 

Figura 32. Distribución de los Tumores endocrinos en niñas/os (0-14 años) en función 
del tipo morfológico; RETI-SEHOP de 1990-2021. (N = 665). 
Abreviaturas: Carcinoma adrenocortical (CAC). Feocromocitoma (FEO). Paraganglioma 
(PGL). Tumores neuroendocrinos gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) 
 
 
 
 

      En los siguientes subapartados se ofrecen otros detalles epidemiológicos y 

clínicos de los diferentes tumores endocrinos incluidos en esta serie: 

5.2.1. Craneofaringiomas:  

      Se recogieron 241 casos desde 1990 hasta 2021, lo que se corresponde al 0,9% 

de todos los casos de cáncer infantil (< 15 años) y al 3,9% del total de tumores 

localizados en el SNC. La supervivencia observada (SG) a 5 años para todos los 

casos de craneofaringioma en < 15 años diagnosticados de 1990 a 2015 inclusive 
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fue del 94% con un intervalo de confianza del 95% (IC95%) entre 91 y 98%, dato 

reflejado en la Tabla 41. 

5.2.2. Carcinomas adrenocorticales (subgrupo XIa de la ICCC-3-2017):  

      Fueron 43 casos con frecuencia relativa (FR) del 0,16% y con una incidencia 

estimada de 0,16 casos nuevos año/millón (Figura 26). El 52% de todos los casos en 

la población infantil (0-14 años) fueron de 0-4 años (Figura 18 y Tabla 17).  

Fue el tipo de tumor endocrino con peor supervivencia a 5 años (72% con un IC95% 

de 58-89%), como queda presentado en la Tabla 41. 

Como ya se comentó previamente, no se dispone de datos en el RETI-SEHOP de los 

tumores adrenocorticales no malignos como adenomas; aunque se sabe que en 

estas edades el 90% son malignos y el mismo porcentaje son secretores (84). 

5.2.3. Carcinomas tiroideos (subgrupo XIb de la ICCC-3-2017): 

      Se recogieron 200 casos en total (FR del 0,76%) y con una incidencia estimada 

de 1,35 casos nuevos año/millón a estas edades (Figura 26), siendo el tumor de 

origen endocrino fuera del SNC más frecuente en la población infantil dentro de su 

categoría de tumor muy raro como el resto de esta serie. El registro de todos estos 

casos en el RETI-SEHOP habitualmente fue realizado por oncólogos pediatras. 

Analizados en su conjunto hubo 173 casos de carcinomas diferenciados de tiroides 

(CDT) lo que se corresponde a un 86% del total de todos los cánceres de tiroides en 

esta serie. Adaptados a la nueva clasificación de neoplasias tiroideas de la OMS de 

2022 (232) sus histiotipos fueron (Figura 33): 150 carcinomas papilares (CPT), 22 

foliculares (CFT) y uno oncocítico (COT). Además, 27 casos (14% de todos los 

cánceres de tiroides) fueron carcinomas medulares de tiroides (CMT), tipo 

morfológico encuadrado dentro de los tumores neuroendocrinos (TNE). No 

podemos dar datos sobre cuántos CDT estaban dentro del contexto de un 

síndrome hereditario como el DICER1 entre otros, ni cuantos CMT estaban 

asociados a una neoplasia endocrina múltiple tipo 2 (MEN2). 

      La supervivencia de todos los carcinomas tiroideos (CDT y CMT) fue excelente 

(100% a los 5 años de su diagnóstico) (Tablas 41 y 42). 
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Figura 33. Distribución porcentual por tipos morfológicos de los Carcinomas tiroideos 
en niñas/os (0-14 años); RETI-SEHOP de 1990-2021 (N = 200). Carcinoma diferenciado 
de tiroides (CDT): carcinoma papilar de tiroides (CPT), carcinoma folicular de tiroides 
(CFT) y carcinoma oncocítico de tiroides (COT). Carcinoma medular de tiroides (CMT). 

 

 

 
Tabla 41. Supervivencia observada a 5 años (Intervalo de confianza del 95%) para 
todos los Craneofaringiomas, Carcinomas adrenocorticales y Carcinomas diferenciados 
de tiroides. Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 años, en el periodo de 
diagnóstico 1990-2015 
 

Tipo de tumor endocrino no TNE N Supervivencia 5 años 

Craneofaringiomas 178 94% (91-98%) 

Carcinomas adrenocorticales 33 72% (58-89%) 

Carcinomas diferenciados de tiroides 120 100% (100-100%) 

 

5.2.4. Tumores neuroendocrinos (TNE): 

      Son un amplio grupo de neoplasias que tienen su origen en diversos tejidos 

estrechamente relacionados por un origen embrionario común a la cresta neural. 

Las células neuroendocrinas están dispersas en muchos sistemas del cuerpo, por lo 
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que los TNE pueden surgir en casi cualquier parte del cuerpo (84,231). Muchos de 

estos pueden estar encuadrados dentro de un MEN u otros tipos de síndromes de 

predisposición al cáncer (SPC) (87,96), pero esta situación no se analizó en este 

trabajo al no disponer de ese dato en las variables de registro dentro del RETI. Si 

nos centramos exclusivamente en el conjunto de TNE en pacientes menores de 15 

años recogidos en el RETI-SEHOP, estos fueron 208 casos (31% de todos los 

tumores endocrinos) repartidos en los siguientes subtipos y localizaciones:  

• Tumores hipofisarios (PitNET): Se recogieron 56 casos con una frecuencia 

relativa (FR) del 0,2% sobre el total de cánceres infantiles y el 0,9% de todos los 

tumores del SNC. No hubo ningún caso de carcinoma pituitario. Todos fueron 

adenomas hipofisarios que morfológicamente se incluyeron en el RETI-SEHOP 

como: prolactinomas (N = 9; 16% de PitNET), uno caso (2%) de “tumor 

endocrino funcionante”, y adenomas SAI (sine altero inscriptione) o NOS (not 

otherwise specified; sin otra especificación) el 82% restante. 

La SG a 5 años para este tipo de TNE localizados en el SNC fue del 100% (Tabla 

42). 

• Carcinomas medulares de tiroides (CMT): Hubo 27 casos (FR del 0,1%), lo que 

representa el 14% del total de cánceres de tiroides en esta serie, con una SG a 5 

años del 100%, como en el resto de los carcinomas tiroideos en menores de 15 

años. 

• Feocromocitomas (FEO) y paragangliomas (PGL) malignos: Son tipos 

morfológicos incluidos dentro del subgrupo IVb de la ICCC-3-2017. Los FEO se 

encuentran localizados en la médula suprarrenal y son siempre secretores. Los 

PGL se localizan a nivel del tejido cromafín extraadrenal (desde la base del 

cráneo hasta la pelvis) y pueden ser secretores o no secretores. En el RETI-

SEHOP no se incluyen casos no malignos que, por otro lado, son los más 

comunes en la edad pediátrica (aproximadamente el 88%) (84). Ambos tipos 

tumorales, en su vertiente maligna, representaron en esta casuística una tasa 

de incidencia < 0,2 casos nuevos/millón/año, con 6 casos de FEO y 2 de PGL en 

toda España.  
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No se dispone de tasas de supervivencia para estos tipos de tumores dado que 

eran menos de 10 casos a lo largo de 26 años (Tabla 42), habiendo fallecido un 

feocromocitoma maligno de esta serie. 

• Tumores neuroendocrinos gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y resto de 

localizaciones: Son un grupo de tumores raros que surgen de las células 

neuroendocrinas que se encuentran en el páncreas y el tracto digestivo, y sus 

derivados embriológicos incluidos en el timo y el árbol bronquial. En la 

clasificación más reciente de la OMS se incluyen TNE bien diferenciados (grado 

1 a 3), y pobremente diferenciados o carcinomas neuroendocrinos (CNE). Por lo 

tanto, los TNE se clasifican en función de la histología, el recuento mitótico y el 

índice proliferativo Ki-67 en: grado 1 (Ki-67 ≤ 2 %), grado 2 (Ki-67 3%-20%), y 

grado 3 (Ki-67 > 20%). Los CNE son todos grado 3 por definición (84,231).  

Casi todos estos tumores dentro de nuestra serie están incluidos dentro del 

subgrupo XIf de la ICCC-3-2017 (“Otros carcinomas y no especificados”) y en 

varios subgrupos extendidos del XIf en función de sus localizaciones (XIf3 

apéndice, XIf4 pulmón, XIf10 otros sitios especificados), salvo un caso en la piel 

(incluido en el subgrupo XIe de la ICCC-3-2017). Todos estos TNE (117 casos) 

representaron el 0,44% de todos los cánceres infantiles (0-14 años) durante un 

periodo de 32 años (1990-2021). Su topografía y morfología fue la siguiente 

(Tabla 43): 

o Hubo 5 casos de TNE-GEP derivados del páncreas o TNE pancreáticos (un 

tumor carcinoide, un CNE, un gastrinoma y dos tumores endocrinos 

pancreáticos no funcionantes).  

o El resto de TNE-GEP localizados a nivel gastrointestinal fueron 91 casos (84 

tumores carcinoides apendiculares, dos de intestino delgado y uno de 

colon, tres CNE apendiculares y un gastrinoma duodenal). 

o A nivel bronquiopulmonar hubo 15 tumores carcinoides y dos CNE. 

o El resto de TNE en otras localizaciones fueron tres tumores carcinoides en 

peritoneo, pelvis y piel, y un carcinoma neuroendocrino en la vía biliar. 
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      El término tumor carcinoide es una denominación histórica que todavía se 

usa para describir a los TNE de grado bajo a intermedio que surgen 

principalmente a nivel intestinal y pulmonar (84,231). El 90,5% de los TNE-GEP y 

resto de localizaciones (106 casos) eran tumores carcinoides (84 apendiculares, 

15 en pulmón y 7 en otras localizaciones que incluye a 4 casos en otras áreas 

del tracto digestivo como el íleon y el páncreas, y las 3 restantes a nivel de 

peritoneo, pelvis y a nivel cutáneo (Figura 34).  

      La supervivencia observada a 5 años para este subgrupo de TNE fue del 97% 

con un IC del 95% de 92-100%, siendo del 100% en los 51 TNE apendiculares. 

No se han calculado la SG de otras localizaciones por presentar todas < 10 casos 

(Tabla 42); pero se conoce que de los 20 casos localizados fuera del apéndice 

fallecieron 3 pacientes. 

 

 
 
Tabla 42. Supervivencia observada a 5 años (Intervalo de confianza del 95%) para 
todos los Tumores neuroendocrinos (TNE). Casos incluidos en RETI-SEHOP; edad 0-14 
años, en el periodo de diagnóstico 1990-2015 
 

Tipo de TNE N Supervivencia 5 años 

Tumores pituitarios 32 100% (100-100%) 

Feocromocitomas y Paragangliomas 4 < 10 casos 

Carcinomas medulares de tiroides 22 100% (100-100%) 

TNE-GEP y resto de localizaciones 71 97% (92-100%) 

Apéndice 51 100% (100-100%) 

Pulmón 9 < 10 casos 

Piel 1 < 10 casos 

Otros sitios especificados 9 < 10 casos 

Sitios no especificados 1 < 10 casos 

 

 



RESULTADOS 

158 
 

Tabla 43. Número de casos según diferentes tipos morfológicos y localizaciones de los 
“Tumores neuroendocrinos gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y resto de 
localizaciones” en la población infantil (0-14 años); RETI-SEHOP de 1990-2021 (N = 117) 

Localización 
Tipos morfológicos 

Carcinoides CNE Gastrinomas Otros 

TNE pancreáticos (5) 1 1 1 2 

TNE 

gastrointestinales 

Apéndice (87) 84 3   

Intestino delgado 

y colon (4)  
3 0 1  

TNE bronquiopulmonares (17) 15 2   

TNE en otras localizaciones (4) 3 1   

TODAS 106 7 2 2 

Abreviaturas: TNE (Tumores neuroendocrinos). CNE (Carcinomas neuroendocrinos)      

 

      

 

Figura 34. Localización de los Tumores carcinoides en niñas/os (0-14 años); RETI-
SEHOP de 1990-2021 (N = 106) 
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      A parte, existen otros tumores independientemente de su clasificación morfológica, 

que pueden aparecer por su localización en órganos endocrinos. En el RETI-SEHOP a lo 

largo de 32 años hubo un total de 11 casos de tumores localizados a nivel pancreático 

en la población infantil (5 TNE-GEP, 3 PBL y 3 carcinomas). No se notificó ningún tumor 

paratiroideo. Tumores gonadales secretores de hormonas, como pudieran ser los 

tumores de células de Sertoli-Leydig (TCSL) (112), no fueron evaluados 

cuantitativamente al no disponer de ese dato clínico. 

 

 

6. CASOS DE ESPAÑA EN OTROS REGISTROS CLÍNICOS NACIONALES 

6.1. Registro de tumores tiroideos de la SEEP 

       El Grupo de Tiroides de la Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica 

(SEEP) tuvo abierta una encuesta nacional sobre cáncer de tiroides, así como otra 

para MEN2A (registros clínicos). Se contactó con el grupo para tratar de compartir 

esta información y vincularla a los casos recogidos desde 2005 por el RETI (registro 

epidemiológico). Se nos informó que estos datos no fueron nunca analizados ni 

comunicados, por lo que a través de esta fuente, no ha sido posible el poder 

compartirlos para analizar los casos de carcinoma de tiroides recopilados por otro 

grupo pediátrico como el de tiroides de la SEEP. Tampoco se han podido recoger 

datos de CMT, feocromocitomas uni o bilaterales y/o adenomas paratiroideos 

dentro del MEN2A.  

      Una posible contribución de este trabajo a la SEEP es la casuística 

epidemiológica de los tumores endocrinos en la población infantil (< 15 años), pero 

no en adolescentes, registrados por los equipos de Oncología pediátrica de todos 

los centros informantes españoles entre 1990 y 2021. 

6.2. Registro Nacional de Melanoma Cutáneo (RNMC) 

      El RNMC fue creado en el año 1997 por iniciativa de la Academia Española de 

Dermatología y Venereología. Su objetivo es conocer las características del 

melanoma en España. En 2012 se inició el seguimiento de todos los pacientes 

diagnosticados y registrados. Posteriormente, el registro se interesó más por los 
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avances en el diagnóstico (marcadores moleculares), la adopción del nuevo sistema 

de estadiaje (AJCC) y los nuevos tratamientos. Estas nuevas terapias se han ido 

incorporando a los escasos pacientes afectos de melanoma en la población 

pediátrica, sobre todo en adolescentes (82). Al contactar con el Grupo Español de 

Melanoma (GEM) y los responsables del RNMC, se nos informó que los pacientes 

pediátricos nunca han podido ser registrados, por no cumplir con uno de los 

criterios de inclusión del citado registro: “paciente mayor de edad con primer 

diagnóstico de melanoma estadio III, metastásico o irresecable posterior al 8 de 

enero 2018 para la primera cohorte de 400 pacientes incluidos, o 1 de enero 2021 

para la segunda cohorte y sucesivas”. Por este motivo, no ha sido posible obtener 

datos sobre el melanoma cutáneo en la población pediátrica y especialmente en 

adolescentes, donde los 11 casos recogidos en el RETI (casos observados) a lo largo 

de 32 años fueron mucho menos de los casos esperados (estimados en unos 270 

casos, que es aproximadamente tres veces el número de casos de melanoma en 

menores de 15 años). Entonces se planteó obtener estos datos desde la Red 

Española de Registros de Cáncer (REDECAN) creada en 2010, de la que el RETI-

SEHOP es miembro. Se rechazó recabar la información de esta fuente, ya que su 

cobertura para la población que nos ocupa no superaba el 40% (23). 

6.3. Registro de Carcinomas adrenocorticales ICARO del GETTHI 

      En 2017 se puso en marcha el proyecto de registro ICARO bajo el auspicio del 

Grupo Español de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI), más tarde 

renombrado GETTHI (Grupo Español de Oncología Transversal de Tumores 

Huérfanos e Infrecuentes), y la SEEN (Sociedad Española de Endocrinología y 

Nutrición). Su objetivo es recoger el mayor número posible de casos de carcinomas 

adrenocorticales (CAC) de forma homogénea y uniforme, y así poder conocer la 

incidencia y prevalencia de este tumor tan raro en nuestro entorno, además de 

obtener información sobre los procedimientos diagnósticos y terapéuticos 

utilizados, y más a largo plazo, disponer de datos de morbilidad y mortalidad. 

      El registro ICARO, aunque está abierto para todas las edades, no se ha llegado a 

difundir al resto de oncólogos pediátricos desde el grupo SEHOP “Tumores raros y 
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Lesiones vasculares” al priorizar la inclusión de los casos pediátricos en el futuro 

registro PARTNER pendiente de su apertura en España. Una vez que esté abierto, 

intercambiará información con el registro ICARO del GETTHI, evitando así el doble 

registro. El paciente más joven registrado en el ICARO era un adolescente de 17 

años.  

      Una posible contribución de este trabajo al registro ICARO es la casuística 

epidemiológica de todos los CAC en niños y adolescentes registrados por equipos 

de Oncología pediátrica entre 2017 y 2021, y que fueron 10 casos en menores de 

15 años y ninguno en adolescentes entre 15 y 19 años. 

 

7. CASOS DE ESPAÑA EN REGISTROS INTERNACIONALES 

      Desde el grupo SEHOP de tumores raros siempre se ha informado e impulsado al 

registro de casos y/o envío de muestras para diferentes estudios que se ofrecen desde 

cada uno de los registros internacionales que están abiertos para ciertos tumores muy 

raros como son los tumores adrenocorticales, los blastomas pleuropulmonares, 

diversos tipos de tumores del estroma gonadal y el carcinoma NUT.  

      Tras contactar por correo electrónico con las diferentes direcciones indicadas en 

cada página web y/o directamente con los investigadores principales o colaboradores 

conocidos de los siguientes registros internacionales, todos centralizados en Estados 

Unidos, se obtuvieron los siguientes resultados en relación con los casos de niños y 

adolescentes de España incluidos en cada registro: 

7.1. Registro IPACTR 

      Página web: www.stjude.org/ipactr.  

      Los criterios de inclusión en el IPACTR (International Pediatric Adrenocortical 

Tumors Registry) son el diagnóstico confirmado de cualquier tumor adrenocortical 

(histología benigna, indeterminada o maligna según el índice de estratificación de 

Weineke), edad al diagnóstico ≤ 21 años, y familiares de casos diagnosticados de 

carcinoma adrenocortical (CAC). Este registro internacional consolidado incluye el 

estudio molecular (línea somática y germinal) para el despistaje del síndrome de Li 

http://www.stjude.org/ipactr
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Fraumeni u otros síndromes asociados este tipo de cáncer tan raro, además del 

estudio a familiares.  

      El total de niños y adolescentes con CAC incluidos en el RETI-SEHOP de 1990 a 

2021 fue de 45 casos (43 niñas/os y dos adolescentes). Dos de ellos (4,5% del total 

de CAC) fueron incluidos en el IPACTR que incluía el estudio de las muestras 

enviadas (Figura 35). Se detectó una mutación TP53-p.R337H en línea germinal en 

uno de los pacientes registrados desde España. No hay datos sobre cuantas otras 

muestras se enviaron desde centros españoles, sin haber completado su registro. 

      Aunque el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” ha promovido la 

colaboración con este registro internacional, la aportación ha sido baja (Figura 35). 

7.2. Registro PPB/DICER1 

      Página web: www.ppbregistry.org  

      Los criterios de elegibilidad para el registro PPB/DICER1 (Pleuropulmonary 

blastoma/DICER1) son pacientes de cualquier edad y de cualquier país con PPB 

conocido o sospechado, tumores de ovario relacionados con DICER1 conocidos o 

sospechados, otros tumores relacionados con DICER1 conocidos o sospechados y/o 

hallazgo patogénico de la mutación de DICER1.  

      En 1988 se inició el registro internacional de casos de PPB, pero ha sido a partir 

de 2011 cuando se puso en marcha el registro PPB/DICER1 (177).  Desde entonces, 

los pacientes pediátricos con PBB registrados desde España ha sido seis. 

Considerando que un total de 13 casos de PPB fueron notificados al RETI-SEHOP 

durante este periodo, se puede concluir que el 46% de ellos se encuentran en este 

registro internacional (Figura 35), lo cual es resultado del compromiso y el efecto 

de cooperación promovido por el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” con otro registro internacional consolidado, especialmente en un 

momento en el que las pruebas moleculares para el cáncer en Pediatría no se 

realizaban de forma rutinaria a nivel nacional.  

http://www.ppbregistry.org/
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7.3. Registro OTST 

      Página web: www.otstregistry.org 

      Este registro está abierto a cualquier persona de cualquier edad a la que se la 

haya diagnosticado un tumor del estroma ovárico o testicular (OTST o SCST en 

inglés), incluidos los casos previamente diagnosticados y los de reciente 

diagnóstico. Los OTST incluyen el tumor de células de Sertoli-Leydig (TCSL), el 

tumor de Sertoli, el tumor de Leydig, el tumor de células de la granulosa juvenil 

(TCGJ), el ginandroblastoma, y el tumor indiferenciado de células del estroma. El 

registro crea un archivo de datos clínicos y biológicos para SCSTs de ovario y 

testículo para facilitar investigaciones en curso y futuras, proporcionando una 

revisión anatomopatológica experta para cada caso, determinando la prevalencia 

de mutaciones germinales de DICER1 en pacientes con este tipo de tumores, y la 

expresión inmunohistoquímica de DICER1 junto a perfiles de expresión de miARN 

(micro-ARN) de tumores del estroma gonadal con y sin mutaciones germinales de 

DICER1.  

      Los casos en este registro pueden provenir de oncólogos pediatras o médicos, 

patólogos, de familias que se comunican directamente con el registro para obtener 

información, y de solicitudes desde el propio registro a los autores de casos 

publicados para compartir información adicional. Una vez que obtengan el permiso 

correspondiente, habrá la posibilidad de compartir casos con diferentes registros o 

bancos de tumores existentes. Hasta la fecha no ha habido ningún caso de niños y 

adolescentes incluidos en el registro OTST de los siete notificados al RETI-SEHOP 

(Figura 35), y solo existe un caso en un adulto diagnosticado a la edad de 30 años. 

 

7.4. Registro NMC 

      Página web: www.nmcregistry.org 

      El registro para carcinomas NUT (NMC) está abierto a todos los pacientes de 

todas las edades, familiares y médicos que hayan dado su consentimiento para la 

recopilación de datos sobre cualquier caso de NMC. El propósito de este registro es 

http://www.otstregistry.org/
http://www.nmcregistry.org/


RESULTADOS 

164 
 

crear conciencia y difundir información sobre el carcinoma NUT, proporcionar una 

revisión anatomopatológica para ayudar a su diagnóstico, recopilar datos clínicos 

sobre la enfermedad y su respuesta al tratamiento, establecer un repositorio de 

muestras para respaldar futuras investigaciones, y proporcionar herramientas para 

que los descubrimientos científicos mejoren el tratamiento del carcinoma NUT. 

      En el RETI-SEHOP hay incluido un único caso de este tipo de cáncer 

extremadamente raro en cualquier edad, dentro del subgrupo extendido XIf4 de la 

ICCC-3-2017 (carcinomas pulmonares) con el código morfológico 8010/3 de la CIE-

O-3. Este caso no se registró en el registro internacional NMC (Figura 35), sin 

embargo, se enviaron muestras para estudios moleculares a Alemania. Además, el 

caso a lo largo de su evolución fue discutido en el sistema virtual de consultas (VSC 

en inglés) del grupo EXPeRT.   

 

 

 

Figura 35. Número de casos y porcentaje de Carcinomas adrenocorticales (CAC), 
Blastomas pleuropulmonares (BPP), Tumores estromales de ovario y testículo (OTST), y 
Carcinomas NUT (NMC) en niños y adolescentes (0-19 años) incluidos en registros 
internacionales en relación con el total de casos de cada tipo tumoral notificados al 
RETI-SEHOP en diferentes intervalos temporales 
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8. PACIENTES ESPAÑOLES INCLUIDOS EN ESTUDIOS COLABORATIVOS CON EL 

GRUPO EXPeRT 

8.1. Blastomas pleuropulmonares (2000-2015) 

      Un primer estudio está desarrollado con los datos proporcionados por médicos 

identificados como contactos nacionales para tumores muy raros (TMR) en 26 

países europeos sobre casos de blastomas pleuropulmonares (BPP) de 0-18 años 

diagnosticados entre 2000 y 2014. Los casos aportados desde España fueron once, 

de los que dos no fueron incluidos en el trabajo titulado “Desigualdades en el 

diagnóstico y registro de tumores pediátricos muy raros: Un estudio europeo 

sobre el Blastoma pleuropulmonar” (233) (uno sin confirmación anatomopatológica 

y otro diagnosticado de tumor rabdoide pulmonar). Los histiotipos de los BPP 

registrados desde España (N = 9) fueron 2 tipo I, y 7 tipos II y/o III. Toda la 

información fue recopilada a través de un formulario de recogida de datos (CRF en 

inglés) enviado a los diferentes centros de la SEHOP. La serie europea incluyó un 

total de 129 casos de BPP (7% de casos españoles). El estudio calculó el número 

esperado de casos de BPP en función de los datos epidemiológicos pediátricos 

(www.Eurostat.it) y su incidencia notificada. El número de casos esperados de BPP 

para toda la serie fue de 111 (Figura 36). Se notificaron más casos de los esperados 

en todos los países con registros oficiales de TMR como Francia, Italia, Alemania y 

Polonia con un ratio de 1,45 (90 casos observados/62 casos esperados). En países 

con registros de base poblacional como Bélgica, Dinamarca, Eslovaquia, España, 

Finlandia, Grecia, Hungría, Islandia, Israel, Noruega, Países Bajos, Portugal, y 

Suecia, el número de casos notificados fue ligeramente inferior a los esperados 

(37/39), lo que se corresponde con un ratio de 0,95. España presentó un ratio de 

0,82 (9/11). En países con solo registros hospitalarios como Bosnia, Bulgaria, 

Croacia, Chequia, Eslovenia, Estonia, Lituania, y Serbia, el número de casos 

notificados fue mucho menor con un ratio de 0,2 (2/10) (233).  

      La conclusión de este estudio colaborativo fue que el número de casos 

observados estuvo en línea con las expectativas, pero existieron disparidades en 

toda Europa, especialmente en la mayoría de los países del este, porque la tasa de 

http://www.eurostat.it/
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incidencia de BPP pudo estar subestimada. Se sugirió la propuesta de crear grupos 

nacionales dedicados a TMR y un registro europeo de TMR (objetivo del proyecto 

PARTNER); lo que podría ayudar a reducir las desigualdades en el diagnóstico y 

registro de TMR en general y de BPP en particular (233). 

 

 

 

Figura 36. Casos observados (notificados al registro para BPP del grupo EXPeRT) en 
comparación con los casos esperados de blastomas pleuropulmonares (BPP) en Europa 
entre 2000 y 2014. Adaptado de Grigoletto V, et al (233) 
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      Aunque en el RETI-SEHOP se considera como un registro poblacional para áreas 

de alta cobertura en España (23,24), en este estudio del grupo EXPeRT los datos se 

aportaron a través de un registro hospitalario (CRFs para todos los centros SEHOP). 

El RETI-SEHOP revisó el número de casos de BPP (código morfológico CIE-O-3: 

8973/3, y confirmados por histología) notificados durante este periodo, que eran 

13. Fuera del plazo establecido por el coordinador del estudio, se recibieron dos 

casos más de BPP. También se disponía de los datos de un BP (código morfológico 

CIE-O-3: 8972/3, y confirmación por histología) de los 4 recogidos en el RETI-

SEHOP. Tras cotejar los casos aportados por los diferentes centros españoles y que 

también estaban notificados al RETI-SEHOP, se comprueba que se recogieron datos 

del 54% del total de los casos (7/13) de BPP y del 25% de los BP (1/4). El 23% de los 

BPP/BP (N = 5) de los que se recibieron datos para el estudio colaborativo (2 de 

ellos incluidos en el mismo), no estaban registrados en RETI-SEHOP (Figura 37).  

 

 

Figura 37. Número de casos de niñas/os residentes en España diagnosticados entre 
2000 y 2014 de Blastomas pleuropulmonares (BPP) y Blastomas pulmonares (BP) 
incluidos en el RETI-SEHOP y en el registro clínico del EXPeRT, solo en el RETI-SEHOP y 
solo en el registro clínico del EXPeRT. Porcentaje de casos de BP/BPP, BPP, y BP 
notificados al RETI-SEHOP (negrita %) y de los incluidos en ambos registros (blanco %) 
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      Si nos atenemos a estas cifras, el número de casos de BPP en España era 

realmente superior al esperado (18/11, con un ratio de 1,63) que el reflejado en 

este estudio del grupo EXPeRT  (9/11, con un ratio de 0,82) (233). 

      Con los datos clínicos (registro clínico) de 12 BPP y un BP, de los que el 61,5% 

(8/13) estaban incluidos en el RETI-SEHOP de un total de 22 BPP/BP en cualquiera 

de los dos registros (47% de los incluidos al unísono en el RETI-SEHOP y el registro 

EXPeRT) (Figura 37), se realizó un análisis descriptivo retrospectivo sobre estos 

tumores infantiles tan raros englobados en el subgrupo extendido XIIa3 de la ICCC-

3-2017: 

• La mediana de edad al diagnóstico fue de 29 meses (rango intercuartil: 14-39 

meses) con un predominio del sexo femenino (F/M: 1,6/1).  

• Las CCAA en las que residían los pacientes en el momento de su diagnóstico 

fueron: Madrid, Canarias y Euskadi (2 casos en cada una de ellas), y el resto 

(Andalucía, Asturias, Castilla-León, Castilla-La Mancha, Cataluña, C. Valenciana 

y Murcia) con un caso cada una. 

• Malformaciones pulmonares y síndromes asociados (Figura 38 y Tabla 44): Se 

objetivaron malformaciones pulmonares en el 46% de los casos (6/13), todas 

localizadas en uno de los pulmones (un caso de malformación adenomatoidea 

quística congénita, un caso de quiste pulmonar único, y 4 casos de quistes 

pulmonares múltiples). En el 40% de los casos (2/5) de quistes pulmonares que 

no eran una malformación adenomatoidea quística congénita se detectaron 

antes del diagnóstico de BPP. De todas las malformaciones pulmonares, el 

66,6% se asoció a un síndrome de DICER1 confirmado tras el diagnóstico del 

BPP. Otro de los casos (un blastoma pulmonar), presentó dos mutaciones 

truncadas en SMARCA4 (gen asociado con el carcinoma de células pequeñas de 

ovario, tipo hipercalcémico) que también se encontró en la madre en el estudio 

familiar. En base a los hallazgos moleculares detectados en este último caso, 

una carta al editor en la revista New England Journal of Medicine en 2018, 
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sugirió que estos tumores pulmonares con mutaciones en SMARCA4 pasen a 

denominarse “tumor rabdoide pulmonar infantil” (215). 

 
 
 

 

Figura 38. Tipos histológicos de Blastomas pleuropulmonares (BPP) y Blastomas 
pulmonares (BP) en población pediátrica (0-19 años) residente en España 
diagnosticados entre 2000 y 2014 incluidos en el registro clínico del grupo EXPeRT y 
sus posibles asociaciones en los pacientes (malformaciones pulmonares, síndrome de 
DICER1, otros síndromes de predisposición al cáncer, otros tumores) y antecedentes 
familiares relacionados con el síndrome DICER1 y otros. (N = 13; 12 BPP y 1 BP). 
Abreviaturas: MAQC (Malformación adenomatoidea quística congénita) 

 

       

 

• Revisión anatomopatológica: Realizada en el 69% de los casos (N = 9). En 6 

casos esta revisión se realizó a través del registro internacional PPB/DICER1. Se 

investigaron mutaciones de DICER1 el 54% (7/13) de los tumores y en línea 

germinal en el 77% de los pacientes (10/13); siendo positiva en el 60% de los 

casos estudiados, lo que confirma que el 50% (6/12) de los BPP de esta serie 

tenían un síndrome DICER1.  
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Entre ellos, el 66,6% también presentaban antecedentes familiares congruentes 

con este síndrome de predisposición al cáncer (Figura 38 y Tabla 44). Dos de los 

familiares de primer grado habían tenido un carcinoma diferenciado de tiroides 

(CDT) y una hiperplasia nodular tiroidea respectivamente, y otro de los casos 

tenía un tío que había tenido un BPP en la infancia. 

• Otros tumores: Se objetivaron en el 50% de los pacientes con BPP y síndrome 

de DICER1 (Figura 38 y Tabla 44). Dos pacientes presentaron nefromas quísticos 

previos al diagnóstico de BPP tipo I. Uno de esos casos, en su evolución, 

presentó una hiperplasia nodular de tiroides. Otro paciente ha presentado 3 

tumores asíncronos tras la curación de su BPP tipo II (un rabdomiosarcoma 

embrionario de cuello de útero relacionado con el síndrome de DICER1, y un 

glioma de bajo grado además de un osteosarcoma localizado como neoplasias 

independientes).  

• Localización del tumor primario: El 100% de los tumores (BPP/BP) fueron 

unilaterales (7 casos en el pulmón derecho y 6 casos en el izquierdo).  

• Tamaño: ≤ 2 cm (3 casos), > 5 y ≤ 10 cm (7 casos) y > 10 cm el resto (3 casos). El 

blastoma pulmonar, renombrado posteriormente como “tumor rabdoide 

pulmonar infantil” fue > 5 y ≤ 10 cm. Con un tamaño ≤ 2 cm, 2 casos eran un 

BPP tipo 1 y el otro un tipo 2. De los 3 casos con un tamaño > 10 cm, 2 eran un 

BPP tipo 2 y uno un tipo 3 (Figura 39 y Tabla 44). 

• Tipos histológicos: Tres casos fueron exclusivamente quísticos o tipo I, 5 casos 

fueron sólido-quísticos o tipo II, 4 casos fueron sólidos o tipo III, y un caso tipo 

II/III. Todos los BPP tipo I se diagnosticaron antes de los 2 años y medio con una 

mediana de edad al diagnóstico 10 meses, los de tipo II antes de los 3 años y 

medio con una mediana de edad al diagnóstico de 31 meses, y el 80% de los 

tipos II/III y III antes de los 4 años con una mediana de edad al diagnóstico de 

41 meses (Figura 40 y Tabla 44). 

• Estadiaje TNM (Tumour-Node-Metastasis): Doce casos fueron tumores 

localizados al diagnóstico y uno metastásico (metástasis cerebral).  
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Figura 39. Tamaño al diagnóstico de los diferentes tipos histológicos de Blastomas 
pleuropulmonares (BPP) y Blastomas pulmonares (BP) en población pediátrica (0-19 
años) residente en España diagnosticados entre 2000 y 2014 incluidos en el registro 
clínico del grupo EXPeRT. (N = 13; 12 BPP y 1 BP) 
 

 

 

Figura 40. Edad al diagnóstico según los diferentes tipos histológicos de Blastomas 
pleuropulmonares (BPP) y Blastomas pulmonares (BP) en población pediátrica (0-19 
años) residente en España diagnosticados entre 2000 y 2014 incluidos en el registro 
clínico del grupo EXPeRT. (N = 13; 12 BPP y 1 BP) 
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Tabla 44. Características clínicas de la serie de pacientes españoles (0-19 años) con 
Blastoma pleuropulmonar (N = 12) y Blastoma pulmonar (N = 1) diagnosticados entre 
2000 y 2014 por subtipo histológico de los que se cumplimentó la hoja de recogida de 
datos del grupo EXPeRT 

 Tipo I Tipo II 
Tipo II/III, 

y III 
TODOS 

Número de pacientes 3 5 5 13 

Edad mediana en meses (RIQ) 
10 

(2-26) 
31 

(23,5-36,5) 
41 

(13,5-85,5) 
29 

(14-39) 

Sexo (F/M) 3/0 3/2 2/3 8/5 

Malformaciones pulmonares 1 3 2 6 
Preexistentes 1 1 1 3 

Otros tumores 2 1 - 3 

Antecedentes familiares 1 2 2 5 

Síndrome DICER1 2 3 1 6 

Localización 

Pulmón izq. 1 3 2 6 

Pulmón dcho. 2 2 3 7 

Bilateral - - - - 

Tamaño 

≤ 2 cm 2 1 - 3 

> 2 y ≤ 5 cm - - - - 

> 5 y ≤ 10 cm 1 2 4 7 

> 10 cm - 2 1 3 

TNM 

T 
T1 3 3 1 7 

T2 - 2 4 6 

N 
N0 3 5 5 13 

N1 - - - - 

M 
M0 3 5 4 12 

M1 - - 1 1 

Tratamiento 

Cirugía 3 5 5 13 

Quimioterapia 1 5 5 11 

Radioterapia - - 2 2 

Eventos 

Recaída local - - 1 1 

Rec. metastásica - 2 - 2 

Progresión - - 2 2 

Estado 
Supervivientes 3 3 2 8 (61,5%) 

Fallecidos - 2 3 5 

 
Abreviaturas: RIQ (Rango intercuartil). F (Femenino). M (Masculino). TNM (Tumour-
Node-Metastasis). T1 (Tumor Localizado en el órgano o tejido de origen). T2 (El tumor 
se extiende más allá del órgano o tejido de origen). N0 (Sin evidencia de afectación de 
los ganglios linfáticos). N1 (Evidencia de afectación de ganglios linfáticos). M0 
(Ausencia de metástasis a distancia). M1 (Presencia de metástasis a distancia) 
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• Tratamiento de primera línea: 

- Se realizó resección quirúrgica en el 100% de los casos, previa biopsia 

incisional en el 31% (N = 4). Según el grado de exéresis, 8 casos tuvieron una 

resección completa (R0), 2 con persistencia de restos microscópicos de 

enfermedad (R1), y 3 con resto macroscópico tras la cirugía (R2). Uno de 

ellos, al que se le resecó de entrada la metástasis cerebral que presentaba 

al diagnóstico, se sometió a una 2ª operación del tumor primario después 

de la quimioterapia (QT) de inducción llevándose a cabo una R1. 

- El 85% de los casos (11/13) recibieron QT adaptada según el tipo de BPP/BP 

que incluía regímenes comúnmente utilizados en rabdomiosarcomas (RMS). 

Los dos casos que no recibieron QT fueron BPP tipo 1 con una resección 

completa.   

- El 16% (2/13) de los casos recibieron radioterapia (RT), uno de ellos con una 

R2 y el otro con una R1 tras la cirugía inicial. Los dos recayeron y no se 

pudieron rescatar (ambos fallecieron). 

• Evolución: La supervivencia observada (SG) a 5 años en esta serie fue del 61,5% 

(8/13 casos). Según el tipo histológico, el 100% de los tipo I estaban vivos libres 

de enfermedad (VLE) en primera remisión completa (RC). De los 10 casos con 

tipos II y/o III, el 40% permanecían en primera RC, y uno falleció por una tercera 

neoplasia. La enfermedad recayó o progresó en los 5 pacientes restantes, con 

una mediana de tiempo desde el diagnóstico inicial de 0,75 años (rango: 0,02-

1,6 años). De los casos en recaída (N = 3) o progresión (N = 2), uno falleció en el 

postoperatorio inmediato tras la cirugía, otros 3 fallecieron por su enfermedad 

neoplásica de base, y solo un caso pudo lograr una segunda RC, por lo que la 

supervivencia libre de enfermedad (SLE) tras recaída y/o progresión fue del 

20%. La SLE a los 5 años de los 12 pacientes con BPP fue del 58%, frente al 54% 

de los 13 casos notificados al RETI-SEHOP desde 2000 hasta 2014, que incluía a 

7 casos de esta serie, de los cuales 5 fallecieron.  

      Toda esta información y otras características clínicas relacionadas el tipo 

histológico  se reflejan en la Tabla 44. Ninguno de estos datos ha sido publicados. 
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      En base a la información del primer estudio extendida a casos de BPP 

diagnosticados entre enero de 2000 a diciembre de 2015, con un seguimiento 

hasta 2018 (seguimiento mínimo de 2 años para los supervivientes), desde España 

colaboramos en un segundo estudio de BPP tipo II y/o III en progresión o en 

recaída titulado “Niños con blastoma pleuropulmonar en progresión y recaída: un 

análisis colaborativo europeo” (126). Se analizaron retrospectivamente y algunos 

prospectivamente, un total de 35 pacientes con BPP (9 en progresión y 26 en 

recaída) de países europeos con registros de tumores nacionales (Italia, Francia, 

Grecia, Polonia, España, Israel, Eslovaquia y Alemania). Los pacientes recibieron 

diferentes regímenes de QT de segunda línea para lograr una resección completa.  

La mediana de edad de los casos en progresión fue de 3,9 años (rango: 0,5-17,8) a 

pesar de la QT (9 casos), radioterapia (un caso) y cirugía, con una mediana de 

tiempo hasta la progresión de poco más de medio año (rango: 0,02-1,27) desde el 

diagnóstico inicial. Todos los pacientes fallecieron.  

La mediana de edad de las recaídas fue de 4,3 años (rango: 1,7-15,1). La mediana 

de tiempo hasta la recaída fue de poco más de un año (rango: 0,03-2,95 años). El 

tipo de recaída fue locoregional (12 casos), combinada (un caso) y metastásica (13 

casos), principalmente en el SNC en 11 de ellos. El tratamiento de rescate recibido 

fue QT (20 pacientes), y cirugía (10 pacientes) +/- radioterapia (RT) (10 pacientes). 

Después de una mediana de seguimiento de 4,2 años (rango: 2,1-14,6), el 34,6% (N 

= 9) de los pacientes lograron una segunda remisión completa (RC). Seis pacientes 

estaban vivos en segunda RC, uno en tercera, dos con respuesta parcial, y un 

paciente se perdió para el seguimiento. La SLE y la SG a 5 años fueron del 37% (± 19 

de IC95%) en pacientes con recaída (Figura 41). El tratamiento local (cirugía +/- RT) 

tuvo un efecto beneficioso sobre la SG (p = 0,03 y 0,02, respectivamente) (Figura 

42). Se concluyó que los pacientes con BPP tipo II y/o III en recaída con un 

tratamiento multimodal eran potencialmente curables, pero en raras ocasiones. El 

BPP en progresión conlleva un pronóstico infausto y los pacientes necesitan nuevas 

opciones de tratamiento (126). Del total de casos de este estudio, cinco eran de 

España (14,2% del total de esta serie), de los que el 20% sobrevivieron. 
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Figura 41. Curva de supervivencia observada (SG) y libre de enfermedad (SLE) de los 26 
pacientes con Blastoma pleuropulmonar en recaída. Traducida de Sparber-Sauer M, et 
al (126) 

 

 

Figura 42. Curva de Supervivencia de los pacientes con Blastoma pleuropulmonar en 
recaída que reciben una cirugía de rescate frente a los que no la reciben. Traducida de 
Sparber-Sauer M, et al  (126) 
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8.2. Mesoteliomas (1987-2018) 

      En la población pediátrica se sabe muy poco sobre las características de los 

mesoteliomas. En pacientes adultos con mesotelioma maligno, un régimen basado 

en pemetrexed con cirugía citorreductora (CRS) es el tratamiento estándar para 

tumores localizados, pero la supervivencia a largo plazo es baja. Este estudio 

incluyó a niños, adolescentes y adultos jóvenes ≤ 21 años (AYA en inglés) de 10 

países europeos (Francia, Italia, Alemania, Austria, España, República Checa, Israel, 

Polonia, Reino Unido y Suiza) con mesotelioma (benigno o maligno) que fueron 

diagnosticados y tratados entre 1987 y 2018. Se recogieron datos de 33 pacientes 

(15 hombres y 18 mujeres). Se documentó la exposición al asbesto en un paciente. 

El tumor primario se localizó principalmente en el peritoneo (23 pacientes). La 

histología fue de mesotelioma multiquístico del peritoneo (MCM) en 6 pacientes, y 

mesotelioma maligno (MM) en 27 pacientes. Entre los pacientes con MM, la 

primera línea de tratamiento fue la quimioterapia (QT) preoperatoria en 14 casos, 

solo cirugía en 3 casos, solo QT en 5 casos, QT adyuvante en 3 casos, o cuidados 

paliativos en 2 casos. La tasa de respuesta a la QT con cisplatino-pemetrexed fue 

del 50% (6/12 casos). Se realizó CRS con quimioterapia intraperitoneal 

hipertérmica (CRS-HIPEC) en 19 pacientes (inicialmente en 3 casos, tras la QT 

neoadyuvante en 12, o después de la progresión tumoral en 6, incluidos 3 casos en 

dos ocasiones). Después de una mediana de seguimiento de 6,7 años (rango: 0-20), 

la supervivencia global (SG) y la supervivencia libre de enfermedad (SLE) a los 5 

años fue del 82,3% con un intervalo de confianza del 95% (IC95%) entre 67,8 y 

99,9%, y del 45,1% respectivamente (IC95%: 28,4-71,7%) (Figura 43). Todos los 

pacientes con MCM estaban vivos después de la cirugía (5 pacientes) y CRS-HIPEC 

(un paciente). Como conclusiones, el mesotelioma en la edad pediátrica es una 

excepción y parece ser diferente al de los adultos con mínima exposición al 

asbesto, afectando predominantemente al peritoneo y con una mayor tasa de 

supervivencia. El régimen de QT cisplatino-pemetrexed ha mostrado una eficacia 

prometedora. Las recaídas podrían disponer de una terapia de rescate con CRS-

HIPEC (131).  
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Figura 43. Supervivencias de los pacientes pediátricos con mesotelioma maligno. 
Supervivencia observada (SG). Supervivencia libre de enfermedad (SLE). Traducida de 
Orbach D, et al (131) 

 

 
      Del número total de casos en este estudio, tres fueron de España; dos 

mesoteliomas malignos y un mesotelioma multiquístico (9% del total de la serie). 

      Entre 1990 y 2018 se incluyeron en el RETI-SEHOP un total de 3 casos de 

mesotelioma maligno (dos en niños de 6 y 9 años respectivamente, y uno en un 

adolescente de 17 años). Dado que en el RETI-SEHOP no se registran tumores 

benignos (MCM), se puede concluir que desde España aportamos al estudio 

colaborativo dos tercios de los casos incluidos en nuestro registro nacional de 

tumores pediátricos.  

      Durante los años 2019 a 2021, en el RETI-SEHOP se recogieron dos casos más 

(una niña de 7 años y una adolescente de 16 años). 
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8.3. Tumor de Frantz 

      Los datos sobre tumores sólidos pseudopapilares de páncreas (tumor de Frantz) 

se solicitaron en diciembre de 2019 a través del coordinador del grupo francés del 

grupo EXPeRT (Dr. Daniel Orbach). Para recopilar casos de España, se contactó con 

el RETI-SEHOP que reportó que se trata de un tumor no maligno o de 

comportamiento incierto según la CIE-O-3.1 y no clasificable en la ICCC-3-2017. Por 

lo tanto, estos tumores no están registrados en el RETI-SEHOP, ya que nuestro 

registro nacional de cáncer infantil y el de otros países del mundo se basan en la 

clasificación internacional del cáncer infantil (ICCC) para su comparación con otros 

registros nacionales en Europa y del resto del mundo, siendo ésta la clasificación de 

elección para los diferentes registros de cáncer en la edad pediátrica (13,20,25).  La 

variante carcinoma sólido pseudopapilar de páncreas tiene un código de 

malignidad asignado en la CIE-O-3.1, y por lo tanto, este si puede quedar registrado 

en el RETI-SEHOP. Sin embargo, no existían casos en nuestro registro nacional de 

tumores infantiles  y no se incluyó ningún caso en este estudio colaborativo.  

      Posteriormente, por el análisis de las consultas realizadas al grupo “Tumores 

raros y Lesiones vasculares” de la SEHOP (ver apartado 9 de Resultados), se supo 

que en España entre 2018 y 2020 se diagnosticaron y extirparon quirúrgicamente 

al menos dos casos. Un año y medio después de la primera cirugía, en ambos casos 

se produjo una recaída locoregional (“carcinomatosis peritoneal”), convirtiéndose 

de nuevo la cirugía, esta vez de elección, como tratamiento de rescate. Uno de 

estos casos fue motivo de consulta en el VCS (sistema virtual de consulta) del grupo 

EXPeRT. Ninguno de los casos está incluido en la serie que estaba recopilando el 

grupo europeo, y que aún no ha sido publicada.  

      Recientemente, se ha propuesto la elaboración de un protocolo de práctica 

clínica estándar europea (ESCP) para este tan raro tipo tumoral, inicialmente no 

maligno, en la edad pediátrica. 
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9. CONSULTAS AL GRUPO SEHOP “TUMORES RAROS Y LESIONES VASCULARES” 

(2011-2021) 

      El grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, como grupo de referencia, 

recibe consultas de profesionales sanitarios con experiencia más limitada en el área. 

      En este sentido, se realizó un análisis descriptivo de las 183 consultas recibidas por 

el grupo de la SEHOP vía correo electrónico entre el 1 de enero de 2011 al 31 de 

diciembre de 2021.  

      Los tipos de patologías de las que se recibieron consultas fueron: 42% (N = 76) por 

tumores muy raros (TMR), 31% (N = 57) sobre tumores de células germinales (TCG) 

extracraneales, 7% (N = 13) en relación con tumores raros (TR) malignos que entran 

dentro de otros grupos de la SEHOP (incluidos todos los tumores hepáticos), 9% (N = 

16) por neoplasias inclasificables, y 11% (N = 21) sobre lesiones vasculares (tumores y 

malformaciones) (Figura 44 y Tabla 45).  

 

Figura 44. Distribución de las consultas que recibe el grupo SEHOP “Tumores raros y 
Lesiones vasculares” por grupos de enfermedades.  
Abreviaturas: Tumores muy raros (TMR). Tumores de células germinales (TCG) no del 
SNC o extracraneales . Otros tumores raros (TR) 
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TMR TCG no del SNC L. Vasculares TR no del grupo Tum. no clasificables
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      La media de consultas que recibe el grupo por año es 17 (rango: 2-36). Entre 2011 y 

2016 hubo un promedio de 7 consultas por año (rango: 2-13) y en los últimos 5 años 

este número aumentó a 28 consultas al año (rango: 21-36) (Figura 45 y Tabla 45). 

 
 

 

Figura 45 y Tabla 45. Número de consultas al año que recibe el grupo SEHOP “Tumores 
raros y Lesiones vasculares”  por grupos de enfermedades.  
Abreviaturas: Tumores muy raros (TMR). Tumores de células germinales (TCG) no del 
SNC o extracraneales . Otros tumores raros (TR) 

 

Año de 

consulta 
TMR 

TCG no del 

SNC 

Lesiones 

Vasculares 

TR no del 

grupo 

TR no 

clasificables 
TODOS 

2011 0 1 1 0 0 2 

2012 4 4 0 0 0 8 

2013 1 2 0 0 0 3 

2014 5 1 0 0 0 6 

2015 5 5 1 1 1 13 

2016 4 1 1 2 1 9 

2017 8 7 1 3 2 21 

2018 12 8 4 3 1 28 

2019 14 6 6 3 1 30 

2020 10 8 4 1 4 27 

2021 13 14 3 0 6 36 

TOTAL 76 57 21 13 16 183 
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      Cabe destacar que el grupo “Tumores raros y Lesiones vasculares” de la SEHOP, 

desde su creación en 2005, incluyó recomendaciones para el tratamiento médico de 

tumores vasculares no sarcomatosos como hemangiomas, angioma en penachos y/o 

hemangioendotelioma kaposiforme (120,121). Con el tiempo también se incluyeron 

sugerencias sobre diferentes lesiones vasculares complejas como malformaciones 

linfáticas, malformaciones venosas, y malformaciones mixtas, además de las 

malformaciones vasculares asociadas a síndromes. De las 21 consultas recibidas desde 

2011 hasta 2021 (Figura 45), para este tipo de tumores y malformaciones, una tercera 

parte procedían de Polonia. 

      Aproximadamente un tercio de todas las consultas que recibió el grupo (N = 56) 

fueron sobre casos de TCG extracraneales (gonadales y extragonadales; subgrupos Xb 

y Xc de la ICCC-3-2017, respectivamente). El promedio de consultas por año para casos 

fue de 5,2 (rango: 1-14). Por periodos, fueron de 2,3 por año (rango: 1-5) de 2011 a 

2016, y 8,6 por año (rango: 6-14) entre 2017 y 2021 (Figura 45 y Tabla 45). El número 

total consultas fue para 49 pacientes, predominando el sexo femenino (F/M: 1,88/1). 

Una consulta se realizó desde un centro extranjero (Grecia), el resto desde centros 

españoles. Las consultas realizadas para casos en recaída-progresión, representaron el 

30% de todas las consultas para este tipo de cáncer. El tiempo medio de respuesta de 

cada consulta fue de 7 horas y media desde que se realiza la misma. Todas fueron 

resueltas por el grupo SEHOP. 

      Las consultas recibidas para exclusivamente tumores muy raros (subgrupos IVb, Xd, 

Xe, y grupos XI y XII de la ICCC-3-2017) fueron 76, con un promedio de 7 consultas al 

año (rango: 0-10); 3 al año (rango: 0-5) para los años 2011-2016, aumentando hasta 

11,4 consultas/año (rango: 8-14) a partir de 2017 hasta 2021 (Figura 45 y Tabla 45). El 

número total de consultas fue para 67 pacientes, con ligero predominio en mujeres 

(F/M: 1,16/1). El 72% se realizaron en el momento del diagnóstico y el resto fueron 

para casos con enfermedad en recaída o progresión. Una consulta se realizó desde un 

centro extranjero (Portugal) y el resto desde centros españoles. Así, el número total de 

consultas realizada desde centros españoles fue de 75. 
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      El número de casos en el momento del diagnóstico y su porcentaje sobre el total 

tumores muy raros incluidos en el RETI-SEHOP de 2011 a 2021 (N = 429), y para los que 

se realizó una consulta al grupo de “Tumores raros y Lesiones vasculares” de la SEHOP 

fueron 54 (12,6% del total de TMR). Este porcentaje aumenta hasta algo más del 25%, 

si se computan todo tipo de consultas (al diagnóstico y en recaída/progresión) que se 

realizaron para carcinomas de diferentes localizaciones, otros tumores gonadales no 

germinales malignos, melanomas malignos en estadios avanzados (III y IV), y otros 

cánceres extremadamente raros en la edad pediátrica como neuroblastomas olfatorios 

o estesioneuroblastomas, feocromocitomas-paragangliomas malignos, tumores del 

estroma gastrointestinal (GIST), pancreatoblastomas, blastomas pleuropulmonares y 

mesoteliomas (Tabla 46), que a parte de la cirugía, en numerosas ocasiones, precisan 

de otras terapias asociadas para lograr su curación (74,84,131,193,204,206). 

      La mediana de consultas realizadas por los diferentes centros de las Comunidades 

Autónomas (CCAA) de España fue de 5. La CCAA de origen de los hospitales que 

realizaron un mayor número de consultas fue Andalucía (13 en Andalucía oriental y 4 

en Andalucía occidental), tal y como se muestra en la Figura 46. Comparando las CCAA 

de los centros hospitalarios desde donde se realizaron las consultas, con las CCAA 

donde residía cada nuevo caso diagnosticado, se comprobó que entre las que tenían 

un mayor número de casos incluidos en el RETI-SEHOP y que eran Cataluña, Andalucía 

y Madrid (Figura 21), se recibieron un mayor número de consultas desde diferentes 

centros andaluces (Figura 46). Desde otras CCAA con menos casos diagnosticados, 

como Asturias y Navarra, se recibieron consultas de más del 50% de todos sus casos 

nuevos (75% desde Asturias). Desde centros hospitalarios de Cantabria, Ceuta y Melilla 

o La Rioja, que tuvieron muchos menos casos, no se hicieron consultas al grupo 

(Figuras 21 y 46); ya que además estos pacientes suelen ser trasladados a otros centros 

de CCAA limítrofes.   

      El grupo SEHOP “Tumores raros y lesiones vasculares” tardó una media de 15 horas 

y media en responder cada consulta de tumores muy raros.  

      No se realizaron encuestas de satisfacción a los distintos centros consultores. 
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Figura 46. Número de consultas realizadas al grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 
vasculares” para tumores muy raros en niñas/os y adolescentes desde cada 
Comunidad Autónoma de origen con centros hospitalarios que disponen de atención 
oncológica pediátrica y desde otros (Oncología médica y Europa) de 2011 a 2021. (N = 
76 casos en total) 
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Tabla 46. Número de casos de Tumores muy raros en niños y adolescentes notificados 
al RETI-SEHOP y consultas al grupo (al diagnóstico y en recaída/progresión) desde 
centros españoles durante el periodo 2011-2021 

 

Grupos diagnósticos  

(ICCC-3-2007 modificada) 

Casos 

en el 

RETI-

SEHOP  

Consultas al grupo 

Diagnóstico 

(% del total en 

RETI-SEHOP) 

RD/PD 

IVb_Otros tumores del SNP 13 3 (23%) 1 

Xd y Xe_Carcinomas y otros tumores 

gonadales malignos y no especificados 
12 3 (25%) 3 

XI_Otras neoplasias epiteliales y Melanomas 

malignos: 

XIa_Carcinomas adrenocorticales 

XIb_Carcinomas tiroideos 

XIc_Carcinomas nasofaríngeos 

XId_Melanomas malignos 

XIe_Carcinomas de piel 

XIf_Otros Carcinomas y no especificados 

376 

 

15 

116 

31 

44 

11 

159 

38 (10,1%) 

 

3 (20%) 

6 (5,2%) 

5 (16,1%) 

11 (25%) 

1 (9,1%) 

12 (7,5%) 

11 

 

1 

4 

1 

3 

0 

2 

XII_Otros tumores malignos especificados y no 

especificados: 

XIIa_Otros tumores malignos especificados: 

XIIa1_GIST 

XIIa2_Pancreatoblastoma 

XIIa3_BP y BPP 

XIIa4_Otras neoplasias complejas mixtas 

y estromales 

XIIa5_Mesoteliomas 

XIIa6_Otros tum. malignos especificados 

XIIb_Otros tum. malignos no especificados 

28 

 

26 

4 

1 

14 

4 

 

3 

0 

2 

10 (36,4%) 

 

10  

3 (75%) 

1 (100%) 

5 (35,7%) 

0 

 

1 (33,3%) 

0 

0 

6 

 

6 

4 

0 

1 

0 

 

1 

0 

0 

TOTAL 429 54 (12,6%) 21 

Abreviaturas: RD (enfermedad en recaída o Recurrent Disease en inglés). PD 
(enfermedad en progresión o Progression Disease en inglés). SNP (Sistema nervioso 
periférico). GIST (Tumores del estroma gastrointestinal). BP (Blastomas pulmonares). 
BPP (blastomas pleuropulmonares) 
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      Se realizaron un total de 29 consultas para otros tumores sólidos raros (tumores 

hepáticos, tumores renales raros, tumores óseos raros y sarcomas raros) y todos los 

tumores no clasificables dentro de la ICCC-3-2017, de las que ninguna fue antes del 

año 2015 (Figura 45 y Tabla 45). El promedio de consultas a partir de entonces fue de 4 

por año (rango: 2-6). El número total de las consultas recibidas fue para 28 pacientes, 

con un predominio de varones (F/M: 1/1,33). El 69% se realizaron en el momento del 

diagnóstico. Todas se realizaron desde centros españoles. El tiempo medio en 

responder a cada consulta fue de 9 horas desde que se realiza la misma, derivando al 

69% de las mismas (N = 20) al grupo de la SEHOP o al equipo especializado más 

experto en el manejo del tipo de neoplasia consultada. Los ocho restantes podrían 

considerarse como tumores raros no incluidos en el RETI-SEHOP al ser tumores sólidos 

extracraneales no malignos o de comportamiento incierto como diferentes tumores de 

ovario como el cistoadenoma mucinoso o el tumor de cordones sexuales con túbulos 

anulares, el tumor sólido pseudopapilar de páncreas (tumor de Frantz), o el tumor de 

células granulares (tumor de Abrikossoff) cutáneo. En todo este grupo de tumores 

raros tan heterogéneo, el tiempo medio en responder a cada consulta desde el grupo 

SEHOP fue de 9 horas y media desde que se realiza la misma. 

      Del total de las consultas que recibió el grupo nacional entre 2018 y 2021 

incluyendo 49 cánceres muy raros, 5 tumores de partes blandas raros y 3 tumores 

raros de comportamiento incierto, tras la discusión de cada caso a nivel nacional 

existía y sigue existiendo la posibilidad de recabar opiniones más expertas a nivel de la 

plataforma de consulta virtual (VCS) del grupo EXPeRT (http://vrt.cineca.it/). Antes de 

que existiera esta posibilidad, todas las consultas se habían podido resolver desde el 

grupo español. Desde 2018, el 89,5% de las consultas de los diferentes tumores raros 

referidos pudieron resolverse desde el grupo nacional, mientras que para el resto (6 

consultas de 5 pacientes con diferentes neoplasias como dos consultas en diferentes 

momentos de su evolución de un tumor fibromixoide osificante maligno occipital, un 

tumor desmoide nucal en progresión tras cirugía, un mesotelioma maligno peritoneal, 

un tumor de Frantz en recaída, y un carcinoma NUT intratorácico metastásico), el 

grupo español consultó al grupo europeo a través del VCS (Figura 47).  

http://vrt.cineca.it/
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      Si consideramos únicamente los casos de todos los pacientes con cánceres muy 

raros, el 96% de las consultas se resolvieron a nivel nacional, mientras que para el 

resto (N = 2) se pasó la consulta al grupo europeo (un mesotelioma maligno peritoneal 

y un carcinoma NUT intratorácico metastásico, respectivamente). 

      El tiempo medio dedicado por todos los panelistas del VCS convocados para cada 

caso fue de 25 minutos (rango: 15-60 minutos), y el tiempo medio para que se llegara a 

una conclusión y recomendación o recomendaciones de consenso final fue de 14,3 

días (rango: 0,5-52,5 días).  

      El VCS incluye una encuesta “online” para cada caso-consulta que examina la 

utilidad del recurso para la toma de decisiones en el manejo de cada caso  y el grado 

de satisfacción como recurso específico.  

 

 

 

 
 

Figura 47. Número y porcentaje de consultas de tumores muy raros, tumores de partes 
blandas raros y otros tumores de comportamiento incierto en la población pediátrica 
(0-19 años) resueltas por el grupo nacional y por el grupo europeo entre 2018 y 2021 
(N = 57). 

 

51 (89,5%) 

6 (10,5%) 
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10. PROPUESTAS ASISTENCIALES A NIVEL DE ESPAÑA PARA TMR EN PEDIATRÍA  

10.1. MODELO CSUR 

      Hasta la fecha (febrero de 2023) no existe ninguna propuesta estandarizada de 

Centros, Servicios, Unidades de Referencia (CSURs) del Sistema Nacional de Salud 

(SNS) (222) para “Tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes” en general ni 

para tipos concretos en particular. Se sugiere una estimación muy general basada 

en los datos epidemiológicos mencionados previamente en este trabajo y la 

experiencia del grupo de la SEHOP.  

      En los dos siguientes puntos se expone su posible justificación y los criterios que 

pueden considerarse para su designación: 

1) Justificación de la propuesta: 

Datos epidemiológicos: A parte de los tumores de células germinales (TCG) 

extracraneales y otros tumores gonadales no germinales, existen muy diversos 

tipos de tumores sólidos raros (otros tumores de células nerviosas periféricas, 

otros carcinomas y melanomas malignos, otras neoplasias malignas 

especificadas y no especificadas), la mayoría de ellos con tasas de incidencia 

muy bajas en Pediatría. Entre ellos, según los datos de este estudio, en 

pacientes menores de 15 años existe un grupo de tumores endocrinos (35,5% 

del total de TMR) que incluye a los carcinomas tiroideos (1,35 casos nuevos al 

año/106), carcinomas adrenocorticales (< 1/106) y feocromocitomas-

paragangliomas (FEO-PGL) malignos (< 1/106). Según lo recogido en la literatura 

(84) los casos malignos de FEO y PGL representan el 12% del total de este 

peculiar tipo de tumor neuroendocrino (TNE), que independientemente de su 

grado histológico son siempre tumores muy raros en la edad pediátrica (20% de 

todos los que aparecen a cualquier edad de la vida) y adultos. Otras neoplasias 

incluidas serían los melanomas con una incidencia menor a un caso/106/año, 

en concreto 0,74/106, carcinomas nasofaringeos (< 0,5/106), carcinomas de 

glándulas salivares (< 0,5/106) y blastomas pleuropulmonares (BPP) (< 0,2/106). 

No se pueden dar tasas de incidencia de otros TMR como GIST, 
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pancreatoblastomas, mesoteliomas o neuroblastomas olfatorios por su 

reducido número de casos en la población pediátrica.   

2) Criterios para ser designados como de referencia: 

2.1. Experiencia del CSUR: 

• Actividad (número de tratamientos realizados y consultas recibidas 

sobre tumores sólidos raros al año para garantizar una experiencia 

demostrada): Es difícil disponer de un cálculo aproximado para unos 

cánceres tan diferentes que van desde el melanoma cutáneo a otros 

melanomas muchísimo más raros como el conjuntival o de mucosas, 

carcinomas de cabeza y cuello donde los equipos quirúrgicos de adultos 

suelen tener más experiencia y otros cánceres que requieren de cirugías 

complejas a nivel torácico (p. ej., BPP) o abdominal (p. ej., carcinoma 

adrenocortical, pancreatoblastoma, FEO-PGL y carcinomas del aparato 

digestivo). Por lo tanto, la experiencia del CSUR debe estar respaldada 

por equipos de adultos con experiencia en patologías concretas que 

trabajan con el apoyo de los equipos de Cirugía pediátrica o en aspectos 

quirúrgicos diferenciales. 

• Otros datos (investigación en la materia, docencia pregrado y 

postgrado, formación continuada, publicaciones, sesiones 

multidisciplinares):  

- Participación de la Unidad en el programa MIR (médicos internos 

residentes) del centro: El centro debe contar con Unidades docentes 

acreditados para Pediatría, Cirugía pediátrica, Oncología Médica, 

Cirugía general con Secciones específicas por órganos y aparatos, 

Oftalmología, Otorrinolaringología (ORL), Cirugía torácica, Cirugía 

plástica, Cirugía maxilofacial, Dermatología, Oncología radioterápica, 

Radiología (general, pediátrica, vascular e intervencionista), 

Anatomía patológica, y Farmacia hospitalaria. 
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- La Unidad participa en proyectos de investigación en este campo. El 

centro dispone de un Instituto de Investigación acreditado por el 

Instituto Carlos III con el que colabora la Unidad. 

- La Unidad participa en publicaciones en este campo. 

- La Unidad realiza sesiones clínicas multidisciplinares, al menos 

trimestrales, que incluyen todas las Unidades implicadas en la 

atención de los pacientes con TMR para la toma conjunta de 

decisiones y coordinación, y planificación de tratamientos: 

o Se garantiza la presentación de todos los pacientes en sesión 

clínica multidisciplinar (Comité de tumores). 

o La Unidad recoge en las historias clínicas de los pacientes la 

fecha, conclusiones y actuaciones derivadas del estudio de cada 

caso clínico en la sesión clínica multidisciplinar. 

- La Unidad tiene un programa de formación continuada para los 

tumores raros más frecuentes como los TCG extracraneales, 

carcinomas tiroideos o melanomas para los profesionales de la 

Unidad, estandarizado y autorizado por la dirección del centro. 

- La Unidad tiene un programa de formación en Oncología pediátrica 

autorizado por la dirección del centro, dirigido a profesionales 

sanitarios del propio hospital, de otros hospitales y de Atención 

primaria. 

- La Unidad tiene un programa de formación en Oncología pediátrica 

dirigido a pacientes y familias, autorizado por la dirección del centro, 

impartido por personal médico y de enfermería (charlas, talleres, 

jornadas de diálogo).  

2.2. Recursos específicos del CSUR: 

• El CSUR debe garantizar la continuidad de la atención cuando el 

paciente pediátrico pasa a ser adulto mediante un acuerdo de 

colaboración firmado por el director gerente del centro solicitante y los 

coordinadores/jefaturas de las Unidades pediátricas y de adultos 
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(aquellos CSUR que atiendan a población en edad pediátrica, para la 

derivación de pacientes de la Unidad, deberán estar coordinados con 

recursos similares de atención de adultos). 

- El acuerdo de colaboración incluye un protocolo, autorizado por el 

director gerente del centro y los coordinadores/jefaturas de las 

Unidades/Servicios pediátricos y de adultos, que garantiza la 

continuidad de la atención cuando el niño y adolescente pasa a ser 

adulto, ocurra esto en el mismo o en diferente hospital. 

• El hospital cuenta con Comités de tumores sólidos pediátricos y de 

neoplasias específicas como melanomas y otros cánceres de piel, 

carcinomas de cabeza y cuello, páncreas, cánceres del aparato digestivo, 

con procedimientos normalizados de trabajo, basados en la evidencia 

científica, que se reúne periódicamente y que acredita sus decisiones 

mediante las actas pertinentes. 

- El CSUR debe garantizar la presentación de todos los pacientes con 

tumores malignos raros o con sospecha de malignidad en el Comité 

de tumores pediátricos y/o en Comités específicos. 

- La Unidad recoge en la historia clínica electrónica de los pacientes la 

fecha, conclusiones y actuaciones derivadas del estudio de cada caso 

clínico en el citado Comité. 

• El CSUR tiene carácter multidisciplinar (o mejor interdisciplinar) y estará 

formado por una Unidad básica (Oncología pediátrica) y diversas 

Unidades/Servicios que colaborarán en la atención, diagnóstico y 

tratamiento de los pacientes con TMR, y actuarán de forma coordinada. 

      La Unidad está formada, como mínimo, por el siguiente personal: 

• Un/a coordinador/a asistencial, que garantiza la coordinación de la 

atención de los pacientes y familias por parte del equipo clínico de 

Oncología pediátrica y el resto de Las Unidades que colaboran en la 

atención de estos pacientes. El/La coordinador/a será uno de los 

miembros de la Unidad. 
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• Atención continuada del área médica y/o quirúrgica las 24 horas los 365 

días del año. 

- El centro cuenta con un protocolo, consensuado por la Unidad y el 

Servicio de Urgencias y autorizado por la Dirección del centro, de la 

actuación coordinada de ambos cuando un paciente oncológico 

pediátrico acude a Urgencias. 

• Resto personal de la Unidad: 

- Un pediatra con dedicación total a la Oncología pediátrica 

coordinado con Oncología médica. 

- Un cirujano pediátrico coordinado con diferentes áreas quirúrgicas 

del centro. 

- Un oncólogo radioterápico con experiencia en Pediatría. 

- Un anatomopatólogo con experiencia en tumores pediátricos y 

coordinado con otros patólogos de diferentes tumores, que aun 

sucediendo en niños, son más frecuentes en adultos. 

- Un radiólogo preferentemente pediátrico. 

- Personal de enfermería y de quirófano, preferentemente ambos del 

área pediátrica. 

• Formación básica de los miembros del equipo: 

- El/La coordinadora de la Unidad debe tener una experiencia mínima 

de 10 años en el manejo de pacientes pediátricos (< 18 años) en el 

campo de los tumores raros.  

- Todos los miembros de la Unidad multidisciplinar básica deberán 

tener una experiencia mínima de 5 años en la atención de pacientes 

con tumores raros. 

- El equipo quirúrgico con experiencia acreditada en las diferentes 

técnicas quirúrgicas estandarizadas en cada tumor raro. 

- Personal de enfermería con experiencia en la atención de pacientes 

oncológicos pediátricos menores de 18 años. 

• Equipamiento específico: 
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- Consulta externa de Oncología pediátrica, que incluya consulta de 

seguimiento a largo plazo y transición del cuidado de la infancia-

adolescencia a la edad adulta, en coordinación con los Servicios de 

adultos y Atención primaria. 

- Hospitalización oncológica pediátrica. 

- Hospital de día Oncológico pediátrico, que facilite el tratamiento con 

quimioterapia y tratamientos de soporte. 

- Equipamiento quirúrgico pediátrico que debe abarcar todo el 

espectro de edades, desde el neonato hasta la adolescencia. 

- Accesibilidad directa de los pacientes y de los centros donde 

habitualmente tratan al paciente a los recursos de la Unidad, 

mediante vía telefónica o videollamada, correo electrónico, u otras 

plataformas de comunicación como Zoom o similar. 

2.3. Recursos de otras Unidades y Servicios además de los del propio CSUR: 

Para la adecuada atención de los pacientes con tumores raros el hospital 

donde está ubicada la Unidad, esta debe disponer de los siguientes 

Servicios/Unidades, con especial experiencia en la atención de pacientes 

pediátricos en general y con tumores que pueden ser raros en niños; 

pero no en adultos, o raros a cualquier edad de la vida: 

- Cirugía pediátrica con profesionales dedicados a la cirugía 

oncológica. 

- Unidades pediátricas como Neonatología, Cuidados Intensivos, 

Endocrinología, Gastroenterología, Nutrición y Hepatología, 

Neumología, Nefrología, Neurología, Genética clínica, y 

Hospitalización a domicilio/Cuidados paliativos. 

- Radiodiagnóstico y Radiología intervencionista con experiencia en 

población pediátrica. 

- Medicina Nuclear con experiencia en PET/TC (tomografía por 

emisión de positrones/tomografía computarizada) para tumores 
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sólidos pediátricos y en el tratamiento con radiofármacos como la 

terapia con yodo radiactivo (I-131) para el cáncer de tiroides. 

- Anestesia con equipo asignado a la atención al paciente pediátrico 

y/o especializada en el órgano o aparato en el que se localiza el 

tumor raro. 

- Dermatología con Unidad de Dermatología pediátrica y área 

dedicada al melanoma. 

- Cirugía plástica con especialistas dedicados a melanoma. 

- Cirugía de tiroides. 

- Cirugía del aparato digestivo que incluya áreas de cirugía de otros 

tumores neuroendocrinos como los gastroenteropancreáticos (TNE-

GEP) y los feocromocitomas-paragangliomas, cáncer gastrointestinal 

incluyendo el área anorrectal, y  cirugía hepática. 

- Cirugía de neoplasias de mama. 

- Cirugía torácica. 

- Cirugía maxilofacial, ORL infantil y Neurocirugía pediátrica para 

diferentes tipos de tumores raros localizados en cabeza y cuello. 

- Oncología radioterápica con experiencia en casos pediátricos, 

incluyendo a niñas/os que precisan anestesia para su tratamiento. 

- Hematología y Hemoterapia. 

- Unidad de Reproducción Humana con experiencia en las diferentes 

técnicas de preservación de la fertilidad en niñas/os y adolescentes.  

- Farmacia hospitalaria con experiencia en tratamientos oncológicos a 

lo largo de la edad pediátrica y en adultos (debe contar con procesos 

normalizados de trabajo para la preparación de citostáticos) y 

manejo de otros tipo de terapias médicas que se pueden utilizar en 

la edad pediátrica. 

- Psiquiatría y Psicología clínica pediátrica. 

- Unidad de Trabajo social y Atención psicosocial coordinada. 
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- Programa de soporte psicooncológico y educativo dirigido a niñas/os 

y adolescentes con cáncer y a sus familias, autorizado por la 

dirección del centro, impartido por psicólogos y pedagogos con 

experiencia en este tipo de enfermedades. 

- Aula hospitalaria con facilidades para la escolarización de niñas/os 

ingresados y soporte/posibilidad de escolarización en domicilio para 

pacientes ambulatorios que lo requirieran. 

- Programa de acogida domiciliaria para pacientes y familias 

desplazadas desde su localidad de origen/residencia habitual. 

- Anatomía patológica con diferentes áreas de patología tumoral 

entre las que se incluyen a todos los tumores sólidos pediátricos, e 

incluso tumores que se pueden diagnosticar en la edad pediátrica; 

pero son mucho más comunes en adultos. 

- Biobanco hospitalario inscrito en el Registro Nacional de Biobancos 

(Instituto de Salud Carlos III) con procedimientos normalizados de 

custodia y/o envío de muestras a otros centros tanto nacionales 

como del extranjero. 

- Unidad de Investigación con grupo de Oncología pediátrica que 

incluye y/o en estrecha colaboración con equipo de biólogas/os, 

bioquímicas/os, bioinformáticos, genetistas, etc. con experiencia en 

Genética molecular. 

2.4. Seguridad del paciente: 

• La Unidad y todo el centro tiene establecido un procedimiento de 

identificación inequívoca de las personas atendidas en la misma, que se 

realiza por los profesionales de la unidad de forma previa al uso de 

medicamentos de alto riesgo, realización de procedimientos invasivos y 

pruebas diagnósticas. 

• La Unidad cuenta con dispositivos con preparados de base alcohólica en 

el punto de atención y personal formado y entrenado en su correcta 

utilización, con objeto de prevenir y controlar las infecciones asociadas 
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a la asistencia sanitaria. El centro realiza observación de la higiene de 

manos con preparados de base alcohólica, siguiendo la metodología de 

la OMS, con objeto de prevenir y controlar las infecciones asociadas a la 

asistencia sanitaria. 

• La Unidad y resto de Unidades/Servicios del centro tiene un protocolo 

Covid-19 establecido y actualizado. 

• La Unidad conoce, tiene acceso y participa en el Sistema de notificación 

de incidentes relacionados con la seguridad del paciente de su hospital. 

El hospital realiza análisis de los incidentes, especialmente aquellos con 

alto riesgo de producir daño. 

• La Unidad tiene implantado un programa de prevención de bacteriemia 

relacionada con el catéter venoso central, aplicable a otras áreas donde 

se atienden pacientes pediátricos dentro del hospital. 

• La Unidad tiene implantado un programa de prevención de neumonía 

asociada a la ventilación mecánica en las Unidades de Cuidados 

Intensivos Pediátrica y Neonatal. 

• La Unidad tiene implantado el programa de prevención de infección 

urinaria por catéter. 

• La Unidad y todo el centro tiene implantada una lista de verificación de 

prácticas quirúrgicas seguras. 

• La Unidad y todo el centro tiene implantado un procedimiento para 

garantizar el uso seguro de medicamentos de alto riesgo. 

• La Unidad y todo el centro tiene implantado un protocolo de prevención 

de úlceras de decúbito. 

2.5. Sistema de información necesario: 

• El hospital, incluida la Unidad de referencia, deberá codificar con la 

CIE.10.ES (Clasificación Internacional de Enfermedades; 10ª revisión, 

modificación clínica, edición española), e iniciar la recogida de datos del 

registro de altas de acuerdo con lo establecido en el Real Decreto 



RESULTADOS 

196 
 

69/2015, de 6 de febrero, por el que se regula el Registro de Actividad 

de Atención Sanitaria Especializada (RAE-CMBD). 

- Cumplimentación del RAE-CMBD de alta hospitalaria en su totalidad. 

• La Unidad debe disponer de un registro de pacientes pediátricos con 

tumores raros que al menos debe contar con: 

- Datos precisos para el registro hospitalario de tumores, para el RETI-

SEHOP y otros registros [al menos debe incluir: código de 

identificación del paciente, fecha de nacimiento, sexo, país de 

nacimiento, lugar de residencia, dirección con el código postal, 

localización tumoral (CIE.O), fecha de diagnóstico, método 

diagnóstico, histología tumoral, estadio, tratamiento inicial, fecha de 

recaída/s y si procede; causa y fecha de la muerte]. 

- Régimen de financiación, normalmente a través del fondo de 

cohesión sanitaria,  según la normativa vigente del Ministerio de 

Sanidad. 

- Fecha y hora de inicio de la atención. 

- Fecha y hora de la orden de ingreso. 

- Tipo de contacto (hospitalización, hospitalización a domicilio, 

hospital de día, cirugía ambulatoria, procedimiento ambulatorio de 

especial complejidad, urgencias). 

- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto sucesivo). 

- Procedencia (Atención primaria, servicios del propio hospital, otros 

servicios, servicios de otro hospital/centro sanitario, iniciativa del 

paciente, emergencias médicas ajenas a los servicios, centro 

sociosanitario, orden judicial). 

- Circunstancias de la atención (programada, no programada, consulta 

telefónica, solicitud de informes o recetas). 

- Servicio responsable de la atención. 

- Fecha y hora de finalización de la atención. 
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- Tipo de alta (domicilio, traslado a otro hospital, alta voluntaria, 

exitus, traslado a centro sociosanitario). 

- Dispositivo de continuidad asistencial (no precisa, ingreso en 

hospitalización en el propio hospital, hospitalización a domicilio, 

hospital de día, urgencias, consultas). 

- Fecha y hora de intervención. 

- Ingreso en Unidad de Cuidados Intensivos Pediátricos (UCIP). 

- Días de estancia en UCIP. 

- Diagnóstico principal (CIE-10. ES) con fecha diagnóstico. 

- Marcador POA (“present on admission”) 1 del diagnóstico principal. 

- Diagnósticos secundarios (CIE-10. ES). 

- Marcador POA2 de los diagnósticos secundarios. 

- Procedimientos realizados en el centro (CIE-10. ES): 

o Procedimientos diagnósticos: tipo de procedimiento y fecha de 

realización, histología tumoral. 

o Procedimientos terapéuticos: tipo de procedimiento y fecha de 

realización, recogiendo el protocolo terapéutico utilizado en 

cada caso. 

- Procedimientos realizados en otros centros (CIE-10. ES). 

- Complicaciones (CIE-10. ES). 

- Seguimiento del paciente. 

La Unidad, con el soporte del Servicio de Documentación médica, debe 

disponer de los datos precisos que deberá remitir a la Secretaría del 

Comité de Designación de CSUR del SNS para el seguimiento anual de la 

Unidad de referencia. 

2.6. Indicadores de procedimientos y resultados clínicos: 

Debido a la heterogeneidad de los tumores incluidos, no se pueden 

identificar, pero debe existir una Unidad de calidad que haga un 

seguimiento y asegure los estándares establecidos para la Unidad 

Oncológica pediátrica y las diferentes Unidades/Servicios y procesos 
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utilizados. Los diferentes indicadores propuestos deberían ser generales 

(hospitalización, hospital de día, consultas externas, proceso quirúrgico, 

etc.) mientras que otros serían procedimientos más específicos (p. ej., 

cáncer de tiroides, carcinoma nasofaríngeo, o melanoma), y habría que 

crearlos uno por uno; lo que se hace muy difícil por el reducido número 

de pacientes pediátricos al año para cada patología. Las tasa de 

supervivencia en los últimos 5 años, podrían incluirse como indicador de 

resultados. Sería deseable que este indicador se comparara con el de 

otros países a nivel europeo. 

 

 

10.2. MODELO DE ASISTENCIA EN RED 

      Dada la dificultad en conseguir una experiencia suficiente por parte de 

cualquier centro en todos estos tumores tan raros desde el punto de vista 

epidemiológico y que además son tan heterogéneos (tipos histológicos y 

ubicaciones anatómicas muy diferentes), se plantea un modelo de asistencia en red 

que pudiera estar avalado desde la Sociedad Española de Hematología y Oncología 

Pediátricas (SEHOP) (42), coordinado desde el grupo de “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” como se representa en la Figura 48. Esta propuesta también incluye a 

los TCG extracraneales en población pediátrica y adolescente (0-18 años). 

Elementos para tener en cuenta: 

1) Nodo coordinador: 

      Será el grupo “Tumores raros y Lesiones vasculares” de la SEHOP. El grupo 

estará formado por un/a coordinador/a oncopediatra, otras/os oncólogos 

pediatras de distintos hospitales nacionales, cirujanas/os pediátricos de varios 

centros la mayoría son CSUR para otros tumores sólidos en la edad pediátrica y 

pertenecientes a la Red Europea de Referencia para el Cáncer Pediátrico (ERN 

PaedCan), y al menos un/a oncólogo/a radioterápico, y un/a especialista en 

radiodiagnóstico. Todos ellos con interés especial y alguna experiencia en este tipo 

de enfermedades raras. Hasta el momento, la mayor parte de las CONSULTAS que 
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se realizan al grupo desde los diferentes centros nacionales, así como alguna desde 

el extranjero, son realizadas por correo electrónico al coordinador/a del grupo, a la 

espera de que se desarrolle un sistema de consulta o ”e-mail” corporativo (zona 

privada) a través de la página web de la SEHOP (https://www.sehop.org/). Alguna 

de estas consultas es compartida con el resto de los miembros del grupo. En casos 

particularmente complejos o casos en los que se pueda requerir una derivación 

(por ejemplo, para cirugías complejas), se considerará la presentación del caso a 

través Zoom o plataforma de comunicación similares.  

      Este nodo central, a través de su coordinador/a actúa o actuará como 

representante de España en el Grupo Europeo de Tumores muy raros (grupo 

EXPeRT), en proyectos colaborativos relacionados con Europa (por ejemplo el 

PARTNER), puesta en común de casos desde el grupo GALOP (Latinoamérica), otros 

grupos nacionales e internacionales y el comité científico de Orphanet España 

(portal de información de referencia en enfermedades raras, medicamentos 

huérfanos y servicios especializados).  

      La mayoría de los centros que forman o formarán parte de este nodo 

coordinador, además de su Servicio, Sección o Unidad de Oncología pediátrica, 

demuestran trabajar de forma multidisciplinar o mejor interdisciplinar con el resto 

de los Servicios, Secciones o Unidades necesarios para prestar la mejor atención a 

los pacientes con cualquier tipo de tumor raro pediátrico. Estos incluirán a las 

diferentes Unidades o Secciones pediátricas, especialidades quirúrgicas pediátricas 

y/o de adultos, Radiología pediátrica, Medicina nuclear, Oncología radioterápica, 

Dermatología, Oncología médica, Anatomía patológica, Unidad de Investigación, 

Biobanco, Farmacia hospitalaria con área oncohematológica, Trabajo social, 

cobertura psicooncológica, así como con equipos de enfermería especialmente 

dedicada al niño y adolescente con cáncer.  

2) Nodos provinciales o de Comunidades Autónomas: 

      En base al trabajo en red apoyado por la SEHOP y el Ministerio de Sanidad (42), 

otros hospitales nacionales, todos de nivel 3 o 4 (ver Figura 6) podrían ser “de 

referencia” para tratamientos específicos por cercanía geográfica o para recoger el 

https://www.sehop.org/
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mayor número de casos en un registro clínico (futuro registro PARTNER). 

Cualquiera de los centros que forman el nodo coordinador también pueden actuar 

como principal o “de referencia” para un área geográfica concreta. La propuesta 

actual, avalada por la SEHOP y el grupo “Tumores raros y Lesiones vasculares” 

(nodo coordinador), y que puede ser renovada en cualquier momento podría ser la 

siguiente: 

- Euskadi, Cantabria, Navarra, y Asturias: Hospital Universitario Cruces. 

- Galicia: Hospital Clínico Universitario de Santiago. 

- Aragón y La Rioja: Hospital Universitario Miguel Servet de Zaragoza. 

- Madrid, Castilla y León, y Castilla-La Mancha: Hospital Universitario La 

Paz y Hospital Universitario Infantil Niño Jesús. 

- Cataluña y Baleares: Hospital Universitario Vall d’Hebron y Pediatric 

Cancer Center Sant Joan de Déu de Barcelona. 

- Comunidad Valenciana: Hospital Universitario y Politécnico La Fe de 

Valencia. 

- Región de Murcia: Hospital Clínico Universitario Virgen de la Arrixaca de 

Murcia. 

- Canarias: Red Canaria de Unidades Oncológicas pediátricas de Santa 

Cruz de Tenerife y La Palmas. 

- Andalucía, Extremadura, Ceuta y Melilla: Hospital Universitario Virgen 

del Rocío de Sevilla y Hospital Regional Universitario de Málaga.  

      En las diferentes CCAA pueden estar establecidos nodos secundarios 

adicionales para este trabajo en red. 

3) Registro de casos: 

• Registro epidemiológico de cada caso nuevo en niñas/os (0-14 años) y 

adolescentes (15-18 o 19 años) en el RETI-SEHOP, dado que el 77,5% de los 

diferentes centros SEHOP atienden casos de cáncer que debutan antes de 

los 18 años, y hasta el 85% si nos circunscribimos a los tumores sólidos, 

situación que ha mejorado significativamente en los últimos diez años (234). 
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Los objetivos futuros son tratar de vincularlo con registros clínicos de 

tumores muy raros y lograr una cobertura de registro cercana al 100%.  

• Registro clínico de TMR en niños y adolescentes, que podrá incluir casos 

nuevos y retrospectivos, en cuanto se ponga en marcha el registro PARTNER 

en España (trabajando en ello). Con este registro se podrá disponer de un 

control de entrada de casos nuevos a nivel nacional, así como su 

TRANSFERENCIA entre diferentes centros/nodos o a un centro de 

Protonterapia si fuera necesaria esta técnica, monitorizar sus necesidades, y 

seguimiento de forma consensuada (diagnóstico y tratamiento de primera 

línea según RECOMENDACIONES DIAGNÓSTICO-TERAPÉUTICAS establecidas 

como estándar de atención), y análisis de resultados más allá de la 

supervivencia global. Se debe seguir impulsando a todos los centros 

nacionales y/o a las familias de pacientes con tumores muy raros concretos 

su registro a nivel internacional (ver Tabla 10). 

Hay que tener en cuenta que hay un número de casos indeterminado de 

TMR en niños y adolescentes que no son malignos o de comportamiento 

incierto (no incluidos en RETI-SEHOP) que se podrán incluir en el registro 

PARTNER como parte de los tumores estromales gonadales, entre otros.  

Se tratará de establecer una interconexión con registros epidemiológicos y 

otros registros clínicos nacionales e internacionales.  

• Recoger a la mayoría de los síndromes de predisposición al cáncer 

asociados a tumores muy raros en niños y adolescentes, que en muchos 

casos se asocian a tumores raros. Ambas situaciones son el prototipo de 

“enfermedad rara” en niños, adolescentes y adultos. 

4) Colaboración con otros grupos nacionales: 

      El nodo coordinador está abierto a continuar e iniciar nuevas colaboraciones 

con otros grupos tanto pediátricos como de adultos, para incluir tumores raros 

(raros en la edad pediátrica; pero más frecuentes en adultos o raros en ambas 

etapas de la vida), como con diferentes tumores endocrinos y la SEEP (Sociedad 

Española de Endocrinología Pediátrica), melanomas y el GEM (Grupo Español 
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de Melanoma), algunos de estos tumores y otros raros en el adulto y el GETTHI 

(Grupo Español de Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes), 

y otros en función de la propuesta.  

      Participar en diferentes en comités de tumores organizados por otros 

grupos como GETTHI o Sarcomas de tejidos blandos raros. 

5) Colaboración/Trabajo en red con centros de Europa y otras partes del mundo: 

El nodo coordinador, a través de los miembros españoles del grupo EXPeRT en 

la actualidad (un oncólogo pediatra y una cirujana pediátrica), y otros que 

puedan incorporarse en el futuro, seguirán trabajando en nuevos proyectos 

que se propongan desde el grupo europeo y participando como consultores en 

el comité de tumores mensual del C4K-WG “Tumores raros y hereditarios”.  

6) Docencia y Formación continuada: 

• Participación en cursos, masters, simposios, jornadas y/o congresos 

nacionales e internacionales en los que seamos invitados o se nos convoque 

(ponencias, conferencias, mesas redondas o sesiones educacionales) o 

como oyentes a través de similares formatos (presenciales o virtuales) a 

modo de formación continuada para los propios miembros del grupo 

SEHOP. 

• Puesta al día de novedades diagnóstico-terapéuticas en cualquier tipo de 

TMR en niños y adolescentes difundidas a través de la SEHOP, GRECOP 

(Grupo Español de Cirugía Oncológica Pediátrica) de la Sociedad Española 

de Cirugía Pediátrica. o a los grupos de adultos. 

7) Investigación: 

• Continuar colaborando con el análisis descriptivo y/o de resultados u otros 

estudios sobre diferentes TMR que se propongan desde el grupo europeo.  

• Participar en protocolos prospectivos multicéntricos internacionales para el 

tratamiento de diferentes tumores muy raros concretos como por ejemplo 

el carcinoma nasofaríngeo o el blastoma pleuropulmonar.   
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• Participar en la elaboración y desarrollo de nuevas guías de diagnóstico y 

recomendaciones de tratamiento (principalmente a nivel internacional) y/o 

actualización de las guías existentes. 

• Desarrollar estudios descriptivos retrospectivos y/o prospectivos sobre 

diferentes grupos de tumores raros en España (TCG extracraneales, 

melanomas, carcinomas nasofaríngeos o adrenocorticales, entre otros) y 

difundir los diferentes datos epidemiológicos de este trabajo u otros 

datos/puestas al día actualizadas. 

• Colaboración con el grupo “Terapias avanzadas” de la SEHOP para 

promover el reclutamiento y la inclusión de pacientes con TMR en 

recaída/progresión que cumplan con los criterios de inclusión en ensayos 

clínicos de nuevas terapias.   

• Recolección de muestras de TMR en la edad pediátrica en los biobancos de 

cada centro, estando abiertos a la participación en diferentes estudios 

clínico y moleculares que se abran a nivel nacional e internacional. 
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Figura 48. Flujograma para la asistencia y colaboración en red para Tumores muy raros en niños y adolescentes en España (Propuesta)
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1. ¿DE DONDE VENIMOS? 

      Durante muchos años, los tumores muy raros (TMR) pediátricos fueron de interés 

solo para unos pocos “aficionados coleccionistas de rarezas”, su manejo requería un 

enorme esfuerzo debido a la escasez de información sobre su diagnóstico y 

tratamiento, y la inversión en investigación parecía inútil porque no podía hacerse para 

lograr resultados valiosos en un tiempo razonable. Pero la situación fue cambiando, y 

con el impulso de diferentes grupos colaborativos se desarrollaron proyectos 

integrales dedicados específicamente a los TMR en niños y adolescentes. La mayor 

parte de los oncólogos y cirujanos pediátricos rara vez ven a pacientes con estos tipos 

de tumores y su experiencia es limitada, a parte de los escasos datos disponibles en la 

literatura sobre estos tumores en Pediatría. En este escenario, es poco deseable que 

cada paciente con un tumor raro sea un "primer caso" para quienes lo atienden y que 

no pueda beneficiarse de la experiencia adquirida con otros pacientes con el mismo 

diagnóstico. El manejo clínico de estos pacientes no siempre debería verse como un 

nuevo desafío (2). 

1.1. HISTORIA Y EVOLUCIÓN DEL GRUPO NACIONAL 

      En mayo de 2005 dentro de la SEOP (SEHOP tras la fusión de la SEOP y SEHP, a 

partir de 2008), se crea el grupo inicialmente denominado “Tumores poco 

frecuentes y Tumores vasculares”. En su inicio estuvo formado por 5 oncólogos 

pediátricos, de los que uno de ellos era el coordinador, y un cirujano pediátrico 

especializado-experto en Tumores/Lesiones vasculares y presidente de la Sociedad 

Española de Anomalías Vasculares (SEAV), que se ha ido renovando. A partir de 

2018 se incorporan al grupo otros 3 cirujanos pediátricos pertenecientes al Grupo 

Español de Cirugía Pediátrica Oncológica (GRECOP). En 2021 se unen al grupo una 

oncóloga radioterapeuta y una radióloga intervencionista. 

      Las neoplasias que inicialmente se abarcaron, en diferentes subcomités, fueron 

todas las que no estaban incluidas en otros grupos de trabajo existentes hasta la 

fecha en SEOP, o sea los tumores hepáticos, los tumores de células germinales 

(TCG) extracraneales, y los tumores muy raros, además de los tumores vasculares. 

Aunque muchos de este último grupo de neoplasias eran hemangiomas infantiles 
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(HI), de extirpe benigna y para nada eran ni son tumores raros (presentes en el 1% 

de los lactantes), se instó al grupo a liderar una homogenización y conocimiento de 

su manejo diagnóstico-terapéutico por parte de la comunidad oncológica 

pediátrica (235). Se fomentó la creación y/o la participación de 

oncólogos/hematólogos pediatras en Comités hospitalarios de Anomalías o 

Lesiones Vasculares (Tumores y Malformaciones) como parte de la atención 

multidisciplinar que precisan este tipo de pacientes no solo en la edad pediátrica 

sino también en adultos (“pacientes nómadas”) (120). En 2018 se realizó una 

encuesta a todos los centros SEHOP sobre la implementación/existencia de este 

tipo de comités (al menos uno al mes), resultando que solo el 30% disponían del 

mismo y/o también participaban oncólogos/hematólogos pediatras. 

      Los objetivos iniciales del grupo fueron: promover y fomentar su registro 

epidemiológico (inicialmente en el RNTI y posteriormente en el RETI-SEHOP a partir 

de 2014), elaborar guías/recomendaciones diagnóstico-terapéuticas para algunos 

tipos de neoplasias (por ejemplo tumores vasculares, TCG extracraneales), con el 

fin de facilitar su manejo y que este fuera más uniforme, y promover la adhesión a 

protocolos internacionales ya abiertos (tumores hepáticos y SIOPEL) o seguir el 

tratamiento estándar de los estudios abiertos en el COG (tumores adrenocorticales 

y carcinoma nasofaríngeo), y el registro de casos (registros clínicos) y/o su mejor 

categorización a través de la revisión anatomopatológica y estudio molecular que 

proporcionaban diferentes registros internacionales abiertos.  

      En enero de 2007 sale a la luz la primera versión de la “Guía para el diagnóstico 

y tratamiento de los Tumores vasculares en la infancia” de la SEOP, elaborada por 

el grupo. Dos años más tarde, a raíz del descubrimiento “casual” de la utilidad del 

propranolol como tratamiento médico en los HI (236), el grupo publica un artículo de 

revisión sobre este tipo de tumores (120). A partir de entonces, el uso del 

propranolol ha sido una práctica consolidada y mantenida en el tiempo (237,238). Los 

tumores que se incluyeron en la guía SEOP (posteriormente 2ª versión como guía 

SEHOP) fueron los HI que precisaban tratamiento médico, otros benignos poco 

frecuentes como los hemangiomas congénitos no involutivos (NICH) y rápidamente 
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involutivos (RICH), los hemangiomas hepáticos como subgrupo diferenciado, y otro 

grupo de tumores de “agresividad intermedia” como el angioma en penachos (TA) 

y el hemangioendotelioma kaposiforme (HEK) asociados o no al síndrome o 

fenómeno de Kasabach-Merritt (KMP). Para todos estos casos que no quedaban 

registrados en el RNTI por ser tumores de comportamiento incierto (no malignos) 

se planteó un registro clínico con escaso reclutamiento, por lo que pasado un 

tiempo se desestima seguir con el mismo. De todas formas, por una iniciativa 

personal dentro del grupo, en 2013 se recogieron de forma retrospectiva los datos 

del diagnóstico y tratamiento recomendado en la guía nacional bajo el epígrafe de 

“Protocolo VAT” para los HEK y los TA asociados o no al KMP diagnosticados de 

enero 2007 a diciembre 2012. Se reclutaron 18 casos de 9 centros y los resultados 

de este estudio se presentaron como comunicación oral en el 45º congreso de la 

Sociedad Internacional de Oncología Pediátrica (SIOP) (121). Los resultados de este 

protocolo en una serie de casos de estos tipos de tumores vasculares raros 

asociado a KMP de dos centros españoles (Hospital La Paz de Madrid y Hospital 

Virgen del Rocío de Sevilla), se habían publicado en ese año (239).  

      Con el paso del tiempo, y un mayor conocimiento clínico-biológico/molecular 

en la Clasificación Internacional de las Anomalías vasculares,  cuya última versión 

es del 2018 (240-242), se han ido incorporando nuevas recomendaciones para el 

manejo diagnóstico-terapéutico, ya no solo de los tumores vasculares (por 

ejemplo, la utilización en primera línea de la rapamicina; inhibidor de m-TOR en 

HEK con o sin KMP asociado), sino también en diferentes malformaciones 

vasculares subsidiarias de beneficiarse de tratamientos médicos como la 

rapamicina, el alpelisib (inhibidor de PIK3CA) y otros fármacos en investigación (243-

248). En base a todo ello, el grupo ha potenciado el rol del oncólogo/hematólogo 

pediatra en el manejo diagnóstico-terapéutico de diversas lesiones vasculares 

complejas asociadas o no a síndromes, según las recomendaciones extraídas de la 

literatura (235,249,250), con su participación o derivación de pacientes a ensayos 

clínicos abiertos en España, que es donde nos encontramos ahora. 
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      El grupo abordó desde el principio, dentro de un subcomité específico, la 

coordinación de los Tumores hepáticos (hepatoblastomas -HB- y carcinomas 

hepatocelulares -HCC-). Aunque según la definición del proyecto italiano TREP (60), 

el grupo EXPeRT (65), o tras el consenso JARC y EXPeRT (57) no cumplían con el 

criterio de tumores muy raros (TMR), ya que estaban incluidos en diferentes 

ensayos clínicos del grupo SIOPEL (European Childhood Liver Tumors Strategy 

Group), epidemiológicamente si que se podían considerar como tumores raros en 

la edad pediátrica (63). De hecho, desde el subcomité de tumores hepáticos, se 

logró poner en marcha en diversos centros de la SEHOP los ensayos clínicos SIOPEL-

4 (HB de alto riesgo), SIOPEL-5 (HCC) y SIOPEL-6 (HB de riesgo estándar), e iniciar la 

revisión anatomopatológica y los estudios biológicos de forma centralizada de este 

tipo de tumores, todo ello bajo el paraguas del subgrupo de trabajo creado en 

2009 y que estaba formado por oncólogos pediátricos, cirujanos pediátricos 

especialistas en cirugía hepática, anatomopatólogos y una bióloga. Se pone en 

marcha el primer biobanco español de muestras de tumores hepáticos infantiles 

cuya presencia y estudios han tenido y tienen una reconocida repercusión científica 

(251). También se recomendó la centralización de la cirugía de estos tumores, del 

todo imprescindible ante la necesidad en algunos casos de alto riesgo del 

trasplante hepático, existiendo a nivel nacional tres CSURs para tal cometido. En 

mayo de 2016, se crea oficialmente el grupo SEHOP de “Tumores hepáticos”, 

dejando de formar parte como subcomité del renombrado grupo SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares”. Dicha escisión, del todo lógica, se vio motivada por la 

entidad de este tipo de tumores en la edad pediátrica y la apertura en 2017 del 

ensayo clínico PHITT (Paediatric Hepatic International Tumour Trial) colaborativo 

entre los grupos SIOPEL/GPOH, Children’s Oncology Group (COG) y el japonés 

(JCCG) para el estudio de tumores hepáticos pediátricos (252), y en el que participan 

16 centros españoles. 

      Además, desde el principio y hasta día de hoy, el grupo ha sido responsable de 

los Tumores de células germinales (TCG) extracraneales, que son en gran medida 

igual que los tumores hepáticos con respecto a su definición como TMR, ya que son 
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epidemiológicamente poco frecuentes con excepción de los que se presentan en la 

adolescencia, pero sí que tienen protocolos aceptados y reconocidos para su 

manejo (57,224,225). Estos tumores, constituyen un grupo muy heterogéneo que se 

distinguen por su diversa histología, biología y localización anatómica a lo largo de 

la línea media del cuerpo (gonadales o extragonadales), lo que explica sus 

diferentes presentaciones clínicas. Teniendo en cuenta la diversidad de tipos 

histológicos y localizaciones, así como el estadio y grupo de riesgo establecido en 

cada caso, es muy importante individualizar el abordaje terapéutico, contando 

siempre con dos pilares básicos: la cirugía y la quimioterapia (QT) que incluya 

derivados del platino (224,225). Sin embargo, en España nunca hemos tenido un único 

protocolo ni se ha participado en un estudio colaborativo abierto para TCG, pero si 

se han seguido las recomendaciones diagnóstico-terapéuticas avaladas por el 

grupo,  aunque no escritas en un documento oficial de la SEHOP. Tampoco se ha 

dispuesto de un registro clínico con el fin de poder evaluar resultados. Sabiendo 

que son tumores con un pronóstico que suele ser bueno, varios grupos 

colaborativos en Europa y América han conseguido resultados similares en cuanto 

a supervivencia. Desde la década de 1980, se han llevado a cabo varios protocolos 

nacionales en diferentes países y esfuerzos de colaboración internacional a nivel de 

diferentes investigaciones. Así, los protocolos consecutivos de TCG malignos o 

Maligne Keimzelltumoren  (MAKEI 83/86, MAKEI 89, MAKEI 96) de la Sociedad 

Alemana de Oncología y Hematología pediátricas (GOPH) utilizaron un abordaje 

multimodal con resección completa del tumor, seguido de regímenes de QT con 

tres agentes que contenían cisplatino, y menos ciclos en cada protocolo 

consecutivo. La Sociedad Francesa de Oncología Pediátrica (SFOP) llevó a cabo los 

protocolos TGM85, 90 y 95. La Asociación Italiana de Hematología y Oncología 

Pediátrica (AIEOP) utilizó los protocolos TCG91 y TCGM-AIEOP-2004, con el objetivo 

de evitar el tratamiento adicional con QT para los TCG testiculares (TCG91) y 

ováricos (TCGM-AIEOP-2004) de bajo riesgo. El grupo brasileño realizó ensayos 

prospectivos en 1991-2000 y 1999-2009. En el Reino Unido (UK) realizaron dos 

estudios intergrupales prospectivos sobre los TCG de ovario en estadios I-II y III-IV, 
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respectivamente. En los EE.UU. el COG realizó entre 2003 y 2010 el estudio 

AGCT0132 para TCG de ovario malignos en estadio I. En el grupo del Cáncer infantil 

y Leucemia del Reino Unido (UK-CCLG), en el protocolo GCII, se investigó la 

reducción de la toxicidad inducida por la QT (principalmente nefrotoxicidad y 

ototoxicidad) reemplazando el carboplatino por el cisplatino. En conjunto, se fue 

adoptando una estrategia de “ver y esperar” sin QT para todos los tumores, 

mayormente los gonadales, en estadio I (224). En 2015, se publicaron datos de varios 

ensayos clínicos del COG y UK-CCLG realizados entre 1985 y 2009, estratificando 

diferentes grupos de riesgo según la evidencia. En un análisis multivariante de 519 

pacientes con TCG, la enfermedad en estadio IV, la edad ≥ a 11 años y la 

localización del tumor primario fueron predictores significativos para una peor 

supervivencia libre de enfermedad (SLE) (228). Tradicionalmente, los pacientes 

pediátricos con cáncer menores de 15 años han sido tratados por oncólogos 

pediátricos en colaboración con cirujanos pediátricos. Los adolescentes y AYA con 

TCG generalmente son tratados por oncólogos médicos, urólogos u oncólogos 

ginecólogos. El dilema terapéutico para todos fue cómo determinar mejor el riesgo 

de enfermedad para que el tratamiento y la toxicidad pudieran reducirse 

adecuadamente en algunos pacientes e intensificarse en otros. Ha quedado claro 

que se pueden obtener más conocimientos clínicos y biológicos a través de 

colaboraciones que no establezcan limitaciones por la edad, el sexo y la localización 

del tumor primario. De esta nueva estratificación realizada a través del grupo 

colaborativo internacional para tumores malignos de células germinales (MaGIC) se 

llegó a un consenso de tratamiento para todas las edades (228,253). Con la filosofía de 

las ventajas que obtienen las pacientes a través de una colaboración efectiva entre 

diferentes grupos que pueden estar involucrados en estos tumores, se publicó la 

guía ESGO-SIOPE (Sociedades Europeas de Ginecología Oncológica y de Oncología 

Pediátrica) para el manejo de adolescentes y AYA con cánceres de ovario no 

epiteliales. Esta guía también incluye a tumores tan raros como el carcinoma de 

células pequeñas de ovario tipo hipercalcémico (254).  
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      Desde el grupo español, como toma de contacto para conocer el protocolo 

terapéutico de primera línea que se utilizaba en este grupo de tumores, en 2006 se 

realiza una encuesta a los diferentes centros SEHOP. Contestaron 27 con los 

siguientes resultados: protocolo GCII (37%), último protocolo del COG (34%), 

protocolos MAKEI (22%) y otros (7%). Nuestra recomendación consensuada dentro 

del grupo fue el manejo bajo las indicaciones del protocolo británico GCII. A partir 

de 2019, según el conocimiento proporcionado por el consorcio MaGIC, se 

propusieron las recomendaciones terapéuticas más extendidas por el COG si los 

pacientes no estaban incluidos en ensayos clínicos (220), como era en nuestro caso. 

Sin embargo, se dio prioridad a la directrices provisionales (interim guidelines) del 

UK-CCLG de junio de 2018 para el tratamiento de los TCG extracraneales en niños y 

adolescentes (221). En los pacientes menores de 11 años se utilizarían esquemas con 

carboplatino como ya habíamos recomendado previamente. Sabiendo que el 

cumplimiento de las pautas de estadiaje del COG para los tumores de ovario es 

deficiente entre los diferentes equipos quirúrgicos que pueden atender a estas 

pacientes (255), los cirujanos pediátricos del grupo han intentado mejorarlo a través 

de una labor educativa entre sus colegas. Está pendiente de elaborar, dentro del 

grupo, un documento que lo refleje. En este trabajo se ha evaluado que un tercio 

de todas las consultas que recibe el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” está relacionada con este tipo de tumores. 

      No existían recomendaciones únicas para las recaídas, y se han llevado a cabo 

caso por caso, sin olvidar la importancia de la cirugía de rescate en estos casos. Las 

recomendaciones pasaban por esquemas secuenciales de ciclos de QT en altas 

dosis y rescate con trasplantes autólogos progenitores hematopoyéticos de sangre 

periférica (TASPEs) o esquemas de QT convencional con alguno de los fármacos no 

utilizados previamente, como por ejemplo el protocolo TIP (paclitaxel, Ifosfamida, 

cisplatino) (256). A partir de 2019, quedó definido un tratamiento de 2ª línea para los 

casos no incluidos en el ensayo clínico para recaídas del MaGIC (220), como son los 

pacientes españoles.  
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      En este trabajo no se han evaluado las tasas de respuesta ni la supervivencia 

conseguida con las distintas estrategias que se han utilizado en 

recaídas/progresiones; pero sí que han sido el 30% de todas las consultas recibidas 

por el grupo SEHOP para TCG extracraneales.  

      Para Tumores muy raros en Pediatría, desde el año 2006, se plantearon líneas 

de trabajo centradas en los tumores adrenocorticales, el carcinoma nasofaríngeo 

(CNF) y el melanoma. Para estos tres tipos de tumores, los caminos fueron 

paralelos tras el contacto directo con referentes del COG en este tipo de tumores, 

en especial los doctores Carlos Rodríguez-Galindo, Raul Ribeiro y Alberto Pappo del 

Hospital St. Jude de Memphis (EE.UU.). En España, se tomó la decisión de seguir las 

recomendaciones de dos de sus estudios en curso como el ARAR0332 para tumores 

adrenocorticales, y el ARAR0331 para CNF.  

      Para los carcinomas adrenocorticales, fuimos invitados y fomentamos el registro 

de casos/envío de muestras al registro IPACTR tratando que se realizara el estudio 

de mutaciones somáticas y en línea germinal del gen TP53 en todos los casos (257).  

      En cuanto a los carcinomas nasofaríngeos la recomendación que se dio, 

conocidos los resultados internos de la ausencia de beneficio de la amifostina como 

adyuvante citoprotector según la terapia indicada en función del estadio (solo 

radioterapia o radio-quimioterapia durante la fase de consolidación), fue no 

utilizarla. La radioterapia de intensidad modulada (IRMT) fue la técnica de elección 

recomendada (168). En base a la experiencia francesa, en 2020 se informó a todos 

los miembros de la SEHOP la recomendación de la individualización de dosis de la 

radioterapia (RT), según la respuesta observada tras la QT neoadyuvante en los CNF 

de la edad pediátrica, a diferencia de la previamente recomendada en el protocolo 

ARAR0331 y en adultos (158,258).  

      En melanoma pediátrico la experiencia era muy escasa, y parecía que la QT para 

estadios avanzados no tenía apenas beneficios en la supervivencia (259). Estudios 

americanos incorporaron la inmunoterapia con interferón alfa 2b en melanomas de 

alto riesgo (estadios III resecables) (260), siendo esta nuestra recomendación 

durante varios años (261). Dados los avances en el conocimiento molecular del 
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melanoma en adultos y en niños, en el que se pueden distinguir tres tipos de 

melanomas con diferente comportamiento clínico-biológico (262-264), y el “boom” de 

las terapias dirigidas y la inmunoterapia en adultos (265), a partir de 2014 se 

incorporó la posibilidad de incluir a nuestros pacientes con melanomas avanzados 

(estadios III no resecables, o estadios IV) en ensayos clínicos, y si no era posible, 

utilizar tratamientos ya avalados para el melanoma del adulto en función del 

estadio y/o alteración molecular subyacente. En España se abrieron dos ensayos 

multicéntricos internacionales de un brazo en Unidades de Oncología pediátrica 

para pacientes de 12-17 años con melanomas avanzados:  

o Ipilimumab en adolescentes con melanoma maligno irresecable en estadio III o 

IV (266), ensayo fase II en el que participó el H. Sant Joan de Dèu de Barcelona. 

o Vemurafenib en pacientes pediátricos con melanoma quirúrgicamente 

incurable con mutación BRAF positiva, denominado BRIM-P (267), ensayo fase I 

que se abrió en los hospitales Sant Joan de Dèu y Virgen del Rocío (Sevilla). 

Ambos se cerraron prematuramente por lento reclutamiento (12 casos en el 

primero, 6 casos en el segundo) (266,267), lo que muestra lo raro que es este cáncer 

en la edad pediátrica, y más raro aún que su diagnóstico se haga en estadios 

avanzados (82,179). 

      Para los tumores rabdoides extracraneales (renales y de partes blandas) y el 

carcinoma renal, el grupo no consideró su abordaje ya que entraban dentro de la 

esfera de otros grupos SEHOP como el de “Sarcoma de Partes Blandas” y el de 

“Tumores renales”. Su manejo terapéutico siempre ha estado ligado a los 

protocolos de los grupos internacionales EpSSG (Grupo Europeo para el estudio de 

Sarcomas de Partes Blandas) (268) y SIOP-RTSG (Grupo de Estudio de Tumores 

Renales de la SIOP) (269). En 2010, la SEHOP fomentó al registro y envío de muestras 

para los estudios moleculares pertinentes de todos los tumores rabdoides al EU-

RHAB (Registro Europeo de tumores rabdoides) como registro multinacional de 

tumores rabdoides independientemente de su localización (229). 

      Siempre hemos mostrado un interés en referenciar el estudio y manejo de los 

tumores del estroma gastrointestinal (GIST) pediátricos, que con el paso del tiempo 
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se han convertido en dominio del grupo SEHOP “Sarcomas de Partes Blandas”. En 

2010, se estableció una subcomisión dentro del grupo “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” para desarrollar la “Guía para el diagnóstico, tratamiento y seguimiento 

de los GIST pediátricos” que sale a la luz en 2014 (270). Previamente, en 2011, se 

puso en marcha el estudio multicéntrico multinacional de un brazo fase I/II con 

Sunitinib en pacientes jóvenes (6-17 años) con GIST avanzado, en el que participan 

4 centros españoles (Virgen del Rocío de Sevilla, La Fe de Valencia, Niño Jesús de 

Madrid y Sant Joan de Dèu de Barcelona). Aunque el estudio fue cerrado por lento 

reclutamiento (6 pacientes en total), el perfil de seguridad y farmacocinética de 

dicho fármaco en pacientes pediátricos con GIST fue comparable al de los adultos 

(271).  

      Queda demostrada la gran dificultad del estudio de nuevos fármacos en 

cánceres muy raros en la edad pediátrica. A partir de 2018, gracias a los avances en 

el conocimiento a nivel molecular y evolutivo de los GIST pediátricos, con 

diferencias significativas respecto a las observadas en adultos, se actualizaron sus 

recomendaciones de tratamiento según la resección tumoral, su extensión y el tipo 

molecular, que en la mayoría de los casos pediátricos es wild type (wp)  (206).  

      El grupo de trabajo también desarrolló recomendaciones para el seguimiento 

después del diagnóstico y tratamiento (habitualmente un hallazgo casual tras una 

cirugía por sospecha de apendicitis aguda) de tumores neuroendocrinos (TNE) o 

carcinoides apendiculares, saliendo a la luz en 2014 (272). Previamente, para esta 

localización y para otros casos muy infrecuentes de tumores neuroendocrinos 

gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y de otras localizaciones, se aconsejaba seguir 

la primera versión (2010) de la “Guía práctica de diagnóstico, tratamiento y 

seguimiento de TNE” de la Sociedad Española de Oncología Médica (SEOM), Grupo 

Español de TNE y la Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición (SEEN) y en el 

capítulo “Tumores raros” del “Manual práctico de Hematología y Oncología 

pediátricas” (261). En 2017 se publicó una serie de 17 pacientes pediátricos (< 18 

años) con TNE apendiculares de cuatro centros españoles diagnosticados entre 

1994 y 2015. Se revisó su manejo y evolución, y los autores se plantearon el 
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interrogante; ¿hay margen de mejora? De su análisis se extrajo una conclusión 

sobre la disparidad en pruebas diagnósticas, criterios de 2ª cirugía y seguimiento, 

enfatizando la necesidad de guías pediátricas específicas (273). Las recomendaciones 

se habían actualizado en 2014 (272) en base al estudio de la Asociación Americana de 

Cirugía (AAS) de ese mismo año (207). Quedaba demostrado que las 

recomendaciones previas, basadas en TNE de adultos, no se ajustaban a la 

población pediátrica (273). 

      También se puso en conocimiento de los socios de la SEHOP lo que los 

oncólogos pediátricos debían saber sobre los feocromocitomas (FEO) y 

paragangliomas (PGL), enfatizando la importancia de realizar estudios moleculares 

en estos casos para descartar una forma familiar o sindrómica, más frecuentes en 

la edad infancia (97-99). Para casos rarísimos de FEO malignos, las recomendaciones 

de tratamiento oncológico se basaban en la QT convencional (60,261). A partir de 

2021 se pone en marcha un ensayo clínico fase II multicéntrico en adolescentes 

(12-17 años), abierto en dos centros de  España utilizando un radiofármaco análogo 

de la somatostatina como el Oxodotreótido de lutecio (177Lu) para FEO-PGL y TNE-

GEP positivos para el receptor de somatostatina. 

      Otro cáncer muy raro, como es el blastoma pleuropulmonar (BPP), que también 

se presenta casi exclusivamente en niños pequeños, fue de gran interés para el 

grupo con el objetivo de difundir recomendaciones diagnóstico-terapéuticas. Al 

igual que con los carcinomas adrenocorticales, alentamos el registro de casos y/o 

envío de muestras al registro internacional PPB/DICER1 junto al análisis de 

mutaciones DICER1 para todos los casos. En este registro, también se aconsejaba el 

esquema de tratamiento a utilizar en cada paciente con BPP según su tipo (I, II o III) 

y estadio (localizado o metastásico) (177,274).  

      A lo largo de los años, también se ha difundido lo que los oncólogos pediátricos 

deben saber sobre el cáncer de tiroides, poniendo a disposición de todos los 

miembros de la SEHOP las guías de la Asociación Americana de Tiroides (ATA) sobre 

el carcinoma diferenciado (CDT) (80) y el carcinoma medular de tiroides (CMT) (110).   
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      Además de todos los TMR ya mencionados, existe un numeroso grupo de otros 

tipos tumores para los que se apuesta por desarrollar recomendaciones basadas en 

la mayor experiencia de otros grupos más consolidados, especialmente a nivel 

europeo como el TREP italiano y el EXPeRT, que disponían de múltiples 

publicaciones al respecto. En la página web de la SEHOP (https://www.sehop.org/), 

se puso a disposición de los socios (acceso privado) referencias para el manejo 

diagnóstico-terapéutico de varios tipos de TMR, entre ellos: tumores pancreáticos 

(60,124,133), tumores tímicos epiteliales (138), carcinomas de glándulas salivares (143), 

carcinoma mioepitelial (144), estesioneuroblastoma (140), neoplasias uroepiteliales de 

vejiga (150), tumores del estroma gonadal (60) y tumores epiteliales de ovario (148).  

      Por último, en los últimos años, se ha comunicado la existencia y la posibilidad 

de su inclusión en el registro internacional NMC de pacientes de todas las edades 

de un cáncer extremadamente raro y de pronóstico infausto como el carcinoma 

NUT (NMC) de la línea media (162). 

      Todas las guías/recomendaciones de práctica clínica desarrolladas por el grupo 

SEHOP se adaptaron a las recomendaciones estándar publicadas en el Sistema 

Nacional de Salud (SNS) desde 2007 (275), y actualizadas en 2016 (276). 

      El grupo ha presentado y compartido en la mesa de protocolos en varios 

congresos de la SEOP (años 2006 y 2007), congresos posteriores de la SEHOP (años 

2008, 2010, 2012, 2013, 2015, 2016 y 2018), jornadas de puesta al día de 

protocolos/grupos de trabajo (años 2020 y 2022) y en varios cursos, todas las 

novedades, avances, y últimas guías sobre “Tumores raros y Lesiones vasculares”. 

 

1.2. PARTICIPACIÓN EN LOS PROYECTOS EUROPEOS Y EN EL GRUPO EXPeRT 

      En 2015 fuimos invitados por el grupo de estudio cooperativo europeo sobre 

tumores raros pediátricos (EXPeRT) para representar a España con una 

participación como miembro asociado en el paquete de trabajo número 8 (WP8) 

del proyecto ExPO-r-Net (European Expert Paediatric Oncology Reference Network 

for Diagnostics and Treatment) que se llevó a cabo entre 2014 y 2017. La tarea del 

https://www.sehop.org/
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WP8 era “Integración de los niños con tumores muy raros en una red europea de 

referencia” (40). Al identificar y conectar diferentes centros de Oncología pediátrica 

y grupos cooperativos con la necesaria experiencia, de los cuales nuestro grupo de 

la SEHOP era uno de ellos, el objetivo fue el poder proporcionar un diagnóstico 

preciso y un tratamiento basado en la mayor evidencia aceptada, generalmente 

basada en grupos de expertos en niños y adolescentes con tumores muy raros de 

Europa (y del mundo). Se plantea entonces una mayor expansión y consolidación 

del grupo EXPeRT. Como núcleos de trabajo del WP8 se estableció la necesidad y 

creación de un sistema de consulta virtual para brindar asesoramiento de expertos 

internacionales para casos complejos. Además, en 2016 se creó una web 

informativa para familias y público general (http://www.raretumors-children.eu) 

(4,61), con documentos de información general e información sobre diversas 

neoplasias como tumores adrenocorticales, pancreatoblastoma (PBL), blastoma 

pleuropulmonar (BPP), tumores de los cordones sexuales/estroma gonadal, 

carcinomas tiroideos, tumores de glándulas salivares y carcinoma tímico. Estas 

hojas de información se tradujeron a varios idiomas de diferentes países de la 

Unión Europea (UE), incluido el castellano, traducción realizada desde nuestro 

grupo. También se avanzó en el desarrollo de guías diagnóstico-terapéuticas 

(EXPeRT/ExPO-r-Net) para BBP, PBL, tumores del estroma gonadal y tumores 

tímicos, y otras (EXPeRT/EpSSG/ExPO-r-Net) para dos tipos de sarcomas muy raros, 

como el fibrosarcoma infantil y el sarcoma alveolar de células claras (61), todas ellas 

difundidas y recomendadas para los socios de la SEHOP. El desarrollo de un registro 

internacional de TMR en niñas/os y adolescentes se fue elaborando durante el 

proyecto ExPO-r-Net. Todos estos compromisos sentaron las bases para el 

establecimiento de centros piloto de referencia para niños y adolescentes con 

TMR, como parte de la emergente European Reference Network Paediatric Cancer  

(ERN PaedCan) (61). Sin embargo, para TMR pediátricos no había ni hay ningún 

centro español como CSUR, por lo que ningún centro del grupo SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares” pudo acceder a la ERN PaedCan, pero si poder seguir 

participando en dicha red como colaborador asociado en el siguiente proyecto que 

http://www.raretumors-children.eu/
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fue el PARTNER (Paediatric Rare Tumours Network-European Registry). Diez 

centros europeos (3 de Italia, 2 de Alemania, 2 de Polonia, uno de Francia, uno de 

los Países Bajos y uno de Hungría) se incorporaron a la ERN PaedCan como nodos 

de coordinación institucional para tumores muy raros. 

      A partir de 2018, el coordinador del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” se incorpora oficialmente como socio colaborador al grupo EXPeRT. En 

octubre de 2021 también se unió al grupo europeo una de las cirujanas pediátricas 

del grupo español. Desde España, hemos colaborado con el grupo EXPeRT en una 

serie de trabajos retrospectivos de tumores específicos como el blastoma 

pleuropulmonar y el mesotelioma, que se dieron a conocer en diversas 

publicaciones científicas de impacto (126,131,233) y en varias comunicaciones a 

congresos internacionales. También se participó en la reunión de consenso JARC-

EXPeRT (Joint Action on Rare Cancers-EXPeRT) celebrada en noviembre de 2017, 

donde se presentaron los datos epidemiológicos de niñas/os (0-14 años) y 

adolescentes (15-19 años) registrados en el RETI-SEHOP, desde 1980 hasta 2016 

inclusive, dentro los grupos XI y XII de la ICCC-3-2017. En este análisis, algo más del 

2% de todos los cánceres infantiles eran muy raros (2,7% en nuestro trabajo), en 

comparación con solo el 5% en la adolescencia. Esto sugería una baja cobertura de 

registro en adolescentes en España, como lo muestra el análisis del presente 

trabajo (1990-2021) en el que son el 6,8%. Se defendió los beneficios de los 

registros poblacionales; pero no se debe pasar por alto las ventajas de los registros 

clínicos. De dicha reunión de consenso y con el análisis de la base de datos 

RARECAREnet (vigilancia de los cánceres raros en Europa) fue posible elaborar y 

publicar un nuevo listado de TMR en la edad pediátrica (57) , que también es de 

referencia para este trabajo. 

      El proyecto PARTNER (2018-2021) se estableció para apoyar nuevos registros 

de enfermedades raras, en nuestro caso tumores muy raros (TMR) en niños y 

adolescentes (Figura 49). Conocida la existencia de registros nacionales dedicados 

a recoger datos epidemiológicos, clínicos y de tratamiento en cuatro países 
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europeos como eran Francia, Alemania (incluidos pacientes austriacos), Italia y 

Polonia, el objetivo de este proyecto era crear un registro europeo de tumores 

raros pediátricos que se conectara con los registros nacionales existentes, y a su 

vez pudiera dar soporte a otros países europeos, incluidos los LEHAR (Low Health 

Expenditure Average Rate) o España, donde no se disponía de tal recurso que 

además sería único para todos los países europeos interesados. El PARTNER 

también estaría conectado a un sistema de consulta virtual (VCS), a la web de 

tumores muy raros y al desarrollo de recomendaciones diagnóstico/terapéuticas. El 

proyecto contaba con siete paquetes de trabajo (4,61).  

      Desde la coordinación del grupo “Tumores raros y Lesiones vasculares” de la 

SEHOP, al igual que en el ExPO-r-Net, se participó activamente con diferentes 

aportaciones en diferentes WP. La aportación más directa fue en el WP6 

denominado “Recomendaciones estándar para la atención de niños con tumores 

muy raros (TMR) EXPeRT/PARTNER”. De la lista de TMR que teníamos, se votó el 

orden de interés para la elaboración de cuatro documentos de recomendación 

durante el proyecto. En consecuencia, se prepararon y publicaron cuatro nuevos 

(melanoma cutáneo, carcinoma nasofaríngeo, tumores adrenocorticales y 

carcinomas de glándulas salivares) (82,190,191,194). El coordinador del grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares” fue uno de los tres encargados del 

documento dedicado al melanoma cutáneo (82). También se revisaron y publicaron 

otros cuatro documentos (pancreatoblastoma, tumores del estroma gonadal, 

tumores tímicos y blastoma pleuropulmonar) (74,188,192,193). Para su elaboración se 

decidió adoptar los procedimientos operativos estándar de las conferencias de 

consenso del comité de las guías de la ESMO (European Society for Medical 

Oncology), clasificando los niveles de evidencia de I a V, y las recomendaciones de 

A al E [ANEXO XII]. De hecho, falta evidencia de nivel I o II en esta área debido a la 

rareza de estos tumores y a la falta de ensayos aleatorizados y metaanálisis. Por lo 

tanto, las recomendaciones para TMR se basaron en la evidencia de estudios 

prospectivos (nivel III) y, más comúnmente, en estudios retrospectivos (nivel IV), 

informes de casos (nivel V), y experiencia individual (nivel V). Mucha literatura 
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reconoce que las recomendaciones están sujetas a cambios a medida que se 

dispone de nueva evidencia científica. Por lo tanto, debido a esta evidencia 

científica limitada, los médicos locales siguen siendo responsables de la toma de 

decisiones y la atención de sus pacientes (61). Todas estas publicaciones se 

difundieron a los miembros de la SEHOP, y también se distribuyó al Grupo Español 

de Melanoma (GEM) la publicación sobre melanoma cutáneo (82) como guía en el 

manejo de nuevos casos en la edad pediátrica. Estas recomendaciones se 

actualizarán a medida que se consoliden nuevos avances (61). 

 

 

Figura 49. Estructura del registro PARTNER (adaptada/traducida con el permiso del 
Prof. Bisogno).  
Abreviaturas: JRC (Joint Research Centre; Centro Común de Investigación). TMR 
Tumores muy raros) 

 

 

      También se participó en el proceso de armonización del futuro registro 

PARTNER mediante la identificación de los TMR de interés, la selección de 

variables, y el uso de definiciones y procedimientos comunes para el manejo de 
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datos (61), particularmente facilitado por nuestra experiencia en tumores vasculares 

raros. Se discutieron los temas regulatorios relevantes para los diferentes países. 

Se notificó que para su apertura en España se exige de una tramitación como 

registro, a nivel de los comités éticos de investigación clínica (CEI). Dada la 

reconocida importancia de la ley de protección de datos, se trabajó en la 

vinculación de los registros existentes mediante la adopción del EUPID (Gestión 

Europea de la Identidad del Paciente), un sistema versátil, seguro y de preservación 

de la privacidad para el registro de pacientes seudonimizados y que permite 

vincular diferentes registros (61), como lo llevado a cabo por SIOPEN (European SIOP 

Neuroblastoma Group) con  estudios de neuroblastoma (277). Quedó pendiente la 

incorporación definitiva del EUPID al registro PARTNER (Figura 50). 

 

 

Figura 50. Esquema de las posibilidades de integración (interconexión) del EUPID 
(European Patient Identity Management) asegurando una seudonimización con 
diferentes registros nacionales (poblacionales) de cáncer, o registros de los países que 
disponen de uno específico para Tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes, y 
con el registro PARTNER  
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      Todo este proyecto, durante sus cuatro años de recorrido, fue parte de la red 

europea de referencia ERN PaedCan (https://paedcan.ern-net.eu/) para ayudar a 

los sistemas de salud nacionales a reducir las desigualdades en la supervivencia del 

cáncer infantil, tanto en general como específicamente en los tumores muy raros, 

tratando de proporcionar una atención médica transfronteriza de alta calidad, 

accesible y rentable para niños y jóvenes con cáncer, independientemente de 

dónde vivan (3,4,61).  

 

1.3. CONTACTO-COLABORACIÓN CON OTROS GRUPOS DE TUMORES RAROS 

NACIONALES E INTERNACIONALES 

      Además de los oncólogos y cirujanos pediátricos, otros especialistas a nivel del 

territorio nacional fueron y en muchos casos aún lo son, responsables del cuidado 

y tratamiento de ciertos tumores raros. Estos incluyen a endocrinólogos 

pediátricos que se ocupan de varios tumores endocrinos (especialmente los 

carcinomas de tiroides), a dermatólogos (pediátricos) y melanomas, y a otros 

especialistas quirúrgicos (cirujanos pediátricos, otorrinolaringólogos, cirujanos 

maxilofaciales, etc.).   

      En 2007 hubo varios contactos y conversaciones con el grupo de tiroides de la 

Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica (SEEP) que tenía abierta una 

encuesta nacional (registro clínico) para el cáncer de tiroides, para tratar de que se 

compartieran los nuevos casos con sus equipos de Oncología pediátrica. Así se 

podría lograr registrar en el RNTI (Registro Nacional de Tumores Infantiles) el 

mayor número de casos españoles (datos epidemiológicos), que habitualmente no 

pasaban por ningún equipo de oncología pediátrica. Al final no se llegó a un 

acuerdo concreto, pero sí que se trató de que esa propuesta fuera 

implementándose. En nuestro trabajo se recoge que los cánceres de tiroides 

fueron el tumor muy raro más frecuente (0,75% del total de cánceres) e incidente 

(1,35 casos nuevos al año/millón) en la población infantil residente en España entre 

1990 y 2021. También fue el cáncer muy raro más frecuente (2,42%) en 

adolescentes durante el mismo periodo de tiempo. Según lo reflejado en la 

https://paedcan.ern-net.eu/
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literatura (32,57) (Tablas 1 y 5), estas cifras son inferiores en los menores de 20 años, 

sobre todo entre 15 y 19 años. No se analizó la cobertura/exhaustividad (casos 

observados/casos esperados) de esos datos en este trabajo, sabiendo que desde 

2010 se acerca al 100% (23). El grupo de la SEEP no ha publicado los datos que pudo 

haber recopilado y el registro ha perdido aceptación con el tiempo. Los tumores 

asociados con síndromes de neoplasia endocrina múltiple (MEN), en concreto los 

MEN2A, también tuvieron un registro en la SEEP (recogida de datos clínicos) desde 

2008; pero sucedió lo mismo que con los tumores tiroideos. Por lo tanto, no ha 

sido posible comparar los datos epidemiológicos presentados en este estudio en 

relación con carcinomas de tiroides en general, ni de CMT y FEO en el contexto de 

un MEN2A.  

El grupo de “Investigación en Genética y Control de Diabetes y Enfermedades 

Endocrinas” del IIS Biocruces Bizkaia sí que llevó a cabo un proyecto de 

investigación para caracterizar clínica y molecularmente 235 adenomas hipofisarios 

(223 de España y 12 de Chile) en población pediátrica y adultos jóvenes (≤ 30 años), 

de los cuales 130 eran < 19 años con una edad media que fue de 14,1 años (rango: 

11-16) (278). En el trabajo con datos del RETI-SEHOP, se estudiaron únicamente 

niñas/os de 0 a 14 años, que fueron un total de 56 a lo largo de 32 años. No se 

dispone de datos más concretos sobre su morfología, sabiendo que el tipo más 

frecuente fue el prolactinoma (16%), teniendo en cuenta que el 82% se incluyeron 

como SAI (Sine Altero Inscriptione en latín o sin otra especificación en castellano). 

También el prolactinoma es el subtipo más frecuente reflejado en la literatura 

(230,279), y en el trabajo del grupo de Biocruces (278). Todo esto apoya la importancia 

del intercambio de datos epidemiológicos y clínicos para conocer más sobre todos 

estos raros tumores. 

      En cuanto a los contactos y colaboración con grupos de adultos de España, el 

primero fue a partir de noviembre de 2016 con el Grupo Español de Tumores 

Huérfanos e Infrecuentes (GETTHI) donde participamos en ponencias en su 

simposio anual (invitación), concurso de casos clínicos y comités de tumores 

organizados por dicho grupo. La segunda fue, a partir de octubre de 2018, con el 
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Grupo Español de Melanoma (GEM) de la Sociedad Española de Oncología Médica 

(SEOM) al que como pediatras tratamos de recordar que algunos niños y 

adolescentes también presentan melanomas, y que en todos esos raros casos se 

debería presentar y discutir su abordaje/manejo considerando su edad pediátrica 

en un “comité hospitalario de melanoma”. Un destacado miembro del GEM fue 

invitado y aceptó como uno de los revisores externos de las “Recomendaciones 

diagnósticas y terapéuticas de los grupos EXPeRT/PARTNER para Melanoma 

cutáneo” publicada en 2021 (82). Después de su publicación, se hizo partícipe de la 

misma a todos los socios del GEM a través de su divulgación por correo electrónico 

y en la página web del grupo.  

En el siguiente subapartado (1.4 de la Discusión) se comenta el estado de los 

registros de pacientes pediátricos con entidades específicas en el GETTHI y en el 

Registro Nacional de Melanoma Cutáneo (RNMC). 

      A nivel internacional, además de la colaboración en los inicios del grupo 

español con expertos del COG de los EE.UU. y todo el recorrido de la mano con el 

grupo EXPeRT en Europa, cabe destacar que desde julio de 2021 el grupo SEHOP de 

“Tumores raros y Lesiones vasculares”, se incorporó como consultor en el Comité 

de tumores/Reunión mensual virtual del Cure4Kids Working Group (C4K-WG) 

denominada “Tumores raros y hereditarios”. Ésta es una iniciativa del Grupo 

Latinoamericano de Oncología Pediátrica (GALOP) que se inició en septiembre de 

2013. El C4K es un recurso web (https://www.cure4kids.org/) para los 

profesionales de la salud dedicados a mejorar la atención de los niños con cáncer y 

otras enfermedades hematológicas potencialmente mortales en países de todo el 

mundo, promovido y desarrollado desde el Departamento de Medicina pediátrica 

global del Hospital St. Jude de Memphis en los EE.UU. Proporciona herramientas de 

aprendizaje online a través de una variedad de contenido (seminarios sobre 

diferentes enfermedades y tratamientos, artículos, e imágenes), clases en vivo y 

virtuales, y la disponibilidad del recurso en varios idiomas. A nivel colaborativo 

promueve el intercambio de conocimientos y la colaboración al proporcionar 

espacios gratuitos de reunión online para diferentes grupos de trabajo (C4K-WG). 

https://www.cure4kids.org/
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Los usuarios registrados pueden unirse a reuniones y grupos existentes o crear 

nuevos grupos para compartir sus experiencias y aprender de los expertos en 

tiempo real (280). En un trabajo presentado por el C4-WG “Tumores raros y 

hereditarios” en el año 2022 en el congreso de la SIOP (Sociedad Internacional de 

Oncología Pediátrica), se demuestra la viabilidad y utilidad de haber establecido un 

comité de tumores internacional para países de ingresos bajos y medios (LMIC), 

centrado en cánceres raros donde la experiencia disponible era limitada. Además, 

se justificaba la necesidad de una evaluación adicional sobre cómo esto se traduce 

en el manejo final del paciente (281).   

 

1.4. REGISTRO DE TMR EN NIÑOS Y ADOLESCENTES EN ESPAÑA 

      En general, los tumores muy raros (TMR), a menudo sufren problemas de 

validación, clasificación e incluso codificación debido a su baja frecuencia (209). 

Antes de este estudio, no había información específica sobre la incidencia estimada 

y la tasa de supervivencia observada de los tumores sólidos raros fuera del SNC, 

especialmente los tumores muy raros en la población infantil española.  

      Como se mencionó anteriormente, en nuestro país, el oncólogo pediatra suele 

ser la principal fuente de datos del RETI-SEHOP en la población pediátrica (23,24). Los 

tumores raros muchas veces pueden ser tratados solo por otros especialistas 

(cirujanos, endocrinólogos pediátricos, dermatólogos, etc.), sin el conocimiento de 

los oncólogos pediátricos, obviando su inclusión en el registro, que aún es más 

valioso en ausencia de registros clínicos específicos. Desde el grupo SEHOP, se 

apostó desde un principio el que no se llevaran a cabo registros clínicos para cada 

uno de estos tumores o al menos para la mayor parte de ellos (TCG extracraneales, 

carcinoma adrenocortical, carcinoma nasofaríngeo, blastoma pleuropulmonar, 

GIST o tumores neuroendocrinos, entre otros) manejados en cada centro con 

recomendaciones dadas para cada entidad sin disponer de protocolos únicos y 

exclusivos para cada tumor. Por tanto, faltan muchos datos clínicos sobre 

diagnóstico, estadio, grupo de riesgo, tratamiento recibido, efectos secundarios y 

seguimiento, que no se pueden comparar con muchas series de estos tumores, que 
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tienen diferentes grupos nacionales de países europeos, que apostaron por ese 

modelo de registro (3). Sin embargo, realizado el estudio epidemiológico de 

frecuencias de 1990 a 2021, de la incidencia estimada de 2000-2021, y de las tasas 

de supervivencia a 3 y 5 años en todos los tumores sólidos raros excepto los del 

SNC, divididos en distintos “grupos”, subgrupos y subgrupos extendidos de la ICCC-

3-2017, sí que se ha podido aportar una panorámica más general, pero sin duda 

muy valiosa. Lo mismo ocurrió con el análisis epidemiológico de los tumores 

rabdoides y endocrinos que incluyeron algunos tumores raros del SNC o con todos 

los TNE, en todos los casos de 0-14 años con unas coberturas de registro cada vez 

más cercanas al 100% en todos los lugares de España, no así con los registros en 

adolescentes (23).  

      Como se comentó en el subapartado 1.1 de esta Discusión, los diferentes 

registros internacionales conocidos (Tabla 10), como el registro IPACTR para 

tumores adrenocorticales, el PPB/DICER1 para blastomas pleuropulmonares 

asociados o no al síndrome DICER1, el OTST para tumores del estroma 

gonadal/cordones sexuales de ovario y testículo, y  el NMC (carcinoma NUT), se 

han dado a conocer en las diferentes participaciones en mesas de protocolos en los 

congresos anuales o en sesiones monográficas de puestas al día de protocolos de la 

SEHOP. Además, se recomendó el envío de muestras a los centros coordinadores 

de estos registros, todos ellos ubicados en EE.UU. En el subapartado 2.2 de esta 

Discusión, se refleja el número y cobertura de casos pediátricos que han sido 

incluidos en estos cuatro registros. 

      Conocer el número de casos y sus características en pacientes menores de 18 

años incluidos en registros de grupos de adultos como el del GEM y algunos del 

GETTHI, no fue posible por cuestiones metodológicas o para evitar duplicidades. A 

nivel epidemiológico, en un subanálisis que se realizó para la reunión del proyecto 

PARTNER el 14 de septiembre de 2018, los casos de melanoma maligno (XId de la 

ICCC-3-2017) incluidos en el RETI-SEHOP de 1990 a 2017 por grupos de edad y por 

cohortes de incidencia, llamaba la atención el escaso número de casos registrados 

en adolescentes (6 frente a 77 pacientes < 15 años). Sabiendo que la cobertura del 
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RETI-SEHOP no es representativa del cáncer en el adolescente, no se pueden hacer 

comparaciones con otros registros epidemiológicos. A modo informativo, el 

registro estadounidense SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results) para el 

periodo 1990-2009 (20 años) recolectó 645 casos de melanomas en menores de 19 

años, con una tasa de incidencia de 15,1 casos nuevos al año/millón (63), y refleja el 

hecho de que a estas edades el melanoma no cumple con la definición 

epidemiológica de cáncer muy raro, aunque sí en el concepto clínico debido a la 

limitada experiencia que tenemos los pediatras en este tipo de tumores (57,173). En 

el GCCR (Registro Alemán de Cáncer Infantil) que recogía a pacientes menores de 

18 años y presentaba una cobertura > 95%, de 2001-2010 (10 años) incluyó solo a 7 

pacientes de 15-17 años con melanoma maligno (122). Esta misma falta de cobertura 

en melanoma y también en otros muchos tumores en adolescentes la observó el 

grupo italiano en un trabajo que recogía la proporción de casos 

observados/esperados de 15-19 años y que fue del 10% (frente al 77% para los 

menores de 15 años). Esta proporción aumentó del 5% al 18% durante tres 

períodos de estudio sucesivos (1989-1994, 1995-2000 y 2001-2006), donde los 

melanomas registrados en 16 años fueron 6 (1% del total de casos de cáncer en 

esas edades, con un IC del 95% de 0-1) (282).  

      Ante la falta de datos precisos sobre el melanoma pediátrico en España, 

especialmente en adolescentes, se intentó ver si este “vacío de registro” en el RETI-

SEHOP podría solucionarse con los datos recopilados en el RNMC. Según los datos 

recogidos en la literatura, se sabe que es un tumor poco frecuente en Pediatría (2-

7% del total de cánceres en adolescentes y menos del 1% en menores de 15 años) 

(10,32,130,283). No fue posible obtener datos del RNMC para el melanoma pediátrico 

porque, dentro de los criterios de inclusión, los pacientes de nuevo diagnóstico 

tenían que ser mayores de edad. Otra forma de poder obtener datos sobre la 

epidemiología de este tumor en este grupo de edad era a través de los datos 

extraídos de la Red Española de Registros de Cáncer (REDECAN), formada en 2010, 

de la que el RETI es miembro. El problema es que fuera del RETI-SEHOP, como ya se 

mencionó, los registros autonómicos y provinciales cubren no mucho más del 40% 
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de toda la población infantil española. A partir de los 15 años la cobertura en el 

RETI es limitada con un déficit de notificación cuanto más mayores son los 

pacientes, sobre todo si no son atendidos en Unidades de Oncología pediátrica (23), 

como puede ser el caso de muchos melanomas. 

      Sobre la opción de registrar casos pediátricos en el registro ICARO (Iberian 

Registry of Adrenocortical Cancer) del GETTHI, no se difundió entre los centros 

SEHOP, esperando a la apertura del registro PARTNER en España, y evitar así 

duplicidades. Sin embargo, esta posibilidad no está cerrada. 

 

 

2. ¿DONDE ESTAMOS? 

      Llegados a este punto, utilizando todo el trabajo previo desarrollado, a partir de 

ahora trataremos la mayor parte de los resultados epidemiológicos de los tumores 

muy raros (TMR) en niños y adolescentes según la definición establecida para este 

trabajo por ser la más aceptada a día de hoy (57,71), con sus ventajas e inconvenientes 

con respecto a registros clínicos de TMR de otros países, los casos incluidos desde 

España en registros internacionales de tumores concretos, las consultas recibidas por 

el grupo de la SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, y el mantenimiento de 

colaboraciones abiertas a nivel nacional e internacional.  

 

2.1. VALIDACIÓN TEÓRICA DE LA DEFINICIÓN Y REGISTRO EPIDEMIOLÓGICO DE LOS 

TUMORES MUY RAROS EN PEDIATRÍA 

      Teniendo en cuenta que el cáncer infantil está definido como una enfermedad 

rara (13,54,209), un tumor muy raro (TMR) en la edad pediátrica se define desde el 

punto de vista epidemiológico como aquel con menos de 2 casos nuevos al año por 

millón de habitantes hasta los 19 años (57). En este trabajo se excluyeron a algunos 

subgrupos de tumores que epidemiológicamente también podrían considerarse 

raros, como a todas las neoplasias mieloproliferativas, los síndromes 

mielodisplásicos, las neoplasias de células histiocíticas y dendríticas, algunos 
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linfomas, retinoblastomas, hepatoblastomas, varios subgrupos extendidos del 

grupo principal III de la ICCC-3-2017 (tumores del SNC y miscelánea de neoplasias 

intracraneales e intraespinales) y el subgrupo Xa de la ICCC-3-2017 (TCG 

intracraneales e intraespinales) (57). Finalmente nos quedamos con un variado 

grupo de tumores sólidos extracraneales raros para los diferentes análisis y 

comparaciones planteadas. Este conjunto de tumores incluye los TCG 

extracraneales, y otros tumores sólidos raros como “tumores renales raros”, 

“tumores hepáticos raros”, “tumores óseos raros”, y “sarcomas de tejidos blandos 

y otros extraóseos no rabdomiosarcomas” (STB-NR), y la mayoría no cumple con la 

DEFINICIÓN más aceptada de tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes 

(2,3,57,65,71) y la definición adoptada en este trabajo, basada no solo en la 

epidemiología sino también en la práctica clínica habitual, en relación a que los 

TMR deberían ser cánceres no incluidos en protocolos y estudios de tratamiento. 

La definición de TMR para este estudio, se adapta al listado de cánceres muy raros 

publicada tras el consenso de JARC-EXPeRT (57) (Tablas 5 y 13) e incluye a todos los 

tumores que están a cargo del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, 

excluyendo a los TCG extracraneales. Con esta definición se pueden identificar dos 

subgrupos de TMR correlacionados a nivel epidemiológico con la ICCC-3-2017: TMR 

típicos de la infancia, como por ejemplo el blastoma pleuropulmonar o el 

pancreatoblastoma, ambos incluidos en el grupo XII, y los típicos de la edad adulta 

que ocurren muy raramente en la población pediátrica, como por ejemplo 

diferentes tipos de carcinomas y melanomas, incluidos en el grupo XI (57,63,71). 

      En cuanto a la definición original del grupo italiano (TREP) (60), entre 2000 y 

2011 se registraron en su base de datos 652 pacientes menores de 18 años de 38 

centros con TMR. La mediana de pacientes reclutados por año fue de 54. Los TMR 

más "comunes" fueron el carcinoma de tiroides, los tumores carcinoides del 

apéndice, los cánceres cutáneos (melanoma y carcinomas), y los tumores 

gonadales no germinales (Figura 51). En el registro TREP se registraron el 85% del 

total de TMR esperados en niñas/os (0-14 años) de Italia, en comparación con su 

registro de base poblacional. Esta cifra fue similar a la obtenida para cánceres 
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pediátricos más comunes por otros grupos cooperativos nacionales que 

comenzaron a funcionar mucho antes. La proporción de adolescentes (15-18 años) 

que se registraron fue solo del 19% (64). En España, hasta que se implante el registro 

PARTNER, solo podemos obtener datos de TMR a través del RETI-SEHOP o 

encuestas dirigidas a los diferentes centros de la SEHOP.  

      Si hacemos una comparativa de los datos recogidos del RETI-SEHOP de este 

primer listado de TMR del grupo TREP con sus datos nos encontramos que se 

notificaron en nuestro registro nacional un total de 868 casos en menores de 20 

años (738 en pacientes < 15 años, y 130 entre 15 y 19 años). Sabemos de antemano 

que en adolescentes la cobertura es mucho menor a la observada, como pasa en la 

serie del TREP. Los carcinomas tiroideos fueron el tipo tumoral más frecuente en 

ambos registros (el TREP clínico y el del RETI-SEHOP epidemiológico) y en ambos 

grupos de edad. En segundo lugar, en la serie del RETI-SEHOP, se encuentran “otros 

tumores muy raros”, tanto en niños como en adolescentes. Estos incluyen a parte 

de los subgrupos extendidos del Xf de la ICCC-3-2017 y a todos los del grupo XII 

salvo los blastomas pulmonares y pleuropulmonares, por lo que no es equiparable 

a lo que el grupo TREP denominó “otros tumores raros”. En tercer lugar en España 

fueron los tumores cutáneos (melanomas y carcinomas cutáneos) también en niños 

y adolescentes, y en cuarto lugar los tumores carcinoides apendiculares en la 

población infantil (2º en la serie italiana). Se registraron 36 casos de carcinomas 

renales en menores de 15 años y solo un caso en adolescentes. La distribución de 

carcinomas nasofaríngeos, carcinomas adrenocorticales, tumores de glándulas 

salivares, tumores gastrointestinales (carcinomas y GIST), y carcinoma tímico 

fueron similares entre ambos registros. En España en comparación a Italia tuvimos 

menos casos de feocromocitomas y paragangliomas (en RETI-SEHOP solo se 

incluyen los casos malignos a diferencia del registro del grupo TREP), y de tumores 

pancreáticos. En el RETI-SEHOP no tuvimos casos de tumores de mama, que 

incluyen solo a los carcinomas. Los datos de la casuística de España se presentan en 

la Figura 52. 
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Figura 51. Número de pacientes registrados en el “Tumori Rari en el Proyecto Età 
Pediátrica” (TREP) por tipo de tumor. 2000-2011 (64). N = 652 
Los adolescentes (15-18 años) se muestran en azul y los niños (0-14 años) en rojo  

 
 
 

 

Figura 52. Número de pacientes (niños y adolescentes) registrados en RETI-SEHOP por 
tipo de Tumor muy raro según la lista del grupo TREP. 1990-2021. N = 868 
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      Si se compara el número de casos de cáncer del adulto en niños y adolescentes 

registrados en la base de datos SEER en los EE.UU. entre 1973 y 2006 (63) (Figura 53 

y Tabla 47) con los datos recogidos en este estudio, es posible comprobar (se sabía 

de antemano) que el registro en España fue deficitario para la población 

adolescente. En la población infantil de los EE.UU. el TMR más frecuente fue el 

carcinoma de tiroides, seguido del melanoma maligno y el carcinoma de glándulas 

salivares.  En el RETI-SEHOP, los dos primeros siguieron el mismo orden y el tercero 

fue el carcinoma nasofaríngeo como se puede ver en la Figura 54 y en la Tabla 47. 

En esta serie del SEER, no presentaron datos sobre carcinomas del apéndice, 

principalmente tumores carcinoides (generalmente de bajo grado de malignidad), 

sabiendo que los métodos de codificación varían entre los registros de cáncer (20). 

Por lo tanto, los tumores epiteliales del apéndice en su conjunto quizás deberían 

excluirse si hacemos comparaciones geográficas.  

 

 

Figura 53. Número de pacientes (niños y adolescentes) registrados en la base de datos 
SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results) de los EE.UU. por tipo de tumor 
(Tumores del adulto en la edad pediátrica). 1973-2006. Adaptada de (63) 
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Tabla 47. Número de pacientes (niños y adolescentes) registrados en la base de datos 
SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results) de los EE.UU. de 1973-2006 (63) y en 
el RETI-SEHOP de 1990-2021 por tipo de tumor (Tumores del adulto en la edad 
pediátrica) 

Tumores tipo adulto 

Niños (0-14 a) Adolescentes (15-19 a) 

SEER  

(1973-2006) 

RETI-SEHOP 

(1990-2021) 

SEER  

(1973-2006) 

RETI-SEHOP 

(1990-2021) 

Carcinoma adrenocortical (CAC) 59 43 18 2 

Carcinoma de tiroides 515 200 1.485 46 

Carcinoma nasofaríngeo (CNF) 72 49 123 12 

Melanoma 468 88 1.368 11 

Carcinoma de piel 10 17 13 6 

Carcinoma de glándulas salivares 115 36 148 8 

Carcinoma de colon-recto 31 12 143 7 

Carcinoma de pulmón 16 22 35 8 

Carcinoma de timo 11 7 13 1 

Carcinoma de mama 10 0 55 0 

Carcinoma de cervix uterino 8 0 87 0 

Carcinoma de vejiga 9 8 49 1 

Carcinoma de otros sitios 

especificados 
96 38 216 8 

Tumor del estroma 

gastrointestinal (GIST) 
9 5 11 0 

Mesotelioma 3 3 8 2 

Carcinoma renal 72 36 84 6 

Hepatocarcinoma (HCC) 101 40 86 9 

TOTALES 1.605 604 3.942 127 
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Figura 54. Número de pacientes (niños y adolescentes) registrados en RETI-SEHOP por 
tipo de tumor (tumores del adulto en la edad pediátrica). 1990-2021 
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todos los incluidos en el grupo XI de la ICCC-3-2017 (66), y hacemos una comparativa 

con sus frecuencias extraídas de la base de datos SEER, se muestra que en el RETI-
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EE.UU.), seguidos por los carcinomas tiroideos (primero en EE.UU.). Los melanomas 

ocuparon el tercer lugar, y el segundo en los EE.UU. donde eran más del doble de 

frecuentes que en toda la población española (30% frente a 13%). La casuística del 

RETI-SEHOP mostró una mayor proporción de carcinomas adrenocorticales (6% 

frente a 1%),  y de carcinomas nasofaríngeos (8% frente al 3%). La proporción de 

cáncer colorrectal fue similar en ambos registros (3% frente a 5%). Toda esta 
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Figura 55. Frecuencia de los subgrupos del grupo XI de la ICCC-3-2017 (Otras 
neoplasias epiteliales y Melanomas) en < 20 años de la base de datos SEER 
(Surveillance, Epidemiology, and End Results), estandarizada según la población de los 
EE.UU. del año 2000 (66) 

 
 
 

 

Figura 56. Frecuencia de los subgrupos del grupo XI de la ICCC-3-2017 (Otras 
neoplasias epiteliales y Melanomas) en < 20 años del RETI-SEHOP; 1990-2021. N = 740 
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      La definición que adoptó el COG excluyó a otros cánceres muy raros que se 

observan casi exclusivamente en niños, como por ejemplo los pancreatoblastomas 

y blastomas pleuropulmonares (66,67), que están incluidos en el grupo principal XII 

de la ICCC-3-2017 (“Otras neoplasias malignas y no especificadas”). Los casos de 

este grupo notificados al RETI-SEHOP son en realidad muy raros, representando un 

total de 0,2% de todos los cánceres infantiles en pacientes de 0-14 años, y se 

presentaron con mayor frecuencia de 1-4 años (Tabla 16 y Figura 17). En nuestra 

serie 26 casos fueron blastomas pulmonares y pleuropulmonares (0,1% de todos 

los cánceres infantiles, 3,6% de todos los TMR, con < 1 caso nuevo al año), y solo 3 

pancreatoblastomas (0,01% de todos los casos de cáncer infantil, 0,4% de todos los 

TMR, con aproximadamente un caso nuevo cada 10 años). 

      Si se comparan los resultados recogidos del RETI-SEHOP (número de casos y 

frecuencias) entre 2000 y 2021 en niños (0-14 años) y adolescentes (15-19 años) 

con los datos del Registro alemán del cáncer infantil (GCCR) entre 2001 y 2010 (122) 

se observó que todos los tumores sólidos extracraneales raros, respecto al total del 

cáncer infantil (neoplasias hematológicas y tumores sólidos), eran casi dos veces 

más en el registro nacional español (8,8%) respecto al alemán (4,6%). Para TMR 

recolectados con la misma definición, fueron el 2,8% para el RETI-SEHOP y 1,2% 

para el GCCR, sabiendo que su estudio no reflejaba datos de carcinomas de tiroides 

(no hay comentarios en el texto del artículo sobre el porqué) pudiendo haber 

sobreelevado este porcentaje; sin embargo por debajo al del registro español 

(Figura 57). Cada año, el GCCR registra alrededor de 2000 nuevos casos de 

neoplasias malignas en menores de 18 años con una tasa de cobertura de registro > 

95%. Como en nuestro trabajo, el GCCR para dar sus resultados, utilizó la ICCC-3 

combinada con la CIE-O-3. Definieron los tumores raros a todos los que 

representaron menos del 0,3% de todas las neoplasias malignas (equivalente a < 2 

casos nuevos por millón por año). Usando esta definición, encontraron que el 

18,2% de todos los tumores sólidos extracraneales eran raros (122). 
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Figura 57. Número de casos y frecuencias relativas de los Tumores sólidos raros (“TCG 
extracraneales”, “Otros tumores raros” y “Tumores muy raros”)  en población infantil 
(0-14 años) registrados en el GCCR (2001-2010); datos recogidos de la referencia (122) y 
en el RETI-SEHOP (2000-2021). 
Abreviaturas: TMR (Tumores muy raros). TR (Tumores raros) TCG (Tumores de células 
germinales). GCCR (Registro Alemán del Cáncer Infantil). RETI (Registro Español de 
Tumores Infantiles) 
 

      Para los adolescentes, sabiendo que la cobertura en el RETI-SEHOP era 

inadecuada, se realizó una comparación idéntica a la población de los menores de 

15 años. El matiz es que el registro alemán incluye pacientes ≤ 18 años y el registro 

español ≤ 19 años, por lo que no son comparables en un principio. Sin embargo, los 

porcentajes de tumores sólidos raros agrupados (17,9% frente a 10% del todos los 

cánceres en adolescentes) y tumores muy raros (6,8% frente a 3,2%) fueron 

superiores en el registro español respecto al alemán (Figura 58). El trabajo señala 

que hasta 2009 los adolescentes (≥ 15 años) solo se registraban ocasionalmente, lo 

que conlleva a que no esté reflejada la verdadera incidencia de estas entidades 

(122), situación similar a la que ocurre en el RETI-SEHOP. 
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Figura 58. Número de casos y frecuencias relativas de Tumores sólidos raros (“TCG 
extracraneales”, “Otros tumores raros” y “Tumores muy raros”) en adolescentes 
registrados en el GCCR (15-18 años; 2021-2010); datos recogidos de la referencia (122) y 
en el RETI-SEHOP (15-19 años; 2000-2021). 
Abreviaturas: TMR (Tumores muy raros). TR (Tumores raros) TCG (Tumores de células 
germinales). GCCR (Registro Alemán del Cáncer Infantil). RETI (Registro Español de 
Tumores Infantiles) 
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      Los datos del RETI-SEHOP (España) son de base poblacional (5 áreas de alta 

cobertura) para la población infantil (0-14 años) entre 2000 y 2021. Se puede hacer 

una estimación desde el punto de vista exclusivamente epidemiológico a nivel 

mundial y en diferentes poblaciones alrededor del mundo haciendo referencia a 

los grupos XI y XII de la ICCC-3-2017 según los datos de la publicación titulada 

“International incidence of childhood cancer, 2001-10: a population-based registry 

study” (13). En el caso de España, si comparamos los datos de nuestro estudio para 

la población infantil de las 5 áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, 

Madrid y Navarra) con las del Sur de Europa o Europa meridional de las que forma 

parte España, y con el conjunto de la población mundial (en ambos casos se 

presentan las tasas de incidencias estandarizadas para la población mundial), 

fueron muy similares las de España y el Sur de Europa (4,19/millón frente a 

4,1/millón en el grupo XI, y 0,29/millón frente a 0,3/millón en el grupo XII), y por 

debajo de las estimadas para la población infantil mundial, especialmente en el 

grupo XII (0,29/millón frente a 1,2/millón). En el estudio con los datos del RETI-

SEHOP, el porcentaje de estos dos grupos, que incluyeron a la mayor parte de los 

TMR en niños, supuso el 2,7% de todos los cánceres infantiles, el 2,6% el total de 

casos en Europa meridional, y el 4,1% de la población infantil mundial. La 

incidencia de todos los cánceres infantiles recogidos en diferentes registros 

poblacionales a nivel mundial fue inferior a la de los registros del Sur de Europa y al 

de España. Todos estos datos se reflejan en la Figura 59. De hecho, a nivel 

epidemiológico, están reconocidas diferencias en la incidencia del cáncer infantil 

en general y dentro de los grupos principales de la ICCC-3 en particular, tanto entre 

diferentes poblaciones dentro de un mismo continente y entre diferentes 

continentes. También se sabe que hay diferencias entre los diferentes periodos de 

tiempo (13,16,17). Esto también se confirmó en este trabajo, al comparar las tasas de 

incidencias calculadas dentro de los subgrupos de grupo XI de la ICCC-3-2017 para 

diferentes periodos (2000-2009, 2010-2014, 2015-2019 y 2020-2021), como quedó 

reflejado en la Figura 27.  
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Figura 59. Incidencia estimada del Cáncer Infantil y de los grupos principales XI y XII de 
la ICCC-3-2017 por millón de niñas/os (0-14 años) de registros poblacionales a nivel 
mundial y Europa meridional (2001-2010); datos recogidos de la referencia (13) y de 
áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra) en RETI-SEHOP 
(2000-2021). Los porcentajes reflejados en la figura (Frecuencia relativa) son sobre el 
total de cánceres infantiles de cada serie y periodo. 

 

 

      Con referencia a los resultados de la base de datos SEER estadounidense 

(1992-2007) se puede decir que la incidencia anual de cáncer infantil fue de 152,19 

casos/106 de habitantes menores de 15 años (63). En comparación con los datos del 

RETI-SEHOP se observó variabilidad entre diferentes intervalos temporales siendo 

de 146/106 entre 2000 y 2009, que es el intervalo más equidistante con la serie del 

SEER, y de 164/106 entre 2000 y 2021, que es periodo completo de nuestro estudio. 

La incidencia de los tumores sólidos (TS) definidos por el SEER como raros fue de 21 

casos nuevos al año/106, lo que correspondió al 25% de todos los TS malignos 

extracraneales (63), y al 13,2% de todos los cánceres infantiles. Este grupo de TS 

140,6

170,8

164

4,6

4,1

4,19

1,2

0,3

0,29

0 50 100 150

Todo el
mundo
(2001-
2010)

Sur de
Europa
(2001-
2010)

RETI-
SEHOP
(2000-
2021)

Tasa de incidencia grupos XI y XII de la ICCC-3-2017 vs total cáncer 
infantil / 106 niñ@s (0-14 años)

Grupo XII Grupo XI Total cáncer infantil

4,1% 
 

 

 

2,6% 

2,7% 



                                                                                                                    DISCUSIÓN                                                                                                                                                                             

243 
 

raros se aproxima más a los que en este trabajo han sido agrupados como tumores 

raros y que incluyen a los “TCG extracraneales”, “Otros tumores raros” y a los 

“Tumores muy raros”. En la población infantil española las tasas de incidencia 

estimadas (tasas brutas) fueron de 14,6/106 de 2000-2009 y de 15,1/106 para el 

periodo completo de 22 años (2000-2021); lo que se correspondió al 20% del total 

de TS malignos extracraneales. La tasa de incidencia de todos los tumores sólidos 

raros excluyendo los tumores de células germinales (TCG) y los sarcomas de tejidos 

blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR) fue de 11,53/106 en el SEER (63). En la serie 

del RETI-SEHOP, si se hace una agrupación similar, teniendo en cuenta que en la 

serie española no se incluyen a todos los tumores del subgrupo VIIa de la ICCC-3-

2017 (“Hepatoblastomas y Tumores mesenquimales hepáticos”) que presentan 

una tasa de incidencia de 2,36/106 en el SEER, ni a los sarcomas de Ewing y Askin 

óseos con incidencia en el SEER de 1,66/106; la tasa bruta (TB) fue de 5,35 casos 

nuevos/año/106 de 2000-2009 y de 6,13/106 de 2000-2021, respectivamente, como 

se refleja en la Figura 60. Si nos limitamos a los que en el SEER define como 

tumores muy raros, es decir, todos los tumores sólidos raros excepto los TCG 

extracraneales y los STB-NR, estos tumores representaban el 7,2% de todos los 

cánceres infantiles en los EE.UU. y en ambos intervalos (2000-2009 y 2000-2021) 

aproximadamente el 3,7% en España. Cabe señalar que en la serie del RETI-SEHOP 

no se incluyeron el hepatoblastoma (alrededor del 1% de todos los cánceres 

infantiles en España), ni el sarcoma de Ewing y los tumores de Askin óseos 

(alrededor del 3%) según los datos del último informe anual del RETI-SEHOP (23). Se 

han demostrado las dificultades para realizar comparaciones fiables con 

definiciones heterogéneas, teniendo en cuenta que el hepatoblastoma (HB) dentro 

del subgrupo VIIa de la ICCC-3-2017, en niñas/os menores de 15 años, no cumple 

con los criterios epidemiológicos de un tumor muy raro al presentar una incidencia 

> 2 nuevos casos por millón de niñas/os al año. Lo mismo ocurre con el sarcoma de 

Ewing y los tumores de Askin óseos, a diferencia del resto de los tumores 

analizados en este estudio, como se puede observar en las Tablas 48, 49, 50 y 51. 
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Figura 60. Incidencia anual estimada del Cáncer Infantil, de todos los Tumores sólidos 
raros y de los Tumores sólidos raros excluyendo a los Tumores de células germinales y 
a Sarcomas de tejidos blandos raros (en España no se incluyen los Hepatoblastomas ni 
los Sarcomas de Ewing y tumores de Askin óseos) por millón de la población infantil (0-
14 años). Datos del SEER de los EE.UU (1992-2007) (63) y RETI-SEHOP (2000-2009 y 
2000-2021). Los porcentajes reflejados en la figura (Frecuencia relativa) son sobre el 
total de cánceres infantiles de cada serie y/o periodo. 
Abreviaturas: SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results). RETI (Registro 
Español de Tumores Infantiles). TR (Tumores raros) TCG (Tumores de células 
germinales). STB-NR (Sarcomas de tejidos blandos no rabdomiosarcomas) 
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raros, a expensas del grupo XI (“Otras neoplasias epiteliales y Melanomas 

malignos”) (Figura 61). Hay que tener en cuenta que sus datos provienen de 

registros de cáncer poblacionales que participan en el SEER (Surveillance, 

Epidemiology, and End Results) o en el NPCR (National Program of Cancer 

Registries) y que las tasas estaban ajustadas por edad a la población 

estadounidense estándar de 2000 (19 grupos de edad, censo P25-1130). Los datos 

incluyeron solo tumores malignos con una cobertura del 94,2% de la población de 

los EE.UU (284). 

 

 

Figura 61. Incidencia estimada del Cáncer Infantil y de los grupos principales XI y XII de 
la ICCC-3-2017 por millón en niñas/os (0-14 años) de registros poblacionales a nivel 
mundial y de los programas SEER y NPCR (2001-2009); datos recogidos de las 
referencias (13,284) y de áreas de alta cobertura (Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y 
Navarra) en RETI-SEHOP (2000-2021). Los porcentajes reflejados en la figura 
(Frecuencia relativa) son sobre el total de cánceres infantiles de cada serie y periodo. 
Abreviaturas: SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results). NPCR (National 
Program of Cancer Registries). RETI (Registro Español de Tumores Infantiles). 
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      Comparando las tasas brutas (TB) por “grupos” de tumores establecidos, subgrupos 

y subgrupos extendidos de la serie del SEER con la cohorte del RETI-SEHOP más 

próxima temporalmente (2000-2009) y todo el periodo (2000-2021; RETI-22 a partir de 

ahora), se observaron los siguientes detalles: 

A) Tumores de células germinales extracraneales (Tabla 48): 

Exceptuando el subgrupo de TCG extracraneales/extragonadales a expensas 

de una mayor incidencia de teratomas (principalmente sacrococcígeos o 

cervicales) en las estadísticas del SEER, los demás (subgrupos extendidos del Xb 

de la ICCC-3-2017, TCG gonadales como subgrupo principal y sus subgrupos 

extendidos) fueron muy similares. Los TCG gonadales, la ubicación reconocida 

más común (50%) de todos los TCG (253), tampoco cumplieron con el criterio 

epidemiológico para TMR en los EE.UU como subgrupo con una TB de 2,39/106. 

 
B) Otros tumores raros: 

• Tumores renales raros (Tabla 49): La incidencia de los sarcomas renales fue 

ligeramente superior en la serie del SEER que en la del RETI-22, y la 

incidencia de los carcinomas renales fue mucho mayor que la observada en 

el RETI-SEHOP entre 2000 y 2009.  

• Tumores hepáticos raros (Tabla 49): El SEER incluye al HB y la incidencia 

analizada se refiere para todo el subgrupo VIIa de la ICCC-3-2017, y por lo 

tanto no fue comparable con nuestros datos. La incidencia de carcinoma 

hepatocelular fue muy similar a la de la población infantil española, incluso 

idéntica a la del RETI-22. 

• Tumores óseos raros (Tabla 49): La incidencia de condrosarcomas fue 

mayor en el SEER que en el RETI-22 años (0,19/millón versus 0,08 o 

0,1/millón) según el periodo. En nuestro estudio, no se incluyeron a los 

sarcomas de Ewing y a los tumores de Askin óseos, que en el SEER sí que 

cumplían el criterio epidemiológico de tumor raro (1,66/millón) (284). Se 

observaron tasas de incidencia similares para los demás subgrupos 
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extendidos, excepto para los cordomas (0,15/millón en el SEER versus < 

0,1/millón en ambos periodos en el RETI-SEHOP). 

• STB-NR (Tabla 50): Algunos tumores tuvieron mayor incidencia en el SEER 

que en ambos periodos del RETI-SEHOP, como los tumores fibroblásticos y 

miofibroblásticos (0,8/millón versus 0,65/millón), tumores fibrohistiocíticos, 

leiomiosarcomas (0,94/millón versus 0,34/millón), STB alveolares y la 

miscelánea de STB. Los tumores malignos de vainas nerviosas periféricas 

(TMVNP) tuvieron tasas brutas similares en ambos registros durante el 

periodo más equidistante, pero diferente del periodo de 22 años. En España 

fueron más incidentes otros tipos de tumores, como los de la familia Ewing 

de partes blandas (el doble en el periodo de 22 años), los PNETp de tejidos 

blandos (mucho más elevados en el periodo 2000-2009) y el sarcoma 

sinovial, este último en ambos periodos (0,97 y 0,85/millón, 

respectivamente en el RETI-SEHOP frente a 0,59/millón en el SEER). 

 
C) Tumores muy raros (Tabla 51): 

• Tumores del SNP raros: Todos estos tumores son muy raros tanto en niños 

como en adultos, mostraron incidencias similares en ambas poblaciones. 

• Tumores gonadales no germinales: Los carcinomas gonadales y los tumores 

gonadales malignos no especificados (SCTS u OTST malignos) presentaron 

una mayor incidencia en la población infantil estadounidense. 

• Carcinomas y Melanomas: Se observaron unas tasas de incidencia que se 

correlacionan con la distribución del grupo XI de la ICCC-3-2017 (TMR para 

el grupo COG) del SEER comparado con el RETI-22, siendo superiores en los 

niños estadounidenses el carcinoma de tiroides (1º), seguido del melanoma 

(2º), y los carcinomas de glándulas salivares (3º). En España se objetivó 

mayores incidencias de carcinoma de piel, carcinoma de vejiga en el 

periodo 2000-2009, y especialmente carcinomas de apéndice (0,73/millón 

en 22 años o 0,34/millón de 2000-2009 frente a < 0,1/millón en el SEER). 

Como se mencionó anteriormente, en el SEER no se incluyeron los 

carcinoides de bajo grado histológico. En España, las mayores incidencias 
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fueron para los carcinomas tiroideos (1º), seguidos del melanoma (2º), y los 

carcinomas apendiculares (3º), a expensas de todos los tumores carcinoides 

en dicha localización. 

• Otras neoplasias especificadas: Hubo poca diferencia entre el SEER y el 

RETI-SEHOP en la incidencia de estos cánceres. 

 

Tabla 48. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población 
< 15 años) de Tumores de células germinales (TCG) extracraneales en el SEER de 
EE.UU. (1992-2007) [adaptada de (63)] y RETI-SEHOP (áreas de alta cobertura: Aragón, 
Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra; 2000-2009 y 2000-2021) 

ICCC-3-2017 (adaptada) 

SEER (EE.UU.) 

1992-2007 

RETI-SEHOP 

2000-2009 2000-2021 

N TB N TB N TB 

  X_“TUMORES DE CÉLULAS GERMINALES EXTRACRANEALES” 

Xb_TCG EXTRACRAN/EXTRAGONADALES 220 1,82 38 1,6 76 1,38 

Xb1_Germinomas  11 0,08 3 0,12 5 0,09 

Xb2_Teratomas 130 1,09 15 0,63 32 0,58 

Xb3_Carcinomas embrionarios 0 0 2 0,08 2 0,01 

Xb4_Tumor del saco vitelino (TSE) 65 0,54 17 0,72 35 0,63 

Xb5_Coriocarcinomas 3 0,02 1 0,04 1 < 0,01 

Xb6_Otros y no especificados 11 0,09 0 0 1 < 0,01 

Xc_TCG GONADALES 328 2,39 49 2.08 132 2,41 

Xc1_Germinomas 55 0,37 4 0,17 18 0,32 

Xc2_Teratomas 121 0,85 19 0,8 46 0,83 

Xc3_Carcinomas embrionarios 8 0,06 2 0,08 2 0,03 

Xc4_TSE  95 0,77 17 0,72 42 0,76 

Xc5_Coriocarcinomas 1 0,01 2 0,08 3 0,05 

Xc6_Tumores mixtos gonadales  48 0,33 5 0,21 21 0,38 

Xc7_Gonadoblastomas 0 0 0 0 0 0 

Abreviaturas: TB (Tasa bruta). SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results) 
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Tabla 49. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población 
< 15 años) de “Tumores renales raros”, Tumores hepáticos y “Tumores óseos raros” en 
el SEER de EE.UU. (1992-2007) [adaptada de (63)] y RETI-SEHOP (áreas de alta 
cobertura: Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra; 2000-2009 y 2000-2021) 

ICCC-3-2017 (adaptada) 

SEER (EE.UU.) 

1992-2007 

RETI-SEHOP 

2000-2009 2000-2021 

N TB N TB N TB 

  VI_”TUMORES RENALES RAROS” 

VIa2_Rabdoides renales 24 0,2 6 0,25 9 0,16 

VIa3_Sarcomas renales 34 0,28 5 0,21 13 0,23 

VIb_Carcinomas renales 36 0,25 2 0,08 11 0,2 

VIc_Tumores renales no especificados  0 0 1 0,04 1 0,01 

  VII_TUMORES HEPATICOS 

VIIa_HB y T. mesenquimales hepáticos 282 2,36 - - - - 

VIIb_Carcinomas hepáticos 52 0,36 8 0,34 20 0,36 

VIIc_T. hepáticos no especificados 3 0,03 0 0 0 0 

  VIII_”TUMORES ÓSEOS RAROS” 

VIIIb_Condrosarcomas 29 0,19 2 0,08 6 0,1 

VIIIc1_Ewing y Askin óseos 239 1,66 - - - - 

VIIIc2_PNETp óseos 15 0,1 3 0,12 5 0,09 

VIIId1_Neoplasias óseas fibrosas 5 0,04 1 0,04 1 0,01 

VIIId2_Cordomas  21 0,15 2 0,08 4 0,03 

VIIId3_Tumores odontogénicos  2 0,01 0 0 1 0,01 

VIIId4_Miscelánea tum óseos  9 0,06 0 0 3 0,05 

VIIId_Otros óseos no especificados 9 0,06 0 0 0 0 

Abreviaturas: TB (Tasa bruta). SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results).  
HB (Hepatoblastomas). PNETp (Tumores neuroectodérmicos primitivos periféricos) 
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Tabla 50. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población 
<15 años) de Sarcomas de tejidos blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR) o “Sarcomas 
raros” en el SEER de EE.UU. (1992-2007) [adaptada de (63)] y RETI-SEHOP (áreas de alta 
cobertura: Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra; 2000-2009 y 2000-2021) 

ICCC-3-2017 (adaptada) 

SEER (EE.UU.) 

1992-2007 

RETI-SEHOP 

2000-2009 2000-2021 

N TB N TB N TB 

   IX_”SARCOMAS DE TEJIDOS BLANDOS Y OTROS SARCOMAS EXTRAÓSEOS” 

IXb1_Tum fibroblást y miofibroblásticos 102 0,8 15 0,63 36 0,65 

IXb2_TMVNP 63 0,44 10 0,42 14 0,25 

IXb3_Otras neoplasias fibromatosas 1 0,01 0 0 0 0 

IXc_Sarcoma de Kaposi 3 0,02 0 0 3 0,05 

IXd1_Ewing y Askin de tejidos blandos 49 0,35 10 0,42 39 0,71 

IXd2_PNETp de tejidos blandos 36 0,26 23 0,97 32 0,58 

IXd3_Rabdoides extrarenales 27 0,22 8 0,34 18 0,32 

IXd4_Liposarcomas 18 0,12 1 0,04 8 0,14 

IXd5_T. fibrohistiocíticos 133 0,94 8 0,34 19 0,34 

IXd6_Leiomiosarcomas 25 0,18 2 0,08 4 0,04 

IXd7_Sarcomas sinoviales 88 0,59 23 0,97 47 0,85 

IXd8_T. vasos sanguíneos 11 0,08 4 0,17 6 0,1 

IXd9_Neo óseas y condromatosas de PB 11 0,08 2 0,08 3 0,05 

IXd10_STB alveolares 12 0,08 2 0,08 2 0,03 

IXd11_Miscelánea STB 31 0,22 3 0,12 12 0,11 

IXd_STB no especificados 108 0,77 18 0,76 42 0,76 

Abreviaturas: TB (Tasa bruta). SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results). STB 
(Sarcomas de partes blandas). TMVNP (Tumores malignos de vainas nerviosas 
periféricas). PNETp (Tumores neuroectodérmicos primitivos periféricos). PB (Partes 
blandas) 
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Tabla 51. Incidencia estimada (Tasa bruta: casos nuevos al año por millón de población 
< 15 años) de “Tumores muy raros” (incluye subgrupos IVb, Xd y Xd, y grupos XI y XII de 
la ICCC-3-2017) en el SEER de EE.UU. (1992-2007) [adaptada de (63)] y RETI-SEHOP 
(áreas de alta cobertura: Aragón, Cataluña, Euskadi, Madrid y Navarra; 2000-2009 y 
2000-2021) 

ICCC-3-2017 (adaptada) 

SEER (EE.UU.) 

1992-2007 

RETI-SEHOP 

2000-2009 2000-2021 

N TB N TB N TB 

   IV_”TUMORES DE CÉLULAS NERVIOSAS PERIFÉRICAS (SNP) RAROS” 

IVb_Otros tumores del SNP 26 0,19 4 0,17 9 0,16 

   X_”TUMORES GONADALES NO GERMINALES” 

Xd_Carcinomas gonadales 10 0,07 0 0 1 0,01 

Xe_Gonadales no especificados 12 0,09 0 0 3 0,05 

   XI_OTRAS NEOPLASIAS MALIGNAS EPITELIALES Y MELANOMAS  

XIa_Carcinomas adrenocorticales 31 0,24 4 0,17 9 0,16 

XIb_Carcinomas tiroideos 262 1,75 30 1,27 74 1,35 

XIc_Carcinomas nasofaringeos 31 0,2 2 0,08 9 0,16 

XId_Melanomas 229 1,59 20 0,85 41 0,74 

XIe_Carcinomas de piel 9 0,06 5 0,21 9 0,16 

XIf _Otros carcinomas y no especificados 199 1,35 26 1,1 88 1,6 

      XIf 1_Carcinomas glándulas salivares  64 0,43 6 0,25 14 0,25 

      XIf 2_Carcinomas colon y recto  18 0,12 0 0 5 0,09 

      XIf 3_Carcinomas apéndice  9 0,06 8 0,34 40 0,73 

      XIf 4_Carcinomas pulmón  16 0,11 4 0,17 6 0,1 

      XIf 5_Carcinomas timo  6 0,04 0 0 4 0,03 

      XIf 6_Carcinomas mama 6 0,04 0 0 0 0 

      XIf 7_Carcinomas cervix uterino 3 0,02 0 0 0 0 

      XIf 8_Carcinomas vejiga  3 0,02 5 0,21 5 0,09 

      XIf 9_Carcinomas ojo  3 0,02 0 0 2 0,03 

      XIf 10_Carci otros sitios especificados  58 0,4 3 0,12 10 0,18 

      XIf 11_Carci sitios no especificados  13 0,09 0 0 2 0,03 
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ICCC-3-2017 (adaptada) 

SEER (EE.UU.) 

1992-2007 

RETI-SEHOP 

2000-2009 2000-2021 

N TB N TB N TB 

   XII_OTRAS NEOPLASIASY NO ESPECIFICADOS 

XIIa_Otros tumores especificados 27 0,22 2 0,08 14 0,25 

      XIIa1_GIST  5 0,04 1 0,04 2 0,03 

      XIIa2_Pancreatoblastoma 5 0,04 0 0 0 0 

      XIIa3_BP y BPP 12 0,1 1 0,04 8 0,14 

      XIIa4_Otras neo mixtas y estromales 4 0,03 0 0 3 0,05 

      XIIa5_Mesoteliomas  0 0 0 0 1 0,01 

XIIb_Otros tumores malignos no especif 1 0,01 2 0,08 2 0,03 

(continua Tabla 51) 

Abreviaturas: TB (Tasa bruta). SEER (Surveillance, Epidemiology, and End Results). GIST 
(Tumor del estroma gastrointestinal). BP (Blastoma pulmonar). BPP (Blastoma 
pleuropulmonar) 
 

 

      Comparar las tasas de incidencia con otros estudios publicados en esta área es muy 

difícil. En los siguientes apartados se comentan los resultados de diferentes registros: 

      En un estudio basado en el registro de cáncer del estado alemán de Baviera y del 

cáncer infantil de Alemania (GCCR), los datos provienen de la población pediátrica de 0 

a 17 años, dividida en menores de 10 años y 10-17 años, y analizaron el número de 

casos, proporción y tasa de incidencia anual de 2002-2014 utilizando la definición del 

grupo EXPeRT. Compararon sus datos como registro poblacional con los del GCCR. El 

6,3% de todos los cánceres infantiles fueron TMR en el registro de Baviera, que 

además aporta el 17% de estos al GCCR. El TMR más frecuente fue el melanoma 

seguido del carcinoma de piel y los tumores gonadales no germinales. No incluyeron a 

los carcinomas de tiroides. Llegaron a la conclusión de que la frecuencia de TMR en 

Alemania estaba subestimada en el GCCR, y que su estudio fue el primero en Alemania 

calculando tasas de incidencia. Para adquirir mayor conocimiento sobre estos 
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cánceres, se propugna que debe mejorar el registro de TMR mejorando el intercambio 

de datos entre el GCCR, el Registro Nacional (alemán) de Cáncer y el Registro Clínico 

del grupo STEP (68).  

      El grupo francés de TMR pediátricos (FRACTURE) publicó en 2022 la serie de casos 

dentro de su registro iniciado en 2012. Esta serie recogió los casos de TMR incluidos en 

dicho registro desde 2012 hasta 2018, comparándolos con los casos contenidos en su 

Registro Nacional de Cáncer Infantil (RNCE) en 2012-2015, con el fin de evaluar toda la 

documentación y entender cualquier discrepancia. En la base de datos FRACTURE se 

registraron un total de 447 pacientes con TMR, representando a 97 tipos histológicos 

diferentes. De los 14 tumores más comunes registrados en el RNCE (772 pacientes), 

solo el 19% también estaban registrados en la base de datos del grupo. Los autores 

concluyeron que los TMR en la edad pediátrica abarcaban a una variedad heterogénea  

de entidades (TNE, carcinomas tiroideos, CNF, tumores pancreáticos, tumores de 

pulmón y pleura, FEO-PGL, tumores cutáneos, tumores adrenocorticales, tumores de 

glándulas salivares, hemangioendoteliomas, tumores no germinales de ovario, 

carcinomas gastrointestinales, carcinomas renales, tumores de células gigantes y 

tumores tímicos), que representan el 10% de todos los cánceres diagnosticados 

anualmente en niños y adolescentes. La colaboración entre las bases de datos del 

grupo FRACTURE y el RNCE ayuda a obtener una imagen más exhaustiva de estos TMR 

y garantiza la integridad de la investigación para algunos grupos de pacientes 

específicos (163). Nuevamente, la lista de TMR en cada país no fue exactamente la 

misma que en otros; lo que dificulta la comparación. Se apoya la idea de 

complementar los datos epidemiológicos del registro nacional con datos del registro 

clínico de TMR, pudiendo ser la opción ideal para España una vez que se ponga en 

marcha el registro PARTNER. 

      Algo similar pasa en otros países no europeos. En 2019, se publicaron los datos 

sobre cánceres raros en la Infancia y la adolescencia diagnosticados de 2005-2015 en 

Brasil, en base a la definición clínico-epidemiológica del EXPeRT, a partir del primer 

informe de 19 registros poblacionales de cáncer que incluyeron al 23% de la población 

brasileña. Los tumores incluidos fueron: PBL, tumores gonadales no germinales, BPP, 
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tumores tímicos, GIST, FEO-PGL, tumores epiteliales del apéndice, tumores de mama, 

tumores carcinoides, carcinomas adrenocorticales (CAC), tumores de glándulas 

salivares, carcinomas renales, CNF y tumores cutáneos (69). Inicialmente, los resultados 

que proporcionaron eran difíciles de comparar con la población pediátrica española, 

por su lista de tumores, además de no disponer de datos de incidencia de TMR en 

adolescentes españoles por su falta de registro. En la serie brasileña, la incidencia de 

dos cánceres (cánceres de tiroides y de piel) superó los 2 casos nuevos al año/millón 

solo en adolescentes. Algunos tumores mostraron variaciones en la incidencia entre las 

regiones brasileñas. El CAC tuvo una alta tasa de incidencia (4 casos/millón) en la 

región sur en niños menores de 10 años. Los cánceres de tiroides y de piel tenían tasas 

más altas en regiones del medio oeste, sureste y sur, y los investigadores llegaron a la 

conclusión de que, debido a la extraordinaria rareza de estos tipos de tumores, la 

creación de redes se hace fundamental para mejorar la investigación básica, estudios 

clínicos y ensayos. Así mismo, planteaban que la centralización del diagnóstico es la 

única forma de mejorar el diagnóstico y el tratamiento de los niños afectados con estas 

enfermedades raras. En este sentido, el registro y la vigilancia de los cánceres 

pediátricos raros son cruciales desde el punto de vista de la salud pública; concluyendo 

que se debe mejorar la calidad del registro (69). Con esta idea, se está de acuerdo que el 

modelo de trabajo en red en TMR en España debería ser una prioridad, además de 

garantizar el máximo registro de estas entidades en el RETI-SEHOP y en el registro 

PARTNER cuando esté abierto en España. 

      Hay dos series con la experiencia de un solo hospital, y que al ser unicéntricas no 

reflejan la realidad poblacional. Ambas utilizaron la definición del grupo EXPeRT: 

- El trabajo publicado en 2021 del Hospital Garrahan de Argentina incluyó a 164 

pacientes (0-18 años) con TMR (9,9% de todos los tumores sólidos) de 2007 a 

2017, con un promedio de 16 casos nuevos por año. Los TMR fueron: 

carcinomas de tiroides, CAC, tumores pulmonares (BPP, carcinomas y tumores 

miofibroblásticos), tumores de las glándulas salivares, tumores del tracto 

gastrointestinal (cáncer de colon, GIST y GANT), tumores gonadales no 

germinales, tumores pancreáticos (tumor de Frantz y PBL), carcinomas renales, 
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CNF y FEO-PGL. Los más frecuentes fueron el carcinoma de tiroides, CAC y 

melanoma. Un síndrome de predisposición al cáncer asociado estuvo presente 

en el 5,3% de los pacientes y el 3,5% tenía antecedentes de cáncer. La mediana 

de seguimiento fue de 34,9 meses (rango: 1-128,5 meses). El 78,7% de los 

pacientes estaban vivos y solo 10 (6%) se perdieron durante el seguimiento (170).  

- Por otro lado, la serie del Instituto Oncológico del sur de la India incluyó 133 

casos (0-14 años) entre 2000 y 2019, siendo los más frecuentes los sarcomas de 

tejidos blandos no rabdomiosarcomas (STB-NR). Predominó el sexo masculino 

(F/M = 1/1,8) (70) a diferencia de los casos incluidos en el RETI-SEHOP. El 33% de 

sus casos tenían menos de 10 años y los menores de un año representaron el 

15,8% de los casos (70). En España, el 11% eran lactantes y el 47% menores de 

10 años. La mediana de tiempo hasta el diagnóstico de los cánceres raros en 

general fue de 29 días, el 12% tenía una enfermedad metastásica al 

diagnóstico, y la supervivencia libre de enfermedad (SLE) a los 3 años (107 

pacientes) fue de 58,3% (70). Estos datos no se recogieron en el estudio con los 

datos del RETI-SEHOP. 

 

      Si se comparan las series de TUMORES MUY RAROS ESPECÍFICOS estudiadas por 

diferentes grupos europeos fundadores del EXPeRT por separado (Italia, Polonia, 

Alemania y Francia), excluyendo el Reino Unido, con las frecuencias de casos recogidos 

en nuestra serie de base epidemiológica (RETI-SEHOP), nos encontramos dificultades 

porque para muchas de las comparaciones no se dispone de datos clínicos o incluían 

tumores no malignos. El grupo TREP (Italia), que fue el primero en recopilar series de 

casos de TMR, también ha sido el más prolijo (3,285). Se comparan y discuten diferentes 

series de gran parte de TMR en niños y adolescentes de grupos nacionales europeos 

consolidados y los recogidos del RETI-SEHOP:  

• Blastoma pleuropulmonar (BPP):  

o Grupo TREP (2000-2014): En 2019 publicaron una serie de 37 casos (7 tipo I, 

13 tipo II, 17 tipo III). La mediana de seguimiento fue de 8,7 años con una 

supervivencia observada (SG) a 5 años para todo el grupo del 61,3% (IC95%: 
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43,5-75,1%) y una SLE a 5 años del 59,2% (IC95%: 41,7-73,1%). El Registro 

del TREP demostró una excelente capacidad para registrar casos de BPP. 

Después de iniciado el proyecto TREP, todos los pacientes recibieron un 

tratamiento uniforme. Los resultados a largo plazo fueron excelentes para 

el tipo I e insatisfactorios para los tipos II y III. La invasión tumoral y el 

estadio IRS fueron de valor pronóstico (132). 

o RETI-SEHOP (1990-2015): Recogimos 21 casos (13 BPP y 8 BP). No hay datos 

sobre tratamiento recibido, ni de sus tipos histológicos. La supervivencia 

global a los 5 años, independientemente del tipo, fue del 57% (IC95%: 39-

83%), más baja que la del grupo italiano. Si tomamos los datos clínicos de 

casos diagnosticados desde 2000 hasta 2014 para las colaboraciones con el 

grupo EXPeRT, finalmente se recopilaron 13 casos (3 tipo I, y 10 tipo II y/o 

III), de los cuales 9 se incluyeron dentro de los dos estudios colaborativos 

(126,233) y 7 (54%) también estaban notificados al RETI-SEHOP (Figura 37). La 

supervivencia global a 5 años de toda la serie fue del 61,5% (Tabla 44), 

ligeramente superior a la del grupo TREP. Cinco casos recayeron o 

progresaron, ninguno de ellos de tipo I, y un BPP tipo II presentó otras 3 

neoplasias diferentes en su evolución. La supervivencia libre de enfermedad 

a 5 años fue del 54%, inferior a la del grupo italiano. En nuestro caso, el 

tratamiento no fue uniforme entre los centros, ya que el grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares” no planteó ni sugirió un protocolo 

único (se dio la opción de tratamiento con las recomendaciones del registro 

internacional, esquemas europeos establecidos para el tratamiento de 

rabdomiosarcomas u otros según el criterio cada centro). Todos estos datos 

están reflejados en el punto 8.1 de los Resultados. 

• Tumores pancreáticos:  

o Grupo TREP: En 2010 publicaron una serie de 21 pacientes menores de 18 

años diagnosticados entre 2000 y 2009. Sus histiotipos fueron: 4 

pancreatoblastomas, 2 carcinomas pancreáticos , 3 neoplasias del páncreas 

endocrino (un tumor maligno de células de los islotes, un gastrinoma y un 
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tumor bien diferenciado), y 12 tumores pseudopapilares sólidos (133). En 

2019 publicaron una serie exclusiva sobre tumores pseudopapilares de 

páncreas (tumor de Frantz) diagnosticados entre 2000 y 2018, en la que 

observaron una recidiva en un paciente con rotura tumoral en la cirugía. El 

100% estaban vivos (134). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Se notificaron 3 pancreatoblastomas (2/3 vivos y 

libres de enfermedad a 5 años), 3 carcinomas pancreáticos (un 

adenocarcinoma, un carcinoma SAI y un carcinoma pseudopapilar sólido; 

100% supervivientes y libres de enfermedad a 5 años), y 5 TNE-GEP (un 

tumor carcinoide, un carcinoma neuroendocrino, un gastrinoma y 2 

tumores endocrinos pancreáticos no funcionantes). Como se mencionó en 

el punto 8.3 de los Resultados, no tenemos datos sobre los tumores de 

Frantz, porque no se incluyeron ni se incluyen en el RETI-SEHOP por ser 

tumores no malignos o de comportamiento incierto.  

• Tumores estromales (SCSTs) del testículo: 

o Grupo TREP (2000-2008): Serie publicada en 2010 de 11 pacientes (4 TCSL, 

4 TCGJ, un tumor de células de Sertoli, un SCST incompletamente 

diferenciado y otro SCST mixto). Todos estaban vivos en primera remisión 

completa  (135). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Podemos aportar 4 casos de SCST de histología 

maligna (2 carcinomas de células de Sertoli, un TCSL maligno y otro de 

células de Leydig). No se puede dar la supervivencia global a 5 años al ser 

menos de 10 casos, pero según los datos analizados todos seguían vivos. 

• Tumores estromales (SCSTs) del ovario: 

o Grupo TREP: En 2011 publicaron una serie de 23 casos (2000-2009), 9 de los 

cuales tenían signos de secreción hormonal (pubertad precoz, telarquia y/o 

menarquia niñas pequeñas). En relación con su histología se diagnosticaron 

como TCGJ 12, TCSL 6, fibrotecomas 3 y tumores esclerosantes del estroma 

2. El 96% sobrevivieron y la quimioterapia con cisplatino demostró ser 

eficaz en tumores localmente avanzados (136). Otro trabajo un año después 
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incluyó 15 casos, en su mayoría de la serie previa (6 TCGJ, 6 TCSL, un 

fibroma, un tumor de células de la teca y un tumor esclerosante del 

estroma). Se estudió la expresión de GATA-4 y FOG-2, y se demostró que la 

alta expresión de GATA-4 no estaba asociada con el comportamiento 

agresivo de estos tumores observado en adultos (137). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Como se comentó para los tumores estromales 

testiculares, todos los casos en el ovario también fueron de histología 

maligna (3 TCSL pobremente diferenciados y 3 tumores de células de la 

granulosa tipo adulto o malignos). No hay datos disponibles de 

supervivencia. Nuevamente, al igual que con este tipo de tumores a nivel 

testicular, teniendo en cuenta que el RETI-SEHOP no es un registro 

puramente clínico, nuestra limitación fue la imposibilidad de registrar a 

todos los casos independientemente de su histología para poder hacer 

comparaciones. La presencia del síndrome DICER1 debe descartarse en 

todos los tumores de células de Sertoli-Leydig (TCSL) de ovario, 

independientemente del grado de malignidad (94). Esta información no se 

reflejó en ninguno de los trabajos publicados del grupo TREP (136,137). 

• Tumores epiteliales del timo: 

o Grupo TREP (2000-2009): En 2011 publicaron una serie de 9 casos (4 

timomas y 5 carcinomas). Todos los pacientes con carcinomas tímicos 

recibieron quimioterapia (QT) y radioterapia (RT), pero fallecieron (138). 

o Grupo PPRTSG (1992-2008): El grupo polaco publicó en el año 2010 una 

serie de 9 niños con carcinomas tímicos. El trabajo comenta que son 

también considerados tumores muy raros en la edad adulta (0,2-1,5% de 

todos sus cánceres). Se estadiaron según el sistema Masoka-Koga. La 

mayoría fueron inoperables en el momento del diagnóstico, lo que se 

tradujo en un mal pronóstico (dos sobrevivieron, uno de ellos con secuelas) 

(155). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Recoge 8 casos (7 niños y un adolescente), de los 

cuales 4 fueron diagnosticados en 2015-2019, todos ellos incluidos en el 



                                                                                                                    DISCUSIÓN                                                                                                                                                                             

259 
 

subgrupo extendido XIf5 de la ICCC-3-2017. Según la clasificación de la OMS, 

un caso fue un timoma B1, 3 casos fueron B2, 3 casos fueron B3 y otro fue 

un carcinoma tímico. Según los datos recopilados por el RETI, sabemos que 

el carcinoma falleció y 3 casos anteriores a 2015 estaban vivos libres de 

enfermedad (VLE). 

• Carcinoma nasofaríngeo (CNF): 

o Grupo TREP (2000-2009): El trabajo publicado en 2012 incluyó a 46 

pacientes  menores de 18 años; 45 tenían afectación ganglionar en el 

momento del diagnóstico (N1-3), de los cuales 5 tenían enfermedad 

metastásica (M1). El tratamiento recibido fue de 3 ciclos de QT de inducción 

con cisplatino/5-fluorouracilo seguido de RT (dosis hasta 65 Gy) con 

cisplatino. Se observó una tasa de respuesta del 90% a la QT de inducción. 

La supervivencia global a los 5 años fue del 80,9%, aunque el 65% de los 

pacientes presentaron secuelas a largo plazo. El uso de dosis de radiación 

más bajas que en adultos no se tradujo en mayores tasas de fracaso 

locoregional (139). 

o Grupo FRACTURE (1990-2015): El grupo francés estudió a 95 pacientes 

diagnosticados de CNF con una mediana de edad de 15 años (rango: 7-23) 

con el objetivo de estudiar retrospectivamente la supervivencia y la 

morbilidad con el tratamiento recibido (QT de inducción basada en platino y 

RT-QT simultánea). La dosis total de RT se ajustó según la respuesta a la QT 

neoadyuvante. El 60% recibió RT de intensidad modulada (IMRT) y el resto 

de los pacientes recibieron RT conformada. La supervivencia global a los 3 

años fue del 94% (85-97%]. La tasa de fracaso locoregional fue del 6%, y el 

50% presentó secuelas. La odinofagia se redujo significativamente en los 

tratados con IMRT. Después de una respuesta tumoral favorable, el uso de 

dosis reducidas de RT (59,4 Gy, 54 Gy y 45 Gy, respectivamente), en los 

ganglios linfáticos cervicales primarios, afectados y no afectados, no se 

asociaron con un aumento de la tasa de fracaso locoregional. Estos 

hallazgos respaldan el uso de regímenes de RT adaptados a la respuesta del 
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tumor a la quimioterapia neoadyuvante para mejorar la calidad de vida de 

estos pacientes a largo plazo (158). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Se registraron 49 casos en menores de 15 años y 

12 casos entre 15 y 19 años. No se dispone de datos sobre el tratamiento 

recibido ni de secuelas. La supervivencia observada a 5 años en 37 niños 

con carcinoma nasofaríngeo fue del 86% (IC del 95%: 75-98%). No se tienen 

datos del estadiaje, ni cifras de supervivencia en los adolescentes. Tampoco 

se evaluó, al no disponer del dato, el protocolo terapéutico que recibieron 

los pacientes, donde en España se recomendaba el ARAR0331 adaptado del 

COG de los EE.UU. (168), aunque a decisión de cada centro se podían utilizar 

otros esquemas de tratamiento como los del grupo alemán (286). Las 

secuelas a largo plazo tampoco pudieron evaluarse fuera de un registro 

clínico o un ensayo. 

• Neuroblastoma olfatorio (Estesioneuroblastoma): 

o Grupo TREP (1980-2008): En un trabajo de colaboración de este grupo con 

otros (Neuroblastoma y STB) a nivel de la Sociedad Italiana de Oncología y 

Hematología pediátrica, en 2012 publican una serie de 9 casos de los que 6 

son de sexo masculino. La mediana de edad al diagnóstico fue de 9,9 años 

(rango: 0,9-18). Se observó respuesta a la QT en 5 casos de 7. Ocho de 9 

pacientes sobrevivieron (7 en primera remisión y uno en segunda). Todos 

los supervivientes presentaron secuelas relacionadas con el tratamiento 

(disfunciones endocrinas, alteraciones del crecimiento craneofacial) (140). 

o Grupo FRACTURE (1990-2015): Recogieron 18 casos (≤ 18 años) publicados 

en 2020, de los que 10 eran de sexo masculino. Después de una mediana de 

seguimiento de los supervivientes de 7,6 años (rango: 3,8-17,9), 10 

pacientes tuvieron una progresión neuromeníngea y ninguno presentó 

recurrencia ganglionar cervical. Ocho pacientes sobrevivieron. La tasa de 

supervivencia global a 5 años fue del 44,4% (± 11,7%) (160). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): En España los neuroblastomas olfatorios, se 

abordan dentro del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”. Se 



                                                                                                                    DISCUSIÓN                                                                                                                                                                             

261 
 

recogieron 5 casos (3 varones), con una mediana de edad al diagnóstico de 

5 años (rango: 3-16), y un 100% de supervivencia en la actualidad. 

• Tumores adrenocorticales: 

o Grupo TREP: Un primer estudio (casos de 2000-2007) fue publicado en 2012 

y recogió a 20 pacientes con una media de edad de 7,28 años (0-17,5 años), 

predominio femenino (F/M = 2/1), y un seguimiento medio de 64,4 meses. 

Para su clasificación, se aplicó el sistema de puntuación de Weineke siendo 

7 malignos, 12 benignos, y uno con “comportamiento impredecible”. La 

metaloproteinasa de matriz 2 se expresó en todos los tumores malignos y 

en la mayoría de los benignos. La inmunorreactividad al antígeno HLA de 

clase II estuvo ausente en todos los tumores benignos y se restringió a 

células raras aisladas en la mayoría de los tumores malignos. A diferencia de 

los adultos, la metaloproteinasa 2 o la pérdida de antígenos HLA de clase II 

no discriminó entre tumores benignos y malignos en niños (141). Otro estudio 

del grupo, publicado en 2014, recogió a 58 pacientes (1982-2011) con un 

rango de edad de 2 a 210 meses de edad. Los síntomas más frecuentes al 

diagnóstico fueron manifestaciones endocrinas por hiperfunción hormonal. 

Por estadios del COG, 35 casos fueron estadio I, 17 estadio II (todos 

tratados con mitotano), uno estadio III, y 5 estadio IV (estos 6 últimos 

tratados con mitotano y quimioterapia). La supervivencia global fue del 

77,6% (45/58). De los pacientes fallecidos, 12 fueron por su cáncer y uno se 

asoció a una miocardiopatía. La mutación p53 se encontró presente a nivel 

somático en 7 casos, y 2 tumores adrenocorticales benignos fueron 

diagnosticados de un síndrome de Li-Fraumeni (142). 

o Grupo FRACTURE (2000-2018): Estudiaron 95 casos (55 estadios I, 16 

estadios II, 17 estadios III y 5 estadios IV, y 2 sin datos del estadio). El 27% 

(N = 25) tuvieron una histología desfavorable. En el 90% de los casos se 

logró una resección inicial del tumor. Las terapias sistémicas incluyeron 

mitotano en 20 casos y quimioterapia en 13 casos. La supervivencia libre de 

enfermedad a 5 años para todos los casos fue del 82% (IC95%: 73‐91%) 
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frente al 44% (22‐87%) de los estadios III. Este estudio se publicó en el 2020  

(157). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Nuevamente, para la comparación con otras 

series, solo podemos proporcionar datos sobre los tumores malignos o 

carcinomas adrenocorticales (CAC). Se incluyeron 43 casos de 0-14 años y 2 

casos de 15-19 años. De los 33 casos recopilados entre 1990 y 2015, la 

supervivencia global a 5 años fue del 72% (IC95%: 58-89%), pero sin poder 

ponerla en correlación con el estadio al diagnóstico, dado que la casuística 

del RETI-SEHOP fue independiente del estadio. Tampoco se evaluó el 

protocolo de tratamiento que recibieron los pacientes, sabiendo que el 

grupo de la SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” recomendó el 

protocolo ARAR0332 del COG (167). Por ello, para obtener estos datos, sería 

necesario realizar una encuesta o un estudio retrospectivo solicitando la 

colaboración de los diferentes centros SEHOP. Se espera que en un futuro, 

gracias al registro PARTNER, podamos disponer de todos esos datos y 

comparar el número de casos registrados en el RETI-SEHOP con los que se 

incluyan en el registro clínico.  

• Carcinomas de glándulas salivales: 

o Grupo TREP (2000-2012): Serie de 17 pacientes menores de 18 años, 

publicada en 2018, que se correspondió al 19% de los casos esperados 

según las estimaciones epidemiológicas en Italia. Cuatro de los 17 casos 

fueron una segunda neoplasia. Catorce de ellos eran de la glándula 

parótida, y otros tantos de grado bajo. Todos los pacientes fueron 

sometidos a resección quirúrgica, con márgenes libres en 9 de 17 de los 

casos. Seis pacientes recibieron RT adyuvante. La supervivencia libre de 

enfermedad fue del 94% (143). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Se notificaron 44 casos (36 en población infantil y 

8 en adolescentes). Entre los 25 casos en menores de 15 años 

diagnosticados entre 1990 y 2015, la supervivencia global a 5 años fue del 

88% (IC95%: 75-100%). 
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• Carcinoma mioepitelial: 

o Grupo TREP (2005-2012): Evaluó 7 casos de este cáncer tan raro, con un 

rango de edad al diagnóstico entre 0,5 y 9,2 años. El manejo quirúrgico 

inicial fue de una biopsia en 3 casos y la resección tumoral en 4. Todos 

recibieron quimioterapia tipo ICE (ifosfamida, cisplatino y etopósido), 

además de radioterapia. La supervivencia libre de enfermedad en primera 

remisión completa fue del 85,7% (6/7), con una mediana de seguimiento de 

2,5 años (rango: 0,9-5). Se concluye que la estrategia de tratamiento que 

recibieron los pacientes parece clínicamente útil. Este estudio se publicó en 

2014 (144). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Para conocer datos de este cáncer tan raro en 

nuestro registro epidemiológico, la única forma es a través de su búsqueda 

por morfología. Se recogieron 3 casos a lo largo de 32 años, dos eran 

mujeres y un varón (F/M = 2/1), con una edad al diagnóstico mayor (11, 15 

y 17 años, respectivamente) que en el estudio italiano. 

• Melanoma cutáneo/Melanoma maligno: 

o Grupo TREP (2000-2014): Esta serie, también publicada en 2014, incluyó a 

54 pacientes menores de 18 años. Según la incidencia anual en Italia, los 

casos registrados representaron el 30% de los casos esperados en niños y el 

10% en adolescentes. Clínicamente, el 47% de los melanomas eran 

amelanóticos y el 81% eran nodulares, el 39% tenían un grosor > 2 mm y el 

36% tenían afectación de los ganglio linfáticos (N+) en el momento del 

diagnóstico. La supervivencia observada a 5 años fue del 84,6%. Se concluye 

que las variables que influyeron en la supervivencia en este grupo de 

pacientes fueron las mismas que en los adultos (estadio y ulceración de la 

lesión) (145). 

o Registro central alemán de melanoma maligno (1983-2011): Recogió datos 

de 443 pacientes ≤ 18 años con melanoma malignos. Los datos, publicados 

en 2015, no eran exclusivos del grupo STEP y si del registro nacional de 

melanoma. En 276 casos pediátricos con un seguimiento mayor a 3 meses 
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evaluaron las probabilidades de supervivencia y los factores pronósticos. La 

mediana de edad al diagnóstico fue de 16 años (rango: 3 meses-18 años), 

con ligero predominio en el sexo femenino (F/M = 1,18/1). La mayoría de 

los melanomas se localizaron en el tronco y las extremidades inferiores. La 

supervivencia global a 5 años fue del 94,8% (98,5% para estadios I, 91,1% 

para estadios II, y del 53% para estadios III/IV), y llegando a conclusiones 

similares que en el estudio del grupo TREP, o sea que las características de 

los pacientes y del tumor en los casos de melanoma pediátrico no eran 

significativamente diferentes de los casos de melanoma en la edad adulta y 

deberían seguir el mismo enfoque clínico que en los adultos (179). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Todos los casos fueron melanomas malignos 

independientemente de su localización. En nuestra serie se recogieron un 

total de 99 pacientes (88 de 0-14 años, y 11 de 15-19 años). La mayoría 

fueron morfológicamente SAI (sin otra especificación) y se localizaron a 

nivel cutáneo. Cuatro casos, todos ellos en menores de 15 años, tuvieron 

una localización ocular (melanomas uveales). La supervivencia global a 5 

años en la población infantil (66 casos en el periodo 1990-2015) fue del 85% 

(IC95%: 77-95%). Como se mencionó anteriormente, se observaron menos 

casos de melanomas en adolescentes de los esperados debido a una menor 

cobertura en este grupo de edad; pero los casos en niños más pequeños 

fueron más del 90% de los casos esperados. Esto respalda el hecho de que 

los registros epidemiológicos como el RETI-SEHOP recogen más casos que 

los registros clínicos nacionales, a pesar de la necesidad de estudiar otros 

datos clínicos pronósticos que no se ofrecen en los registros de cáncer. No 

logramos obtener datos de pacientes ≤ 18 años en el Registro Nacional de 

Melanoma Cutáneo (RNMC), al no estar incluidos; por tanto, no pudimos 

realizar un estudio retrospectivo dentro de un registro nacional de casos 

pediátricos de melanoma, como hizo el grupo alemán. 

• Tumores de Spitz atípicos: 
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o Grupo TREP: Analizaron los parámetros histológicos relacionados con 50 

casos de tumores de Spitz atípicos sobre nevus de Spitz. La media y 

mediana de edad fueros de 8,3 y 8,5 años, respectivamente con un rango 

de 1 a 18 años, y predominio en varones  (F/M: 1/1,63). Se observó que 

este tipo de tumores tienen un potencial letal mínimo; por lo tanto, no hay 

datos que respalden el beneficio clínico de la biopsia del ganglio centinela o 

la linfadenectomía terapéutica. Este estudio fue publicado en 2015 (149). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): No tenemos datos para este tipo de morfología, 

que no es maligna (comportamiento indeterminado). 

• Tumores neuroendocrinos (TNE) del apéndice o Carcinoides apendiculares: 

o Grupo TREP (2000-2013): Esta serie se publicó en 2014 e incluyó a 113 

pacientes menores de 18 años, de los cuales el 100% eran tumores 

histológicamente bien diferenciados (108 ≤ 2 cm). Fueron más frecuentes 

en el sexo femenino (F/M = 72/41), y la mediana de edad al momento del 

diagnóstico fue de 12 años (rango: 9 meses-17 años). El margen de 

resección estuvo libre en 111 pacientes. Al resto (N = 3) se les realizó una 

re-excisión, en un caso se encontró tumor residual. El 100% estaban libres 

de enfermedad tras una mediana de seguimiento de 41 meses. Se concluyó 

que la apendicectomía debería considerarse curativa en la mayoría de los 

pacientes y se justifica un enfoque quirúrgico más agresivo para los tumores 

que se extirpan de manera incompleta (146). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Nuestra serie recogió 90 casos de tumores 

carcinoides del apéndice (excluidos los carcinomas neuroendocrinos), de los 

cuales 84 eran niños (< 15 años) y 8 adolescentes. En la población infantil, 

representaron el 79% de todos los carcinoides en cualquier parte del cuerpo 

(Tabla 43 y Figura 34). En adolescentes, el 75% eran apendiculares. Entre los 

menores de 15 años, la edad media en el momento del diagnóstico fue de 

11 años con un rango intercuartil de 9-14 años, predominando en niñas; 

pero con un ratio menor que en la serie italiana (F/M = 1,3/1 en el RETI-

SEHOP versus 1,75/1 en el TREP). Esta casuística confirma que los 
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carcinoides apendiculares son los tumores epiteliales gastrointestinales más 

frecuentes en la infancia y la adolescencia, como también afirmaba el 

estudio del grupo TREP (146). Así mismo, la tasa de supervivencia observada 

en nuestra serie de los casos diagnosticados entre 1990 y 2015 en niños 

como en adolescentes fue del 100%. Los datos de supervivencia pueden 

extrapolarse a los datos de un registro clínico solo quirúrgico, suponiendo 

que todos los casos notificados al RETI-SEHOP también recibieron un 

tratamiento idéntico (resección quirúrgica).  

• TNE extra-apendiculares: 

o Grupo TREP (2000-2020): En 2020, el mismo primer autor (C. Virgone) del 

trabajo de los TNE del apéndice publicó un estudio sobre el heterogéneo 

grupo de TNE no apendiculares. Incluyeron a 27 pacientes, sin predominio 

en referencia al sexo, con una edad media de 13,5 años (rango: 5,8-17,6) y 

una mediana de edad de 14,4 años. Las localizaciones primarias fueron: 

páncreas (12 casos), pulmón (10 casos), hígado, divertículo de Meckel y 

timo (uno cada uno). En dos pacientes con tumores mediastínicos y 

gastrointestinales, no se pudo determinar el origen exacto del tumor 

primario. Trece (48%) de los tumores se extendieron más allá del órgano de 

origen. La supervivencia libre de enfermedad a los 3 años fue mejor en los 

casos localizados que en los pacientes con enfermedad metastásica (66% 

frente al 33%), y mejor en 17 casos en los que se pudo realizar una 

resección completa. Un total de 16 niños no presentaron evidencia de 

enfermedad durante el seguimiento y uno estaba vivo con enfermedad, 5 

fallecieron y en 5 se perdió su seguimiento. Llegaron a la conclusión de que 

la enfermedad localizada y la resección quirúrgica completa eran los 

principales factores pronósticos de una buena evolución (147). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Si de todos los tumores neuroendocrinos 

gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y resto de localizaciones en menores 

de 15 años a lo largo de 32 años (1990-2021) quitamos los apendiculares, 

nos quedamos con 30 pacientes de los que 10 estaban localizados en otras 
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áreas del aparato digestivo (3 en intestino delgado, uno en colon, uno en vía 

biliar y 5 en páncreas), 17 a nivel pulmonar (14% del total de carcinoides), y 

3 en otras localizaciones (peritoneo, pelvis y piel, respectivamente) (Tabla 

43 y Figura 34). No se calculó la tasa de supervivencia a 5 años en sitios 

distintos al apéndice en los casos diagnosticados entre 1990-2015, porque 

cada localización por separado presentaba menos de 10 casos. Lo que sí se 

puede decir es que si unimos a todos los TNE apendiculares y extra-

apendiculares (N = 71) la supervivencia observada  a 5 años fue del 97% 

(IC95%: 92-100%); con lo que se estima que la mayor parte de los casos 

fueron localizados (Tabla 42) a diferencia de la serie del grupo TREP.  

• Tumor neuroectodérmico melanótico de la infancia: 

o Grupo FRACTURE (1986-2016): Se trata de un tipo de tumor muy raro que 

se localiza en cabeza y cuello, de comportamiento clínico incierto. La 

resección quirúrgica radical es el tratamiento recomendado, sin embargo, 

esto puede causar graves secuelas estéticas y funcionales. En este estudio 

publicado en 2018, incluyeron a 11 pacientes. La edad media al diagnóstico 

fue de 3,18 meses (rango: 0-6 meses). La localización más frecuente fue el 

área maxilar. La cirugía primaria se realizó en 10 pacientes, con margen 

libre en la resección quirúrgica en dos pacientes. La tasa global de 

recurrencia fue del 27% con una supervivencia en el momento del 

seguimiento del 100%. Tras estudiar la correlación entre los diferentes 

factores pronósticos planteados en la casuística, propusieron un abordaje 

quirúrgico conservador para evitar secuelas funcionales y estéticas (161). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): No se ha registrado ningún caso recogido con esta 

denominación morfológica, por tratarse de una neoplasia benigna o de 

comportamiento incierto. Nuevamente, para tener datos sobre este tumor 

tan raro, se debería plantear a los diferentes centros españoles una 

encuesta o mejor un estudio retrospectivo de colaboración, con revisión de 

la anatomía patológica y/o el registro clínico en una base de datos para 

tumores muy raros pediátricos (por ejemplo el registro PARTNER).  
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• Tumores epiteliales del ovario: 

o Grupo TREP (2000-2014): En 2015 publicaron una serie de 16 niñas, con 

edades comprendidas entre los 22 y 206 meses (mediana de 153 meses). La 

histología de los tumores fue: 8 benignos (7 cistoadenomas mucinosos y un 

cistoadenoma seroso) y 8 “borderline” (2 serosos y 6 mucinosos). En 15 de 

las 16 pacientes, la remisión completa se mantuvo con solo el tratamiento 

quirúrgico. Las 15 supervivientes fueron estadios I. El caso que falleció 

(estadio III), fue a consecuencia de un tumor de Wilms sincrónico, en el 

contexto de un síndrome de Proteus (148). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Nuevamente no se pueden dar datos de tumores 

benignos, ni siquiera “borderline” (o de comportamiento incierto según los 

criterios epidemiológicos internacionales y por ende del RETI-SEHOP). Como 

aportación, los 10 casos registrados en pacientes de 0-14 años dentro del 

subgrupo extendido Xd de la ICCC-3-2017 (carcinomas gonadales), fueron 

todos de ovario. No hubo casos notificados en adolescentes. No se han 

dado cifras de supervivencia a 5 años, dado que los casos recogidos en el 

periodo 1990-2015 fueron menos de 10, sabiendo que de la serie completa 

hubo dos fallecimientos. 

• Neoplasias uroteliales de la vejiga: 

o Grupo TREP (2008-2013): La serie se publicó en 2015 con 12 pacientes con 

una mediana de edad al diagnóstico de 12 años (rango: 6-16 años). Siete de 

ellos eran varones. La mayoría (11 de 12) presentaron enfermedad de bajo 

grado (G1). Todos los tumores se extirparon por completo mediante 

resección transuretral. En 9 casos, no se realizó ningún tratamiento 

adicional. En los casos restantes recibieron quimioterapia (QT) intravesical. 

Solo un paciente tuvo una recaída. Todos los pacientes estaban en remisión 

completa con una mediana de seguimiento de 30 meses (rango: 4-112 

meses). Cabe señalar que el papel de la QT intravesical fue y es 

controvertido, y puede no ser necesario (150). 
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o RETI-SEHOP (1990-2021): Se recogieron 9 casos (8 niños menores de 15 

años y un adolescente). Hubo un ligero predominio en el sexo masculino 

(F/M = 1/1,25). La edad media al diagnóstico fue de 12 años (rango: 6-17 

años). Todos los pacientes (< 10) estaban vivos. No disponemos de datos 

sobre el grado histológico de cada carcinoma vesical (subgrupo extendido 

XIf8 de la ICCC-3-2017) o el tratamiento recibido. 

• Carcinoma papilar de tiroides (CPT): 

o Grupo TREP (2000-2014): Una serie retrospectiva del grupo italiano de 

tumores raros recogió datos de 250 pacientes menores de 18 años (41,6% 

con 16-18 años, 32,4% con 13-15 años y 26% fueron menores de 12 años). 

El 46% tenían afectación ganglionar al diagnóstico (N1) y el 4% enfermedad 

metastásica (M1). Se realizó una tiroidectomía total en el 90% de los casos, 

y lobectomía en el resto. Algunas complicaciones quirúrgicas 

(hipoparatiroidismo y/o parálisis de las cuerdas vocales) ocurrieron en el 

21% de los pacientes, todas ellas después de una tiroidectomía total. Se 

observó recaída en el 12%, con una supervivencia global del 100%. La 

conclusión de este trabajo, publicado en 2016, señaló que era probable que 

los pacientes pediátricos pudieran beneficiarse de una estrategia quirúrgica 

individualizada de cara a evitar una tiroidectomía total que podría ser en 

algunos casos un enfoque demasiado radical (151). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): De los 246 casos de carcinomas de tiroides 

recogidos en el RETI, 200 correspondieron a niñas/os menores de 15 años y 

el resto a adolescentes. Entre los casos en la población infantil, 150 fueron 

CPT presentando una supervivencia global a 5 años del 100%, datos 

idénticos a la serie italiana. No podemos reflejar el estadio tumoral, el tipo 

de tratamiento recibido o las complicaciones quirúrgicas porque no 

disponíamos de estos datos. 

• Carcinomas del tracto gastrointestinal: 

o Grupo TREP (2000-2016): En 2017 publicaron una serie de 15 casos (12 

carcinomas colorrectales) en pacientes ≤ 18 años con una mediana de edad 
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al diagnóstico de 15 años, con un rango de 9-18 años. Dos pacientes tenían 

antecedentes familiares de carcinoma colorrectal. Todos menos uno,  

presentaron una enfermedad en estadios avanzados (III o IV), y la mayoría 

fueron subtipos histológicos agresivos. Nueve casos estaban vivos (3 con 

muy poco seguimiento) y 6 habían fallecido a causa de la enfermedad (152). 

o Grupo STEP (1990-2012): Realizaron un estudio sobre el carcinoma 

colorrectal y los síndromes de predisposición al cáncer (SPC) asociados, 

que fue publicado en 2016. Se recogieron 31 casos en pacientes ≤ 18 años. 

El rango de edad fue de 9 a 18 años (mediana de 13,5 años). La mediana de 

seguimiento fue de 43,9 meses, con un rango de 1-124 meses. El 84% de los 

pacientes (N = 26), se sometieron a pruebas para detectar un SPC, y de 

estos en 11 casos (35% del total) se confirmó (8 con síndrome de Lynch, uno 

con una poliposis adenomatosa familiar,  y 2 un síndrome de deficiencia 

constitucional de reparación de errores de emparejamiento o CMMRD 

syndrome). Presentaron una histología desfavorable el 55% de los casos y 

un alto grado histológico en el 68%. La supervivencia global (SG) a 5 años 

fue del 65,6% (100% para estadios II y III, y 12,9% para estadios IV). La SG a 

5 años fue del 100% en aquellos casos con un SPC asociado en comparación 

con el 36,5% los que no tuvieron esa asociación (102). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Se recogieron 11 casos de carcinomas de colon y 

recto en niños cuya edad al diagnóstico osciló entre 8 y 14 años (media 11,5 

años) de los cuales el 82% eran varones, y 7 en adolescentes (86% varones) 

diagnosticados entre 15 y 18 años (media 16,5 años). De los 8 casos 

diagnosticados en menores de 15 años entre los años 1990 y 2015, el 50% 

fallecieron. No están disponibles en el RETI datos sobre la asociación de 

estos carcinomas con síndromes de predisposición al cáncer 

gastrointestinal. Es posible que esta información se incorpore a una nueva 

hoja de recogida de datos del RETI-SEHOP que se vaya a elaborar en un 

futuro y/o que se informe después de que se haya registrado un nuevo caso 

de cáncer, si se confirma la asociación. 
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• Tumores primarios pulmonares (Figura 62): 

o Grupo SETP (1990-2017): Publicaron en 2022 los datos de 168 pacientes 

menores de 19 años diagnosticados de neoplasias pulmonares primarias, 

identificadas con la clasificación CIE-O en dos registros poblacionales (el 

registro alemán del cáncer y el registro alemán del cáncer infantil). La 

mediana de edad al diagnóstico fue de 13 años. Las entidades más 

frecuentes fueron tumores neuroendocrinos (TNE) bronquiopulmonares 

(mayoritariamente carcinoides), carcinomas de pulmón y blastomas 

pleuropulmonares (BPP). Se observó una acumulación inesperada de casos 

de cáncer de pulmón durante el primer año de vida sin un diagnóstico 

histopatológico bien definido. Se encontró una discrepancia significativa en 

el número de casos de neoplasias pulmonares primarias entre los dos 

registros, con menos casos de los esperados, que probablemente no se 

notificaron, concluyendo que para una mejor comprensión y tratamiento 

óptimo de estas entidades, era necesario mejorar el registro del cáncer en 

todos sus registros, principalmente en los nacionales  (156). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): En el pulmón, como localización primaria, se 

notificaron un total de 56 casos en menores de 20 años (48 en menores de 

15 años y 8 de 15-19 años). Las entidades registradas fueron TNE 

pulmonares (18 carcinoides y 2 carcinomas neuroendocrinos), carcinomas 

de pulmón (N = 10) y blastomas pulmonares/pleuropulmonares (N = 26). No 

se ha realizado un análisis de la tasa de registro en nuestro registro nacional 

de cáncer infantil; pero se sabe que su cobertura/exhaustividad de 0-14 

años es del 94% de la incidencia, no así  en adolescentes (23). 
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Figura 62. Casos de Tumores primarios pulmonares recogidos en registros nacionales 
de cáncer en Alemania (1990-2017; < 19 años) y en el RETI-SEHOP (1990-2021; ≤ 19 
años) 
Abreviaturas: TNE (Tumores neuroendocrinos). BP/BPP (Blastomas pulmonares y 
pleuropulmonares) 
 
 
 
 

• Feocromocitoma-Paraganglioma (FEO-PGL): 

o Grupo FRACTURE (2000-2016): Incluyeron a 113 pacientes menores de 18 

años con FEO-PGL, a partir de 4 bases de datos diferentes, de los que se 

analizaron 81 niños con datos disponibles (41 FEO y 40 PGL). En el momento 

del diagnóstico 11 tenían metástasis síncronas. La SLE a 3 y 10 años fueron 

del 80% (IC95%: 71-90%) y 39% (20-57%), respectivamente con una 

mediana de seguimiento de 53 meses. Se sometieron a despistaje de un 

síndrome de predisposición al cáncer 68 pacientes de los que en el 77% se 

identificó una mutación germinal (25 SDHB, 21 VHL, 2 RET, 2 HIF2A, 1 SDHC, 

1 SDHD y 1 NF-1). La resección incompleta y las metástasis sincrónicas se 

asociaron con un mayor riesgo de eventos; pero no así la presencia de una 

mutación en línea germinal. Este estudio publicado en 2018 concluyó que la 
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mayoría de los casos estaban asociados a mutaciones germinales motivo 

por el que requieren un seguimiento específico dado su alto riesgo de 

recidiva tumoral (159). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Como ya se comentó en el subapartado “Tumores 

endocrinos” (5.2 de Resultados), solo disponemos de datos de los FEO y PGL 

malignos, más frecuentes en la edad pediátrica que en adultos (84). En total 

fueron 9 casos en ≤ 19 años (6 FEO y 2 PGL en menores de 15 años, junto a 

un PGL en una adolescente mujer de 17 años). En relación con la 

supervivencia  global a 5 años (< 10 casos), se sabe que 2 feocromocitomas 

malignos fallecieron. Para este tipo de tumores sería beneficioso que 

existiera un registro clínico, que podría ser compartido con endocrinólogos 

pediatras y de adultos, y el GETTHI (Grupo Español de Oncología Transversal 

y Tumores Huérfanos e  Infrecuentes). 

• Carcinoma NUT: 

o Grupo FRACTURE: Esta serie retrospectiva, publicada en 2017, incluyó a 12 

niños y adultos (10 fueron tratados en Francia, uno en Bélgica y uno en 

Quebec). La mediana de edad de inicio de los síntomas clínicos fue de 18,1 

años (rango: 12,3-49,7 años). Un paciente tenía antecedentes de leucemia 

mieloide aguda (LMA). Ocho casos se localizaron en el tórax, 3 en cabeza y 

cuello y uno fue multifocal, todos ellos en la línea media corporal. Nueve 

pacientes presentaron afectación linfoganglionar locoregional y 8 

metástasis a distancia. El anticuerpo NUT específico, fue positivo en todos 

los casos analizados. Se observó una respuesta transitoria a la 

quimioterapia en 4 de 11 casos. Solo dos pacientes fueron intervenidos 

quirúrgicamente y 5 recibieron radioterapia con intención curativa. Solo un 

paciente mantuvo la remisión completa durante más de 12 años después 

del diagnóstico. La mediana de supervivencia global fue de 4,7 meses con 

un IC del 95% que osciló entre el 2,1 y el 17,7% (162). 

o RETI-SEHOP (1990-2021): Encontramos un solo caso registrado en niños y 

adolescentes, incluido dentro del subgrupo extendido XIf4 de la ICCC-3-
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2017 (carcinomas pulmonares). El paciente falleció por progresión de su 

enfermedad neoplásica. Se recomienda registrar todos los casos, tanto 

pediátricos como de adultos, en el registro internacional NMC 

(www.nmcregistry.org) con el fin de recopilar el mayor número posible de 

casos para poder estudiarlos a fondo y descubrir nuevas terapias que 

cambien su mal pronóstico. Se trata de un cáncer extremadamente raro en 

el que pueden colaborar a nivel nacional el grupo de la SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares” y el GETTHI. 

 

      Si se comparan las series de algunos tumores muy raros de diferentes estudios 

del grupo EXPeRT (4,285), con los datos de esos mismos tumores recogidos en el 

RETI-SEHOP durante 32 años (1990-2021) incluyendo las supervivencias observadas 

(SG) a 5 años de los casos diagnosticados de 1990 a 2015, se observan los 

siguientes resultados (Tabla 52): 

• Las tasas de supervivencia para el pancreatoblastoma serían comparables; 

pero son datos de menos de 10 pacientes.  

• Las supervivencias para los blastomas pleuropulmonares no están divididas 

por tipos; pero en el análisis realizado para los 13 casos recogidos entre 2000-

2014 (Tabla 44) se sabe que para los tipo I (3 casos) fue del 100% y para los tipo 

II/III (10 casos) del 50%.  

• Del total de tumores tímicos, 3 timomas (subclases histológicas B1, B2 y B3 

respectivamente) seguían vivos y el carcinoma falleció.  

• No hay datos para comparar a los tumores de células de Sertoli-Leydig (TCSL) 

de ovario, por cifras (solo 3, que fueron malignos) y porque el grupo EXPeRT 

incluyó a todos los casos, incluidos los de bajo potencial de malignidad 

(indeterminados) que no entran en el RETI-SEHOP. 

• En cuanto a los carcinomas adrenocorticales (CAC) tuvimos una supervivencia 

global (SG) a 5 años que no se ha podido comparar con la recogida por el grupo 

EXPeRT, ya que la calculan a 3 años en vez de a 5 años en la serie del RETI-

SEHOP. La SG a 3 años que observaron para CAC localizados (estadios I/II) fue 

http://www.nmcregistry.org/
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del 73% (129), por lo que se podría suponer que en la serie del RETI-SEHOP con 

una SG a 5 años del 72% predominan los casos localizados, sin poder 

confirmarlo (no se dispone del dato).  

• Para trazar una comparación con los melanomas cutáneos, pasó lo mismo que 

con los CAC ya que en la serie del EXPeRT calculó SG a 3 años. Además, en los 

datos de número de casos, en el RETI-SEHOP se agrupan a lodos los melanomas 

malignos independientemente de su localización; aunque se puede confirmar 

que el 96% de los casos eran cutáneos (95/99 de 0-19 años y 84/88 de 0-14 

años).   

• En el trabajo de los mesoteliomas, se colaboró desde el grupo español 

aportando 3 casos en el periodo de estudio establecido, con el matiz que ya se 

comentó en el subapartado 8.3 de Resultados, respecto que en este estudio 

recoge tanto a mesoteliomas malignos (que si se pueden incluir en el RETI-

SEHOP) como a mesoteliomas multiquísticos, que son tumores no malignos (de 

comportamiento incierto). De los casos malignos, la mitad permanece vivo libre 

de enfermedad (VLE). 

      Para todas las comparaciones que se han tratado de establecer, no se han 

calculado tasas de supervivencia libre de enfermedad (SLE) en el RETI-SEHOP por la 

dificultad de la actualización de este dato por parte de los centros informantes a 

tiempo real.  
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Tabla 52. Comparación de las series (número de casos y supervivencia) de diferentes Tumores muy raros en niños y adolescentes 
publicadas por el grupo EXPeRT con los datos recogidos del RETI-SEHOP (1990-2021 para frecuencias y 1990-2015 para supervivencias) 

Tipo de tumor muy raro 
(referencia de la publicación); año 
de la publicación 

Grupo EXPeRT RETI-SEHOP 

N  Edad 
Periodo del 

estudio 

SG N total (0-14 
+ 15-19 años) 
(1990-2021) 

SG a 5 años;  
0-14 años 

(1990-2015) SLE 

Pancreatoblastoma; 2011 (124) 20 < 18 años 2000-2009 
79,4% a 5 años 

3 (3 + 0) 2/3 VLE 
58,8% a 5 años 

Blastoma pleuropulmonar;  
2013 (125) 

65 < 18 años 2000-2009 

Tipo I 
91,7% a 5 años 

26 (26 + 0) 57% (N = 21) 
83,3 % a 5 años 

Tipo II/III 
57,5% a 5 años 

42,9% a 5 años 

Tumores tímicos; 2015 (128) 36 < 18 años 2000-2012 
Timomas: 14/16 VLE 
Carcinomas: 21% a 5 años 

8 (7 + 1) 3/4 VLE 

TCSL de ovario; 2015 (127) 44 < 18 años 1993-2008 
87% a 5 años 

3 Sin datos 
70% a 5 años 

Carcinomas adrenocorticales; 
2015 (129) 

82 < 18 años 2000-2013 
54,7% a 3 años 

45 (43 + 2) 72% (N = 33) 
38,8% a 3 años 

Melanoma cutáneo; 2018 (130) 219 < 18 años 2002-2012 
91,4% a 3 años Melanomas (todos) 

84% a 3 años 99 (88 + 11) 85% (N = 66) 

Mesotelioma; 2020 (131) 33 < 21 años 1987-2018 
82,3% a 5 años 

5 (3 + 2) 1/2 VLE 
45,1% a 5 años 

Abreviaturas: N (Número total de pacientes). SG (Supervivencia observada). SLE (Supervivencia libre de enfermedad). VLE (Vivo libre de 
enfermedad). TCSL (Tumor de células de Sertoli-Leydig) 
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      Un tipo concreto de tumores raros fueron los TUMORES RABDOIDES que se 

dividieron en los localizados en el SNC (AT/RT), los localizados en el riñón, y los 

extrarenales/extracraneales (EMRT). En relación con la frecuencia de cada tipo, el 

65% suelen ser AT/RT y el resto extracraneales; de los que los rabdoides renales 

habitualmente son menos frecuentes que en otras localizaciones fuera del SNC 

(229). Estos datos son muy similares a los que se han vito en nuestro estudio en el 

que el 61% fueron AT/RT, 26% de rabdoides de partes blandas y el 13% restante 

rabdoides renales (Figura 30). Si se toman las cifras del SEER estadounidense en su 

serie de 1986-2005, en la que presentaron a 229 pacientes, el 35% fueron AT/RT, 

45% rabdoides extracraneales/extrarrenales y 20% rabdoides renales (287). Es 

probable que estas diferencias en la distribución de frecuencias en este periodo, 

sea porque el  AT/RT se describe por primera vez como un tipo distinto de tumor 

rabdoide que se localizaba en el SNC en 1987 y con más detalle en 1996 (288,289). En 

el RETI-SEHOP también se observó que había muy pocos casos de tumores 

rabdoides (menos de 10) diagnosticados entre 1990 y 1999. La pequeña cantidad 

de casos en este período de tiempo más distante y la presentación de los datos por 

cohortes durante 32 años (Figura 31), sugieren que el aumento posterior del 

número de este tipo de tumores en el RETI-SEHOP y otros registros, ha sido el 

reflejo de su mayor conocimiento, mejor diagnóstico y clasificación. 

      El AT/RT comúnmente afecta a lactantes y niños pequeños, especialmente ≤ 3 

años (30% de los tumores del SNC a estas edades), y el pronóstico generalmente es 

malo (288). Lo mismo sucede con los tumores rabdoides renales y los de tejidos 

blandos (229,268,290). Los mismos hallazgos se observan en la serie del RETI-SEHOP en 

la que la edad media es de un año con un rango intercuartil de 0-3 años.  

      En relación con el predominio del sexo masculino en diferentes series y en todas 

las localizaciones (268,288,289), es comparable a los datos que se presenta en nuestro 

trabajo. 

      Existe un Registro Europeo de tumores rabdoides (EU-RHAB) que se estableció 

para generar una base de datos europea común y establecer un régimen de 

tratamiento estandarizado como base para ensayos de fase I/II (290,291). Los 
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pacientes con tumores rabdoides de partes blandas también podían incluirse y 

tratarse bajo las directrices del grupo europeo de Sarcomas de partes blandas (268). 

      No se han analizado las tasas de incidencia de los AT/RT en España. En los 

EE.UU. (datos del registro americano de tumores del SNC cotejados con los del 

SEER) entre 2001 y 2010 reflejaron que la incidencia ajustada por edad fue de < 

0,01 casos nuevos/millón (en concreto 0,007/millón), siendo más alta en los 

menores de un año (0,05/millón, con un intervalo de confianza del 95% de 0,47-

0,62%) y en niños de un año (0,04/millón, con un IC95% de 0,35-0,48%) (288). 

Previamente, desde el SEER (1973-2010) muestran unas cifras similares, con tasas 

de incidencia que también van disminuyendo a raíz de que aumenta la edad de los 

niños (289).  

      De los rabdoides extracraneales en el Reino Unido y Alemania, las tasas de 

incidencia estandarizadas por edad fueron de 5 a 5,7 casos nuevos al año/millón en 

menores de un año y disminuyó hasta 0,1-0,2/millón a la edad de 5 años (229). En 

nuestro trabajo, no se analizaron las incidencias por diferentes grupos de edad; 

pero si se sabe que entre 0-14 años la tasa bruta a lo largo de un periodo de 22 

años fue de 0,16 casos nuevos al año/millón para los tumores rabdoides renales y 

0,32/millón para los EMRT. 

      Respecto al mal pronóstico de este tipo de tumores vista en la serie del RETI-

SEHOP con unas supervivencias observadas (SG) a 5 años muy pobres (25% para 

AT/RT, 23% para rabdoides renales y un 32% para el resto) fueron muy similares a 

la de otras series/localizaciones. El SEER arroja una SG a 5 años del 33% (no hay 

datos de SLE) para todos los tumores rabdoides, independientemente de su 

localización y sin apenas diferencias significativas entre ellas (229,287). En las 

estadísticas de los EE.UU. para AT/RT (2001-2010) las tasas de SG a los 6 meses, un 

año y 5 años independientemente de la edad fueron del 65%, 46,8% y 28,3%, 

respectivamente (288). En el grupo de tumores renales de la SIOP observan una SG y 

una SLE a 5 años del 26% y 22%, respectivamente para los rabdoides renales 

(229,268). Desde EU-RHAB se aportaron cifras de SG y SLE a 5 años del 45,8% y 35,2%, 

respectivamente, para todos los EMRT (229,268). Dentro de este último grupo, si se 
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toman a los más incidentes, que fueron los menores de un año o lactantes (100 

pacientes de 13 países europeos desde 2005 hasta 2020 inclusive), se observó que 

la SG y la SLE a 5 años de toda la serie fue del 23,5% y 19%, respectivamente. Se 

evaluaron factores pronóstico en los que se vio que la SG fue peor en el sexo 

masculino que en el femenino (11% versus 35,8%), si presentaban metástasis a 

distancia al diagnóstico (6,1% versus 36,2%), la presencia de otros tumores 

síncronos (7,1% versus 26,6%) y la presencia de un síndrome de predisposición al 

cáncer subyacente (7,7% versus 45,7%) (290).  Los datos recogidos del RETI-SEHOP 

no nos han permitido plantear ninguna de estas correlaciones en relación con los 

factores pronóstico. 

      En relación con la serie de los TUMORES ENDOCRINOS en niños de 0-14 años 

del trabajo, se han incluido comentarios en diferentes comparaciones con series de 

diferentes grupos nacionales fundadores del grupo EXPeRT, para el carcinoma 

adrenocortical, feocromocitoma, paraganglioma, y carcinoma papilar de tiroides 

(CPT) como el tipo más frecuente dentro de los carcinomas diferenciados de 

tiroides (CDT), que a su vez son los más frecuentes dentro del cáncer de tiroides en 

niños y adolescentes (84). 

• Los tumores endocrinos localizados en el SNC (craneofaringiomas y tumores 

hipofisarios), como ya se pudo comprobar con los AT/RT, todos fueron raros 

epidemiológicamente hablando: 

o Los craneofaringiomas tienen una incidencia de 0,5-2 casos nuevos al año 

por millón de toda la población. Se demuestra una distribución de edad 

bimodal, con tasas de incidencia máximas en niños de 5 a 14 años (33-35% 

de todos los craneofaringiomas) y adultos de 50 a 74 años. Son alrededor 

del 6-9% de los tumores del SNC en la edad pediátrica. No hay un claro 

predominio en relación con el sexo (292,293). Las supervivencias observadas 

(SG) a 5 y 10 años del diagnóstico, en la edad pediátrica, oscilan entre el 85 

y el 92% (292). La SG a 20 años depende de que exista o no afectación 

hipotalámica, siendo del 84% (IC95%: 62-92%) o del 95% (87-100%), 

respectivamente. Se ha demostrado que la supervivencia no depende del 
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mayor o menor grado de resección quirúrgica, sino de si el tumor +/- los 

tratamientos utilizados estén causando secuelas visuales, hipotalámicas y/o 

hipofisarias, lo que ensombrece el pronóstico y la calidad de vida de los 

pacientes (293).  

En nuestra serie, el craneofaringioma es el tumor endocrino más frecuente 

(36%) (Figura 32). Representan el 3,9% de los tumores del SNC notificados al 

RETI a lo largo de 32 años en todos los menores de 15 años. No se 

analizaron frecuencias por grupos de edad, predominio en función del 

género, ni tasas de incidencias de base poblacional. Tampoco se dan datos 

sobre los adolescentes. La SG a 5 años de los craneofaringiomas en la 

población infantil española fue del 94% (IC95%: 91-98%) (Tabla 41). 

o La mayor parte de los tumores hipofisarios o pituitarios (PitNET) son 

adenomas. Éstos, en la edad pediátrica representan a menos del 3% del 

total de los tumores del SNC en este grupo de edad y del 2,6 al 8,5% de los 

tumores hipofisarios en la población en general. En comparación con los 

adenomas en adultos, los pediátricos son más frecuentemente funcionantes 

(80-97%). Los adenomas secretores de ACTH son los más comunes antes de 

los 12 años, seguidos de los secretores de prolactina (prolactinomas). Los 

prolactinomas predominan en niños mayores y adolescentes, siendo los 

más frecuentes en su conjunto (48-68% del todos los adenomas 

hipofisarios) (279). La mortalidad en niños con este tipo de tumores es baja; 

pero puede haber una morbilidad significativa debido a complicaciones 

quirúrgicas o al hipopituitarismo (84). 

En nuestra serie, los adenomas hipofisarios representaron el 8% de todos 

los tumores endocrinos (Figura 32) y el 0,9% de todos los tumores 

cerebrales en niñas/os, sin ofrecer datos de adolescentes. Por cómo se 

encuentran clasificados morfológicamente en el RETI, en función de los 

datos que se envían desde cada centro informante, solo podemos saber que 

el 16% son prolactinomas; ya que la mayoría restante aparecen como 

adenomas SAI (sin otra especificación). No tenemos datos de cuantos están 
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relacionados con un síndrome de predisposición al cáncer (mayormente el 

síndrome de DICER1), teniendo en cuenta la importancia del impacto clínico 

de los hallazgos moleculares en este tipo de tumores (278,294). La SG a 5 años 

de los tumores pituitarios en la población infantil española fue del 100% 

(Tabla 42). 

• Con respecto a los carcinomas tiroideos, como enfermedad rara en la infancia, 

se añade que según las estadísticas del SEER (1984-2010) más del 90% fueron 

carcinomas diferenciados de tiroides (CDT), más frecuentes en el sexo 

femenino (F/M = 5/1) (80,84). La tasa de incidencia estandarizada por edad varió 

de 0,04 casos nuevos/millón/año de 0-4 años, hasta 15,16/millón en 

adolescentes (15-19 años). Esta incidencia se ha visto que fue aumentando 

desde 2004 (295). Este aumento de la incidencia, también se ha visto en Europa; 

pero para todos los cánceres tiroideos sin diferenciar su morfología. Sobre todo 

aparece una incidencia creciente en la población de 10 a 19 años inclusive, 

principalmente en el sexo femenino (296). Los carcinomas medulares de tiroides 

(CMT) representan el 1-2% del total del cáncer de tiroides (110) y su incidencia es 

menor a 0,5 casos nuevos al año por millón durante toda la infancia, sin 

predominio de sexo (84). En nuestra serie el 86% fueron CDT y el resto (14%) 

CMT (Figura 33), siendo la proporción de CMT superior a la que se vio en la 

serie del SEER de los EE.UU. Con respecto al aumento de su incidencia en el 

tiempo, para la población infantil (0-14 años) española sí que se observó esa 

misma tendencia a partir de 2015, siendo más del doble de la observada de 

2010 a 2014 (Figura 27 y Tabla 35).  

      El pronóstico reportado en la literatura para el CDT en niños y adolescentes 

es excelente, independientemente del estadio, con tasas de supervivencia a 15 

años mayores al 95% (80,84). En un país europeo como Holanda fue del 99,4% 

(297). En relación con el CMT, lo publicado sí que refiere diferencias en relación 

con la supervivencia global (SG) en función del estadio tumoral, aparte de su 

asociación o no a un síndrome MEN2. La SG para pacientes pediátricos con CMT 

en estadios I, II, III y IV es del 100%, 93%, 71% y 21%, respectivamente (110). En 
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nuestra serie (1990-2015), la SG a 5 años fue del 100% para todos los tipos de 

carcinomas tiroideos en su conjunto (Tabla 39) y en función de su tipo (Tablas 

41 y 42). Esta excelente supervivencia en los CMT hace suponer que la mayor 

parte han sido estadios localizados, sin poder afirmarlo con certeza al no 

disponer de los datos de su estadiaje. Tampoco se sabe cuántos carcinomas de 

tiroides estaban asociados a un síndrome de predisposición al cáncer. 

• Del resto de tumores neuroendocrinos (TNE), que no son tumores pituitarios, 

CMT, FEO, PGL, o carcinomas de células de Merkel (no hay ningún caso 

notificados en el RETI de este último), se corresponden a los denominados 

tumores neuroendocrinos gastroenteropancreáticos (TNE-GEP) y de otras 

localizaciones, que ya se han discutido en buena parte en la comparativa de 

nuestros datos con las series del grupo italiano (TNE apendiculares y extra-

apendiculares) (146,147), y del grupo alemán (tumores carcinoides pulmonares) 

(156). Es reconocido que los datos específicos de la epidemiología de los TNE 

pediátricos es limitada debido a que se trata de un tumor muy raro en esta 

población (231). Otras series como la del SEER de los EE.UU. (1975-2006) en la 

que recogen casos de 0 a 29 años de edad, solo recogieron a los tumores 

carcinoides de alto grado de malignidad y a los carcinomas neuroendocrinos 

(CNE), aparte de carcinomas medulares de tiroides y a carcinomas de células 

pequeñas SAI de ovario y cérvix (298).  

      Se hace referencia a la serie de los Países Bajos (1991-2013) con 483 

pacientes de 0-18 años, en la que la mayor parte fueron apendiculares (91,3%). 

La mediana de edad de los pacientes en el momento del diagnóstico fue de 15 

años (rango: 1-18) predominando en el sexo femenino (F/M = 1,78/1). En 4 de 

los 5 casos que presentaron TNE pancreáticos se diagnosticó un síndrome de 

predisposición al cáncer (enfermedad de Von Hippel-Lindau en 2 casos, y MEN1 

en 2 casos). En un paciente con un TNE apendicular se diagnosticó de una 

poliposis adenomatosa familiar (PAF) (299).  

      Como ya se comentó, en el punto 5.2 de Resultados, en nuestra serie, el 

90,5% de fueron tumores carcinoides, el 6% CNE y el resto otras histologías 
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(Tabla 43). Los carcinoides apendiculares fueron los más frecuentes (79%) 

(Figura 34) como en la mayor parte de las series publicadas (84,231,299). También 

fueron más frecuentes en el sexo femenino. No disponemos de datos para 

conocer si los 5 TNE-GEP localizados a nivel pancreático (un tumor carcinoide, 

un CNE, un gastrinoma y 2 TNE malignos no funcionantes) (Tabla 43) se 

asociaban con algún síndrome de predisposición al cáncer. Con el registro 

clínico PARTNER, seguramente podamos disponer de ese dato, con tanta 

trascendencia clínico-epidemiológica. 

      Es bien sabido que los tumores del SNC, las leucemias agudas y los 

neuroblastomas representan el 60% de las muertes por cáncer en Europa entre los 

niñas/os de 0 a 14 años; pero los datos sobre tumores muy raros son escasos (34). 

De hecho, los resultados de base poblacional en relación a la SUPERVIVENCIA a 5 

años, como los del EUROCARE-5 (incluye diagnósticos de 2000 a 2007) y 

EUROCARE-6 (incluye diagnósticos de 2000 a 2013), además de mostrar datos para 

todo el conjunto del cáncer infantil, solo muestran resultados de lo que denomina 

“entidades más relevantes” de la ICCC-3 (36,38), entre las que no se encuentra 

ninguno de los tumores raros fuera del SNC. Así, solo se dispone de datos de 

supervivencia para diferentes entidades dentro de los registros de grupos europeos 

fundadores del grupo EXPeRT (3,268,285), en series multicéntricas del propio EXPeRT 

(4,285), en series hospitalarias unicéntricas (70,170), las referidas para tumores 

rabdoides en todas sus localizaciones (229,268,287,288), de craneofaringiomas (293) o de 

tumores hipofisarios (84). Los datos de la supervivencia observada para los tumores 

sólidos muy raros han sido calculados y recogidos por primera vez a nivel de 

España en este trabajo, lo que ha permitido hacer diferentes comparaciones con lo 

reportado en la literatura a nivel de Europa y Estados Unidos. 

      Tras comentar las series publicadas más relevantes de tumores muy raros en 

niños y adolescentes, parece que las mejores FUENTES DE DATOS para su estudio 

en la población infantil son los registros nacionales de cáncer pediátrico, como el 

RETI-SEHOP. Se sabe que se registran un mayor número de casos que los registros 
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regionales, brindan estimaciones de incidencia y supervivencia más completas y  

menos sesgadas, y están mejor preparados para estudios de investigación 

nacionales e internacionales. Dichos registros deberían convertirse en la norma 

para que las estadísticas regionales, nacionales e internacionales precisas puedan 

proporcionar una base sólida para la investigación, la práctica clínica y las 

estrategias de salud pública (25).  

      Como se ha podido comprobar en cánceres raros como son todos los 

pediátricos en general, pero más aún en aquellos tumores definidos como muy 

raros, es muy importante disponer de datos epidemiológicos sobre la combinación 

de morfología y topografía. El uso de la morfología se considera fundamental, por 

lo que se desarrolló la clasificación ICCC-3 (actualmente versión ICCC-3-2017) para 

reflejar mejor el espectro diagnóstico de los cánceres infantiles (13,20,21,209). Además, 

para cánceres de origen epitelial (carcinomas), el uso de la topografía sola puede 

ser aceptable; pero en estos casos es extremadamente útil usar la morfología para 

distinguir cánceres con una historia natural completamente diferente entre sí; por 

ejemplo, en cabeza y cuello los carcinomas tiroideos, carcinomas nasofaríngeos o 

carcinomas de glándulas salivares. La notificación de datos duplicados es posible y 

más informativa (209). Teniendo en cuenta todos estos argumentos, el uso de la 

ICCC-3-2017 está justificado incluso en tumores muy raros; ya que es la estándar 

para registros poblacionales en todos los cáncer infantil (20,21,300). La fuente de datos 

RETI-SEHOP, utilizada para la parte epidemiológica del trabajo, se ha tomado como 

la estándar. Es cierto, que también se deben realizar estudios de TMR no malignos 

o de comportamiento incierto, pero esto no se puede realizar utilizando registros 

nacionales de cáncer infantil como el RETI-SEHOP. En cualquier caso, se debería 

disponer de otro tipo de registros para estos tumores. 

      A nivel epidemiológico, se sabe que los distintos indicadores de ocurrencia 

(tasas de incidencia, mortalidad y prevalencia) y de resultado (supervivencia neta o 

relativa), son los indicadores poblacionales más utilizados; pero hasta la fecha no 

se han estudiado lo suficiente sus propiedades estadísticas y su rendimiento en el 

entorno del cáncer raro, sabiendo que están expuestas a una alta variabilidad de 
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muestreo debido a sus bajos números. El uso de intervalos de confianza (209), tal 

como se ha realizado en nuestros análisis de la supervivencia observada, reduce 

esta variabilidad. Se dispone de poca evidencia del análisis de cohortes con menos 

de 200 pacientes, como ocurre en gran parte de los tumores raros estudiados en 

este trabajo, a sabiendas que ir más allá de ese tamaño muestral es inviable para la 

mayoría de los cánceres raros (209), y más aún en la edad pediátrica. No existe un 

consenso de cuantos casos registrados ni cuantos años se necesitan para hacer 

estimaciones confiables (209). Los periodos de tiempo elegidos para la parte 

epidemiológica de este trabajo (32 años para frecuencias, 22 años para incidencias 

y 26 años para supervivencias observadas a 5 años), han sido superiores al de otras 

series (63,68,69,122,163). Otros tipos de análisis estadístico que podrían plantearse en el 

análisis de datos de enfermedades raras, como los métodos bayesianos o enfoques 

de modelado estadístico (56,209), no se consideraron para esta parte del estudio 

dentro del trabajo. 

      Sobre la base de la experiencias con el proyecto de vigilancia de los cánceres 

raros en Europa y su red de información (RARECAREnet), las discusiones dentro de 

la acción conjunta sobre los cánceres raros (JARC) y un estudio piloto sobre la 

capacidad de los registros de cáncer para recopilar el estadio del cáncer infantil de 

acuerdo las pautas del estadiaje de Toronto, se ha sugerido que los registros de 

cáncer deberían recopilar información clínica adicional, incluido al menos el estadio 

simplificado, el tipo de tratamiento (cirugía, quimioterapia, radioterapia, otros), el 

hospital donde se realiza el diagnóstico y el hospital donde se realiza el tratamiento 

(26,49,209). En las diferentes versiones del Registro Español de Tumores Infantiles 

(RETI), sí que se recoge la modalidad de tratamiento en los centros informantes, 

pero los datos son incompletos e insuficientes para reflejarlos en el estudio 

realizado. Además, la gran parte de los diferentes tumores raros, en concreto todos 

los del grupo XI y XII de la ICCC-3-2017, otros tumores de células nerviosas 

periféricas (subgrupo IVb de la ICCC-3-2017) y los carcinomas renales (subgrupo VIb 

de la ICCC-3-2017), no están incluidos en la última versión del sistema de estadiaje 

de Toronto (28). Todos estos tumores sólidos raros en la edad pediátrica tienen 
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diferentes estadiajes específicos, gran parte de ellos como en la población adulta, 

basados en la clasificación TNM (Tumor, Ganglios linfáticos, Metástasis a distancia) 

de la AJCC (American Joint Committe on Cancer) (301). 

      El impacto de los registros incompletos de tumores muy raros (TMR) en 

niñas/os y adolescentes, limita el análisis de los diferentes datos epidemiológicos y 

de resultados clínicos. Por lo tanto, se recomienda firmemente una colaboración 

activa entre los centros de Oncología pediátrica y los registros nacionales de cáncer 

para evitar desviaciones importantes en el análisis estadístico y en el cálculo de los 

datos de supervivencia. La cooperación internacional dentro de los proyectos de la 

Unión Europea (UE) y la red ERN PaedCan, se supone que pueden mejorar el 

diagnóstico, la gestión y el registro de todos los TMR pediátricos en los países 

europeos (210). En nuestro estudio, realizado con los datos recogidos en el RETI-

SEHOP, se ha podido comunicar con alta fiabilidad la tasa de supervivencia a 5 años 

para todos los TMR con más de diez casos, gracias a los datos obtenidos de un 

registro no específico para este tipo de tumores. 

      Antes vimos que en Italia (2000-2011), desde que ponen en marcha su registro 

de TMR dentro del proyecto TREP, logran incluir el 85% de TMR en niñas/os 

menores de 15 años; pero no así en adolescentes (15-18 años, en su registro), 

llegando solo al 19% (64). Para mejorar este falta de registro en estas edades de la 

vida en las diferentes bases de registros, se promueve la máxima colaboración 

entre la asistencia sanitaria de los equipos de adultos con los pediátricos (11).  

      En Alemania, antes de que dispusieran del registro STEP (registro específico 

para tumores raros en niños y adolescentes), se observó que el 19,5% de ellos no 

estaban incluidos en protocolos de tratamiento cooperativo (estudios del GPOH) ni 

en su registro nacional de tumores (GCCR). Se presupone que, a pesar de ser 

tumores raros en la edad pediátrica, no fueron consultados a equipos de Oncología 

pediátrica, y por lo tanto no se incluyeron en protocolos abiertos, lo que podría 

repercutir en una peor supervivencia (122). Esta situación también es comparable a 

la situación en España, teniendo en cuenta que el grupo de la SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares” no dispone en la actualidad de un registro clínico ni 
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protocolos específicos abiertos; aunque sí que existen guías de recomendación 

diagnóstico-terapéuticas para diferentes entidades en base a todo al trabajo 

realizado desde el grupo EXPeRT y en el proyecto PARTNER (4). Puede haber 

muchos adolescentes con TMR que no están siendo tratados por los equipos de 

Oncología pediátrica y niños más pequeños atendidos por otros especialistas 

pediátricos (carcinomas de tiroides y endocrinólogos pediatras) u otras 

especialidades (melanomas cutáneos no avanzados por dermatólogos), lo que 

puede conllevar al “no registro” de cada caso nuevo en el RETI-SEHOP o en un 

futuro registro clínico como el PARTNER. 

      En nuestro entorno cercano, el grupo francés observó una menor tendencia al 

registro en bases de datos para tumores raros que en registros nacionales, por lo 

que abogan por la colaboración-interacción entre diferentes registros (163,302). No se 

puede asegurar que esto será lo que pase cuando se abra el registro PARTNER en 

España, pero se tratará de monitorizar. 

      Del trabajo realizado, no se pueden sacar datos de la asociación de ciertos tipos 

tumorales con síndromes de predisposición al cáncer dado que no es una variable 

recogida en el RETI-SEHOP. Esto si lo han hecho distintos grupos que analizan en 

sus registros clínicos generales esa variable como en las series unicéntricas de 

Argentina (170), nacionales como la de Lituania (210) o en series/registros de tumores 

concretos como el blastoma pleuropulmonar (BPP), el tumor de células de Sertoli-

Leydig (TCSL) de ovario o el ginandroblastoma, asociados al síndrome DICER1 

(93,94,132,177), o los tumores adrenocorticales asociados al síndrome de Li Fraumeni 

(142) o al síndrome de Beckwith-Wiedemann (109). Únicamente en la serie de los 

casos españoles de BPP compartida con el grupo EXPeRT (9 casos) unida a otros 3 

casos que no entraron en dicho trabajo, se confirmó que el 50% (6 casos) tenían 

asociado un síndrome DICER1, algo menos a lo referido en la literatura en donde la 

variante patogénica de línea germinal DICER1 ha sido reportada en 

aproximadamente dos tercios de los pacientes analizados con BPP (14,177).  
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2.2. REGISTROS CLÍNICOS INTERNACIONALES Y NACIONALES 

      El análisis de datos de grandes bases de datos administrativas y registros de 

pacientes se usa cada vez más para estudiar la atención del cáncer infantil, aunque 

el valor de estas fuentes de datos sigue sin estar claro para muchos médicos. La 

interpretación de estas bases de datos requiere una comprensión clara de cómo se 

diseñó el conjunto de datos, cómo se recopilaron y cómo se evalúa su calidad (19).   

      Parece evidente que faltan datos epidemiológicos y clínicos de calidad sobre los 

cánceres raros en general y más aún en la edad pediátrica. Como cualquier otro 

tipo de cáncer, los cánceres raros se benefician de la recopilación de datos en los 

registros nacionales de cáncer. Sin embargo, los datos epidemiológicos sobre 

cánceres raros proporcionados por estos registros a menudo suelen ser de una 

calidad subóptima, particularmente debido a la alta variabilidad de muestreo 

asociada al bajo número de pacientes, informes imprecisos, y al registro incorrecto 

de casos como resultado de un diagnóstico o clasificación erróneos por parte de los 

registradores. Además, a menudo faltan datos clínicamente relevantes sobre 

cánceres raros, como datos de su diagnóstico, estadiaje y tratamiento, debido a la 

escasa recopilación de estos en los registros de cáncer, y a la escasez de vínculos 

entre dichos registros y los registros clínicos. En este sentido, la Joint Action in Rare 

Cancers (JARC) destacó el potencial de los registros de enfermedades raras dentro 

de las redes europeas (ERN), siguiendo una recomendación previa del Consejo de 

la Unión Europea (UE) sobre la implementación de registros y bases de datos para 

enfermedades raras, que en la práctica pudieran estar relacionadas con los 

registros nacionales de cáncer, con hospitales participantes, redes nacionales sobre 

cánceres raros, bases de datos administrativas y de investigación, con el fin de 

fomentar una amplia interoperabilidad de datos (209). No obstante, es razonable 

complementar los datos obtenidos en este trabajo o en futuros trabajos sobre los 

diferentes tumores muy raros incluidos en el RETI-SEHOP con un registro clínico 

diseñado específicamente para este tipo de “enfermedades raras” tan concretas. 

La justificación y los criterios para la creación y el uso de registros clínicos con fines 

de investigación biomédica y sus estándares son bien conocidos, y se puede 
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encontrar en una publicación de 2012 por el grupo de trabajo de Bioética de la 

Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica (SEEP) (303). Estas recomendaciones 

pueden aplicarse a cualquier registro clínico en el que incluyamos pacientes y 

deben tenerse muy en cuenta antes de utilizarlos. 

      Por tanto, es evidente que en la SEHOP debería establecerse al menos un 

registro clínico de tumores muy raros (TMR) que refuerce e incluso incremente 

toda la información que se aporta en este trabajo. Al considerar este tipo de 

registro, lo primero que se debe saber es que los registros son bases de datos que 

contienen datos de pacientes tanto cuantitativos como cualitativos. Así, estos 

registros recogen información (“números” junto con datos clínicos y terapéuticos) 

sobre un grupo de pacientes con una enfermedad, en este caso TMR en niñas/os y 

adolescentes, permitiendo investigar, proporcionar información y consejo clínico 

(estándares de cuidados) a otros profesionales sanitarios y a las familias/pacientes. 

Es muy importante tener un enlace de datos comunes (“interrelación”) entre 

diferentes registros (19,211). 

      En el campo de las enfermedades raras (EERR), hay registros básicos que 

recopilan una cantidad muy pequeña de información sobre una ampla gama de 

enfermedades raras, mientras que otros, como el registro PARTNER, cubren todos 

o la mayoría de los tumores raros en la edad pediátrica bajo una estructura de base 

de datos comunes (Tabla 53) y otra de base de datos específica según cada entidad 

o subentidad. Esta base de datos está pendiente de implementarse en la SEHOP a 

través de la coordinación del grupo “Tumores raros y Lesiones vasculares”. Para 

todas las entidades incluye características comunes de los registros 

epidemiológicos, como datos personales (fecha de nacimiento, sexo, estado del 

paciente, etc.) y otros puramente clínicos (historial de enfermedades, diagnóstico y 

características del tumor, tratamiento, seguimiento y eventos).  



DISCUSIÓN 

290 
 

Tabla 53. Conjunto de elementos comunes para el registro de enfermedades raras. En European platform on rare disease registration (EU 
RD platform) 

GRUPO 
ELEMENTO 

Nº 
NOMBRE DEL 

ELEMENTO 
DESCRIPCIÓN DEL 

ELEMENTO 
CODIFICACIÓN OBSERVACIÓN 

1. Seudónimo 1.1 Seudónimo Seudónimo del paciente • Código alfanumérico 
https://eu-rd-
plataform.jrc.ec.europa.eu/erdri/eupid-
intro  

2. Datos 
personales 
 

2.1 Fecha de nacimiento 
Fecha de nacimiento del 
paciente 

• Fecha: (dd.mm.aaaa)  

2.2 Sexo Sexo del paciente al nacer 

• Mujer 
• Hombre 
• Sin determinar 
• Feto (desconocido) 

 

3. Estado del 
paciente 
 

3.1 Estado del paciente 
Estado del paciente vivo o 
fallecido 

• Vivo 
• Fallecido 
• Pérdida de seguimiento 
• Exclusión voluntaria del 

paciente 

Si el paciente ha fallecido, responda a la 
pregunta 3.2 

3.2 Fecha de defunción 
Fecha de defunción del 
paciente 

• Fecha: (dd.mm.aaaa)  

4. Proceso 
asistencial 
integrado 
 

4.1 
Primer contacto con el 
centro especializado 

Fecha del primer contacto 
con el centro 
especializado 

• Fecha: (dd.mm.aaaa)  

5. Historial de 
la enfermedad  

 

 
 
 

5.1 
Edad al inicio de la 
enfermedad 

Edad a la que aparecieron 
los primeros síntomas, 
signos 

• Antes de nacer 
• Al nacer 
• Fecha: (dd.mm.aaaa)  
• Sin determinar 

 

5.2 
Edad a la que fue 
diagnosticado 

Edad a la que se recibió el 
diagnóstico 

• Antes de nacer 
• Al nacer 
• Fecha: (dd.mm.aaaa) 
• Sin determinar 

 

https://eu-rd-plataform.jrc.ec.europa.eu/erdri/eupid-intro
https://eu-rd-plataform.jrc.ec.europa.eu/erdri/eupid-intro
https://eu-rd-plataform.jrc.ec.europa.eu/erdri/eupid-intro
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(continua 
Tabla 53) 

 
6. Diagnóstico 

6.1 
Diagnóstico de la 
enfermedad rara 

Diagnóstico realizado por 
centro especializado 

Código Orpha (altamente 
recomendable, ver enlace) / 
código Alpha / código CIE-9 / 
código CIE-9 MC / código CIE-
10 

http://www.orphadata.org/cgi-
bin/inc/product1.inc.php  

6.2 Diagnóstico genético 
Diagnóstico genético 
realizado por centro 
especializado 

Clasificación internacional de 
mutaciones de la HGVS 
(altamente recomendable, ver 
enlace) / HGNC / código OMIM 

http://www.hgvs.org  

6.3 Caso no diagnosticado 
Cómo se define el caso no 
diagnosticado 

• Fenotipo (HPO) 
• Genotipo (HGVS) 

 

 
 
 
 
7.Investigación 
 
 
 
 
 

7.1 
Consentimiento para 
ser contactado/a con 
fines de investigación 

El/la paciente da su 
consentimiento para ser 
contactado/a con fines de 
investigación 

• Si 
• No  

7.2 
Consentimiento para 
reutilizar los datos 

El/la paciente da su 
consentimiento para que 
sus datos puedan ser 
reutilizados para otros 
investigación 

• Si 
• No  

7.3 Muestra biológica 
Muestra biológica del 
paciente disponible para 
la investigación 

• Si 
• No 

Si su respuesta es afirmativa, responda a la 
pregunta 7.4 

7.4 Enlace a un biobanco 
Muestra biológica 
almacenada en un 
biobanco 

• Si (utilícese el enlace si 
procede) 

• No 
https://directory.bbmri-eric.eu  

8.Discapacidad 8.1 
Clasificación del 
funcionamiento/ 
Discapacidad 

Perfil de discapacidad del 
paciente según la CIF 

• Perfil de discapacidad / 
Grado 

http://www.who.int/classifications/icf/who
dasii/en/  

Abreviaturas: dd.mm.aaaa (día.mes.año). CIE-9-MC (Clasificación Internacional de Enfermedades, 9ª Revisión). CIE-9-MC (Clasificación Internacional 
de Enfermedades, 9ª Revisión, Modificación Clínica). CIE-10 (Clasificación Internacional de Enfermedades, 10ª Revisión)  CIF (Clasificación 
Internacional del Funcionamiento, de la discapacidad y de la Salud). HGVS (Human Genome Variation Society). HGNC (HUGO Gene Nomenclature 
Committee). HUGO (Human Genome Organisation). HPO (Human Phenotype Ontology). OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) 

http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product1.inc.php
http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product1.inc.php
http://www.hgvs.org/
https://directory.bbmri-eric.eu/
http://www.who.int/classifications/icf/whodasii/en/
http://www.who.int/classifications/icf/whodasii/en/
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      La lista de tumores raros incluidos en el registro PARTNER incluye a 7 categorías 

y 43 entidades diferentes, entre las que se encuentran algunas subentidades: 

1. Tumores de nervios periféricos (neurofibromas, tumores desmoides, 

tumores malignos de la vaina de los nervios periféricos). 

2. Tumores vasculares de agresividad intermedia. 

3. Tumores óseos malignos raros. 

4. Tumores gonadales no germinales. 

5. Otras neoplasias epiteliales malignas (carcinomas adrenocorticales, 

carcinomas tiroideos, carcinomas nasofaríngeos, carcinomas cutáneos), y 

melanomas con sus variantes (MELTUMP, melanoma spitzoide). 

6. Otros carcinomas y los no especificados. 

7. Otras neoplasias malignas (GIST, pancreatoblastoma, otros tumores 

pancreáticos como el tumor pseudopapilar, carcinoma NUT, blastoma 

pleuropulmonar, mesotelioma, TNE de apéndice, bronquio, páncreas o 

tracto gastrointestinal, otros tumores raros “borderline”), y otros tumores 

raros malignos no especificados.  

      En los diferentes análisis epidemiológicos del trabajo se desestimó la 

agrupación de todos los tumores raros estudiados en las 7 categorías en las que se 

ha dividido el registro PARTNER, dado que en el RETI no se registran los tumores 

“borderline” o inciertos (no estrictamente malignos) fuera del SNC (23), como es el 

caso de neurofibromas plexiformes, tumores desmoides, tumores melanocíticos de 

potencial maligno incierto (MELTUMP), el tumor pseudopapilar de páncreas o 

tumor de Frantz, algunos tipos de tumores de los cordones sexuales/estroma 

gonadal o diferentes tumores vasculares y otros raros “borderline”. Todos estos 

tumores sólidos no son malignos según la CIE-O-3.1 y por lo tanto tampoco para la 

ICCC-3 como clasificación estándar y validada dentro del cáncer infantil (20) cuya 

última versión es la del 2017 (ICCC-3-2017) (21) [ANEXO I], que es la utilizada por el 

RETI-SEHOP y por tanto en nuestro estudio.  

      Independientemente, el registro PARTNER probablemente será útil para incluir 

otras neoplasias raras que no son estrictamente malignas, pero su manejo puede 
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plantear dificultades y/o morbilidad e incluso mortalidad. Como ejemplos tenemos 

a los MELTUMP (304), tumores vasculares de agresividad intermedia como los 

hemangioendoteliomas kaposiformes (239,305), los tumores de mama como el tipo 

filoides (306), los mesoteliomas multiquísticos (131,307), los tumores de Frantz (134), los 

tumores raros de tejidos blandos como tumores desmoides/fibromatosis agresiva 

(308), los tumores neuroectodérmicos melanocíticos de la infancia (161) o los 

neurofibromas plexiformes asociados a la neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) (309), 

entre muchos otros, y que ninguno de ellos se incluyen en los análisis del RETI-

SEHOP, ni en ningún otro análisis poblacional de la incidencia del cáncer infantil (13). 

Muchos de estos tumores se pueden registrar en el registro PARTNER; aunque no 

todas sean neoplasias a cargo del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares”, y si de otros grupos como el de “Sarcomas de partes blandas” o el de 

“Tumores óseos”. 

      A finales de 2021, la coordinación del proyecto PARTNER, solicita al grupo de 

trabajo, la información de cual sería a nivel de España el modelo para la 

implantación y utilización de este registro clínico único, específico y consensuado. 

Se plantea que para tal fin, se necesita la creación y puesta en marcha de un 

estudio clínico observacional. Se solicita el número y nombre de centros españoles 

que tendrían acceso directo al registro. Se realiza una encuesta abierta a todos los 

centros españoles con Unidades de Oncología pediátrica. El número final es de 18 

centros, incluido el de la coordinación nacional (Figura 63), información confirmada 

y comunicada a los diferentes centros y a la coordinación del PARTNER. En 

cualquier caso, los centros españoles no incluidos en el listado pueden registrar sus 

casos en un modelo de registro en red, ya sea desde la coordinación nacional, o 

desde redes por establecer o ya establecidas en diferentes regiones, comunidades 

autónomas y centros hospitalarios. Todos los trámites necesarios están a la espera 

de ser implantados en España, pero también en Europa (ver punto 3.1 en el 

apartado ¿Hacia dónde vamos? de esta Discusión). 

      Se están explorando los mecanismos para que este registro pueda estar 

vinculado a registros de tumores raros de otros países (Italia, Alemania, Francia o 
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Polonia), o con registros nacionales de base hospitalaria/poblacional como es el 

RETI-SEHOP, o abrirse directamente a otros países que no dispongan de ningún tipo 

de registro, mediante la adopción del EUPID (European Patient Identity Services)  

preservando así la privacidad de pacientes seudonimizados (61) como se reflejaba en 

la Figura 50.  

 

 

 

Figura 63. Hospitales con Unidades de Oncología pediátrica de España con posibilidad 
de registro directo de casos en el registro PARTNER. Promotor nacional: FSEHOP 
(Fundación de la Sociedad Española de Hematología y Oncología Pediátricas). 
Investigador principal a nivel nacional: Hospital Universitario Cruces de la UCICCI 
(Unidad Conjunta de Investigación Clínica en Cáncer Infantil) de Euskadi 

 

Registro de la Práctica Clínica eStándar Europea (Registro ESCP): 

      A nivel europeo, fuera del proyecto PARTNER, que era exclusivo para tumores 

muy raros (cerrado el 31 de diciembre de 2021), están otros relacionados con la 

Red Europea de Referencia en Cáncer Pediátrico o ERN PaedCan con una visión 

más global en referencia a todos los cánceres en niños y adolescentes. Cabe 
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destacar que uno de sus objetivos es garantizar la misma o mejor atención y 

resultados en el cáncer pediátrico, independientemente del lugar de Europa en el 

que vivan los niños y adolescentes (34,41). La estrecha colaboración entre la Sociedad 

Europea de Oncología Pediátrica (SIOPE), ERN PaedCan, los grupos europeos de 

ensayos clínicos (ECTG) y el colectivo de padres y pacientes englobados en 

Childhood Cancer International (CCI) Europa ha dado como resultado el proyecto 

European Standard Clinical Practice (ESCP). Para monitorizar los resultados de las 

guías o protocolos ESCP, también está planteada la creación y desarrollo de un 

registro (ver en el punto 3.2 de esta Discusión). Este proyecto está enmarcado en el 

objetivo número uno del plan estratégico de la SIOPE (2021-2026), y es un paso 

importante para abordar las desigualdades en muchos aspectos de la atención del 

cáncer infantil que aún existen en Europa (41), y que son transferibles a España. 

  

Aportaciones a estudios concretos del grupo EXPeRT:   

      Teniendo en cuenta que en España disponemos un registro nacional 

consolidado de cáncer infantil (24,25), se nos catalogó como un país en el que la 

cobertura en el registro clínico de blastomas pleuropulmonares (BPP) fue menor a 

la esperada (9/11, con un ratio de 0,82) (233). Sin embargo, tras cotejar el total casos 

que no fueron incluidos inicialmente en el registro clínico por no entrar en el plazo 

dado por los autores principales (casos no incluidos en el análisis del artículo), la 

relación casos observados/esperados se iguala (11/11, con un ratio de 1), sin 

contar dos casos más que se habían remitido (un blastoma pulmonar -BP- y un BPP 

sin la confirmación histológica inicial; aunque si posteriormente) y que no fueron 

incluidos en el trabajo del grupo EXPeRT. Finalmente se recogieron datos en el 

registro clínico de aproximadamente la mitad de BPP/BP incluidos en el RETI-

SEHOP y se objetivó que aproximadamente ¼ de los casos registrados clínicamente 

no estaban notificados en el RETI-SEHOP (Figura 37). Se puede inferir que en el 

registro nacional de tumores infantiles incluimos más casos de los que se aportan a 

registros clínicos monográficos, estudios o protocolos multicéntricos, como se ha 

podido comprobar en un estudio realizado por el grupo de “Neuroblastoma” de la 
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SEHOP, que es un tumor infantil mucho más prevalente y con ensayos clínicos 

abiertos en primera línea (310).  

      La recopilación y el análisis de los datos clínicos de los BPP/BP que se mandaron 

desde diferentes centros españoles al grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares”, ha permitido comunicar en este trabajo los datos epidemiológicos y 

sobre todo clínicos de los 13 casos diagnosticados a lo largo de 15 años de este tipo 

de cáncer exclusivamente pediátrico y tan raro en nuestro país .  

      De hecho, del estudio sobre los BPP en recaída y/o progresión (126), cuya 

población era la misma que en el que abordaba las desigualdades en el diagnóstico 

y registro de TMR en Pediatría tomando el BPP como ejemplo, se puede decir que, 

según el tipo de recaída y el tipo de tratamiento recibido (mejor si recibe una 

cirugía de rescate), la supervivencia de los cinco casos de pacientes de centros 

españoles que recayeron/progresaron (14,2% de los aportados al grupo EXPeRT) 

fue del 20%, similar a la reflejada en el total de la serie europea que también 

incluye a los casos de España y que fue del 25,7% (126).   

      Para tumores aún más raros en la población pediátrica, como el mesotelioma, 

desde España se aportan tres casos para el estudio del grupo EXPeRT, en el que se 

analizaron 33 pacientes ≤ 21 años (131), lo que corresponde al 66,6% de los 

mesoteliomas malignos notificados al RETI-SEHOP en el mismo periodo de tiempo 

del trabajo colaborativo (1987-2018). De los 3 casos de mesoteliomas aportados 

desde los centros españoles, uno es un mesotelioma multiquístico, que como 

tumor benigno fuera del SNC, no está reflejado en la base de datos del RETI-SEHOP. 

      No se aportan desde España casos de tumor de Frantz, ya que no entra dentro 

de los criterios de registro en el RETI (tumor de comportamiento incierto, 

inicialmente no maligno). Para solucionar esta situación, para este u otros casos de 

tumores muy raros “borderline”, se suele solicitar colaboración a los diferentes 

centros españoles a través del correo electrónico de la SEHOP, considerando que la 

cobertura de respuesta es voluntaria y no refleja la verdadera epidemiología de 

este u otro tipo de tumores. 
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      Teniendo en cuenta las tres experiencias con estos dos tumores muy raros y tan 

diferentes, se puede decir que los oncólogos pediátricos de los centros españoles 

incluyen, en los registros clínicos con el grupo europeo, el 50% del total de casos 

que se notificaron al RETI-SEHOP, y el 60% del total de los casos acumulados en los 

periodos temporales que abarcaban esos dos estudios (Figuras 37 y 64). Los casos 

incluidos en diferentes registros clínicos dependen del voluntarismo de cada 

profesional sanitario o equipo de Oncología pediátrica implicados, pero aportan 

información valiosa y complementaria a la de los registros epidemiológicos, 

especialmente en este tipo de tumores tan raros. De hecho, uno de los objetivos de 

estos tres estudios era conocer la experiencia compartida en toda Europa (126,131,233) 

y nos ayudaron a disponer de una mayor información de los casos incluidos desde 

España. 

 

 

Figura 64. Número de casos y porcentaje de Blastomas pulmonares/pleuropulmonares 
(BP/BPP) y mesoteliomas malignos en niños y adolescentes (0-19 años) incluidos en los 
registros de colaboración con el grupo EXPeRT +/- RETI-SEHOP sobre el total de casos 
nuevos únicamente notificados al RETI-SEHOP en los diferentes intervalos temporales 
de cada colaboración 
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      Esta observación de un menor número de casos en estos registros clínicos sobre 

el total de los casos incluidos en el RETI-SEHOP, habría que refrendarla de forma 

prospectiva cuando se abra el registro PARTNER en España, teniendo en cuenta 

que no es un ensayo clínico, ni exige un protocolo único para el tratamiento de 

cada tumor registrable. También es cierto que encontramos hasta 5 casos incluidos 

en el registro del EXPeRT para BPP, que no se habían notificado al RETI-SEHOP. 

Como precedente, tenemos la experiencia del grupo español de Neuroblastoma 

(NBL) que ha estudiado a través de la Joint Action on Rare Cancers (JARC), la 

vinculación de tres bases de datos/registros (base de datos clínica de NBL, los datos 

del RETI-SEHOP y diez registros nacionales de base poblacional). En su análisis, 

observan que las distintas bases de datos estaban incompletas en términos del 

número total de casos esperados. Se llegó a la conclusión de que todas las bases de 

datos deben combinarse para obtener un registro completo de los neuroblastomas 

(310). Un identificador personal único del paciente como el EUPID puede facilitar 

dicha vinculación (277). Por lo tanto, se debe establecer un sistema de 

interconexiones (enlaces) entre el RETI-SEHOP y otros registros clínicos incluidos en 

ERN PaedCan y/o grupos de Oncología pediátrica para evaluar y comparar mejor 

todos sus resultados (310).  

 

      Los oncólogos pediátricos de la SEHOP siguen siendo informados y alentados al 

envío de muestras y registro de casos en diferentes registros monográficos 

internacionales conocidos y consolidados (Tabla 10) como el IPACTR para tumores 

adrenocorticales, el PPB/DICER1 para blastomas pleuropulmonares (BPP) asociados 

o no al síndrome DICER1, el OTST para tumores del estroma gonadal de ovario y 

testículo, y el NMC para el carcinoma NUT.  

      En el análisis que se ha realizado en este trabajo, se ha comprobado de primera 

mano (contacto directo con los responsables de cada registro) que la participación 

nacional ha sido escasa, habiendo registrado el 12% del total de todos los casos 

posibles, según el número de casos incluidos en el RETI-SEHOP en los mismos 

periodos de tiempo, con una participación mayor (46%) en el registro PPB/DICER1  
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(Figura 35). Se supone que el condicionante de tener que mandar muestras 

biológicas a los EE.UU. puede influir; aunque todo ese proceso, corre a cargo de los 

centros promotores de estos registros. También es cierto, que con el paso del 

tiempo, se ha ido generalizando a nivel nacional el estudio molecular de muchos de 

los tumores, y el preceptivo despistaje de síndromes de predisposición al cáncer 

potencialmente asociados (carcinoma adrenocortical-síndrome de Li Fraumeni, BPP 

y tumores de células de Sertoli-Leydig de ovario-síndrome DICER1) imprescindibles 

en estos tumores tan raros (14,86). Sin embargo, una revisión histológica centralizada 

y un examen detallado de muestras tumorales en registros monográficos 

internacionales, permite un estudio exhaustivo de los mencionados tumores y es 

capaz de aportar su evolución según el tratamiento elegido, normalmente a criterio 

de cada centro. De hecho, los estudios moleculares en entidades concretas, una 

vez descartada la presencia de un síndrome de DICER1 asociado, también puede 

encontrar otras mutaciones patogénicas como en un caso de blastoma pulmonar 

(BP) con mutación somática y de línea germinal del gen SMARCA4. Este hallazgo 

llevó a los investigadores a proponer cambiar su denominación morfológica previa 

a la de “tumor rabdoide pulmonar infantil” (215). Todo lo anterior confirma la 

importancia de este tipo de registros en el desarrollo e investigación de estos 

cánceres tan raros en la edad pediátrica. 

 

Registros monográficos nacionales: 

      Hoy en día, la mayoría de las sociedades y grupos de trabajo quieren registrar 

muchas de las patologías que abordan; sobre todo si son raras. La vinculación de 

los grupos pediátricos con los de adultos sería posible, teniendo en cuenta la 

necesidad de consentimientos informados adaptados a cada tipo de registro. Este 

es el enfoque adoptado por el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” 

con el registro ICARO para carcinomas adrenocorticales del Grupo Español de 

Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETTHI) de la Sociedad 

Española de Oncología Médica (SEOM) y que puede incluir casos pediátricos. La 

misma interconexión se puede plantear con registros de enfermedades raras como 



DISCUSIÓN 

300 
 

en casos de tumores endocrinos que también aparecen adultos en el contexto de 

síndromes MEN2 como carcinomas medulares de tiroides y feocromocitomas (96), o 

feocromocitomas y paragangliomas asociados a otros síndromes de predisposición 

al cáncer (97). 

 

2.3. HOMOGENIZANDO SU MANEJO CLÍNICO EN ESPAÑA EN BASE A LAS GUÍAS 

CLÍNICAS DEL GRUPO EXPeRT Y PROTOCOLOS ESCP 

      Para el 90% de los pacientes pediátricos recién diagnosticados de un cáncer en 

Europa, existen protocolos estándar establecidos a través de la investigación clínica 

prospectiva, y hasta el 40% de todos los pacientes se tratan dentro de ensayos 

clínicos (34). En España, la plataforma ECLIM-SEHOP (Ensayos Clínicos 

Internacionales Multicéntrico-Sociedad Española de Hematología y Oncología 

Pediátricas) se puso en marcha en 2017 y queda plenamente consolidada a partir 

de 2018, con el objetivo de que a todos los niños y adolescentes españoles 

diagnosticados de cáncer y hemopatías se les facilite el acceso a estrategias 

diagnósticas y terapéuticas de última generación, para seguir mejorando las tasas 

de supervivencia, y reduciendo los efectos secundarios del tratamiento a largo 

plazo (311). Sin embargo, para tumores muy raros, ya se ha comentado que no hay 

ensayos clínicos (EC) de primera línea, y que los protocolos no pasan de ser 

recomendaciones debido a la falta de evidencia robusta (3). 

      Debido al alto grado de incertidumbre inherente al campo de los cánceres 

raros, el desarrollo de herramientas "modernas", como guías de práctica clínica, es 

un desafío. Sin embargo, es crucial que los pacientes afectados sean manejados de 

acuerdo con las líneas diagnósticas y terapéuticas acordadas por la comunidad 

médica. En consecuencia, la comunidad de cánceres raros exige la producción de 

guías de alta calidad, actualizadas periódicamente, basadas en cada una de las 

enfermedades, cubriendo todo el espectro de esa enfermedad, y que transmitan 

recomendaciones sobre todas las presentaciones clínicas posibles. Hay que tener 

en cuenta las dificultades en la generación de evidencia en el campo de los 

cánceres raros, dejando espacio para la toma de decisiones clínicas conjuntas en el 
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caso de niñas/os y adolescentes, entre sus padres o tutores y el paciente (sobre 

todos si se trata de un/a adolescente) y el médico/equipo sanitario, especialmente 

en condiciones de incertidumbre (209). 

      Uno de los logros más importantes del grupo/proyecto EXPeRT/PARTNER es la 

elaboración y publicación, en junio de 2021, de Recomendaciones diagnósticas y 

terapéuticas para diferentes tumores muy raros (melanoma cutáneo, carcinoma 

nasofaríngeo, tumores adrenocorticales, carcinomas de glándulas salivares, 

tumores del estroma de los cordones sexuales, pancreatoblastoma, timoma y 

carcinoma tímico y blastoma pleuropulmonar) dentro de una monografía de la 

revista Pediatric Blood & Cancer (74,82,188,190-194). Estas recomendaciones se difunden 

por correo electrónico a todos los socios de la SEHOP para que sean la base para el 

mejor manejo de los nuevos pacientes que se atiendan en los diferentes centros 

españoles. También son incluidas en la primera versión (julio 2021) del documento 

de la SEHOP titulado “Protocolos/Ensayos clínicos en el tratamiento de primera 

línea de enfermedades oncológicas pediátricas” (312). El objetivo es lograr un 

manejo clínico homogéneo de estas entidades en todos los centros nacionales, en 

base a estos documentos de consenso elaborados a nivel europeo. Se actualizarán 

con el tiempo y si hay novedades significativas que lo justifique (209).  

      En 2019, la red ERN PaedCan en estrecha colaboración con los grupos de 

ensayos clínicos de la SIOPE (Sociedad Europea de Oncología Pediátrica), comienza 

a trabajar en la elaboración de diferentes Protocolos europeos de práctica clínica 

estándar (ESCP) con el objetivo de desarrollar recomendaciones clínicas validadas 

que reflejen las mejores prácticas reconocidas en la actualidad para cada subtipo 

de cáncer infantil y proporcionar puntos de referencia importantes para la atención 

estándar esperada en toda Europa, a las que todos los niños y jóvenes deben tener 

acceso. Estos protocolos o guías ESCP son muy útiles para los centros que, por una 

u otra razón, no tratan a sus pacientes con ensayos clínicos (EC) en primeria línea, 

generalmente académicos (alrededor del 60% de todos los centros en Europa) 

(34,41). Después de publicar las recomendaciones para ocho tipos diferentes de 

tumores muy raros (TMR) (74,82,188,190-194) y que ninguno de ellos dispone de EC en 
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primera línea, el grupo EXPeRT se compromete a desarrollar sus guías ESCP 

basadas en las recomendaciones previas publicadas. Actualmente, ya están a 

disposición de los profesionales sanitarios y las familias-pacientes englobados en 

CCI Europa las guías de carcinoma nasofaríngeo, de tumores adrenocorticales, de 

blastoma pleuropulmonar y de carcinomas de glándulas salivares. Además, 

también se ha elaborado una nueva para el tan raro carcinoma NUT 

(https://paedcan.ern-net.eu/the-escp-project/).  

      El objetivo final de estas guías de práctica clínica estándar es mejorar los 

resultados (tasas de supervivencia y calidad de vida) para el cáncer infantil en 

general y los TMR en particular. A su vez, se está planteando un registro clínico 

para pacientes que no sean elegibles o no deseen participar en EC randomizados 

(no es el casos para los TMR), así como para los países donde actualmente es difícil 

abrir estos EC (41).  

 

2.4. CONSULTAS NACIONALES Y A NIVEL INTERNACIONAL 

      La mayoría de los casos se consultan a través del correo electrónico 

institucional dirigido directamente a la coordinación del grupo SEHOP “Tumores 

raros y Lesiones vasculares”, pero también a otros expertos europeos o de 

diferentes partes del mundo. Desde 2018, la consulta se comparte con otros 

compañeros del grupo que incluye cirujanos pediátricos. Actualmente, no se hacen 

comités de tumores muy raros (TMR) en la edad pediátrica, particularmente en 

casos complejos, especialmente desde el punto de vista quirúrgico (plan de futuro). 

Con el paso del tiempo y los mayores avances en la comunicación, se ha creado a 

nivel europeo (grupo EXPeRT) un sistema de consulta virtual (VCS) para atender las 

necesidades de consultas de casos especiales o complejos. Cabe señalar que 

muchos TMR que ocurren en niños y adolescentes pueden ser los primeros o los 

únicos que atiende el especialista y/o el equipo directamente involucrado (2). Este 

sistema de consulta virtual se inauguró formalmente a mediados de 2017 (4). Para 

realizar una consulta al VCS (http://vrt.cineca.it/) se requiere de un consentimiento 

explícito de la familia y de los pacientes de 12 o más años, quedando reflejado en 

https://paedcan.ern-net.eu/the-escp-project/
http://vrt.cineca.it/
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la historia clínica del paciente. Los datos clínicos del caso (recaída y/o debut), 

imágenes radiológicas y/o patológicas anonimizadas, y las preguntas que se 

quieren hacer, se cargan en la plataforma donde le llega a un panel de expertos 

elegidos por el comité ejecutivo del grupo EXPeRT para cada tumor, con un 

moderador que es el que abre y cierra la discusión del caso reflejando al final una o 

varias recomendaciones individualizadas para el caso consultado. Hay dos tipos de 

consultas (urgentes o no), y el tiempo en que se cierra la misma es variable en 

función de la discusión generada. No obstante, desde que la consulta queda 

abierta, el consultor/a (coordinador/a nacional del grupo de “Tumores raros” de 

cada país) puede ver las respuestas que se van dando, dar feedback al oncólogo/a 

pediatra o equipo que hizo la consulta, y responder/hacer aclaraciones a los 

panelistas. Este sistema de consulta también se puede utilizar para consultas de 

“Sarcomas raros” o tumores de partes blandas no malignos. Después de cada 

consulta, el VCS realiza una encuesta de satisfacción para investigar la utilidad real 

de los consejos brindados en cada caso (4). 

      En la casuística que se presenta en este trabajo, que recoge todas las consultas 

recibidas por el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” desde 2011 

hasta 2021, destaca el aumento de estas a lo largo de los años, principalmente 

desde 2017, donde el número de consultas se ha cuadriplicado en comparación al 

periodo 2011-2016.   

      Cabe reseñar, que casi un tercio de todas las consultas son para tumores de 

células germinales (TCG) extracraneales (Figura 44), de las que el 30% son 

consultas de casos en recaída/progresión.  

      Lo mismo ocurre con las lesiones vasculares, especialmente las complejas y/o 

asociadas a síndromes (11% del total de las consultas al grupo) (Figura 44). Con el 

tiempo, los oncólogos/hematólogos pediátricos y otros especialistas (p. ej. 

cirujanos y radiólogos pediátricos) han tenido una mayor necesidad de conocer y 

manejar estas enfermedades. Se han publicado diversos artículos, para facilitar un 

mejor manejo médico de estas lesiones, algunas de ellas tumores vasculares 

benignos y otros de agresividad intermedia, reconociendo la necesidad de la 



DISCUSIÓN 

304 
 

incorporación de diferentes fármacos que la mayoría de ellos son conocidos y 

utilizados en el ámbito de la Oncología pediátrica (249,250). Desde 2017 el grupo 

SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” recibe un tercio de todas las 

consultas sobre anomalías vasculares de otros países, particularmente de Polonia, 

en base a nuestro reconocimiento y experiencia en el tema. 

      El 42% de todas las consultas al grupo (Figura 44), se refieren estrictamente a 

loa TMR. Estos datos muestran que el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” recibe la consulta de uno de cada ocho nuevos casos de TMR en la 

edad pediátrica diagnosticados en España.  

      Las tres cuartas partes de estas consultas están relacionadas con la elección del 

tratamiento recomendado en primera línea. Queda por ver si esta tendencia 

cambiará, ya que existen varias publicaciones recientes sobre el diagnóstico y el 

manejo de distintos tumores vasculares no malignos y lesiones vasculares 

complejas (238,248,250,313,314) y de diferentes TMR (74,82,188,190-194,203). 

      Aproximadamente un sexto del total de las consultas que recibe el grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares”, aunque desde el punto de vista 

epidemiológico pudieran ser considerados TMR (otros tumores raros y tumores no 

clasificables), no entran dentro de la cobertura de este. La mayoría son consultas 

sobre sarcomas de tejidos blandos no rabdomiosarcomas o tumores de partes 

blandas no malignos. Estas se comparten con los diferentes coordinadores de cada 

grupo de la SEHOP al que está asignado ese tumor raro. En contadas ocasiones se 

consultan neoplasias hematológicas muy raras en la edad pediátrica, que por 

definición no pertenecen a nuestro grupo (solo tumores sólidos), y que también se 

derivan a la coordinación del grupo correspondiente. 

      No se realizan encuestas de satisfacción (plan de futuro), pero si se conoce el 

tiempo medio en resolver la consulta, que en la mayoría de los casos es inferior a 

24 horas. En cuanto a los TMR, el mayor número de consultas se realizan desde 

centros andaluces, situación que se correlaciona con ser la segunda comunidad 

autónoma de España, donde se diagnostican más casos de estos cánceres.  
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      Tras la revisión de la literatura, no hay datos publicados disponibles sobre las 

consultas para diferentes tipos de tumores o tumores concretos, que se realizan a 

diferentes grupos de tumores nacionales de tumores.   

      A nivel nacional, se resuelven el 89,5% de las consultas por tumores raros (96% 

por tumores muy raros), frente a la norma del 80% calculado como estándar en el 

grupo EXPeRT (Figura 47). Un total de 101 pacientes de 21 países, incluidos 8 de 

países de fuera de Europa, fueron consultados en este sistema de consulta desde 

su inicio hasta enero de 2021. En la encuesta de satisfacción online que se realiza 

después de cerrar cada consulta, el 92,3% de los médicos que realizan consultas, 

considera que los consejos brindados en este modelo de consulta son muy útiles 

(73,1%) o útiles (19,2%). Además, el 92,3% refieren que es probable que las 

recomendaciones tuvieran un impacto positivo en el tratamiento del paciente con 

el tumor raro en cuestión (4). 

      Este punto de la consultas de casos, está unido con el siguiente que se va a 

discutir a continuación (Colaboración mantenida). 

 

2.5. COLABORACIÓN MANTENIDA 

      En la actualidad, el grupo de trabajo de la SEHOP (Sociedad Española de 

Hematología y Oncología Pediátricas) “Tumores raros y Lesiones vasculares” está 

formado por nueve oncólogas/os pediatras, uno de los cuales es coordinador 

desde su fundación en 2005, cuatro cirujanas/os pediátricos, una oncóloga 

radioterapeuta y una radióloga intervencionista.  

      En España colaboramos con otros grupos de trabajo de la SEHOP y con su junta 

directiva para llevar a cabo las tareas que nos encomiendan desde un punto de 

vista técnico y divulgativo, así como para participar en comités de tumores para 

casos muy raros o complejos a los que somos invitados. Hacemos la misma 

colaboración, en especial el equipo quirúrgico de nuestro grupo, con el GRECOP 

(Grupo Español de Cirugía Oncológica pediátrica).  
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      También nos comunicamos con grupos de adultos como el GETTHI y el GEM 

(Grupo Español de Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes, y 

Grupo Español de Melanoma), con quienes compartimos avances y otros temas 

científicos que pueden beneficiar a la población pediátrica y adulta. El grupo o los 

propios equipos de Oncología pediátrica en cada centro, pueden ayudar a los 

equipos de Oncología médica en consultas y/o toma de decisiones terapéuticas 

para tumores pediátricos que pueden surgir en la edad adulta y que para ellos son 

cánceres muy raros a esta edad (por ejemplo; meduloblastoma, neuroblastoma, 

tumor de Wilms, rabdomiosarcoma, entre otros), y que representan el 2% de todos 

los cánceres en adultos (8,46). Por el contrario, para muchos tumores que son más 

frecuentes en adultos que en Pediatría, como el melanoma “convencional” y 

diferentes carcinomas (gastrointestinales, bronquiales, ginecológicos, entre otros), 

se recomienda consultar con ellos y, en ausencia de recomendaciones diagnóstico-

terapéuticas a nivel de niños y adolescentes y/o tratamientos ya establecidos para 

ese tipo de tumores, manejarlos bajo la supervisión de los especialistas de adultos 

con mayor experiencia en esta patología en cada centro o en la red asistencial. En 

los comités de tumores organizados por el GETTHI, tenemos la oportunidad de 

participar y contribuir, en casos de tumores muy raros en adultos que también 

pueden aparecer en la edad pediátrica o ser muy raros en ambas etapas de la vida. 

      A nivel internacional, seguimos trabajando con el grupo europeo (EXPeRT) para 

fortalecer sus objetivos, después de todo lo logrado tras la culminación de los 

proyectos ExPO-r-Net y PARTNER. Con el grupo de trabajo del Cure4Kids  “Tumores 

raros y hereditarios” del GALOP (Grupo Latinoamericano de Oncología Pediátrica) 

nos une el interés mutuo por estas enfermedades tan raras, además del idioma, 

participamos y seguiremos participando como consultores en sus comités 

mensuales de tumores. En estos comités, es importante trasmitir la evidencia 

científica que se puede proporcionar en tumores muy raros, teniendo en cuenta 

que las recomendaciones que se dan deben adaptarse lo más posible al país que 

consulta que en ocasiones es de ingresos bajos o medios (LMIC).  



                                                                                                                                        DISCUSIÓN                                                                                                                                                                                   

307 
 

      Se debe colaborar con grupos de investigación que se ocupan de síndromes de 

predisposición al cáncer, impulsados por la asociación reconocida de un gran 

número de tumores muy raros  (14). Por tanto, aunque cada vez más estos estudios 

pueden realizarse en nuestros laboratorios nacionales o europeos, se sigue 

recomendando el envío voluntario de muestras desde cada centro y la 

participación en los registros internacionales consolidados (IPACTR, PPB/DICER1, 

OTST y NMC). Cuanto más raro es el tumor, más transcendente es esta 

cooperación, como es el caso del carcinoma NUT, tanto en niños como en adultos 

(216). Hay un compromiso formal con el registro OTST (tumores estromales de 

ovario y testículo) de mandar muestras y registrar a todos los pacientes pediátricos 

de España y la posibilidad de incluir adultos, independientemente de que cumplan 

los criterios de registro en el RETI-SEHOP, como puede ocurrir en ciertos tumores 

de células de Sertoli-Leydig (TCSL), tumores de células de la granulosa juvenil 

(TCGJ) y el ginandroblastoma en el ovario, o tumores de células de la granulosa, 

tumores de células de Leydig, y tumores de células de Sertoli en el testículo (94,112). 

 

                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                              

3. ¿HACIA DONDE VAMOS? 

      Teniendo en cuenta el gran valor y la importancia de los datos epidemiológicos 

analizados sobre tumores muy raros (TMR) en niños y adolescentes en España, se 

espera disponer, en un futuro próximo, de otros datos fundamentalmente clínicos 

(ruta diagnóstica, estadio tumoral, grupo de riesgo, diagnóstico molecular, asociación a 

síndromes de predisposición al cáncer, tratamiento recibido y respuesta, evolución y 

secuelas) para diferentes tumores o grupos de tumores concretos. Los datos que se 

recojan en los diferentes centros de la SEHOP (Sociedad Española de Hematología y 

Oncología Pediátricas), podremos compartirlos y así compararnos mejor con otros 

países. Además, se deben encontrar mecanismos a nivel nacional y/o internacional, 

para que el RETI-SEHOP, junto con otras bases de datos o registros, puedan trabajar 

juntos (interoperabilidad) para obtener la mayor cantidad de información posible.  
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      Para facilitar el manejo de casos a veces únicos o muy raros en la práctica clínica de 

los equipos de Oncología pediátrica, es responsabilidad de los diferentes grupos de 

TMR pediátricos proporcionar y difundir tantas guías o recomendaciones diagnóstico-

terapéuticas consensuadas como sea posible, tales como las ya conocidas del 

EXPeRT/PARTNER o los protocolos ESCP (European Standard Clinical Practice), y sus 

actualizaciones. Hay una necesidad de más cooperación con los equipos de adultos y la 

industria farmacéutica. Finalmente, en base a los modelos de atención propuestos 

para todas estas enfermedades raras, se hace necesario negociar y llegar a un acuerdo 

con la SEHOP y nuestras autoridades sanitarias para desarrollar el modelo de asistencia 

armonizado que mejor se ajuste a la estructura de atención sanitaria especializada en 

España (17 Comunidades Autónomas y 17 sistemas de salud diferentes) para lograr el 

impacto más beneficioso en todos los pacientes pediátricos con tumores tan raros. En 

los siguientes puntos se desarrollan estos planes de futuro: 

 

3.1. IMPLANTACIÓN DEL REGISTRO PARTNER EN EUROPA Y EN ESPAÑA 

      Los países participantes en el proyecto PARTNER (Paediatric Rare Tumours 

Network-European Registry) que fueron 5 como socios iniciales (Italia, Alemania, 

Francia, Polonia y Austria) y 23 como colaboradores, entre los que se encuentra 

España, aparte de 11 centros de países LEHAR (con tasa promedio de gasto bajo en 

salud) y 2 de fuera la Unión Europea (61), ya tienen acceso al registro PARTNER 

desde finales de 2021; pero sin el permiso para registrar pacientes e incluir sus 

datos. La dirección de acceso es: https://partner.datariverweb.com/myhealthtest/. 

      En este punto surge la pregunta: ¿Qué le queda por hacer al grupo EXPeRT y al 

grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” para su implantación 

definitiva? La respuesta es a la vez simple y compleja, ya que estamos hablando de 

llevar a cabo todo el proceso de ponerlo en marcha (apertura) en cada país. Los 

pasos restantes para su definitiva implantación y apertura en diferentes países 

europeos, y por tanto en España, incluyen: 

- La elaboración de un protocolo de estudio no intervencional. 

https://partner.datariverweb.com/myhealthtest/
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- Hojas de información al paciente-padres o tutores (HIP) y los 

correspondientes consentimientos informados (CI).  

- Pasar el comités ético de la investigación clínica (CEI) del Azienda Ospedale - 

Università Padova (centro coordinador del proyecto PARTNER) para que 

pueda ser entregado a los diferentes centros nacionales. 

- Acuerdo para el intercambio de datos entre diferentes registros. 

- Evaluación de impacto en la protección de datos personales. 

      Para este y para otros registros paneuropeos, cada país tiene que adaptarse a 

las normas de sus Sistemas Nacionales de Salud (SNS), teniendo en cuenta que hay 

países como Italia, Alemania, Francia y Polonia con registros clínicos consolidados 

para diferentes TMR (61).  

      Con respecto a la necesidad de disponer de HIP y las respectivas firmas de los CI 

para incluir un nuevo caso en el registro PARTNER, y aunque la “Iniciativa Conjunta 

sobre Cánceres Raros” (JARC) apoya la concesión de exenciones a los registros de 

cáncer para operar sin el consentimiento individual del paciente, desarrollando el 

derecho de los ciudadanos de la Unión Europea (UE) a dar un "consentimiento 

único" para que sus datos de salud se utilicen en futuras investigaciones, evitar la 

carga adicional de requerir "consentimientos repetidos" (o reconsentir) en 

diferentes registros clínicos, y facilitar la transferencia de datos entre instituciones 

y a través de las fronteras en la Unión Europea (209), a día de hoy esto no es una 

realidad. Antes de registrar un caso en el RETI-SEHOP, los padres o tutores y 

pacientes de 12 o más años firman un CI [ANEXOS VIIa, VIIb y VIIc]. Previamente a 

enero de 2019, se remitía una copia de ese CI al RETI. Después de esta fecha, no es 

necesario enviarlo, y queda custodiado en cada centro informante. Cuando 

finalmente se abra el registro PARTNER en los diferentes centros españoles, para 

que se pueda incluir un nuevo caso, será necesario pasar las HIP y CI específicos, 

proporcionando el médico responsable del paciente toda la información requerida 

y demandada, que además deberá ser mantenida a lo largo del tiempo. 

      Una vez que se pueda iniciar en España todo el proceso de implantación de un 

nuevo registro/estudio clínico no intervencional dentro de la SEHOP, para los 
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distintos trámites administrativos y el posterior mantenimiento, mediante una 

solicitud formal, se utilizará la plataforma ECLIM-SEHOP: 

- El promotor nacional será la Fundación de la SEHOP (FSEHOP). 

- El investigador principal en España será el coordinador del grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares”, actualmente oncólogo pediatra del 

Hospital Universitario Cruces y miembro del grupo de Oncología pediátrica 

de Instituto de Investigación Sanitaria (IIS) Biocruces Bizkaia, incluidos 

dentro de la Unidad Conjunta de Investigación Clínica en Cáncer Infantil 

(UCICCI) de Euskadi.  

- Desde ECLIM-SEHOP, se gestionarán los trámites del paquete normativo 

habitual en relación con los CEIs y el proceso de apertura en los 18 centros 

seleccionados (Figura 63). Para el resto de los centros, se propone un 

modelo de registro en red con alguno de los hospitales seleccionados o 

directamente con el centro coordinador. Cada centro elegirá una de las dos 

opciones posibles y lo comunicará al investigador principal y el gestor del 

estudio.  

      Inicialmente, se espera que el registro PARTNER se mantenga en el tiempo en 

España, por lo que se estima que será necesario apoyo financiero no solo para su 

implementación y apertura en los diferentes centros nacionales, sino también para 

su mantenimiento, a través de la organización gestora de proyectos de 

investigación dentro de la SEHOP. Se solicitará financiación a través de algún 

proyecto de investigación relacionado y/u otras fuentes externas o donaciones. 

      Una vez que esté en funcionamiento, si fuera posible, valdría la pena vincularlo 

con otros registros clínicos como el que se pretende poner en marcha desde SIOPE 

y ERN PaedCan para recopilar datos de la práctica clínica estándar europea (ESCP), 

y con registros epidemiológicos como los nacionales de cáncer, en nuestro caso el 

RETI-SEHOP (para más detalles consultar los puntos 3.2 y 3.3 de la Discusión).  

      A parte deberá quedar muy claro en el protocolo que se elabore, una normativa 

consensuada de explotación de los diferentes datos del registro en el tiempo. En 

este sentido y a diferencia del RETI-SEHOP, en el registro PARTNER, además de los 
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tumores sólidos malignos raros fuera del SNC, se recogerán prospectiva y puede 

que también retrospectivamente otros tumores raros de comportamiento incierto 

(no estrictamente malignos), y se podrán hacer diferentes estudios descriptivos del 

total de tumores que se incluyan o de entidades concretas, tanto a nivel de cada 

país (estudios regionales o nacionales), o de forma compartida con otros países 

(estudios colaborativos internacionales) que utilicen este registro.  

      Todos los datos que se vayan obteniendo a nivel de España con el registro 

PARTNER, seguro que podrán complementarse con los datos epidemiológicos 

presentados en este trabajo y los que se puedan seguir analizando en cohortes 

temporales futuras. De hecho, el objetivo final es registrar la mayor cantidad de 

tumores muy raros malignos, benignos o inciertos en niñas/os y adolescentes, a 

través del compromiso de los oncólogos pediatras de nuestro país, al igual que 

sucede en el RETI-SEHOP (23,24). Para ello, también habrá que darlo a conocer a 

otros colectivos que puedan estar involucrados con estos tumores como los 

cirujanos pediátricos a través del GRECOP (Grupo Español de Cirugía Oncológica 

Pediátrica), los endocrinólogos pediatras a través de la SEEP (Sociedad Española de 

Endocrinología Pediátrica), los oncólogos médicos a través del GETTHI (Grupo 

Español de Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes) y la SEOM 

(Sociedad Española de Oncología Médica), y los especialistas en melanoma a través 

del GEM (Grupo Español de Melanoma). La comunicación entre los especialistas 

que atienden inicialmente a pacientes pediátricos con tumores muy raros y el 

equipo de Oncología pediátrica de su hospital es fundamental para lograr registrar 

todos estos nuevos casos en el RETI-SEHOP y en el futuro registro PARTNER. 

      Se espera que a lo largo de 2023-2024 el registro PARTNER pueda estar en 

funcionamiento en España. En cuanto se pueda utilizar, junto con el registro de 

nuevos casos, se podrán hacer análisis y controlar su cobertura en comparación 

con los datos que se faciliten al RETI-SEHOP. También habrá la opción del registro 

retrospectivo de casos, que a menudo es más laborioso y dependiente del 

voluntarismo, como se vio en las colaboraciones que nos solicitaron desde el grupo 

europeo de tumores raros para blastomas pleuropulmonares y mesoteliomas. 
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3.2. REGISTRO ESCP ¿LO VAMOS A NECESITAR IMPLANTAR EN ESPAÑA TAMBIÉN 

PARA LOS TUMORES MUY RAROS? 

      La elaboración de protocolos de la práctica clínica estándar europea (ESCP) y el 

establecimiento de su registro para monitorizar resultados son parte del objetivo 

de reducir las desigualdades en la atención del cáncer infantil (41).  

      Su desarrollo está en curso, en sinergia con otros registros previos para 

enfermedades raras (EERR), y es responsabilidad de la UE a través del centro 

común de investigación (JRC). Su estructura propuesta es similar al registro 

PARTNER mencionado en el punto 2.3 de la Discusión. Incluirá (Figura 65): 

- Un conjunto mínimo de datos básicos o comunes para enfermedades raras 

basado en la plataforma de enfermedades raras de la Unión Europea (EU 

RD)  (Tabla 53). 

- Registro de pacientes mediante la herramienta de seudonimización EUPID 

(European Patient Identity Services), garantizando seguridad y privacidad. 

- Integración en los registros epidemiológicos, incluyendo los criterios de 

estadiaje de Toronto.  

- Módulos específicos para cada cáncer, incluyendo marcadores de riesgo 

específicos. 

- El tratamiento previsto o recibido refiriéndose solo a un protocolo de la 

ESCP o a un ensayo clínico de primera línea de la SIOPE, para medir su 

impacto y equidad, conociendo el grado de cumplimiento o desviaciones del 

plan. 

- Seguimiento del paciente (al menos 5-10 años), incluida la fecha del evento, 

para determinar los resultados de supervivencia. 

      El registro ESCP será administrado e integrado por el mismo proveedor 

(DataRiver®) que el registro PARTNER. 
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Figura 65. Registro de la Práctica Clínica eStándar Europea (ESCP) e interacciones  

 

 

      Las principales desafíos para implementar este registro, aseguradas las normas 

de protección de datos, pasan nuevamente por superar la carga administrativa 

adicional de los ministerios de sanidad de cada país donde ya existe un registro 

nacional de cáncer infantil, como es el caso de España. Aunque fuera una base de 

datos específica de un país, pudieran existir muchas otras bases de datos a este 

respecto (p. ej., el registro PARTNER cuando esté en funcionamiento u otras sobre 

diferentes tumores); por lo tanto, la interoperabilidad será clave en la información 

básica de este registro. Es por eso por lo que las sugerencias que se proponen son: 

- Que el registro de casos esté limitado a pacientes que no están incluidos en 

un ensayo clínico de primera línea abierto por SIOPE, que es lo que pasará 

para todos los tumores muy raros pediátricos. 

- Colaboración con los registros nacionales de cáncer infantil. 
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- Que las NAPHOS (sociedades nacionales de profesionales en Hemato-

Oncología pediátrica), como la SEHOP y sus diferentes grupos de tumores, 

tengan acceso al registro y así poder extraer sus datos nacionales. 

- Implementación del identificador único de paciente europeo (EUPID) para 

permitir el seguimiento a largo plazo de los supervivientes de cáncer en la 

edad pediátrica en un entorno transfronterizo. 

      El EUPID está diseñado para equilibrar la tríada CID (Confidencialidad-

Integridad-Disponibilidad) de la ley básica de seguridad de la información: 

- Confidencialidad: privacidad, mantener sujetos no identificados. 

- Integridad: proporciona un nivel útil de interconexión de registros. 

- Disponibilidad: proporcionar servicios online y a precios razonables. 

      Beneficios del EUPID para este y otros registros: 

- Evitar la duplicidad. 

- Vincular la identidad del paciente en diferentes contextos (vincular registro 

con confidencialidad). 

- Combinar datos de diferentes contextos (transferencia y vinculación de 

datos). 

- Reidentificar pacientes con EUPID por parte de terceros de confianza. 

- Cumplir con el reglamento general de protección de datos (GDPR) de la UE 

(https://gdpr-info.eu/).  

 

      El registro ESCP puede que no sea necesario (evitar doble registro) en 

tumores muy raros (TMR) en la edad pediátrica tratados en centros españoles si 

se incluyen en el registro PARTNER, que es lo que se pretende desde el grupo 

SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” como lo más práctico y 

esperable; eso sí, sin desmerecer los beneficios de la seudonimización del 

EUPID, su deseable interoperabilidad e interconexión futura con el RETI-SEHOP, 

y todo lo relacionado con el análisis de resultados. 

https://gdpr-info.eu/
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      En el registro ESCP, existirá la posibilidad de incluir el estadiaje de diferentes 

tumores con las criterios de Toronto (28), pero éstos no se han desarrollado para 

la mayoría de los tumores muy raros en niños y adolescentes. Sin embargo, el 

registro PARTNER ofrece las opciones de estadiaje más conocidas para estos 

tumores. En muchas ocasiones, este suele basarse en la última versión de la 

clasificación AJCC-TNM (301) o tipos concretos de tumores, como el carcinoma 

adrenocortical, en función de sistemas de estadiajes específicos ampliamente 

reconocidos en estos grupos de edad, como el del Children's Oncology Group 

(167,191). 

      Es muy probable que la implementación del registro ESCP en España 

requiera requisitos operativos y administrativos similares a los del registro 

PARTNER; aunque inicialmente se pretende que disponga de un único 

formulario de “Consentimiento informado del paciente para compartir sus 

datos en las redes europeas de referencia (ERN) para enfermedades raras, para 

el cuidado del paciente y la creación de una base de datos de enfermedades 

raras”, traducido a los diferentes idiomas de los países de la Unión Europea (315) 

[ANEXO XIII]. 

 
 

3.3. INTERRELACIÓN ENTRE EL RETI-SEHOP Y OTROS REGISTROS DE CÁNCER MUY 

RARO 

      Es claro que los registros de cáncer infantil de base poblacional y los regionales 

de alta cobertura son esenciales para evaluar las diferentes innovaciones y mejoras 

en el acceso a una atención de alta calidad. La dimensión del seguimiento a largo 

plazo también es importante, ya que las consecuencias para la salud y las 

complicaciones del tratamiento son una preocupación importante en el cáncer 

infantil. El enfoque en esta área es multidisciplinar e involucra a varios 

profesionales de la salud y representantes de grupos de supervivientes. La alta 

proporción de pacientes que se trasladan entre ciudades y países es evidente en 

todos los grupos de edad y puede plantear problemas para su seguimiento a largo 
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plazo, en ausencia de un medio seguro de la transmisión transfronteriza de datos 

de salud (209). A partir de los datos obtenidos en este trabajo, se ha podido conocer 

el lugar de residencia de los pacientes pediátricos diagnosticados de cánceres muy 

raros, siendo en orden de frecuencia Cataluña seguido de Andalucía y Madrid las 

CCAA con mayor número de casos. No se hizo una estimación de las diferentes 

tasas de incidencia en la población menor de 15 años de cada CCAA. Sin embargo 

observamos cierta heterogeneidad para los diferentes tipos de tumores. Así los 

feocromocitomas y paragangliomas malignos, los neuroblastomas olfatorios o los 

meduloepiteliomas ciliares fueron más frecuentes en Andalucía y Euskadi. Los 

tumores gonadales no germinales fueron más frecuentes en la comunidad 

Valenciana y Andalucía, los carcinomas adrenocorticales y carcinomas 

nasofaringeos en Andalucía, los carcinomas tiroideos y melanomas en Cataluña 

seguido de Madrid, los carcinomas de piel en la comunidad Valenciana, el subgrupo 

“Otros carcinomas y no especificados” en Andalucía y Cataluña, y dos tercios de los 

incluidos en el grupo “Otras neoplasias especificadas o no” residían en Andalucía, 

Madrid, Cataluña y Extremadura, siendo el blastoma pulmonar/pleuropulmonar el 

más frecuente. Esta variabilidad se puede ver en otros registros poblacionales a 

nivel internacional como el alemán (68) o el brasileño (69). 

      En nuestro trabajo; en concreto, se han recogido 83 tumores muy raros en 

adolescentes (15-9 años) desde 2010 (59 en 2010-2019 y 23 en 2020-2021), lo que 

puede confirmar el aumento del número de registros de cáncer en estas edades 

dentro del RETI-SEHOP con respecto al periodo anterior de 20 años (1990-2009) 

con 48 casos. Estos casos, como sucede en niños más pequeños, son notificados 

principalmente por parte de los equipos de Oncología pediátrica de cada centro 

(23,24). Este hecho probablemente se deba a la creciente atención de los 

especialistas pediátricos a los procesos oncológicos de los adolescentes, tal y como 

refleja un estudio reciente del grupo de adolescentes de la SEHOP, donde 

observaron esta tendencia positiva (234). En este nuevo contexto, se espera que la 

cobertura de registro de algunos cánceres raros como el melanoma, especialmente 
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en adolescentes, pueda mejorar significativamente a través de una futura y 

deseada interconexión entre el RETI-SEHOP con el registro PARTNER. 

      Como se mencionó, si también se implementa el registro ESCP de la SIOPE, no 

parece lógico duplicarlo para tumores muy raros. Es muy probable que desde 

Europa se requiera al RETI-SEHOP para incorporar datos al registro ESCP, en 

concreto los estrictamente epidemiológicos. 

      Como se puede comprobar en nuestro estudio, el RETI-SEHOP como registro 

nacional de cáncer infantil, ha proporcionado una gran cantidad de información 

sobre los tumores muy raros (TMR). Por lo tanto, los esfuerzos para vincular los 

registros nacionales de cáncer con otros registros (epidemiológicos y clínicos) a 

nivel internacional será una tarea muy ambiciosa, pero ya sugerida por los 

principales expertos en epidemiología del cáncer pediátrico (19,25,211). Este tipo de 

interoperabilidad también es deseada por los clínicos que atendemos a estos 

pacientes, evitando así las ineficiencias de registrar un mismo caso en múltiples 

bases de datos. 

      Con respecto al argumento anterior, se sabe que realizar proyectos o estudios 

que interconectan la información de diferentes registros (dos o más) sobre una 

misma patología, como se propone en relación para los TMR en nuestro país, 

ayuda a aumentar la cobertura del registro de la patología en cuestión, como se ha 

demostrado en el estudio de la JARC (acción conjunta sobre cánceres raros) con el 

grupo español de Neuroblastoma (310) y también en nuestro trabajo en relación con 

los blastomas pleuropulmonares en el que se cuantificaron 18 en total entre 2000 y 

2014, juntando los casos notificados solo en el RETI-SEHOP (N = 6), los casos solo 

recogidos en el registro EXPeRT (N = 5), y los casos que estaban incluidos en ambos 

registros (N = 7) (Figura 37). Esta observación va más allá del cáncer infantil en 

general como prototipo de cáncer raro; siendo mucho más evidente en el caso de 

tumores muy raros.  

      Así, el potencial de interoperabilidad estratégica entre el Registro Español de 

Tumores Infantiles, los registros regionales de cáncer, el futuro registro clínico de 



DISCUSIÓN 

318 
 

TMR en niños y adolescentes (registro PARTNER), y la red europea de referencia 

para el cáncer pediátrico (ERN PaedCan), junto con las herramientas informáticas 

necesarias, serán esenciales para permitir una definitiva interconexión y 

tratamiento de los datos. Se hace necesario que se vinculen fuentes de datos 

adicionales a los registros de las ERN (en nuestro caso el PARTNER o el ESCP), como 

datos demográficos, datos administrativos, seguros de salud, datos de 

investigación (grupos de tumores), datos de seguimiento de pacientes utilizando 

dispositivos portátiles y datos de las ciencias ómicas (análisis de un gran número de 

moléculas en muestras biológicas) con el fin de aproximarnos a una medicina cada 

vez más personalizada basada en las características individuales de cada paciente. 

Esta integración de datos es un desafío para el futuro. Debe proporcionarse 

financiación suficiente para proyectos de investigación centrados en soluciones 

metodológicas y tecnológicas para maximizar el uso de los datos de todos los 

registros (209), en nuestro caso de TMR en la población infantil y adolescentes, 

garantizando la resolución de todos los problemas de protección de datos. 

 

3.4. AVANZANDO EN NUEVAS RECOMENDACIONES DIAGNÓSTICO-TERAPEUTICAS, 

ESTUDIOS A NIVEL MOLECULAR Y NUEVAS TERAPIAS 

      Aunque, desde junio de 2021, existen ocho documentos de recomendaciones 

diagnóstico-terapéuticas desarrollados por EXPeRT/PARTNER (blastoma 

pleuropulmonar, pancreatoblastoma, tumores estromales de las gónadas, tumores 

tímicos, carcinoma nasofaríngeo, carcinoma adrenocortical, carcinoma de 

glándulas salivales y melanoma cutáneo) (3) y al año siguiente se publicó una más 

(carcinoma NUT) (203), dado que son recomendaciones y no existen protocolos ni 

ensayos clínicos, muchas preguntas científicas desafiantes que se pueden plantear 

para cada uno de estos tumores tan raros se mantienen en el aire y no siempre 

quedan resueltas. Por ejemplo, cuestiones para las que hoy no tenemos respuestas 

y que será importante poder responder en un futuro son: 
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1. Blastoma pleuropulmonar (BPP): ¿Cuál es el papel de la quimioterapia (QT) 

adyuvante en el BPP tipo I? ¿Cuál es el mejor régimen de QT en el BPP tipo 

II-III? (193). 

2. Pancreatoblastoma (PBL): ¿Cuál es el riesgo de diseminación tumoral si se 

hace una biopsia transperitoneal al diagnóstico? ¿Cuál es el papel de las 

técnicas quirúrgicas mínimamente invasivas? (74). 

3. Tumores tímicos: ¿Cuál es el papel de la terapia adyuvante en los timomas 

subtipos B2 y B3? (192). 

4. Carcinoma adrenocortical (CAC): ¿Cuál es el mejor tratamiento del tumor en 

estadio II del COG (Children's Oncology Group), si solo hay rotura tumoral? 

(191). 

5. Carcinoma de glándulas salivales: ¿Es obligatoria la biopsia antes de la 

cirugía? (194). 

6. Melanoma: ¿Cómo se pueden transferir nuevos medicamentos efectivos en 

adultos al entorno pediátrico? ¿Cuál es el papel de las dianas terapéuticas y 

la inmunoterapia en la terapia adyuvante en los estadios III y IIB-C? (82). 

7. Carcinoma nasofaríngeo (CNF): ¿Cuál es la dosis de radioterapia (RT) más 

baja y eficaz después de una buena respuesta a la QT inicial? ¿Cuál es el 

papel del interferón-beta como terapia de mantenimiento? (190). 

8. Tumores del estroma de los cordones sexuales (SCTS) de las gónadas: ¿Cuál 

es el número de ciclos de QT adyuvante en estadios IC1 o IC2-3 en tumores 

de Sertoli-Leydig o tumores de células de la granulosa? (188). 

      Si todos los centros españoles que atienden a niños y adolescentes con alguno 

de estos rarísimos tumores siguen prospectivamente las mismas recomendaciones, 

la información generada se podría compartir y/o comparar con la de otros centros 

a nivel internacional (Europa y Sudamérica) en el futuro. Con los diferentes análisis 

que se lleven a cabo, es posible que se pueda disponer de una mayor evidencia 

científica multicéntrica sobre diferentes tumores muy raros (TMR) en la edad 

pediátrica. De hecho, este es uno de los objetivos planteados, cuando se analicen 

los datos que se vayan incluyendo en el registro PARTNER. 
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      Como se comentó en el punto 2.3 de esta Discusión, dentro de uno de los 

objetivos del plan estratégico de la SIOPE está la elaboración y difusión de las 

recomendaciones/protocolos de consenso ESCP (European Standard Clinical 

Practice). En el ámbito de los TMR ya están disponibles cinco documentos (CAC. 

CNF, PBL, carcinoma de glándulas salivares y carcinoma NUT). Actualmente 

estarían pendientes los otros cuatro (PBL, timoma y carcinoma tímico, melanoma 

cutáneo y tumores de los cordones sexuales/estroma gonadal) de los ocho que 

salieron publicados en la serie del EXPeRT/PARTNER (3). El grupo EXPeRT también 

ha propuesto elaborar protocolos ESCP para el neuroblastoma olfatorio, el tumor 

pseudopapilar de páncreas, los tumores neuroendocrinos apendiculares, el tumor 

neuroectodérmico melanocítico de la infancia, feocromocitomas/paragangliomas, 

el carcinoma mioepitelial y los carcinomas bronquiales. El desarrollo y una 

posterior revisión/actualización de una serie de recomendaciones de manejo para 

varios cánceres raros en la edad pediátrica está, por lo tanto, en la agenda de los 

grupos de ”expertos” destinados a abordar la estandarización del manejo de casos, 

tanto como sea posible, y así poder facilitar su manejo por parte de los diferentes 

equipos de Oncología pediátrica que a menudo tienen poca experiencia en estas 

neoplasias tan raras. 

      Mantener la difusión de nuevas recomendaciones o alertar sobre las que han 

salido a la luz es un compromiso del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” y también del grupo europeo (EXPeRT) con toda la comunidad 

oncológica que puede enfrentarse a un nuevo caso de tumor muy raro en su 

entorno. Por lo tanto, la educación médica continuada sobre estos tumores es un 

objetivo y un compromiso del grupo nacional. Las ponencias en congresos, 

reuniones monográficas, webinars y diferentes puestas al día seguirán siendo 

elementos educativos fundamentales promovidos desde la SEHOP, SIOPE a través 

de ERN PaedCan o del grupo EXPeRT, y del grupo de América Latina de Oncología 

Pediátrica (GALOP) u otras organizaciones que lo soliciten. 
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      Se conocen más de cien síndromes genéticos con riesgo de cáncer en la 

infancia. Esta proporción podría aumentar a medida que se descubran más y más 

mutaciones genéticas en el cáncer a través de análisis continuos en áreas como la 

genómica. Esta nueva información, que se puede utilizar para mejorar la atención e 

identificar nuevas características genéticas del cáncer, también podrían convertirse 

en un objetivo para nuevas terapias. Los síndromes de cáncer hereditario pueden 

incluirse en los registros de enfermedades raras (EERR). Por este motivo, en un 

futuro próximo, se deberían crear vínculos entre los registros de enfermedades 

raras y los registros de cáncer infantil.  

      Hay una necesidad urgente de más investigación sobre la predisposición 

genética al cáncer infantil. Este conocimiento conducirá al asesoramiento genético 

para la orientación familiar temprana y el posterior apoyo psicológico a estos 

pacientes y sus familias (209). En particular, en tumores muy raros (TMR) en niños y 

adolescentes, la asociación de algunos tumores con síndromes de predisposición al 

cáncer (SPC) es importante (14) (Tabla 7). En nuestro trabajo, no se planteó como 

objetivo investigar esta asociación, y mucho menos sin conocer previamente los 

datos epidemiológicos específicos de los TMR en la población española pediátrica. 

A partir de ahora, cuando estos datos se integren en diferentes registros 

(epidemiológicos y clínicos), o a través de la solicitud de esa información 

directamente a los centros informantes, se podrán conocer datos de sus diferentes 

prevalencias en función de cada TMR y SPC en niñas/os y adolescentes residentes 

en España.  

      Con toda esta información, también se podría estudiar su efecto como factor 

pronóstico (relación con la supervivencia) y realizar los diferentes exámenes de 

detección precoz o screening relacionados para detectar otros tumores en niños 

diagnosticados o en sus padres y hermanos. La información obtenida en nuestro 

trabajo respecto a SPC asociados a TMR se obtuvo de datos extraídos de pacientes 

de centros españoles incluidos en los registros internacionales, y que fueron un 

12% del total de casos potencialmente registrables (8 pacientes de 66) (Figura 35). 

El 50% de los carcinomas adrenocorticales (un caso) de centros españoles incluidos 
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en el registro IPACTR presentaba un síndrome de Li Fraumeni, el 46% de los 

blastomas pleuropulmonares (BPP) en el registro PPB/DICER1 presentaban un 

síndrome de DICER1, no hubo registro de ningún caso de tumores estromales de 

ovario y testículo en el registro OTST (también incluye despistaje de síndrome de 

DICER1), y tampoco ningún caso de carcinoma NUT (un único caso conocido) en el 

registro NMC, que también incluye un estudio molecular dirigido. Del resto de 

información obtenida de las hojas de recogida de datos (CRFs) de pacientes 

incluidos en el estudio del EXPeRT titulado “Desigualdades en el diagnóstico y 

registro de tumores pediátricos muy raros: Un estudio europeo sobre el Blastoma 

pleuropulmonar” (233), el 50% de los BPP de la serie española (6 pacientes de 12) 

presentaban un síndrome DICER1 en comparación con los dos tercios del total de 

casos de BPP registrados en el PPB/DICER1 (177). Esta asociación no está analizada 

en la serie publicada por el grupo EXPeRT en 2013, que recogía a 65 casos (ninguno 

de España) diagnosticados entre 2000 y 2009 (125).  

      En el futuro, es importante realizar los estudios de despistaje de SPC asociados 

a cada caso de tumor muy raro, especialmente si estuviera indicado, ya sea en 

registros internacionales o en laboratorios acreditados (14). Como parte de los 

planes de futuro, al integrar gradualmente la información de cada caso individual 

que se vaya registrando en el PARTNER (Paediatric Rare Tumours Network-

European Registry), podremos determinar la presencia de síndromes de 

predisposición genética en nuestros casos de TMR en particular y la proporción de 

esta asociación a nivel de todos los casos españoles que se registren. Lo mismo se 

puede hacer con otros países europeos y compararnos con otros continentes. 

      Además de lo comentado anteriormente sobre la cooperación internacional en 

la investigación epidemiológica y la necesidad del despistaje sistemático de los SPC 

con posibilidad de estar asociados a diferentes TMR en la edad pediátrica, se 

deberían realizar estudios biológicos cooperativos para tratar de detectar y 

comprender las diferentes alteraciones moleculares subyacentes en cada tumor 

muy raro y sus diferencias en función de la edad (73). El establecimiento de bancos 

de tejidos (biobancos) para TMR podría ser extremadamente útil para comprender 
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mejor los diferentes mecanismos biológicos de estas neoplasias tan raras en 

niñas/os y adolescentes (72,173). El mayor desafío en el futuro será traducir los datos 

clínicos compartidos a través de colaboraciones y los nuevos conocimientos de la 

investigación/estudios moleculares en mejores resultados para los pacientes (71). 

      La disponibilidad de medicamentos y otros tratamientos contra el cáncer raro 

también se plantea como un desafío a superar. La dificultad para organizar ensayos 

clínicos debido al pequeño número de pacientes, la falta de datos clínicos y 

epidemiológicos de alta calidad disponibles, la falta de financiación pública 

específica, y el bajo atractivo de la investigación e inversión privada, a menudo 

dificultan el desarrollo y el acceso a medicamentos y otros tratamientos para 

cánceres raros en general (209). Esta condición tiene un impacto más negativo en los 

tumores muy raros en la edad pediátrica, con limitación al acceso a nuevas terapias 

si estuvieran disponibles, lo que dificulta la generación de evidencia científica (4). 

Este tema es un área de mejora, que seguramente se resolverá en el futuro gracias 

al esfuerzo y la cooperación de las diferentes partes implicadas. 

 
 

3.5. TRABAJO EN RED Y CENTROS ESPECIALIZADOS EN ESPAÑA: “LA UNIÓN HACE 

LA FUERZA” 

      Una vez diagnosticados, los pacientes pediátricos con cáncer tienen más 

posibilidades de curación y supervivencia si reciben su tratamiento en centros 

especializados (34). Esta suposición, también es aplicable a los tumores muy raros (3). 

Personal sanitario especializado y bien capacitado, atención multidisciplinaria (o 

mejor interdisciplinaria), equipos y medicamentos apropiados, la posibilidad de 

que los pacientes y sus familiares/cuidadores viajen si es necesario para recibir 

toda o parte de la atención requerida, y la posibilidad de recibir un reembolso 

económico acordado por el periodo de atención fuera del área local de origen, son 

condiciones importantes para el éxito del tratamiento indicado (39). Con este fin, se 

recomienda trabajar en red siempre que sea posible, modelo básico de las redes 

europeas de referencia (ERN) que puede proporcionar una amplia apertura y 
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acceso nacional o transfronterizo a centros con experiencia reconocida en 

tratamientos específicos (209); aunque en Oncología pediátrica es difícil ser un 

verdadero experto en tumores muy raros (TMR) (2).  

      El modelo CSUR (Centros, Servicios y Unidades de Referencia) en cánceres 

muy raros en niños y adolescentes que podría proponerse en nuestro país, es muy 

complicado porque no hay equipos monográficos en TMR; ya que como se ha visto 

en el estudio epidemiológico, las tasas de incidencia estimada en la población 

infantil (0-14 años) en la mayoría de los diferentes tipos de TMR, es menor a un 

caso nuevo al año por millón, salvo en el cáncer de tiroides. No se han podido 

obtener cifras de incidencia en la población adolescente. Por tanto, tan 

heterogéneo grupo de tumores, muchos de los cuales son carcinomas de distintos 

tipos histológicos y muy diferentes localizaciones, pudieran ser tratados en la 

mayoría de las Unidades o Servicios de Oncología pediátrica de cada uno de los 

centros españoles que ya integran la red europea de referencia en cáncer 

pediátrico o ERN PaedCan, como son el Pediatric Cancer Center Sant Joan de Déu y 

el Hospital Vall d‘Hebron en Cataluña, Hospital Virgen del Rocío en Andalucía, y 

Hospital La Paz en Madrid; pero seguro que también en algún otro centro estatal 

no incluido en  ERN PaedCan, con interés y conocimiento en todos estos tumores 

tan raros. Según las estimaciones epidemiológicas, ninguno de los centros 

superaría de media más de dos casos nuevos al año de cualquiera de los diferentes 

cánceres muy raros salvo en el caso del carcinoma de tiroides, y centros más 

pequeños pudieran tener no más de un caso al año. 

      Por un lado, la experiencia del equipo quirúrgico es muy importante. Es 

deseable que el abordaje sea realizado por cirujanos pediátricos; aunque en 

algunos tipos de tumores/localizaciones como el cuello (carcinomas de tiroides y 

de glándulas salivares), tracto gastrointestinal (carcinomas del aparato digestivo), 

pulmón (carcinomas bronquiales), mama (tumores de mama), y piel (melanoma 

cutáneo), la colaboración con diferentes equipos quirúrgicos de adultos con una 

amplia experiencia en el tratamiento de estos tumores/localizaciones más 

frecuentes en la edad adulta, debe ser fluida y complementaria.  
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      Lo mismo ocurre con el tratamiento médico de cada uno de estos tumores, en 

los que ningún equipo de Oncología pediátrica tiene una experiencia suficiente 

como sí se puede tener en otros tipos mucho más frecuentes, como las leucemias 

agudas linfoblásticas, linfomas o incluso tumores del SNC. Coordinados con los 

oncólogos pediátricos, un equipo experimentado de Endocrinología pediátrica y 

Medicina nuclear, son fundamentales en el tratamiento del cáncer de tiroides. Los 

endocrinólogos infantiles de cada centro de referencia también deberían tener un 

gran conocimiento y experiencia sobre los síndromes de neoplasia endocrina 

múltiple (MEN) u otros asociados con diferentes tumores endocrinos (96); lo que es 

difícil tanto en la edad pediátrica como en adultos. Algo similar puede ocurrir con 

el carcinoma adrenocortical (CAC), cuya tasa de incidencia en menores de 15 años 

es de 0,16 casos nuevos al año/millón (Figura 26 y Tabla 35), lo que representa el 

0,16% de todos los casos de cáncer infantil (Tabla 25), y de los que poco más del 

50% fueron diagnosticados antes de los 5 años (Figura 18 y Tabla 17), además del 

tratamiento quirúrgico y oncológico pediátrico será necesario descartar, entre 

otros, un síndrome de Li Fraumeni asociado (106-109) y que en estadios avanzados, 

los equipos de Endocrinología pediátrica colaboren en el control de la terapia con 

el mitotano (195-197).  

      El grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, muy consolidado 

después de 18 años de actividad desde su creación, cuenta al menos con el mayor 

conocimiento teórico y actualizado sobre cómo abordar cada caso nuevo de cáncer 

muy raro que se presenta anualmente en niñas/os (0-14 años) residentes en 

España en los que la incidencia estimada (2000-2021) ha sido de 4,7/millón (Figura 

25), lo que corresponde al 2,8% de los cánceres en este grupo de edad (Figura 24).  

      No tenemos datos específicos sobre el número y manejo de todas las 

recaídas/progresiones de los TMR, salvo las referidas en nuestra serie compartida 

con el grupo EXPeRT sobre BPP tipos II y/o III (126); aunque algunas de sus opciones 

de manejo derivan de las recomendaciones EXPeRT/PARTNER o EXPeRT publicadas 

para varios tumores (74,82,188,190-194,203) o guías de práctica clínica publicadas como las 

del cáncer de tiroides en Pediatría (110,200,201). Esta información y el consiguiente 
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manejo son a menudo limitados por una falta general de experiencia debido al 

pequeño número de casos en todos los niveles. 

      En cuanto a los tumores de células germinales (TCG) fuera del SNC, incluidos en 

el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, y aunque en realidad no 

son cánceres muy raros, se dispone de un CSUR para “TCG de riesgo alto e 

intermedio resistentes la quimioterapia de primera línea en adultos”. Sin embargo, 

no se ha planteado su necesidad, en casos pediátricos, para un grupo de tumores 

relativamente homogéneos en su tratamiento médico, no así en su tratamiento 

quirúrgico por sus diferentes localizaciones, con una tasa de incidencia (TCG 

gonadales y extracraneales/extragonadales) de 3,8 casos nuevos al año/millón de 

niñas/os menores de 15 años.  

      Algunos cánceres muy raros, como los tumores del estroma gastrointestinal o 

GIST (5 casos en niños y ninguno en adolescentes a lo largo de 32 años en nuestra 

serie), podrían derivarse a uno de los cuatro CSUR que existen actualmente para 

sarcomas infantiles. 

      El establecimiento de CSURs para tumores muy raros en Pediatría (TMR 

incluidos en los subgrupos y subgrupos de la clasificación extendida ICCC-3-2017) 

con incidencias estimadas de menos de un caso nuevo al año por millón de la 

población menor de 15 años (71,4% de todos los TMR) (Figura 28) es controvertido, 

y se podría valorar para carcinomas tiroideos como cánceres muy raros con tasas ≥ 

1 y < 2 casos/millón. Por tanto, quizás el modelo de asistencia en red liderado 

desde el grupo SEHOP de “Tumores raros y Lesiones vasculares” o para algunos 

tumores concretos, como los endocrinos, interconectados con el grupo de tiroides 

o de suprarrenal de la Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica (SEEP) sería 

más útil y práctico para el manejo de todos estos tumores tan raros. Sería deseable 

que este modelo fuera avalado desde el Ministerio de Sanidad y por el Consejo 

interterritorial para poder derivar pacientes a diferentes centros “más 

especializados”, para tratamientos concretos (principalmente cirugías) dentro del 

manejo holístico del tipo de tumor en cuestión. Basado en el modelo de CSUR, 

pero como existen centros específicos para tratar todos o al menos algunos de 
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estos tumores tan raros, se plantea un modelo nacional de trabajo en red con la 

coordinación desde el grupo nacional de “Tumores raros y Lesiones vasculares”, 

que incluye a oncólogos y cirujanos pediátricos, alguno de los cuales pertenecen a 

centros españoles de ERN PaedCan y al grupo EXPeRT (Figura 48). Este modelo, se 

basa en lo que desde la coordinación del grupo nacional se ha trabajado y trabaja 

en colaboración con el grupo europeo de TMR con diferentes objetivos: Desarrollo 

y expansión de las recomendaciones diagnóstico-terapéuticas a todos los centros 

españoles, continuar recibiendo y resolviendo consultas de casos a nivel nacional, 

además de continuar actuando como intermediarios de las consultas más 

complejas que se consideren ser necesariamente realizadas en el VCS (sistema 

virtual de consulta) del grupo EXPeRT, implantar comités de tumores online para 

distintos casos que se planteen al grupo SEHOP, y desde que se ponga en marcha, 

fomentar la utilización del registro clínico PARTNER en España y explotar sus datos. 

En este último punto, sería recomendable trabajar con otros grupos de la SEHOP 

como los que se ocupan de los “Sarcomas raros”, que pueden incluir casos en el 

registro PARTNER, y con grupos de adultos como el GETTHI (Grupo Español de 

Oncología Transversal y Tumores Huérfanos e Infrecuentes) para compartir casos 

pediátricos de TMR en alguno de sus registros, como puede ser el ICARO para 

carcinomas adrenocorticales, a través de la interconexión de registros y/o 

intercambio de datos. Como premisa básica, es necesario seguir incluyendo todos 

los cánceres muy raros en el RETI-SEHOP, lo que sin duda nos da, como se muestra 

en este trabajo, la mejor perspectiva posible a nivel poblacional en España.  

      En algunos casos que se consultan al grupo, puede que se recomiende derivar a 

los pacientes a centros “más experimentados” para tratamientos concretos, a 

través de consultas de segunda opinión. Con la propuesta casi rechazada de que 

debería haber un CSUR para cada tipo de cáncer muy raro; pero conociendo la 

existencia y ubicación de centros más especializados/expertos a nivel nacional para 

algún tratamiento necesario, generalmente cirugía, es muy importante facilitar la 

derivación de pacientes con dicho cáncer raro desde el centro solicitante. Para esta 

opción, sin la necesidad de viajes frecuentes y estancias prolongadas, tal vez el 
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asesoramiento que se hace sobre las consultas que recibe el grupo para cada 

nuevo caso o en recaídas-progresiones (generalmente a través de correo 

electrónico), debería ser monitorizado formalmente a través de un trámite 

administrativo nacional como el CMBD/SIFCO (conjunto mínimo de datos de 

derivación/sistema de información del fondo de cohesión). Este trabajo refleja las 

consultas recibidas por el grupo desde 2011 hasta 2021 inclusive. Se podrían 

plantear algunos aspectos prácticos al respecto: 

- Qué todas las consultas que recibe la coordinación del grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares” se realicen por un modelo de 

consulta online diferente (correo electrónico corporativo dirigido a la vez a 

todos los miembros del grupo, plataforma de imágenes y comité de 

tumores raros).  

- Se plantea que este sistema de consulta se desarrolle de forma centralizada 

desde la SEHOP a través de su página web (propuesta).  

- Cada nuevo caso debería ser presentado inicialmente en un comité de 

tumores local y/o mejor regional (requisito del trabajo en red con centros 

geográficamente más cercanos), con la participación de diferentes 

especialistas pediátricos y de adultos que pueden estar involucrados en 

cada caso.  

- En algunos casos, según el tipo de tumor y su localización, se debe 

presentar el caso en el comité de tumores de esa localización existente en 

cada centro y que suele estar presidido por especialistas de adultos. 

      Los factores limitantes para cada uno de los dos modelos incluyen la pequeña 

cantidad de casos esperados y el tiempo requerido para adquirir experiencia 

profesional en este campo; lo que significa que el número de centros de referencia 

es inevitablemente limitado o nulo.  

      Para armonizar la atención de estos pacientes, también deberían cooperar 

todos los centros con más experiencia, independientemente de su origen. En 

Europa, dentro de ERN PaedCan, se reconocen diez centros especializados en TMR 

en niños y adolescentes. En España no existe oficialmente ninguno. En cualquier 
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caso, el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares” puede actuar como 

nodo central de esa red propuesta (Figura 48).  

      Es importante recordar que a diferencia de otras enfermedades raras muy 

específicas, la mayor parte de casos de TMR en Pediatría, salvo quizás los 

carcinomas de tiroides, suelen ser tratados en Unidades de Oncología pediátrica 

que se ocupan de todos los casos de cáncer infantil o al menos de todos con 

tumores sólidos. Lo máximo que puede existir en los equipos, es que alguno de sus 

integrantes sea más “aficionado” a los tumores muy raros. Por lo tanto, el 

establecimiento de redes asistenciales para este grupo de tumores es de particular 

importancia además de la derivación centralizada para tratamientos concretos, si 

se acepta y establece. 

      En el caso de España, el trabajo en red con un nodo o grupo más experto, se 

considera la mejor opción asistencial para todos los pacientes con cánceres raros, 

especialmente para los niños y adolescentes con tumores muy raros, que han sido 

la piedra angular de este trabajo. 

 

 

4. LIMITACIONES DEL ESTUDIO 

      Los datos epidemiológicos que se han presentado sobre los tumores sólidos muy 

raros referentes a la población infantil a lo largo de 32 años pueden estar 

condicionados por una menor cobertura/exhaustividad de registro (número de casos 

observados sobre los potencialmente esperados) antes del año 2010 a nivel de toda 

España, teniendo en cuenta que entre 1990 y 1999 se estima que fue menor al 60% y 

del año 2000 a 2009 fue menos del 80%. A partir del 2010 (5 años después de la 

creación del grupo de “Tumores raros y Lesiones vasculares”) se sitúa por encima del 

90%; pero sin llegar de forma global al 100%, muy posiblemente motivado porque 

todavía existe una pequeña cantidad de niñas y niños de 0 a 14 años con tumores muy 

raros, como cánceres cutáneos, de tiroides y otros carcinomas que no son atendidos o 

no se consultan/presentan a las Unidades de Oncología pediátrica o en los Comités de 

tumores pediátricos. No se ha realizado un análisis exacto sobre el porcentaje de 
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cobertura de registro en cada subgrupo de tumores, que por lo demás y según cual, es 

muy difícil de estimar por sus escasos números. Este posible “sesgo de resultados” se 

han intentado solventar ofreciendo tendencias temporales a lo largo de al menos 22 

años consecutivos (32 años para número de casos y frecuencias, 22 años para tasas de 

incidencia en áreas de alta cobertura, y 26 años para tasas de supervivencia) . 

      No se han realizado cálculos de frecuencias ni de tasas de incidencia para la 

mayoría de los subgrupos y subclasificación extendida de los subgrupos diagnósticos 

por grupos de edad (0 años, 1-4, 5-9, y 10-14 años), ni de sexo por cada grupo de esas 

edades, asumiendo su muy bajo número. Por esta razón y por la definición establecida, 

para muchos de estos tumores tan raros, se ha preferido expresar las cifras para 0-14 

años como un grupo más homogéneo. 

      Las tasas de incidencia han sido calculadas y expresadas por la tasa bruta para 

todos los menores de 15 años, no específicas por grupos de edad como se acaba de 

comentar y tampoco estandarizadas o ajustadas por la población europea o quizás 

mejor por la población mundial, asumiendo la dificultad de la interpretación de 

similitudes o diferencias con poblaciones de otros países. 

      Las tasas de supervivencia observadas son de todos los tumores sólidos raros, de 

los tumores rabdoides, de grupos diagnósticos, subgrupos y subclasificación extendida, 

sin poder hacer análisis por diferentes estadios clínicos y/o grupos de riesgo (por no 

disponer de esos datos), ni por grupos de edades (escasos números). 

      A partir de los 15 años de edad la cobertura/exhaustividad es limitada en el RETI-

SEHOP, y hay un déficit de notificación de los mayores de 16 años, ya que muchos de 

ellos y más aún con tumores muy raros, no son atendidos en Unidades de Oncología 

pediátrica. Es cierto que este condicionante, quizás se podría haber minimizado, si los 

datos sobre cánceres raros en este grupo de edad se hubieran podido obtener a través 

de la colaboración con diferentes registros de cáncer de base poblacional existentes en 

España, como se ha llevado a cabo metodológicamente en algunos otros trabajos 

epidemiológicos (niños y adolescentes diagnosticados entre 1987 y 2007), tanto en 

neoplasias hematológicas (316,317) como en tumores sólidos extracraneales (318). No 
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obstante, esta limitación de no haber podido presentar cifras representativas a nivel 

nacional de este tipo de tumores en adolescentes, también se ha encontrado en otras 

fuentes de registros a nivel internacional (64,122,210,282).  

      Al no disponer de registros clínicos de tumores muy raros en niños y adolescentes 

en España, ni poder recoger esos datos de otros grupos nacionales, no se han podido 

hacer comparaciones equivalentes con otras series, principalmente europeas.  

      En muchos de esos registros clínicos, a diferencia de los registros epidemiológicos 

de cáncer infantil, incluyen tumores raros benignos o de comportamiento incierto (no 

malignos en cualquiera de los casos), grupos histológicos, estadiajes, presencia o no de 

síndrome de predisposición al cáncer asociado al tumor en cuestión, tratamientos 

recibidos y evolución (supervivencia). Esperamos que con la implantación del registro 

PARTNER, se puedan solventar estas limitaciones relacionadas con un mejor 

conocimiento gracias a la investigación, basado en los datos clínicos de estos tumores. 

 

 

5. RESUMEN 

      Los diferentes resultados obtenidos en este trabajo, la experiencia de casi 20 años 

al frente del grupo de la SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, el aprendizaje y 

colaboración con el grupo europeo (EXPeRT) en particular y otros grupos relacionados 

con los tumores muy raros en la edad pediátrica, y tras una revisión bibliográfica 

exhaustiva sobre el tema, se resumen en los siguientes puntos: 

• Este es el primer trabajo escrito, que ha estudiado a los tumores muy raros en 

niños y adolescentes en España, utilizando los datos del Registro Español de 

Cáncer Infantil-Sociedad Española de Hematología y Oncología pediátricas 

(RETI-SEHOP) como una fuente de información muy valiosa tanto a nivel 

epidemiológico como de apoyo para el estudio de aspectos clínicos y de 

planificación. 



DISCUSIÓN 

332 
 

• Dado que los oncólogos pediátricos son la principal fuente de datos para el 

RETI-SEHOP, casos tratados exclusivamente por otros especialistas pueden 

haberse perdido de este registro. 

• No existe de una definición única y consensuada para los tumores muy raros en 

la edad pediátrica, sobre todo porque todos los cánceres infantiles son raros, lo 

que dificulta su estudio, habiendo sido todo este trabajo un “verdadero 

desafío”. 

• En la práctica clínica, se suele utilizar una definición que una la epidemiología y 

la clínica en relación con el manejo terapéutico de cada tumor/grupo de 

tumores raros (falta de evidencia científica robusta al respecto incluso en el 

contexto de la colaboración internacional), aunque pueda estar sujeta a 

variabilidad entre diferentes países, habiendo aportado una definición 

adaptada para la SEHOP y en extensión para toda España, en base a la 

definición y listado consensuado de la Acción Conjunta sobre Cánceres Raros 

(JARC) en cooperación con el Grupo de Estudio Cooperativo Europeo para 

Tumores Raros Pediátricos (EXPeRT). 

• Para la evaluación epidemiológica de cánceres muy raros en la población 

infantil (menos de 2 casos nuevos por millón de habitantes menores de 15 años 

por año) se ha utilizado la versión más reciente de la clasificación ICCC-3 (ICCC-

3-2017), habiendo presentado una información que puede estar condicionada 

por su pequeño tamaño como se ha comentado en el punto anterior, pero con 

la posibilidad de ser comparable con otros registros de base poblacional, si se 

utilizan los mismos criterios estandarizados de registro. 

• Agrupando a todos los tumores sólidos extracraneales raros, estos no son tan 

infrecuentes, y abarcan un conjunto muy diverso de entidades. En España se ha 

observado que representan el 8,7% de todos los cánceres infantiles (9,3% en las 

áreas de alta cobertura) y el 24% de todos los tumores sólidos fuera del SNC, 

cifras que casi se duplican en adolescentes, aun sabiendo su falta de registro en 

ese grupo de edad. 
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• Según la definición propuesta, el 2,7% de todos los cánceres infantiles en 

España (2,9% en las áreas de alta cobertura) son muy raros (8% de todos los 

tumores sólidos fuera del SNC), se dan principalmente entre los 10 y 14 años, 

predominan en el sexo femenino, y la mayoría (87%) se incluyen en el grupo 

principal XI de la ICCC-3-2017 (“Otras neoplasias malignas epiteliales y 

Melanomas”). 

• El cáncer de tiroides, por sí solo, ha sido el tumor muy raro más frecuente y con 

mayor incidencia en la población infantil española (el único con < 2 y ≥ 1 casos 

nuevos al año/millón), seguido del melanoma (2º) y el carcinoide apendicular 

(3º) como el más frecuente dentro del subgrupo “Otros carcinomas y no 

especificados” (todos menos de un caso/millón/año). 

• Las supervivencias observadas a 3 y 5 años por cohortes de año de incidencia 

para todos los tumores sólidos extracraneales raros fueron del 90% y 84% 

respectivamente (89% en el grupo principal de la ICCC-3-2017 “Otras neoplasias 

epiteliales y Melanomas”), con una mejoría significativa a partir del año 2009.  

• Aunque las tasas de supervivencia de un gran número de tumores raros y muy 

raros son altas, la fiabilidad de estas estimaciones de supervivencia depende 

del número de casos, que en muchas ocasiones era bajo. Sin embargo, el 

pronóstico de los tumores rabdoides a todos los niveles ha sido muy malo 

(alrededor del 25% a 5 años).  

• No debemos olvidar que los tumores raros benignos e inciertos no están 

contemplados en la clasificación ICCC-3-2017, y la única forma de poder 

monitorizarlos cuantitativa y cualitativamente es a través de registros clínicos 

monográficos multicéntricos nacionales o mejor internacionales (registro 

PARTNER o ESCP), y/o adaptaciones dentro de los registros de cáncer. 

• Cuando se compararon los datos de este estudio con los de otros registros 

epidemiológicos y series de casos que utilizan un modelo de registro clínico 

(habitual en los fundadores del grupo europeo), a pesar de las dificultades y 

limitaciones, no se han observado grandes diferencias en relación con tasas de 
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incidencias y supervivencias, aunque si en relación con la ausencia de varios 

datos clínicos importantes (estadiaje, asociación a síndromes de predisposición 

al cáncer, tratamientos recibidos y/o supervivencia libre de enfermedad). 

• No se pudieron rescatar casos que pudieran estar o no incluidos en el RETI-

SEHOP desde otros grupos pediátricos especializados (carcinomas de tiroides y 

tumores asociados a MEN2) y grupos de adultos (melanoma y carcinoma 

adrenocortical), por la ausencia de registro dentro de los mismos. 

• En cada uno de sus registros internacionales, se incluyeron el 12% del conjunto 

de casos nuevos de carcinomas adrenocorticales, blastomas pleuropulmonares 

(BPP), tumores estromales gonadales, y carcinomas NUT de la línea media, en 

niños y adolescentes, destacando el registro internacional del 46% de los BPP 

recogidos en el RETI-SEHOP. 

• Dada la bajísima incidencia de estos tumores, estudios epidemiológicos como el 

nuestro o estudios de serie de casos, deberían realizarse en colaboración entre 

diferentes países, como fue en nuestro caso con el grupo europeo (EXPeRT) en 

relación con los BPP (desigualdades en su diagnóstico y registro, y casos en 

progresión y recaída) y los mesoteliomas (contribución del grupo colaborativo). 

• A sabiendas que el 80% del total de casos de BPP y mesoteliomas (solo 

malignos) que estaban incluidos indistintamente en ambos registros se habían 

notificado al RETI-SEHOP, se ha podido conocer que se aportaron datos clínicos 

de al menos la mitad de los casos incluidos en nuestro registro nacional de 

cáncer infantil.  

• Es muy importante el intercambio de datos epidemiológicos y clínicos para 

conocer más sobre todas estas enfermedades raras, como se ha podido 

comprobar con la serie española de los blastomas pleuropulmonares (BPP), de 

los que el 50% estaban asociados a un síndrome DICER1.  

• Las consultas recibidas por el grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 

vasculares” han aumentado por cuatro desde 2017, de las cuales el 89,5% 

fueron resueltas a nivel nacional, con la posibilidad, en caso de necesidad, de 
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elevar la misma a nivel internacional (grupo EXPeRT de la SIOPE) a través de un 

sistema de consulta online diseñado al respecto (VCS). En un futuro próximo, se 

plantea realizar mejoras en el sistema de consultas nacional recibiendo la 

consulta todos los miembros del grupo a la vez como inicio de una puesta en 

común, comité de tumores para casos difíciles y realizar encuestas de 

satisfacción para plantear áreas de mejora objetivas. 

• A lo largo del trabajo se han dado a conocer la existencia y el desarrollo de 

nuevas recomendaciones diagnóstico-terapéuticas o protocolos de práctica 

clínica estándar europea (ESCP) por parte de diferentes grupos de trabajo de 

tumores raros, entre los que se incluye el español y principalmente el europeo, 

su difusión y ayuda fundamental para abordar diferentes tumores muy raros en 

niños y adolescentes, sabiendo que no existe suficiente evidencia científica al 

respecto por ser verdaderas “enfermedades raras”.  

• A pesar del trabajo y esfuerzo llevado a cabo hasta la fecha por diferentes 

grupos internacionales, principalmente el grupo EXPeRT, y de una forma más 

modesta por el grupo español, parece que se necesita más investigación 

colaborativa para mejorar la definición, clasificación y el manejo de los tumores 

muy raros en niños y adolescentes. 

• Porque es poco probable que un único centro nacional acumule suficiente 

experiencia con un tipo de tumor muy raro en la edad pediátrica o en varios de 

ellos, por su bajísima incidencia como hemos podido comprobar en el trabajo, 

un modelo de asistencia a través de Centros, Servicios y Unidades de 

Referencia (CSUR) no parece ser el modelo más razonable para implantar en 

España. Se ha propuesto un modelo asistencial en red coordinado desde el 

grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones vasculares”, ajustado a las necesidades 

de cada uno de estos tumores tan raros en niños y adolescentes, basado en un 

abordaje especializado y coordinado entre diferentes equipos (pediátricos y de 

adultos). 
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1) Se ha establecido una definición de tumores muy raros en la población pediátrica 

española basada en la epidemiología (menos de 2 casos nuevos/millón de niños y 

adolescentes/año), y adaptada a los diferentes grupos de tumores de la SEHOP (no 

incluidos en otros grupos o protocolos específicos de la SEHOP y de la SIOPE). 

2) Gracias a los datos recogidos en el RETI-SEHOP, ha sido posible estudiar desde un 

punto de vista epidemiológico a los diferentes tumores sólidos malignos 

extracraneales muy raros en la población infantil española, así como otros tipos de 

cánceres que epidemiológicamente son muy raros, pero que no se consideran 

como tales por la definición establecida.  

3) También ha sido posible proporcionar información sobre grupos específicos de 

cánceres raros que incluyen también tumores del SNC como los “tumores 

rabdoides” y los “tumores endocrinos”.  

4) Este estudio destaca la necesidad de una vigilancia epidemiológica continua de 

todos los tumores muy raros, para interpretar correctamente los resultados 

obtenidos en función de las tendencias temporales. 

5) Tras analizar la información proporcionada por otros grupos especializados que se 

ocupan de algunos tumores muy raros en niños y adolescentes en España, y los 

casos incluidos en los distintos registros internacionales, se hace necesaria una 

mayor colaboración entre los diferentes profesionales implicados en estos tumores 

tan raros. 

6) La colaboración española en publicaciones del grupo europeo, y las comparaciones 

llevadas entre los datos recogidos en registros poblacionales con otros registros, ha 

puesto de manifiesto que todas las bases de datos deben combinarse para obtener 

un registro completo de los diferentes tumores muy raros pediátricos. 

7) El aumento en el número de consultas recibidas en el grupo SEHOP “Tumores raros 

y lesiones vasculares” en los últimos 5 años, apoya su utilidad y el desarrollo de 

áreas de mejora en este recurso. 

8) El RETI-SEHOP no dispone información sobre algunos datos clínicos importantes en 

los tumores muy raros pediátricos ni tampoco de casos benignos e indeterminados, 
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lo que justifica la apertura definitiva de un registro clínico como el PARTNER y la 

vinculación entre diferentes registros (trabajo futuro), ya que compartir sus datos 

es fundamental para conocer más sobre todas estas enfermedades raras, aparte de 

complementar y mejorar toda la investigación llevada a cabo en este trabajo. 

9) La bajísima incidencia de estos tumores reflejada en este trabajo sugiere que 

estudios epidemiológicos como el nuestro o estudios de serie de casos, deberían 

realizarse en colaboración entre diferentes países, apoyando nuevamente la 

interconexión entre registros nacionales de cáncer infantil y registros clínicos. 

10) La existencia, difusión y el desarrollo de nuevas recomendaciones diagnóstico-

terapéuticas o protocolos de práctica clínica estándar europea (ESCP) por parte de 

diferentes grupos de trabajo de tumores raros, entre los que se incluye el español y 

principalmente el europeo, parece fundamental para mejorar la calidad en el 

manejo de estos tumores tan poco frecuentes. 

11) Tras presentar dos propuestas asistenciales encaminadas a unificar y potenciar la 

mejor atención posible a niños y adolescentes con tumores raros en España, se 

sugiere que un modelo de asistencia en red coordinado por el grupo SEHOP 

“Tumores raros y Lesiones vasculares” con la necesaria colaboración 

interdisciplinar entre diferentes especialistas involucrados, y centros seleccionados 

para tratamientos específicos (principalmente quirúrgicos), debe ser la opción 

considerada a nivel nacional.  
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ANEXO I. Clasificación Internacional para Cáncer Infantil (ICCC-3-2017 adaptada) (21,23) 
 

I. Leucemias, enfermedades mieloproliferativas y mielodisplásicas 
Ia   Leucemias linfoides 

Ia1   Leucemias de células precursoras 
Ia2   Leucemias de células B maduras 
Ia3   Leucemias de células T maduras y células NK 
Ia4   Leucemias linfoides NOS 

Ib   Leucemias mieloides agudas 
Ic   Enfermedades crónicas mieloproliferativas 
Id   Síndrome mielodisplásico y otras enfermedades mieloproliferativas 
Ie   No especificadas y otras 

II. Linfomas y neoplasias reticuloendoteliales 
IIa   Linfomas de Hodgkin 
IIb   Linfomas no Hodgkin (excepto Burkitt) 

IIb1   Linfomas de células precursoras 
IIb2   Linfomas de células B maduras (excepto Burkitt) 
IIb3   Linfomas de células T maduras y células NK 
IIb4   Linfomas no Hodgkin NOS 

IIc   Linfoma de Burkitt 
IId   Miscelánea de neoplasias linforeticulares 
IIe   Linfomas no especificados 

III. Tumores del SNC y miscelánea de neoplasias intracraneales e intraespinales* 
IIIa   Ependimomas y tumores de plexos coroideos* 

IIIa1   Ependimomas 
IIIa2   Tumores de plexos coroideos 

IIIb   Astrocitomas* 
IIIc   Tumores embrionarios intracraneales e intraespinales* 

IIIc1   Meduloblastomas 
IIIc2   PNET 
IIIc3   Meduloepiteliomas 
IIIc4   Teratoide/rabdoide atípico 

IIId   Otros gliomas* 
IIId1   Oligodendrogliomas 
IIId2   Gliomas mixtos y no especificados 
IIId3   Tumores gliales neuroepiteliales de origen incierto 

IIIe   Otras neoplasias intracraneales e intraespinales especificadas* 
IIIe1   Adenomas y carcinomas pituitarios 
IIIe2   Tumores de la región selar (craneofaringiomas) 
IIIe3   Tumores pineales parenquimales 
IIIe4   Tumores neuronales y neuronal-glial mixtos 
IIIe5   Meningiomas 
IIIe6   Otros (RETI)** 

IIIf   Intracraneales e intraespinales no especificados* 
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(continua ANEXO I) 
 
 

 
IV. Neuroblastomas y otros tumores de células nerviosas periféricas 

IVa   Neuroblastomas y ganglioneuroblastomas 
IVb   Otros tumores de células nerviosas periféricas 

 

V. Retinoblastoma 

 
VI. Tumores renales 

VIa   Nefroblastomas y otros tumores renales no epiteliales 
VIa1   Nefroblastomas (Tumores de Wilms) 
VIa2   Rabdoides renales 
VIa3   Sarcomas renales 

VIb   Carcinomas renales 
VIc   Renales no especificados 

 

VII. Tumores hepáticos 
VIIa   Hepatoblastomas y tumores mesenquimales hepáticos 

VIIa1   Hepatoblastomas 
VIIa2   Rabdoides hepáticos 
VIIa3   Sarcomas embrionarios hepáticos 

VIIb   Carcinomas hepáticos 
VIIc   Otros no especificados 

 

VIII. Tumores óseos 
VIIIa   Osteosarcomas 
VIIIb   Condrosarcomas 
VIIIc   Ewing y sarcomas óseos relacionados 

VIIIc1   Ewing y Askin óseos 
VIIIc2   PNETp óseo 

VIIId   Otros tumores óseos especificados 
VIIId1   Neoplasias malignas óseas fibrosas 
VIIId2   Cordomas malignos 
VIIId3   Tumores odontogénicos malignos 
VIIId4    Miscelánea de tumores óseos malignos 

VIIIe   Óseos no especificados 
 

IX. Sarcomas de tejidos blandos (STB) y otros extraóseos raros 
IXa   Rabdomiosarcomas 
IXb   Fibrosarcomas, tumores de las vainas nerviosas periféricas y otras 
neoplasias fibrosas 
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(continua ANEXO I) 
 
IXb1   Tumores fibroblásticos y miofibroblásticos 
IXb2   Tumores de las vainas nerviosas 
IXb3   Otras neoplasias fibrosas 

IXc   Sarcoma de Kaposi 
IXd   Otros sarcomas de tejidos blandos especificados 

IXd1   Tumores de Ewing y Askin de tejidos blandos 
IXd2   PNETp de tejidos blandos 
IXd3   Tumores rabdoides extrarenales y extrahepáticos 
IXd4   Liposarcomas 
IXd5   Tumores fibrohistiocíticos 
IXd6   Leiomiosarcomas 
IXd7   Sarcomas sinoviales 
IXd8   Tumores de los vasos sanguíneos 
IXd9   Neoplasias óseas y condromatosas de tejidos blandos 
IXd10   Sarcomas alveolares de partes blandas 
IXd11   Miscelánea de sarcomas de tejidos blandos 

IXe   Sarcomas de tejidos blandos no especificados 

 

X. TCG, tumores trofoblásticos y neoplasias gonadales 
Xa   Tumores de células germinales intracraneales e intraespinales* 

Xa1   Germinomas intracraneales e intraespinales 
Xa2   Teratomas intracraneales e intraespinales 
Xa3   Carcinomas embrionarios intracraneales e intraespinales 
Xa4   Tumores del saco vitelino intracraneales e intraespinales 
Xa5   Coriocarcinomas intracraneales e intraespinales 
Xa6   Tumores de formas mixtas intracraneales e intraespinales 

Xb   Tumores de células germinales extracraneales y extragonadales 
Xb1   Germinomas de sitios extracraneales y extragonadales 
Xb2   Teratomas de sitios extracraneales y extragonadales 
Xb3   Carcinomas embrionarios de sitios extracraneales y extragonadales 
Xb4   Tumores del saco vitelino de sitios extracraneales y extragonadales 
Xb5   Coriocarcinomas de sitios extracraneales y extragonadales 
Xb6   Otros y no especificados de sitios extracraneales y extragonadales 

Xc   Tumores gonadales de células germinales 
Xc1   Germinomas gonadales 
Xc2   Teratomas gonadales 
Xc3   Carcinomas embrionarios gonadales 
Xc4   Tumores del saco vitelino gonadales 
Xc5   Coriocarcinomas gonadales 
Xc6   Tumores gonadales malignos de formas mixtas 
Xc7   Gonadoblastomas gonadales malignos 

Xd   Carcinomas gonadales 
Xe   Otros tumores gonadales malignos y no especificados 



ANEXOS 

374 
 

(continua ANEXO I) 
 
 
XI. Otras neoplasias epiteliales malignas y Melanomas malignos 

Xia   Carcinomas adrenocorticales 
XIb   Carcinomas tiroideos 
XIc   Carcinomas nasofaríngeos 
XId   Melanomas malignos 
XIe   Carcinomas de piel 
XIf   Otros y no especificados 

XIf1   Carcinomas de glándulas salivares 
XIf2   Carcinomas de colon y recto 
XIf3   Carcinomas de apéndice 
XIf4   Carcinomas de pulmón 
XIf5   Carcinomas de timo 
XIf6   Carcinomas de mama 
XIf7   Carcinomas de cérvix uterino 
XIf8   Carcinomas de vejiga 
XIf9   Carcinomas de ojo 
XIf10   Carcinomas de otros sitios especificados 
XIf11   Carcinomas de sitios no especificados 

 

XII. Otras neoplasias malignas y no especificadas 
XIIa   Otros tumores malignos especificados: 

XIIa1   GIST 
XIIa2   Pancreatoblastoma 
XIIa3   Blastoma pulmonar y pleuropulmonar 
XIIa4   Otras neoplasias complejas mixtas y estromales 
XIIa5   Mesoteliomas 
XIIa6   Otros tumores malignos especificados 

XIIb   Otros tumores malignos no especificados 
 

* Incluye tumores de comportamiento no maligno 
** El subgrupo IIIe6 Otros (RETI) es provisional y se ha utilizado para incluir tumores 
que cumpliendo criterios para el subgrupo IIIe no tienen cabida en la versión ICCC-3-
2017 
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ANEXO II. Población infantil (0-14 años) de España. Periodo 1990-2021. Total del 
periodo y media anual. Fuente: INE (Instituto Nacional de Estadística). Datos 
provisionales a 01/07/2021. Descarga realizada en abril de 2022 (23) 

 Periodo 

1990-1999 2000-2009 2010-2014 2015-2019 2020-2021 

Total periodo 67.603.470 63.201.662 35.206.619 34.851.819 13.489.413 

Media anual 6.760.347 6.320.166 7.041.324 6.970.363 6.744.707 

 
 
 
 
 
 
 
 
ANEXO III. Población infantil de España por Comunidades autónomas (CCAA). Media 
anual en cada periodo, 0-14 años, 1990-2021  
Fuente: INE. Datos provisionales a 1/07/2021. Descarga realizada en abril de 2022  (23) 
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ANEXO IV. Cobertura/exhaustividad por Comunidades Autónomas (CCAA) y cohortes 
de año de incidencia de 1990 a 2021, 0-14 años. RETI-SEHOP (23) 
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ANEXO V. Cobertura/exhaustividad (%) por grupo diagnóstico de los grupos principales 
que incluyen tumores muy raros (grupos XI y XII de la ICCC-3-2017), el grupo X de la 
ICCC-3-2017 (también adscrito dentro del grupo SEHOP “Tumores raros y Lesiones 
vasculares”), y para todos los tumores y cohortes de año de incidencia. 1990-2021. 0-
14 años. Modificada de (23) 

 

Grupos 

diagnósticos 

 Cohortes por año de incidencia 

1990-

1999 

2000-

2009 

2010-

2014 

2015-

2019 

2020-

2021 

X_TCG, 

trofoblásticos y 

gonadales 

N obs. 

N esp. 

% Cob. 

188 

348,2 

54 

266 

330 

80,6 

162 

179,6 

90,2 

179 

176,4 

101,5 

68 

68,1 

99,9 

XId_Melanomas y 

otros epiteliales 

malignos 

N obs. 

N esp. 

% Cob. 

136 

238 

57,1 

164 

204,7 

80,1 

117 

111,9 

104,6 

150 

116,5 

128,8 

54 

46,8 

115,4 

XII_Otros y no 

especificados 

N obs. 

N esp. 

16 

7,5 

12 

8,2 

11 

4,5 

12 

4,1 

4 

1,5 

TODOS LOS 

CÁNCERES 

N obs. 

N esp. 

% Cob. 

6.119 

10.255,9 

59,7 

7.888 

9.873,8 

79,9 

5.018 

5.484,4 

91,5 

5.186 

5.329,5 

97,3 

1.979 

2.041,1 

97 

 
Abreviaturas Anexos IV y V: 
Número de casos observados (N obs.). Número de casos esperados (N esp.).  
% de cobertura (% Cob.) 
TCG (Tumores de células germinales) 
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ANEXO VI. Mapa de centros informantes del RETI-SEHOP  (23) 
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ANEXO VIIa. Consentimiento informado del RNTI-SEHOP de 2009-2015 
 
 

REGISTRO NACIONAL DE TUMORES INFANTILES 
RNTI-SEHOP 

 
 

 
 

CONSENTIMIENTO INFORMADO 
REGISTRO NACIONAL DE TUMORES INFANTILES 

 
 
 
D/Dª                                                                                     , con DNI:                              

en nombre de [nombre y apellidos del niño/a],                                                                               

en concepto de padre/madre/tutor, autoriza el registro de sus datos y de los del paciente en el 
Registro Nacional de Tumores Infantiles, habiendo sido informado de que: 
 
- La finalidad del Registro Nacional de Tumores Infantiles y de los datos que en el mismo se 
incluyen, es contribuir a la mejora de la asistencia de los niños con cáncer, al conocimiento del 
cáncer infantil en España y al estudio de sus causas, por medio de la investigación 
epidemiológica, la cual se concreta en estudios de supervivencia, de incidencia y de los 
factores causales. La tarea del Registro Nacional de Tumores Infantiles beneficia y beneficiará 
a todos los niños afectos de cáncer en España. 
 
- El Registro Nacional de Tumores Infantiles mantiene medidas de seguridad para evitar 
cualquier acceso indebido a la información que contiene. En ningún tipo de investigación y bajo 
ninguna circunstancia, se hace pública la identificación de pacientes que han sido inscritos en 
el Registro. 
 
Con el fin de poder contribuir mejor a los fines enunciados y manteniendo siempre las garantías 
de confidencialidad, el Registro Nacional de Tumores Infantiles podrá comunicar y recabar sus 
datos de otros registros de cáncer, de la Sociedad Española de Hematología y Oncología 
Pediátrica, de los hematólogos y oncólogos pediatras informantes del Registro, de 
investigadores que formen parte de proyectos conjuntos con el Registro y de otras fuentes de 
información que permitan el seguimiento del estado vital de los pacientes. En la web del 
Registro Nacional de Tumores Infantiles puede consultar la información detallada 
(http://www.uv.rnti.es). 
 
- El Registro Nacional de Tumores Infantiles está ubicado en la Universitat de València- Estudi 
General, que es la responsable del fichero; y donde, de acuerdo con la Ley 15/1999, de 13 de 
Diciembre, de protección de datos de carácter personal, puede ejercer sus derechos de 
acceso, rectificación, cancelación u oposición, mediante escrito, acompañado de documento 
identificativo, ante el Registro Nacional de Tumores Infantiles, Facultad de Medicina, 
Departamento de Historia de la Ciencia y Documentación, Avda. Blasco Ibáñez, 15, 46010 
Valencia. 
 
 
 
Fecha y firma 

 
 

http://www.uv.rnti.es/
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ANEXO VIIb. Consentimiento informado del RETI-SEHOP de 2015-2019 

 
REGISTRO ESPAÑOL DE TUMORES INFANTILES 

RETI-SEHOP 
 
 

CONSENTIMIENTO INFORMADO 
 
 
Hospital:  
 
Servicio:  
 
D/Dª                                                                                                , con DNI:                              
en nombre de [nombre y apellidos del niño/a] 
 
 

en concepto de padre/madre/tutor, autoriza el registro de sus datos y de los del paciente en el 

Registro Español de Tumores Infantiles (RETI-SEHOP), habiendo sido informado de que: 

 
-La finalidad del RETI-SEHOP y de los datos que en el mismo se incluyen, es contribuir a la 
mejora de la asistencia de los niños con cáncer, al conocimiento del cáncer infantil en España y 
al estudio de sus causas, por medio de la investigación epidemiológica, la cual se concreta en 
estudios de supervivencia, de incidencia y de los factores causales. La tarea del RETI-SEHOP 
beneficia y beneficiará a todos los niños afectos de cáncer en España. 
 
-El RETI-SEHOP mantiene medidas de seguridad para evitar cualquier acceso indebido a la 
información que contiene. En ningún tipo de investigación y bajo ninguna circunstancia, se 
hace pública la identificación de pacientes que han sido inscritos en el Registro. 
 
-Con el fin de poder contribuir mejor a los fines enunciados y manteniendo siempre las 
garantías de confidencialidad, el RETI-SEHOP podrá comunicar y recabar sus datos de otros 
registros de cáncer, de la Sociedad Española de Hematología y Oncología Pediátricas 
(SEHOP), de los hematólogos y oncólogos pediatras informantes del Registro, de 
investigadores que formen parte de proyectos conjuntos con el Registro y de otras fuentes de 
información que permitan el seguimiento del estado vital y de salud de los pacientes. En la web 
del RETI-SEHOP puede consultar la información detallada (http://www.uv.es/rnti) 
 
-El RETI-SEHOP está ubicado en la Universidad de Valencia, que es la responsable del 
fichero; y donde, de acuerdo con la Ley 15/1999, de 13 de Diciembre, de protección de datos 
de carácter personal, puede ejercer sus derechos de acceso, rectificación, cancelación u 
oposición, mediante escrito, acompañado de documento identificativo, ante el RETI-SEHOP, 
Facultad de Medicina, Departamento de Historia de la Ciencia y Documentación, Avda. Blasco 
Ibáñez, 15, 46010 Valencia. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fecha y firma 
(padre/madre/tutor) 

 

Etiqueta identificativa del paciente 
Utilizar la etiqueta habitual del hospital 
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ANEXO VIIc. Consentimiento informado del RETI-SEHOP de 2019 hasta la fecha 
 

REGISTRO ESPAÑOL DE TUMORES INFANTILES 
RETI-SEHOP 

 
 

CONSENTIMIENTO INFORMADO 
 
Hospital:  
 
Servicio:  
 
D/Dª                                                                                                , con DNI:                              
[nombre y apellidos del padre/madre/tutor del paciente] 
y/o 
D/Dª                                                                                                , con DNI:                              
[nombre y apellidos del paciente] 
 

Autorizo que se incluyan los datos en el Registro Español de Tumores Infantiles (RETI-

SEHOP), habiendo sido informado de que: 

 
-La finalidad del RETI-SEHOP y de los datos que en el mismo se incluyen, es contribuir a la 
mejora de la asistencia de los niños y adolescentes con cáncer, al conocimiento del cáncer 
infantil y del adolescente en España y al estudio de sus causas, por medio de la investigación 
epidemiológica, la cual se concreta en estudios de supervivencia, de incidencia y de los 
factores causales. La tarea del RETI-SEHOP beneficia y beneficiará a todos los niños y 
adolescentes afectos de cáncer en España. 
 
-El RETI-SEHOP mantiene medidas de seguridad para evitar cualquier acceso indebido a la 
información que contiene. En ningún tipo de investigación y bajo ninguna circunstancia, se 
hace pública la identificación de pacientes que han sido inscritos en el Registro. 
 
-Con el fin de poder contribuir mejor a los fines enunciados y manteniendo siempre las 
garantías de confidencialidad, el RETI-SEHOP podrá comunicar y recabar sus datos de otros 
registros de cáncer, de la Sociedad Española de Hematología y Oncología Pediátricas 
(SEHOP), de los hematólogos y oncólogos pediatras y otros especialistas informantes del 
Registro, de investigadores que formen parte de proyectos conjuntos con el Registro y de otras 
fuentes de información que permitan el seguimiento del estado vital y de salud de los 
pacientes. En la web del RETI-SEHOP puede consultar la información detallada 
(http://www.uv.es/rnti) 
 
-El RETI-SEHOP está ubicado en la Universidad de Valencia, que es la responsable del 
fichero; y donde, de acuerdo con lo dispuesto tanto en el Reglamento (UE) 2016/679 del 
Parlamento Europeo y del Consejo, de 27 de abril de 2016, como con la Ley 15/1999, de 13 de 
Diciembre, de protección de datos de carácter personal, puede ejercer sus derechos de 
acceso, rectificación, cancelación u oposición, mediante escrito, acompañado de documento 
identificativo, ante el RETI-SEHOP, Facultad de Medicina, Departamento de Historia de la 
Ciencia y Documentación, Avda. Blasco Ibáñez, 15, 46010 Valencia. 
 
 

Fecha: ________________________ 
 
 
 
 
Firma: padre/madre/tutor del paciente                                               Firma: paciente 
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ANEXO VIII. Hoja de información al paciente y consentimiento informado del Registro 
Internacional de Tumores Adrenocorticales Pediátricos (IPACTR) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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(ANEXO VIII continua) 
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ANEXO IX. Hojas de información al paciente/familiares y consentimientos informados 
del Registro Internacional Blastoma pleuropulmonar/Síndrome DICER1 (PPB/DICER1) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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(ANEXO IX continua) 
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ANEXO X. Hojas de información al paciente/familias y consentimientos informados del 
Registro Internacional de Tumores del estroma ovárico y testicular (OTST) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
 

 
 
 
 
 
 



ANEXOS 

412 
 

(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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(ANEXO X continua) 
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ANEXO XI. Consentimiento informado para el Tratamiento de Procesos Malignos 
Infantiles (modelo del Hospital Universitario Cruces) 
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(ANEXO XI continua) 
 

 



ANEXOS 

418 
 

ANEXO XII. Sistema de clasificación de recomendaciones en guías clínicas basado en la 
evidencia. Adaptado de (319) en la última revisión (enero de 2017) del comité de guías 
ESMO (Sociedad Europea de Oncología Médica) 

 

Categoría, grado Definición 

Grados de la recomendación 

A Sólida evidencia de eficacia con un beneficio clínico 
sustancial; muy recomendable 

B Evidencia fuerte o moderada de eficacia, pero con un 
beneficio clínico limitado; generalmente recomendado 

C 
La evidencia insuficiente de la eficacia o del beneficio no 
supera el riesgo o las desventajas (eventos adversos, 
costes, ...); opcional 

D Evidencia moderada contra la eficacia o para el resultado 
adverso; generalmente no recomendado 

E Fuerte evidencia en contra de la eficacia o para un 
resultado adverso; nunca recomendado 

Calidad de la evidencia 

I 

Evidencia de al menos un gran ensayo clínico 
aleatorizado controlado de buena calidad metodológica 
(bajo potencial de sesgo) o metaanálisis de ensayos 
clínicos aleatorizados bien realizados sin heterogeneidad 

II 

Ensayos clínicos aleatorizados pequeños o ensayos 
grandes con sospecha de sesgo (calidad metodológica 
inferior) o metaanálisis de dichos ensayos o de ensayos 
con heterogeneidad demostrada 

III Estudios prospectivos de cohortes 

IV Estudios de cohortes retrospectivos o estudios de casos y 
controles 

V Estudios sin grupo control, informes de casos, opiniones 
de expertos 
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ANEXO XIII. Consentimiento Informado del paciente para compartir sus datos en las 
Redes Europeas de Referencia (ERN) para Enfermedades Raras para el cuidado del 
paciente y creación de una base de datos de enfermedades raras (315) 
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(ANEXO XIII continua) 
 



  
   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



  
   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

“Si supiéramos qué es lo que estamos haciendo, no se llamaría investigación, ¿o sí?” 

Albert Einstein 
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