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Rabdomiosarcoma pediatrico de la cabeza a los pies

Principales hallazgos en imagen y diagnostico diferencial segun su localizacion

José Ignacio Tudela Martinez?, Alvaro Garcia Jiménezl, Lucia Contreras Espejo?,
Pablo Alcaraz Pérez!, Marc Agudelo Cifuentes?, Regina Maria Sanchez Jiménez?!
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Objetivo docente

Sintetizar los principales hallazgos en imagen del rabdomiosarcoma (RMS)
pediatrico segun su localizacion anatdmica, destacando las caracteristicas
radiologicas en resonancia magnética (RM) vy los diagndsticos
diferenciales mas relevantes, con el fin de facilitar su reconocimiento

clinico-radiolégico
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Cabeza y cuello:
e Orbitario
* Parameningeo

Retroperitoneal

Pélvico-genitourinario
* Vesical-prostatico

e Vaginal

e Paratesticular

Esqueleto axial y apendicular
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RMS: sarcoma de tejidos blandos mas comun en la infancia (50% del total)

e | vemogmie | Genita | Pronésico

Embrionario (ERMS, 70%).
Variantes:

* Botrioide (5% de RMS)
* Anapldsico

Alveolar (ARMS, 20%)

Variante:

* Fusion-negativo (FN-
ARMS, 20% de ARMS)

Células fusiformes o
esclerosante (SSRMS, 3-10%)

Pleomérfico (1-5%)

< 10 ahos

Predominio en varones
Tracto genitourinario,
cabeza y cuello

10-25 ainos
Extremidades, paraespinal
perineo

Aneuploidia cromosdmica, via RAS

Asociado a sindromes: Li-Fraumeni, NF-1,
Costello, Noonan y Beckwith-Wiedemann
* Botrioide: DICER1 frecuente en tracto

genitourinario femenino

* Anaplasico: TP53 en el 24%

Fusiones candnicas PAX7::FOXO1 y
Y PAX3::FOXO1, no presentes en FN-ARMS

ERMS: favorable a
intermedio

Botrioide: favorable
Anaplasico: desfavorable

Agresivo
59% origina metastasis
PAX3::FOXO1 = peor SV

FN-ARMS es similar a ERMS en demografia, genética y prondstico

Cualquier edad
Infantil: < 2 aifos
Intradseo: adultos jévenes

> 40 anos, raro en ninos

Diverso: mutaciones MYOD1, PIK3CA; fusiones
VGLL2 o NCOA?2 (infantil) y fusiones TFCP2 en

intradseos/tejidos blandos

Complejo: TP53 (79%), RB1, CDKN2A, etc.

Infantil: excelente
Muy desfavorable si
MYOD1 o fusion TFCP2

Muy pobre
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Protocolo de adquisicion de RM

Especificaciones de hardware Secuencias morfologicas (core)

1.5 T: preferido para térax y abdomen (menor
artefacto de susceptibilidad) v' Tlw y T2w: planos axial y coronal
v" T2w con supresién grasa (STIR o FS)
3 T: preferido para cabeza, cuello y extremidades v* Tlw post-contraste (Gd) con supresion grasa
(mayor SNR vy alta resolucion)

Secuencias funcionales

DWI: el Grupo Europeo de Estudio de Sarcomas de Tejidos Blandos Pedidtricos (EpSSG) recomienda
adquirir 4 valores de b (ej.: 0, 100, 500 y 1000 s/mm?) en al menos 3 direcciones ortogonales para
una optima armonizacion (minimo absoluto de 2 valores de b: 0 y 1000 s/mm?)

PWI (DCE): opcional pero altamente recomendada para la evaluacién de curvas de intensidad-tiempo
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Comportamlento base del RMS en RM

| N

Secuencias core Secuencias funcionales
Tiw DWI
Iso/ligeramente hiperintenso con respecto al musculo Alta celularidad = restriccion al movimiento del agua =2
« Areas focales hiperintensas pueden indicar valores ADC bajos (mas restriccion en ARMS)
hemorragia subaguda « Orbita: valores de ADC menores a 1.159 x 10~ mm?¥s

pueden distinguir el RMS de lesiones benignas como
el hemangioma infantil

T2w

Hiperintenso y heterogéneo
« Areas muy hiperintensas pueden representar tejido DCE-PWI
necrético o mixoide (no restrictivo, mas comun en

ERMS), mientras que el tejido tumoral viable puede
tener una senal intermedia

Tipo : necrosis/mixoide
Tipo 2 o 5: granulacién o

fibrosis (post-tratamiento)
T1w post contraste (Gd) Tipo 2 0 4: zonas sélidas

Realce avido frecuentemente heterogéneo debido a viables (tipo 4 es mas
necrosis/hemorragia interna especifico de malignidad)
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Cabeza: RMS orbitario
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Proptosis unilateral de instauracion rapida, ptosis vy .
edema palpebral Caracteristicas
Menores de 10 afios (ERMS)

. ADC alto, Hiperseinal T2w (asocia fendmenos de vacio de
Hemangioma

senal), realce precoz y no afecta hueso

v' Generalmente extraconal, peor puede extenderse a
comportamiento intraconal = 70% de los casos

) . ADC muy bajo, hipointenso en T2w, calcificaciones groseras
situados en cuadrante superonasal Retinoblastoma

en el 95% de los casos, DCE-PW!I similar a RMS (curvas IlI/1V)

v" T2w: isointenso con respecto al cerebro
v" ADC: muy bajo (menor a 1.159 x 103 mm?s ) Pseudotumor Restriccion moderada a la difusion, hipointenso en T2w,
v" Bordes bien definidos (pseudocapsula) . . hipoperfusion relativa en estudios post-contraste y muestra
., ., i inflamatorio . s .
v Remodelacion/erosion 6sea en 30%: mal un caracter infiltrativo
prondstico (estadios avanzados)
v Desplazamiento (rara invasion) de globo ocular y NO
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Figura 1. ERMS orbitario en varén de 10 aifios con proptosis ocular de rapida
evolucidon asociada a edema. Lesion en cuadrante superonasal de érbita izquierda,
hiperintensa en secuencia potenciada en T2 e hipointensa en secuencia potenciada
en T1. Muestra marcada restriccion a la difusion, con valores de ADC inferiores a
1.159 x 1073 mm?s. Presenta realce intenso y heterogéneo tras la administracion de
contraste IV.

Secuencias: DWI b1500 (A) y ADC (B); T1w (C); Tdlw SG post-contraste (D); T2w (E).
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Cabeza: RMS parameningeo

Presentacion clinica

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Depende de la zona de origen (ej.: secrecion
sanguinolenta por oido o nariz)
Peor prondstico: tendencia a invasion intracraneal

Caracteristicas

- ! Linfoma Muestra restriccion a la difusion y sefial T2 intermedia, pero
Localizacidn tipica suele realzar de forma homogénea y adenopatias bilaterales
Adyacente a meninges de la base del craneo: oido . .
Carcinoma Muy raro en nifios

medio, mastoides, cavidad nasal, senos paranasales,

: ; nasofaringeo Masa homogénea con destruccion de base de craneo
nasofaringe y fosa infratemporal g g

Caracteristicas Neuroblastoma Suele presentar areas periféricas de degeneracidén quistica y
olfatorio focos de calcificacion

Destruccion 6sea muy frecuente

No asocia calcificaciones ni hemorragia

Pued(.e realzar en forrna de nodulos (e-n el seno Osteosarcoma  Presenta dreas de calcificacion, osificacion o esclerosis
etmoidal es caracteristico del ERMS botrioide)

v" Realce meningeo > 5 mm = extension intracraneal

A NEANERN
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Figura 2. ERMS orbitario en varon de 4 anos con paralisis facial izquierda de 1
semana de evolucion asociada a otitis media aguda. Lesion de partes blandas situada
en apex petroso temporal izquierdo, con extensidon a espacio parafaringeo y carotideo,
asi como a tromba de Eustaquio. Es hiperintensa en secuencia potenciada en T2 e
hipointensa en secuencia potenciada en T1. Muestra marcada restriccion a la difusion,
y presenta realce intenso y heterogéneo tras la administracion de contraste.
Secuencias: DWI b1000 (A); T2w (B); T1w (C); T1w SG post-contraste (D).

TC con contraste IV, ventana de hueso (E).
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Tronco: RMS abdominal-retroperitoneal

Presentacion clinica

Crecimiento asintomatico hasta alcanzar tamanos
considerables
A menudo invaden dorganos adyacentes antes de ser

detectados .. ,
Tipicamente adrenal o paraespinal

e . Neuroblastoma CaIC|f|'CIaC|on§s, fr.ecuentes
Reaccion peridstica en pelo de punta

Puede cruzar la linea media e invadir la médula 6sea

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Caracteristicas

v' Masas heterogéneas de gran tamafio
v' Margenes infiltrativos que engloban (mds que Rabdoide Extremadamente infrecuente y letal (< 1 afio)
desplazar) los grandes vasos abdominales extrarrenal Areas centrales necrético-hemorragicas muy prominentes
v' Con frecuencia muestran areas de necrosis central
de baja atenuacidon en TC Margenes suaves
v" Rara vez calcifican Schwanoma Remodelacion ésea benigna (festoneado)
v Adenopatias retroperitoneales retroperitoneal Realce periférico nodular
v' Infiltran el mudsculo psoas No invasion agresiva de estructuras vecinas
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Figura 3. RMS embrionario retroperitoneal con extension pélvica en varén de 5 anos.
Gran masa retroperitoneal con extensidon pélvica, sdlida y polilobulada. Es
heterogénea, hiperintensa en secuencia potenciada en T2. Muestra marcada
restriccion a la difusion y presenta realce intenso y heterogéneo tras la administracion
de contraste. En el estudio dinamico, muestra una curva tipo lll.

Secuencias: T2w sagital (A); DWI b1000 (B) y ADC (C); T1lw SG post contraste (D);
curva dinamica DCE-PWI (E).

200 250 300

Tiempo normalizado (s)




VALENCIA

20 - 23 MAYO 2026

k g~
Pelvis y tracto genitourinario

Préstata y base de la vejiga Paratesticular

Producen obstruccion temprana (globo
vesical, hidronefrosis)

Pueden elevar y comprimir la vejiga >
dificil distinguir el origen exacto por invasion
cruzada

| N

Incidencia bimodal (infantes y adolescentes)
ERMS con elementos heterdlogos (ej.: Masa testicular indolora

cartilago) es sospechoso de alteracion Crecimiento rapido por los planos fasciales
DICER1

Variante botrioide (racimo de uvas)

Variante del ERMS que ocurre en 6rganos huecos
Crecimiento polipodeo submucoso cubierto por epitelio intacto (capa de cambium, una zona subepitelial densamente celular)
En RM presenta unas caracteristicas tipicas:
v' Masa intraluminal multilobulada
v" Muy hiperintensa en T2w debido a su componen mixoide
v Realce periférico intenso en T1w post-contraste debido a la hipercelularidad de la capa de cambium
v’ Las areas mixoides mostraran menor realce
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Tracto genitourinario: RMS en vejiga-prostata

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Mas frecuente en varones menores de 5 afios
Obstruccion de tracto de salida vesical = dolor,
distension abdominal, disuria y retencion

La hematuria es inusual . .. . .
Cistitis Suele cursar con reduccion de la capacidad vesical
A pseudotumoral Engrosamiento mural circunferencial/focal que respeta mucosa
(inflamatoria) Los hallazgos se resuelven con tratamiento médico

Pdlipos: suelen ser pequefios, solitarios y bien definidos

Tumor/lesion Caracteristicas

v' Masas heterogéneas . . :

v Invasién de tejidos periuretrales y perivesicales, se Masas .murales !-Iemanglomas: pueden most.rar engrosamiento parietal
oueden extender a fosa isquiorrectal benignas irregulary exteno.lelr.f,e ala Iu'z v.e5|c§I -

v Dificil distinguir origen por invasién cruzada Ambos pueden dificiles de distinguir del RMS = biopsia

v’ Botrioide: variante mas comun en la vejiga = masa Ureterocele Cuando es de gran tamaio, puede confundirse con una masa
intraluminal polipoidea en “racimo de uvas” .. La demostracidon de un doble sistema obstruido suele llevar al

v' Origen prostatico: mayor tendencia a metastasis ectopopico diagndstico correcto

pulmonares e invasion de médula dsea
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Figura 4. ERMS prostatico en vardon de 2 anos con sintomas de retencion urinaria. Lesion de
partes blandas situada en prostata-base de vejiga, que condiciona dilatacion vesical. Es
heterogénea, y predominantemente hiperintensa en secuencia potenciada en T2, con
componentes necrotico-hemorragicos. Muestra marcada restriccion a la difusién en su porcion
solida, y presenta realce intenso y heterogéneo tras la administracion de contraste.

Ecografia pélvica (A): globo vesical y masa vascularizada

Secuencias: T2w (B), DWI b800-ADC (C-D), T1w SG post-contraste (E).
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Presentacion clinica

Mujeres entre 2-5 afhos

Masa vulvar, perineal o vaginal que frecuentemente
prolapsa a través del introito vaginal

La diseminacion linfatica es poco frecuente

—— - S

Tracto genitourinario: RMS genital femenino

Tumor/lesion

Tumor del seno

o endodérmico
Caracteristicas e 1.
(vitelino)

v

SN

Generalmente ubicado en la parte alta de la pared Hidrometro-
vaginal anterior colpos

Al igual que en la prostata, puede ser indistinguible

del RMS en la base de la vejiga

No suele invadir el cérvix Lesiones
Botrioide: variante mas comun en la vagina = masa benignas

intraluminal polipoidea en “racimo de uvas”
Asociaciéon con DICER1

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Caracteristicas

Menores de 2 afios con elevacion de AFP
Extension limitada a la vagina: no invade vulva, vejiga ni cérvix
Signo del punto brillante en RM

Masa quistica bien definida, posterior a vejiga y anterior a recto
Puede asociarse con anomalias anorrectales o sindromes

Pélipos: pequefios, circunscritos y limitados a mucosa
Ureterocele prolapsado: no protruye el introito vaginal, es una
lesion quistica asociada a doble sistema excretor en la mayoria
de los casos
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Figura 5. ERMS botrioide en mujer de 4 afos con masa pélvica palpable. Lesiéon de
aspecto polipodeo situada en cupula vaginal. Es hiperintensa en secuencia potenciada
en T2 e hipointensa en secuencia potenciada en T1, con una morfologia en “racimo de
uvas”. Muestra marcada restriccion a la difusién, y presenta realce intenso vy
heterogéneo tras la administracion de contraste IV.

Secuencias: DWI b1000-ADC (A-B); T2w coronal, imagen en “racimo de uvas” (C); T1lw
(D); T1w SG post-contraste (E).




Presentacion clinica

Incidencia bimodal: 3-4 meses y 15-18 aios

Masa testicular indolora (rara vez dolorosa)
Transiluminacion negativa

Puede asociar masa abdominal, que suele reflejar

e »

. <

S

Tracto genitourinario: RMS paratesticular

afectacion adenopatica retroperitoneal

Caracteristicas

v
v

AN

Puede desplazar o infiltrar el testiculo

Ecografia B: heterogéneo, con focos quisticos que
representan hemorragia y necrosis focal

Doppler: elevacion de flujo diastélico

RM: heterogéneo, generalmente bien delimitado o
contenido por pseudocapsula (tunica vaginalis o
albuginea), con aspecto lobulado.

Generalmente NO restringe a la difusidn debido a
su abundante componente mixoide y necrético

Tumor/lesion

Epididimitis

Tumor del seno
endodérmico
(vitelino)

Hidrocele

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Caracteristicas

Poco frecuente en prepuberes, dolorosa
Ecografia: epididimo aumentado de tamaifo, que mostrara
aumento del flujo diastdlico

Masa intratesticular (no paratesticular)
Signo del “punto brillante” en RM

Puede ir asociado al RMS
Coleccidn anecoica entre las capas de la tunica vaginal
Transluminacidn positiva
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Figura 6. ERMS/SSRMS (persistieron dudas tras el estudio histolégico y molecular) en
varon de 8 anos con masa indolora de 10 dias de evolucion. Masa sélida
extratesticular izquierda, de ecogenicidad heterogénea, con algunos focos quisticos en
su interior. Condiciona desplazamiento de teste izquierdo y asocia hidrocele
ipsilateral. En estudio Doppler, presenta vasos intralesionales, con incremento del
componente diastolico.

Ecografia: modo B teste izquierdo (A-B); modo Doppler color (C), modo Doppler
pulsado (D), modo B teste derecho (E).
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Nifios mayores y adultos jévenes (10-25 ainos)
Predominio de ARMS - mas agresivo:

50% adenopatias al diagnodstico
79% metastasis en evoluciéon: pulmoén, hueso y MO

Masa indolora y de crecimiento progresivo

Caracteristicas

v
v

AN

Marcada afectacion fascial y crecimiento profundo
21-25% de los casos existe infiltracion del hueso
adyacente

Subtipo ARMS: vacios de senal
vascularizacion prominente (alto flujo)
No suele mostrar calcificaciones

ADC: valores muy bajos

debido a

Tumor maligno
de la vaina del
nervio periférico

Sarcoma sinovial

Sarcoma de
Ewing extradseo

Sarcoma
epitelioide

) CONGRESO
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Caracteristicas

40% en el contexto de Neurofibromatosis tipo 1 (NF1)
Suele mostrar un patréon de realce periférico y crecimiento a
lo largo del trayecto de un nervio conocido

Suele localizarse cerca de la rodilla o articulaciones

Puede tener calcificaciones y nivel liquido-liquido

T2w: signo de la "triple intensidad de seial” > areas
hiperintensas (quistes/necrosis), isointensas (tejido celular
solido) e hipointensas (bandas fibréticas o calcificaciones)

Apariencia microquistica caracteristica en secuencias T2w
Calcificaciones finas en el 25% (raras en RMS)

Predileccién por manos, muiecas y dedos
Nédulo solido que envuelve vainas
hiperintensidad homogénea en T2w

tendinosas, con
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Monitoreo de respuesta

ADC

Inicial: bajo (muy bajo en ARMS)

e Componentes mixoides y necréticos no
muestran restriccion a la difusion

Post-tratamiento: incremento del ADC

* La evaluacion del ADC puede ser superior a

medir un Uunico diametro (RECIST) para

predecir la respuesta temprana

DCE-PWI

Inicial:

Curva tipo lll: realce precoz + meseta

Curva tipo IV: realce precoz + lavado rapido

Post-tratamiento:

Curva tipo Il: ascenso gradual con baja
pendiente
Curva tipo V: incremento rapido con realce

tardio mantenido
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