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Los sarcomas son neoplasias malignas que se originan del tejido mesen-
quimatoso. El sarcoma epitelioide es una variante infrecuente de sarcoma 
de los tejidos blandos y representa aproximadamente el 1% de estos. Hay 
dos variantes: una de tipo distal y una proximal, ambas con alto índice de 
recurrencia y metástasis. 

Se presentan los casos de 2 pacientes masculinos con sarcoma epitelioide, 
uno con la variante distal y otro con la proximal. 
Palabras clave: sarcomas, sarcoma epitelioide, INI1, SMARCB1.

TRABAJOS ORIGINALES

Sarcoma epitelioide: 
dos variantes de una misma entidad

Epithelioid sarcoma: two variants of the same entity 

RESUMEN 
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Sarcomas are malignant neoplasms that originate from mesenchymal 
tissue. Epithelioid sarcoma is a rare variant of soft tissue sarcoma, 
representing approximately 1% of them. There are two variants: a distal 
type and a proximal one, with a high recurrence and metastasis rate.

Two cases of male patients with epithelioid sarcoma are presented, one with 
the distal variant and the other with the proximal variant.
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INTRODUCCIÓN
El sarcoma epitelioide (SE) es un tumor mesenqui-

matoso maligno e infrecuente, originado en los tejidos 
blandos. Franz Enzinger lo describió por primera vez 
en 1970 y, siete años después, L. Guillou caracterizó su 
variante proximal. Esta última es menos frecuente que 
la variante distal1,2. 

 Presenta un crecimiento lento, con un período de 
meses a años de evolución, y una primera apariencia 
benigna, por lo cual se lo suele diagnosticar errónea-
mente en las consultas iniciales3.

Existen dos variantes clínicas: la clásica o distal, 
que se localiza en los miembros superiores, en especial 
en la mano o la muñeca; y la variante proximal, situada 
en la región proximal de las extremidades, con predi-
lección por la pelvis y la zona perineal4. Ambas pueden 
aparecer a cualquier edad, aunque la clásica suele afec-
tar a una población más joven (entre 20 y 40 años), 
con predominio masculino5,6. La proximal, en cambio, 
suele afectar a adultos de edad mediana o avanzada7. 

Se presenta un caso de cada una de las variantes 
mencionadas.

SERIE DE CASOS

CASO CLÍNICO 1
Un varón de 32 años, sin antecedentes patológicos, 

consultó por la presencia de múltiples lesiones tumo-
rales duropétreas, de 4 años de evolución. Estas eran de 
coloración eritematoviolácea, dolorosas a la palpación 
y algunas con tendencia a la ulceración (Foto 1). Se 
localizaban en la cara anterior del antebrazo y el dorso 
de la mano derecha (Foto 2).

En el interrogatorio dirigido, se constató que el 
cuadro comenzó como una lesión tumoral eritemato-
edematosa, indolora, situada en el tercer dedo de la 
mano derecha. Tres años después, la lesión se ulceró y 
aparecieron nuevas lesiones dolorosas de distribución 
proximal, que también se ulceraron.

Con la sospecha de que se trataba de una enfer-
medad tumoral, se solicitó un estudio de laboratorio 
completo, que no mostró particularidades. Se realizó 
la biopsia de una lesión del antebrazo mediante losan-
ge. En el estudio histopatológico se constató: dermis 
ocupada por playas de una proliferación tumoral atí-
pica, compuesta por células epitelioides de citoplasma 
amplio y acidófilo, con núcleos grandes y nucléolos 
evidentes. Además, se observaban grupos celulares con 
mínimos focos de necrosis y figuras mitóticas aberran-
tes (Foto 3). Las técnicas de inmunohistoquímica fue-
ron positivas para vimentina, antígeno de membrana 
epitelial (EMA) y citoqueratina AE1/AE3. Se constató 

la pérdida del gen INI1 (SMARCB1) mediante técni-
cas de inmunomarcación.

La tomografía computada (TC) de tórax evidenció 
adenomegalias en la región axilar derecha. La punción 
aspirativa con aguja fina descartó el compromiso tu-
moral de estas.

Ante el diagnóstico de SE variante clásica, se plan-
teó el tratamiento quirúrgico radical con amputación 
del antebrazo y posterior quimioterapia. El paciente se 
negó al tratamiento y se perdió su seguimiento. 

FOTO 1: Lesiones tumorales eritematovioláceas, duropétreas, de 
aproximadamente 1 cm de diámetro, en la cara anterior del antebrazo.

FOTO 2: Lesión tumoral ulcerada en el dorso de la mano derecha.
 Importante edema del tercer dedo provocado por la lesión inicial.

FOTO 3: Células epitelioides acidófilas, algunas con mitosis aberrantes 
(HyE, 400X).
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CASO CLÍNICO 2
Un varón de 63 años, sin antecedentes patológi-

cos, consultó por la presencia de tumores localizados 
en el hombro derecho, de 2 meses de evolución. En el 
examen físico se observaban numerosas lesiones dolo-
rosas, levemente eritematosas, duropétreas y adheridas 
a los planos profundos (Foto 4). A su vez, presentaba 
un nódulo duropétreo supraclavicular derecho.

Se plantearon como diagnósticos diferenciales der-
matofibrosarcoma protuberans, rabdomiosarcoma y SE 
de tipo proximal, por lo que se solicitó un laboratorio 
completo, sin hallazgos importantes. Se realizó la biop-
sia de una lesión tumoral mediante losange (Foto 5). 
El estudio histopatológico evidenció infiltración de la 
dermis por una proliferación neoplásica atípica, cons-
tituida por células epitelioides con citoplasma eosinó-
filo amplio, núcleos vesiculares y nucléolo evidente. 
Estas se disponían en planchas que disecaban haces de 
colágeno, con presencia de figuras mitóticas anómalas, 
áreas de necrosis y embolias neoplásicas vasculares. El 
resultado de la inmunohistoquímica fue positivo para 
citoqueratina AE1/AE3, vimentina, EMA y CD34. Se 
constató la pérdida de expresión del gen INI1 por téc-
nica de inmunomarcación. 

En la TC se observó una formación sólida expansiva 
en el hombro derecho que infiltraba el músculo deltoi-
des y las partes blandas; y adenomegalias de aspecto ne-
crótico en las regiones axilar derecha y supraclavicular. 
Se constató, además, erosión del acromion homolateral.

En el seguimiento del paciente se observó un au-
mento del número y el tamaño de los tumores, los cua-
les comenzaron a ulcerarse 3 meses después (Foto 6). 
Tras el diagnóstico de SE variante proximal con com-
promiso locorregional, se iniciaron ciclos de doxorru-
bicina 75 mg/m2 cada 21 días. En el cuarto ciclo, el 
tamaño de los tumores disminuyó y las ulceraciones se 
resolvieron. Si bien esta respuesta inicial fue satisfacto-
ria, el paciente se negó a continuar el tratamiento y se 
lo derivó a cuidados paliativos. 

COMENTARIOS
En 1970, Franz Enzinger describió por primera vez 

el SE, un tumor de las partes blandas localizado fre-
cuentemente en la porción distal de las extremidades 
de los adultos jóvenes. En 1997, L. Guillou definió la 
variante proximal, un subtipo más infrecuente con alta 
capacidad de recidivas y metástasis, y con una morta-
lidad más elevada1.

La variante clásica puede ser de localización super-
ficial o profunda. La forma superficial suele presentarse 
como nódulos firmes e indurados, únicos o múltiples, 
de crecimiento lento en meses o años2. A menudo se 

FOTO 4: Lesiones tumorales eritematosas localizadas en el hombro derecho.

FOTO 5: Planchas de células epitelioides con marcada atipia citológica 
(HyE, 400X).

FOTO 6: Rápida evolución del sarcoma epitelioide proximal. Tumoraciones 
múltiples asociadas a ulceraciones.
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acompaña de ulceración superficial, hemorragia y ne-
crosis. Puede alcanzar un gran tamaño: hasta 20 cm de 
diámetro. La forma profunda puede extenderse hacia 
las vainas o aponeurosis de los tendones3,8.

Debido a la gran variedad de manifestaciones clíni-
cas e inmunofenotipos, el diagnóstico suele ser difícil y 
tardío. Esto coincide con el primer caso clínico descrito, 
en el cual se arribó al diagnóstico 3 años después de la 
aparición de las primeras lesiones. Los diagnósticos di-
ferenciales incluyen otros tumores de las partes blandas, 
como histiocitoma fibroso, tumor desmoide, heman-
gioendotelioma epitelioide esclerosante y procesos in-
fecciosos, así como algunos melanomas y carcinomas5,6.

Si bien el SE casi siempre es asintomático, las va-
riantes profundas pueden ocasionar dolor. Se observó 
que hasta un 27% de los casos se asociaron a un an-
tecedente traumático, aunque no se ha comprobado 
ninguna relación causal9,10.

A diferencia de los sarcomas de los tejidos blandos, 
el SE se disemina a través de los vasos linfáticos a áreas 
no contiguas de la piel, tejido blando profundo, fascia 
y hueso, así como por extensión directa11-13. Los sitios 
más frecuentes de diseminación metastásica son los 
ganglios linfáticos regionales y los pulmones4.

Histológicamente, el subtipo clásico se caracteriza 
por nódulos irregulares compuestos por una prolife-
ración de células epitelioides, ahusadas, poligonales 
o uniformes. Suelen tener un citoplasma acidófilo y 
abundante, con núcleos pleomorfos y mitosis ocasio-
nales (a menudo menos de 5 por campo de gran au-
mento), como se observó en el primer caso descripto. 
La ulceración y la necrosis central son típicas, y dan 
como resultado una apariencia seudogranulomatosa 
que puede simular lesiones benignas3. Las caracterís-
ticas anatomopatológicas que parecen influir en la su-
pervivencia son la invasión vascular, que es la de mayor 
valor predictivo, el tamaño del tumor mayor de 5 cm y 
la presencia de más de un 30% de necrosis2.

La inmunohistoquímica tiene reactividad tanto 
para los marcadores epiteliales y mesenquimatosos 
como para citoqueratina AE1/AE3, EMA y vimentina. 
CD34 puede ser reactivo en un 50% de los casos3,14. 

Los estudios recientes sugieren que el 95% de los 
SE muestran inactivación del gen INI1 (SMARCB1) 
de manera característica, por lo que su ausencia podría 
ser un marcador diagnóstico valioso2,7. Resulta muy 
útil para diferenciar al SE, ya que en la mayoría de los 
sarcomas y las neoplasias epitelioides la expresión de 
INI1 se conserva7.

INI1 es un gen supresor de tumores localizado en 
22q1 que codifica una subunidad del complejo remo-
delador de cromatina switch/sucrose-non-fermentable 

(SWI/SNF). Si bien la etiopatogenia del SE no se 
conoce, la pérdida del INI1 es un factor importante 
porque afecta la función SWI/SNF, lo que provoca la 
proliferación celular desmedida2. La pérdida de expre-
sión de este gen fue de gran utilidad para establecer el 
diagnóstico correcto en los dos casos analizados.

La variante proximal del SE es más agresiva que la 
clásica. Se manifiesta con nódulos únicos o múltiples, 
con ulceraciones o sin ellas. La histopatología muestra 
distintivamente una proliferación de células epitelioi-
des eosinofílicas grandes, con frecuente morfología 
rabdoide, mayor grado de atipia nuclear y, en general, 
ausencia de un patrón granulomatoso4,7. Conserva el 
perfil inmunofenotípico del SE clásico7. 

Ambas entidades tienen mal pronóstico, con una 
supervivencia a los 5 años del 70%12. En cuanto al 
abordaje terapéutico, el objetivo principal consiste en la 
extirpación quirúrgica radical del tumor con márgenes 
amplios. Si el tumor primario se localiza en los dedos de 
la mano o del pie, o si presenta una recidiva local, está 
indicada la amputación del miembro afectado15. 

Barbaro et ál. publicaron, en 2014, los casos de 2 
pacientes mujeres: una con la variedad distal y la otra, 
con la proximal. La primera recibió el tratamiento 
quirúrgico conservador y no tuvo recidivas locales ni 
secundarismos en los controles posteriores. La pacien-
te con la variedad proximal fue tratada con resección 
radical del tumor inguinal, con márgenes quirúrgicos 
libres. Sin embargo, 3 meses más tarde presentó me-
tástasis en el abdomen y la pelvis, y falleció16.

La radioterapia adyuvante está indicada en los tumo-
res de alto grado o con márgenes quirúrgicos inadecua-
dos4. Livi et ál. investigaron el papel de la radioterapia 
posoperatoria17. El 30% de los pacientes presentaron 
recurrencia local y la mitad de ellos desarrollaron me-
tástasis. Sin embargo, en otros trabajos se halló un me-
jor control local de la enfermedad y disminución de las 
recidivas con la radioterapia adyuvante4,7. 

La quimioterapia es controvertida en la enferme-
dad metastásica y, si bien son necesarios más estudios 
para determinar su relevancia terapéutica, se propone 
como primera línea la doxorrubicina18. El tazemetos-
tat, aprobado en 2020 por la Food and Drug Admi-
nistration (FDA), se utiliza en el tratamiento de los 
pacientes con enfermedad avanzada y metastásica19.

Los pacientes de los casos 1 y 2 aquí comentados fue-
ron atendidos en dos hospitales públicos de la Ciudad 
Autónoma de Buenos Aires. Ambos ponen de manifiesto 
la dificultad diagnóstica del SE debido a la clínica no ca-
racterística en sus etapas iniciales, que puede simular la de 
algunas enfermedades de etiología benigna, además de la 
heterogeneidad de sus variantes histológicas.
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