
Máster en Tumores Musculoesqueléticos

SARCOMAS 
ULTRARRAROS

Dr. Javier Martínez Trufero 
Universidad Europea de Madrid (UEM)

Sev. De Oncología Médica,
 Hospital Univ. Miguel Servet, 

Zaragoza

XIV 
CURSO AVANZADO DE SARCOMAS 

GEIS 2023



Máster en Tumores Musculoesqueléticos
2

Carmagnani Pestana R, et al. JCO Precision Oncology April 25, 2019

Subtipos de Sarcoma 



Máster en Tumores Musculoesqueléticos
3

Carmagnani Pestana R, et al. JCO Precision Oncology April 25, 2019
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Sarcomas
 frecuentes

70% 

Sarcomas
infrecuentes

30% • SPI: Sarcoma Pleomorfo 
Indiferenciado

• LPS: Liposarcoma
• LMS: Leiomiosarcoma
• SS: Sarcoma sinovial 
• FBS: fibrosarcoma; 
• TVNP: Tumor vaina nerviosa 

periférica; 
• AGS: angiosarcoma
• SE: Sarcoma epitelioide. 
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Tumor fibroso solitario (TFS) 

• Grupo de tumores .
• 5ª-6ª década . Igual ambos sexos 

. 
• Sindrome de Doege-potter 
•  Localizaciones: serosas 

STAT6

Fusiones génicas NAB2-STAT6 

• Cirugía  amplia 
:  Gold-estándar, 
con criterios 
similares a 
cualquier sarcoma.

• RT-QT 
neo/adyuvante: no 
evidencia de 
beneficio. 

Thway K et al .  Int J Surg Pathol. 2016 Jun;24(4):281-92 
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Tumor fibroso solitario (TFS) 

Median PFS (Choi):5.57 m (4.51-6.62) 
Median PFS (RECIST): 5.57 m( 4.29-6.84)
Median OS: no alcanzada.

RESPUESTA CHOI
(%)

RECIST
(%)

RP 51 6
SD 26 60
PD 23 34

Martin-Broto et al. Lancet Oncol. 2019 Jan;20(1):134-144

Best Choi response:
PR 7p (41.2%),SD 6p (35.3%), PD 4p (23.5%).
Choi-ORR: 41.2% (95%-CI: 18.4-67.1%).
PFS whole population : Median Choi-PFS: 5.1 m
PFS for patients responsive and nonresponsive
by Choi (Median Choi-PFS 14.8 versus 2.8 m).

Stachiotti et al. Eur J Cancer. 2014 Nov;50(17):3021-8
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Sarcoma alveolar de partes blandas (SAPB)
§ 15-35 años.Sexo: 
mujeres (ratio 2:1) .
§ Localización :

Adultos: mas 
frecuente en muslo o 
nalga.
Niños: mas frecuente 
en cabeza y cuello.

Etiologia : relacionan con 
la infección por 
Citomegalovirus.

TFE3 Catepsina K

Jaber OI, et al.  Arch Pathol Lab Med. 2015 Nov;139(11):1459-62
Jambhekar et al.  WHO Classification of tumors of soft tissue and bone. 5th ed; vol 3 ; 2020. 297-299. 
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SAPB: familia de translocaciones  MITF/MiT   

Microphthalmia-associated transcription factor 
(MITF/MiT): 
Familia de factores de transcripción bHLH-LZ: 
TFE3 (TFEA), TFEB, TFEC and MITF. 

Neoplasias relacionadas: 
- Carcinoma células renales con translocaciones  
ASPL-TFE3/t(X;17)(p11.23;q25) o MALAT1-
TFEB/t(6;11) (p21.1;q12), 
- Perivascular epithelioid cell neoplasm 

(PEComa), 
- Alveolar soft part sarcoma (ASPS), 
- Epithelioid hemangioendothelioma, 
- Ossifying fibromyxoid tumor (OFMT),
- Clear cell tumor with melanocytic differentiation 

and ACTIN-MITF translocation. 

Wei S, et al. Histol Histopathol 2022,  37: 311-321
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Sarcoma alveolar de partes blandas 
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CEDIRANIB ANLOTINIB PAZOPANIB 

ATEZOLIZUMAB 

SUNITINIB+NIVOLUMAB 

AXITINIB+
PEMBROLIZUMAB 

Salah S. J Clin Oncol 35, 2017 (suppl; abstr 110. Wilky BA. Lancet Oncol 2019; 20:837–848 Yang S. J Clin Oncol 36, 
2018 (suppl; abstr 11572) Martin-Broto J. J Clin Oncol 36, 2018 (suppl; abstr 11515)O’Sullivan Coyne G, et al. CTOS 
2019 Meeting;  Nov 16. Paper 066
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(N=45)SAPB:  Inmunoterapia. Atezolizumab  

Naqash AR . et al. J Clin Oncol 2021 39:15_suppl, 11519-11519
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Hemangioendotelioma epitelioide 

- Descrito en 1982.
- El mas frecuente y mejor 

caracterizado. 
-  Se considera maligno. 
- Fusión WWTR1-CAMTA1 la 

mas frecuente .  
- Afectación cutánea, partes 

blandas y visceral .
- Diseminación a distancia. 
 

CAMTA1 -WWTR1
YAP1–TFE3

HÍGADO: El trasplante hepático 
es el método curativo mas 
utilizado y aceptado

Errani C. Genes Chromosomes Cancer 2011;50:644-53 Antonescu CR.  
Genes Chromosomes Cancer 2013;52:775–784Rubin BP et al.  WHO 
Classification of tumors of soft tissue and bone. 5th ed; vol 3 ; 2020. pp. 
172-175
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Hemangioendotelioma epitelioide 

Estudio N Edad sexo Fármaco Respuestas

Semenisty 2015 1 62 F Pazopanib PR

Bally 2015 1 48 F Pazopanib SD

Kollar 2017 10 NA NA Pazopanib 1CR, 1 PR, 4 SD 

Saada 2014 1 51 F Sunitinib SD (6 años) 

Prochilo 2013 1 72 F Sunitinib PR 

Tolkach 2012 1 53 M Sunitinib PR

Zhengz 2017 1 44 M Apatinib PR

Kobayashi 2016 1 49 M Sorafenib PR

Bally O.  Clinical Sarcoma Research. 2015;5:12.  Semenisty V. BMC Cancer. 2015 May 13;15:402. Prochilo T. Case Reports in Oncology. 2013;6(1):90-97. Saada 
E. Oncol  Res Treat. 2014;37(3):124-6. Kollár A. Acta Oncologica, 2017 Jan;56(1):88-92. Tolkach Y. Onkologie. 2012;35(6):376-8. Zheng Z. Medicine. 
2017;96(45):e8507. Kobayashi. Case Rep Oncol. 2016 Feb 19;9(1):134-7.



Máster en Tumores Musculoesqueléticos
12

Dermatofibrosarcoma protuberans

IHQ:
+ difusa e intensa para CD34 y 
vimentina
 - S-100, actina de músculo liso, desmina, 

queratinas, ag memb epitelial y estromelisina

Translocación 
t(17;22)(q22;q13) 

que se observa en el 
90% 

•0.8 a 4.5 casos 
nuevos/millón de hab/año 
y año.
•1-6% SPB
•0.1% tumores malignos
Adultos jóvenes o de 
mediana edad.
Raza negra

Transformación
fibrosarcomatosa

-Indicada Cirugía 
Mohs
- Indicada RT 
postoperatoria.
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Dermatofibrosarcoma protuberans: imatinib .
¡ Fase II que da la 

aprobación por la 
FDA y EMEA

¡ N= 10. RC 4 y 5 RP

PUEDE PERMITE 
CIRUGÍAS MENOS 

MUTILANTES

Beaziz J,et al.  Cancers (Basel). 2021 May 6;13(9):2224. 
Mc Arthuer et al. JCO. 2005
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Sarcomas SWI/SNF  deficientes 
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IHQ for INI1, the product of the SMARCB1 gene typically defective in 
ATRT. Note loss of brown staining in the nuclei of tumor cells with 
defective SMARCB1 as compared to retained staining of nuclei of 
vascular cells (internal positive control).

SWItch/Sucrose Non-Fermentable (SWI/SNF)

SWI/SNF Deficient tumors 
: 
• Rhabdoid tumors.
• Small cell carcinoma ovary 

hypercalcaemic
• type (SCCOHT).
• SMARCA4 deficient 

undiferentiated tumors 
SMARCA4 uterine 
sarcomas.

• SMARCA4 undifferentiated 
sinunasal carcinomas

• Epitheliod sarcoma 
(SMARB1-def)

SMARCB1( INI-1)
SMARCA4
ARID1A

Nemes K, Frühwald MC. Expert Opin Ther Targets. 2018;22(4):365-379. 
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TAZEMETOSTAT IN 
EPITHELIOID SARCOMA.

Stacchiotti S, et al. J Clin Oncol 37, 15_suppl (May 20, 2019) 11003-11003.

Sarcomas SWI/SNF  deficientes 
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Sarcomas SWI/SNF  deficientes 

Ngo C,et al.  Biomedicines. 2022 Mar 11;10(3):650.
M. Saerens et al. Eur J Cancer 2021: 152 , 165e182
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LAROTRECTINIB IN SARCOMAS HARBOURING TRK FUSIONS
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ENTRECTINIB NTRK FUSION+ 
SARCOMAS

Doebele RC. Lancet Oncol. 2019 Dec 11..
Hong DS, Lancet Oncol. 2020 Apr;21(4):531-540. 

  

Sarcomas con NTRK fusions
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Sarcomas huérfanos o ultrahuérfanos

• Fibrosarcoma Epitelioide Esclerosante
• Sarcoma fibromixoide de bajo grado
• Liposarcoma bien diferenciado 

avanzado
• Sarcoma Phyllodes
• …...
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Liposarcoma bien diferenciado 
MDM2-p53 Antagonist Brigimadlin

LoRusso P. Cancer Discov. 2023 Aug 4;13(8):1802-1813. 
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