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Sarcoma indiferenciado de células redondas con rearreglo de CIC-DUX4 de vulva: 
presentación de un caso.  
Undifferentiated round cell sarcoma with CIC-DUX4 rearrangement of the vulva: case report. 
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Resumen 

Presentamos un caso ultra raro de sarcoma de vulva que requirió para 
su diagnóstico final, pruebas genéticas especializadas. Inicialmente se 
confundió con un proceso infeccioso. Luego la biopsia lo catalogó como 
un sarcoma y fue referido al Instituto Oncológico Nacional. Se realizó la 
cirugía correspondiente y el tumos se fue reportado como un sarcoma 
de células pequeñas indiferenciado. Para su diagnóstico final se 
enviaron bloques de parafina a un centro especializado en sarcomas en 
Italia. La evolución de la paciente ha sido satisfactoria.  
 

Abstract 

We present an extremely rare case of vulvar sarcoma that required 
specialized genetic testing for its final diagnosis. Initially, it was mistaken 
for an infectious process. Then, the biopsy classified it as a sarcoma, and 
the patient was referred to the National Cancer Institute. The 
corresponding surgery was performed, and the tumor was reported as 
an undifferentiated small cell sarcoma. For the final diagnosis, paraffin 
blocks were sent to a center specializing in sarcomas in Italy. The 
patient's progress has been satisfactory. 
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Se trata de una paciente de 56 años oriunda 
y residente en Penonomé (Provincia de 
Coclé) con una lesión en el monte de Venus 
con aproximadamente 7 meses de 
crecimiento. Es enviada inicialmente a 
cirugía quienes la derivan a ginecología. 
Con la impresión diagnóstica de absceso, se 
incide la lesión en la consulta. Se produce 
un sangrado importante por lo que se 
hospitaliza para controlar el sangrado. 
Luego le realizan una biopsia incisional, con 
diagnóstico de “neoplasia maligna infiltrante 
que requiere inmunohistoquímica para 
diagnóstico definitivo” es referida al Instituto 
Oncológico Nacional (ION).  
El examen físico general no presenta 
hallazgos relevantes. Presenta una lesión 
ulcerada de aproximadamente 8 cm que 
compromete el tejido subcutáneo del lado 
derecho del monte de Venus con afectación 
parcial del labio mayor ipsilateral. Resto 
normal. No se palpan adenopatías.  
La revisión de patología de la biopsia previa 
se reporta como sarcoma de alto grado 
sugestivo de sarcoma sinovial. Con este 
diagnóstico es llevada al quirófano para 
resección. El 19 de junio de 2024 se realiza 
escisión completa de la lesión con 
movilización de colgajo desde el abdomen 
aprovechando la cicatriz mediana de las 
cesáreas sin complicaciones 
transoperatorias. Presenta dehiscencia 
parcial de la herida que se maneja 
conservadoramente permitiendo el cierre 
por segunda intención. Se realizan 
revisiones clínicas y tomografías 
computadas de tórax-abdomen-pelvis en 
junio de 2024 y en febrero de 2025 sin 
encontrar evidencia de actividad tumoral o 
metástasis. 
 

 
 
La masa es crema-roja de 8 x 5 x 5,5 cm. 
Hay necrosis extensa con actividad mitótica 
alta ( > 40/campo). La neoplasia muestra 

predominantemente un patrón de 
crecimiento sólido y difuso de células 
pequeñas, redondas y azules. Focalmente 
exhibe otros patrones con septos gruesos 
fibrosos que imparte una apariencia lobular, 
espacios micro quísticos y áreas de células 
fusiformes cortas en fascículos. Las células 
tienen contornos nucleares irregulares, con 
cromatina punteada con uno o varios 
nucléolos basofílicos. El citoplasma es no 
discernible o claro. Hay escasas células 
muy pleomórficas y una fina red vascular 
interconectada. No hay invasión 
linfovascular. Los márgenes de resección 
son libres. Hay dos ganglios que son 
negativos. 
Se realizan múltiples tinciones de 
inmunohistoquímica. Las células 
neoplásicas son positivas para TLE1 y 
focalmente positivas para CD99. Son 
negativas para: CKAE1/AE3, EMA, 
sinaptofisina, CD45, S100, SOX10, Melan 
A, desmina, SMA, CD34 y WT1 negativo 
nuclear. Estos resultados no permiten una 
mejor caracterización del sarcoma y es 
reportado como un sarcoma de células 
redondas pequeñas indiferenciado. Como 
no hay capacidad diagnóstica para lograr 
más especificidad se recurre a un centro 
especializado internacional. Se envían los 
bloques de parafina a estudios moleculares 
al Institute Ortopédico Rizzoli di Bologna 
(Italia). La sección de Biología Molecular del 
Departamento de Anatomía e Histología 
Patológica (dirigida por el Dr. Marco 
Gambarotti) realiza los análisis con el 
sistema FusionPlex Sarcoma Panel v2 
19191 (ArcherDX, Inc.). Se evidencia la 
presencia de la fusión (fuerte fusión): 
CIC::DUX4 con punto de rotura 
chr19:42799216::chr4:191996652 
(GRCh37/hg19).  
 

 
 
 

La ocurrencia de sarcomas en el área vulvar 
es tan poco común, que las principales 
guías de manejo oncológico no contemplan 
este diagnóstico [1,2] ni aparece en guías 
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para reconocimiento de sarcomas vulvares 
[3,4]. Del 2012 al 2024 en el ION se 
registran 8 casos de sarcomas de vulva, 
incluyendo el caso actual [5]. El sarcoma 
con rearreglo CIC está en el grupo de los 
sarcomas ultra raros (incidencia anual de 1 
o menos por 1 000 000 de habitantes) por 
consenso del 2023 [6].  
La histopatología de hematoxilina y eosina 
de nuestro caso permite clasificarlo en el 
grupo de sarcomas de células 
redondas/sarcomas tipo Ewing. Este grupo 
se subdivide en tres tipos: 1. Sarcomas con 
rearreglo CIC, 2. Sarcomas de células 
redondas con fusiones EWSR1–non-ETS y 
3. Sarcomas con alteraciones genéticas 
BCOR [6]. La tecnología para caracterizar 
este tipo de sarcomas es muy especializada 
y comprende varias técnicas para validar los 
resultados [7]. Para completar el diagnóstico 
se envía a un centro italiano especializado 
en sarcomas que demuestra el rearreglo 
con fuerte fusión CIC-DUX4, que es el 
hallazgo más frecuente [8]. 
Los pocos casos descritos, sugieren una 
evolución agresiva con metástasis 
frecuentes y poca respuesta a la 
quimioterapia [9,10]. En el caso presentado, 
se realiza la resección completa y no hay 
evidencia recurrencia local o a distancia en 
el período de seguimiento. No se considera 
la quimioterapia adyuvante por la falta de 
evidencia de beneficio en estos casos.  
 
 

 
 

El caso es interesante por ser de frecuencia 
extremadamente baja y porque su 
caracterización se basa en alteraciones 
genéticas y moleculares. Es importante 
publicar estos casos raros para contribuir a 
la comprensión de la evolución y generar 
información que oriente el manejo más 
adecuado. 
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Ilustración 1. Lesión en el lado derecho del monte de Venus con área de la biopsia 
realizada. 
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Ilustración 2. Resultado de la cirugía. Se removió totalmente con el lado derecho del 
monte de Venus. Se realizó un colgajo aprovechando la cicatriz abdominal previa. 
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Ilustración 3. Resultado final de la cicatrización. 
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Ilustración 4. Tinción de hematoxilina/eosina.  El tumor está formado por células 
pequeñas, redondas o en forma de lámina, con núcleos vesiculares y nucléolos 
prominentes. Hay alta actividad mitótica. 

 


