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• Paciente femenino 68 años  con antecedente de síndrome de Stickler, 
miocardiopatía no isquémica.

• Pérdida ponderal.
• Colposcopia: masa cervical con afectación de 2/3 superiores de vagina.
• RM: Masa pélvica que ocupa cérvix y vagina superior y media. Efecto 

de masa.
• Exanteración pélvica.
• Macroscopía:
• Mitad inferior de cuerpo uterino: 19 x 11 x 8 cm
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INMUNOHISTOQUÍMICA

Inmunohistoquímica Resultado

Pan-CKs, CAM 5.2, EMA Negativo

Actina, Desmina, Caldesmon Negativo

Ciclina D1, BCOR, CD10 Negativo

pS-100, HMB-45, Melan-A Negativo

ALK, STAT-6 Negativo

NTRK Negativo

SMARCA4 Conservado

CD34 Positivo

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL
Carcinomas de alto grado
Adenosarcoma
Carcinosarcoma
Leiomiosarcoma
Tumores del estroma endometrial
Tumor fibroso solitario
Tumor miofibroblástico inflamatorio
Sarcoma uterino con deficiencia de SMARC-A4
Sarcoma uterino con fusión de NTRK
Sarcoma uterino indiferenciado (UUS)



Diagnóstico diferencial - Leiomiosarcoma

• Fusiforme/epitelioide/mixoide
• Infiltración destructiva
• Fascículos desorganizados
• Marcada atipia citológica
• Actividad mitótica elevada
• Necrosis

IHQ: 
• Caldesmon, AML, Desmina (+)
• ER, PR, CD10

CALDESMON



Diagnóstico diferencial – Adenosarcoma

• Componente epitelial benigno y 
estromal maligno.

• Arquitectura filodes-like
• Condensación estromal periglandular
• Proyección intraglandular
• “sarcomatous overgrowth”
IHQ:
• CD10, ER, PR



Diagnóstico diferencial – Sarcoma del estroma 
endometrial de bajo grado (LG-ESS)

• Islas irregulares de células estromales
• Crecimiento infiltrante-permeativo
• Invasión linfovascular
• Células uniformes, fusiformes-ovoides
• Bajo índice mitótico
• Diferenciación - músculo liso, fibroso/

fibromixoide, cordones sexuales.
IHQ:
• CD10, ER, PR



Diagnóstico diferencial – Sarcoma del estroma 
endometrial de alto grado (HG-ESS)
• Crecimiento expansivo/permeativo/infiltrante
• Necrosis. Elevada actividad mitótica
• Invasión linfovascular
YWHAE-NUTM2A/B
• Célula pequeña-redonda de alto grado. Escaso citoplasma
• +/- componente de LGESC fibromixoide
ZC3H7B-BCOR BCOR-ITD
• Células fusiformes (atipia leve-moderada) con abundante 

matriz mixoide
IHQ:
• Ciclina D1, BCOR.
• CD10

YWHAE

BCOR

CICLINA D1

BCOR 



Diagnóstico diferencial – Tumor 
miofibroblástico inflamatorio

• Células fusiformes
• Infiltrado inflamatorio
• Bordes infiltrantes o bien definidos
• Patrones: mixoide/fascicular/hialinizante
• Mínima atipia nuclear +/- mitosis
IHQ:
• ALK
• +/- desmina, actina, CD10
• S100 y CD34 - Desmina ALK



Diagnóstico diferencial – Tumor fibroso solitario

• Células fusiformes/ovoides con 
citoplasma eosinófilo

• Sin arquitectura definida
• Estroma colagenizado / hialino
• Vasos hemangiopericitoma-like
• Paucicelulares con abundante estroma 

hasta densamente celulares.
IHQ:
• CD34, STAT-6

CD34 STAT-6



Sarcoma uterino con fusión de NTRK

• Proliferación uniforme fusocelular
• Arquitectura difusa, fascicular o en

espina de pescado
• Escaso citoplasma
• Atipia leve-moderada
• Mitosis variable. Necrosis variable
• +/- Vasos en asta de ciervo
IHQ:
• S-100, CD34, NTRK
Diagnóstico Molecular: Reordenamientos de NTRK



Cortesía: S. Croce

Pan-NTRK





• Morfología fusocelular
• Afectación endocervical
• Atipia leve-moderada
• Pacientes pre-menopáusicas*
• Reordenamientos génicos: activación de

receptores tirosin-quinasa

IHQ:
• CD34, S-100, NTRK

Sarcomas uterinos “Fibrosarcoma-like”

NTRK fusion Uterine 
Sarcoma

COL1A1-PDGFB fusion
Uterine Sarcoma

RET fusion Uterine 
Sarcoma

FGFR-TACC1 fusion
Uterine Sarcoma
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Sarcoma uterino con fusión de COL1A1-PDGFB

• Cérvix/Cuerpo uterino
• Tamaño: 6 - 12 cm
• Densamente celular con atipia leve-

moderada
• Células relativamente uniformes
• Núcleos ovoides-fusiformes y escaso 

citoplasma
• Patrón estoriforme y en espina de pescado

IHQ:
• CD34 + / S-100 -



Cortesía: S. Croce



Otros sarcomas uterinos con fusiones relacionadas a kinasas

SARCOMA UTERINO CON FUSIÓN DE FGFR1
SARCOMA UTERINO CON FUSIÓN DE RET
• Apariencia “Fibrosarcoma-like”
• Proliferación fusocelular uniforme
• Afectación cervical
IHQ:
• CD34, S-100 +
• SMA, desmina, caldesmon (-)
• ER, PR (-)



Sarcoma uterino con fusión 
de COL1A1-PDGFB

Croce S. et al. Genes Chromosomes Cancer. 2021;60(3):147-159

Present case:
Fusion Age Site Size Surgery FIGO Stage Atypia Necrosis MI

COL1A1-PDGFB 68 CP-CX 19 Pelvic
exenteration IVA 1-2+ Y 18



No marcador
específico

Sin reordenamientos
específicos

Sarcoma uterino 
indiferenciado

APARIENCIA
“FIBROSARCOMA-LIKE”

Marcadores de músculo liso -
ER/PR -

CD10, BCOR, Ciclina D1 -

CD34

STAT6 + Pan-TRK +

Tumor Fibroso
Solitario

S100 +
CD34 +/-

S-100 -

Fusión 
COL1A1-PDGFB

Reordenamientos
De ALK

Reordenamientos
de RET y FGFR1

Marcadores
melanocíticos

ALK +
ROS1 +

Reordenamientos
de NTRK

Melanoma

S100 +/- MPNST

Tumor 
miofibroblástico

inflamatorio

NEOPLASIAS FUSOCELULARES UTERINAS (CERVICALES)

S. Croce



• El diagnóstico de este tipo de sarcomas debe asociar la morfología, 
inmunohistoquímica y molecular.

• Gracias a técnicas moleculares, se están reconociendo nuevas entidades 
que en el pasado se catalogaban como UUS.

• Interés de descubrir estas entidades: podrían beneficiarse a terapias 
dirigidas.

• Síndrome de Stickler (COLA11A1)
• No información de posible relación con procesos neoplásicos hasta la fecha.

TAKE-HOME MESSAGES





Gracias!
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