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CASO CLINICO

Dorso-lombalgia na crianca como forma de apresentacao

de rabdomiossarcoma disseminado
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Resumo

Uma crianca de dez anos apresentou-se com um quadro cli-
nico de dor e rigidez na regido dorso-lombar, com quatro
meses de evolugdo. Os exames imagioldgicos efectuados
revelaram multiplas lesdes osteoliticas vertebrais. A investi-
gacdo mostrou atingimento dsseo extenso, associado a trom-
bocitopenia, hipercalcémia e insuficiéncia renal, sem evidén-
cia de tumor primdrio. O diagnéstico de rabdomiossarcoma
alveolar seria confirmado pelos estudos anatomopatoldgicos e
genéticos da bidpsia de medula 6ssea. O rabdomiossarcoma é
o sarcoma de partes moles mais frequente em criangas e ado-
lescentes, apresentando-se geralmente sob a forma de uma
massa. A forma de doenca disseminada sem tumor primdrio
aparente ¢ muito rara e levanta dificuldades no diagndstico,
tratamento e seguimento.
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Disseminated rhabdomyosarcoma presenting as
back pain

Abstract

We report a case of a ten-year-old girl who presented with a
history of back pain and lumbar stiffness that started four
months before. Radiological examination revealed extensive
bone involvement with multiple osteolytic lesions. Further
examination was performed that showed thrombocytopenia,
hypercalcemia and renal failure. No evidence of primary
tumour was found. Bone marrow immunohistochemistry
studies and identification of unique genetic markers con-
firmed the diagnosis of alveolar rhabdomyosarcoma.
Rhabdomyosarcoma is the most frequent soft-tissue malig-
nancy in childhood and adolescence. Usually arises as a pri-
mary tumour but it may rarely occur as a systemic disease

without evidence of primary site leading to challenging pro-
blems either in diagnosis as in treatment and follow-up.
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Introducao

A dorso-lombalgia persistente € um sintoma invulgar em
idade pediatrica e com frequéncia tem subjacente uma causa
organica, sobretudo antes da adolescéncia'. A dor de etiologia
muscular ou ligamentar € rara neste escaldo etario, devido a
flexibilidade dos referidos elementos. Na sua origem podem
estar diversas patologias, nomeadamente: situacdes pos-trau-
maticas, anomalias esqueléticas, infeccdes e neoplasias. Pela
potencial gravidade de algumas destas entidades, este quadro
sintomdtico implica um estudo detalhado. Uma histéria cli-
nica cuidadosa e exame objectivo rigoroso, com especial aten-
¢do ao exame neuroldgico e incluindo uma avaliacdo mus-
culo-esquelética completa sdo indispensdveis para o seu
esclarecimento.

Com o relato deste caso alerta-se para uma entidade rara, com
uma apresentacdo atipica, que importa considerar na crianga
com dorsolombalgia persistente.

Relato de caso

Crianga de dez anos, sexo feminino, internada para estudo de
quadro caracterizado por dor e rigidez a nivel da coluna
dorso-lombar, e lesdes osteoliticas vertebrais multiplas. Sem
antecedentes pessoais ou familiares patolégicos iniciou, cerca
de quatro meses antes, sem histéria prévia de traumatismo,
queixas de lombalgia em contexto de carga, de caricter cons-
tante, com irradiagcdo para o membro inferior direito, acompa-
nhada de dor no ombro homolateral e rigidez dorso-lombar; a
terapéutica anti-inflamatéria aliviou parcialmente o quadro
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algico. Os pais referiam anorexia e emagrecimento neste
periodo, que ndo quantificaram.

Ao exame objectivo apresentava uma postura escolidtica,
com rigidez a nivel do segmento dorso-lombar e contractura
dos musculos paravertebrais. O exame neurolégico era nor-
mal. Sem outras alteragdes.

A radiografia e a tomografia computorizada (TC) da coluna
vertebral revelaram multiplas lesdes osteoliticas vertebrais,
com fracturas patoldgicas a nivel de DS, D11 e L3, pelo que
foi internada para investigacdo etioldgica.

Os estudos laboratoriais iniciais - hemograma, esfregaco de
sangue periférico, estudo bioquimico (funcao renal, ionogra-
ma, funcio hepatica, metabolismo do ferro, fosfo-cdlcico, per-
fil lipidico e imunoelectroforese de proteinas séricas e urina-
rias), ndo revelaram alteracdes. Apresentava uma velocidade
de sedimentacdo eritrocitdria aumentada: 54 mm na 1? hora.

As serologias para Salmonella, Brucella e prova de Mantoux
(2U RT23) foram negativas. Os doseamentos de dcido homo-
vanilico e vanilmandélico na urina também foram normais.

A ressonancia magnética (RMN) vertebral mostrou alteracio
de sinal e captacdo de contraste difusa de todos os corpos ver-
tebrais, com lesdes liticas com esclerose a sua periferia, e
fracturas com achatamento de D8, D11, L3, e provavelmente
L5; sem envolvimento de tecidos moles (Figura 1).

A TC toraco-abdominal revelou uma maior extensido das
lesdes osteoliticas, com atingimento da quase totalidade dos
corpos vertebrais, esterno, 0ssos iliacos, cabeca e colo femu-
rais; nio se evidenciaram massas toracicas ou abdominais
nem lesdes pulmonares (Figura 1).

Figura 1 — Tomografia computorizada (a esquerda): multiplas lesées
osteoliticas. Ressonancia magnética (a direita): alteragédo de sinal e
captacdo de contraste difusa de todos os corpos vertebrais, com
lesdes liticas, mas sem evidéncia de alteragdo dos tecidos moles.

A cintigrafia dssea com Tecnécio 99m (*"Tc) mostrou ape-
nas hipofixacdo de radiofarmaco a nivel das vértebras DS,
D10 e D11.

Foi realizada bidpsia dssea vertebral dirigida e aspirado de
medula éssea (crista iliaca): o aspirado nao revelou qualquer
anomalia das células hematopoiéticas, mas foi identificado
agrupamento de células extra-medulares ndo caracterizadas.
A bidpsia identificou uma neoplasia de células pequenas e
redondas, cuja marcagdo imuno-citoquimica foi inconclusiva.
Nesta altura foi referenciada ao Centro Oncoldgico Pedia-
trico. Entretanto tinha evidenciado parametros analiticos
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compativeis com trombocitopenia (134000 plaquetas/ul),
hipercalcémia (3,3 mmol/l) e insuficiéncia renal (ureia 15
mmol/l e creatinina 146 umol/l).

Foi repetida bidpsia dssea (crista iliaca), que mostrou a ja
conhecida neoplasia de células pequenas e redondas. Con-
tudo, a marca¢do imunocitoquimica e sobretudo a genética
molecular, com identificagdo do re-arranjo correspondente ao
gene de fusdo PAX7-FOXOI1A, resultante da translocacdo
t(1;13)(p36;q14), tornaram possivel o diagnéstico de rabdo-
miossarcoma alveolar.

A avaliac@o da extensdo tumoral foi efectuada com tomogra-
fia de emissdo de positrées com 18-fluorodeoxyglucose (PET
com 18-FDG), que revelou hipermetabolismo de 18-FDG de
modo difuso na medula 6ssea e sem evidéncia de outros focos
que pudessem sugerir a localizacdo da lesdo tumoral primitiva
(Figura 2).

Figura 2 — Tomografia de emissao de positrdes com 18-fluorodesoxi-
glucose (18-FDG): hipermetabolismo de 18-FDG de modo difuso e
heterogéneo na medula 6ssea em relagdo com patologia maligna.
Nao séo evidentes outros focos de hipermetabolismo a nivel corporal,
que possa sugerir lesdo tumoral primitiva.

Foi estabelecido o diagnéstico de rabdomiossarcoma alveolar
(RMS), com envolvimento medular 6sseo difuso e lesdes osteo-
liticas, sem evidéncia de tumor primario. Iniciou entdo esquema
de tratamento com quimioterapia com topotecan, vincristina,
actinomicina D e ciclofosfamida. Verificou-se muito boa res-
posta inicial ao tratamento com normalizacdo da fung@o renal,
da hipercalcémia e desaparecimento da sintomatologia dlgica. A
reavaliac@o no final do tratamento mostrava aparente remissao
completa sem evidéncia de doenga no PET e sem quaisquer
alteracdes do sinal ou capta¢des andmalas de contraste na RMIN
da coluna, 6ssos da bacia e fémures proximais. Cerca de 24
meses apos o diagndstico, verificou-se recaida e falecimento.

Discussao

A dorso-lombalgia é um sintoma invulgar em Pediatria. A
persisténcia dos sintomas constitui um sinal de alarme e
aponta para a existéncia de uma patologia orginica subja-
cente, nomeadamente: situacdes pOs-traumdticas, anomalias
de desenvolvimento da coluna, infec¢des e tumores'”.
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O rabdomiossarcoma é o sarcoma de partes moles mais fre-
quente em criangas e adolescentes, correspondendo a cerca de
5-8 % das neoplasias malignas pediatricas'. Localiza-se prefe-
rencialmente nas regides da cabega e pescogo, no aparelho
genito-urindrio e nos membros, embora possa surgir em qual-
quer localizagdo anatémica’.

O rabdomiossarcoma tem origem em células da linhagem
muscular (mesenquimatosas embriondrias), expressando mar-
cadores especificos das células musculares, tais como MyoD1
e Miogenina®?, localizados a nivel do nucleo.

A apresentacdo mais comum ¢ sob a forma de uma massa, que
pode ser dolorosa ou indolor, condicionando desvio e/ou obs-
trugdo de estruturas locais por compressdo, o que se traduz
numa variedade de quadros clinicos de acordo com a locali-
zac¢do do tumor. Apresenta uma dissemina¢do muito rapida,
pelo que a primeira manifestagcdo pode relacionar-se com a
presenca de metdstases pulmonares ou 6sseas®’. Muito rara-
mente pode apresentar-se como uma doenca sistémica (forma
disseminada), com envolvimento medular 6sseo extenso e
difuso, sem evidéncia de tumor primitivo®’.

O diagnéstico baseia-se na morfologia, imunohistoquimica e,
mais recentemente, na biologia molecular’*®. Histologica-
mente, classifica-se em dois subtipos principais: o embrio-
ndrio e o alveolar, que é mais raro (cerca de 15% dos casos)"".

O subtipo alveolar encontra-se associado a alteracdes gené-
ticas especificas*®. Podem identificar-se 2 situagdes diferen-
tes: t(2;13) (q35;q14), que corresponde a fusdo dos genes
PAX3 e FKHR (também designado FOXO1), observada em
cerca de 55 a 70% dos casos; t(1;13) (p36;q14), que corres-
ponde 4 fusdo dos genes PAX7 e FKHR, identificada em
cerca de 20% dos casos”'®. Num pequeno ndmero de casos,
ndo se identificam as referidas alteracdes genéticas.

O subtipo alveolar tem sido associado a menor sobrevida®'.
Outros factores progndsticos significativos sdo a idade da
crianca (sendo a idade superior a dez anos um indicador de
mau prognostico), o local do tumor primitivo, as dimensdes,
a possibilidade e/ou extensao da resse¢do cirtirgica do tumor
e a presencga e localizacdo de metdstases®'.

No caso descrito, a evolugdo arrastada e as caracteristicas das
queixas dlgicas, assim como o atingimento do estado geral
constituiam sinais de alarme para a gravidade da entidade
nosoldgica subjacente, apoiados pela extensdao das lesdes
dsseas liticas.

O diagnéstico de rabdomiossarcoma alveolar sé foi possivel
através da andlise histolégica e de genética molecular, que
revelou a presenca da translocagdo especifica: t(1;13)
(p36;q14). Apesar da metastizacdo ser frequente, esta apre-
sentagdo, sob a forma de doenca disseminada sem tumor pri-
madrio aparente ¢ muito rara, levantando problemas quer no
diagndstico, quer no tratamento e mesmo no acompanha-
mento da resposta ao tratamento. Os casos com apresentacio
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clinica semelhante descritos na literatura estdo associados
mais frequentemente a histologia do tipo alveolar e apresen-
tam um progndstico reservado®.

A PET com 18-FDG, que identifica o aumento do metabo-
lismo presente em tecidos tumorais'"'"?, permitiu caracterizar a
extensdo da doenca, pelo que se optou por utilizar este exame
para avaliacdo da resposta ao tratamento e seguimento.

Com a apresentagdo deste caso clinico € salientada a impor-
tancia da investiga¢do exaustiva com estabelecimento de um
diagnéstico etioldégico nos casos de dorsolombalgia na
crianca. Apesar da raridade da entidade subjacente neste caso,
este quadro clinico pode estar associado a vdrias patologias
graves, nomeadamente do foro oncolégico (tumores paraver-
tebrais, tumores medulares ou paramedulares, leucemia),
mais comuns em idade pedidtrica.
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