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El conocimiento de los tumores del SNC esta revelando que las variables clinicas pierden su valor prondstico si
se confrontan con la biologia tumoral. Reportamos un paciente con diagnostico histologico de astrocitoma de alto
grado en el que la conducta terapéutica se baso en la biologia molecular.

Lactante de 21 meses de edad que consulto por torticolis persistente y retraso en la adquisicion de los
hitos neurologicos. La resonancia magneéetica (RM) cerebral evidencia tumor intraxial de cerebelo
izquierdo (Figura 1-A), imagen sugestiva de astrocitoma de bajo grado. La RM espinal fue normal. Se
realiza reseccion total del tumor sin incidencias (Figura 1-B) . El diagnostico histologico fue de
astrocitoma grado Ill de la OMS (Figura 2) La histologia de alto grado indica un prondstico mas grave y
requiere tratamiento adyuvante tras la cirugia . Sorprendentemente, el tumor expresa transcritos del
gen de fusion BRAF-KIAA1549, variante 16-9 (Figura 3), cuya expresion se halla en el 80% de los
astrocitomas pilociticos, sugiriendo por lo tanto un comportamiento biologico mas benigno y un
pronostico favorable. La discrepancia entre la histologia de alto grado y hallazgos moleculares
favorables planted un debate sobre la necesidad de la terapia adyuvante. Por ultimo, se tomo la
decision de favorecer el perfil molecular y por consiguiente el paciente no recibié ningun tipo de
tratamiento adyuvante. El paciente, tras dos anos del diagnostico ha tenido una evolucion clinica
favorable, sin evidencias de recurrencia de la enfermedad y con un desarrollo psicomotor normalizado.
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Figura 2. Histologia. Tumor compuesto de células estirpe astrocitaria con
moderada hipercelularidad, ocasional atipia citologica. A. células tumorales de
cromatina granular y pequefio nucleolo, con presencia de mitosis. B. infiltracion
tumoral con moderada celularidad. C. fondo microquistico y células tumorales
con presencia de mitosis. D: Ki67 del 15-20% en algunas areas

Figura 1: A- RM Cerebral diagnostica. Lesidn expansiva intraxial de
fosa posterior, centrada en hemisferio cerebeloso izquierdo, nodular,
hipecaptante de contraste paramagnético. B- RM cerebral
postoperatoria: Cambios posquirurgicos,con restos hematicos, sin
imagenes de restos de tumor

Principales genes alterados en gliomas pediatricos
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Figura 3: Estudio molecular. El estudio del tumor mediante RT-PCR detecté la supratentorial | X

expresion de la fusion KIAA1549-BRAF, variante 16-9, caracteristico del (*)PXA: Xantoaxtrocitoma Pleomorfico, (*)SEGA: Astrocitoma subependimal de células gigantes

astrocitoma pilocitico . (***)DIPG: Glioma Pontino intrinseco difuso, HGG: Glioma de alto grado, GMB: Glioblastoma multiforme

La caracterizacion genética molecular de los tumores cerebrales pediatricos ha mejorado el
conocimiento de estas enfermedades. Las fusiones que involucran al gen BRAF son caracteristicas
de los astrocitomas pilociticos. Esta especificidad tiene utilidad diagnostica y puede guiar las
decisiones terapéuticas en los casos controvertidos.
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