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RESUMEN

Enadultos el carcinoma de células renales con translocacion
Xpll.2 es una neoplasia poco frecuente representando
menos del 1 % de todas las neoplasias renales.
OBJETIVO: Analizar las caracteristicas morfoldgicas de
un carcinoma con translocaciéon Xpl1.2 y establecer los
posibles diagndsticos diferenciales de este tumor renal.
METODOS: Paciente femenina de 45 afios de edad,
quien en mayo de 2008 acudié a emergencia por dolor en
flanco izquierdo. Un ecosonograma abdominal evidencié
litiasis renal izquierda y lesion sélida en polo inferior, la
cual fue confirmada por tomografia abdominal. Se realiz6
nefrectomia laparoscépica izquierda, sin complicaciones.
El espécimen quirtrgico fue enviado al departamento de
patologia fijado en formol tamponado al 10 % y procesado
para histologia e inmunohistoquimica. RESULTADOS:
Macroscépicamente, se evidencié en el polo inferior
renal una lesién tumoral de 45 mm x 40 mm x 35 mm,
amarillenta-anaranjada,con dreas de necrosis. Las secciones
histopatolégicas mostraron una lesion epitelial con patrén
predominante papilar. Las células tumorales mostraban
bordes citoplasmaticos discretos, con citoplasma eosinéfilo
granular y zonas vacuoladas. Se evidenci6 variabilidad de
laformay contornonuclear. Lainmunohistoquimica mostré
reactividad nuclear para el TFE3. CONCLUSION: La
correcta clasificacién de estos carcinomas es importante por
los factores prondsticos y predictivos, yaque estas neoplasias
pueden ser sensibles a agentes quimioterapéuticos que
afectan los micro tidbulos.
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SUMMARY

In adult life, the kidney carcinomas associated with
Xpll.2 translocations are an infrequent neoplasia
representing less than the 1 % of all kidneys neoplasias.
OBJECTIVE: To analyze the morphologic characteristics
of a carcinoma with Xp11.2 translocation and to establish
the probable differential diagnostics of this kidney tumour.
METHODS: A 45 years-old female patient, who at May
2008 was admitted to emergency by left flank pain. An
abdominal ultrasound showed a left renal lithiasis and
a solid lesion at the inferior pole, which was confirmed
by the abdominal tomography. A left laparoscopic
nephrectomy was performed without complications. The
surgical specimen was send to the pathology department
in 10 % buffered formalin and processed to histology and
immunohistochemestry. RESULTS: Macroscopically
was observed at the inferior kidney pole a yellow orange
tumor lesion with necrosis and 45 mm x 40 mm x 35 mm
in size. The histopathologic sections showed an epithelial
lesion with papillary pattern. The tumour cells showed
discrete cytoplasmatic borders, with granular eosinophil
to vacuolated appearance. Nuclei showed variability in
form and size. The immunohistochemical study showed a
nuclear positivity to TFE3. CONCLUSION: The correct
classification of these carcinomas is important due to the
prognostic and the predictive factors, since these neoplasias
could be sensible to the chemotherapeutics agents that affect
the micro tubules.

KEY WORDS: Kidney, carcinoma, translocation,
diagnostic, histopathology.

INTRODUCCION

I carcinoma de células renales
representaun 3 % de las neoplasias
malignas en la vida adulta, con
afectacion predominante del sexo



86 Carcinoma renal con translocacion XP11.2

masculino y un pico de incidencia en la sexta
década de la vida V. Este tipo de carcinoma
estd constituido por un grupo heterogéneo de
tumores, reconociéndose en la actualidad cuatro
variantes predominantes: el carcinomade células
claras convencional, el carcinoma papilar, el de
células croméfobas y el de los ductos colectores.
El carcinoma de células claras convencional
representa cerca del 75 % de las neoplasias
renales en la vida adulta .

El carcinoma de células renales con
translocacion Xpl1.2 es una neoplasia descrita
en ninos y adolescentes @*. En adultos es un
tumor poco frecuente representando menos
del 1 % de todas los tumores renales ©. Se
presenta un caso de carcinoma renal asociado
a translocacion Xpl11.2, encontrado durante el
estudio de urolititasis. Ademads se analizan los
diagnésticos diferenciales que conlleva el este
tipo de carcinoma.

CASO CLINICO

Se trat6 de paciente femenina de 45 afios de
edad, sin antecedentes personales conocidos,
quien en mayo de 2008 acudié a emergencia
por presentar dolor en flanco izquierdo, tipo
colico, de fuerte intensidad, irradiado a fosa
iliaca ipsilateral. Se realizé un ecosonograma
abdominal donde se evidenciaron hallazgos
compatibles con litiasis renal y concomitante
una lesién en polo inferior renal izquierdo. Se
practicé una tomografia axial computarizada
donde se comprobd una lesiéon sélida con
captacion de contraste en polo inferior del rifién
izquierdo en relacion con la valva posterior que
se proyectaba hacia la grasa peri renal, bien
delimitada, de 45 mm x 44 mm de diametro.
En la region interpolar se observé una zona
corticomedular mal definida hipodensa que
podria estar en relacién con pielonefritis en
evolucion. Litiasis en pelvis renal izquierda sin
comportamiento obstructivo. Rifén derecho
normal. Ante estos hallazgos se plante el

diagnéstico de oncocitoma, pielonefritis y litiasis
renal izquierda. Con estasospechadiagndstica se
realizé unanefrectomia laparoscépicaizquierda,
sincomplicaciones. El espécimen quirdrgico fue
enviado al servicio de patologia con impresion
diagnéstica de oncocitoma vs., carcinoma de
células claras convencional.

METODOS

El espécimen de nefrectomia fue fijado en
formol tamponado al 10 % y procesado para
histologia e inmunohistoquimica de manera
habitual.

RESULTADOS

HALLAZGOS MACROSCOPICOS

El espécimen quirdrgico pes6é 489 g. El
rinén mostré dimensiones medias de 110 mm
x 70 mm x 35 mm, con superficie externa lisa
y féacil descapsulaciéon. En el polo inferior se
evidenci6 una lesion tumoral de 45 mm x 40 mm
x 35 mm, anaranjado-amarillenta, con areas de
hemorragia y zonas de necrosis. Dicha lesion
tumoral comprimiala grasa perirenal,sin afectar
la capsula de Gerota.

HALLAZGOS MICROSCOPICOS

Las secciones histopatolégicas coloreadas
con HE mostraron unalesion epitelial con patrén
arquitectural predominante papilar, alternando
con zonas trabeculares, sélidas y alveolares.
Dichas células tumorales mostraban bordes
citoplasmdticos discretos, con citoplasma
eosindfilo granular alternado con citoplasmas
vacuolados,locual ledabalaaparienciade células
claras (Figura 1). Se evidencié variabilidad
de la forma y del contorno nuclear, con zonas
de marcado hipercromatismo e irregularidad
Fuhrman 4, alternando con nuicleos vesiculosos
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Figura 1. Caracteristicas histopatolégicas e inmuno-
histoquimicas en el carcinoma con translocacién
Xpll.2. A-D. Obsérvense los diferentes aspectos
morfolégicos ademads de la variacién en la forma y
tamano nuclear (H-E, aumento directo 4X — 200X).
E y F. Nétese la ausencia de reactividad para la
vimentinay lacitoqueratina7. En el recuadro superior
sedemuestralaexpresion nuclear parael TFE3 (DAB,
aumento directo 100X).

con nucléolo presente Fuhrman 2 (Figura 1). El
estroma mostraba ocasionales nédulos hialinosy
cuerpos de psammoma. Se evidenciaron zonas
de necrosis. No se observaron mitosis, invasion
vascular linfatica ni extension a la grasa renal.
Todos los bordes quirtirgicos estaban libres de
carcinoma.

HALLAZGOS INMUNOHISTOQUIMICOS

Se realiz6 estudio inmunohistoquimico para
lademostracionde CD10,antigeno de carcinoma
renal (CR), vimentina, citoqueratina AE1/AE3,
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citoqueratina 7,citoqueratina 34B8E 12, alfa-metil
coenzima A racemasa, antigeno de membrana
epitelial y TTF3. EIl CDI10, CR y el TFE3
resultaron positivos en las células tumorales,
el ultimo anticuerpo con reactividad nuclear
(Figura 1),

Los hallazgos histopatolégicos e
inmunohistoquimicos permitieron concluir
el caso como carcinoma renal asociado a
translocacién Xp11.2,estadio patolégico pT1NO.

DISCUSION

Los carcinomas con translocacién son
tumores poco frecuentes, los cuales se
presentan generalmente en pacientes pediatricos
y en adultos jovenes ©. En la literatura
pedidtricaestas lesiones han sido descritas como
“carcinomas juveniles”. En la vida adulta, se ha
estimado que la prevalencia de estos carcinomas
es de un 1 %, tomando en consideracion todos
los carcinomas renales @. En un estudio, donde
se analizaron 31 carcinomas con translocacién
Xpl1.2, se demostré que el promedio de edad
era de 24,7 anos, con media de 20 afios y con
afectacién por el sexo femenino, en una relaciéon
2.5:1 9.

En cuanto a su origen se ha demostrado
que alrededor de un 90 % de estos carcinomas
presentan alteracion en el factor de trascripcion
E3 (TFE3) localizado en el cromosoma Xp11.2
@9 lo cual se traduce en una proliferacion
epitelial y el consecuente desarrollo neopldsico
caracteristico de este carcinoma ¢”. Aun cuando
se han descrito otras translocaciones como la
TFEB, ambas pueden ser demostradas, debido
al sobre-expresion proteico, por medio de la
inmunohistoquimica. Suutilidad es clave parael
diagnéstico final de este tipo de neoplasias renales
porque lainmunorreactividad nuclear para TFE3
es especificaparalatranslocacién Xp11.2. Enel
caso presentado se demostré laexpresion nuclear
para el TFE3, lo cual permitié la clasificacion
final de carcinoma con translocaciéon Xp11.2.
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La sintomatologia en estos carcinomas
es similar a los carcinomas de células claras
convencionales y por lo tanto variables, con
hematuria, dolor abdominal, masa palpable o
fiebre. Sin embargo, alrededor de un tercio de
los pacientes son asintomadticos. Es interesante
resaltar que alrededor deun 42 % de los pacientes
con carcinomas con translocacién mostraron
metastasis ganglionar o visceral parael momento
del diagndstico ©. En el caso que presentamos
no se demostré afectacion regional ni adistancia.

Desde el punto de vistade seguimiento clinico
este carcinoma con translocacién pareceria
tener un curso clinico indolente, independiente
del estadio avanzado para el momento del
diagnéstico G289, Se han descrito recurrencias
tardias, incluso posterior a tres décadas de
seguimiento !”. Debido a su poca frecuencia,
el seguimiento ha sido relativamente corto
(11-81 meses), en donde se ha demostrado que
alrededor el 13,6 % de los casos han fallecido
por el carcinoma, lo cual es bajo si se considera
el porcentaje de metastasis para el momento
del diagnéstico “®. En nuestro paciente el
seguimiento ha sido por 28 meses,encontrandose
libre de enfermedad.

Debido al pronéstico que implica el
diagndstico de carcinomarenal con translocacion,
es importante tener en consideracién las
neoplasias renales que pudieran simular a este
carcinoma. Asi pues se debe de mencionar al
carcinoma renal de células claras convencional,
el cual se presenta hasta en un 60 % con la
triada cldsica de dolor, tumor y hematuria. El
predominio es en el sexo masculino 1,7 - 2:1

(M:F), con afectacién entre la sexta a la séptima
décadas de la vida. La histopatologia de los
carcinomas de células claras convencional
consiste en una proliferacién celular dispuesta
en acinos separados por finos septos de tejido
conectivo ricamente vascularizado. Las células
muestran citoplasma claro con bordes bien
definidos; no obstante, no es raro la presencia
de citoplasma eosinéfilo granular alternando con
las zonas claras o predominando. Tipicamente,
se describe positividad para marcadores CAM
5.2,CD10, EMA y vimentina, con negatividad
para la citoqueratina 7 y alfa-metil coenzima A
racemasa 11?2, El otro diagndstico diferencial
que se debe sefialar es el carcinoma papilar renal
con rasgos clinicos similares al descrito para el
carcinoma convencional. Morfolégicamente,
se han descrito dos variantes el tipo I y II, con
rasgos moleculares caracteristicos en cada uno
y con implicaciones prondsticas diferentes
(L2 - Inmunohistoquimicamente, el carcinoma
papilar muestra expresion para citoqueratina 7,
CCR, alfa-metil coenzima A racemasa, lo cual
ayuda, junto con la morfologia, a establecer un
diagndstico final.

Como conclusién se puede mencionar que
la correcta clasificacion de estos carcinomas es
importante por los factores prondsticos, ademas
de los predictivos. Es interesante resaltar en este
punto,que algunos carcinomas con translocacién
Xpl1.2 poseen defectos en el punto de control
mitdsico, lo cual hace que estas neoplasias sean
sensibles a agentes quimioterapéuticos que
afectan los microtubulos, tales como vincristina
y paclitaxel.
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