Rabdomiossarcoma Embrionario de Cavidade Oral: um desafio
diagnéstico e terapéutico de evolugao rapida
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1. Introducio

O rabdomiossarcoma (RMS) corresponde a um sarcoma de partes moles derivado
de células mesenquimais indiferenciadas, que possuem potencial para se diferenciar em
tecido muscular esquelético em variados estagios de maturagdo. Apesar de ser o sarcoma
mais frequente em criangas, constitui menos de 1% dos canceres adultos’.

Diante da sintomatologia inespecifica e da raridade deste tipo histologico, trata-se
de um desafio diagnostico, ndo raramente sendo confundido com outras doengas em
anatomopatoldgicos. Mais um obstaculo se dd no tratamento, uma vez que a localizagdo
anatomica do RMS pode influenciar a estratificagdo de risco e as abordagens de
tratamento?.

A maior parte dos casos de rabdomiossarcoma (RMS) ocorre de forma esporadica.
Entretanto, calcula-se que entre 5% e 10% possam estar relacionados a variantes
patogénicas ou provavelmente patogénicas em genes de predisposicdo ao cancer,
associados a sindromes hereditarias. Entre essas condi¢des, destacam-se a
neurofibromatose, a sindrome de Li-Fraumeni, a sindrome de Beckwith-Wiedemann, a
sindrome DICERI1 e a sindrome de Costello®.

O objetivo desse artigo ¢ relatar um caso raro de rabdomiossarcoma embrionario
em mulher adulta, aumentando a literatura disponivel sobre o assunto e contribuindo para
sensibilizar clinicos e patologistas sobre a possibilidade diagndstica desse tumor tao
agressivo em faixas etarias atipicas.

2. Relato de Caso

O caso trata-se da paciente M.R.S., de 37 anos, portadora de mielomeningocele e
hidrocefalia, que em maio de 2025 notou surgimento de lesdo polipoide ulcerada em
regido de palato duro, de crescimento rapido e progressivo, procurou atendimento com
cirurgido bucomaxilofacial, sendo submetida a excisdo da lesdo e tendo material
encaminhado para bidpsia. Irma relata que uma semana apds a retirada, notou surgimento
de nova tumoragdo em mesma topografia e com mesmas caracteristicas.

O exame histopatologico inicial sugeriu tratar-se de linfoma difuso de grandes
células B. Contudo, apos a realizacdo do estudo imuno-histoquimico, foi estabelecido,
em junho de 2025, o diagnostico definitivo de rabdomiossarcoma embrionario. Nessa



analise observou-se positividade focal para CD56, positividade para desmina,
positividade focal para miogenina e indice proliferativo Ki-67 de 30%.

Naquela ocasido, a paciente foi encaminhada para tratamento radioterdpico e
solicitado Tomografia por Emissao de Pésitrons (PET-CT) para estadiamento. Entretanto,
ainda em junho de 2025, antes mesmo da realizagcdo do exame, a paciente necessitou de
internagdo hospitalar devido a quadro de febre persistente e taquicardia associado a
drenagem de secre¢do purulenta com odor fétido proveniente da massa tumoral. Recebeu
antibioticoterapia durante a internagao, sendo invidvel o inicio imediato da quimioterapia
até a resolugdo do processo infeccioso. Um aspecto relevante foi a rapida progressao
tumoral nesse periodo, com expansao significativa da lesdo e invasdo de ossos maxilares,
seios nasais e paranasais, o que ocasionou deterioragdo progressiva da qualidade de vida
da paciente.

Cabe destacar, ainda, a condi¢@o prévia de fragilidade de M.R.S., relacionada a
sua doenga de base. Assim, desde o inicio, todas as decisdes terapéuticas foram
cuidadosamente ponderadas, buscando sempre evitar a ocorréncia de condutas que
resultassem em distanasia.

Em exame de PET-TC realizado durante a permanéncia hospitalar foram
evidenciadas uma lesdo expansiva de mucosa oral que assumia aspecto polipoide do
maxilar superior a direita com componente osteolitico no processo alveolar, estendendo-
se ao interior do seio maxilar e medindo aproximadamente 3,6 x 2,4 cm, uma lesdo
nodular expansiva no espago carotideo esquerdo anteriorizando o espago tireoidiano que
media 2,5 x 2,1 cm, multiplas formagdes nodulares ao longo de ambos os pulmdes de
tamanhos e distribui¢ao variadas, a maior a direita medindo 1,2 cm na cissura obliqua e
a maior esquerda no segmento anterior do lobo superior que media 2,3 cm, além de
espessamento e irregularidade pleural ao nivel do lobo inferior esquerdo. Visto ainda
hipermetabolismo glicolitico difuso na medula 0ssea, notadamente no esterno, coluna
vertebral, pelve dssea e ter¢o proximal do fémur direito, sem alteracdes anatdmicas, além
de lesdo osteolitica do trocanter femoral maior esquerdo também com hipermetabolismo
glicolitico.

Considerando a progressao avangada da neoplasia e a deterioragao clinica abrupta
e agressiva da paciente, foram discutidas limitagdes teraputicas com a familia, sendo
optado pela realizacdo apenas de medidas de conforto. Pelo risco iminente de obstrugao
maligna de via aérea chegou a ser confeccionada traqueostomia na internagdo, com
realizagdo ainda de 5 sessdoes de radioterapia paliativa sem resposta satisfatoria,
posteriormente, prosseguiu-se para sedagdo paliativa e paciente veio a obito 42 dias apds
o diagnostico.

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Fundagdo Centro
de Controle de Oncologia do Amazonas (FCECON), sob parecer n° 7.820.807, emitido
em 05/09/2025, conforme Resolu¢do CNS no 466/2012 e Carta Circular no 166/2018-
CONEP.

3. Discussao

Com base em critérios clinico-patologicos e em alteragdes genéticas especificas,
os rabdomiossarcomas sdo classificados em quatro subtipos principais: embrionario,



alveolar, fusiforme/esclerosante e pleomorfico, sendo o subtipo embrionario mais
comum, representando 60-70% dos casos®.

A compreensdo atual do RMS embrionario em adultos ¢ limitada e fundamenta-
se, em grande parte, em relatos isolados de caso. Refor¢ando o fato de que a doenca ¢
frequentemente subdiagnosticada ou confundida com outras neoplasias solidas, benignas
ou malignas®, o que, por vezes, retarda tratamento e piora prognostico dos pacientes.

Embora a literatura descreva o RMS embrionario, de modo geral, como associado
a um progndstico mais favoravel em comparagdo a outros subtipos, o desfecho desta
paciente foi, infelizmente, devastador. Os mecanismos genéticos implicados na génese
desse tumor ainda nd3o estdo completamente elucidados. Contudo, diversos estudos
relatam associacdes frequentes com aneuploidias e alteracdes envolvendo os genes RAS
e TP53°.

Nessa ocasido ndo houve oportunidade para realizagdo de testes genéticos, no
entanto, o que chama atengao ¢ a condicdo prévia da paciente de mielomeningocele, uma
forma de disrafismo espinhal, resultante de falha no fechamento do tubo neural que afeta
um em cada 1.000 recém-nascidos anualmente em todo o mundo, fatores genéticos e
ambientais contribuem para o risco da doenca, mas o mecanismo nao ¢ claro®. Nao
encontramos relagao direta de mutagdes envolvendo RAS e TP53 com a doenca descritas
em literatura.

Vale ressaltar que, cerca de 50% dos casos de RMS embrionérios se originam na
regido da cabecga e pescogo, enquanto a outra metade ocorre no sistema geniturinario’. A
apresentacao clinica € inespecifica, podendo variar conforme a localizagcao do tumor, a
drenagem nasal e oral mucopurulenta ¢ uma apresentagdo descrita em tumores de cabeca
€ pescoco®, no entanto, a maior parte dos sintomas sdo em virtude do efeito de massa
causado pelo crescimento tumoral.

De modo geral, o tratamento para RMS ndo metastatico inclui cirurgia de maxima
seguranca seguida de quimioterapia e radioterapia multiagentes e, entdo, quimioterapia
adicional, com poucos dados ainda relatados em literatura em relacdo a sobrevida média
desses pacientes®.

4. Conclusao

O rabdomiossarcoma embrionario ¢ uma neoplasia maligna rara em adultos,
caracterizada por heterogeneidade clinica e biologica, geralmente com manifestacdes
inespecificas'. No caso descrito, o diagnostico ocorreu em estagio avangado da doenga e,
associado a condi¢ao clinica prévia da paciente, resultou em desfecho desfavoravel. Esse
processo reforga a importancia de maior conscientizagdo médica e odontoldgica sobre
tumores raros, como o RMS, sobretudo diante da avaliacdo de lesdes orais, para que
condicdes malignas e agressivas sejam consideradas precocemente.

Biodpsias clinicas podem gerar amostras insuficientes ou resultados falso-
negativos; portanto, € essencial o envio de material adequado para exame
anatomopatologico’.

O tratamento atual baseia-se em abordagens individualizadas, principalmente
cirurgia e quimioterapia. Entretanto, devido a raridade da doenca, a experiéncia clinica ¢



limitada e ndio h4 diretrizes consolidadas®, o que refor¢a a necessidade de novas pesquisas
para definir estratégias ideais. Espera-se que este relato contribua para aprimorar o
diagnostico e o manejo do rabdomiossarcoma embrionario em adultos.

Palavras-chave: Rabdomiossarcoma Embrionario; Sarcomas; Mielomeningocele;
Lesoes Orais.
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