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INTRODUCCION

El carcinoma de vesícula es una entidad infrecuente siendo el 0.5% de todas las

neoplasias digestivas y la histología más común es el adenocarcinoma1

El carcinosarcoma es un tipo extremadamente raro, muy agresivo, con un

pronóstico infausto caracterizado por tener un componente epitelial y

mesenquimal. La prevalencia es menor al 1% y los datos provienen de series de

casos y no se tiene una caracterización molecular definida2. La presentación clínica

es tardía, principalmente con metástasis hepáticas y peritoneales.

PALB2 es el socio principal de unión al BRCA2 y participa en la recombinación

homologa, siendo vital para la reparación del DNA cuando existe roturas de doble

cadena, es decir, participa en el mantenimiento de la integridad del genoma3 La

coexistencia entre el carcinoma de vesícula y la mutación Palb2 es rara y no se han

descrito casos en carcinosarcoma.

CASO CLINICO

Varón de 64 años con

antecedentes de diabetes tipo 2,

hipertensión arterial y SAOS y

portador de mutación

patogénica en el gen

PALB2c.1653T>G p(Tyr551Ter)

exón 4.

DISCUSION

• El carcinosarcoma es una neoplasia infrecuente y de mal pronóstico con

menos de 100 casos reportados en la literatura.

• Se ha asociado a mutaciones en TP53, ELF3, ARIDIA, alteraciones en genes

de la transición epitelio-mesénquima y de la via TGF-B5 pero no en genes

reparadores del DNA como si en el adenocarcinoma de vesícula (6%) 5.

• PALB2 es una proteína que interactúa con BRCA2 y es necesaria para

reparar el daño del DNA. La mutación en PALB2 está presente en el 1.8%

del carcinoma de vesícula.

• Cuando existe una pérdida de función en la línea germinal de PALB2

confiere mayor riesgo de cáncer de mama, páncreas, ovario y otros6. La

variante PALB2c.1653T>A(The p.Y551X) se ha reportado en heterocigosis

en el cáncer de mama y anemia de Falconi, pero no en las cohortes

grandes de agregación del genoma7.

• A pesar de que los datos de carcinosarcoma son limitados, no se ha

descrito ninguno asociado a mutación en PALB2, por lo que se requiere de

más evidencia que ayuden a entender esta entidad.

A Tinción con hematoxilina y eosina se observa tumor bifásico con dos componentes epitelial (flecha) y mesenquimal, H/E 20x.

B. Tinción con hematoxilina y eosina se observa tumor bifásico con dos componentes epitelial (flecha) y mesenquimal, H/E 40x.

C. Positividad intensa y difusa citoplasmática y de membrana para CK7 en el componente epitelial (flecha). Componente

mesenquimal negativo, 20x. D. Positividad intensa y difusa citoplasmática y de membrana para vimentina en el componente

mesenquimal (flecha). Componente epitelial negativo, 20x E. Positividad intensa y difusa nuclear para MLH1 en el componente

epitelial (flecha) y mesenquimal, 10x. F. Positividad intensa y difusa citoplasmática y de membrana para CK7 en el componente

epitelial (flecha). Componente mesenquimal negativo, 20x. G. Positividad moderada y parcheada citoplasmática y de

membrana para PD-L1 en el componente mesenquimal (flecha). El componente epitelial es negativo, 20x. Probablemente el

proceso de transición epitelial mesenquimal induce expresión de PD-L1 en el componente mesenquimal.

CONCLUSIONES
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En abril de 2019 fue diagnosticado de un adenocarcinoma de colon transverso estadio IIIA

(pT3N1). Se realizó hemicolectomía y posteriormente 4 ciclos de CAPOX adyuvante.

En enero de 2021 a raíz de un cuadro de cólico biliar y colestasis se realizó una ecografía

abdominal que mostró una vesícula biliar distendida ocupada por lesión ecogénica

hipoecoica. En la resonancia hepática se confirmó engrosamiento difuso de la pared con

captación de contraste tardío sin claros signos de infiltración hepática ni colecistitis

aguda.

En marzo de 2021 se practicó una colecistectomía y hepatectomía parcial del segmento

IV. La anatomía patológica reveló un carcinosarcoma de vesícula moderadamente

diferenciado con invasión linfovascular y perineural sin infiltración hepática con margen

de resección quirúrgico libre de tumor. La inmunohistoquimica fue positiva para

CK(AE1/AE3), CK7, E12, SMARCA4, SMARCB1/INI1,Vimentina, sin alteraciones en MLH1,

MSH2, MSH6, PMS2 y BAP1.

No se realizó linfadenectomía del hilio hepático. Estadiaje final: pT2bNx.

En abril de 2021, al no realizarse linfadenectomía, se decidió dar 6 ciclos de adyuvancia

con cisplatino y gemcitabina dada la sensibilidad de los platinos a las mutaciones HRD.

Actualmente está en seguimiento y sin signos de recaída en su último control.

• El carcinosarcomo de vesícula es una entidad rara cuyas características moleculares y genómicas aun siguen siendo estudiadas.

• No se ha descrito ningún caso entre la asociación de la mutacion PALB2 con el carcinosarcoma de vesícula.
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