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Prólogo

Esta obra representa el resultado del esfuerzo
colaborativo de un distinguido grupo de profesionales
de la medicina. Su objetivo es proporcionar a la
comunidad científica de Ecuador y del mundo un
compendio exhaustivo y sistematizado de las
patologías más frecuentes en los servicios de atención
primaria. Este tratado está diseñado para ser una
referencia esencial que todo médico general debe
dominar, facilitando así la mejora continua de la
calidad de la atención sanitaria.

MSc. Daniela Montenegro

CEO – Coordinadora Académica Meditips
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Introducción

El carcinoma renal medular (CRM) es una neoplasia de

notable agresividad, que se desarrolla casi

exclusivamente en individuos con enfermedad de células

falciformes o rasgo falciforme. Esta asociación única

subraya la importancia de los factores genéticos y

hematológicos en la patogénesis del CRM. A pesar de su

baja incidencia, la importancia clínica del CRM radica

en su presentación en etapas avanzadas y su alta

mortalidad, lo que lo convierte en un desafío diagnóstico

y terapéutico en el campo de la urología oncológica.

Históricamente, el CRM fue identificado por primera vez

en la década de 1990, y desde entonces, ha sido objeto

de investigación debido a su comportamiento clínico

atípico y su agresividad extrema [1].

El reconocimiento temprano de CRM es esencial para

cualquier intento de intervención curativa, aunque

desafortunadamente, la mayoría de los casos se

diagnostican en etapas avanzadas con enfermedad

metastásica. La clínica del CRM es engañosamente

inespecífica, lo que puede llevar a demoras en el
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diagnóstico. El dolor en el flanco, la hematuria y los

síntomas constitucionales como pérdida de peso y fiebre,

son comunes, pero no distintivos, y a menudo se

confunden con otras patologías renales o sistémicas [2].

La falta de síntomas específicos en las etapas tempranas

del CRM contribuye a su mal pronóstico general.

El CRM representa un desafío significativo en la

oncología urológica no solo por su agresividad

intrínseca, sino también por la resistencia a las terapias

convencionales. A diferencia de otros carcinomas

renales, que pueden ser manejados mediante nefrectomía

y tratamientos sistémicos, el CRM rara vez responde

favorablemente a la quimioterapia o radioterapia,

dejando pocas opciones efectivas para los pacientes [3].

Este hecho resalta la necesidad de una mayor

comprensión de los mecanismos moleculares

subyacentes al CRM y el desarrollo de nuevas terapias

dirigidas.

El presente capítulo aborda en profundidad la

epidemiología, patogénesis, presentación clínica,

diagnóstico, manejo y pronóstico del carcinoma renal
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medular, proporcionando una visión integral de esta

entidad clínica devastadora. Se discutirá el papel de las

nuevas tecnologías y terapias emergentes que podrían

ofrecer alguna esperanza en el manejo de esta neoplasia

altamente resistente [4].

Epidemiología

El carcinoma renal medular es extremadamente raro,

constituyendo menos del 1% de todos los tumores

renales malignos. Se ha observado predominantemente

en individuos jóvenes, con una media de edad de

presentación de 22 años, lo que lo diferencia de otros

tipos de cáncer renal que típicamente afectan a pacientes

de mayor edad [5]. Este tumor muestra una fuerte

predilección por los afrodescendientes, reflejando la alta

prevalencia del rasgo falciforme en esta población.

Aproximadamente dos tercios de los pacientes con CRM

tienen rasgo falciforme, mientras que un tercio padece

anemia de células falciformes. Esta correlación étnica y

genética es fundamental para el diagnóstico diferencial

del CRM en poblaciones de riesgo [6].
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A nivel global, la incidencia exacta del CRM es difícil

de precisar debido a su rareza y a la subnotificación en

muchas regiones. Sin embargo, la mayoría de los casos

reportados en la literatura provienen de Estados Unidos,

lo que podría reflejar una mayor vigilancia diagnóstica

en comparación con otras áreas del mundo [7]. En países

con baja prevalencia de hemoglobinopatías, el CRM es

prácticamente inexistente, lo que subraya la necesidad de

considerar el contexto étnico y genético en su

diagnóstico. Este tumor no tiene predilección

significativa por el sexo, afectando por igual a hombres y

mujeres.

El desarrollo del CRM en pacientes con rasgo falciforme

pero sin anemia clínica evidente ha sido motivo de

debate en la literatura, sugiriendo que incluso niveles

subclínicos de hipoxia y microinfartos pueden ser

suficientes para desencadenar la oncogénesis en el

túbulo colector renal [8]. Este descubrimiento ha llevado

a un creciente interés en la vigilancia de pacientes con

rasgo falciforme para la detección temprana de CRM,
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aunque las guías específicas para dicho cribado aún no

están establecidas.

La tasa de supervivencia del CRM es extremadamente

baja, con una mediana de supervivencia que rara vez

supera los 12 meses desde el diagnóstico. Esta pobre

supervivencia refleja tanto la agresividad del tumor

como las limitaciones actuales en su manejo terapéutico

[9]. La identificación de factores pronósticos que puedan

mejorar la estratificación de riesgo y el tratamiento

personalizado es un área de investigación crítica en la

actualidad.

Patogénesis

La patogénesis del carcinoma renal medular está

íntimamente ligada a las alteraciones genéticas y

hematológicas que caracterizan la enfermedad de células

falciformes y el rasgo falciforme. El CRM se origina en

el túbulo colector renal, una región del riñón que es

particularmente susceptible a la hipoxia y al daño

isquémico en pacientes con hemoglobina S [10]. La

polimerización de la hemoglobina S en condiciones de

baja oxigenación conduce a la formación de eritrocitos
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falciformes, que pueden obstruir los capilares renales,

causando microinfartos e isquemia crónica. Este

ambiente hipóxico es un factor clave en la

transformación neoplásica de las células epiteliales del

túbulo colector.

A nivel molecular, el CRM está asociado con la

inactivación del gen SMARCB1 (también conocido

como INI1), que codifica para una proteína reguladora

de la cromatina implicada en la supresión tumoral [11].

La pérdida de función de SMARCB1 es un evento

temprano y crítico en la oncogénesis del CRM, y su

inactivación ha sido identificada en la mayoría de los

casos estudiados. Esta alteración genética distingue al

CRM de otros tipos de carcinoma renal y ha llevado a su

clasificación dentro del espectro de los tumores de la

familia de los rabdoides, conocidos por su agresividad y

mal pronóstico.

La hipoxia inducida por la obstrucción microvascular en

los pacientes con hemoglobina S también desencadena

una serie de respuestas celulares adaptativas que pueden
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contribuir al desarrollo del CRM. Estas incluyen la

activación del factor inducible por hipoxia (HIF) y la

expresión de genes proangiogénicos como el factor de

crecimiento endotelial vascular (VEGF), que pueden

promover la angiogénesis tumoral y el crecimiento

descontrolado [12]. Estas vías moleculares ofrecen

posibles dianas para nuevas terapias dirigidas, aunque la

investigación en esta área aún está en etapas tempranas.

El desarrollo del CRM en ausencia de manifestaciones

clínicas evidentes de anemia falciforme sugiere que

incluso los portadores asintomáticos del rasgo falciforme

están en riesgo, subrayando la necesidad de estudios

adicionales para comprender mejor los mecanismos

subyacentes y desarrollar estrategias de prevención y

cribado [13]. La investigación futura podría centrarse en

la identificación de biomarcadores moleculares que

permitan la detección temprana de CRM en poblaciones

de riesgo.

Presentación Clínica

La presentación clínica del carcinoma renal medular

suele ser inespecífica, lo que contribuye a su diagnóstico
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tardío y a su mal pronóstico. Los síntomas más comunes

incluyen dolor en el flanco, hematuria macroscópica y

síntomas constitucionales como fiebre, pérdida de peso y

fatiga [14]. Estos síntomas, sin embargo, no son

exclusivos del CRM y pueden confundirse con otras

enfermedades renales o sistémicas, lo que a menudo

lleva a un retraso en el diagnóstico. En algunos casos, el

CRM puede presentarse como una masa renal palpable,

aunque este hallazgo es más común en etapas avanzadas

de la enfermedad.

Debido a su naturaleza agresiva, la mayoría de los

pacientes con CRM son diagnosticados en etapas

avanzadas, con una alta tasa de metástasis a distancia.

Las localizaciones metastásicas más comunes incluyen

los pulmones, el hígado y los huesos, y en muchos casos,

estas metástasis son la primera manifestación de la

enfermedad [15]. La diseminación temprana y rápida del

CRM es una característica que lo diferencia de otros

tipos de carcinoma renal, donde la enfermedad

localizada es más común en el momento del diagnóstico.
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El diagnóstico diferencial del CRM incluye otras

neoplasias renales, como el carcinoma de células renales

y el carcinoma del túbulo colector, así como condiciones

benignas que pueden simular una masa renal. Sin

embargo, la historia clínica del paciente, particularmente

la presencia del rasgo falciforme, es un indicio clave que

debe llevar a la sospecha de CRM [16]. La evaluación

completa del paciente con imágenes y biopsia es esencial

para establecer el diagnóstico correcto.

El diagnóstico temprano de CRM sigue siendo un reto

clínico debido a la falta de síntomas específicos y a la

rápida progresión de la enfermedad. La identificación de

biomarcadores específicos para CRM, como la pérdida

de expresión de SMARCB1, puede ayudar en la

diferenciación de esta neoplasia de otras entidades

renales [17]. Sin embargo, en la práctica clínica actual, el

CRM a menudo se diagnostica en una etapa en la que las

opciones terapéuticas son limitadas.
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Diagnóstico

El diagnóstico del carcinoma renal medular se basa en

una combinación de estudios de imagen, histopatología y

análisis molecular. Las modalidades de imagen, como la

tomografía computarizada (TC) y la resonancia

magnética (RM), son fundamentales para la evaluación

inicial de la masa renal y para determinar la extensión de

la enfermedad [18]. En la TC, el CRM típicamente

aparece como una masa heterogénea, con áreas de

necrosis y calcificación, que a menudo invade las

estructuras adyacentes. La RM es útil para caracterizar

mejor la masa y para evaluar la invasión de la vena renal

y de la vena cava inferior, características comunes en el

CRM avanzado.

La biopsia renal es esencial para el diagnóstico

definitivo, y su interpretación requiere un alto grado de

sospecha clínica. Histológicamente, el CRM se

caracteriza por la presencia de células grandes con

núcleos pleomórficos, prominente nucleolos y un patrón

de crecimiento infiltrativo. Estas células suelen mostrar

una alta tasa mitótica y áreas de necrosis, lo que refleja

la agresividad del tumor [19]. La inmunohistoquímica es
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una herramienta clave en la diferenciación del CRM de

otras neoplasias renales. La pérdida de la expresión de

SMARCB1 (INI1) es un hallazgo distintivo que

confirma el diagnóstico de CRM y lo diferencia de otros

carcinomas renales que pueden presentar características

histológicas similares.

El análisis genético también juega un papel importante

en el diagnóstico del CRM. La identificación de

mutaciones o deleciones en el gen SMARCB1 es un

marcador diagnóstico crítico. Además, la inactivación de

SMARCB1 ha sido implicada en la patogénesis de otros

tumores agresivos, como el tumor rabdoide del riñón, lo

que sugiere una relación entre estas entidades [20]. La

evaluación genética puede ser particularmente útil en

casos atípicos o cuando la histología no es concluyente.

El diagnóstico diferencial del CRM debe incluir una

amplia gama de neoplasias renales y sistémicas. Sin

embargo, la combinación de la historia clínica, los

hallazgos radiológicos, las características histológicas y

los marcadores moleculares permite un diagnóstico

preciso en la mayoría de los casos. La identificación

temprana del CRM es crucial para el manejo adecuado,
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aunque, lamentablemente, en la mayoría de los casos, el

diagnóstico se realiza en una etapa avanzada, limitando

las opciones de tratamiento [21].

Manejo y Tratamiento

El manejo del carcinoma renal medular presenta desafíos

significativos debido a la naturaleza agresiva del tumor y

su resistencia a los tratamientos convencionales. La

nefrectomía radical es el tratamiento de elección en los

casos donde la enfermedad está localizada y resecable.

Sin embargo, esta situación es rara, ya que la mayoría de

los pacientes son diagnosticados en etapas avanzadas

con metástasis diseminadas [22]. En estos casos, la

cirugía puede ser paliativa, destinada a reducir la carga

tumoral y aliviar los síntomas, pero no es curativa.

La quimioterapia y la radioterapia, que son efectivas en

otros tipos de cánceres renales, han demostrado ser en

gran medida ineficaces en el CRM. Los regímenes

quimioterapéuticos estándar para carcinoma renal, como

aquellos basados en inmunoterapia o inhibidores de

tirosina quinasa, no han mostrado una mejora

significativa en la supervivencia de los pacientes con
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CRM [23]. Esto se debe, en parte, a la biología única del

CRM y a su resistencia intrínseca a las terapias que se

basan en la inhibición de la angiogénesis o la activación

inmunitaria.

En los últimos años, ha habido interés en explorar

nuevas terapias dirigidas y la inmunoterapia para el

tratamiento del CRM. Los inhibidores de puntos de

control inmunológicos, como los inhibidores de PD-1 y

CTLA-4, han mostrado alguna promesa en estudios

preliminares, aunque su efectividad específica en CRM

aún está en fase de investigación [24]. La identificación

de dianas moleculares específicas, como SMARCB1,

podría ofrecer nuevas vías para el desarrollo de terapias

más efectivas, aunque esto aún se encuentra en etapas

iniciales de investigación.

El manejo del CRM también incluye un enfoque

paliativo para mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Dado el pronóstico generalmente desfavorable, la

atención integral que aborda tanto los síntomas físicos

como el apoyo emocional y psicológico es fundamental.
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El manejo del dolor, la terapia para la hematuria y la

prevención de complicaciones asociadas a la

diseminación metastásica son aspectos clave en el

tratamiento paliativo de estos pacientes [25]. La

integración de cuidados paliativos desde el diagnóstico

es crucial para proporcionar el mejor soporte posible a

los pacientes y sus familias.

Pronóstico

El pronóstico del carcinoma renal medular es

extremadamente sombrío, con una mediana de

supervivencia que varía entre 6 y 12 meses desde el

diagnóstico. Esta alta mortalidad refleja la agresividad

del tumor y su presentación en etapas avanzadas. A

diferencia de otros tipos de carcinoma renal, donde la

cirugía temprana puede llevar a una curación o al menos

a un control prolongado de la enfermedad, el CRM tiene

una propensión a la diseminación temprana y a la rápida

progresión, lo que limita drásticamente las opciones

terapéuticas [26].

Varios factores pronósticos han sido identificados en la

literatura, aunque ninguno ha mostrado un impacto
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significativo en la modificación del curso natural de la

enfermedad. La carga tumoral inicial, la presencia de

metástasis en el momento del diagnóstico y la respuesta

a la terapia son los principales factores que influyen en la

supervivencia. Desafortunadamente, incluso en los casos

donde la nefrectomía es posible, la recurrencia es casi

inevitable, y la supervivencia a largo plazo es rara [27].

El desarrollo de nuevas terapias dirigidas y la

identificación de biomarcadores que permitan una

detección temprana son áreas de investigación activa que

podrían, en el futuro, mejorar el pronóstico de los

pacientes con CRM. Sin embargo, en la actualidad, la

mayoría de los esfuerzos se centran en el manejo

paliativo y en mejorar la calidad de vida de los pacientes

durante el tiempo limitado que les queda [28]. La

participación en ensayos clínicos es una opción que debe

considerarse para los pacientes, ya que estos estudios

pueden ofrecer acceso a nuevas terapias y contribuir al

avance en la comprensión y el tratamiento del CRM.

El CRM sigue siendo uno de los cánceres renales más

letales, y la necesidad de avances en su manejo es
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urgente. La investigación futura deberá centrarse en el

desarrollo de estrategias que aborden la biología única

del CRM, con un enfoque en la terapia personalizada que

tenga en cuenta los factores genéticos y moleculares

específicos de cada paciente [29]. La colaboración

interdisciplinaria entre oncólogos, urólogos y

especialistas en genética será clave para hacer progresos

significativos en el tratamiento de esta devastadora

enfermedad.

Conclusión

El carcinoma renal medular (CRM) representa un

desafío significativo en el campo de la urología

oncológica debido a su rareza, su estrecha asociación

con el rasgo falciforme, y su comportamiento clínico

extremadamente agresivo. Aunque constituye una

fracción mínima de los tumores renales malignos, su

impacto en los pacientes es devastador, con un

pronóstico generalmente desfavorable y una

supervivencia limitada. La dificultad en su diagnóstico

temprano, junto con la falta de opciones terapéuticas
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efectivas, subraya la necesidad de una mayor conciencia

y comprensión de esta entidad clínica.

La patogénesis del CRM, marcada por la inactivación

del gen SMARCB1 y la contribución de la hipoxia

inducida por la hemoglobina S, ofrece una ventana hacia

el desarrollo de terapias dirigidas que podrían mejorar

los resultados en el futuro. Sin embargo, la actual

resistencia del CRM a la quimioterapia y radioterapia

convencionales sigue siendo un obstáculo importante. A

pesar de los avances en la comprensión de los

mecanismos moleculares subyacentes, los tratamientos

actuales ofrecen un alivio limitado, lo que destaca la

necesidad urgente de investigaciones adicionales.

El manejo del CRM debe enfocarse no solo en la

intervención quirúrgica cuando sea posible, sino también

en un enfoque paliativo integral que aborde la calidad de

vida de los pacientes. Dado el pronóstico generalmente

sombrío, la integración de cuidados paliativos desde el

inicio es crucial para proporcionar el soporte necesario a

los pacientes y sus familias.
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En resumen, aunque el CRM sigue siendo uno de los

cánceres renales más letales y difíciles de tratar, los

avances en la investigación genética y molecular ofrecen

una esperanza para el desarrollo de nuevas estrategias

terapéuticas. La colaboración interdisciplinaria y la

participación en ensayos clínicos son esenciales para

avanzar en el manejo de esta devastadora enfermedad. Es

imperativo que la comunidad médica continúe enfocando

esfuerzos en la identificación temprana y el tratamiento

personalizado del CRM, con el objetivo de mejorar los

resultados en los pacientes afectados por esta agresiva

neoplasia renal.
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Introducción

El Tumor de Wilms, también conocido como

nefroblastoma, es un tipo de neoplasia maligna que se

origina en el tejido renal y es predominante en la

población pediátrica. Su presentación en adultos es

extremadamente rara, con una incidencia de menos del

1% de todos los casos reportados en la literatura médica.

Esta escasa prevalencia en adultos convierte al Tumor de

Wilms en una entidad de difícil diagnóstico y manejo,

dado que las guías terapéuticas están basadas

principalmente en experiencias pediátricas [1]. En los

adultos, el Tumor de Wilms puede presentar

características clínicas y patológicas diferentes a las

observadas en niños, lo que plantea un reto adicional

para los clínicos y cirujanos. La naturaleza agresiva del

tumor en adultos y la mayor complejidad de los casos

debido a presentaciones tardías subrayan la necesidad de

un enfoque multidisciplinario para su tratamiento

efectivo [2].

En la población pediátrica, el Tumor de Wilms

generalmente se detecta en etapas tempranas debido a la
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vigilancia clínica y la presentación de síntomas más

específicos. En contraste, los adultos suelen ser

diagnosticados en estadios más avanzados, con una

mayor frecuencia de invasión local y metástasis a

distancia al momento del diagnóstico [3]. Esto se debe,

en parte, a que los síntomas en adultos son más

inespecíficos y pueden ser confundidos con otras

patologías renales, lo que retrasa el diagnóstico correcto.

Esta diferencia en la presentación entre niños y adultos

también implica variaciones en el pronóstico y las

estrategias de tratamiento [4].

La historia natural y el comportamiento biológico del

Tumor de Wilms en adultos aún no están completamente

comprendidos, debido a la falta de estudios clínicos

amplios en esta población. Aunque la mayor parte de los

conocimientos sobre este tumor provienen de estudios

pediátricos, es crucial adaptar el manejo clínico a las

características específicas de los adultos. Por esta razón,

se hace necesario el desarrollo de investigaciones que

aborden las peculiaridades de esta neoplasia en la
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población adulta para optimizar los resultados

terapéuticos [5].

Finalmente, el manejo del Tumor de Wilms en adultos

requiere una evaluación cuidadosa y un tratamiento

agresivo similar al empleado en pediatría, pero

modificado según las necesidades individuales del

paciente adulto. La participación en ensayos clínicos y el

tratamiento en centros especializados son recomendados

para mejorar el pronóstico en estos pacientes. Además, el

seguimiento a largo plazo es esencial debido al riesgo de

recurrencia y a las complicaciones tardías derivadas del

tratamiento multimodal [6].

Epidemiología

El Tumor de Wilms en adultos es una entidad rara, con

menos de 300 casos reportados en la literatura mundial

hasta la fecha [7]. La incidencia en adultos se estima en

aproximadamente 0.2 casos por millón de personas al

año, lo que contrasta con los 7-8 casos por millón en la

población pediátrica [8]. La edad promedio de

diagnóstico en adultos es de 35-40 años, con una ligera

predilección por el sexo femenino, aunque algunos
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estudios sugieren una distribución equitativa entre ambos

sexos [9]. La baja incidencia de este tumor en adultos

dificulta la acumulación de datos suficientes para

establecer pautas de tratamiento específicas, lo que

obliga a extrapolar gran parte de la información de los

estudios pediátricos [10].

El origen embriológico del Tumor de Wilms está

relacionado con la persistencia de células blastemáticas

renales, las cuales deberían diferenciarse durante el

desarrollo fetal, pero en este caso permanecen como

células indiferenciadas, dando lugar a la neoplasia [11].

Aunque esta teoría se aplica tanto a niños como a

adultos, se ha observado que en adultos el tumor puede

presentar características histológicas más heterogéneas,

incluyendo componentes sarcomatoides o

carcinomatosos, lo que sugiere una posible divergencia

en su desarrollo comparado con los casos pediátricos

[12]. Esta diversidad histológica en adultos también se

asocia con un pronóstico menos favorable en

comparación con los niños [13].
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Además de las diferencias histológicas, los adultos con

Tumor de Wilms tienden a ser diagnosticados en etapas

más avanzadas de la enfermedad. Esto podría explicarse

por una menor sospecha clínica, dado que este tumor no

es comúnmente considerado en el diagnóstico diferencial

de masas renales en adultos [14]. Como resultado, los

adultos presentan con mayor frecuencia invasión local y

metástasis en comparación con los niños, lo que impacta

negativamente en el pronóstico y complica el tratamiento

[15].

La mayoría de los estudios epidemiológicos se centran

en la población pediátrica, dejando un vacío significativo

en la comprensión de la epidemiología del Tumor de

Wilms en adultos. Esto subraya la necesidad de

establecer registros específicos y realizar estudios

multicéntricos que puedan ofrecer datos más robustos

para guiar el manejo de este tumor en la población

adulta. Hasta que se disponga de más información, el

tratamiento debe individualizarse y basarse en un

enfoque multidisciplinario [6].
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Fisiopatología

El Tumor de Wilms se desarrolla a partir de células

embrionarias renales que no han completado su

diferenciación durante el desarrollo fetal. Estas células,

denominadas blastemas, forman la base de esta neoplasia

que presenta típicamente una estructura trifásica

compuesta por blastema, epitelio y estroma [1]. En

adultos, sin embargo, el tumor puede mostrar una mayor

diversidad histológica, con la presencia de componentes

sarcomatoides o carcinomatosos que no son comunes en

niños. Esta variabilidad histológica en adultos sugiere

una fisiopatología diferente o al menos una evolución

más compleja de la neoplasia [8].

La biología molecular del Tumor de Wilms en adultos

también puede diferir de la observada en pacientes

pediátricos. Aunque las mutaciones en los genes WT1 y

WT2 son comunes en ambos grupos, los adultos con

Tumor de Wilms pueden tener una menor frecuencia de

estas alteraciones genéticas, lo que podría explicar las

diferencias en el comportamiento del tumor y en su

respuesta al tratamiento [9]. Además, se han identificado

otros factores genéticos y epigenéticos que podrían
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influir en la presentación y progresión de la enfermedad

en adultos, pero estos aún están en etapa de investigación

[2].

La heterogeneidad biológica del Tumor de Wilms en

adultos también puede reflejarse en su presentación

clínica. Los adultos son más propensos a desarrollar

formas anaplásicas del tumor, que se caracterizan por

una mayor agresividad y resistencia a la quimioterapia

[1]. Esta variación en la biología del tumor hace que el

manejo del Tumor de Wilms en adultos sea más

complejo y requiere un enfoque terapéutico adaptado a

las características específicas del paciente [2].

Entender la fisiopatología del Tumor de Wilms en

adultos es crucial para desarrollar estrategias de

tratamiento más efectivas y personalizadas. La

investigación continua en este campo es necesaria para

identificar los mecanismos moleculares subyacentes que

diferencian este tumor en adultos y niños, lo que podría

conducir a nuevas terapias dirigidas que mejoren los

resultados clínicos en la población adulta [3].
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Presentación Clínica

Los adultos con Tumor de Wilms suelen presentar

síntomas inespecíficos, lo que contribuye a un

diagnóstico tardío. Los síntomas más comunes incluyen

dolor abdominal, hematuria y una masa palpable en el

flanco, aunque también pueden presentarse con pérdida

de peso, fatiga y fiebre [4]. Esta presentación

inespecífica puede llevar a una confusión diagnóstica, ya

que el Tumor de Wilms no es frecuentemente

considerado en adultos, lo que retrasa el diagnóstico

correcto y permite que el tumor avance a etapas más

avanzadas [5]. A diferencia de los niños, donde el tumor

se detecta más tempranamente, los adultos suelen ser

diagnosticados en estadios avanzados con una mayor

tasa de metástasis [6].

El diagnóstico diferencial del Tumor de Wilms en

adultos incluye otras neoplasias renales como el

carcinoma de células renales, linfoma y sarcoma, entre

otras [7]. Debido a la rareza del Tumor de Wilms en

adultos, la imagenología juega un papel fundamental en

su identificación inicial. La tomografía computarizada
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(TC) y la resonancia magnética (RM) son herramientas

clave que ayudan a determinar la extensión del tumor y

su relación con las estructuras circundantes [8]. Sin

embargo, la confirmación diagnóstica definitiva suele

requerir una biopsia y un análisis histopatológico, que

revele las características trifásicas típicas del Tumor de

Wilms [9].

En el contexto clínico, la evaluación

inmunohistoquímica es a menudo necesaria para

diferenciar el Tumor de Wilms de otras neoplasias

renales. La expresión de marcadores como WT1, así

como la ausencia de otros marcadores asociados con

carcinomas renales, puede ayudar a establecer el

diagnóstico [3]. Además, la identificación de mutaciones

específicas en los genes WT1 y WT2 puede ser útil,

aunque estas son menos comunes en adultos en

comparación con la población pediátrica [1].

La presentación clínica avanzada en adultos, junto con

las dificultades diagnósticas, subraya la importancia de

un enfoque multidisciplinario en el manejo de estos
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pacientes. La participación de oncólogos, cirujanos,

patólogos y radiólogos es esencial para asegurar un

diagnóstico y tratamiento precisos. Además, dado el

pronóstico más reservado en adultos, es fundamental

considerar todas las opciones terapéuticas disponibles,

incluyendo la participación en ensayos clínicos [2].

Tratamiento

El tratamiento del Tumor de Wilms en adultos se basa en

gran medida en los protocolos utilizados en pediatría,

adaptados a las características del paciente adulto. La

nefrectomía radical sigue siendo el tratamiento de

elección para la mayoría de los pacientes,

proporcionando el control local del tumor y facilitando el

análisis histopatológico necesario para guiar el

tratamiento adyuvante [3]. En casos seleccionados,

donde la preservación renal es crítica, se puede

considerar la nefrectomía parcial, aunque esta opción es

menos común debido a la naturaleza agresiva del tumor

en adultos [4].

La quimioterapia adyuvante es fundamental en el manejo

del Tumor de Wilms en adultos, especialmente en

42



Enfoques Multidisciplinarios en Urología Oncológica Vol 1

aquellos con enfermedad avanzada o histología

desfavorable. Los regímenes quimioterapéuticos suelen

incluir actinomicina D, vincristina y doxorrubicina,

similar a los utilizados en niños, aunque con ajustes en

las dosis para minimizar la toxicidad en adultos [5]. La

radioterapia también puede considerarse en pacientes

con enfermedad avanzada, especialmente en casos de

invasión local extensa o metástasis [6]. Sin embargo, la

respuesta a la radioterapia puede ser variable, y los

efectos secundarios deben ser cuidadosamente

manejados.

El pronóstico del Tumor de Wilms en adultos es

generalmente menos favorable que en niños, en parte

debido a la presentación tardía y a la mayor frecuencia

de histología desfavorable, como la anaplasia [7]. Sin

embargo, con un enfoque terapéutico agresivo y un

manejo adecuado, algunos adultos pueden alcanzar una

supervivencia prolongada. La supervivencia a cinco años

en adultos varía significativamente dependiendo de la

etapa y la histología del tumor, con tasas de entre el 30%

y el 70% [8].
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El tratamiento multimodal, que combina cirugía,

quimioterapia y radioterapia, es clave para optimizar los

resultados en adultos con Tumor de Wilms. Dado que los

datos sobre el tratamiento en adultos son limitados, es

crucial que estos pacientes sean manejados en centros

especializados con experiencia en oncología renal.

Además, la participación en ensayos clínicos puede

ofrecer acceso a nuevas terapias y contribuir al avance

del conocimiento en esta área [9].

Pronóstico y Seguimiento

El pronóstico del Tumor de Wilms en adultos depende de

varios factores, incluyendo la etapa del tumor al

momento del diagnóstico, la histología y la respuesta al

tratamiento. En general, los adultos tienden a tener un

peor pronóstico en comparación con los niños, debido a

la mayor frecuencia de diagnóstico en etapas avanzadas

y a la presencia de características histológicas más

agresivas, como la anaplasia [4]. La tasa de

supervivencia a cinco años en adultos con Tumor de

Wilms oscila entre el 30% y el 70%, dependiendo de la
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extensión de la enfermedad y la respuesta a la terapia

[1].

El seguimiento a largo plazo es crucial para los pacientes

adultos con Tumor de Wilms, ya que existe un riesgo

significativo de recurrencia, especialmente en aquellos

con histología desfavorable o enfermedad avanzada [2].

Los pacientes deben someterse a evaluaciones periódicas

que incluyan exámenes físicos, análisis de laboratorio e

imagenología para detectar cualquier signo de

recurrencia lo más temprano posible. Además, es

importante monitorear a los pacientes por posibles

complicaciones tardías del tratamiento, como

insuficiencia renal o toxicidad cardíaca inducida por la

quimioterapia [3].

Dado el riesgo de recurrencia y las posibles

complicaciones a largo plazo, es fundamental que el

seguimiento sea coordinado por un equipo

multidisciplinario con experiencia en oncología renal. La

vigilancia regular y el manejo proactivo de las

complicaciones pueden mejorar significativamente la

calidad de vida de los pacientes y aumentar las
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posibilidades de detección temprana de la recurrencia, lo

que es esencial para optimizar los resultados a largo

plazo [4].

El pronóstico en adultos con Tumor de Wilms sigue

siendo un área de incertidumbre debido a la rareza de la

enfermedad y la falta de estudios clínicos específicos. La

investigación continua y la colaboración internacional

son necesarias para mejorar la comprensión de esta

enfermedad en adultos y desarrollar mejores estrategias

de tratamiento que puedan aumentar la supervivencia y

reducir las complicaciones a largo plazo [4].

Consideraciones Especiales

El manejo del Tumor de Wilms en adultos requiere una

atención especial debido a su rareza y las diferencias en

la presentación y progresión de la enfermedad en

comparación con la población pediátrica. La falta de

datos específicos en adultos hace que el tratamiento sea

un desafío, y es crucial que estos casos sean tratados en

centros de referencia con experiencia en oncología renal

y un equipo multidisciplinario [6]. Los centros
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especializados pueden ofrecer acceso a ensayos clínicos

y proporcionar un manejo más personalizado basado en

las características individuales de cada paciente.

La inclusión en estudios clínicos es especialmente

importante en el caso del Tumor de Wilms en adultos, ya

que puede proporcionar acceso a terapias nuevas y

emergentes que no están disponibles en la práctica

clínica estándar. Además, los estudios clínicos

contribuyen al desarrollo del conocimiento sobre esta

rara enfermedad, lo que es crucial para mejorar los

resultados en futuros pacientes [7]. Los médicos deben

considerar la posibilidad de remitir a los pacientes a

centros que participen en investigaciones clínicas para

que puedan beneficiarse de estas oportunidades.

En términos de pronóstico, los pacientes adultos con

Tumor de Wilms deben ser informados de que, aunque la

enfermedad es rara, un tratamiento agresivo y un

seguimiento cuidadoso pueden proporcionar una

supervivencia prolongada. La toma de decisiones

compartida es esencial para asegurar que los pacientes
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comprendan las opciones terapéuticas disponibles y los

posibles riesgos y beneficios asociados con cada una [8].

Esto es particularmente importante en casos en los que

se considera la participación en ensayos clínicos o el uso

de terapias experimentales.

En conclusión, el manejo del Tumor de Wilms en adultos

es complejo y requiere un enfoque multidisciplinario y

especializado. La escasez de datos en adultos subraya la

importancia de la investigación continua y la

colaboración internacional para mejorar la comprensión

y el tratamiento de esta enfermedad. A medida que se

desarrollen nuevas terapias y se acumulen más datos, es

probable que el manejo de los pacientes adultos con

Tumor de Wilms mejore, lo que podría traducirse en

mejores resultados a largo plazo [9].

Conclusión

El Tumor de Wilms en adultos es una entidad rara que

presenta un desafío significativo tanto en su diagnóstico

como en su manejo. A diferencia de su contraparte

pediátrica, el Tumor de Wilms en adultos tiende a ser

diagnosticado en etapas más avanzadas, con una mayor
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probabilidad de histología desfavorable, lo que

contribuye a un pronóstico menos favorable. Esta

diferencia en la presentación y progresión de la

enfermedad subraya la importancia de un enfoque

multidisciplinario y especializado en el manejo de estos

pacientes, así como la necesidad de adaptar los

protocolos de tratamiento pediátricos a las

particularidades del paciente adulto [1].

El manejo del Tumor de Wilms en adultos requiere una

combinación de cirugía, quimioterapia y, en algunos

casos, radioterapia, con ajustes específicos según las

características del tumor y del paciente. A pesar de la

agresividad del tratamiento, las tasas de supervivencia a

largo plazo en adultos son inferiores a las observadas en

niños, lo que resalta la necesidad de un diagnóstico

precoz y un tratamiento integral. Además, el seguimiento

a largo plazo es crucial para detectar recurrencias y

gestionar las complicaciones derivadas del tratamiento,

lo que puede mejorar significativamente la calidad de

vida del paciente [2].

49



Enfoques Multidisciplinarios en Urología Oncológica Vol 1

Dado que el conocimiento actual sobre el Tumor de

Wilms en adultos es limitado, se hace imperativo que los

casos sean manejados en centros de referencia con

acceso a ensayos clínicos, lo que puede ofrecer nuevas

perspectivas terapéuticas y contribuir al avance en el

tratamiento de esta rara enfermedad. La investigación

continua es esencial para desarrollar estrategias de

manejo más efectivas y mejorar los resultados a largo

plazo en esta población [3].

En resumen, el Tumor de Wilms en adultos es una

enfermedad compleja que requiere un enfoque

personalizado y basado en la evidencia. Aunque el

pronóstico es menos favorable que en niños, un manejo

adecuado y una vigilancia rigurosa pueden ofrecer a los

pacientes adultos la posibilidad de una supervivencia

prolongada y una mejor calidad de vida. El futuro del

tratamiento para esta condición dependerá en gran

medida de la acumulación de datos y de la colaboración

internacional para mejorar la comprensión y el manejo

de esta rara entidad [4].
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