
PUNTOS CLAVE

	 	La	patología	neoplásica	infantil	ocupa	un	pequeño	
espacio	dentro	de	las	afecciones	pediátricas,	pero	
su	identificación	precoz	tiene	importantes	implica-
ciones	pronósticas	y	terapéuticas.

	 	El	diagnóstico	precoz	se	basa	en	tres	pilares:	alto	
índice	 de	 sospecha,	 identificación	 y	 seguimiento	
de	pacientes	de	riesgo	y	detección	precoz	de	sig-
nos/síntomas	de	alarma.	

	 	Debe	darse	valor	a	los	cambios	bruscos	comporta-
mentales	referidos	por	los	padres	en	el	contexto	de	
síntomas	comunes	prolongados	en	el	tiempo,	de	
curso	atípico	o	asociados	a	síndrome	constitucio-
nal	o	alteraciones	sugerentes	de	malignidad	en	la	
exploración	física.	

	 	En	presencia	de	cefalea	de	curso	menor	a	seis	me-
ses,	 en	 niños	 menores	 de	 tres	 años,	 de	 duración	
prolongada	con	empeoramiento	progresivo,	apari-
ción	matutina,	despertares	nocturnos,	asociación	
a	vómitos,	focalidad	neurológica	y/o	alteración	of-
talmológica,	debe	descartarse	una	lesión	ocupante	
de	espacio	intracraneal.	

	 	En	caso	de	adenomegalias	persistentes	(4-6	sema-
nas),	rápidamente	progresivas,	>2,5	cm	sin	respues-
ta	 a	 antibióticos,	 de	 localización	 supraclavicular,	
retroauricular	o	epitroclear	con	características	pa-
tológicas,	asociadas	a	alteraciones	hematológicas,	
radiológicas	o	hepatoesplenomegalia	y/o	síndrome	
constitucional,	debe	descartarse	malignidad.	

	 	En	dolores	osteoarticulares	multifocales,	progresi-
vos,	de	aparición	nocturna	y	con	mala	 respuesta	

analgésica,	sin	antecedente	traumático,	con	palpa-
ción	de	masa	de	partes	blandas	y/o	manifestacio-
nes	sistémicas,	debe	descartarse	neoplasia	sólida	o	
hematológica.	

	 	La	fiebre	prolongada	(>14	días)	de	origen	descono-
cido	 junto	 con	 síndrome	 constitucional,	 palidez,	
púrpura,	adenopatías	y/o	hepatoesplenomegalia,	
obliga	a	descartar	etiología	neoplásica.	

	 	En	caso	de	sospecha	de	cáncer	infantil,	el	pediatra	
de	Atención	Primaria	debe	orientar	e	iniciar	el	es-
tudio	 diagnóstico,	 derivando	 de	 forma	 precoz	 al	
niño	a	un	centro	con	Servicio	de	Oncología	y	Hema-
tología	Pediátricas.	Es	preferible	derivar	a	servicios	
médicos	que	quirúrgicos,	pues	estos	se	encargarán	
de	la	coordinación	con	el	resto	de	especialistas.	

	 	Existen	verdaderas	urgencias	oncológicas	que	de-
ben	ser	derivadas	sin	demora,	como	el	síndrome	
linfoproliferativo	con	lisis	tumoral,	las	masas	me-
diastínicas	 o	 abdominales,	 el	 síndrome	 de	 vena	
cava	superior,	el	síndrome	de	compresión	medular	
y	 los	tumores	cerebrales	con	signos	de	hiperten-
sión	intracraneal.	

FORMAS DE PRESENTACIÓN DE LAS DIFERENTES 
NEOPLASIAS INFANTILES

Leucemia

Es	la	neoplasia	más	frecuente	en	la	infancia,	represen-
ta	un	25-30%	de	los	casos	en	menores	de	14	años1-3.	Es	
más	frecuente	entre	uno	y	diez	años	de	edad,	en	varones	
y	en	la	raza	blanca4.	Más	del	95%	de	las	leucemias	en	la	
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infancia	son	agudas,	y	entre	ellas	predomina	la	linfoblás-
tica3.	Es	habitual	que	la	presentación	tenga	un	curso	in-
sidioso,	subagudo,	de	semanas	de	evolución.	La	presen-
cia	de	un	cuadro	febril	prolongado	(más	de	dos	semanas)	
o	recurrente,	junto	con	la	presencia	de	linfadenopatías	
generalizadas,	hepatoesplenomegalia,	astenia,	anorexia,	
pérdida	 de	 peso,	 irritabilidad,	 dolores	 osteoarticulares,	
impotencia	 funcional	 y/o	 alteraciones	 de	 la	 marcha,	
debe	hacer	pensar	al	pediatra	en	una	leucemia,	si	bien	
estos	hallazgos	se	observan	también	en	procesos	benig-
nos	(por	ejemplo,	infecciones	virales)3,5-7.	Debe	prestarse	
especial	atención	a	los	cambios	de	carácter	o	de	compor-
tamiento	referidos	por	los	padres8.

La	anemia	secundaria	a	la	infiltración	medular	produ-
ce	 palidez,	 astenia,	 soplo	 cardiaco	 y/o	 taquicardia,	 así	
como	 acúfenos,	 cefalea,	 vértigo,	 disnea	 e	 insuficiencia	
cardiaca	en	casos	más	graves.	La	trombocitopenia	se	ma-
nifiesta	con	epistaxis,	gingivorragia,	petequias,	equimo-
sis,	hematomas	(generalizados	o	en	localizaciones	atípi-
cas,	 a	 veces	 confundidos	 con	 un	 maltrato	 infantil),	
hematuria	y/o	melenas2,3,9.	Puede	existir	alteración	de	la	
coagulación,	con	diátesis	hemorrágica,	especialmente	en	
la	leucemia	promielocítica	(M3).	La	neutropenia	puede	
conducir	a	infecciones	graves	(gérmenes	atípicos,	evolu-
ción	tórpida),	mucositis	y	aftas	orales.	En	caso	de	afecta-
ción	del	sistema	nervioso	aparecería	cefalea,	afectación	
de	pares	craneales	(especialmente	III,	IV,	VI	y	VII),	hemo-
rragia	 intracraneal,	 síndrome	 meníngeo,	 afectación	 de	
médula	espinal	y/o	convulsiones.	En	varones,	puede	ob-
servase	infiltración	testicular	(aumento	de	volumen).	En	
leucemias	mieloides	son	características	las	lesiones	ora-
les	 con	 hiperplasia	 gingival,	 los	 cloromas	 (sarcoma	
granulocítico)	y	 los	nódulos	subcutáneos	azulados-ver-
dosos (blueberry muffin), en	especial	en	las	monocíticas	
(M4,	M5).	En	la	práctica,	cualquier	órgano	puede	ser	infil-
trado	por	blastos	leucémicos,	produciendo	nefromegalia,	
masa	mediastínica	(leucemias	T),	 infiltrados	pulmona-
res,	derrame	pericárdico,	afectación	de	glándulas3…

Los	hallazgos	anteriores	deben	considerarse	especial-
mente	en	niños	con	predisposición	genética	a	desarrollar	
leucemia,	esto	es,	 los	que	presentan	alguna	alteración	
cromosómica	o	síndrome	genético	predisponente	(sín-
drome	de	Down,	anemia	de	Fanconi,	neurofibromatosis,	
ataxia-telangiectasia,	 Bloom,	Wiskott-Aldrich,	Turner	 o	
Poland,	inmunodeficiencias,	etc.).	Además,	en	hermanos	
de	sujetos	afectos	de	leucemia	se	ha	descrito	un	riesgo	
entre	dos	y	cuatro	veces	mayor	que	en	la	población	gene-

ral2.	En	gemelos	homocigotos,	el	 riesgo	en	el	hermano	
sano	se	eleva	hasta	un	20-25%,	y	es	aún	mayor	si	la	leu-
cemia	aconteció	el	primer	año	de	vida2.

Si	 sospechamos	 una	 leucemia	 debemos	 realizar	 un	
hemograma	urgente	con	reticulocitos	y	con	frotis	de	san-
gre	 periférica,	 una	 bioquímica	 con	 parámetros	 de	 lisis	
tumoral,	coagulación	y	reactantes	de	fase	aguda.	Es	típi-
ca	una	anemia	normocítica	normocrómica,	hiporregene-
rativa	(reticulocitopenia),	trombopenia,	linfocitosis	o	leu-
cocitosis,	neutropenia,	hipereosinofilia	y	blastos	o	células	
atípicas	en	el	frotis.	Si	existe	lisis	tumoral,	observaremos	
un	aumento	de	los	valores	séricos	de	ácido	úrico,	potasio,	
fósforo	y	lactatodeshidrogenasa.	En	leucemias	promielo-
cíticas,	puede	observarse	coagulopatía	intravascular	di-
seminada.	En	caso	de	que	se	realice	una	radiografía	sim-
ple	por	los	dolores	óseos	referidos,	es	habitual	observar	
una	osteopenia	difusa,	lesiones	osteolíticas,	osteosclero-
sis	y	bandas	transversas	radiotransparentes.	En	la	radio-
grafía	 de	 tórax	 puede	 observarse	 un	 ensanchamiento	
mediastínico,	especialmente	en	leucemias/linfomas	T3.	

Linfomas no Hodgkin
Suponen	aproximadamente	un	7-8%	de	los	tumores	

malignos	infantiles.	Son	tumores	de	rápido	crecimiento,	
generalmente	agresivos	en	su	presentación,	localizados	
en	cualquier	ubicación	donde	haya	tejido	linfoide.	Pue-
den	asociarse	a	antecedentes	infecciosos	(virus	de	la	in-
munodeficiencia	humana,	Epstein-Barr)10.	La	sintomato-
logía	inicial	puede	ser	inespecífica	(tos,	odinofagia,	dolor	
abdominal,	 vómitos…),	 pero	 la	 rápida	 progresión	 suele	
orientar	hacia	un	proceso	linfoproliferativo	maligno:	sín-
drome	constitucional,	aumento	de	volumen	de	ganglios	
linfáticos,	masa	cervical	 (a	veces	con	parálisis	de	pares	
craneales	u	obstrucción	nasal),	masa	mediastínica	(insu-
ficiencia	 respiratoria,	 síndrome	 de	 vena	 cava	 superior,	
derrame	pleural),	masa	abdominal	(distensión,	dolor	ab-
dominal,	abdomen	agudo,	estreñimiento,	 invaginación	
intestinal,	obstrucción	intestinal),	asimetría	amigdalar	o	
dolor	mandibular	(por	infiltración)9,10.	En	cualquier	niño	
mayor	de	seis	años	con	una	invaginación	intestinal	debe	
considerarse	la	posibilidad	de	linfoma	en	el	diagnóstico	
diferencial5.	Pueden	afectar	al	sistema	nervioso	central	o	
a	la	médula	ósea	por	infiltración.	En	ellos,	especialmente	
en	los	de	tipo	Burkitt,	existe	un	elevado	riesgo	de	produ-
cir	un	síndrome	de	lisis	tumoral.	Un	estudio	analítico	ini-
cial	puede	ayudar	al	diagnóstico	(hemograma,	velocidad	
de	sedimentación	globular,	marcadores	de	lisis	tumoral),	
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así	como	estudios	básicos	de	imagen	(radiografía	de	tó-

rax,	ecografía	de	partes	blandas).	

Linfomas de Hodgkin

Aparecen	de	forma	predominante	en	varones	adoles-

centes,	siendo	raros	antes	de	los	diez	años	de	vida.	Supo-

nen	un	6%	de	los	tumores	malignos	infantiles.	Se	carac-

terizan	por	un	aumento	significativo	del	volumen	de	los	

ganglios	 linfáticos,	generalmente	supraclaviculares	y/o	

cervicales	(también	mediastínicos,	axilares,	paraaórticos	

e	iliacos)	y	puede	existir	afectación	esplénica,	del	hueso,	

pulmonar	o	de	la	médula	ósea	(raramente).	En	algunos	

pacientes	se	manifiesta	como	tos	persistente	por	la	masa	

mediastínica5,10.	Las	adenopatías	se	caracterizan	por	ser	

indoloras,	 experimentando	 un	 crecimiento	 lento	 pero	

progresivo	 con	 características	 patológicas	 (duras,	 fijas,	

adheridas	a	planos	profundos).	En	aproximadamente	un	

tercio	de	los	pacientes	se	asocia	sintomatología	inespe-

cífica:	síntomas	B	(fiebre	de	origen	inexplicable,	de	apa-

rición	intermitente	y	recurrente,	sudoración	nocturna	y	

pérdida	de	peso	involuntaria,	más	de	un	10%	en	menos	

de	seis	meses),	prurito,	cansancio,	somnolencia	o	ano-

rexia9,10.

Toda	masa	no	dolorosa,	especialmente	cervical,	que	

no	responde	a	antibióticos	debe	ser	investigada	median-

te	ecografía	y	radiografía	de	tórax5.	Ante	la	sospecha	de	

un	linfoma,	el	paciente	debe	ser	derivado	de	forma	ur-

gente	a	un	centro	hospitalario	para	completar	el	estudio	

diagnóstico	(resonancia	magnética,	tomografía	por	emi-

sión	de	positrones-tomografía	computarizada	(PET-TAC),	

biopsia	ganglionar…).	

Tumores del sistema nervioso central

Representan	el	segundo	tumor	en	frecuencia	en	la	in-

fancia,	en	torno	al	20%	de	los	tumores	de	la	edad	pediá-

trica1.	Los	síntomas	suelen	ser	vagos	y	poco	específicos	

inicialmente,	y	en	muchas	ocasiones	no	contamos	con	la	

colaboración	del	niño	para	describir	su	sintomatología.	

La	clínica	aparece	relacionada	con	la	hipertensión	intra-

craneal	que	el	tumor	produce	en	su	crecimiento	o	bien	

con	 la	compresión-infiltración	de	 las	estructuras	adya-

centes	 al	 mismo,	 según	 su	 localización	 (Tabla	 1)9,10.	 En	

caso	de	sospecha	de	hipertensión	intracraneal,	acompa-

ñada	 o	 no	 de	 déficit	 focal,	 es	 mandatorio	 realizar	 una	

exploración	del	fondo	de	ojo.	

Wilne	S. et al.	realizaron	un	metaanálisis11	en	el	que	se	

recogía	la	semiología	descrita	al	diagnóstico	en	un	total	

de	4171	pacientes	pediátricos	diagnosticados	de	un	tu-

mor	del	sistema	nervioso	central.	Los	síntomas	y	signos	

más	 frecuentes	 en	 el	 diagnóstico	 fueron2,11:	 cefalea	

(33%),	náuseas	y	vómitos	(32%),	alteraciones	de	la	mar-

cha/coordinación	(27%)	y	edema	de	papila	(13%),	en	tu-

mores	intracraneales;	macrocefalia	(41%),	náuseas	y	vó-

mitos	(30%),	irritabilidad	(24%)	y	letargo	(21%),	en	niños	

menores	 de	 cuatro	 años	 con	 tumores	 intracraneales;	

disminución	 de	 la	 agudeza	 visual	 (41%),	 exoftalmia	

(16%)	y	atrofia	óptica	(15%),	en	pacientes	con	anteceden-

te	de	neurofibromatosis;	náuseas	y	vómitos	(75%),	cefa-

Tabla	1.	Signos y síntomas sugerentes de un tumor del sistema nervioso central

Niño menor de 2 años
•		Tensión	aumentada	de	la	fontanela,	diástasis	de	suturas	craneales,	macrocefalia,	vómitos	de	aparición	nocturna	o	“en	escopetazo”
•		Síntomas	inespecíficos:	rechazo	de	tomas,	irritabilidad,	somnolencia,	retraso	o	regresión	del	desarrollo	psicomotor,	movimientos	anormales	de	los	ojos

Niño mayor de 2 años
•		Cefalea	que	aumenta	en	frecuencia	o	intensidad,	de	predominio	matutino	o	que	despierta	al	niño	por	las	noches
•		Se	acompaña	de	vómitos,	somnolencia	(tumores	de	fosa	posterior),	trastornos	de	la	alimentación,	alteración	de	la	personalidad	o	del	carácter	(tristeza,	

cambios	de	humor,	apatía),	disminución	del	rendimiento	escolar	y	trastornos	del	lenguaje

Sintomatología asociada
•		Otros	signos	de	hipertensión	intracraneal	(además	de	la	cefalea	y	los	vómitos):	

–	 Triada	de	Cushing	(hipertensión,	bradicardia,	alteración	del	patrón	respiratorio)
–	 Síndrome	de	ojos	“en	sol	naciente”,	típico	del	lactante

•		Anisocoria,	disminución	de	la	agudeza	visual
•		Convulsión	afebril,	especialmente	si	es	parcial	y	compleja
•		Afectación	de	pares	craneales	(ptosis,	parálisis	facial,	hipoacusia,	etc.)
•		Lateralización	de	la	cabeza	(puede	aparecer	hasta	3-4	meses	antes	del	diagnóstico)
•		Signos	de	focalidad	neurológica	(piramidalismo,	déficits	motores	o	sensitivos)	y	signos	cerebelosos	y/o	extrapiramidales	(ataxia,	inestabilidad,	dismetría,	

aumento	de	la	base	de	sustentación,	disdiadococinesia,	movimientos	involuntarios,	temblor)
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lea	(67%),	trastornos	de	la	marcha/coordinación	(60%)	y	
edema	 de	 papila	 (34%),	 en	 tumores	 de	 fosa	 posterior;	
signos	de	hipertensión	intracraneal	(47%),	convulsiones	
(38%)	y	edema	de	papila	(21%),	en	tumores	supratento-
riales;	trastornos	de	la	marcha	y	la	coordinación	(78%),	
parálisis	de	los	nervios	craneales	(52%),	signos	piramida-
les	(33%),	cefalea	(23%)	y	estrabismo	(19%),	en	tumores	
del	tronco	cerebral;	dolor	de	espalda	(67%),	alteraciones	
de	la	marcha/coordinación	(42%),	deformidad	de	la	co-
lumna	(39%),	debilidad	focal	(21%)	y	pérdida	de	control	
de	esfínteres	(20%),	en	tumores	medulares.	Si	su	origen	
es	 hipotálamo-hipofisario	 aparecen	 deficiencias	 visua-
les,	 panhipopituitarismo,	 diabetes	 insípida	 y/o	 trastor-
nos	de	la	pubertad.	Los	signos	de	hipertensión	intracra-
neal	se	ausentan	en	más	de	la	mitad	de	los	niños	con	un	
tumor	cerebral.	

La	sospecha	debe	ser	elevada	si	se	asocia	más	de	un	
signo	 o	 síntoma	 sugerente	 de	 lesión	 intracraneal	 ocu-
pante	de	espacio	(Tabla	1),	en	particular	si	son	progresi-
vos.	En	pacientes	afectos	de	neurofibromatosis,	esclero-
sis	tuberosa,	von	Hippel-Lindau,	ataxia-telangiectasia	o	
síndrome	de	Gorlin	debemos	tener	un	alto	índice	de	sos-
pecha	ante	sintomatología	sugerente2.	

Neuroblastoma y otros tumores del sistema  
nervioso simpático
Es	la	neoplasia	sólida	extracraneal	más	frecuente	de	la	

infancia,	en	torno	a	un	8,8%	de	los	casos	de	cáncer1	y	un	
15%	de	las	neoplasias	infantiles	diagnosticadas	por	de-
bajo	 de	 los	 cinco	 años.	 Es	 característico	 de	 la	 infancia	
temprana,	un	80%	de	los	casos	se	diagnostican	antes	de	
los	cuatro	años	de	vida	(un	tercio	de	ellos	antes	de	los	dos	
años)10.	Se	origina	a	partir	de	la	glándula	suprarrenal	o	de	
los	 ganglios	 simpáticos	 paravertebrales,	 por	 lo	 puede	
aparecer	a	lo	largo	de	todo	el	eje	espinal.	Su	localización	
más	frecuente	es	abdominal	(área	retroperitoneal	y	glán-
dula	suprarrenal,	65-69%),	seguida	del	mediastino	poste-
rior	(20%),	la	región	cervical	(5%)	y	la	pelvis	(2-3%)9.	

Las	 manifestaciones	 clínicas	 son	 frecuentemente	
inespecíficas	(fiebre,	pérdida	de	peso,	astenia,	hiporexia,	
estancamiento	ponderal,	adenopatías,	dolores	osteoarti-
culares,	claudicación	de	la	marcha…).	Aparecen	síntomas	
en	relación	con	el	efecto	masa	(tos	persistente,	disnea,	
distensión	abdominal,	estreñimiento,	obstrucción	intes-
tinal)	o	por	la	compresión	medular	o	de	raíces	nerviosas	
(dolor	de	espalada,	de	características	radiculares	con	pa-
raplejia,	 incontinencia	 urinaria	 y/o	 fecal)9,12.	 De	 forma	

poco	frecuente,	presenta	hipertensión	arterial,	habitual-
mente	por	compresión	de	la	arteria	renal	(no	por	la	secre-
ción	de	catecolaminas,	más	típica	del	feocromocitoma).	
Se	diferencian	distintos	síndromes	que,	solos	o	en	com-
binación,	se	asocian	al	debut	del	neuroblastoma:	1)	sín-
drome	de	Pepper	(hepatomegalia	por	infiltración	masiva	
del	hígado),	en	formas	metastásicas	en	recién	nacidos	y	
lactantes;	2)	síndrome	de	Horner	(ptosis,	miosis	y	anhi-
drosis),	en	tumores	cervicales	o	torácicos;	3)	síndrome	de	
vena	cava	superior	en	tumores	cervicales	e	intratorácicos;	
4)	síndrome	de	Hutchinson	(hematoma	en	“anteojos”	o	en	
“ojos	de	mapache”,	con	proptosis),	en	caso	de	infiltración	
retrobulbar	y	orbitaria;	a	veces	se	manifiesta	como	dolor	
óseo,	anemia,	hemorragia	y/o	infecciones,	si	hay	infiltra-
ción	de	la	médula	ósea;	y	5)	síndrome	de	blueberry muffin 
(nódulos	 subcutáneos	 azulados	 por	 invasión	 cutánea),	
característico	de	neonatos	y	lactantes.	

El	 neuroblastoma	 es	 un	 tumor	 característicamente	
asociado	a	síndromes	paraneoplásicos12:	1)	síndrome	op-
soclonus-mioclonus:	caracterizado	por	la	aparición	de	mo-
vimientos	 oculares	 involuntarios,	 caóticos,	 conjugados,	
de	gran	amplitud,	asociados	a	mioclonías	focales	y	ataxia	
de	tronco;	2)	síndrome	de	Kerner-Morrison	(7-9%):	diarrea	
secretora,	hipocaliemia	y	deshidratación,	por	secreción	de	
péptido	 vasoactivo	 intestinal	 (VIP)	 y	 somatostatina,	 en	
formas	más	benignas	(ganglioneuromas,	ganglioneuro-
blastomas),	 de	 mejor	 pronóstico;	 3)	 hipercalcemia	 de	
origen	tumoral por	secreción	de	moléculas	similares	a	la	
paratohormona.

Tumor de Wilms (nefroblastoma)
Es	el	tumor	renal	más	frecuente	en	niños,	en	torno	a	

un	5%.	Debuta	habitualmente	entre	uno	y	cinco	años	de	
edad,	con	un	pico	de	incidencia	a	los	2-3	años2.	En	un	75%	
de	los	casos	se	descubre	como	un	hallazgo	casual	de	una	
masa	abdominal.	Su	localización	es	anterior	y	suele	cir-
cunscribirse	a	un	hemiabdomen.	Un	25%	asocia	hiper-
tensión	arterial	y/o	hematuria.	Es	habitual	el	anteceden-
te	 de	 dolor	 abdominal,	 vómitos,	 pérdida	 del	 apetito,	
estreñimiento,	fiebre	o	infección	del	tracto	urinario9,10.	Se	
presenta	de	forma	bilateral	en	un	3-13%	de	los	casos.	

El	tumor	de	Wilms	es	el	ejemplo	clásico	de	neoplasia	
asociada	a	trastornos	genéticos	(solo	un	1-4%)2,12,	pero	
debe	 tenerse	 en	 consideración	 para	 realizar	 un	 segui-
miento	estrecho.	En	sujetos	afectos	de	síndrome	WARG	
o	síndrome	de	Denys-Drash	existe	un	33-50%	de	riesgo	
de	desarrollar	un	nefroblastoma.	Su	incidencia	en	niños	
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con	aniridia	es	del	4,2-5,5%;	con	hemihipertrofia,	de	un	
5,8-15,9%,	y	con	síndrome	de	Beckwith-Wiedemann,	de	
un	0,8-1,9%13.

Sarcoma de partes blandas
Los	sarcomas	de	partes	blandas	suponen	un	6,3%	de	los	

tumores	infantiles,	siendo	el	más	frecuente	el	rabdomio-
sarcoma.	Existen	dos	picos	de	incidencia	(2-6	años	y	ado-
lescencia),	con	un	ligero	predominio	en	varones.	Su	varian-
te	 histológica	 embrionaria	 es	 más	 común	 en	 niños	
pequeños	y	lactantes.	El	tipo	alveolar,	más	agresivo,	de	lo-
calización	preferente	en	tronco	y	extremidades,	aparece	
sobre	todo	en	niños	mayores	de	seis	años.	Se	asocia	con	
alteraciones	citogenéticas	y	con	formas	hereditarias	(sín-
drome	de	Li-Fraumeni	o	neurofibromatosis)10.	Su	localiza-
ción	es	muy	diversa:	el	tipo	embrionario	aparece	prepon-
derantemente	 en	 la	 cara	 –nasofaringe,	 cavidad	 nasal,	
conducto	auditivo,	región	mastoidea,	parótida–,	la	pelvis,	
las	vías	biliares	y	el	hígado,	y	la	región	paratesticular);	el	
tipo	alveolar	se	localiza	habitualmente	en	las	extremida-
des,	la	pared	del	tronco,	en	localización	intratorácica	o	in-
traabdominal9.	Según	la	localización,	podemos	encontrar	
diversa	sintomatología,	que	se	desarrolla	en	la	Tabla	2.	

Tumores de estirpe ósea
Los	tumores	óseos	malignos	suponen	un	5,5%	de	las	

neoplasias	infantiles.	Se	observan	con	mayor	frecuencia	
en	la	segunda	década	de	la	vida,	coincidiendo	con	el	esti-
rón	 puberal2,	 aunque	 los	 tumores	 de	 la	 familia	 Ewing	
pueden	verse	en	niños	más	pequeños.	El	dolor	localizado	
en	los	huesos	(especialmente	en	el	fémur)	o	en	las	arti-

culaciones	(sobre	todo	en	la	rodilla)	es	un	motivo	de	con-
sulta	habitual	en	Pediatría.	

Los	tumores	óseos	son	raros,	pero	debemos	pensar	en	
ellos	especialmente	en	la	segunda	década	de	la	vida	y	si	
no	 existe	 antecedente	 traumático	 previo5.	 Suelen	 pre-
sentarse	con	dolor	óseo	localizado	(a	veces	multifocal),	
inicialmente	intermitente	(que	se	hace	persistente),	que	
no	calma	con	analgésicos	y	desvela	por	la	noche,	acom-
pañado	posteriormente	de	una	masa	palpable	(tumora-
ción	de	consistencia	dura)	y	de	una	alteración	de	la	fun-
cionalidad9.	 En	 el	 caso	 del	 sarcoma	 de	 Ewing,	 aparece	
fiebre	en	un	cuarto	de	los	pacientes.	A	veces	se	observa	
pérdida	de	peso.	En	el	estudio	radiológico	puede	obser-
varse	una	fractura	patológica	con	un	aumento	de	partes	
blandas	que	no	es	proporcional	a	la	lesión9.	El	sarcoma	de	
Ewing	muestra	clásicamente	un	patrón	de	múltiples	lá-
minas	 (“capas	 de	 cebolla”).	 El	 osteosarcoma	 presenta	
áreas	osteoclásticas	y	osteoblásticas	dentro	del	tumor,	
siendo	típico	el	triángulo	de	Codman	(formación	de	hue-
so	reactivo	entre	el	periostio	intacto	elevado	y	la	cortical	
subyacente	en	la	zona	de	transición	con	la	zona	extraó-
sea	del	tumor)10.	Es	frecuente	que	exista	un	retraso	entre	
el	inicio	de	los	síntomas	y	el	diagnóstico	de	estos	tumo-
res,	especialmente	en	 localizaciones	axiales	o	pélvicas,	
debido	a	lo	insidioso	del	curso	de	la	enfermedad.

Retinoblastoma
Es	el	tumor	ocular	más	frecuente	en	niños,	en	torno	a	

un	3%	del	global.	Un	90%	aparece	en	menores	de	cuatro	
años	(en	especial	durante	el	primer	año	de	vida).	Existe	
una	forma	hereditaria,	a	menudo	de	presentación	bilate-

Tabla	2.	Síntomas y signos relacionados con el rabdomiosarcoma, según localización

Localización primaria Síntomas y signos

Oído	medio Otitis	media	crónica,	otorrea	hemorrágica	recurrente,	pólipos

Cavidad	nasal	y	nasofaringe Obstrucción	nasal	y	de	la	vía	aérea,	rinorrea,	sinusitis,	epistaxis,	dolor	local,	afonía,	cambios	en	la	voz,	disfagia

Órbita Proptosis,	ptosis,	pérdida	rápida	de	visión,	alteración	de	la	movilidad	ocular,	inflamación	con	tumoración	palpable

Cabeza	y	cuello Masa	indolora

Intratorácicos Tos,	distrés	respiratorio,	disfonía,	disfagia

Retroperitoneo Masa	abdominal	asintomática.	A	veces	ascitis,	abdomen	agudo,	ictericia	obstructiva	(si	afectación	vía	biliar)

Vejiga Hematuria,	obstrucción	urinaria

Próstata Masa	pélvica,	obstrucción	urinaria

Paratesticular Masa	escrotal	unilateral	e	indolora

Vagina	y	vulva Secreción	vaginal	mucosanguinolenta,	pólipo

Extremidades Masa	de	partes	blandas,	habitualmente	firme	y	no	dolorosa	(a	veces	sí	lo	es),	sensibilidad	anormal	a	la	palpación
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ral	y	multifocal,	con	una	herencia	autosómica	dominante	
y	elevada	penetrancia.	Los	hallazgos	físicos	que	nos	de-
ben	alarmar	son	leucocoria	(reflejo	pupilar	blanco),	estra-
bismo	de	reciente	aparición	(sobre	todo	en	mayores	de	
tres	 meses),	 inflamación	 ocular	 persistente,	 proptosis,	
disminución	de	la	agudeza	visual	y	glaucoma.	Es	impor-
tante	conocer	los	antecedentes	familiares	con	objeto	de	
discriminar	 las	 formas	 hereditarias	 de	 las	esporádicas.	
Parece	existir	una	asociación	entre	el	retinoblastoma	con	
el	labio	leporino,	la	dentinogénesis	imperfecta,	la	incon-
tinencia	pigmenti	y	la	catarata	familiar	congénita2.	

Hepatoblastoma
Supone	un	0,6-1%	de	los	tumores	malignos	infantiles.	

Se	presenta	en	general	con	hepatomegalia	acompañada	
o	no	de	otros	síntomas:	distensión	abdominal,	ictericia,	
pérdida	de	peso,	anorexia,	vómitos,	fiebre	o	dolor	abdo-
minal.	Sus	metástasis	suelen	localizarse	en	el	pulmón	y,	
menos	frecuentemente,	en	el	hueso,	el	sistema	nervioso	
central	y	la	médula	ósea10.	

Tumores germinales
Suponen	un	3,5%	de	los	casos	de	neoplasias	infanti-

les1.	Aparecen	en	múltiples	localizaciones,	de	modo	que	
la	clínica	de	presentación	dependerá	de	su	ubicación10,14:
	 	Región	sacrococcígea	(42%):	se	asocia	con	frecuen-

cia	a	anomalías	congénitas	(especialmente	mus-
culoesqueléticas	o	del	sistema	nervioso),	y	son	más	
frecuentes	en	niñas	(75%).	A	menudo	se	diagnosti-
can	como	hallazgo	casual	en	una	exploración	de	
imagen	realizada	por	otro	motivo	o	en	relación	con	
la	palpación	de	una	masa	abdominal	o	una	masa	
exofítica	en	la	región	sacrococcígea.	

	 	Ovario	(24%):	se	presentan	generalmente	a	partir	
de	los	ocho	años	de	vida,	especialmente	entre	los	
10	y	los	14	años,	con	un	pico	de	aparición	a	los	18-
19	años	de	edad.	Se	manifiestan	con	dolor	abdomi-
nal	 (generalmente	 crónico,	 aunque	 en	 un	 tercio	
simulan	un	abdomen	agudo	en	relación	con	tor-
sión	ovárica),	masa	abdominal,	fiebre	recurrente,	
estreñimiento,	 amenorrea,	 sangrado	 vaginal,	pu-
bertad	precoz	y,	raramente,	disuria.	

	 	Testículo	 (9%):	 existe	 una	 importante	 asociación	
con	antecedentes	de	criptorquidia.	A	menudo	su	
presentación	 es	 paucisintomática,	 en	 forma	 de	
masa	 escrotal	 indolente.	 Raramente	 se	 presenta	
como	pubertad	precoz.	

	 	Mediastino	(8%):	se	presentan	casi	siempre	como	
una	 masa	 mediastínica	 anterior,	 más	 frecuentes	
en	varones,	y	producen	disnea,	insuficiencia	respi-
ratoria,	hemoptisis…

	 	Intracraneales: están	localizados	generalmente	en	
la	región	pineal	o	supraselar.	La	presentación	inclu-
ye	alteraciones	visuales,	diabetes	insípida,	hipopi-
tuitarismo,	anorexia	y	pubertad	precoz.	

	 	Otras	 localizaciones	 (retroperitoneo,	 cuello,	 vagi-
na…).

El	diagnóstico	se	basa	en	la	realización	de	pruebas	de	
imagen	pertinentes	según	la	localización,	así	como	de	la	
realización	de	marcadores	tumorales	(AFP,	b-HCG)	y	lac-
tato	deshidrogenasa.	

Histiocitosis
Se	trata	de	un	grupo	heterogéneo	de	enfermedades	

de	causa	desconocida,	muy	infrecuentes,	a	menudo	in-
fradiagnosticadas,	caracterizadas	por	una	proliferación	
de	células	del	sistema	mononuclear-fagocítico,	con	gra-
vedad	 variable.	 Puede	 presentarse	 en	 cualquier	 rango	
etario,	pero	son	más	frecuentes	entre	uno	y	tres	años	de	
edad,	con	una	incidencia	estimada	de	3-5	casos/106	ni-
ños/año16.	El	subtipo	más	relevante	en	Pediatría	es	la	his-
tiocitosis	de	células	de	Langerhans.	Puede	aparecer	de	
forma	localizada	o	multisistémica,	con	afectación	de	dos	
o	más	órganos:	hueso,	mucosas,	piel,	médula	ósea,	gan-
glios	linfáticos,	sistema	nervioso	(eje	hipotálamo-hipofi-
sario)	o	vísceras	(hígado,	pulmón,	bazo…)10.	En	raras	oca-
siones	 (<2%)	 afecta	 al	 aparato	 digestivo,	 en	 forma	 de	
diarrea	persistente	o	síndrome	malabsortivo15.	

En	lactantes	y	niños	pequeños,	se	presenta	de	forma	
típica	en	forma	de	lesiones	cutáneas,	eritematocostro-
sas,	con	coloración	roja-violácea,	aisladas	o	confluentes,	
a	menudo	con	descamación	superficial	y	un	curso	tórpi-
do,	 pudiendo	 presentar	 periodos	 de	 regresión	 parcial.	
Pueden	simular	otros	procesos	como	dermatitis	seborrei-
cas.	 Suelen	 localizarse	 en	 el	 cuero	 cabelludo,	 la	 región	
retroauricular,	el	tronco,	los	pliegues	y,	raramente,	en	las	
palmas	o	las	plantas	de	los	pies.	Las	formas	multisistémi-
cas	son	más	frecuentes	en	niños	menores	de	tres	años,	lo	
que	implica	un	peor	pronóstico15.

En	niños	mayores	de	2-3	años	es	frecuente	encontrar	
sintomatología	relacionada	con	afectación	ósea,	por	or-
den	de	frecuencia,	en	cráneo,	huesos	largos,	huesos	pla-
nos	y	vértebras.	Se	consideran	de	riesgo	las	afectaciones	
hematopoyética,	 hepática,	 esplénica	 y	 pulmonar,	 así	
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como	determinadas	localizaciones	óseas,	a	saber,	en	vér-
tebras,	órbita,	temporal,	mastoides,	esfenoides,	arco	zi-
gomático,	 etmoides,	 maxilar	 y/o	 senos	 paranasales	 y	
fosa	 craneal	 media	 o	 anterior,	 con	 extensión	 a	 tejidos	
blandos.	Puede	presentarse	con	afectación	ocular	(prop-
tosis,	exoftalmos,	afectación	orbitaria),	auricular	(otitis	
externa/media	recurrente,	otorrea	persistente)	o	de	cavi-
dad	oral	(movilidad	o	pérdida	de	piezas	dentarias,	masa	
intraoral,	úlcera	mucosa,	gingivitis)15,16.	En	caso	de	afec-
tación	del	sistema	nervioso	central,	en	especial	del	hipo-
tálamo,	se	manifiesta	con	diabetes	insípida	con	polidip-
sia	y	poliuria,	y	panhipopituitarismo.	

El	diagnóstico	se	basa,	como	siempre,	en	una	adecua-
da	anamnesis	y	exploración	física,	siendo	en	este	caso	
fundamental	 la	 histopatología	 característica	 de	 estas	
lesiones	 (CD1a,	 CD207),	 en	 caso	 de	 poder	 realizar	 una	
biopsia.	El	estudio	de	extensión	consiste	en	un	hemogra-
ma	con	extensión	de	sangre	periférica	(y	estudio	de	mé-
dula	ósea	si	existen	citopenias),	bioquímica	de	sangre	y	
orina	con	osmolalidad	e	iones	(para	descartar	una	diabe-
tes	insípida),	función	hepática,	ecografía	abdominal,	ra-
diografía	de	tórax	y	serie	ósea.	En	casos	en	que	se	sospe-
cha	 afectación	 multifocal,	 se	 indicarán	 otras	 pruebas	
complementarias	(resonancia	magnética	selectiva	o	to-
tal body,	gammagrafía	ósea,	PET…).	

EXÁMENES COMPLEMENTARIOS  
DE PRIMERA LÍNEA

Existe	una	gran	variedad	de	estudios	analíticos,	anato-
mopatológicos,	moleculares	y	de	imagen	que	nos	pue-

den	ayudar	a	diagnosticar	una	neoplasia	infantil.	De	for-
ma	breve,	las	herramientas	diagnósticas	más	habituales	
en	la	práctica	de	Atención	Primaria	son10:	
	 	Hemograma,	 velocidad	 de	 sedimentación	 globular,	

bioquímica	con	perfil	hepático	y	renal así	como	mar-
cadores	de	lisis	tumoral	(ácido	úrico,	lactatodeshi-
drogenasa,	iones), fosfatasa	alcalina,	proteinograma	
y	 serologías	 virales	 o	 parasitológicas (por	 ejemplo,	
Leishmania).

	 	Marcadores	 tumorales:	 en	 la	 práctica	 clínica,	 los	
más	relevantes	son	los	metabolitos	de	catecolami-
nas	en	orina	y	la	alfafetoproteína,	pero	hay	muchos	
otros	(Tabla	3)17.

	 	Estudios	de	imagen:
	 –	 	Radiografía	de	tórax:	debe	hacerse	anteroposterior	

y	lateral	cuando	sospechemos	tumoraciones	in-
tratorácicas	primarias	o	metastásicas,	mediastíni-
cas,	derrame	pleural	maligno	o	tumores	cardiacos.	

	 –	 	Radiografía	de	abdomen:	su	indicación	principal	
es	la	sospecha	de	una	obstrucción	intestinal	de-
rivada	 de	 una	 masa	 abdominal	 o	 pélvica.	 No	
obstante,	hay	que	sopesar	su	uso,	pues	una	ra-
diografía	normal	no	descarta	una	enfermedad	
neoplásica	abdominal,	pero	supone	una	dosis	de	
radiación	para	el	niño.	

	 –	 	Ecografía	 abdominal:	 es	 el	 estudio	 de	 elección	
ante	cualquier	sospecha	de	masa	abdominal	o	
pélvica,	y	resulta	especialmente	útil	para	cono-
cer	las	dimensiones,	características	y	relaciones	
de	vecindad	con	tejidos	adyacentes.	El	estudio	
Doppler	nos	daría	información	sobre	vasculari-
zación	de	la	masa.	

Tabla	3.	Principales marcadores tumorales en la edad pediátrica

Abreviatura Nomenclatura Indicaciones
AFP Alfa-fetoproteína Hepatoblastoma,	carcinoma	hepatocelular,	tumores	germinales

CEA Antígeno	carcinoembrionario Tumores	colorrectales	y	del	aparato	digestivo,	tumores	germinales,	teratoma	inmaduro

b-HCG Gonadotropina	coriónica	humana Tumores	de	células	germinales
Catecolaminas
HVA
VMA
5HIAA

Dopamina,	adrenalina,	noradrenalina
Ácido	homovalínico
Ácido	vanilmandélico
Ácido	5-hidroxiindolacético

Neuroblastoma,	feocromocitoma

Tumores	neuroendocrinos
NSE Enolasa	neuronal	específica	 Tumores	del	neuroectodermo	embrionario:	neuroblastoma,	carcinoma	medular	tiroideo,	

feocromocitoma,	carcinoma	de	islotes	pancreáticos,	carcinoma	pulmonar	e	intestinal
NPY Neuropéptido	Y Neuroblastoma,	leucemia	linfoblástica	(buen	pronóstico)
TSA
TSA/TP

Ácido	siálico	total
Ratio	TSA/proteínas	totales

Leucemia
Tumores	sólidos
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	 –	 	Otros	estudios	de	imagen	más	avanzados	se	re-
servarán	para	el	medio	hospitalario:	resonancia	
magnética	nuclear,	tomografía	computarizada,	
PET-TAC,	tomografía	computarizada	por	emisión	
de	fotón	simple	ósea,	gammagrafía	(en	sus	dife-
rentes	modalidades)…

El	resto	de	estudios	hematológicos	(por	ejemplo,	aspi-
rado	de	médula	ósea),	anatomopatológicos,	citogenéti-
cos,	de	biología	molecular,	etc.	se	harán	en	medio	hospi-
talario	en	función	de	la	sospecha	y	de	los	datos	arrojados	
previamente	por	los	estudios	de	su	pediatra	de	referencia.	
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