della vita fetale con un’incidenza che va-
ria dallo 0,3% nella popolazione genera-
le al 4,3% se associata ad altre anomalie
cardiache. Nella maggior parte di questi
pazienti la vena cava sinistra persistente
drena in seno coronarico senza determi-
nare shunt dx-sx, rimanendo pertanto
asintomatica. In una percentuale molto
inferiore, compresa tra 8-10% di questi
casi, invece, drena in atrio sinistro, cau-
sando desaturazione per il sangue venoso
che entra in atrio sinistro. Tale rara ano-
malia congenita vascolare va sospettata
in caso di cianosi persistente, dopo avere
escluso le cause di cianosi pil frequente
e altre anomalie vascolari tipo fistole A-V
polmonari'.
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11 sarcoma di Ewing (SE) ¢ un tumore
osseo maligno che insorge preferenzial-
mente a 10-20 anni, a livello di pelvi,
diafisi omerale e femorale. Il 25% dei
pazienti, alla diagnosi, ha gia metastasi
polmonari e ossee. Tra le manifestazioni
tipiche: dolore, limitazione funzionale,
rialzo febbrile, malessere, aumento delle
LDH nel 30% dei casi.

La combinazione di terapia sistemica
(chemioterapia) e locale (chirurgia/ra-
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dioterapia) rappresenta il gold standard’.

Caso clinico: XY, 6 anni, riferiva dolo-
re ingravescente alla gamba destra da 15
giorni (con risvegli notturni), zoppia e
difficolta alla deambulazione. Gia ese-
guiti Rx gamba (negativo) e visita or-
topedica; consigliati riposo funzionale,
paracetamolo al bisogno, ghiaccio local-
mente. Esami ematici e urine nella nor-
ma (compresi C3, C4, FR, VES e TAS).
All’arrivo in Pronto Soccorso: posizione
antalgica “a cane di fucile”, lombalgia
destra in posizione supina e all’estensio-
ne della coscia destra. Veniva ricoverato
per accertamenti, con terapia antidolori-
fica a orari.

Per comparsa di ritenzione urinaria e
difficolta alla defecazione, si eseguiva
Risonanza Magnetica del rachide in to-
to, con reperto di “lesione espansiva in-
trarachidea, extradurale, con estensione
L3-L5, di dimensioni 44x15x35 mm;
intenso ma disomogeneo enbancement
dopo contrasto, con ampia porzione cen-
trale cistico-necrotica.

Marcata compressione del sacco durale e
della cauda. Veniva eseguito intervento
urgente di laminectomia decompressiva
e asportazione in toto della lesione con
ripresa della deambulazione autonoma,
ma persistenza di vescica neurologi-
ca. La stadiazione di malattia, con TC
collo-torace-addome e scintigrafia ossea
total body, non evidenziava metastasi.
Lesame istologico-molecolare ha per-
messo di porre diagnosi di SE: positivita
analisi FISH per il riarrangiamento del
gene EWRSI1 (22q12).

Eseguita terapia secondo protocollo ISG/
SSG III per SE localizzati. Tutti i sarco-
mi di Ewing sono tumori ad alto grado.
La stadiazione sistemica prevede l'esecu-
zione di: TC torace spirale, scintigrafia
scheletrica, biopsia osteomidollare e/o
aspirato midollare; ai fini della stadia-
zione, 'impatto di PET e RM toza/ body
¢ a oggi ancora oggetto di valutazione.
La biopsia deve fornire materiale suffi-
ciente per l'esecuzione delle tradizionali
colorazioni istologiche, per le indagini di
immunoistochimica e di biologia mole-
colare (in particolare FISH ¢ RT-PCR).

La chirurgia rappresenta, ove possibile,
la prima scelta nel trattamento locale
del SE. Scopo della chirurgia ¢ quello
di rimuovere il tumore con margini am-
pi e preservare al contempo il migliore
recupero funzionale. Il SE ¢ un tumo-
re sensibile alla radioterapia e alla che-
mioterapia; pertanto ¢ raccomandato un
iniziale trattamento chemioterapico pri-

mario. Dopo chemioterapia primaria, il
trattamento locale sarad preceduto da ri-
stadiazione della sede di malattia utiliz-
zando le stesse tecniche di imaging della
stadiazione iniziale. Sembra che una
completa scomparsa della componente
tumorale a carico delle parti molli correli
con una migliore sopravvivenza.

Anche nelle forme “localizzate” all’esor-
dio ¢ indicata la ripetizione di T'C torace
dopo chemioterapia primaria, per esclu-
dere la comparsa di metastasi polmonari?.
La ripetizione della scintigrafia schele-
trica & giustificata solo in caso di progres-
sione locale o di sintomatologia specifica.
A parita di trattamento chemioterapico,
i pazienti con metastasi all’esordio pre-
sentano una probabilita di sopravvivenza
inferiore rispetto ai pazienti con malat-
tia localizzata. La strategia di trattamen-
to dei pazienti con metastasi all’esordio
prevede un trattamento di chemioterapia
pil intensificato rispetto a quello dei pa-
zienti con malattia localizzata, associato
a radioterapia possibilmente su tutte le
sedi di malattia e chirurgia ove neces-
sario. Il caso descritto ci ricorda di non
sottovalutare un dolore che provoca ri-
svegli notturni, a maggior ragione se si
sospetta una compressione midollare.
Quest’ultima rappresenta un'emergenza,
poiché ogni ritardo nel trattamento pud
causare paralisi e perdita del controllo
degli sfinteri permanenti.
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