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Sarcome : définition
• Sarcome : tumeur maligne développée aux dépends 

du tissu conjonctif (tissus de soutien)

• T conjonctif : 
• Tissus mous : muscle strié, muscle lisse, graisse, nerfs, 

vaisseaux sanguins…
• Os et cartilage

• Sarcomes possibles dans toutes les localisations (dont 
les viscères)

• Circonstances de découverte : boule, hématome 
persistant, masse profonde de plus de 3 cm de 
diamètre

• Tumeurs rares : 1% des cancers de l’adulte, 15% des 
cancers de l’enfant

• > 60 sous-types différents

• > 150 sous-types moléculaires



Sarcomes et biologie moléculaire
• 50% des sarcomes : anomalies génétiques récurrentes et 

spécifiques (mutation, translocation, amplification) qui constituent des marqueurs 
diagnostiques

• Diagnostic : 
• anapath (critères morphologiques et immunohistochimiques) 
• critères génétiques pour certains sarcomes

• Identification de ces anomalies par le biais de la biologie moléculaire :
• Compréhension : organiser les sarcomes en sous-groupes 
• Diagnostic précis 
• Traitement adapté

• En France, réseau anatomopathologique Rreps : double lecture et réalisation des analyses 
moléculaires, RESOS pour l’os





Exemple du sarcome 
d’Ewing

• Os et tissus mous

• Sarcome avec aspect aspect 
« bleu » indifférencié des cellules 
tumorales

• Morphologie non spécifique



Immunohistochimie en faveur : 
CD99+ sans marqueurs de 
lymphomes, de tumeurs 
musculaires, de neuroblastomes…
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Biologie moléculaire nécessaire au diagnostic : translocation spécifique



Hybridation in situ fluorescente (FISH), 
gène EWSR1 



Analyse transcriptomique



Exemple de la tumeur 
desmoide

• Tumeur desmoide : tumeur intermédiaire 
localement aggressive

• Tumeur conjonctive avec mutation 
activatrice

• Mutation activatrice : modification d’une 
séquence d’ADN dans un gène qui va 
déclencher l’activation anormale et 
permanente d’une protéine

• Mutations du gène CTNNB1 (code pour la 
protéine béta-caténine)



• Séquençage de l’ADN

• Desmoide sans mutation de 
CTNNB1 : peut révéler une 
prédisposition génétique aux 
cancers (polypose adénomateuse 
familiale)



Exemple du synovialosarcome

• Sarcome des tissus mous

• Sarcome avec aspect souvent indifférencié des cellules, monomorphe

• Immunohistochimie : 
• Des marqueurs non spécifiques : cytokératines, CD99, CD56

• Un marqueur spécifique : SS18-SSX

• Marqueur : protéine chimérique produite par les cellules tumorales

• Lié à la présence d’une translocation spécifique

• Biologie moléculaire : facultative (immunohistochimie suffisante)



SS18-SSX



Exemple du liposarcome bien différencié

• Sarcome avec amplification spécifique de gène

• Présence anormale de nombreuses copies d’un gène dans le génome 
des cellules tumorales, entrainant une production anormale de 
protéines forçant la multiplication des cellules

• Tumeur graisseuse du rétropéritoine : peut ressembler 
histologiquement à de la graisse normale

• Pas de marqueur immunohistochimique

• Amplification du gène MDM2





• Hybridation in situ 
fluorescente (FISH), gène 
MDM2 



Diagnostic sur biopsie

• étape incontournable de la démarche diagnostique et de la prise en charge 
des sarcomes

• Modalités techniques discutées au préalable en Réunion 
de Concertation Pluridisciplinaire (RCP) regroupant l’ensemble des praticiens 
impliqués dans la prise en charge de ces maladies.

• Biopsie-ponction (par voie percutanée), sous scanner ou échographie
• sous anesthésie locale, à l’aiguille, en collaboration avec un radiologue et un 

médecin anatomopathologiste, 
• Microbiopsie : bien gérer le matériel biopsique (analyse histologique, biologie 

moléculaire)

• Biopsie chirurgicale sous anesthésie générale : 
• prélèvement d’une quantité suffisante de tissus tumoraux 
• risque d’hématomes, de surinfection, de dissémination des cellules tumorales au niveau 

de la cicatrice



Conclusion

• Sarcomes : tumeurs rares et très diverses

• Apport de la biologie moléculaire : diagnostic, pronostic, traitement

• Anomalie moléculaire : pas toujours spécifique !

• Intégration correcte de l’ensemble des données : cliniques, 
radiologiques, histologiques, moléculaires

• Anapath : rôle dans la bonne gestion du 
matériel (petites biopsies)

• Temps de prise en charge pour le diagnostic : 
jours, semaines, mois…

• Importance du temps du bon diagnostic et du 
traitement adapté !
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