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Resumen.—La miofibromatosis infantil es la forma de fibroma-
tosis infantil mas frecuente. Consiste en la aparicién de uno o
multiples tumores fibrosos que afectan a piel, tejido celular sub-
cuténeo, musculos, huesos y/o visceras. La mayoria de los ca-
S0S s0n congenitos y muestran tendencia a la involuciéon espon-
tanea, aungue el prondstico estéd condicionado por la presencia
o no de afectacion visceral.

Presentamos el caso de una nifia recién nacida con miofibro-
matosis infantil maltiple de afectacion cutanea y ésea, sin afec-
tacion visceral.
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INTRODUCCION

La miofibromatosis infantil fue descrita por Stout en
1954 como «fibromatosis generalizada congénita»'. En
1981, Chung y Enzinger revisaron 61 casos del Armed
Forces Institute of Pathology (AFIP) y propusieron la de-
nominacién de miofibroma y miofibromatosis res-
pectivamente para los casos solitarios y multiples?,
basindose en la apariencia y los rasgos inmunohisto-
quimicos de las células tumorales. Aunque es una enti-
dad poco frecuente, probablemente no es tan rara
como se pensaba: hasta 1997 se encuentran al menos
231 casos publicados™*. Se trata de un trastorno mesen-
quimal en el que aparecen tumores que afectan a piel,
tejido celular subcutdneo, musculos, huesos y/ o visce-
ras. Elnimero de tumores puede variar desde 1 a mas
de 100. El 80% de los casos son congénitos y es raro
que comience después de los 2 afios de edad’. No obs-
tante, hayuna forma del adulto que suele ser solitaria®.
La tendencia natural de los tumores es hacia la invo-
lucién esponténea’, pero la presencia de afectacion vis-
ceral ensombrece el prondstico®.

DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de una nifia de 23 dias de edad que fue
remitida a nuestro servicio por la presencia desde el
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MULTIPLE, CUTANEOUS AND OSSEOUS,
INFANTILE MYOFIBROMATOSIS

Abstract.—Infantile myofibromatosis is the most frequent form
of infantile fibromatoses. One or more tumours appear in the
skin, subcutaneous tissue, muscle, bones and viscera. The disease
is usually present at birth and characteristically tumours are
prane to spontaneous regression. The prognosis depends on the
presence of visceral involvement.

\We present the case of a newborn female with congenital multiple
fibromatosis with cutaneous and osseous lesions, but without
visceral involvement.

Key words: infantile myofibromatosis, infantile fibromatoses,
congenital haemangiopericytoma.

nacimiento de varias lesiones cutdneas de aspecto
tumoral que afectan tronco y extremidades. La nifia
era hija de padres sanos y fruto de un embarazo y
parto normales. Habia presentado al nacimiento un
bajo peso para la edad gestacional (2.070 g), una talla
de 43 cm yun perimetro cefilico de 32 cm. Ala explo-
racién se observaban dos lesiones papulosas, de color
rojizo y consistencia fibrosa en el brazo y muslo
izquierdos (fig. 1). Ademds presentaba dos ndédulos
subcutdneos en el abdomen, proximos a los flancos,
recubiertos de piel de aspecto normal. El resto de la
exploracidn fisica no reveld alteraciones, salvo la pre-
sencia de una paralisis facial derecha.

Se realiz6 biopsia de uno de los tumores que mostré
una lesion nodular bien definida, no encapsulada, loca-
lizada en la dermis y respetando la epidermis (fig. 2).
La parte periférica de la lesién se componia de fas-
ciculos compuestos por células fusiformes, de amplio
citoplasma eosinéfilo y con nucleos alargados. En el
centro de la tumoracién se encontraban cimulosde cé-
lulas redondeadas o poligonales, con citoplasmas de
bordes mal definidos ynucleos hipercromaticos. Esta
zona mostraba espacios vasculares con luces interco-
nectadas en un patrén en «asta de ciervo» (fig. 3). La
inmunohistoquimia demostré positividad para vimen-
tina y actina especifica del misculo. Se practicé hemo-
grama y bioquimica sérica, que fueron normales. La
radiografia de térax, la ecografia abdominal y cardiaca
y la tomografia axial computarizada (TAC) cerebral
no detectaron anomalias. En la serie 6sea se detecta-
ron multiples imdgenes liticas diafisometafisarias en
fémures, tibias yhimeros, asi como en mandibula y pel-
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Fig. 1.—Papula de consistencia fibrosa en el brazo.

vis, con bordes bien definidos no esclerdticos (fig. 4).
Se realiz6 una interconsulta a Neurologia solicitando
valoracién de la pardlisis facial, y ésta fue etiquetada
de paralisis facial periférica de etiologia probable-
mente obstétrica.

Alos5 mesesde edad la nifia se encuentra bien, con
adecuado desarrollo ponderoestatural. Las lesiones

Fig. 2.—Lesién tumoral intradérmica que muestra un patrén bifasico.
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Fig. 3.—Detalle histoldégico. En la parte superior izquierda:
patron hemangiopericitoide. En la parte inferior derecha: patrén leio-
miomatoide.

cutdneas han mejorado discretamente, pero persiste
la parélisis facial.

DISCUSION

La miofibromatosis infantil puede clasificarse en
solitaria o multiple, atendiendo al nimero de lesiones
presentes. Tanto las formas solitarias como las multi-
plestienen preferencia por el sexo masculino en una
proporcién de 2 a 1°'°. Las formas solitarias son las
mds frecuentes, suponen del 50% al 70% de los casos
yafectan generalmente a la piel o al tejido celular sub-
cutaneo, con menor frecuencia al masculo o al hueso
yraramente a visceras’. Las formas miltiples pueden
tener mds de 100 tumores en total y se clasifican a su

Fig. 4.—Imagen litica en la tibia.
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vez en dos grupos. En el primero se afecta piel, tejido
celular subcutdaneo, musculosy/ o huesos, pero no visce-
ras, yel prondstico es favorable. En el otro, que supo-
ne el 25% de las formas multiples, hay afectacidon
visceral, lo que implica hasta un 75% de mortalidad®.
En este grupo los 6rganos mds frecuentemente afec-
tados son el corazén, el pulmon, el tracto gastroin-
testinal, el higado yel pancreas. La muerte habitual-
mente se debe a complicaciones cardiopulmonares o
gastrointestinales''. Parece que el érgano cuya afec-
taciéon implica peor prondstico es el pulmon.

En la piel los miofibromas suelen aparecer predo-
minantemente en cabeza y tronco, y menos veces en
extremidades. Se presentan como nédulos asintoma-
ticos de consistencia gomosa de entre 0,5 y 7 cm de
didmetro, recubiertos de piel normal o rojiza. Se han
descrito formasen placa'? y formas atréficas; estas tlti-
mas se suponen debidas a la involucién de casos de
desarrollo precoz intrauterino® . Aunque los tumo-
res tienden a involucionar espontineamente, hay
casosen que persisten ya veces aparecen nuevas lesio-
nes posteriormente® ', por lo que esimportante hacer
seguimiento de estos pacientes.

Histolégicamente la miofibromatosis infantil pre-
senta un patrén bifdsico caracteristico”'®, Suelen apa-
recer uno o varios nédulos bien definidos, no encap-
sulados, en dermis o tejido celular subcutdneo. La
periferia de cada nddulo se compone de fasciculos de
células fusiformes, de citoplasma eosindéfilo, con
ntcleos alargados, a veces en cigarro puro, que recuer-
dan al leiomioma. En cambio, el centro se compone
de células menos diferenciadas, poligonales, de
ntucleos hipercromaéticos redondeados u ovales que
delimitan espacios vasculares interconectados en un
patréon muy similar al del hemangiopericitoma. Oca-
sionalmente, el patrén histolégico se invierte, de
forma que la zona similar al hemangiopericitoma se
dispone en la periferia yla zona similar al leiomioma
es central'®. Inmunohistoquimicamente se detecta
positividad para actina y vimentina ynegatividad para
desmina yproteina S-100. Por las caracteristicas ultra-
estructurales de las células y el patréon inmunohisto-
quimico se acepta que es un tumor de estirpe miofi-
broblastica’. No obstante, otros autores encuentran
evidencia de diferenciacién hacia misculo liso™ o
hacia pericito'”. La similitud histolégica con el heman-
giopericitoma congénito y con el fibrosarcoma con-
génito puede plantear problemas de diagndstico dife-
rencial, ya que también tienen semejanzas clinicas y
afectan al mismo grupo de edad'. El fibrosarcoma
tiene peor prondstico y es importante distinguirlos,
para lo cual puede ser util realizar estudios citogené-
ticos. El fibrosarcoma presenta anomalias cromoso-
micas numéricas, generalmente trisomias, que no apa-
recen habitualmente en la miofibromatosis'®. Con res-
pecto al hemangiopericitoma congénito, se ha
propuesto que se trate de una forma de miofibroma-

tosis infantil en la que predomina el patrén histol6-
gico similar al hemangiopericitoma'.

La etiologia de la miofibromatosis es controvertida.
La aparicién de la mayoria de los casos en nifios recién
nacidos plantea la posibilidad de algiin factor causal
de accién intrauterina*''. En ensayos experimenta-
les con cobayas tratados con estrégenos se ha conse-
guido desarrollar tumores similares a los de la miofi-
bromatosis®. Sin embargo, estas hip6tesis no expli-
can los casos de aparicion tardia. La presencia de casos
familiares apoya una etiologia genética con un patrén
de herencia dominante con penetrancia reducida®"?.

La mayoria de los casos de miofibromatosis no
requiere tratamiento. Se puede hacer cirugia de los
casos solitarios, siendo bajo el porcentaje de recidivas ®.
En casos seleccionados de gran afectacién funcional,
irresecables o con afectacidén visceral se puede com-
plementar el tratamiento con radioterapia y/ o qui-
mioterapia. Se han utilizado combinaciones de vin-
cristina, adriamicina-D y ciclofosfamida, asi como
interferén-o, con resultados dispares™®.

La evaluacién de un nifio con miofibromatosis debe
incluir, ademds de una biopsia confirmatoria, una
exploraciéon fisica completa e historia familiar. Asi-
mismo es obligada la realizacién de una serie 6sea. La
ecografia abdominal yla placa de térax se pueden sus-
tituir por una TAC o mejor alin por una resonancia
magnética (RM), ya que esta dltima tiene mayor reso-
lucién para este tipo de tumores™. Ademds debe reali-
zarse un seguimiento de los pacientes por la posibi-
lidad de desarrollar nuevos tumores y dar consejo
genético a los padres.
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