Actas Dermosifiliogr. 2007;98:617-20

Dermatofibrosarcoma protuberans congénito: descripcion
de un caso
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El dermatofibrosarcoma profuberans es un tumor fibrohistiocitario de bajo grado poco comun y que
suele aparecer en adultos entre los 20 y 50 afios de edad. Inicialmente se presenta como una macula o placa
violdcea de aspecto vascular sobre la que aparecen posteriormente lesiones nodulares en la superficie. El diag-
néstico es histolégico y se trata de un tumor de células fusiformes que se disponen en fasciculos cortos adop-
tando un patrén arremolinado caracteristico. Es un tumor con una elevada tasa de recurrencias locales, aunque
son raras las metdstasis. El tratamiento es quirdrgico con amplios margenes. Este tumor excepcionalmente afec-
ta a nifios menores de 16 afios y todavia mds raros son los casos congénitos, con sélo 27 casos descritos en la li-
teratura. Se describe el caso de un nifio de 10 afios de edad con un dermatofibrosarcoma protuberans presente
desde el nacimiento y sin signos de recurrencia en la actualidad.
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CONGENITAL DERMATOFIBROSARCOMA PROTUBERANS: A CASE REPORT

Abstract. Dermatofibrosarcoma protuberans is a rare low-grade fibrohistiocytic tumor with onset normally at
ages between 20 and 50 years. It presents as a violaceous plaque or macule with an appearance suggestive of
vascular lesion, on which nodular lesions appear later. Histological diagnosis is based on the presence of a
spindle-cell tumor arranged in small bundles in a characteristic cartwheel pattern. The local recurrence rate is
high but metastases are rare. The treatment is surgical resection with wide margins. The tumor rarely affects
children under 16 years of age and it is even less common at birth—only 27 congenital cases have been
described in the literature. We describe the case of a 10-year-old boy with dermatofibrosarcoma protuberans
present since birth and currently without signs of recurrence.
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Introduccion

El dermatofibrosarcoma protuberans (DFSP) es un tumor
fibrohistiocitario de bajo grado que se caracteriza por una
elevada tasa de recurrencias locales. Se suele presentar en-
tre los 20 y 50 afios de edad, siendo raro en los nifios me-
nores de 16 afios y todavia mds raro los casos congénitos,
con s6lo 27 casos descritos en la literatura2. Se describe
el caso de un nifio de 10 afios de edad con un dermatofi-
brosarcoma protuberans presente desde el nacimiento y sin
signos de recurrencia en la actualidad.
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Caso clinico

Se trata de un nifio de 10 afios de edad de origen marroqui
y sin antecedentes médicos de interés, que consultaba por
una tumoracién en la pierna izquierda presente desde el
nacimiento y que le habia ido creciendo progresivamente.
En la exploracién fisica se objetivaba una placa indurada de
9 x 7,5 cm de didmetro situada en la cara latero-interna
de la pierna izquierda (fig. 1). La placa presentaba dos dreas
periféricas atréficas que dejaban ver la red vascular subya-
cente. En el centro se observaban dos nédulos tumorales de
1 cm de didgmetro de aspecto pardo-amarillento y otro vio-
liceo de mayor tamaifio (fig. 2). A la palpacién la lesién era
firme y estaba unida al tejido subcutdneo. Una radiografia
dsea de la tibia y el peroné y una ecografia de partes blandas
fueron normales. Se practicé una biopsia cutinea que mos-
tré una epidermis atréfica y un infiltrado muy celular que
se extendia en profundidad desde la dermis papilar (fig. 3).
El infiltrado estaba constituido por células fusiformes de
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Placa indurada localizada en la cara latero-interna de
la pierna izquierda.

La placa presenta un area periférica atréfica que deja
ver la red vascular subyacente y en el centro se observan dos
nédulos pardo-amarillentos de 1 cm de diametro y otro violaceo
de mayor tamafo.

nucleo alargado que se disponian en fasciculos cortos con
un patrén estoriforme (fig. 4). En la inmunohistoquimica
las células del tumor fueron positivas con el anticuerpo para
CD34 y la tenascina (fig. 5). Esta histologfa con esta in-
munohistoquimica correspondian a un dermatofibrosar-
coma protuberans, que en este caso al estar presente desde el
nacimiento tenfa ademds la peculiaridad de ser congénito.
Tras el diagnostico, al nifio se le realizé una exéresis am-
plia del tumor que por motivos personales se realizé en otro
centro, y hasta el momento no tenemos constancia de re-
cidiva.

Discusion

E1 DFSP es un tumor fibrohistiocitario de bajo grado. Fue
inicialmente descrito en 1924 por Darier y Ferrand con el
nombre de «dermatofibroma progresivo y recurrente» y un
afio més tarde Hoffman describié tres nuevos casos y pro-
puso el término de «dermatofibrosarcoma protuberans». Es
un tumor poco frecuente, con una incidencia del 0,1% de
los tumores malignos3. Se suele presentar entre los 20 y
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Figura 3. En la histologia se observa un infiltrado de células
fusiformes que se extiende en profundidad desde la dermis
papilar. (Hematoxilina-eosina, x100.)

50 afos de edad, siendo raro en los nifios menores de
16 afios (el 6 % de los DFSP) y todavia mds raro los casos
congénitos con s6lo 27 casos descritos en la literatural?. En
general hay una mayor incidencia en la raza caucisica. Es
ligeramente mds frecuente en los varones, aunque en los
casos congénitos predomina en el sexo femenino. Las loca-
lizaciones mds frecuentes son el tronco y la parte proximal
de extremidades y es raro en la cabeza y en el cuello. Hay
una gran variabilidad clinica en la presentacién del
DFSP2#+°. Habitualmente suele presentarse como una
midcula o una placa de color eritemato-azulada o violdcea
de aspecto vascular. Tiene un lento crecimiento, durante
afios, en el que aparecen pequefios nédulos en la superficie
de la placa, con una lenta progresién a un estado nodular o
protuberante. Es una placa indurada y asintomatica, aun-
que en ocasiones puede ulcerarse y ser dolorosa. En algu-
nos casos, persiste como una placa no protuberante, reci-
biendo entonces la denominacién de DFSP atréfico. En
estos casos, suele presentarse como una lesién violdcea,
deprimida y atréfica semejante a una cicatriz, sin ningin
nédulo, que con frecuencia se confunde clinicamente con
un carcinoma basocelular esclerosante, una anetodermia,
una morfea o una cicatriz. E1 DFSP atréfico es especial-
mente frecuente en los casos congénitos y en la infancia®.
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Figura 4. Las células fusiformes del infiltrado se disponen en
fasciculos cortos adoptando un patrén arremolinado.
(Hematoxilina-eosina, x200.)

El diagnéstico del DFSP es histolgico” . Se trata de un
tumor de células fusiformes de niicleo alargado que se dis-
ponen en fasciculos cortos adoptando un patrén estorifor-
me o arremolinado caracteristico. Las células muestran una
atipia celular minima y pocas mitosis. Tiene un patrén de
crecimiento infiltrativo y generalmente se extiende hasta
la dermis profunda y el tejido celular subcutineo. El tu-
mor de Bednar es una variante histolégica del DFSP, que
tiene células dendriticas que contienen melanina entre las
células fusiformes’. Otro subtipo es el mixoide, con dreas
de mucina intersticial entre las células fusiformes'. En la
inmunohistoquimica es muy importante destacar la positi-
vidad de las células del tumor con el anticuerpo para
CD34. E1 CD34 es un antigeno de superficie que se expre-
sa en las células madre hematopoyéticas, en el endotelio y
en la piel (alrededor de las estructuras foliculares, glandulas
sebiceas y sudoriparas). Este antigeno puede estar presen-
te también en neoplasias como ocurre en el DFSP y es de
gran ayuda para diferenciarlo de otros tumores fibrohistio-
citarios. La tenascina es un marcador estromal de tejido co-
nectivo que suele ser positivo en las células del DFSP y es
caracteristico que la positividad se extienda hacia el tejido
celular subcutdneo. Vimentina también es positiva y el res-
to de marcadores (factor XIIIa, S-100, actina y desmina)
son negativos. Citogenéticamente, el DFSP se caracteriza
por presentar la translocacién reciproca t(17;22)(q22;q13)
que condiciona en la fusién del gen del coldgeno tipo 1
(COL1A1), en el cromosoma 17q, con el gen de la cadena
beta del factor de crecimiento derivado de las plaquetas
(PDGFB), en el cromosoma 22q"3 1.

El diagnéstico clinico del DFSP en la infancia o en los
jovenes puede ser dificultoso a causa de que en los estadios
tempranos el tumor frecuentemente se parece a una mal-
formacién vascular. El resto de diagnésticos diferenciales
deben hacerse con los tumores fibrohistiocitarios, como
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En la inmunohistoquimica las células del tumor son
positivas con el anticuerpo para CD34. (Inmunohistoquimica
para el marcador CD34, x100.)

dermatofibroma, leiomioma, neurofibroma, dermatomio-
fibroma, y en la infancia también con la miofibromatosis
infantil y el hamartoma fibroso de la infancia®?’. El der-
matofibroma es una lesién mis nodular, delimitada a la
dermis y si invade el tejido celular subcutdneo lo hace por
los septos interlobulillares, y en la inmunohistoquimica, al
contrario de lo que ocurre en el DFSP, es CD34 negativo
y factor XIIIa positivo. El leiomioma estd constituido por
células fusiformes que poseen nucleos con morfologia de
cigarro puro y se disponen paralelas a la epidermis. Si fue-
ra necesario recurrir a la inmunohistoquimica, el leiomio-
ma es positivo para desmina y caldesmén, ambos negativos
en el DFSP. El neurofibroma presenta unos nicleos mds
pequeifios y ondulados y es positivo para S-100, anticuerpo
constantemente negativo en el DFSP. El dermatomiofi-
broma es un tumor raro que se presenta como una placa
asintomdtica de crecimiento lento. Es frecuente en el cuello
y en los hombros de adultos jévenes, con predileccién por
las mujeres. En la histologia el tumor tiene aspecto de pla-
ca, bien circunscrita, compuesta por fasciculos de células
monomorfas fusiformes, orientadas paralelamente a la epi-
dermis. Las células presentan citoplasma eosinéfilo y ni-
cleo elongado vesiculoso con 1 o 2 nucléolos y expresan
vimentina y actina de musculo liso. La miofibromatosis in-
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fantil se caracteriza por la aparicién de lesiones nodulares
o tumorales, firmes y eldsticas, de localizacién preferente
en tronco, hombros y muslos. Existen formas solitarias,
tanto a nivel cutdneo como 6seo o visceral. En la histolo-
gia las células fusiformes tienen un citoplasma eosinéfilo
y nucleos vesiculosos que se disponen en fasciculos cor-
tos entrelazados. Los agregados celulares estdn separados
por finas bandas de coldgeno y a menudo, en el centro de
la tumoracién se observan espacios vasculares. Desde el
punto de vista inmunohistoquimico, las células son po-
sitivas para vimentina y actina. El hamartoma fibroso de
la infancia es una lesién practicamente exclusiva de la
época prepuberal, siendo muy caracteristico su patrén
organoide constituido por trabéculas de tejido fibrocola-
geno, células primitivas mesenquimales y tejido adiposo
maduro, y es ficil diferenciarlo del DFSP con la simple
microscopia éptica.

El tratamiento del DFSP consiste en la exéresis amplia
del tumor con 2-3 cm de margen incluyendo la fascia su-
perficial. La radioterapia se reserva para las escisiones in-
completas o para tumores de gran tamafio como terapia co-
adyuvante. E1 DFSP es un tumor que se caracteriza por
una marcada invasién local y una elevada tasa de recurren-
cias locales (entre el 20-50 %), sobre todo dentro de los tres
primeros afios después de la intervencién quirtrgica. La
microcirugia de Mohs ha disminuido la tasa de recurren-
cias a menos del 2% y se considera el tratamiento de elec-
cién'’. La resonancia magnética, segin estudios recientes,
puede ser de gran ayuda como instrumento preoperatorio
para delimitar la extensién y el tamafo del tumor y plani-
ficar asi la cirugia y prevenir las recurrencias locales'. Tam-
bién puede ayudar en el seguimiento posoperatorio para
detectar y monitorizar las recidivas del tumor. Se reco-
miendan controles clinicos de los pacientes cada 3-6 me-
ses en los tres primeros afios después de la intervencién y
posteriormente una vez al afio. Las metdstasis del DFSP
son extremadamente raras. Han sido reportadas en el 1-
6% de los pacientes y son un signo de mal prondstico®”’.
El pulmén es el sitio mas comun de las metastasis por via
hematdgena, seguido de las adenopatias regionales, el cere-
bro, el hueso y el corazén.

Como conclusiones, debemos destacar que ante un nifio
que se presente con placas o nédulos cutdneos, incluso con-
génitos, que no tengan un diagndstico clinico claro, es re-
comendable hacer una biopsia diagnéstica. Ademds, dado

el potencial local agresivo y la alta tasa de recurrencias del
DFSP, es importante un diagndstico temprano para facili-
tar una escisiéon adecuada.
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