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CARTA CIENTÍFICO-CLÍNICA

Hamartoma de músculo liso
familiar

Familial  Smooth  Muscle  Hamartoma

Sr.  Director:

El hamartoma  de  músculo  liso  (HML)  es  una  lesión  rara,
típicamente  congénita,  aunque  a  veces  se manifiesta  en
los  primeros  años  de  vida.  Se  describen  varias  formas  clí-
nicas;  la  primera  y  más  frecuente  se caracteriza  por  una
placa  indurada  de  superficie  lisa,  bien  normocolorada,  bien
hiperpigmentada  y  con  hipertricosis  y la  segunda  se mani-
fiesta  como  múltiples  pápulas  de  distribución  folicular,  sin
hipertricosis,  ocupando  áreas  más  o  menos  circunscritas.  La
variante  clínica  más  rara  consiste  en una  lesión más  gene-
ralizada  con  pliegues  cutáneos  prominentes  que  recuerdan
al  «bebé  Michelín».  Se  localizan  preferentemente  en  el  área
lumbar  y  más  raramente  en  los muslos,  los  brazos,  la cara o
la  región  mamaria.  El  curso  es benigno  y  las  lesiones,  incluida
la hipertricosis,  se suelen  atenuar  con la  edad1.

Una niña  de  8 años  y su hermana  de  10  acudieron  por una
lesión  congénita  y  asintomática  en  la  zona  pectoral  derecha
(figs.  1  y  2). Se  trataba  de  2 hijas de  padres  no  emparenta-
dos  y no  tenían  más  hermanos.  Los  padres  de  las  pacientes
referían  que  no  había  lesiones  similares  en  los  familiares
de las  niñas,  incluyendo  ellos  mismos,  sus  tíos  y  abuelos.
A  la exploración  ambas  presentaban  una  placa compuesta

Figura  1  Imagen  clínica  de  la  paciente  de  8 años.  Se  observan
múltiples  pápulas  hiperpigmentadas  de  distribución  folicular.

Figura  2  Imagen  clínica  de  la  hermana  de la  paciente,  de  10
años.  Las  pápulas  foliculares  se  han  ido  aplanando  en  los  últimos
años.

por  unas  pápulas  hiperpigmentadas  pequeñas  de  distribu-
ción  folicular.  Las  lesiones  de la  hermana  mayor  se  habían  ido
aplanando  en  los  últimos  años  coincidiendo  con la  pubertad.

Se  realizó  una  biopsia  de la  hermana  menor  a la altura
de  la  línea  axilar  anterior,  que  mostraba  una  acantosis  epi-
dérmica  mínima,  hiperpigmentación  de la capa  basal  y la
proliferación  de  múltiples  fibras  musculares,  sin una  orien-
tación  definida,  en la  dermis  reticular que  expresaban  actina
de músculo  liso  (fig. 3).  Con  todo  ello,  se  diagnosticó  un HML.
Las  lesiones  de la  hermana  mayor  no  se biopsiaron  al tener
un  aspecto  prácticamente  idéntico  a  las  de su hermana,
no  producirle  ningún  síntoma  y localizarse  en una  localiza-
ción  cosméticamente  sensible  y con  una  probabilidad  alta
de cicatriz  patológica.

Debido  al  solapamiento  morfológico  en algunos  casos  se
considera  que el  HML  y  el  nevus  de Becker  (NB)  represen-
tan  2  polos  dentro  del mismo  espectro  de  trastornos  del
desarrollo2.  En  nuestras  pacientes  el aspecto  papular  y la
abundancia  de fibras  musculares  en  la  dermis  decantaron  el
diagnóstico  a HML.  Se  ha demostrado  que  el  NB  se  produce
por  mutaciones  poscigóticas  en  el  gen  de la beta-actina  (gen
ACTB)  que  se detectan  solamente  en  las  fibras  de  músculo
liso  en  la dermis3.  Se  trata de  mutaciones  que  son  letales
cuando  se expresan  en la  línea  germinal  y  que, por tanto,  no
son  heredables4. Recientemente  se  han  descrito  mutaciones
en  el  mismo  gen  ACTB  en  HML5.

Se  han  descrito  otros  2 casos  de HML  en  hermanos,
en los  que  curiosamente  coincidía  la  localización  de  las
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Figura  3  Imagen  histológica  de  la  biopsia  realizada  en  la  paciente  de 8 años.  A  la  izquierda  (hematoxilina-eosina  ×  10)  se  puede
ver la  presencia  de  múltiples  fibras  musculares  lisas  que  se  distribuyen  en  la  dermis  sin  una  orientación  constante  bajo  una  epidermis
ligeramente  acantósica.  Se  han  señalado  algunas  de  ellas  con  flechas  negras.  En  la  imagen  de  la  derecha  las  fibras  se  tiñen  con
inmunohistoquímica  para  actina  de  músculo  liso.

lesiones,  como  ocurre  en  nuestras  pacientes6,7. Por  otra
parte  también  se han  publicado  varios  casos  de  nevus  de
Becker  en  varios  miembros  de  una  misma familia  (nevus  de
Becker  familiar)8---11.  Aunque  se  ha propuesto  la  paradomi-
nancia  para explicar  estos  casos,  el  descubrimiento  de estas
mutaciones  en  el  NB, dominantes  y letales  cuando  se  dan  en
la  línea  germinal,  descarta  este  mecanismo4.  Si  bien no  se
puede  descartar  la casualidad,  la  forma  en  que  se replica
la  clínica  entre  padres  e  hijos y  entre  hermanos  resulta
llamativa.

En  conclusión,  describimos  los  casos  de  2 hermanas  con
HML  en  los  que  coincide  la localización.  Como  en  otros
hamartomas  en  los que  se han  descrito  casos  «familiares»,
resulta  enigmática  la coincidencia  de la  misma  lesión
localizada  en el  mismo  sitio,  y  supone  un  desafío  a los  cono-
cimientos  actuales  sobre  mosaicismo  genético.
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