medigraphic Alemigs

Cir Ciruj 2006;74:269-272

Miofibromatosis infantil.

Relato de una enfermedad desesperante
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Resumen

La miofibromatosis es una enfermedad tumoral que afecta casi
exclusivamente a lactantes y preescolares. Se caracteriza por
multiples lesiones nodulares compuestas de tejido colageno y
células fusiformes que afectan piel, huesos, tejidos blandos e
incluso las visceras; puede ser solitaria 0 multicéntrica. Presen-
tamos la evolucién clinica de un nifio que a los dos afos de edad
fue llevado por primera vez a consulta por una masa cervical
derecha de 4.5 x 6 cm, subcuténea, inmovil e indolora. Fue
intervenido quirdrgicamente en 13 ocasiones; en la Ultima falle-
cio. El caso corresponde al nimero once reportado con patron
familiar.
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Summary

This rare entity is characterized by multiple nodular lesions largely
composed of collagen-forming spindle cells and involving the
subcutis, skeletal muscle, bone and viscera of newborns and
infants that occurs in either a solitary or multicentric form. The
clinical course of a case is presented. The patient is a 2-year-old
male who was brought to our hospital because of a large cervical
mass. On physical examination a firm, subcutaneous, immobile
painless mass measuring 4.5~ 6 cm was palpated at right side of
neck. After the first admission, 13 complete surgical resections
were performed. This patient is the eleventh familial case in the
literature. The patient died 10 years after the first surgery.
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Introduccion

La miofibromatosis infantil es un trastorno raro del tejido
mesenquimatoso, caracterizado por la formacién de tumores
en la pidl, tgido celular subcutaneo, musculo, huesos e inclu-
S0 visceras. En 1954, Stout la denomind fibromatosis genera-
lizada congénita.! Mas recientemente han aparecido otros
reportes de la misma enfermedad, donde se resalta la varie-
dad multicéntrica y se le denomina como fibromatosis colli,
fibromatosis agresiva, fibromatosis congénita, fibromatosis
multivisceral diseminada, fibromatosis generalizada congéni-
ta, polifibromatosis, tumores desmoides o miofibromatosis
infantil .12
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Desde un punto de vistameramente clinico, en 1965 Kauffman
y Stout agruparon sus casos en dos categorias: una forma mal-
tiple, con lesiones restringidas a piel, tgjidos blandos y hueso;
y una generalizada, donde ademés hay afectacion visceral .? Exis-
te también una forma solitaria o Unica que fue reconocida hasta
fines de la década de los setenta del recién siglo pasado.® Sin
embargo, Chung y Enzinger, quienes conjuntaron la serie con el
mayor nimero de casos, encontraron que la forma solitariaes la
més comUn; a ellos se debe la denominacién de miofibromatosis
infantil.* La etiologia aln no ha sido determinada, sin embargo,
desde 1961 se conocen casos con un factor hereditario predispo-
nente;® alafecha se limitan adiez familias,® en las que los patro-
nes de herencia incidieron de manera distinta.#*

El objetivo del presente trabajo es reportar la evolucién
clinica de un nifio con miofibromatosis, variedad multicéntrica,
en quien se identificd un patréon autosdémico dominante; en la
literatura corresponderia a caso nimero once con carga here-
ditaria

Caso clinico

Nifio con tumor cervical derecho desde el nacimiento. Des-
pués de ocho semanas de la primera intervencion quirdrgica
(reseccidn), efectuada a los seis meses de edad, el tumor
recidivo y paulatinamente adquirio tal dimension que limitaba
la funcién del cuello, por lo que a los dos afios de edad se
practicd una segunda intervencién quirdrgica; la tumoracion
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Figura 1. En esta fotografia aln estaba conservado el con-
torno facial. Las dimensiones de la tumoracién no eran alar-
mantes.

reaparecio seis meses después con la mismas caracteristicas.
El diagnostico histolégico fue fibroma benigno.

El nifio fue reoperado a los tres afios y medio y a los cinco
afos de edad; en ambas ocasiones se practicd reseccion
macroscopica total.

A losseisafiosde edad, el nifio fueremitido al Departamento
de Oncologia, donde se identificd gran tumoracion cervical
derecha de 15 x 20 cm, otros nédulos cutdneos de 3 x 2 cm en
parietal derecho, uno escapular derecho de 2 x 2 cm y otro
paravertebral lumbar derecho de 1.5 x 1.5 cm, sin manchas
color café con leche ni visceromegalias (figuras 1y 2). En la
quinta intervencion quirlrgica se le practicé nuevamente
reseccion total y €l reporte de histopatologia cambio por € de
fibromatosis colli. Posteriormente recibié 5500 rads al lecho
tumoral, permaneciendo ocho meses libre del tumor. La
siguiente recaida fue tumoracion de 4 x 4 cm en €l mismo sitio;
el tratamiento consistio en extirpacion total y quimioterapia
con vincristina-adriamicina-ciclofosfamida. En las siguientes
ocho operaciones de un total de trece, presentd problemas
interrelacionados: pardlisis facial, importante pérdidas
heméticas, dificultades para €l acto anestésico debido a que €l
cuello se habia deformado tanto que resultaba imposible la
intubacion traqueal, motivo por el cual en el procedimiento
quirargico 10 debi6 efectuédrsele tragueostomia previa. El
paciente fallecié como consecuencia de las complicaciones
en laintervencion quirdrgica 13 (figura 3).

En la historia familiar, el padre es portador de un tumor
cervical derecho de 6 x 5 cm, dos tias paternas con tumor

-

Figura 2. Detalles del aspecto del nifio antes de la sexta opera-
cion. No habia lesién neurolégica ni musculo-esquelética.

cervical derecho de 3 x 2 cm; dos primos hermanos por rama
paterna con tumor cervical derecho de 2 x 2 cm, uno de €ellos,
un nifia, fallecié alos 18 meses de edad debido a glucogenosis
hepética tipo IV, misma que heredé su hermano menor quien
fallecié alos 14 meses de edad y que aparentemente no tenia
tumor cervical o en otro sitio.

Discusion

En lamiofibromatosis infantil las manifestaciones clinicasy €l
curso de la enfermedad dependen del nimero y localizacién
de las lesiones. Los tumores pueden variar en tamafio de 0.5 a
7 cm, ser de 1 a 100, y afectar potencialmente cualquier 6rgano
o tgjido. Los sitios mas comunes de afectacion en la forma
multicéntrica, ademés de las partes blandas y hueso, son pul-
mones, corazén y tubo digestivo.>*® Los tumores general-
mente estan presentes al nacimiento y son identificados du-
rante el primer afio de lavida. Sin embargo, 20 % de las lesio-
nes solitarias, la mayoria en piel, misculo o partes blandas,
aparecen en individuos de més edad.**®

En la mayoria de las lesiones multicéntricas hay regresion
espontanea,***¢ sin embargo, pueden aparecer nuevas lesio-
nes en la nifiez e incluso en la edad adulta; por lo genera
estén limitadas a las partes blandas. Bgjo circunstancia toda-
via no identificadas, el curso de la miofibromatosis infantil es
agresivo, con proliferacion continua y sobrecrecimiento de
los nédulos cutaneos.”

La histologia es caracteristica: hay células fusiformes, ro-
[lizas, con citoplasma eosindfilo, dispuestas en manojos cor-
tos bien delimitados, en tanto que en las porciones centrales
frecuentemente dan la apariencia de células menos diferencia-
das colocadas alrededor de espacios vasculares con un pa-
trén parecido al del hemangiopericitoma.*8
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Figura 3. Aspecto final de espaldas. En esta ocasion existia
ya gran dafio ocasionado por la enfermedad y por las multi-
ples intervenciones quirlrgicas a que fue sometido el pa-
ciente.

Existe debate en la histogénesis, pero con los estudios
histoquimicos y mediante microscopia electronica se ha con-
cluido que es un tumor de miofibroblastos, de ahi la reciente
denominacion.*1®

La etiologia exacta de la miofibromatosis infantil no esta
clara, pero es posible que factores genéticos desempefien un
papel importante. Laverdaderaincidenciadelamiofibromatosis
infantil en varios miembros de una familia es probablemente
més alta de lo que parece, a juzgar por la escasez de reportes
en laliteratura médica, pues la mayoria de los casos individua
les publicados dan poca 0 minima informacion sobre la histo-
ria familiar."151"202 | as lesiones de miofibromatosis infantil
con frecuencia son escasas y leves, y tienen tendencia a la
desaparicion esponténea. Las manifestaciones en los parien-
tes suelen ser también leves y pueden pasarse por alto, tal
como ocurrié en el presente caso. La aparicion de casos
multicéntricos y solitarios en una misma familia son buen fun-
damento para afirmar que son parte de una misma enfermedad
cuya evolucién casi siempre es favorable después de la extir-
paCién.19'22’23

Hay pocos datos para concluir sobre la genética de la
miofibromatosis infantil, pero en la actualidad se apoya fuer-
temente la teoria de la transmision autosdmica; de acuerdo
con Jennings y colaboradores, una forma dominante con
penetrancia reducida parece ser la mejor explicacion.’® Como

en € estudio familiar de nuestro caso y en otras publicacio-
nes, no hay predileccién por uno de los sexos.*t

Tradicionalmente la miofibromatosis infantil ha sido mane-
jada sélo con la reseccion quirdrgica, pero dependiendo del
sitio, la extension y el tipo de reseccion, los porcentajes de
recidiva se informan de 20 a 100 %.1>1424%5 |_a mayoria de los
pacientes en los que se observan recurrencias sobrellevan
multiples intervenciones quirdrgicas en vano afén de extirpar
€l tumor, y en casos extremos se llega incluso a la amputacién
s la tumoracion se ubica en una de las extremidades. En las
Ultimas dos décadas, los informes en la literatura han sugerido
que la radioterapia podria llegar a controlar las recidivas, %
lo que no pudimos ratificar en nuestro caso.

Es dificil justificar la administracién de agentes quimiotera
picos anticancerosos a pacientes con proliferacion no maligna
de tgjido fibroso como la miofibromatosis infantil —recurso
que empleamos por desesperacion mas que por una real indi-
cacion—, debido a que las células involucradas son histol6-
gicamente benignas y porque se desconoce su eficacia.?®

En conclusién, creemos que la miofibromatosis infantil es
un padecimiento raro que tiene multiples manifestaciones cli-
nicas y cursos variables; que la reseccion quirdrgica es la
indicacién mas generalizada y en la mayoria de las ocasiones
tiene resultados favorables; que si bien la quimioterapia y
radioterapia podrian tener cabida en situaciones especiales
como la nuestra, deberan ser utilizadas con juicio y pleno
conocimiento de que € resultado puede ser infructuoso.
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