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Tumor desmoide, un reto diagnostico

Desmoid tumor, a diagnostic challenge
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RESUMEN

Los tumores desmoides (TD), o fibromatosis agresiva, son neo-
plasias de tejidos blandos originadas a partir de fibroblastos, con
crecimiento infiltrativo localmente agresivo y sin metastatizar.
Afectan a o6rganos y estructuras adyacentes, lo que influye de
forma negativa en la calidad de vida de los pacientes. Son poco
frecuentes, con una baja incidencia y predominan en mujeres al-
rededor de los 35 afos. El diagnéstico representa un reto por su
morfologia y presentacion clinica variable.

Se trata de una paciente de 38 afos con dermatosis crénica
en el hombro izquierdo, caracterizada por una neoformacion sélida
de extensién profunda, asociada a dolor y cambios de coloracién
eritematovioladceos en la piel. La inmunohistogquimica confirmé el
diagnostico de tumor desmoide, se dio tratamiento con reseccion
quirdrgica amplia y radioterapia adyuvante.

Debido a su comportamiento infiltrativo y riesgo de recurren-
cia, estas neoplasias requieren un abordaje multidisciplinario. La
inmunohistoquimica es clave para el diagndstico, y el tratamiento
debe ser individualizado ante la falta de protocolos estandarizados.

PALABRAS CLAVE: fibromatosis profunda, tumor desmoide, inmu-
nohistoquimica, radioterapia.

Antecedentes

os tumores desmoides (TD), también conocidos como

fibromatosis agresiva o profunda, son tumores raros
de tejidos blandos, originados a partir de fibroblastos lo-
calmente agresivos que no metastatizan. Se caracterizan
por un crecimiento infiltrativo que puede afectar a 6r-
ganos y estructuras adyacentes, esto afecta la calidad de
vida de los pacientes.! En la poblacion general los tumores

ABSTRACT

Desmoid tumors (DT), also known as aggressive fibromatosis, are
rare soft tissue neoplasms originating from fibroblasts. Character-
ized by locally invasive growth without metastasis, they can affect
adjacent organs and structures, significantly impacting patients’
quality of life. These tumors are uncommon, with a low incidence
and a predilection for women around 35 years of age. Diagnosis
can be challenging due to their variable morphology and clinical
presentation.

We report the case of a 38-yearold female patient with a
chronic dermatosis on her left shoulder, presenting as a deep-seat-
ed solid neoformation associated with pain and erythematous-vi-
olaceous skin changes. Immunohistochemical analysis confirmed
the diagnosis of DT, which was treated with wide surgical excision
and adjuvant radiotherapy.

Due to their infiltrative nature and high risk of recurrence, these
neoplasms necessitate a multidisciplinary approach. Immunohisto-
chemistry plays a crucial role in diagnosis, and treatment should be
individualized given the absence of standardized protocols.

KEYWORDS: deep fibromatosis, desmoid tumor, radiotherapy, im-
munohistochemistry.

desmoides son raros, representan 0.03% de las neoplasias
y menos de 3% de los tumores de tejidos blandos. Tienen
una incidencia de dos a cinco casos por un millén de ha-
bitantes al aflo, con una edad promedio de 35 afios y pre-
dominio en el sexo femenino.? El diagnostico representa
un reto por su morfologia y presentacion clinica variable.
Las opciones de tratamiento dependen de la localizacién
y comportamiento clinico, éstas incluyen cirugia, radiote-
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rapia o tratamiento sistémico. Sin embargo, el tratamiento
de los TD sigue en discusion; no existen protocolos estan-
darizados.?

Caso clinico

Se trata de una paciente de 38 afnos de edad, sin antece-
dentes médicos de importancia, consulté por una lesion
en el hombro izquierdo de seis meses de evolucidn, aso-
ciada a dolor durante la movilizacién activa y en reposo
de intensidad 7/10, con cambios de coloracion en la piel
y crecimiento progresivo de la neoformacion. La pacien-
te fue evaluada y tratada por traumatélogos y cirujanos
en multiples ocasiones como una infeccién de teji-
dos blandos, se le indicd esquema antibiotico con ceftria-
xona y clindamicina, sin presentar mejoria. En el examen
fisico se evidencié una dermatosis localizada en la re-
gién supraescapular y el hombro izquierdo, caracterizada
por una neoformacioén de consistencia firme y extensién
profunda de 10 x 13 cm de didmetro, mal delimitada, do-
lorosa y con aumento de temperatura a la palpacion, con
cambios en la piel de coloracion eritematoviolaceos, dan-
do un aspecto de piel de naranja (figura 1).

Se realiz6 biopsia en huso profundo por sospecha de
morfea vs. dermatofibrosarcoma protuberans. El estudio
histologico revel6 caracteristicas correspondientes a tu-
mor neural compatible con neurofibroma y tumor mus-
cular asociado, sin evidencia de malignidad. Sin embargo,
debido a la incongruencia de los datos clinicos e histo-
légicos, se decidio reevaluar el diagndstico histoldgico,
el cual arrojé resultados acordes con piloleiomioma, sin

Figura 1. Lesion de consistencia firme y extension profunda de 10 x 13 cm de dia-
metro, mal delimitada, con cambios de coloracién eritematoviolaceos y aspecto
de piel de naranja.
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evidencia de malignidad, con el borde profundo afectado.
Debido al continuo deterioro clinico de la paciente se ini-
ci6 tratamiento sintomdtico, sin embargo, aument¢ la in-
tensidad del dolor hasta 9/10, se observé crecimiento del
tumor e incremento de la sensacion térmica del mismo.
Un mes después se realizé nuevamente un huso profun-
do y estudio histopatoldgico con inmunohistoquimica,
los cuales reportaron hallazgos consistentes con tumor
desmoide/fibromatosis profunda; e inmunohistoquimica:
s-100 (negativo), cD-34 (negativo) y actina de musculo
liso (positividad citoplasmatica intensa en células neo-
plasicas) (figura 2). Se solicité resonancia magnética del
hombro izquierdo, la cual reporté masa inflamatoria de
5.3 x 4.3 X 5.9 cm en el aspecto posterior y superior del
hombro, a nivel del tejido celular subcutdneo con involu-
cramiento del musculo supraespinoso.

La paciente fue intervenida quirdrgicamente para
realizar reseccién amplia del tumor desmoide de tejidos
blandos en la region escapular izquierda, con rotacién de
colgajo dorsal ancho. Se hizo estudio patolégico transope-
ratorio para evaluar los margenes quirurgicos, por lo que
se amplio 2 cm de margen quirurgico profundo transope-
ratorio. El reporte histopatoldgico corroboré el diagndsti-
co inmunohistoquimico previo por hallazgos consistentes

Figura 2. Biopsia de piel. A) Corte histoldgico (H-E 10x). Células fusiformes dispues-
tas, enlaces entrelazados y en el centro patrén ondulante, también se aprecian
vasos capilares redondeados. B) Reaccién de inmunohistoquimica de actina de
masculo liso con positividad moderada citoplasmatica en las células fusiformes.
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Figura 3. A) Defecto posterior a la reseccién amplia de tumor desmoide de teji-
dos blandos en la region escapular izquierda. B) Colgajo de rotacién de dorsal
ancho.

de tumor desmoide de 9 cm en su dimensiéon mayor, con
margenes quirurgicos libres de neoplasia (figura 3) Un
mes después se administr6 radioterapia externa con ace-
lerador lineal (50 Gy/25 fracciones) en el lecho quirurgico
de la regién dorsoescapular izquierda. La paciente fina-
liz6 el tratamiento sin interrupciones; con complicacién
de radiodermitis grado 1, se le traté con esteroide de alta
potencia por via tdpica y reepitelizante topico. Tres me-
ses después acudié a consulta donde refirié mejoria en
cuanto a la movilidad del miembro superior izquierdo y
ausencia de dolor, ademds no se palpaba la lesion firme ni
cambios de temperatura, tampoco se observaron cambios
de coloracién en la piel (figura 4).

Discusion

Los TD, también conocidos como fibromatosis profunda,
son neoformaciones monoclonales de crecimiento lento,
infiltrativos, no metastatizantes, de caracteristicas benig-
nas. Son raros en la poblacién general; ocurren principal-
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Figura 4. Evolucion clinica al completar el tratamiento con radioterapia.

mente entre la segunda y cuarta décadas de la vida; el sexo
femenino es el mds afectado (65-80%).*

Se desconoce la etiologia exacta del TD, pero se cree
que es multifactorial, asociada a factores genéticos, endo-
crinos y fisicos que tienen un rol crucial en el desarrollo
tumoral.® E1 90% de los TD surgen esporadicamente y 85%
de ellos se deben a una mutacion en el exén 3 del gen que
codifica para B-catenina (CTNBB1). Aproximadamente de
5 a 10% de los casos estdn relacionados con sindromes
hereditarios, como poliposis adenomatosa familiar (sin-
drome de Gardner), caracterizada por una mutacién en
la linea germinal del gen apc.’ El embarazo es un factor
predisponente debido a la carga hormonal. Otro factor a
considerar son los traumatismos, por una transformacién
fibrosa de un hematoma.

La presentacion clinica de los tumores desmoides es
variable y depende de multiples factores. Segun su lo-
calizacion, tamano, numero de lesiones y el patrén de
crecimiento (agresivo, estable o regresivo).” Los casos es-
poradicos se localizan en la pared abdominal o extraab-
dominal, en las extremidades, la pared tordcica, la cabeza,
el cuello y la mama. Mientras que los casos familiares se
localizan intraabdominalmente en el mesenterio o en la
pared intestinal. Algunos tumores desmoides presentan
un curso indoloro y asintomatico, éstos tienden a una
regresion espontdnea o permanecen estables, y algunos
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tienden a ser localmente invasivos causando dolor créni-
co.’ El sintoma principal es el aumento de volumen.? En
las extremidades el tumor se asocia con dolor, parestesias,
neuropatias o limitaciones en la funcion al generar com-
presién en estructuras neurovasculares.?

Debido a la baja incidencia de esta enfermedad, los pa-
cientes se enfrentan a diagndsticos tardios y erréneos, que
pueden afectar negativamente su evolucién clinica, ma-
nejo y tratamiento. A pesar de ello, estudios radioldgicos
como el ultrasonido, la tomografia axial computarizada
y la resonancia magnética son herramientas diagndsticas
fundamentales.? E]l examen histolégico establece el diag-
nostico, el cual revela una alta celularidad compuesta de
fibroblastos y miofibroblastos organizados en fasciculos
largos, con nucleos de tamaio variable, pero sin atipia ni
signos de malignidad. Entre los diagndsticos diferenciales
se incluyen patologias como: rabdomiosarcoma, histioci-
toma maligno, neurofibroma y tumores mesenquimales.*

La inmunohistoquimica desempefia un papel clave en
la diferenciacién de la fibromatosis profunda respecto de
otras neoplasias con hallazgos histoldgicos similares. Los
tumores desmoides expresan positividad para B-cateni-
na, vimentina, Cox-2, tirosina cinasa, PDGFRp, asi como
receptores de andrdgenos y estrégeno . En contraste,
son negativos para desmina, s-100, h-caldesmon, cp-34 y
c-KIT.? El caso descrito demostrd negatividad para s-100,
lo cual descarta lesiones de origen neural o melanocitico,
como schwannomas o melanomas desmoplasicos.! As-
mimismo, la ausencia de cp-34 permite diferenciar esta
entidad de neoplasias fibroblasticas o miofibroblasticas,
como el dermatofribrosarcoma protuberante. La posi-
tividad intensa para actina de musculo liso confirma el
fenotipo miofibrobléstico caracteristico de los tumores
desmoides, reflejando la proliferacion celular y surol en la
sintesis de matriz extracelular.? Aun cuando no se realizd
la evaluacién de p-catenina, este marcador es relevante en
el diagnostico, debido a que la mayoria de tumores des-
moides presentan expresion nuclear anémala por muta-
ciones en CTNNB1.? En este escenario, la combinacidn de
estudios de imagen con la correlacion clinica, histopato-
légica e inmunohistoquimica fue esencial para un diag-
nostico preciso.

Las modalidades de tratamiento deben ser individua-
lizadas para cada paciente, ya que la enfermedad es rara,
y el manejo depende segtn el tamafio del tumor, la lo-
calizacion, los sintomas y el patrén de crecimiento de la
enfermedad.® Muchos expertos recomiendan la vigilancia
activa con resonancia magnética o tomografia axial com-
putarizada cada seis meses, como primera linea de trata-
miento, especialmente en pacientes asintomdticos o con
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tumores estables.* El tratamiento sistémico es adecua-
do cuando hay progresion durante la vigilancia activa o
cuando el paciente rechaza esta opcidn; se pueden utilizar
antiinflamatorios, bloqueadores estrogénicos, quimiote-
rapia e inhibidores de tirosina cinasa. A pesar de que los
tumores desmoides no son quimiosensibles, el régimen
con doxorubicina ha desmotrado ser efectivo. El sorafe-
nib, un inhibidor multiquinasa de tirosina cinasa, ha mos-
trado que mejora la supervivencia libre de evolucion en
pacientes que requieren terapia sistémica.’ El tratamiento
quirdrgico esta reservado para casos seleccionados, como
tumores sintomaticos, de crecimiento rapido o en locali-
zaciones donde la cirugia es menos moérbida, con el obje-
tivo de preservar la funcién de las extremidades y de los
organos vitales. Sin embargo, a pesar de una reseccién con
margenes adecuados, la tasa de recurrencia local es alta;
estudios retrospectivos han informado tasas de entre 20 y
60% a los cinco afios. La radioterapia adyuvante se reco-
mienda para disminuir el riesgo de recurrencia local o en
pacientes que han rechazado el tratamiento quirurgico.®

Este caso clinico ejemplifica el reto y la complejidad
diagnostica de los tumores desmoides. La falta de fami-
liaridad con esta patologia a menudo es una limitante
para determinar un diagnéstico temprano y comprome-
te la instauracion temprana de un manejo oportuno. No
obstante, en el presente reporte, la inmunohistoquimica
resulté crucial para establecer un diagnéstico y conducta
terapéutica precisa.

Conclusion

Los tumores desmoides representan un reto diagndstico
debido a su rareza y variabilidad en su presentacion cli-
nica. Aun cuando son tumores benignos, su crecimiento
infiltrativo y localmente agresivo, junto con la falta de co-
nocimiento de esta patologia, pueden conducir a retrasos
en el diagndstico y a un manejo inadecuado. Clinicamen-
te este tumor puede tener multiples diagnostidos diferen-
ciales, incluyendo rabdomiosarcoma, histiocitoma ma-
ligno, neurofibroma y tumores mesenquimales, por esta
razon, el caso clinico reportado destaca la importancia de
un abordaje diagndstico completo, que considere estudios
de imagen, histopatologia y principalmente inmunohis-
toquimica. El tratamiento debe ser individualizado, no
existe un consenso estandarizado.
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