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Miofibroma infantil solitario congénito.
Presentacion de dos casos
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RESuMEN

La miofibromatosis infantil es una patologia rara que suele afectar a
niflos menores de 2 afios. Més de la mitad son congénitos, localizdndose
en cabeza-cuello en un 30% de los casos. Son tumores mesenquimales
benignos que aparecen como lesiones aisladas o multiples, con o sin
afectacion visceral.

Caso 1: recién nacida que presenta tumoracién en cuero cabelludo
sospechosa de encefalocele. Ecografia y RM: masa sdlida y heterogénea
de 4x2 cm con aumento de vascularizacion periférica. Caso 2: varén de 7
meses con tumoracion en zona occipital derecha detectada a los 4 meses.
Ecograffa y RM: lesion de 1x1,5 cm en musculo esplenio de la cabe-
za sugestiva de hemangioma. Resultados: tras la reseccion quirtrgica
completa, el estudio histoldgico e inmunohistoquimico identificé las
lesiones como miofibroma. El estudio de extensién resultd normal y la
evolucidn de los pacientes fue favorable.

El diagnéstico diferencial del miofibroma debe realizarse con otros
tumores mesenquimales y con lesiones no neoplésicas caracteristicas
de laregion afecta. La localizacién visceral y las formas multiples em-
peoran el prondstico, siendo importante el estudio de extension. Su
tratamiento es la cirugia conservadora aunque, si no existen riesgos para
el nifio, la posibilidad de regresion espontdnea hace que la abstencién
terapéutica también sea una alternativa correcta.
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CONGENITAL SOLITARY INFANTILE MYOFIBROMA ¢
REPORT OF TWO CASES

ABSTRACT

The infantile myofibromatosis is a rare pathology usually affecting
children under 2 years. More than half are congenital, located in head
and neck in a 30% of the cases. Myofibroma is a benign mesenchymal
tumor that appear an isolated lesion or multiple, with or without visceral
involvement.

Case 1: A newborn girl that presents lump in scalp suspected of
encefalocele. Ultrasound and RM: solid and heterogeneous mass 4x2
cm with increased peripheral vascularisation. Case 2: A 7-months-old
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baby boy with lump in right occipital zone detected at 4 months. Ul-
trasound and RM: injury 1x1,5 cm in head esplenio muscle suggestive
of hemangioma. Results: After surgical total resection, the histological
study and immunohistochemical identified the lesion as myofibroma.
The evaluation of disease dissemination was normal and the recovery
of the patients was favorable.

The differential diagnosis of myofibroma must be carried out with
other mesenchymal tumors and with non neoplastic injuries character-
istics of the region affects. The visceral location and multiple forms
worsen the prognosis, so is important do an exhaustive study. Treat-
ment is conservative surgery, but if there is no risk to the child, the
possibility of spontaneous regression makes the abstention therapeutic
a correct alternative.

Key Worbs: Infantile myofibromatosis; Oncology; Tumor.

INTRODUCCION

La miofibromatosis infantil (MI) es una patologia tumoral
benigna descrita por primera vez por Stout en 1954, quien
la llam6 “fibromatosis generalizada congénita”. En 1981,
Chung y Enzinger acufiaron el término miofibromatosis in-
fantil, basados en sus caracteristicas histologicas y en su
mayor incidencia en nifios(2. Aunque es una enfermedad
rara, es el tumor mesenquimal mds frecuente de la infancia,
soliendo aparecer al nacimiento o en etapas tempranas de
la vida@*.

Las lesiones pueden ser aisladas o multiples, clasificindose
en 3 categorfas: solitaria (miofibroma), mdltiple sin afectacion
visceral y mdltiple con afectacion visceral. En general, es una
patologia con buen prondstico, pero la implicacion visceral
se considera un factor importante de mala evolucién®. Los
miofibromas se localizan con mas frecuencia en cabeza, cuello
y tronco, con preferencia por tejidos blandos como piel, grasa
o musculo; o por tejido 6seoG.

Al microscopio se pueden distinguir dos zonas caracteris-
ticas, una central con apariencia hemangiopericitoide y otra
periférica leiomatosa. Estos hallazgos, junto a sus propiedades
inmunohistoquimicas, confirman su origen miofibroblastico
y, con ello, el diagndstico).
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Figura 1. RM sagital SET1 con gadolinio. Realce intenso de la lesion
salvo en el centro. Obsérvese la remodelacion de la tabla Gsea, sin existir
comunicacion con el espacio intracraneal.

CASO CLINICO

Caso 1: nifia nacida a término, con embarazo controlado,
que presenta al nacimiento una tumoracion en region occipital.
La masa no habia sido detectada en los controles prenatales y
la primera sospecha diagndstica fue de encefalocele. Se reali-
zaron ecografia y resonancia magnética (RM) que mostraron
una masa sélida y heterogénea de 4x2 cm con aumento de
vascularizacion periférica y que producia remodelacion de la
tabla 0sea externa, sin existir comunicacion con estructuras
intracraneales (Fig. 1).

La tumoracion alojada en cuero cabelludo parecia de origen
vascular, pero para su diagnéstico definitivo era indispensable
la toma de biopsia. Debido a su localizacién y tamafio se realiz6
la extirpacidn total de la masa sin incidencias y con buen re-
sultado estético (Fig. 2). En el estudio anatomopatoldgico, la
pieza mostré una superficie lisa y bien delimitada. Al realizar
los cortes seriados se hallé un tejido blanquecino, con centro
moteado de coloracion rojo negruzca y de consistencia eldstica,
demostrando un patrén de crecimiento hemangiopericitoide con
inmunohistoquimica positiva para vimentina, actina musculo
liso (AML) y CD34 (focal) y negativa para desmina; todo ello
compatible con miofibroma (Fig. 3).

Caso 2: varén de 7 meses con tumoracion en zona occipital
derecha detectada por sus padres a los 4 meses. Desde entonces
presentd un crecimiento paulatino que motivé a la familia a
consultar. En la exploracion fisica la piel no parecia afectada
y la masa era de consistencia eldstica con adherencia a planos
profundos. Para su estudio se solicitaron ecografia y RM, que
objetivaron una lesion heterogénea de 1x1,5 cm en musculo es-
plenio de la cabeza con zonas quisticas en su interior y aumento
periférico de captacion de contraste (Figs. 4 y 5), por lo que el
hemangioma fue propuesto como primer diagndstico.

Ante las reducidas dimensiones del tumor y la necesi-
dad de biopsia, se decidié realizar la reseccién quirdrgica
completa, llevada a cabo sin incidencias. La pieza mostraba
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Figura 2. Caso 1. A) Visién macroscdpica de la tumoracion; B) As-
pecto postoperatorio. El cierre del defecto cutdneo se realizé mediante
Z-plastia del cuero cabelludo.

un aspecto macroscdpico redondeado, rojizo y eldstico, con
dreas quisticas amarillentas al corte. El examen microscopico
confirmd el diagndstico de miofibroma.

El estudio de extension realizado en ambos casos mediante
ecografia abdominal, ecografia cardiaca y serie 6sea, resultd
normal y la evolucién de los dos pacientes ha sido favorable,
sin recidivas ni aparicién de nuevos tumores primarios a lo
largo de 20 y 36 meses de seguimiento, respectivamente.

DISCUSION

La miofibromatosis infantil abarca el 35% de los tumores
de partes blandas que se encuentran presentes al nacimiento,
con una incidencia de 1/400.000 recién nacidos. Mds de la mi-
tad de los casos aparecen al nacimiento y el 89% se diagnosti-
can en menores de 2 afios. En cuanto al sexo, la participacion
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Figura 3. Caso 1. A) Tincién hematoxilina-eosina en la que se muestra el patrén de crecimiento hemangiopericitoide. Las células proliferantes
crecen en torno a los vasos que contienen eritrocitos en su interior; B) Técnica de inmunohistoquimica para CD34, marcador vascular. Nétese
que es positiva en los vasos, imdgenes irregulares de mayor intensidad de tincion, y en las células situadas en torno a ellos (patrén de crecimiento

perivascular); C) Técnica de tricrémico de Masson en la que se observa en color azul el tejido conectivo y en rojizo las células.

de varones es mayor de forma global, ya que la relacién es de
2:1 en las formas solitarias que son las mds frecuentes, pero
en las formas multiples son las nifias las mas afectadas9.
Hoy se considera que la forma solitaria es la mas frecuente
(60%), aunque Wiswell y cols. afirman en su revision que es
la miofibromatosis multiple con un 53% de los casos®.

Suele presentarse como una masa solitaria en crecimien-
to, visible o palpable, en piel, mdsculo o tejido subcuténeo.
Pero puede alojarse en cualquier érgano, incluso en el sis-
tema nervioso central. La afectacion visceral es el factor de
mal prondstico més importante, asociado normalmente a las
formas multiples. Pero también existen casos en la literatu-
ra de miofibromas solitarios que afectan a 6rganos internos,
sobre todo a pulmén, corazén o tracto digestivo®-); siendo
éste el caso de una forma solitaria visceral que debuté como
una obstruccién intestinal neonatal en nuestro centro?. La
evolucién natural del tumor es el crecimiento paulatino y,
aunque se ha descrito su regresion espontdnea en un 60%
de los casos, puede invadir estructuras vecinas y alterar su
funcion y desarrollot.

La etiologia de la MI es incierta, aunque se acepta que las
formas familiares siguen una herencia autosémica dominante,
lo cierto es que la mayoria de casos descritos son espordicos,
siendo escasas las ocasiones en las que se han anotado asociacio-
nes con aberraciones cromosomicas, como la delecion del brazo
largo del cromosoma 6 o la translocacion 9-16. Ante un caso de
MI se debe realizar una historia clinica familiar exhaustiva. Otra
asociacién propuesta es la implicacién de los estrégenos mater-
nos en la aparicién del tumor, puesto que éste comienza a regre-
sar cuando la exposicion estrogénica cesa, tras el nacimiento®).
Incluso se ha planteado la hipdtesis de que esté causado por stem
cells mesenquimales maternas, que llegan al feto por microqui-
merismo. Pero este hecho ha sido puesto en duda recientemente
por Yousefi y cols. al comprobar que las células tumorales de los
pacientes varones eran, en su gran mayoria, XY®.

El diagnéstico diferencial debe realizarse, ademds de
con las lesiones caracteristicas de la zona afecta, como fue
en nuestro primer caso el encefalocele, con otras tumora-
ciones de tejidos blandos como leiomioma, neurofibroma,
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Figura 4. Caso 2. Ecografia cervical con sonda lineal de partes blandas.
Nédulo muscular de ecogenicidad heterogénea con dreas hiperecogénicas
y otras anecoicas, de 1,29x1,2 cm.

fibrosarcoma, leiomiosarcoma, neuroblastoma metastasico
o hemangioma; siendo necesaria la biopsia puesto que, en
apariencia y comportamiento pueden ser muy similares®.
La confirmacién diagndstica nos la da el estudio histolégico,
apareciendo al microscopio una zona periférica de células
fusiformes que rodean en haces la zona central, constituida por
células mas redondeadas que se agrupan en torno a los vasos
sanguineos siguiendo un patrén hemangiopericitoide. En la
parte central es posible encontrar focos hemorragicos o necro-
sis por coagulacion como en nuestros casos e incluso zonas
de calcificacion periférica. El examen inmunohistoquimico
completa el estudio con la positividad a vimentina y AML y
la negatividad a desmina y S-100, caracteristicas propias de
células miofibroblasticas®4. Algunos autores como Gengler
y Guillou, sugieren la posibilidad de que estos tumores estén
relacionados con los hemangiopericitomas congénitos, siendo
ambos la misma entidad, pero en distinta fase madurativa®.

La exéresis quirdrgica sigue siendo la primera opcién
terapéutica en los casos de tumoraciones solitarias, sobre todo
en las que puedan poner en riesgo la vida del nifio o perjudiquen
el desarrollo de estructuras vecinas(. Pero también es correcto
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mantener una conducta expectante en aquellos casos en los que
las dimensiones de la tumoracion, su localizacion o niimero hagan
de la cirugfa un perjuicio innecesario, ya que la apoptosis masiva
de las células tumorales puede provocar la regresion esponténea
en aproximadamente 1 o 2 afios('?. Ademads, se debe tener en
cuenta que existe hasta un 10% de recidivas tras la cirugfa y
que la aparicién de nuevos tumores es posible, por lo que estos
pacientes deberén ser controlados con periodicidad!-.

Otros métodos terapéuticos descritos en la literatura cienti-
fica son la utilizacion de corticoides, formacos quimioterdpicos
o radioterapia, como tratamiento adyuvante o neoadyuvante a
la cirugia en los casos mds graves. Los corticoides junto al ta-
moxifeno han sido utilizados en algunos casos por la supuesta
relacién del crecimiento tumoral con los estrégenos maternos,
pero su uso no aporté mejorfas. La quimioterapia a bajas
dosis parece aportar beneficios reducidos, dando resultados
positivos en el dolor provocado por los tumores localizados
en hueso y su regresion. No obstante, también hay que tener
en cuenta sus efectos secundarios como son la infertilidad o la
aparicién de malignizacion secundaria. Ademds, sus resultados
son dificiles de valorar, puesto que estos pueden ser debidos
a la regresion espontdnea y no al tratamiento en s{®.

El pronéstico es muy favorable en el miofibroma solitario
sin afectacion visceral, pero la morbilidad aumenta cuando las
formas son multiples y la mortalidad aparece directamente rela-
cionada con la implicacién de 6rganos internos como el corazon
o el intestino, sobre todo cuando su afectacién es multiplet-10).,

La MI es una enfermedad rara que aparece en los primeros
afios de vida, siendo mds de la mitad casos congénitos. El
diagnéstico diferencial del miofibroma debe realizarse con
otros tumores mesenquimales y con lesiones no neopldsicas
caracterfsticas de la region afecta, siendo necesaria la biopsia
para su diagndstico definitivo, que viene dado por las carac-
teristicas histoldgicas. La localizacién visceral y las formas
multiples empeoran el prondstico, por lo que es importante el
estudio de extension. La reseccidn quirdirgica es una opcion
correcta en la mayoria de los casos, siendo fundamental la
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Figura 5. Caso 2. A) Axial T1 FATSAT
con gadolinio; B) Coronal T1 FATSAT
con gadolinio. Nédulo hipointenso con
realce periférico en musculo esplenio
de la cabeza.

vigilancia postoperatoria. Aun asi, si no existen riesgos para
el desarrollo del nifio, la espera de la regresion espontdnea
también es adecuada.
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