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RESUMEN

Introduccion. El hamartoma fibroso de la infancia es un raro tumor
de partes blandas, que aparece antes de los 2 afios de edad, tipicamente
en varones, en las extremidades superiores.

Caso clinico. Presentamos el caso de un nifio de 2 afios con una
gran masa de crecimiento rapido en miembro superior.

Comentarios. Se realiza descripcién del caso, del diagndstico
diferencial y de sus caracteristicas inmunohistoldgicas y se discute
el tratamiento quirtirgico no agresivo, basado en el comportamiento
benigno del tumor.
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ndstico diferencial.

FIBROUS HAMARTOMA IN CHILDHOOD. A CASE DESCRIPTION OF
LARGE SIZE AND REVIEW OF THE LITERATURE

ABSTRACT

Introduction. Fibrous hamartoma of infancy is a rare soft tissue
tumour that usually appears before 2 years of age, typically in the upper
extremities of male infants.

Case report. We report the case of a 2 year old boy with a large
and rapidly growing tumour in the upper extremity.

Comments. We describe the case, its differential diagnosis and the
immunhistological characteristics, and we discuss the non-aggressive
surgical treatment, based on the benign behaviour of this tumour.

Key Worbs: Fibrous hamartom; Soft tissue tumour; Differential di-
agnosis.
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INTRODUCCION

El hamartoma fibroso de la infancia es un raro tumor be-
nigno de los tejidos blandos, que tipicamente aparece en la
infancia, antes de los 2 afos de edad. Reye describi6 esta
lesién en 1956 como tumor subdérmico fibroso de la infancia
y posteriormente Enzinger detall6 sus caracteristicas histologi-
cas y lo renombré como hamartoma fibroso de la infancia®.

Los tumores de partes blandas en la edad pedidtrica son
muy diversos y a menudo no es facil llegar a un diagndstico
basado exclusivamente en la clinica. El establecer un correcto
diagnéstico diferencial, especialmente diferenciar tumores
benignos de malignos es esencial para evitar pruebas inne-
cesarias y para determinar un prondstico y un tratamiento
especificos®.

Presentamos un caso de hamartoma fibroso de la infancia
atfpico por su gran tamafio, y revisamos las caracteristicas
clinicas, radioldgicas e histoldgicas asi como el tratamiento
quirdrgico de eleccion.

CASO CLINICO

Nifio de 2 afios de edad, sin antecedentes personales ni
familiares destacables, consulta por una tumoracién de gran
tamafio de la cara posterior del brazo derecho. Los padres lo
habfan notado 1 mes antes y les parecia que habia crecido
rdpidamente. No referfan sintomatologia.

La exploracion fisica general fue normal. La masa ocupaba
todo el compartimento posterior del brazo, era dura, adherida
a la piel, pero no a los planos profundos y media 11,5 cm x
4,5 cm de didmetro. No era dolorosa a la palpacion ni evi-
denciaba signos inflamatorios y la piel suprayacente tenfa un
drea central con aspecto de piel de naranja y con vello mds
denso y oscuro.

Las pruebas complementarias de analitica basica y sero-
logia fueron normales.

Se solicité una radiografia simple, en la que se observé
una masa de partes blandas mal delimitada y de mayor den-
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Figura 1. Aspecto de la RM, corte sagital, T1: lesién polilobulada/
nodulillar, de mdrgenes mal definidos, que se relacionaba con el plano
cutdneo y se apoyaba sobre la fascia aunque no presentaba realce de
la misma ni aparente infiltracién de esta o de los planos musculares.

sidad radioldgica, que infiltraba el tejido celular subcutdneo y
parecia afectar a planos musculares superficiales subyacentes
sin afectacidn de las estructuras Oseas.

Con ecograffa se evidenci6 una masa sélida de ecogenici-
dad heterogénea, predominando el componente hiperecogé-
nico, muy mal delimitada, que parecia infiltrar las estructuras
musculoaponeurdticas subyacentes, con vascularizacion peri-
férica y en el interior. Los hallazgos ecogréficos sugerfan una
masa invasiva tipo sarcoma de partes blandas, por lo que se
aconsej6 llevar a cabo estudio con resonancia magnética (RM).

La RM confirmd la presencia de una lesion localizada en
tejido celular subcuténeo, con unas medidas de 43 mm en sen-
tido transversal x 119 mm en sentido longitudinal x 10 mm de
profundidad. La lesién era polilobulada/nodulillar, de margenes
mal definidos, relacionada con el plano cutdneo y apoyada sobre
la fascia aunque sin realce de la misma ni aparente infiltracion
de esta o de los planos musculares. En su interior presentaba
zonas de hipointensidad de sefial en secuencias de supresion
grasa, hiperintensas en secuencias T1, y zonas lineales de hi-
pointensidad en todas las secuencias con un intenso realce en
fases tardias asi como la periferia de la misma. En conjunto, los
hallazgos parecian corresponder a un tumor mixto de estirpe
fibrosa y de agresividad baja o intermedia y como primera
opcién el hamartoma fibroso de la infancia (Fig. 1).

Con ese diagnéstico de sospecha se realizo la biopsia ex-
cisional sin mérgenes y, por lo tanto, sin necesidad de recons-
truccidn con colgajos. Se abordé mediante incision longitudinal
sobre la lesion, incluyendo en un pequeiio huso la zona pilosa
(Fig. 2). Se disec6 la gran tumoracidn, que era grisdcea, dura
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Figura 2. Aspecto intraoperatorio del tumor de 11,5cm x 4,5cm de
didmetro, y disefio de la incisién incluyendo el drea de hipertricosis.

en su parte central y friable y mal delimitada en la periferia y
se realizd un cierre primario con suturas reabsorbibles.

El informe de AP describi6 una proliferacién mal delimita-
da, integrada por tres componentes dispuestos en patrén orga-
noide. Se encontraba conformada por una parte por trabéculas
fibrosas, islotes de células monomorfas de niicleos ovoideos
o alargados sin atipia y adipocitos maduros monomorfos, sin
atipia celular ni imdgenes mitdticas evidentes. Dicho proceso
alcanzaba de manera extensa el borde “profundo” de la pieza
y focalmente el borde “superficial”.

Con técnicas de inmunohistoquimica, la lesion resultaba
positiva para CD34 y, focalmente, para Factor XIII, resultando
negativas para Actina ML, Actina HHE, Desmina, SMA y S100.

El indice proliferativo celular (Ki67) era bajo (1%, apro-
ximadamente).

El diagnéstico histoldgico definitivo fue de hamartoma
fibroso de la infancia (Fig. 3).

El postoperatorio transcurrié sin incidencias. Dado el
buen prondstico del tumor, incluso en casos de reseccion in-
completa, se decidié no reintervenir para ampliar margenes.
No se ha evidenciado recidiva de la lesién en 24 meses de
seguimiento (Fig. 4).

COMENTARIOS

El hamartoma fibroso de la infancia (HFI) es un raro tumor
de partes blandas benigno, pero que por sus caracteristicas
clinicas puede confundirse con un tumor maligno. Algunos in-
vestigadores creen que el HFI deberfa considerarse una displa-
sia embrionaria, sin embargo estudios citogenéticos recientes
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Figura 4. Aspecto clinico 24 meses tras la cirugfa, sin evidencia de

Figura 3. A) HEx40. Se observa una proliferacién mesenquimal con
tractos fibrosos de tamafio variable inmersos en tejido adiposo maduro.
B) HEX60. Tractos de tamafo variable con células fusiformes sobre
estroma coldgeno y mixoide de manera focal. C) HEX60. Se observa
en todos los campos la misma proliferacién mesenquimal de células
fusiformes de aspecto neuroide con citoplasmas mal delimitados que
crecen sobre un estroma coldgeno. D) IHQ para S100 X60. Con técnica
de IHQ para S100 (marcador para células de estirpe neural y melanociti-
ca) negativa. Se observa el control interno positivo en los adipocitos que
rodean la tumoracion, siendo el S100 negativo en las células fusiformes.

defienden que se trata de un auténtico tumor. La clasificacion
de tumores de partes blandas de 1a OMS 2002 lo describe
como un tumor de células fibrobldsticas/miofibrobldsticas®.

Como en nuestro caso, la mayorfa aparecen en nifios (ratio
2:1) en la primera infancia, tipicamente antes de los 2 aflos
con una media de 10 meses. La aparicién en niflos mayores
es mucho mds rara, y no se han descrito casos después de la
adolescencia. Un 10-25% de los casos son congénitos. EI 75%
de los tumores aparecen en varones y el 90% se localizan en
la regién axilar, hombros o brazos, siendo otras localizaciones
mucho mds raras.

A la exploracién la mayoria de los tumores se palpan
como nddulos firmes dnicos, mdviles, pero con bordes mal
definidos, localizados en dermis profunda o en el plano sub-
cutdneo. Raramente afectan a la fascia muscular, pero no a la
musculatura profunda. Algunos tumores, como el caso que se
describe, presentan crecimiento de vello atipico en su super-
ficie®. Las lesiones pueden crecer rdpidamente durante los
primeros afios, después su crecimiento se enlentece, pero no
se detiene ni involuciona.

El diagndstico diferencial se plantea con otros tumores
benignos como lipomas, neurofibromas, dermatofibromas,
malformaciones vasculares o con tumores malignos como
linfomas o sarcomas. Estos tltimos suelen manifestarse como
masas mal definidas y més adheridas a planos circundantes,
que pueden acompanarse de analiticas alteradas y empeora-
miento del estado general.

Las pruebas de imagen como radiografia, ecografia y RM
son ttiles para diagnosticar tumores de partes blandas. La
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recidiva.

radiografia puede descartar la posible afectacién dsea o identi-
ficar calcificaciones tisulares, el ultrasonido permite delimitar
las dreas de hiperecogenicidad, y la RM ayuda a identificar los
planos afectos y la implicacion o no de estructuras vasculo-
nerviosas©. En el caso de tumores malignos, como sarcomas,
las pruebas de imagen demuestran infiltracién de los tejidos
vecinos, también en profundidad.

El diagndstico definitivo se realiza mediante estudio
histolégico, que muestra la imagen caracteristica de 3 com-
ponentes: 1) bandas fibrosas bien definidas, 2) nidos de me-
sénquima primitivo y 3) tejido adiposo maduro, sin atipias.
La imnunohistoquimica muestra positividad para vimentina
en los 3 componentes, los adipocitos maduros expresan la
proteina S-100 y el mesénguima primitivo expresa actina y
SMA lo que sugiere diferenciacion mioblastica, y CD34 que
indica vascularizacién abundante del tumor?. Como indican
la mayoria de los estudios, el tumor descrito también fue
negativo para desmina.

Recientemente se han descrito hallazgos citogenéticos en
1 caso de HFI, un gen putativo en el cromosoma 2q31. Se
requieren mds estudios para determinar si este hallazgo estd
relacionado causalmente con el HFI®.

El tratamiento de eleccidn es la escision local. La reco-
mendacion tradicional es realizar la extirpacién con margenes
de 1 cm incluyendo un plano adyacente sano en profundidad.
Se han descrito recidivas hasta en el 15% de los casos, debi-
das a resecciones incompletas®. En estos casos una segunda
escision con margenes més amplios fue suficiente para la cu-
raciént9. Sin embargo, con resecciones incompletas las tasas
de recidivas también son muy bajas y el prondstico excelente.
Por ello, en tumores grandes, como el caso que se presenta,
no consideramos indicadas las cirugfas radicales, agresivas
o mutilantes, y por ello se ha decidido no reintervenir, sino
vigilar a este paciente, a pesar de tener bordes de reseccion
afectos, y no se han observado signos de recidiva en 2 aflos
de seguimiento.

El cirujano pedidtrico debe conocer esta entidad e incluir-
la dentro del diagnéstico de tumores de partes blandas de
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la primera infancia. Una vez diagnosticado, el tratamiento
debe planificarse de acuerdo al comportamiento benigno de

este tumor.
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