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Resumen

Recién nacido varéon de 36 semanas de gestacion de madre de 30 afios secundipara sin antecedentes personales ni familiares de interés, que presenta parada
cardiorrespiratoria. Tras maniobras de reanimaci 6n, es ingresado en la UCI pediatrica, falleciendo a los 5 dias.

El recién nacido presentaba edemas generalizados con m ultiples lesiones dérmicas de tipo maculo-papulares de coloraciéon pardo grisacea y consistencia aumentada al
tacto. El examen aut épsico revel 6 varias lesiones nodulares en la serosa de intestino delgado y grueso de escasos mil imetros de grosor y en estémago, éstas uUltimas de
mayor dimension.

A microscopio 6ptico presentan una disposicién nodular con un patr én de crecimiento caracteristicamente bifasico constituido en su porciéon mas periférica por células de
habito fusiforme y de citoplasma eosinéfilo dispuesto en ndédulos, pequefios haces o remolinos. Inmunohistoquimicamente estas zonas son positivas para vimentina y
actina pero no para desmina ni para proteina S-100, apoyando por tanto su origen miofibrobl &stico.

Introduccion

La miofibromatosis fue inicialmente descrita por Williams y Schrum en la década de los 50 como fibrosarcoma congénito. Aios mas tarde Stout la definié como
fibromatosis generalizada cong énita. Cheng y Enzinger en la d écada de los 80 renombraron esta enfermedad como miofibromatosis infantil. Actualmente se prefiere usar
el término de miofibroma (tres veces mas frecuente) o miofibromatosis en funcién de que las lesiones sean Unicas o miltiples. A pesar de ser una entidad rara,
constituye el tumor fibroso m as frecuente en la infancia.

Las lesiones aisladas presentan muy buen pron éstico, y estan constituidas mayoritariamente por nédulos cutaneos que se encuentran habitualmente en la dermis o
hipodermis midiendo desde pocos mil imetros a varios centimetros, son moéviles, presentando una coloracion viol &cea que puede remedar a un hemangioma. Las lesiones
aisladas pueden encontrarse adem as de la piel en huesos (mand ibula) asi como en partes blandas, y mas raramente en visceras.

En pacientes afectos por lesiones multiples, éstas presentan las mismas caracteristicas que cuando se manifiestan de forma aislada. Mas de un 40% de los pacientes que
presentan lesiones viscerales multiples las tienen ya en el momento del nacimiento. Adem &s de partes blandas y hueso, los lugares mas frecuentes de presentacién son
los pulmones, el corazén, tracto gastrointestinal y pancreas; y raramente el sistema nervioso central, causando la muerte a estos pacientes por diferentes
complicaciones a los pocos dias o semanas después de su nacimiento. Dichas lesiones crecen en el Gltimo periodo de la gestaciéon, continuando el los primeros a fios de
vida.

A microscopio 6ptico presentan una disposicién nodular con un patrén de crecimiento caracteristicamente bifasico constituido en su porcién mas periférica por células de
héabito fusiforme y de citoplasma eosin 6filo dispuesto en nédulos, pequefios haces o remolinos. Los nlcleos muestran una disposicién acigarrada sin atipia. Algunas de
estas areas presentan una amplia hialinizacién. Inmunohistoquimicamente estas zonas son positivas para vimentina y actina pero no para desmina ni para proteina S-
100, apoyando por tanto su origen miofibrobl astico.

Las areas centrales estan constituidas por células de habito poligonal o redondeado con nicleos de aspecto mas pleomérfico que su contrapartida perif érica adoptando
un patr 6n vascular caracteristico tipo hemangiopericitoma. Las células muestran un nucleo vesiculoso con citoplasmas pequefios eosinoéfilos mal delimitados. Las mitosis
son infrecuentes, aunque pueden contabilizarse en torno a 8 mitosis por 10 campos de gran aumento. En algunos casos se pueden observar en estas porciones centrales
focos de hemorragia, degeneracién quistica, o necrosis coagulativa, a menudo acompafado por focos de calcificacion. Periféricamente puede observarse un discreto
infiltrado inflamatorio tipo crénico.
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Material y M étodos

Se realizé estudio necrépsico, procesandose el tejido de forma habitual el cual se estudi 6 ttras tincion de H-E de rutina. El estudio inmunohistoqu imico sigui 6 el
procedimiento de trabajo usual.

Resultados

Recién nacido varén de 36 semanas de gestacion de madre de 30 afios secundipara sin antecedentes personales ni familiares de interés.
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Acude a consulta de su ginec 6logo donde se le diagnostica oligoamnios por lo que se deriva para su ingreso a nuestro Hospital.

Tras constatar ecogr aficamente oligoamnios asi como pérdida de bienestar fetal se decide inducir el parto. El recién nacido presenta parada cardiorrespiratoria con una
puntuacién en el test de APGAR de O en el momento del nacimiento y a los 5 minutos y de 3 a los 10 minutos tras maniobras de reanimaci én, es ingresado en la UCI
pedi atrica, falleciendo a los 5 dias.

El recién nacido presentaba edemas generalizados con m Ultiples lesiones dérmicas de tipo maculo-papulares de coloracién pardo grisacea y consistencia aumentada al
tacto. El examen aut épsico revel 6 varias lesiones nodulares en la serosa de intestino delgado y grueso de escasos mil imetros de grosor y en estdémago, éstas Ultimas de
mayor dimensién.

El examen histol 6gico mostré multiples lesiones, bien delimitadas, todas de morfologia similar, que ademas de las resefiadas en piel y tracto digestivo se continuaban en
pulmones, coraz 6n, higado, suprarrenales, timo, ganglio linfatico y paraganglios. Estas tumoraciones estaban constituidas por haces fusocelulares dispuestos de forma
circular o en pequefios remolinos por células de escaso citoplasma eosin 6filo mal delimitado y con n lcleos acigarrados sin mitosis evidentes. Destacaba un componente
central de tipo hemangioperic itico de extension variable en funcién del tamafio de la tumoracién.

El perfil inmunohistoqu imico mostré positividad para vimentina, y actina especifica de musculo liso @sta UGltima en las areas periféricas de morfologia fusocelular);
siendo negativo para pancitoqueratinas, proteina S-100 y EMA.
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Actina - Actina
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Desmina - Desmina

Discusién y conclusiones.

El curso clinico estd fuertemente determinado por la extensiéon de la enfermedad, siendo excelente en los casos solitarios (miofibroma), y de peor pron éstico en los
mltiples, estando directamente relacionados con la extensién de las tumoraciones y segun los 6rganos afectados, regresando espontdneamente en los casos que no
comprometen la vida del paciente por mecanismos de apoptosis masiva como postul 6 Fukasawa.

Aunque la miofibromatosis es la tumoraci6n fibrosa mas frecuente de la infancia, muchos aspectos de esta lesién siguen aun sin ser completamente comprendidos en la
actualidad. A pesar de que los resultados inmunohistoquimicos y ultraestructurales apoyen el origen a partir del miofibroblasto quedan detalles desde el punto de vista
histogenético aun por aclarar. La informacién genética actual es escasa con muy pocos casos cariotipados, estando actualmente aceptado el patrén de herencia
autosémica dominante, como mecanismo de transmisi 6n en los casos familiares.

Hasta la fecha se han comunicado dos alteraciones citogen ética, si bien ambas en casos de miofibromas solitarios, en la primera se describié una defeccién de
cromosoma 6 (ql2; gl15), y la segunda en una translocacién disbalanceada del brazo completo del cromosoma 9 al 16, resultando una monosomia del cromosoma 9 y
trisomia 16.
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