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MIOFIBROMATOSIS INFANTIL. SU RELACION CON EL APARATO GENITOURINARIO..

A pesar de las nuevas opciones de tratamiento utiliza-
das (inmunolégico). La cirugia sigue siendo la principal
arma terapéutica. Su seguimiento continuado y regular
nos permite detfectar y tratar a tiempo cualquier eventua-
lidad que pueda aparecer (recidiva local é sistémica).
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METODO,/RESULTADOS: Nifa de 11 afos, blanca, in-
gresa por tumoracién abdominal, pérdida de peso y falta
de apetito. Examen fisico: palidez cutdneo-mucosa, tumo-
racién palpable flanco abdominal derecho de 8-10cm,
bordes definidos, consistencia firme y no dolorosa, que
pasa la linea media. Andlitica sanguinea: hemoglobina
0 mg/It, VSG 130 mm/1 hora. Rx de térax y Survey
6seo normales, Rx abdomen simple: calcificaciones intra-
tumorales, Urografia Intravenosa (UIV): ligero desplaza-
miento del rifién derecho, no infiliracién. Ecografia: masa
sélida, ecogénica, en flanco abdominal derecho por en-
cima y hacia el polo inferior del rifién derecho, de 11cm
de digmetro. Se decide tratamiento quirdrgico por posible
Neuroblastoma, en acto operatorio se observan varias fu-
moraciones en el meso del colon fransverso, la mayor
de 7cm, las que son resecadas y extirpadas. Macroscopi-
camente: fumoraciones de aspecto blanquecino, aparente
buena delimitacién, al corte consistencia firme, aspecto
arremolinado y calcificaciones focales. Microscopicamen-
te: tumoracién constituida por una proliferacién de células
de cardcter fibrobldstico, con caracteristicas en algunas
dreas semejantes a las células musculares lisas. Diagnosti-
co: miofibromatosis.

CONCILUSIONES: la miofibromatosis infantil es més co-
mén enfre el nacimiento y los dos afios de edad, es el
tumor fibroso més frecuente en la infancia, aunque puede
aparecer a cualquier edad. Efiologia incierta, pero algu-
nos estudios implican a los esirégenos en su patogenia. la
clinica depende de la localizacién y extension de las le-
siones y la edad de presentacion. El prondstico es bueno,
si no hay dafio visceral, pudiendo haber regresién espon-
ténea, aunque la miofibromatosis congénita generalizada
tiene alta mortalidad, sobre todo en los primeros meses
de vida, debido a su naturaleza localmente destructiva,
obstruccién de érganos vitales, refrazo en el crecimiento
o infeccién. Desde el punto de vista urolégico puede ha-
ber infiltracion de érganos genitourinarios (rifién, cuerpo
esponjoso] y asociacién con anomalias uroldgicas. En los
estudios uliraestructurales e inmunohistoquimicos el tumor
estd constituido por miofibroblastos, mostrando receptores
de estrégenos y marcadores positivos mesenquimatosos y
de misculo: vimentina y actina misculoespecifica. Se reco-
mienda seguimiento esiricto de los pacientes con miofibro-
matosis congénita para evitar o diagnosticar precozmente
posibles complicaciones que pudieran poner en peligro
la vida del paciente (Survey oseo, UIV. ecografia abdomi-
no-pélvica, ecocardio, TAC téraco-abdominal y biopsial.
El tratamiento de eleccién es el quirlrgico, con exéresis
amplias para evitar posibles recidivas.

Summary.- OBJECTIVE: To present a case of infantile
myofibromatosis of visceral location and a review of the Ii-
terature.

METHOD/RESULTS: We report the case of an 11-year
old Caucasian girl hospitalized for abdominal tumorous
mass, weight loss and lack of appetite. Physical examina-
tion showed: cutaneous-mucous paleness and a painless,
palpable tumorous mass of 8-10cm in the right abdominal
flank, of firm consistency with defined edges and extending
past the midline. Blood fest showed hemoglobin 90 mg/|
and erythrocyte sedimentation rate of 130 mm,/hour. Chest
xray and bone study were normal, while abdominal x-ray
showed intratumorous calcification, infravenous urographyc
showed light displace downwards and outwards of the rig-
ht kidney. Ulirasound showed a solid echogenic mass with
a diameter of 11cm in the right abdominal flank, above
and extending towards the lower portion of the right kidney.
Surgical treatment for possible neuroblastoma was initiated,
during which various tumorous growths were observed in the
mesocolon, the largest measuring /cm, which were remo-
ved. Macroscopic examination showed whitish welldefined
tumorous growths of firm consistency, with focal calcificatio-
ns. Microscopic examination showed a proliferation of fibro-
blastic type cells, with some areas having smooth muscle cell
characteristics. Diagnosis was myofibromatosis.

CONCILUSIONS:  Infantile - myofibromatosis is the most
common fibrous disorder of infancy and childhood, more
commonly found between birth and two years of age, may
also appear later in life. Etiology is unclear; but certain stu-
dies report estrogen involvement in its pathogenesis. Clinical
symptoms depend on the location and extension of the lesion
and age at presentation. Spontaneous relapse may occur.
Prognosis is good in the absence of visceral damage, al-
though generalized congenital myofibromatosis with visceral
damage is associated with high moriality, especially in the
first months of life, due fo its destructive capacity, obstruction
of vital organs, growth inhibition or infection. Urologic con-
cerns include possible infiltration of genito-urinary organs (ki-
dney, corpus spongiosum) and its association with urologic
abnormalities. Ulirastructural and immunohistochemical stu-
dies show that the tumor is composed of myofibroblasts, with
estrogen recepiors, displaying vimentin and smooth muscle
actin immunoreactivity.

Strict follow up is recommended in patients with congenital
myofibromatosis to avoid or defect possible complications
that may be lifethreatening (Bone survey, abdominalpelvic
ultrasound, echocardiogram, chestabdominal CT and biop-
sy). The treatment of choice is surgical removal, with extensi-
ve excision to avoid possible relapse.

Palabras clave: Miofibromatosis infantil. Localizacién
visceral.

Keywords: Infant myofibromatosis. Visceral location.
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INTRODUCCION

La miofibromatosis infantil forma parte de un grupo he-
terogéneo de fibromatosis de la infancia caracterizadas
por la proliferacién de miofibroblastos, siendo de pre-
sentacion clinica escasamente expresiva para el diag-
néstico y la apariencia histolégica que, en ocasiones,
puede simular un sarcoma (1). Fue previamente descrita
como “fibromatosis generalizada congénita”, térmi-
no introducido por Stout en 1954 (2) y fue propuesto
para un grupo de entidades que tienen en comin las
siguientes caracteristicas: proliferaciéon de fibroblastos
bien diferenciados, crecimiento infiltrativo, presencia
de una cantidad variable de colédgeno entre las células
proliferantes, ausencia de los caracteres citolégicos de
malignidad y comportamiento clinico caracterizado por
recidivas locales a repeticion, pero sin la capacidad de
producir metéstasis a distancia.

Chung y Enzinger (1981) (3) emplearon por vez pri-
mera la denominacién de miofibromatosis infantil, des-
cribiendo las caracteristicas clinico-patolégicas del cua-
dro. Wisewall y cols. (1988) (4) han realizado una
amplia revisién sobre esta patologia, planteando que
clinicamente se puede clasificar en tres grupos: miofibro-
matosis solitaria, miofibromatosis maltiple sin afectacién
visceral y miofibromatosis generalizada con afectacién
cuténea y visceral.

La miofibromatosis representa un grupo de lesiones pro-
liferativas no neoplésicas que comprende un 12% de los
tumores de partes blandas identificados en la poblacion
pedidtrica (5). A pesar de que es mds comin entre el
nacimiento y los dos afios de edad, constituyendo el
tumor fibroso mas frecuente en la infancia (4), puede
aparecer en la edad prepuberal (6), e incluso existen
casos descritos en adultos (7).

La miofibromatosis infantil tiene diversas formas de
presentacion y localizaciones y se han publicado diver-
sos casos clinicos. Las localizaciones mas frecuentes y
también de mejor prondstico son las lesiones cutdneas
aisladas, que se sitian en cabeza y cuello, siendo la
afectacion dérmica o subcuténea la més comin. Las
lesiones viscerales se asocian a una morbilidad y mor-
talidad importantes, sobre todo en los primeros meses
de vida, las complicaciones se producen por afectacién
local de un 6rgano vital (obstruccién, compresion, efc.),
infecciones o retraso en el crecimiento secundario a né-
dulos éseos o musculares miltiples. El sistema cardiopul-
monar y el aparato gastrointestinal se ven involucrados
con frecuencia. En la localizacién ésea los huesos cra-
neales suelen ser los mas afectados, y puede producirse
compresién cerebral, o de estructuras faciales, y compli-
caciones nerviosas por nédulos localizados en el canal
medular (1).

Se ha descrito la miofibromatosis sistémica en un lac-
tante con mdltiples lesiones cutdneas en region central
parietooccipital, regién lateral derecha del cuello, axila
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izquierda y derecha, hipocondrio izquierdo y fercera
falange del dedo indice de la mano derecha, que con el
tiempo desarrollé lesiones 6seas y en érganos internos,
presentando dificultad respiratoria por pardlisis diafrag-
mdtica que requirid ingreso en Unidad de Cuidados
Intensivos (UCI) (8). En las localizaciones viscerales los
érganos mas frecuentemente afectados son el corazén,
localizada en el endocardio, los pulmones y sistema
gastrointestinal, se ha publicado miofibromatosis infantil
en un recién nacido en parada cardio-respiratoria (PCR)
con miltiples nédulos en piel y lesiones en serosa de
infestino delgado, grueso y estémago en la autopsia,
localizada en el recto, diagnosticada por biopsia rec-
tal en hueso y misculo, miofibromatosis retroperitoneal
congénita generalizada en un recién nacido pretérmino
que presenté una masa retroperitoneal con infiltracién
de pdncreas, rifiones, glandulas suprarrenales e higa-
do, el que fallecié a las 24 horas de nacido, miofibro-
matosis pulmonar, como una placa ulcerada, miofibro-
matosis infantil de localizacién mandibular, y moltiples
casos de localizacién digital (4, 5)

En el Aparato Genitourinario se ha descrito la miofi-
bromatosis localizada en el rifdn (9, 10), en el cuerpo
esponjoso del glande del pene (11) y se ha asociado
la miofibromatosis infantil a malformaciones congénitas
como la hipoplasia renal izquierda en un neonato varén

(12).

La etiologia de la miofibromatosis es incierta pero al-
gunos estudios sugieren que los estrégenos juegan un
papel importante en la patogenia del tumor ya que se
ha demostrado experimentalmente en animales que los
estrégenos inducen tumores semejantes a la miofibroma-
tosis, también se ha informado de casos en los que las
células tumorales expresaron reactividad para recepto-
res de estrogenos en los nicleos de casi el 90% de las
mismas, lo cual puede tener gran valor para la instaura-
cién de una terapia antiestrogénica con el objetivo de
inducir regresion tumoral (13).

Se han descrito casos familiares, generalmente con he-
rencia autosémica dominante y hay ejemplos de casos
de miofibromatosis congénita de carécter autosémico
recesivo y dominante aunque no ha sido identificado
el gen responsable, si bien ya se habla de una po-
sible deleccion del cromosoma 6 (q12; q15) y una
traslocacién disbalanceada de los cromosomas 9 al
16, resultando una monosomia del cromosoma 9 y

trisomia 16 (14).

El tratamiento de eleccién es el quirirgico, realizdndo-
se exéresis amplias para evitar posibles recidivas, en
ocasiones se requiere cirugia para extirpar los tumores
obstructivos o localmente destructivos. Los resultados
son buenos salvo en raros casos donde hay recidivas
y requieren exéresis repetidas, también se han proba-
do ofros tratamientos como radioterapia, inyeccién de
corticoides o quimioterapia, en casos agresivos, pero el
éxito de estos métodos ha sido limitado (15)



574

J. A. Hermida Pérez, |. Ochoa Montes de Oca, O. Ochoa Urdangararain y cols.

El pronéstico es bueno en los pacientes que no tienen

dafo visceral ya que puede haber regresion esponta-
nea, mientras que la miofibromatosis congénita gene-
ralizada con dafio visceral tiene una alta mortalidad
como consecuencia de obstruccién e infiltracién de 6r-
ganos vitales, pudiendo producir afectacién sistémica
e importantes complicaciones e incluso ser causa de
muerte, sobre todo en los primeros meses de vida, es-
tas complicaciones se deben a su naturaleza localmente
destructiva, obstruccion de érganos vitales, retrazo en el
crecimiento o infeccién (8)

Presentamos un caso de una nifia de 11 afios con una
miofibromatosis de localizacién visceral.

CASO CLiNICO

Nifia de 11 afios de edad, raza blanca, antecedentes
de salud anterior. Ingresa al notar sus padres un aumen-
to de volumen abdominal desde hace aproximadamen-
te 12 dias, acompafiado de pérdida de peso y falta
de apetito. Al examen fisico las mucosas estan pélidas,
palpéndose en el flanco abdominal derecho una tumo-
raciéon de 8-10cm, de bordes definidos, consistencia fir-
me y no dolorosa, que pasa la linea media abdominal,
los exémenes de rutina demuestran una hemoglobina de
90mg/It y una eritosedimentacién (VSG) de 130mm/ 1
hora. El Rx de térax es normal, asi como el Survey éseo,
en el Rx de abdomen simple detectamos calcificaciones
en la tumoracién, en la UIV los rifiones son de tamaio
normal, buena eliminacién renal bilateral, no dilatacién
de las vias excretoras sélo se aprecia ligero desplaza-
miento del rifién derecho hacia abajo y afuera por la
tumoracién y en la ecografia se observa una masa s6-
lida, ecogénica, situada en flanco abdominal derecho
por encima y hacia el polo inferior del rifién derecho,
pero sin infilirarlo, de 11cm de diametro,. Se decide
tratamiento quirGrgico con el diagnéstico preoperato-
rio de Neuroblastoma, previa reposicion hematica por
transfusion. En el acto operatorio se observan varias
tumoraciones en el meso del colon transverso, la ma-
yor de 7cm, las que fueron resecadas y extirpadas en
su totalidad. En el examen macroscépico de la pieza
quirirgica se observan unas tumoraciones de aspecto
blanquecino, de aparente buena delimitacién, al corte
una consistencia firme y de aspecto arremolinado, con
calcificaciones focales. El estudio microscépico demos-
tr6 que la tumoracién intestinal estaba constituida por
una proliferacién de células de cardcter fibroblastico,
con caracteristicas en algunas dreas semejantes a las
células musculares lisas, focos de calcificacién y de
necrosis, siendo el diagnéstico histopatolégico de una
miofibromatosis.

DISCUSION

La clasificacién de la fibromatosis ha sido muy discutida
y basada en aspectos tales como la localizacién e histo-

logia de las lesiones, edad de presentacién y comporta-
miento bioldgico. Las variantes aparentemente limitadas
a la nifiez son: la fibromatosis digital recurrente infantil,
la fibromatosis coli, la fibromatosis hialinica moltiple, el
hamartoma fibroso de la infancia, el fibroma aponeuréti-
co juvenil y la fibromatosis congénita, esta Gltima inicial-
mente descrita con el término de fibromatosis congénita
generalizada, en la actualidad se prefiere denominarla
miofibromatosis infantil (3) ya que no siempre es congé-
nita. Puede aparecer en la edad prepuberal (6), lo que
coincide con nuestra paciente que tenia 11 afos.

Desde el punto de vista de las manifestaciones clinicas,
estas dependen de la localizacién y extensién de las
lesiones, asi como la edad de presentacién. Nuestra
paciente, de 11 afios de edad, debuté con una masa
abdominal palpable y anemia, al ser intervenida qui-
rirgicamente presenté varias tumoraciones en el meso
del colon transverso, la mayor de 7cm, las que fueron
extirpadas. En el estudio anatomopatolégico de la pie-
za quirdrgica aparecen células con caracteristicas in-
termedias entre el fibroblasto y la célula muscular lisa
denominadas miofibroblastos, estos hallazgos clinicos y
anatomopatolégicos coinciden con los de otros autores
como Bélanguer Quintana y cols. (2001) (8), los que
describen un caso de miofibromatosis infantil sistémica
en un lactante, planteando que la miofibromatosis infan-
til se caracteriza por la presencia de nédulos fibrosos en
el tejido hipodérmico, que pueden ser dnicos o miltiples
y suelen regresar en el curso de unos 2 afos (lo que
probablemente sucedié en nuestra paciente), aunque en
ocasiones requieren la extirpacién quirirgica; como en
general su prondstico es excelente no se le suele prestar
demasiada atencién, pero en ocasiones no afectan ex-
clusivamente la piel y aparecen también en el misculo,
el hueso y las visceras, esta ltima fue la localizacién
de nuestra enferma (meso del colon transverso), histo-
l6gicamente en dicho paciente las muestras contenian
nédulos hipodérmicos compuestos por células centrales
de aspecto fibroblastico y abundantes estructuras vas-
culares rodeadas de células alargadas dispuestas en
fasciculos con cierto habito hacia diferenciacién mus-
cular. Otros autores como Duran M. A 'y cols. (2002)
(9) también plantean que la miofibromatosis infantil es
un tumor congénito caracterizado por células con pro-
piedades funcionales y anatémicas de fibroblastos y
de células de misculo liso, estos autores detectan en el
andlisis por inmunohistoquimica del tumor, receptores
de estrégenos y marcadores positivos mesenquimatosos
y de misculo: vimentina y actina misculoespecifica, los
antigenos de proliferacién celular PCNA y Ki 67, asi
como los antigenos de regulacién de la apoptosis BAX,
BCL-2, BCL-X, la proteina P53 y el receptor de crecimien-
to epidérmico (EGFR), resultaron negativos. La forma de
presentacién solitaria ocurre en el 75% de los casos y
es mds comin en el sexo masculino con predileccién
de tejidos blandos de la cabeza, el cuello y tronco y la
forma multicéntrica representa el 25% con predominio
en tejidos blandos, huesos y visceras y es més frecuente
en el sexo femenino, hallazgos estos que se ajustan a
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nuestra paciente (9). Los estudios ultraestructurales y de
inmunohistoquimica indican que estas células son miofi-
broblastos y otros creen que se trata de una diferencia-
cién de musculatura lisa, ademds se ha sugerido que
estos tumores representan distintos estadios madurativos
de una misma entidad compartida con el fibrosarcoma
congénito y el hemangiopericitoma congénito y se plan-
tea que es una proliferacién benigna, probablemente
hamartomatosa. No son infrecuentes los focos de ne-
crosis, calcificacién (presentes en nuestra paciente) e
incluso osificacién (4).

De las tres formas clinicas descritas por Wisewall y cols.
(1988) (4), nuestra paciente podria pertenecer al grupo
de miofibromatosis generalizada con afectacién cuténea
y visceral, lo que con la particularidad de regresién de
las lesiones cutaneas. Otros autores refieren que clinica-
mente esta entidad puede presentarse de dos formas: a)
como lesién solitaria localizada frecuentemente en piel,
misculo o tejido subcuténeo y mas frecuentes en las ni-
Aas (3), b) como lesiones multiples (forma multicéntrica)
habitualmente localizadas en hueso, tejidos blandos vy,
a veces, con afectacién visceral asociada, casi siempre
en pulmones, miocardio y tracto gastrointestinal, que
suelen mostrar preferencia por el sexo masculino (3).

En nuestra paciente no observamos localizacién en par-
tes blandas, ni en estructuras éseas, quizds por regresion
espontdnea de las lesiones situadas en estas regiones
anatémicas, se dice que la involucién tumoral es uno de
los fenémenos mas sobresalientes de la miofibromatosis
congénita generalizada y que los mecanismos propues-
tos son atribuibles a la capacidad de contraccién de las
células donde intervienen miofilamentos asociados a
uniones intercelulares (16) y ofro mecanismo propuesto
de regresién tumoral es la apoptosis masiva (17).

Se recomienda un seguimiento de todos los pacientes
con miofibromatosis congénita para evitar o diagnosti-
car precozmente posibles complicaciones que pudieran
incluso poner en peligro la vida del paciente (8), por
eso ante todo nifio con sospecha clinica de miofibroma-
tosis se debe realizar: estudio de extensién para descar-
tar afectacién visceral que incluya: estudio radiolégico
de esqueleto y térax, ecografia abdomino-pélvica, eco-
cardio, TAC téraco-abdominal, asi como biopsia de las
lesiones, para la confirmacién histopatolégica, la que
mostrard rasgos de células musculares lisas y fibroblas-
tos (1).

Se ha sugerido una relacién histogenética comin entre
la miofibromatosis infantil, el fibrosarcoma congénito y
el hemangiopericitoma congénito, considerados como
un espectro histolégico continuo que comparten un pa-
tron hemangiopericitoide.

Desde el punto de vista urolégico debemos tener pre-
sente que, aunque con poca frecuencia, se han descrito
casos de miofibromatosis infantil con infiltraciéon de 6r-
ganos genitourinarios como el rifidn (9, 10), el cuerpo
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esponjoso y el glande (11), asi como la asociacién a
otras anomalias como la hipoplasia renal (12).

El diagnéstico diferencial de esta entidad debemos ha-
cerlo con ofros tumores mesenquimatosos como son:
hamartoma fibroso de la infancia, fibromatosis digital
infantil, tumor fibrohistocitico plexiforme, fibromatosis
hialinica juvenil, fibroblastoma de células gigantes, asi
como de los neurofibromas, dermatofibromas, leiomio-
mas, hemangiomas profundos, neuroblastomas metas-
taticos (entidad esta que se tuvo en cuenta en nuestra
paciente), hemangiopericitomas), de procesos mas in-
frecuentes como los sarcomas de tejidos blandos y den-
tro de estos el sarcoma miofibrobléstico, que tiene un
curso agresivo, en contraste con el comportamiento de
la miofibromatosis, que si no existe afectaciéon visceral,
es benigno y autolimitado, pudiendo incluso regresar
espontdneamente (17).
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Trabajo recibido: 27 de septiembre 2006.

Resumen.- OBJETIVO: Presentar un caso de metdstasis
tardia por carcinoma de células renales tratado con cirugia
radical.

METODO,/RESULTADOS: Paciente intervenido de nefrec-
tomia radical y linfadenectomia por tumor renal que 6 afios
después de la cirugia, en un control rutinario presentd me-
tastasis a nivel ganglionar regional. Tras tratamiento con
inmunoterapia, que se suspendié por infolerancia, se deci-
dié cirugia de la masa adenopdtica mefastésica.

CONCILUSION: El céncer renal constituye un tumor im-
previsible en cuanto a su comportamiento, de manera que
puede metastatizar en cualquier momento de su evolucién,
incluso fras cirugia radical y fras varios afios libres de en-
fermedad. la cirugia de las metdstasis del cancer renal
constituyen una opcién terapéutica con buenos resullados
a largo plazo, cuando éstas son Gnicas y accesibles a la
cirugia.

Palabras clave: Carcinoma de células renales. Metés-
tasis. Recidiva tardia. Cirugia.

Summary.- OBJECTIVE: To report one case of late metas-
tasis of a clear cell carcinoma treated by radical surgery.

METHODS,/RESULTS: Patient with history of radical nephrec-
tomy and lymphadenectomy six years before presenting with
regional lymph node mefastasis in a followup diagnostic
test. After treaiment with immunotherapy, stopped because
of intolerance, surgery of the metastatic lymph node mass
was decided.

CONCILUSIONS: Renal cancer is an unpredictable tumor
in terms of oncological behaviour, so that it may metastasize
any time in ifs evolution, even after radical surgery and seve-
ral years free of disease. Surgery for the mefastases of renal
cancer is a good therapeutic option, with good longterm
results, when they are isolated and accessible to surgery.

Keywords: Renal cell carcinoma. Mefastasis. Late
relapse. Surgery.

INTRODUCCION

Una de las caracteristicas que definen la historia natu-
ral del carcinoma de células renales (CCR) es la gran
variabilidad de su comportamiento.(1) La capacidad de
metastatizacién de estos tumores es independiente del
tamafio tumoral, son neoplasias que tienen tendencia a
la multifocalidad o presencia de nédulos satélites (2) y



