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CAsO CLINICO

Fibromatosis hialina juvenil

Dr. Luis Gémez-Valencia', Dra. Patricia Ulloa-Patifio?, Dr. David Pablo Bulnes-Mendizabal?,
Dr. Jorge Eduardo Madrifian-Rivas’, Dr. Wilber Ademar Tuyub-Dominguez’, Dr. Antonio Osuna-Huerta*

1Servicio de Genética, *Servicio de Patologia, *Servicio de Cirugia Pedidtrica, *Servicio de Infectologia Pedidtrica,
Hospital del Nifio Dr. Rodolfo Nieto Padrén, Villahermosa, Tabasco, México.- -

Resumen

Introduccién. La fibromatosis hialina juvenil es un raro trastorno del tejido conectivo que se hereda en
forma autosémica recesiva y que se caracteriza por la presencia de nédulos cutdneos mult1ples hipertrofia
gingival, contracturas articulares y lesiones osteoliticas.

Caso clinico. Nifia de 8 afios de edad, con manifestaciones clinicas de tumores cutdneos multiples,
contracturas articulares e hipertrofia gingival. Sin antecedentes de consanguinidad, ni de padecimiento
similar en otros miembros de la familia. Desdc los 2 meses de vida la paciente presentd rigidez articular y

- presencia de granulos en regién perianal, siendo intervenida quirdrgicamente en més de 4 ocasiones de

reseccién de tumores subcutdneos en varias partes del cuerpo. En los cortes realizados de estas tumora-
ciones se observé composicién por tejido denso homogéneo de aspecto hialino, fibrosado y formando ban-
das irregulares. Histolégicamente con extensas zonas de coldgena amorfa, acidéfilas, dentro de las cuales
se observaban algunos cordones de fibroblastos.

Conclusion. La sospecha de este padecimiento debe hacerse desde las primeras semanas de vida, con el
objetivo de establecer un diagnéstico oportuno y brindar la asesoria genética en forma temprana.

Palabras clave. Fibromatosis hialina juvenil; malformacién anal; hipertrofia gingival; contractura articu-
lar; lesiones osteoliticas.
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Introduccién

La fibromatosis hialina juvenil (FHJ) es un raro
trastorno del tejido conectivo que se hereda en
forma autosémica recesiva, y que se caracteriza
fundamentalmente por la presencia de nédulos
cutdneos multiples, hipertrofia gingival, contrac-
turas articulares y lesiones osteoliticas.! ‘

Por lo general el padecimiento inicia durante
los primeros meses de vida con la aparicién de
nédulos en la regién posterior del cuello y del drea
perianal, mientras que la hipertrofia gingival
puede aparecer después de los seis meses de la
vida. Después del afio y medio de edad, los nédu-
los aparecen con mayor frecuencia, ya sea de ma-
nera espontdnea o como consecuencia de un trau-
matismo, de tal manera que para los 15 afios de
edad los pacientes tienen una extensa deformidad
con limitacién de sus movimientos.? Aproxi-
madamente se han reportado 40 casos con este
padecimiento.

El objetivo de este trabajo es informar un nuevo
caso con esta enfermedad, y sefialar las entidades
clinicas con las que se tenga que hacer el diagnés-
tico diferencial.

Presentacién del caso clinico

Femenina de siete afios de edad, originaria y resi-
dente de Centla, Tabasco, México, producto de la
primera gesta, de padres jévenes, madre de 19 afios
de edad y padre de 29 afios al nacimiento de la
propésitus, no consanguineos y sin antecedentes
de padecimiento similar en otros miembros de la
familia. Desarrollo del embarazo normal, de térmi-
no, parto aparentemente normal atendido en
institucién de salud por facultativo, lloré y respird
en los primeros minutos, con peso al nacimiento
de 2 200 g. Inici6 su padecimiento a los dos meses
de vida, cuando los padres notaron limitacién en
movimientos de flexién y extensién de articu-
laciones de cadera y rodillas. A los 12 meses de
edad se le diagnosticé granulomatosis perianal que
dificultaba la defecacién, siendo intervenida
quirdrgicamente para resecar los mismos. Un afio
mas tarde se realizé plastia anal y cerclaje por

(08

recidiva de los granulomas en regién anal. A los
dos afios de edad inicié con pequefios nédulos en
todo el cuerpo, mismos que fueron aumentando de
tamafio y ndmero, asi como deformaciones en
extremidades superiores e inferiores.

A la exploracién fisica se aprecié peso de 26 kg,
talla de 105 cm, edad aparente menor a la real,
consciente, hidratada, en posicién de sedestacién
obligada. Créneo de configuracién no usual, con
presencia de tres masas tumorales fijas, dolorosas,
con dreas ulceradas y salida de material viscoso
amarille‘nto,y, fétidas, localizadas en regién occipi-
tal, aproximadamente de 6 x 5 cm, dificultando la
posicién del crdneo en decidbito dorsal. Presentaba
dos cicatrices en cada region parietal, secundarias
a reseccién de fibromas. En estos mismos sitios se
observaron nédulos recidivantes de 1 x 1 cm
aproximadamente ( Fig. 1); frente estrecha, fisuras
palpebrales oblicuas, epicanto, puente nasal
aplanado con aumento de tamafio del 16bulo
nasal, el cual se debfa a presencia de nodulacién
de 2 x 2 cm, con aspecto de “nariz de payaso” (Fig.
2), neoformaciones mdltiples en regién perinasal y
en la base de regién posterior del cuello, de aspecto

Figura |. Area parietal en donde se aprecia nédulo recidi-
vante. Obsérvese el nédulo en pabellén auricular
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verrugoso, blanquecinos, de aproximados 0.3 x 0.3
mm, hipertrofia gingival y micrognatia, pabe-
llones auriculares de implantacién baja, con hélix
lobulado a consecuencia de nédulos de tamafios
variables (Fig. 3). Cuello corto y ancho en su
regién posterior, con implantacién baja de pelo. A
' la auscultacién de térax con ruidos cardiacos rit-
micos, observdndose pequefias masas tumorales de

| laciones en ambos pabeliones auriculares; el del lado izquier-
- do provoca flexién del pabellén auricuiarn

ura 3. Nédulos en regidn posterior del cuelio, asociados a
 franulaciones blanquecinas que se extienden a regién supe-
Erior y posterior del térax.
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distribucién diseminada en regiones anterior y
posterior.

Los miembros con limitacién a los movimientos
de extensién, contracturados, con masas
tumorales en regién de hombros, codos, articula-
ciones interfaldngicas y en las palmas de las
manos. En la rodilla izquierda presentaba drea de
necrosis, fétida, con salida de secrecién viscosa,
amarillenta; en ambos pies se observaron también
nodulaciones localizadas en. las articulaciones de
los ortejos, y en la regién plantar, lo que le imposi-
bilitaba la bipedestacién (Figs. 4 y 5). En regién
perianal se encontraron neoformaciones similares
a las encontradas en la regién perinasal y de la
base del cuello.

Los estudios de rutina consistentes en quimica
sanguinea, coproparasitoscépicos y examen gene-
ral de orina, resultaron normales; la biometria
hemdtica con leucocitosis. Las determinaciones de
protefnas totales, antiestreptolisina y proteina C
reactiva fueron normales; perfil tiroideo normal.
El cariotipo en linfocitos de sangre periférica
mostré un complemento cromosémico normal,
46, XX. Radiolégicamente con osteopenia gene-
ralizada, observdndose imégenes nodulares sub-
cutdneas bien delimitadas y de tamafio variable.
La tomografia axial computada de crdneo mostréd
incremento de dimensiones del cuarto ventriculo.
Se le resecaron dos masas tumorales de la regién
parietal del craneo, midiendo la mayor 6 x 6 x 5 cm.

Figura 4. Se observan nodulaciones en manos, lo que dificul-
ta la prension palmar.
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Figura 5. Se observan nodulaciones en pies, lo que dificulta la
deambulacién.
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Figura 6. Corte de un tumor de regidn parietal. Se observa
la distribucién irregular del componente fibroso trabeculado,
asf como pequefias dreas de-hemorragia.

En los cortes realizados, estas masas se observaron
subcutdneas, estando compuestas por tejido denso
homogéneo de aspecto hialino, algo translicido
con pequefias zonas de calcificacién. En menor
cantidad habfa tejido fibroso arremolinado,
entremezclado y formando bandas irregulares ten-
dientes a separar nédulos de tejido hialino. Sélo se
observaron unas pocas zonas hemorrdgicas de dis-
tribucién irregular (Fig. 6). En ambos tumores la
piel presentaba extensas zonas de ulceracién y
supuracion. Al estudio histolégico los tumores

1o

0

Figura 7. Histologia del tumor. Extensas zonas de coldgena .
amorfa aciddfila en la que se encuentran algunos cordones de
fibroblastos. En el recuadro se aprecia calcificacion distrofica.

subcutdneos se observaron mal delimitados, com-
puestos por coldgena densa homogénea y hialina,
a veces formando gruesos haces acidéfilos. Entre
esta matriz fibrosa se identificaron algunos grupos
de fibroblastos formando cordones o trabéculas
por lo general cortas y delgadas, de distribucién
irregular. Estos fibroblastos no presentaron atipias
ni actividad mitética y se observaron frecuente-
mente rodeados por una halo. Destacaba también
la existencia de extensas areas pobremente celu-
lares constituidas sélo por coldgena aciddfila
densa y amorfa, carente de fibras eldsticas. En estas
zonas se encontré el mayor nimero de calcifica-
ciones distréficas. Se descarté la existencia de
material amiloide, y no se demostraron elementos
neurogénicos (Fig. 7).

Discusion

Kaddoura y Mufarrij,! mencionan que la primera
comunicacién de esta entidad fue hecha por
Murray en 1873, al reportar tres casos peculiares
de molusco fibroso en nifios. La FHJ es una rara
enfermedad del tejido conectivo, caracterizada
clinicamente por nédulos cutdneos miiltiples,
hipertrofia gingival, contracturas articulares y
lesiones osteoliticas;!? las manifestaciones clinicas
mds aparentes son la presencia de tumoraciones
muiltiples, de tamafio variable, y con distribucién
diseminada.

* Bol Med Hosp Infant Mex
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Esta es una entidad distinta a la enfermedad de
Von Recklinghausen, el sindrome de Winchester
y la fibromatosis congénita generalizada, que
pueden diferenciarse ficilmente de la FHJ. En la
enfermedad de Von Recklinghausen las nodula-
ciones inician en la infancia tardfa y edad adulta,
son deslizables, blandos y a veces pedunculados,
ademas de que se asocia con manchas café con
leche.’ En el sindrome de Winchester se observa
estatura corta, contracturas articulares, opacidad
corneal y osteoporosis generalizada,* y la fibro-
matosis congénita generalizada presenta nédulos
subcutdneos de distribucién generalizada, pre-
sentes desde el momento del nacimiento.’
Mancini y col.® destacan la importancia en el diag-
néstico diferencial del sindrome de hialinosis
sistémica infantil, caracterizado por la presencia
de papulas en la cara y regién perianal, asi como
hipertrofia gingival, pero sin contracturas articu-
lares. Sin embargo, desde el punto de vista del
examen histolégico de la piel existe depésito
hialino en dermis, anormalidad de fibroblastos y
cambios bioquimicos en mucopolisacdridos similar
a lo encontrado en la FHJ, por tal motivo el autor
sugiere una causa comun para ambos desérdenes.
Penttinen y col.” describieron el caso de un nifio
de diez afios de edad quien, ademds de los datos
clinicos de FHJ, presentaba envejecimiento pre-
maturo, maduracién Ssea retardada, ostedlisis con
braquidactilia, sordera sensorioneural y hormona
estimulante del tiroides (TSH) elevada. El diag-
néstico definitivo de la FHJ requiere del anilisis
histopatolégico. El examen microscépico de las
lesiones de la piel muestra abundante material
hialino, amorfo y homogéneo en los espacios
extracelulares. La matriz contiene numerosas célu-
las fibroblastoides con citoplasma eosindfilo,
nidcleos ovales y halo pericitopldsmico. La micros-
copia electrénica revela hipertrofia del aparato de
Golgi y dilatacién del reticulo endopldsmico
rugoso. Por inmunohistoquimica se obtiene posi-
tividad a la sustancia hialina para los tipos I y III
de la coldgena, pero es negativa para los tipos I y
IV de la colsgena.'®!!

Vol 58, febrero 2001

Esta entidad es genéticamente determinada con
patrén de herencia autosémica recesiva, y eviden-
cias de consanguinidad y de varios hermanos afec-
tados en la misma familia.*'>?

Campbell y Garrity" sefialan la existencia de
dos formas de presentacién de esta enfermedad, la
forma solitaria, que es la mds comin y de mejor
prondstico, y la forma multicéntrica de peor
prondstico. Coffin y Dehner” al revisar 900 mues-
tras tumorales de nifios y adolescentes, en-
contraron que 95% de ellas correspondian a fibro-
matosis de varios subtipos, siendo la més frecuente
la miofibromatosis infantil de tipo agresiva (19%),
habiendo sido diagnosticadas casi en su totalidad
durante el primer afio de vida. En este mismo sen-
tido, Thompson y col.'® y Barthel y Halsband,"
sefialan que las fibromatosis agresivas son formas
no encapsuladas, no metastizantes y con tenden-
cia a la recurrencia en 70% de los casos. Kodet y
col.®® en un estudio de 34 nifios con fibromatosis
encontraron que 38% del material analizado pre-
sentaba inclusiones citopldsmicas hialinas. En
relacién con las manifestaciones clinicas de la en-
fermedad, Schaller y col.” las dividen en criterios
clinicos mayores y menores; los tumores cutdneos
mudiltiples y la hipertrofia gingival son consideradas
criterios mayores, mientras que las contracturas,
lesiones osteoliticas e historia familiar positiva a la
enfermedad son criterios menores. La hipertrofia
gingival suele aparecer durante los primeros meses
de vida, asi como también los pequefios nédulos
blanquecinos en la base de la regién posterior del
cuello y del 4rea perianal >** Kaddoura y Mufarrij,’
y Senzaki y col.® hacen mencién de las mdltiples
resecciones quirtirgicas de los tumores a lo largo de
la vida de los pacientes, con localizaciones en cra-
neo, hombro y extremidades superiores, asi mismo
de las caracteristicas ulcerativas de las lesiones.
Nunziata y col.”® sefialan que el tratamiento
quirtrgico en la reseccién de los nédulos vy la li-
mitacién articular, mejoran el aspecto estético y
funcional del individuo. Sin embargo, la recidiva
de los tumores, particularmente en nifios y adoles-
centes, obliga al tratamiento con radioterapia en
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un tercio de los casos, con las consecuentes secue-
las malighas secundarias.”* Los datos radiolégicos
en la FHJ no son especificos, pudiendo presentarse
lesiones osteoliticas extensa?? en ocasiones con
masas paravertebrales agresivas, con involu-
cracién medular (T1 y T2).24%

El caso aqui presentado es clinica y radiolégica-
mente sugerente de FHJ, cuyas manifestaciones
clinicas fueron notadas a partir de los dos meses de
vida, iniciando con rigidez de articulaciones ma-
yores y aparicién de granulos en regién perianal,
los cuales fueron progresivos y que requirieron

siones de reseccién de tumores en créneo y regién
perianal, mostrando recidivas en corto tiempo. No
se encontré antecedentes de consanguinidad
entre los padres, ni de padecimiento similar en
otros miembros de la familia. El estudio histolégi-
co de los tumores resecados mostraron extensas
dreas con escasas células, constituidas sélo por
coldgena aciddfila densa y amorfa, carente de
fibras eldsticas. Se concluye que la sospecha de
este padecimiento debe hacerse desde las primeras
semanas de vida, con el objetivo de establecer un
diagnéstico oportuno y poder brindar la asesorfa

intervencionés quirdrgicas en mds de cuatro oca- genética lo méds temprano posible.

A CASE OF JUVENILE HYALINE FIBROMATOSIS

Introduction. Juvenile hyaline fibromatosis (JHF) is a rare, autosomic recessive, connective tissue disor-
der characterized by multiple subcutaneous nodules, gingival hypertrophy, osteolytic lesions, and articu-
lar contractures.

Case report. An 8 years old female presented with a history of multiple subcutaneous nodules, articular
contractures, and gingival hypertrophy since 2 months of life. Familial history and consanguinity were
negative. Tumors, from different regions were resected several times. Dense hyaline fibrous tissue forming
irregular bands with extensive amorphous collagen zones, fibroblasts and calcifications were observed in
the histopathological study.

~
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Conclusion. JHF should be suspected in the first weeks of life, in order to establish an early diagnosis
and to offer opportune genetic counseling.

Key words. Juvenile hyaline fibromatosis.
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CASOCLINICO

Sindrome hipereosinofilico. Una causa rara de
insuficiencia mitral grave en pediatria

Dr. Julio Roberto Erdmenger-Orellana’, Dr. Lorenzo Reyes-de la Cruz',
Dr. Gonzalo Espinosa-Islas', Dr. Alexis Arévalo-Salas!, Dr. Stanislaw Sadowinski-Pine?,
Dra. Teresa Ayometzi’, Dr. Alfredo Vizcaino-Alarcén!

* Departamentos de 'Cardiologia, *Patologia v *Hematologia, Hospital Infantil de México Federico Gémez, México, D. F., México.

Resumen

Introduccién. El sindrome hipereosinofilico (SHE) es un desorden
leucoproliferativo caracterizado por sobreproduccién sostenida de
eosindfilos sin causa definida. Es caracteristico de la enfermedad la
afeccién de diferentes 6rganos incluyendo el corazén. Es una entidad
rara en adultos y adn més en edad pediétrica.

Caso clinico. Masculino de 6 afios de edad con SHE vy cardiopatia
adquirida caracterizada por insuficiencia mitral grave secundaria a
fibrosis de la valva posterior. El diagndstico se realizé por ecocardio-
grafia y se corrobor6 por biopsia miocardica. En espera de recambio
de valvula mitral el paciente fallecié secundario a insuficiencia car-
diaca grave.

Conclusion. En este paciente el ecocardiograma permiti6 el ade-
cuado diagnéstico de la lesién cardiaca, siendo la imagen muy ca-
racteristica, que por experiencia no se ha visto en otros tipos de mio-
cardiopatfas. Dada la poca frecuencia de esta entidad la biopsia
miocardica sigue estando indicada para confirmar y estadificar la
lesién.

Palabras clave. Sindrome hipereosinofilico; fibrosis miocérdica;
insuficiencia mitral.

Solicitud de sobretiros: Dr: Julio R. Erdmenger, Depto. de Cardiologfa,
Hospital Infantil de México Federico Gémez, Dr: Mdrquez 162, Col.
Doctores, Deleg. Cuauhtémoc, C. P 06720, México, D. F, México.
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