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OBJETIVO DOCENTE

.os principales objetivos de este presentacion
SonN;:

» Conocer la existencia de esta entidad, asi
como las principales caracteristicas clinicas
y epidemiologicas de la misma.

» Papel de la radiologia en el diagnostico de
esta entidad.

 Formas de presentacion en las distintas
modalidades de estudio radioldgico: RX
simple, ecografia, TC y RM.

* Principales diagnosticos diferenciales.

» Radiologia Intervencionista: ¢Qué puede
aportar en el diagnostico de esta patologia?

» Tratamiento y prondstico.
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REVISION DEL TEMA. INTRODUCCION.

miofibromatosis Infantil (Ml) es una enfermedad que se
caracteriza por la aparicion de tumores fibrosos que afectan a la piel,
tejido celular subcutaneo, musculos, huesos y/o visceras. Aungue es
una enfermedad de baja incidencia (1/400.000), es el tumor fibroso mas
comun de la infancia [1-5]. Se Incluye en la categoria de lesiones
proliferativas no neoplasicas que suponen el 12% de los tumores de
partes blandas de la poblacion infantil [6]. Fue descrito por primera vez
por Stout en 1954 y denominado como fibromatosis generalizada
congenita [1-2, 6]. En 1981 Chung y Enzinger introdujeron el nombre de
miofioromatosis infantll, establecieron la estirpe celular de la que
proviene y senalaron el prondstico en funcion de la localizacion y
afectacion: solitaria o multicéntrica, con o sin compromiso visceral [2].
En 2002 la MI fue clasificada por la clasificacion de tumores de tejidos
blandos y hueso de |la Organizacion Mundial de la Salud como una
categoria benigna de lesiones fibroblasticas-miofibroblasticas [1] y asi

permanece en la clasificacion de 2013.



. ) 4 B !
ol s font ks = it - ¥ -m '
' o i ot ;3- 1, AR . 4 ': L 1 y ' 5 8
y - 3 , . 7 . -
Congr SIS | ;= o Seram
' bt {2 =% DY e . ey -' B ' s LR T U TR TR, S
ongreso b i g ol . 1 CTRC NN
. A 1 B DR B e ) [t =ty . ~ : . LD e S e T b ___-6;. e et g PR _,_v-' S
Tl bttt LT T R T i e R it B : : . o o e S Al E ks e, S
Jaciona P R L v e | | e e s e T T g #
CIR A A e SRy = 25/26 MAYD 2022
=1 b off S < B 4 e T ST ] i R : : |
.“F. — ' FLR % : : o 1 - 3 4 - . - oo " ‘ V p

deFerias y Cangre

26 MAYD
1{' .CURSO PRECDNGRESD

REVISION DEL TEMA. ETIOLOGIA.

Su etiologia es Incierta, por lo general es una entidad
esporadica y aislada, sin embargo, se han descrito casos
familiares raros con herencias autosomicas dominantes y

recesivas y algunos genes concretos implicados |2-3, 5]

Hay un ligero predominio masculino, con una relacion
hombre/mujer reportada de 1.3—2.4:1 [4]. Hasta en el 90%
de los casos se da antes de los 2 anos de edad y en el
50% en recién nacidos, aunque puede debutar también en
adultos [1-3, 5]. La forma juvenil tiende a tener un cuadro
mas heterogeneo y una histologia y comportamiento
diferentes en comparacion con los adultos que presentan

un patron mas infiltrativo y una mayor tasa de recurrencia

1].
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REVISION DEL TEMA. FORMAS DE PRESENTACION.

La MI tiene 3 formas clinicas de presentacion: forma solitaria,
multicéntrica y generalizada [1, 2, 5]. Se utlliza el término
miofioroma para denominar a las lesiones solitarias y el término
miofibromatosis para designar aquellas multicentricas [4].

/La forma solitaria es la forma mas frecuente de presentacion (50-75%) N
12, 3], se caracteriza por una sola lesion en la piel, tejido subcutaneo,
musculo, hueso o viscera [4]. Generalmente se presenta como un
nodulo firme subcutaneo [1, 2]. Los sitios mas comunes de |la

\enfermedad son cabeza, cuello y tronco (3, 7].

" La forma multicéntrica es menos frecuente (25-50%). Se presenta con

lesiones cutaneas, subcutaneas, musculares y/o dseas, sin afectacion

visceral [2, 3, 8]. Los huesos mas comunmente involucrados son el

craneo, el fémur, la tibia, la columna vertebral y las costillas. También se
\ha documentado afectacion del sistema nervioso central [3].

La forma generalizada o fibromatosis generalizada congénita es una
forma multicéntrica con afectacion visceral que se da hasta en un tercio
de los casos de la afectacion multicéntrica [3].

)

/Se ha reportado un subgrupo reducido denominado fibromatosis
agresiva o desmoides que puede mostrar un crecimiento agresivo ya
qgue tiene la capacidad de invadir estructuras adyacentes como nervios,
vasos, articulaciones y aunque por lo general no hace metastasis, tiene
tendencia a recidivar despueés de la escision quirurgica [1].
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REVISION DEL TEMA. TIPOS DE LESIONES

La MI| se caracteriza clinicamente por la proliferacion de multiples
tumores fibrosos, miofibromas, que se localizan hasta en el 90% en
piel, musculo y tejido celular subcutaneo. Estos miofiboromas se
presentan como una lesidon cutanea nodular unica o multiples
nodulos palpables, bien delimitados, de 0.5-10 cm, con crecimiento
lento, solidos e Indurados y asintomaticos (salvo que produzcan
sintomas por compresion, como nheuropatias). Las lesiones
subcutaneas son moviles mientras que las mas profundas pueden
estar fljas. A veces son nodulos eritematosos pudiendo simular un
hemangioma [5]. Se localizan fundamentalmente en la region de la
cabeza y cuello, aunque también pueden afectar el tronco, las
extremidades, musculos, huesos o visceras [4, 6]. El hueso se
afecta en un porcentaje variable (17-77%), siendo menos frecuente

en la forma solitaria (5-9%) [5].

Las lesiones Vviscerales se observan en el 37% de las
miofiboromatosis [5]. Las regiones comunmente mas afectadas son
los pulmones, el tracto gastrointestinal, el corazon, higado vy

pancreas [3].
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REVISION DEL TEMA. CURSO CLINICO Y PRONOSTICO

El curso clinico y pronostico esta relacionado con la
afectacion de organos viscerales, existiendo peores resultados

cuando estos se encuentran afectados |4, 8.

La forma solitaria y la forma multicéntrica sin afectacion visceral
generalmente tienen un buen prondstico clinico con una tasa de
mortalidad del 15-20% y suele existir una regresion espontanea
de las lesiones en 1 o 2 anos, por ello el manejo de estas
lesiones es conservador, mediante tratamiento sintomatico y con

seguimiento clinico y radioldgico [2, 3, 5, 7].

En la forma multicéntrica y cuando existe compromiso de
estructuras adyacentes en algunas ocasiones se requiere
abordaje quirurgico. La recurrencia se produce en menos del
10% de los casos, porcentaje muy bajo en relacidon con el resto

de la fiboromatosis (1, 5].
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REVISION DEL TEMA. OPCIONES DE TRATAMIENTO

Cuando existe una afectacion visceral, existe mayor morbi-
mortalidad por Insuficiencia de organos vitales, retraso del
crecimiento e Infecciones, siendo la afectacion pulmonar la que tiene
peor pronostico. La forma generalizada es la que tiene el peor
prondstico con una tasa de mortalidad 70-76%, mejorando el
pronadstico si la afectacion visceral es Unica, pequena en extension y

no es pulmonar |2, 3, 5, 7].

La  afectacion  multisistémica puede  provocar  graves
complicaciones o Incluso ser causa de muerte durante los primeros
meses de vida. En el tratamiento de las miofioromatosis con
afectacion visceral se puede considerar la escision quirurgica, y €l
uso de radio-quimioterapia [2, 3, 8]. Se ha descrito una buena

respuesta a la combinacion de vinblastina y metotrexato [5].
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REVISION DEL TEMA. ESTUDIO RADIOLOGICO

Las pruebas de imagen radioldgicas no presentan
hallazgos patognomonicos ya que las caracteristicas de
estos tumores son radiologicamente Iinespecificas, pero
ayudan a definir su numero, ubicacion, margenes vy
afectacion de las estructuras adyacentes. También es
esencial para determinar la viabilidad de la reseccion
guirargica, acceso para toma de biopsia, y valorar
recurrencias [1]. Ante una lesidon aislada confirmada
histologicamente es conveniente realizar igualmente un
estudio de extension para descartar afectacion sistemica
0 visceral. La evaluacion radiolégica adecuada de la
sospecha de miofibromatosis multifocal o generalizada,
enfocada a detectar la extension de las lesiones vy
fundamentalmente de sI existe afectacidon visceral,
Incluye radiografia de tOrax y O0seas e Imagenes por
ecografia, TC (tomografia computarizada) o RM
(resonancia magneética), ésta ultima a ser posible de

cuerpo entero |2, 3, 5].
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REVISION DEL TEMA. ESTUDIO RADIOLOGICO

Dependiendo qué organos se encuentren afectados vamos
a tener diferentes manifestaciones en las técnicas de
iImagen.

 Las lesiones pulmonares pueden variar en la radiografia,
apareciendo como opacidades reticulonodulares o como un
patron de fibrosis pulmonatr.

» La afectacion gastrointestinal puede mostrar una estenosis
difusa del Intestino, con miofiloromas que aparecen como
multiples defectos de llenado en estudios de bario.

* En el esqueleto los huesos mas afectados por los miofibromas
son las veértebras, el craneo, las costillas, l[a pelvis y, en
particular, las metafisis de los huesos largos (femur y tibia
fundamentalmente). Las radiografias de lesiones dseas suelen
mostrar lesiones liticas geograficas exceéntricas gque pueden
tener un borde de esclerosis, presentando en la calota craneal
un aspecto tipico "en sacabocados". La corteza puede parecer
expandida, pero el periostio permanece Iintacto. En los huesos
largos pueden mostrar un comportamiento agresivo
locorregional, con masa de partes blandas asociada. Las
lesiones de las extremidades son a menudo bilaterales vy
pueden ser simeétricas. Se debe tener en cuenta que estas
lesiones carecen de captacion en las gammagrafias 0Oseas,
aunque pueden producirse fracturas patologicas. Las lesiones
0seas generalmente se curan durante l|la regresion de la
enfermedad |/, 8].
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REVISION DEL TEMA. ESTUDIO RADIOLOGICO

La ecografia es |la modalidad Inicial de Imagen a
realizar en lesiones palpables ya que es una técnica
accesible, disponible, de bajo coste, sin radiacion
jonizante y que no precisa sedacion [1]. La Ml aparece
como una masa solida bien delimitada, hipo o
ISoecogénica respecto al tejido en el que asienta, con
una porcion central a menudo anecoica por necrosis
central |3].

Tienen un patron variable y se puede ver como una
masa con un centro puramente anecoico y una pared
gruesa, una masa con un centro parcialmente anecoico
O una masa sin componente anecoico (1, 5|.

La mayoria de las masas son hipovasculares en el
estudio Doppler y algunas pueden mostrar un flujo

periférico aumentado [5].
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REVISION DEL TEMA. ESTUDIO RADIOLOGICO

En la TC la apariencia de la Ml es variable e inespecifica.
Las lesiones suelen ser isodensas con respecto al musculo
y pueden causar erosion osea [3]. Con esta técnica
valoraremos de forma mas precisa la afectacion vy
destruccion 0sea, siendo mas deficiente en la valoracion de
los margenes tumorales e Infiltracion de estructuras
adyacentes. Tras la administracion de contraste las masas
muestran una densidad menor o similar a la de la
musculatura locorregional y algunas masas tienen realce

periférico [1, 3.

Las lesiones Oseas se manifiestan como lesiones liticas
bien circunscritas con o sin margen esclerotico [3].
pueden observar pequenos focos de calcificacion dentro de

|las lesiones esqueléticas o de tejidos blandos [7].
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REVISION DEL TEMA. ESTUDIO RADIOLOGICO

La RM se considera la prueba de eleccidn en el estudio de partes
blandas de la MI debido a la alta resolucion en tejidos blandos, a la
ausencia de radiacion ionizante y a la posibilidad de realizar un
estudio de extension en busca de mas lesiones [1, 8]. Las lesiones
pueden ser nodulares y bien definidas, o Infiltrativas y mal
definidas [1]. En RM las lesiones presentan una senal baja o
Intermedia en secuencias potenciadas en T1 y un centro
hiperintenso en T2 y STIR con respecto al musculo [1]. Las
lesiones tipicamente realzan perifericamente tanto en TC como en

RM, sin realce de la region central [5].

La RM de cuerpo entero esta enfocada a valorar la maxima
superficie corporal en el menor tiempo posible, por lo gue juega un
papel Importante en el estudio de esta enfermedad por su
capacidad para detectar multiples nddulos de tejidos blandos
caracterizados por la proliferacion de miofibroblastos dandonos
una vision completa de las lesiones >6 mm y por lo tanto de su
extension y ademas, nos permite hacer un correcto seguimiento de

las lesiones [1, 5].



REVISION DEL TEMA. DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES

» Se plantean diversos diagnosticos diferenciales de la

miofiboromatosis que afecta a los tejidos blandos:

* Lelomioma, neurofioroma, sarcoma de partes Dblandas,
neuroblastoma metastasico u otras fibromatosis como el
fibrosarcoma congénito infantil y hemangiomas entre otros
12, 3, 5].

 E| diagndstico diferencial de multiples lesiones esqueléeticas
liticas Incluye histiocitosis de células de Langerhans,
displasia fibrosa poliostotica, osteomielitis hematdgena,
encondromatosis multiple, neuroblastoma metastasico vy

anglomatosis |7].
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REVISION DEL TEMA. ANATOMIA PATOLOGICA

Para el diagnostico definitivo se requiere una biopsia
para confirmacion anatomopatologica, generalmente de un
foco de partes blandas ya gue estos son mas accesibles
12, 5]. Para ello realizaremos una biopsia con aguja gruesa

gulados siempre por imagen.

Es de eleccion la biopsia guiada por ecografia ya que,
COMO mencionamos anteriormente, posee (grandes
ventajas para la poblacion infantil. Pero para aquellas
lesiones mas profundas o de dificil acceso seran

necesarias otras guias de imagen como por ejemplo el TC.

) L3
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

* Paciente varon de 15 meses de edad, sin antecedentes
de interes, que sufre caida casual con traumatismo leve
en extremidad inferior derecha.

* Acude a Servicio de Urgencias de nuestro centro
realizandose RX simple de extremidad inferior derecha
en proyecciones AP y Lateral, donde de forma incidental
se identifican multiples lesiones 6seas expansivas en
fémur vy tibia derechas, predominantemente liticas, de
bordes bien definidos y con afectacion cortical. No
asocian clara reaccion periodstica ni componente de
partes blandas.

* Se plantean diagnosticos diferenciales como
miofibromatosis infantil, enfermedad de Ollier y
displasia fibrosa poliostotica.

i B
( "f | D
18

R ——

RX simple AP y lateral de extremidad inferior derecha donde se identifican
multiples lesiones liticas con afectacion cortical en fémur y tibia, sin fracturas, masa
de partes blandas ni reaccidon periostica.
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

Paciente de 15 meses asintomatico con
traumatismo accidental leve sobre
extremidad inferior derecha. Diagnhostico

casual de multiples lesiones liticas con
afectacion cortical.

Repreguntados los padres por sintomatologia
0 antecedentes, unicamente hacen referencia
a retraso del desarrollo motor grosero,

habiendo iniciado deambulacion a los 22
meses.

Se decide completar estudio con serie 6sea
completa para descartar afectacion a otro
nivel y TC cerebral y toracoabdominopélvico
para descartar afectacion vsiceral/ganglionar.

26 MAYO
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SERIE OSEA.
HALLAZGOS
REPRESENTATIVOS

Se identifican multiples
lesiones liticas expansivas,
metafisodiafisarias, algunas con
afectacion de la cortical sin
reaccion periostica.
Existen también varias lesiones
en la calota liticas con apariencia

en
sacabocados” con reborde
escleroso bien definido. Parecen
asociar a nivel femoral zonas de
antiguas fracturas consolidadas
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

BODY TC. Imagenes representativas. Se identifican multiples lesiones liticas en calota craneal
y cuerpos vertebrales con reborde escleroso, afectacion de tablas interna y externay

aspecto en sacabocados. Algunas de ellas asocian pequeno componente de partes blandas
(flechas)
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

Reconstrucciones 3D Volume Rendering de calota craneal
v torax donde se aprecian las lesiones liticas.
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

BodyRM. Imagenes representativas. Afectacion poliostotica osea con multiples lesiones
liticas. Se aprecia componente de partes blandas en calota craneal y en foramen de
conjuncion D7-D8 (flechas). Se descartar afectacion visceral y ganglionar.

En RM las lesiones presentan una senal baja o intermedia en secuencias

potenciadas en T1 y un centro hiperintenso en T2 y STIR con respecto al
musculo Tipicamente realzan periféricamente sin realce de la region central.
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

Afectacion poliostotica osea confirmada
mediante series 0seas, BodyTC y Body RM.

Se identifica componente de partes blandas
en dos de las lesiones liticas, una localizada
en calota craneal y otra a nivel vertebral D7.

Se plantea diagnhodstico diferencial con la
histiocitosis de células de Langerhans
poliostotica.

Se descarta afectacion ganglionar y visceral.

Se plantea biopsia guiada con ecografia de |la
lesion de partes blandas asociada a la calota
craneal que impronta sobre cuero cabelludo.
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PRESENTACION CASOS CLINICOS

* Con anestesia general, y ecografica, se procede a
realizacion de citologia de una lesion situada en el diploe
parietal izquierdo, que rompe la cortical externa, sin
complicaciones.

* El resultado anatomopatologico informa de lesion
constituida por una proliferacion de celulas fusiformes de
citoplasmas eosinofilos palidos y nucleos elongados, con
escasa tipia y escasas figuras de mitosis. Se identifican
hendiduras que parecen corresponder con vasos de
paredes finas, cambios mucinosos-condroides y
osteoclastos en la periferia. Se remiten las muestras para
estudio inmunohistoquimico al servicio de Anatomia
Patologica del Hospital Universitario La Paz, informando
de inmunofenotipo positivo frente a actina de musculo
liso y calponina.

* Los hallazgos son compatibles con miofibromatosis
infantil.

N

Dado que el paciente se encuentra asintomatico y que se trata de una
patologia con buen pronostico en la que se produce una regresion
espontanea a los 18-24 meses en un amplio porcentaje de casos, se opta
por realizar seguimiento radiologico mediante BodyRM cada 6 meses sin
necesidad de tratamiento sistémico. El paciente permanece estable.
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CONCLUSIONES

J La miofiboromatosis infantil es una entidad de Dbaja
Incidencia, pero es el tumor fiboroso mas comun de la
iInfancia, por lo que debe considerarse en el diagnostico
diferencial de las neoplasias en |la edad pediatrica.

1 Se caracteriza por la proliferacion solitaria o multifocal
de tumores fibrosos que pueden afectar a la piel, tejidos
blandos, huesos o visceras.

d Las manifestaciones en las Imagenes de Ila
miofibromatosis son variables y a menudo inespecificas
pero las pruebas de Imagen son fundamentales para
sugerir el diagnostico, valorar la extension de las
lesiones y determinar si existe afectacion visceral,
condicionando de esta manera el pronostico V,
secundariamente, la actitud terapeutica, siendo la RM la
técnica de eleccion en el diagnostico y seguimiento.

Jd El tratamiento y el prondstico dependeran de la
localizacion y de la forma de presentacion (solitaria o
multicéntrica, sin o con afectacion visceral).
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