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dos biliares asociado a modificación dietéti-
ca constituye el tratamiento inicial[3]. En
ocasiones es preciso el trasplante hepático,
que supone un riesgo considerable y el
mantenimiento durante mucho tiempo de
terapia inmunosupresora[10].

Conclusión
Los pediatras y dermatólogos desempe-
ñan un importante papel en el diagnóstico
temprano de la HFH, enfermedad que
suele debutar en la infancia con xantomas
cutáneos. Identificarlos de forma adecua-
da permite mediante el tratamiento opor-
tuno aumentar la supervivencia. 
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Miofibromatosis
infantil múltiple

La miofibromatosis infantil es la forma de
fibromatosis infantil más frecuente. El pro-
ceso es más común en varones, y en su
mayoría se trata de lesiones solitarias, con-
génitas o adquiridas antes de los 2 años de
edad, siendo la cabeza, el cuello y el tronco
las localizaciones habituales[1]. Su etiolo-
gía no está clara, suelen ser esporádicas,
aunque se han descrito casos familiares
con herencia autosómica dominante[2, 3].

Su clasificación tiene implicación
pronóstica: a) forma solitaria (la más fre-
cuente, supone el 60% de los casos),
suele afectar a piel, partes blandas o
hueso[4], b) forma múltiple con manifes-
tación cutánea y/o ósea y/o muscular[5],
y c) forma múltiple con afectación visce-
ral, los órganos comúnmente afectados
son corazón, tracto gastrointestinal, híga-
do o pulmón, es la de peor pronóstico
con una mortalidad del 75%, la mayoría
fallecen por fallo cardiopulmonar[6, 7]. 

Describimos el caso de una lactante
de 6 meses de edad con miofibromatosis
múltiple con lesiones cutáneas y óseas, en
la que se descartó la afectación visceral.

Una lactante de 6 meses de edad, 2º
gemelo, sin AP ni AF de interés. Remitida
por su pediatra por una lesión congénita
asintomática a nivel occipital, sin fase apa-
rente de crecimiento ni regresión. No había
recibido tratamiento previo.

A la exploración se observó un tumor
de superficie eritemato-violácea con una
zona costrosa, de bordes netos, de 4 cm
de diámetro localizado a nivel occipital de
cuero cabelludo (Figura 1). A la palpación
el tumor era duro e infiltrado, pero despla-
zable sobre planos profundos.

El estudio histopatológico mostró, a
nivel de dermis, un nódulo mal delimitado
constituido por fascículos de células fusi-
formes, con espacios vasculares en su
espesor (Figura 2). Las células fusiformes
presentaban un núcleo elongado con
extremos romos (denominados núcleos
“en cigarro puro”), sin datos de atipia y
abundante citoplasma eosinófilo; entre-
mezcladas con un infiltrado inflamatorio
constituido por linfocitos (Figura 3).

Desde el punto de vista inmunohisto-
químico las células mostraron positividad
para la actina alfa de músculo liso y la
vimentina; y falta de expresión para la pro-
teína S-100 y la desmina (Figura 4). En
definitiva, las células presentaban caracte-
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Figura 1. Tumor eritemato-violáceo a
nivel occipital.

Figura 2. En dermis, un nódulo constitui-
do por fascículos de células fusiformes.

Figura 3. Células fusiformes sin datos de
atipia con un núcleo elongado de extre-
mos romos.



rísticas morfológicas e inmunohistoquími-
cas de miofibroblastos.

En la serie ósea se detectaron múlti-
ples imágenes líticas diáfiso-metafisarias
de bordes bien definidos no escleróticos
(Figura 5). Tanto la radiografía de tórax
como la ecografía abdominal no detecta-
ron afectación visceral. 

La miofibromatosis infantil se consi-
dera una proliferación neoplásica benig-
na de miofibroblastos. Con frecuencia en
el espesor de los fascículos de miofibro-
blastos se observan espacios vasculares
que se ramifican irregularmente con un
patrón bifásico o zonación de las lesiones
que recuerda al del hemangiopericito-
ma[8, 9]. 

Las manifestaciones clínicas y el curso
de la enfermedad dependen de la localiza-
ción y el número de las lesiones que puede
variar de 1 a más de 100. Los pacientes con
lesiones solitarias en general no precisan
tratamiento, permanecen estables o inclu-
so regresan. En los casos con lesiones múl-
tiples sin afectación visceral el pronóstico
también es bueno, pero son mayores las
posibilidades de sufrir complicaciones
locales. Los niños con lesiones múltiples y
afectación visceral tienen mal pronóstico y
la mayoría fallecen en los primeros años. En
estos pacientes es preciso el tratamiento
quirúrgico complementado con radiotera-
pia y/o quimioterapia (algunos autores pro-
ponen la combinación de dactinomicina,
vincristina y ciclofosfamida)[4, 5, 10].

Ante la sospecha de una miofibro-
matosis infantil es preciso realizar una
historia familiar, exploración física, biop-

sia confirmatoria, serie ósea, placa de
tórax y ecografía abdominal (en ocasio-
nes una tomografía axial computerizada
toracoabdominal)[5]. También es nece-
sario un seguimiento estrecho de todos
los pacientes, incluso los que inicialmen-
te sólo tienen lesiones cutáneas, dada la
posible aparición de lesiones viscerales
para evitar o tratar precozmente las com-
plicaciones que impliquen gran morbi-
mortalidad[7, 10]. 
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Figura 4. Inmunohistoquímica, las células muestran positividad para actina alfa de múscu-
lo liso y vimentina, y falta de expresión para proteína S-100 y desmina.

Figura 5. Imágenes líticas a nivel de fémures, tibias y peronés.
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