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RESUMEN

La fibromatosis hialina juvenil es una enfermedad autosémica
recesiva, caracterizada por la presencia de nddulos cutaneos,
contracturas articulares, hipertrofia gingival, diarreas intermi-
tentes, y acompafiado de infecciones recurrentes, lo que incre-
menta la morbilidad en los pacientes. En el estudio histopatolé-
gico se encuentran depdsitos de material hialino en dermis. No
hay un tratamiento especifico, y el prondstico es bueno.
PALABRAS CLAVE: fibromatosis hialina juvenil, hipertrofia gingival,
contractura muscular.

Introduccién

La fibromatosis hialina juvenil (FHJ) es una enfermedad
rara, con un patrén de herencia autosémica recesiva. Fue
descrita por Murria, en 1873, en tres pacientes, llamdn-
dola “molusca fibrosa”. Posteriormente, Citano, en 1976,
propuso el término de fibromatosis hialina juvenil para
describir el depdésito de material hialino en los tejidos,
que caracteriza a esta entidad. Landing y Nadorraen, en
1986, reportaron cuatro pacientes con caracteristicas simi-
lares, pero con afeccién sistémica y curso fatal. Basindose
en estos hallazgos consideran que es una entidad distinta,
llamdndole hialinosis infantil sistémica.» También ha re-
cibido el nombre de displasia mesenquimal (sindrome de
Puretic) y fibromatosis hialinica juvenil multiple.*

Epidemiologia y patogenia
En la literatura mundial se han reportado alrededor de
70 casos con fibromatosis hialina juvenil." La experiencia
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ABSTRACT

Juvenile hyaline fibromatosis is an autosomal recessive inher-
ited condition characterized by multiple subcutaneous nodules,
gingival hypertrophy, diarrhea and recurrent infections that in-
creases morbidity. Dermal hyaline material deposition is always
found in histopathology. Currently there is no specific treat-
ment available, but the prognosis is good.

KEYWORDS: Juvenile hyaline fibromatosis, gingival hypertrophy, mus-
cular contractures.

del Hospital Infantil de México Federico Gémez, en los
ultimos 20 afios, es de tres casos. Es un desorden heredi-
tario autos6mico recesivo, con mapeo en el intervalo 7 cM
del cromosoma 4q21, y mutacién en el gen morfogénesis
capilar 2 (CMG2), compartiendo con la hialinosis infantil
sistémica.>*** Puede haber antecedente de consanguini-
dad en los padres.

En investigaciones recientes se ha determinado que los
sujetos con FHJ presentan una alteracién en la sintesis de
los glucosaminoglucanos por los fibroblastos, o bien por
anormalidades del metabolismo de coldgeno con incre-
mento en la sintesis y degradacién del coldgeno tipo I,
y reduccién del metabolismo del coldgeno tipo 11 y IV,
ocasionando un aumento de depésito de coldgeno tipo
V1.7 Otros consideran que se relaciona con anormali-
dades en la sintesis de condroitin sulfato y/o dcido hialu-
rénico.” También se ha descrito la ausencia de Pro-a2 y la
cadena de coldgeno tipo III.
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Fotografia 1. Paciente con FHJ. Presenta papulas rosadas, aperladas, agrupadas en
region posterior del cuello y en pabellén auricular.

Fotografia 2. Lesiones nodulares en region perianal, que obstruyen el ano.

Fotografia 3. Estudio histopatoldgico en el que se observa depdsito de material
hialino amorfo, eosinofilico en los espacios extracelulares de la dermis, Masson 20x.

Cuadro clinico

Las manifestaciones clinicas comienzan desde los prime-
ros meses de vida. Las lesiones en piel son polimorfas, ca-
racterizadas generalmente por pequenas papulas rosadas,
perladas, que forman grupos o placas. Generalmente, se
presentan en cuello, orejas y en la cara, en el nivel de la
regién perioral y nasal* (fotografia 1).

Ademis, pueden formar lesiones nodulares en la re-
gién perianal, que llegan a obstruir el ano (fotografia 2).
Las lesiones cutdneas pueden ser las primeras manifesta-
ciones clinicas de esta entidad, aunque se menciona que
también las contracturas articulares pueden indicar su
inicio.

En etapas posteriores, se forman masas tumorales de
consistencia dura en piel cabelluda y en regién periauri-
cular, con superficie escamo-costrosa, simulando derma-
titis seborreica o infecciones superficiales.”* La afeccién
de tronco y extremidades es menos frecuente. Pueden
desfigurar.®

Es frecuente encontrar la hipertrofia gingival desde
etapas tempranas de la vida, llegando a interferir con la
masticacién y causando mala higiene, infecciones y caries
dental.

- Dermatologia Cosmética, Médica y Quirtrgica

Fotografia 4. Estudio histopatoldgico en el que se observa depdsito de material
hialino amorfo, eosinofilico en los espacios extracelulares de la dermis y alrededor
de los vasos sanguineos, Rojo Congo 20x.

Las contracturas articulares son dolorosas, y desen-
cadenan limitacién funcional e invalidez.”” La afeccién
de los huesos se presenta como osteoporosis, osteopenia,
fracturas patolégicas, y lesiones osteoliticas, principal-
mente en los huesos largos.”

Estos pacientes presentan retraso en el crecimiento,
anemia microcitica hipocrémica, secundario a los cuadros
enterales.

Hallazgos histopatoldgicos

En la histopatologia existe depésito de material hialino
amorfo, eosinofilico en los espacios extracelulares de la
dermis, alrededor de los vasos sanguineos comprobado
por tinciones como PAS; otras, como el rojo congo y rojo
oleoso, son negativos.” La microscopia electrénica reve-
la depésito de material hialino perivascular, la presencia
de granulos y vacuolas en el aparto de Golgi y el reticulo
endopldsmico, dando a la imagen aspecto condroide (fo-
tografias 3y 4).>°

Diagnéstico diferencial

La hialinosis sistémica infantil es una entidad que tiene
un cuadro clinico similar a la FHJ, diferencidndose por la
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persistencia de cuadros diarreicos, infecciones recurrentes
y fallecimiento antes de los dos afios de edad, secundario
al compromiso visceral (tracto gastrointestinal, cardiaco,
higado, bazo, adrenales, y tiroides). Algunos autores pro-
pusieron que era un espectro de la misma enfermedad,®”
pero se ha determinado que presentan penetrancia y fe-
notipo diferente.!

El sindrome de Winchester es considerado como la
sobreposicién de la fibromatosis hialina juvenil y la infan-
til sistémica. Se presenta desde temprana edad y se ma-
nifiesta por talla baja, facies caracteristicas, contracturas
articulares, osteoporosis, hipertrofia gingival, y opacidad
corneal >*

Entre otros diagndésticos diferenciales, se deben des-
cartar las lipogranulomatosis de Farber, la artritis idiopd-
tica juvenil y la fibromatosis congénita generalizada, que
se caracteriza por multiples nédulos al nacimiento y afec-
cién de pulmoén, intestino y rifiones, asociada con muerte
en los primeros dias de vida.*

Tratamiento

No existe ningun tratamiento especifico para estos pa-
cientes. Se realiza reseccién quirdrgica de los nédulos y
de la hipertrofia gingival. Sin embargo, tienen tendencia
a la recurrencia, con cortos periodos de mejorfa clinica
de las lesiones. Se han usado hormonas esteroideas t6pi-
cas en nédulos, y enzimas proteoliticas en la hipertrofia
gingival de manera anecdética. La cirugia ortopédica y
la radioterapia local pueden ser otras opciones, pero el
prondstico es reservado debido a las lesiones 6seas y el
riesgo de malignidad.

Se mencionan como alternativas terapéuticas el uso de
D-Penicilamina, interferén o- 23 y calcipotriol, que me-
joran la extensibilidad de las articulaciones contractura-
das.™ El calcipotriol mejora las concentraciones sangui-
neas de calcio y fésforo. Con esto favorece el crecimiento
del hueso debido a una mejor reabsorcién intestinal de
calcio, aumentando su movilidad 6sea, disminuyendo su
excrecién tubular renal, regulando el metabolismo del
fésforo y modulando los efectos antiinflamatorio y anti-
proliferativo."
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Prondstico

El pronéstico de los pacientes con FHJ es bueno, ya que
se han reportado pacientes en edad adulta, a diferencia de
la hialinosis infantil sistémica, cuya mortalidad es antes
de los dos afios de edad.
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