
Resumen
Introducción: la fibromatosis hialina juvenil se encuentra catalogada como enfermedad rara, con un 
patrón de herencia autosómico, recesivo, caracterizada por el depósito de materia hialino en los tejidos.
Presentación del caso: paciente de 33 años que desde aproximadamente los 6 meses de edad comenzó 
a padecer de dolores articulares, rigidez articular en flexión, en particular de codos y rodillas, así como 
la aparición progresiva de tumores fibrosos subcutáneos movibles presentes en ambas orejas, además 
un ligero hipodesarrollo pseudoestatural y una severa hiperplasia e hipertrofia gingival. Los estudios 
radiológicos mostraron una edad ósea acorde con la cronológica, apreciándose ligera osteoporosis, 
tumores digitales sin osteolisis.
Conclusión: la fibromatosis hialina juvenil constituye una de las enfermedades raras menos frecuentes 
existentes. El caso constituye el único reportado en los registros de Genética Médica de Pinar del Río 
conocido hasta la actualidad. Se evidencia la multidisciplinariedad de especialidades claves como 
Pediatría, Oncología y Genética.

AbstRACt
Introduction: Juvenile hyaline fibromatosis is classified as a rare disease, with an autosomal, recessive 
pattern of inheritance, characterized by the deposition of hyaline matter in the tissues.
Case report: A 33-year-old patient who began to suffer from joint pain, flexion joint stiffness, in particular 
elbows and knees, from approximately 6 months of age, as well as the progressive appearance of movable 
subcutaneous fibrous tumors present in both ears, In addition, a slight pseudostatural hypodevelopment 
and severe hyperplasia and gingival hypertrophy. Radiological studies showed a bone age consistent 
with the chronological, showing slight osteoporosis, digital tumors without osteolysis.
Conclusion: Juvenile Hyaline Fibromatosis is one of the less frequent rare diseases. The case is the only 
one reported in the records of Medical Genetics of Pinar del Río known to date. The multidisciplinarity of 
key specialties such as Pediatrics, Oncology and Genetics is evident.
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IntRODuCCIÓn
La fibromatosis hialina juvenil (FHJ) es una enfermedad rara, con 
un patrón de herencia autosómico recesivo. Fue descrita por Mu-
rray1 en 1873, entre pacientes, llamándola “molusca fibrosa”. Ini-
cialmente se clasificó como un tipo de neurofibromatosis. Whit-
field y Robinson realizaron un seguimiento de la misma familia 
descrita por Murray, la cual presentó dos nuevos casos con el 
nombre de fibromatosis múltiple. Puetric2 la clasificó como una 
displasia mesenquimatosa, y la denominaron síndrome de Puetric. 
En 1964 se clasificó el cuadro como hialinosis sistémica. 

A finales de los años sesenta Drecher3 describió los cambios es-
tructurales en las lesiones cutáneas de esta enfermedad e intro-
dujo el término de fibromatosis hialina múltiple juvenil. Posterior-
mente en 1976, propuso el término de fibromatosis hialina juvenil, 
que es el término usado en la actualidad para describir el depósito 
de materia hialino en los tejidos, que caracteriza a esta entidad. 
En 1986, reportaron cuatro pacientes con características simila-
res, pero con afección sistémica y curso fatal. Basándose en estos 
hallazgos, se consideró una entidad distinta llamándole hialinosis 
infantil sistémica. Hoy en día se tiende a englobar ambos térmi-
nos como los extremos del espectro de una misma enfermedad. 
Actualmente se le conoce además con el nombre de Síndrome de 
Murray-Puetric-Drecher por incluir al unísono características des-
critas por los tres investigadores.4

Un tercio de los pacientes afectados tienen antecedentes fami-
liares de FHJ y muchos son hijos de padres consanguíneos. En el 
año 2002 se localizó la alteración genética responsable de la FHJ 
en el cromosoma 4q21. Después mediante el estudio genético de 
17 familias con fibromatosis hialina juvenil y hialinosis sistémica 
infantil, identificaron 15 mutaciones diferentes en el gen de la 
proteína de morfogénesis capilar 2 (CMG2) como la modificación 
genética común a ambos cuadros. Los mismos autores realizaron 
un estudio de la correlación genotipo-fenotipo en los pacientes 
analizados donde se determinó que la gran variabilidad clínica 
podría estar relacionada con el amplio espectro de mutaciones 
existentes, así como la clase y la posición de la mutación.5

En la histopatología existe un depósito de material hialino 
amorfo, eosinófilo en los espacios extracelulares de la dermis, al-
rededor de los vasos sanguíneos comprobado por tinciones como 
ácido peryódico de Schiff. La microscopia electrónica revela de-
pósito de material hialino perivascular, la presencia de gránulos y 
vacuolas en el aparato de Golgi y retículo endoplásmico.5

En la actualidad la tasa de prevalencia es de menos de 1 por 
cada 1 000 000 de personas, con supervivencia reportada hasta la 
cuarta década de la vida5.En la literatura no se encuentra registra-
do la presencia de esta entidad en Cuba, por lo que no es posible 
exponer en este trabajo el número exacto de pacientes que la pu-
dieran padecer. En Pinar del Río, es el único caso que existente; 
y no hay antecedentes de que haya existido otro en los registros 
de genética médica.6 El caso constituye el único reportado en los 
registros de Genética Médica de Pinar del Río conocido hasta la 
actualidad.

PResentACIÓn Del CAsO
Paciente masculino de 33 años de edad, raza blanca, nacido el 2 
de enero de 1986, a término sin complicaciones y parto normal, 
con peso al nacer de 3500 g aproximadamente, padre y madre 
consanguíneos, medio primo-hermanos con un cuarto grado de 
relación, una proporción de genes en común estimada en 1/16, 
la madre tenía 29 años y el padre, 34 años de edad, al nacimiento 
del paciente. 

La madre tuvo en un embarazo anterior una niña sana. La her-
mana del paciente, abuelos, tíos y primos (tanto paternos como 
maternos) no presentan la enfermedad. Desde aproximadamente 
los 6 meses de edad comenzó a padecer de dolores articulares, 
rigidez articular en flexión, en particular de codos y rodillas así 
como la aparición progresiva de tumores fibrosos subcutáneos 
movibles, localizados en el cuero cabelludo, cara, mentón y es-
palda fundamentalmente, y que fueron presentándose con un ca-
rácter progresivo hasta la fecha, sin modificación en su curso, a 
pesar de recibir variados esfuerzos terapéuticos, que incluyeron 
citostáticos e interferón. A la edad de 11 años y 3 meses, los pará-
metros somatométricos eran los siguientes: peso: 23 Kg, talla: 126 
cm y pie: 16 cm.

La exploración física reveló un ligero hipodesarrollo pseudoes-
tatural, facies peculiar por la presencia de tumoraciones fibroma-
tosas deformantes, presentes en ambas orejas (Figura 1),cuero 
cabelludo, región molar, frontal y mentoniana, la nariz toma un 
aspecto bulboso y la raíz nasal está deprimida, telecanto e hiper-
telorismo ocular (distancia intercoluncular: 37,7 mm, distancia 
interpupilar: 48,7 mm), sin epicanto, surco nasogeniano poco mar-
cado, paladar estrecho y dentición anormal por erupción denta-
ria desordenada, se encontró una severa hiperplasia e hipertrofia 
gingival.

Figura 1. Presencia de tumoraciones fibromatosas deformantes en las 
orejas.

El cuello es normal. Se reportó hipoplasia de los músculos de 
los hombros y poco desarrollo de la musculatura torácica. En la 
región dorsal del tronco se aprecian tumoraciones subcutáneas 
múltiples y voluminosas hacia las regiones escapulares y lumba-
res. Las extremidades inferiores están poco afectadas y en las su-
periores se aprecian idénticas tumoraciones y algunas cicatrices 
vinculadas a exéresis anteriores (figura 2). En los dedos de ambas 
manos, a nivel de las falanges distales se aprecian deformidades 
por infiltración fibromatosa (figura 3). Los genitales externos son 
ligeramente hipoplásicos con testes en escroto bilateralmente.

Figura 2. Tumoraciones en extremidades superiores.
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Figura 3. Deformidades por infiltración fibromatosa en falanges.

El cociente de desarrollo es normal. Los estudios paraclínicos, 
biometría hemática, pruebas de coagulación, química sanguínea, 
general de orina, proteína sérica, estudios para la detección de 
defectos metabólicos y cariotipo fueron normales.

Los estudios radiológicos mostraron una edad ósea acorde con 
la cronológica, donde se apreció ligera osteoporosis (Figura 4) 
y escoliosis toracolumbar, tumores digitales sin osteolisis, no se 
aprecian casos de lesiones quísticas en huesos largos, falanges ni 
escápulas.

Figura 4. Ligera osteoporosis presente

Las biopsias han reportado similitudes en sus resultados en dife-
rentes oportunidades, se apreció en examen con microscopio óp-
tico imagen compatible con angiofibromatosis.

DIsCusIÓn
La FHJ a pesar de ser una enfermedad extremadamente rara, ha 
sido motivo de estudio para muchos investigadores tanto a nivel 
mundial como en Pinar del Río, donde se ha llevado a cabo el 
diagnóstico y tratamiento del paciente.

Estudio realizado por Jayashree Krishnamurthy7 plantea que las 
manifestaciones clínicas comienzan desde los primeros meses de 
vida. Las lesiones de la piel son polimorfas, caracterizadas gene-
ralmente por pápulas rosadas, perladas, que forman grupos o pla-
cas, generalmente se presentan en cuello, orejas y en la cara, lo 
cual coincidió con las características presentadas por el paciente. 

Las lesiones cutáneas pueden ser las primeras manifestaciones 
clínicas de esta entidad, aunque se menciona que las contracturas 
articulares pueden indicar su inicio, este constituyó el primer sig-
no clínico del paciente desde los 6 meses de edad lo cual coincide 
con los estudios realizados por Mohammed.8

En etapas posteriores se forman masas tumorales de consisten-
cia dura en piel cabelluda y en la región peri auricular, con super-
ficie escamocostrosa, lo cual simula una dermatitis seborreicao 
infecciones superficiales, signo clínico que no ha presentado el 
paciente a pesar de presentar las masas tumorales mencionadas. 
La presencia de hipertrofia gingival desde etapas tempranas de 
la vida puede interferir en la masticación y lo cual puede causar 
mala higiene y caries, signo presente en el paciente desde edades 
tempranas.9

El diagnóstico diferencial de esta entidad fue realizado con 
otras enfermedades de características similares como son: Neu-
rofibromatosis, Fibromatosis gingival, Amiloidosis nodular, Hiali-
nosis sistémica infantile, Fibromatosis congénita generalizada.10

Las manifestaciones clínicas del paciente, el antecedente de 
padres consanguíneos, además de las biopsias realizadas en las 
tumoraciones y múltiples estudios genéticos establecen el diag-
nóstico de las enfermedad en el paciente, por lo cual constituyen 
las pruebas diagnósticas utilizadas a nivel mundial.10

El tratamiento va encabezado a mejorar las manifestaciones 
clínicas y su calidad de vida. El dolor producido por las contractu-
ras articulares puede mejorar con antinflamatorios no esteroideos 
(AINES). En casos extremos agentes como la Gabapentina pueden 
ser considerados.11

La fisioterapia gentil puede ayudar en algunos pacientes que 
toleran el ejercicio rehabilitador para mejorar el nivel de contrac-
tura articular. Siempre que el dolor al movimiento no sea intenso. 
Para ello se recomienda consultar con un especialista en Fisia-
tría.12

Esta enfermedad puede cursar con síndrome de malabsorción 
con diarrea persistente. Se recomienda una evaluación periódica 
con Gastroenterología. Los acúmulos hialinos pueden aparecer 
también en el corazón, así como se sugiere ecocardiograma con 
una periodicidad anual.12 Las infecciones y ulceraciones de las tu-
moraciones en piel se tratan con el manejo habitual para este tipo 
de procesos en cualquier paciente.13

El paciente cumple con los tratamientos propuestos para mejo-
rar su calidad de vida y cuenta con el respaldo y apoyo del Centro 
de Genética Provincial, de su familia así como del Ministerio de 
Educación Superior, esto constituye una muestra fehaciente de 
como en Cuba todas las personas se encuentran insertadas en la 
sociedad y poseen los mismos derechos por igual. El paciente es-
tudió en la Universidad de Pinar del Río “Hermanos Saíz Montes 
de Oca” donde se graduó como Ingeniero en Telecomunicaciones.

COnClusIOnes
La fibromatosis hialina juvenil constituye una de las enfermedades 
raras menos comunes existentes, pero se debe considerar como 
diferencial los pacientes que presenten múltiples inflamaciones 
en el cuerpo. La identificación de la mutación causante de esta 
enfermedad ha permitido conocer la localización del defecto y un 
mejor tratamiento para los pacientes con esta entidad.
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