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Miofibromatose infantil: relato de uma rara doença*

Infantile myofibromatosis: report of a rare disease

Bruna Emmanuelle Linhares Fonseca Mata1, Juliana Santos Bayerl de Oliveira1, Damião Ranulfo

Fernandes Soares2

A miofibromatose infantil é uma rara doença que tem várias formas de apresentação. Habitualmente, manifesta-se

com nódulos subcutâneos, que podem ou não estar associados à presença de nódulos viscerais. Deve-se estar apto

a fazer o diagnóstico por meio do exame físico e de imagem, que evidenciarão o padrão das lesões para estadiar/

classificar a doença. O tratamento ainda é controverso.

Unitermos: Miofibromatose.

Infantile myofibromatosis is a rare disease with various presentations. Usually, such condition manifests itself as

subcutaneous nodules, either in association or not with visceral nodules. The diagnosis should be achieved by means

of physical examination and imaging studies, with emphasis on the lesions pattern to allow the staging and classification

of the disease. The treatment is still controversial.
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pelo meio de contraste paramagnético (Fi-
gura 4C).

DISCUSSÃO

A patogênese da fibromatose generali-
zada ainda é desconhecida, mas existem
relatos da associação com receptores de
estrogênio(4). É classificada em três tipos:
fibromatose solitária, congênita generali-
zada, mas sem envolvimento visceral, e
congênita generalizada com envolvimento
cutâneo e visceral(5). A maioria dos casos é
esporádica, mas existem relatos de ocorrên-
cia familiar nas três formas da doença,
postulando-se uma possível herança gené-
tica autossômica, dominante ou recessiva,
havendo predileção pelo sexo masculino(3).
O diagnóstico diferencial é amplo e deve
incluir outros tipos de fibromatose, fibros-
sarcoma infantil congênito, hemangioperi-
citoma, tumores miofibroblásticos, neuro-
fibromas, leiomiomas e fasciite nodular(6,7).

Os achados de imagem do presente caso
estão em acordo com os descritos nos de-
mais relatos da literatura, contudo, deve-se
considerar a extensão da lesão, que poderá
se apresentar, inclusive, com degeneração
central, nos casos de massas maiores. A
RM impõe-se como o melhor método para
avaliar a extensão e o acometimento visce-
ral por esta desordem.

luiu com perda ponderal importante e sur-
gimento progressivo de nódulos na pele,
notadamente no couro cabeludo e tronco
(Figura 1A).

Procedeu-se a investigação de obstru-
ção intestinal alta com estudo contrastado
do esôfago, estômago e duodeno, sendo
evidenciado estreitamento, de aspecto ex-
trínseco, na região pilórica. O paciente foi
submetido a laparotomia exploradora, que
evidenciou massa adjacente ao piloro, que
foi biopsiada. O estudo histopatológico re-
velou células em fuso, característica das cé-
lulas musculares, entremeadas por fibro-
blastos, confirmando o diagnóstico de mio-
fibromatose infantil (Figura 1B).

Seguindo a propedêutica das lesões, foi
realizada ultrassonografia, que demonstrou
nódulos hipoecoicos difusos, com centro
mais ecogênico acometendo o subcutâneo
do tronco, o couro cabeludo (Figura 2A) e
a parede da vesícula biliar (Figura 2B). To-
mografia computadorizada demonstrou
lesões discretamente hipodensas com im-
pregnação homogênea tardia pelo meio de
contraste (Figura 3). A ressonância magné-
tica (RM) evidenciou nódulos no subcutâ-
neo, intramusculares e viscerais, que exi-
biam hipossinal nas sequências ponderadas
em T1 (Figura 4A), hipersinal variável nas
sequências ponderadas em T2 (Figura 4B)
e que apresentavam impregnação periférica

INTRODUÇÃO

Rara doença da infância, a miofibroma-
tose infantil foi descrita por Stout, em
1954, como fibromatose generalizada con-
gênita(1). Classicamente, apresenta-se com
massas nodulares solitárias ou multicêntri-
cas, que surgem nos primeiros meses de
vida e envolvem pele e subcutâneo, ossos
ou vísceras(1–3).

O objetivo do presente relato é revisar
os achados desta rara doença e enfatizar
que o diagnóstico desta afecção deve ser
agilizado, a qual se reveste de importante
morbidade.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, três meses
de idade, apresentou-se com vômitos in-
coercíveis desde o nono dia de vida. Evo-
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O tratamento ainda é controverso e in-
clui cirurgia para os casos obstrutivos, como
o deste relato, radioterapia, corticoterapia e
quimioterapia, todos ainda com resultados
limitados(6). O prognóstico é menos favo-
rável quando há envolvimento visceral(3).
O paciente encontra-se em regime de qui-
mioterapia e vem apresentando importante
melhora clínica e radiológica das lesões.
Apresenta boa evolução ponderal, desta-
cando-se a importância dos métodos de
imagem na identificação de inúmeras le-
sões ainda não visíveis ao exame físico,
assim como a relação delas com estruturas
anatômicas.

Dessa forma, em conjunto com o diag-
nóstico histopatológico, pode-se estabele-
cer o estadiamento/classificação da doença
e adotar o tratamento mais adequado desta

Figura 2. Ultrassonografia. A: Nódulos hipoecoicos no subcutâneo e com centro hiperecoico, causando abaulamento da pele. B: Imagem nodular parietal na
vesícula biliar de aspecto iso a hiperecoico.

A B

Figura 3. Tomografia computadorizada. A: Nódulo hipodenso na região occipital esquerda. B: Aspecto
do realce tardio na região central dos nódulos.

A B

Figura 1. A: Inúmeros nódulos no subcutâneo do tronco e couro cabeludo. B: Lâmina do nódulo visceral biopsiado evidencia células musculares e fibroblastos.

A B
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rara entidade patológica. Conclui-se que é
de fundamental importância conhecer os
achados radiológicos característicos desta
entidade, uma vez que faz diagnóstico dife-
rencial com desordens comuns em crianças.
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