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Mosaicismo tipo 2 en glomangiomatosis
familiar

Type 2 Mosaicism in Familial Glomangiomatosis

Las dermatosis con herencia autosémica dominante pueden
presentarse en ocasiones como mosaicismos con distribu-
cion lineal o segmentaria siguiendo las lineas de Blaschko.
El mosaicismo de tipo 1 esta caracterizado por la presen-
cia de un segmento corporal afectado por la enfermedad
en un individuo sano, como consecuencia de una mutacion
germinal poscigotica en dicho segmento. El mosaicismo de
tipo 2 se caracteriza por la presentacion difusa de la enfer-
medad combinada con la sobreimposicion de un segmento
corporal con mayor afectacion, originado por una pérdida
de heterocigosidad en dicho segmento acontecida durante
el desarrollo embrionario en un individuo heterocigoto para
la enfermedad’.

Una nifa de 6 anos de edad, sin antecedentes de inte-
rés, presentaba una lesion azulada congénita asintomatica
de distribucion segmentaria, que abarcaba la ingle, la cara
interna de muslo y la pierna derechas, hasta llegar al
pie derecho. La lesion habia crecido de forma proporcional
al desarrollo corporal. Ademas aparecieron progresivamente
desde los 3 afos de edad lesiones nodulares que resulta-
ban dolorosas a la presion y a los cambios de temperatura,
que se distribuian en las 4 extremidades de forma aislada
y dispersa. A la exploracién se objetivo una placa azulada
con nddulos palpables de consistencia elastica que se dis-
tribuian en la cara interna y posterior de muslo derecho y
la cara medial del pie derecho siguiendo un trayecto seg-
mentario (fig. 1). Ademas, en el pie contralateral y en zonas
distales del resto de extremidades se objetivaron papulas
y nodulos azulados dispersos dolorosos a la presion. Entre
los antecedentes familiares destacaba que la madre de la
paciente referia desde la adolescencia la aparicion salpi-
cada de lesiones nodulares azuladas de aproximadamente
1cm de similares caracteristicas a las de la paciente dis-
tribuidas en las extremidades (fig. 2) y en el tronco,
que no habian sido estudiadas con anterioridad. Se deci-
di6 realizar biopsia cutanea de una de las lesiones de
la madre de la paciente y la histologia mostré una neo-
formacion vascular en la dermis profunda con amplias
luces vasculares rellenas de hematies y tapizadas por
células glomicas, resultando compatible con malformacion

glomovenosa (fig. 3). Teniendo en cuenta el antecedente
de placa azulada congénita al nacimiento, la posterior apa-
ricion de lesiones dispersas y los antecedentes maternos
de cuadro compatible con glomangiomatosis, realizamos el
diagndstico de mosaicismo tipo 2 en glomangiomatosis fami-
liar. Por el momento, dada la ausencia de afectacion de la

Figura 1  Placa azulada de distribucion segmentaria desde la
ingley la carainterna del muslo y la pierna derecha, hasta llegar
al pie derecho.

Nodulo azulado en el antebrazo derecho de la madre
de la paciente.

Figura 2
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Figura 3

Estudio histoldgico de una de las lesiones mater-
nas con presencia de una neoformacion vascular en la dermis
profunda con grandes luces vasculares revestidas por células
glomicas (hematoxilina-eosina x 40).

calidad de vida, se ha decidido plantear una actitud expec-
tante y seguimiento periodico de la paciente.

El glomangioma o malformacion glomovenosa es un
hamartoma derivado de los corpusculos glomicos dérmicos,
estructuras encargadas de la regulacion térmica. Se des-
criben 2 formas clinicas: el tumor glémico solitario y las
malformaciones glomovenosas o glomangiomas multiples. El
primero es la forma de presentacion mas frecuente y se
presenta tipicamente en adultos como nddulos azulados,
Unicos y dolorosos en zonas acras. Las malformaciones glo-
movenosas o glomangiomas multiples se caracterizan por la
aparicion progresiva a partir de la infancia o adolescencia de
papulas o nodulos azulados, aislados y dispersos, salpicados
por toda la superficie corporal con herencia autosémica
dominante con penetrancia incompleta o expresividad varia-
ble, por lo que solo se encuentra historia familiar previa en
el 60% de los casos. Se ha demostrado que esta forma de pre-
sentacion se produce como consecuencia de una mutacion
del gen de la glomulina, presente en el cromosoma 1p21-222.
La presentacion congénita de malformaciones glomovenosas
es rara, Yy hasta el momento actual la mayoria de los casos
publicados con esta forma de presentacion representan un
mosaicismo tipo 2, con una lesion inicial de distribucion
segmentaria y posterior aparicion de lesiones dispersas a
distancia, al igual que ocurre en el caso presentado. La glo-
mangiomatosis familiar fue descrita por primera vez con
presentacion de mosaicismo tipo 2 por Happle y Konig®.
Tras revisar la literatura hemos hallado un total de 9 casos
publicados con posterioridad con este tipo de presentacion
clinica’™?, por lo que hasta el momento actual son 14 los
casos publicados con este tipo de presentacion, sin confir-
macion molecular de la enfermedad en ninguno de ellos.
El mosaicismo tipo 2, ademas de en la glomangiomatosis,
ha sido descrito en multiples enfermedades caracterizadas
por una herencia autosémica dominante'®, aunque solo en

algunas de estas enfermedades se ha confirmado el mosai-
cismo genéticamente.

En el caso que presentamos, a pesar de no haberse rea-
lizado estudio genético, es evidente que la madre y la nifa
presentan glomangiomatosis familiar. Segln la presentacion
clinica en forma de lesion segmentaria congénita sobre-
impuesta en la nifa, y la posterior aparicion de lesiones
dispersas, consideramos que este caso podria incluirse como
un nuevo ejemplo de mosaicismo tipo 2 de glomangiomato-
sis.
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