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Comunicaciones orales

O1. PILOMATRICOMAS MULTIPLES OSIFICADOS EN NINA
DE 9 ANOS NO ASOCIADOS A ENFERMEDAD SISTEMICA

E.J. Garcia Verd(?, M. Gonzalez Cafete?, E.L. Pinto Pulido?,
M.D. Vélez Velazquez® y A. Rodriguez-Villa Lario?

Servicios de ‘Dermatologia y "YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario Principe de Asturias. Alcald de Henares (Madrid).
Espana.

Introduccién. Los pilomatricomas constituyen el segundo tumor
benigno infantil, siendo las variantes mdltiple y osificante infre-
cuentes.

Caso clinico. Nifia de 9 afos, sin antecedentes de interés, que con-
sulto por lesiones subcutaneas de crecimiento progresivo asintoma-
ticas, de entre 2 afos y 6 meses de evolucion. Se objetivaron 4
nodulos subcutaneos indurados bien delimitados adheridos a planos
profundos: hombro posterior izquierdo (2,5 x 1,5 cm), sien izquier-
da (0,8 cm), angulo mandibular derecho (2,5 cm) y rama mandibu-
lar izquierda (1,2 cm). En el estudio histopatoldgico se observo un
tumor bien delimitado con focos de calcificacion y osificacion in-
mersos en estroma fibroso; diagnéstico compatible con pilomatrico-
mas osificados.

Discusion. El pilomatricoma es un tumor benigno derivado de las
células matriciales del foliculo pilosebaceo. Aparece en menores de
20 anos como noddulo Gnico subcutaneo mavil asintomatico, firme y
multilobulado, localizado en cabeza, cuello, tronco y extremida-
des. La variante osificante forma parte de su cuarto estadio clinico-
patologico, pudiendo ser una forma final de reaccion a cuerpo
extrano tras su ruptura. Estos cambios se traducen en una sustitu-
cion del componente epitelial bifasico (células basaloides y en som-
bra) por calcificacion, osificacion y estroma desmoplasico. Para su
diagnostico diferencial puede ser de utilidad la ecografia cutanea.
En pacientes con pilomatricomas multiples, debemos pensar en sin-
dromes (distrofia miotonica de Steinert -DMS-, Gardner, Rubinstein-
Taybi y poliposis adenomatosa familiar). Se han descrito 12 casos
familiares sin comorbilidades asociadas; en algunos de ellos los

pacientes han desarrollado DMS. Pretendemos describir una varian-
te infrecuente del pilomatricoma (multiple y osificado, no asociado
a enfermedades sistémicas y relativo corto periodo de evolucion) e
incidir en el algoritmo diagnodstico del pilomatricoma Gnico y mal-
tiple, teniendo en cuenta su papel como marcador precoz de enfer-
medades.

02. NINA CON LESION CONGENITA LINEAL
Y ALTERACIONES OSEAS EN MIEMBRO SUPERIOR DERECHO

L. Jiménez Briones?, F. Arias Lotto®, A. Lancharro Zapatac,
|. Colmenero Blanco?, A. Torrelo Fernandez®
y M. Campos Dominguez?

Servicios de “Dermatologia, "Anatomia Patoldgica y ‘Radiologia.
Hospital General Universitario Gregorio Maranodn. Servicios de
dAnatomia Patoldgica y ¢eDermatologia. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jests. Madrid. Espana.

En un neonato, la presencia de lesiones cutaneas congénitas y
alteraciones oseas ipsilaterales plantea un amplio diagnostico di-
ferencial en el que los estudios complementarios con pruebas de
imagen y biopsia cutanea desempefan un papel crucial para una
correcta filiacion del cuadro. Recién nacida prematura de 34+2
semanas con antecedente materno de lupus eritematoso sistémico
(LES) con lesion cutanea congénita consistente en papulas y pe-
quefas placas confluentes anaranjadas de distribucion lineal des-
de codo hasta muneca derecha, acompanada de hipoplasia de
segundo y tercer dedo de mano derecha. Se realiza serie 6sea,
con presencia de condrodisplasia punctata en codo, carpo, meta-
carpo y segundo a cuarto dedos derechos, ademas de acortamien-
to de himero derecho, segundo a quinto metacarpianos derechos
y falanges de segundo y tercer dedo derechos. Todos los dedos del
pie derecho presentan acortamiento y osteolisis. La biopsia cuta-
nea muestra proliferacion de células granulares S100 negativas
compatible con tumor de células granulares no neural. Las lesio-
nes cutaneas congénitas en miembros acompaiiadas de anomalias
en el desarrollo de los mismos suponen un reto diagnostico. En
nuestro caso, planteamos como posibilidades sindromes genéticos
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con mosaicismo cutaneo y anomalias 6seas como el sindrome de
Goltz (o hipoplasia dérmica focal), el sindrome de Conradi-Hiiner-
mann-Happle o el sindrome CHILD. Asimismo, el hallazgo de con-
drodisplasia punctata amplio el diagnéstico diferencial con nuevas
enfermedades, entre las que destaca la condrodisplasia tibio-
metacarpal, asociada en algunos casos a LES materno. Por otro
lado, el tumor de células granulares no neural congénito cutaneo
es un tumor benigno muy infrecuente, del que solo hay descritos
5 casos en la literatura, ninguno de ellos con disposicion segmen-
taria ni asociado a alteraciones en el desarrollo de los miembros.
Asi, presentamos el primer caso de este tipo de tumor con distri-
bucion segmentaria y asociado a anomalias en el miembro ipsila-
teral. La presencia de lesiones cutaneas congénitas y alteraciones
del desarrollo de un miembro es un complejo reto clinico. Hasta
el momento, no se ha descrito la asociacion entre el infrecuente
tumor de células granulares no neural congénito cutaneo y anoma-
lias en los miembros, por lo que podriamos encontrarnos ante una
nueva entidad.

03. UTILIDAD DE LA DERMATOSCOPIA EN DERMATOLOGIA
PEDIATRICA

P. Zaballos Diegoa,,X. Soria Gili®, L.J. del Pozo Hernando¢,
A. Vicente VillaY, A. Vera Casanoe e |. Betlloch Mas’

aFundacié Hospital Sant Pau i Sta Tecla. Tarragona. "Hospital
Universitari Arnau de Vilanova. Lleida. “Hospital Son Espases.
Palma de Mallorca (llles Balears). “Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat (Barcelona). ¢Hospital Regional
Universitario Carlos Haya. Mdlaga. Hospital General
Universitario. Alicante. Espana.

Introduccion. La dermatoscopia es una técnica diagnostica no in-
vasiva que nos permite observar estructuras de la epidermis y de la
dermis invisibles a simple vista. Dicha técnica ha demostrado su
utilidad en el diagndstico precoz del melanoma y de otros tipos de
cancer cutaneo, asi como de diferentes patologias inflamatorias e
infecciosas en el paciente adulto.

Casos. Se presentaran casos en edad infantil y adolescencia proce-
dentes de diferentes centros con unidades de dermatologia pedia-
trica donde la dermatoscopia ha sido de utilidad: a) infecciones
como la escabiosis, larva migrans y pediculosis; b) neoplasias:
vasculares (linfangiomas), anexiales (pilomatricoma) y melanociti-
cas (nevus Spitz/Reed y melanomas) y c) alguna sorpresa.
Resultados. Diferentes parametros dermatoscopicos como el signo
de la onda delta en la escabiosis, el signo del sol poniente en el
xantogranuloma juvenil, el signo de las lagunas bicolores en el lin-
fangioma circunscrito; y patrones como el estallido de estrellas en
los nevus de Reed o Spitz pigmentados, el patron de pelos en coma,
en zig zag, en codigo morse y en sacacorchos en la tinea capitis o el
multicomponente en el melanoma pueden llegar a ser muy utiles en
el diagndstico de diferentes patologias en la edad pediatrica.
Discusion. La dermatoscopia es una técnica que ayuda en el diag-
nostico de numerosas enfermedades cutaneas que se presentan en
la edad pediatrica.

04. LEUCEMIA CUTIS COMO DEBUT DE LLA-B
EN 3 NINOS

L. Noguera-Morel, I. Colmenero, A. Torrelo y A. Hernandez-Martin
Hospital Infantil Universitario Nino Jesus. Madrid. Espana.

Introduccion. El término sarcoma mieloide, anteriormente cloro-
ma, es un término que se utiliza para describir la infiltracion extra-
medular de células leucémicas; cuando esta infiltracion ocurre en
la piel es frecuente referirse a ella con el término de leucemia cu-
tis.
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Casos clinicos. Se trata de 3 casos, 2 nifios y una nifa, con edades
entre los 4y 8 afos que consultan por lesiones subcutaneas en cue-
ro cabelludo, de crecimiento progresivo no dolorosas. El estudio
ecografico en 2 pacientes demostro un engrosamiento difuso de la
dermis y TCS con una imagen heteroecoica con sefhal doppler, con-
tactando con la calota. El estudio histologico en piel mostré una
proliferacion neoplasica constituida por células de pequefio tama-
fio, que se disponen en sabana, con intenso artefacto de estira-
miento cromatinico con inmunohistoquimica positiva para PAX5 y
TDT y CD20 siendo negativas CD3, CD7, CD34 y mieloperoxidasa. En
la analitica, en 2/3 casos se detecto leucocitosis > 30.000 leucoci-
tos con > 80% blastos. En los 3 casos se confirmé el diagndstico de
leucemia linfocitica aguda de estirpe B (LLA-B) con biopsia aspira-
cion de médula osea.

Discusion. La incidencia de la leucemia cutis en ninos es descono-
cida. Cualquier tipo de leucemia puede infiltrar la piel, la clinica en
el 60% es la de una placa o nodulo asintomatico de crecimiento
progresivo que puede aparecer en cualquier localizacion. Ante la
confirmacion diagndstica en nifios asintomaticos esta indicado rea-
lizar una analitica para detectar células leucémicas en sangre y la
confirmacion con una biopsia aspiracion de médula 6sea es impera-
tiva. Presentamos 3 casos de leucemias cutis como forma de pre-
sentacion inicial de una leucemia linfocitica aguda de estirpe B en
ninos prepuberales.

05. SARCOMA DE EWING EXTRAOSEO CON PRESENTACION
CUTANEA

D. Mufoz Castro?, L. Fernandez Domper?,
E.G. Morales Tedone?, E. Silva Diaz?, J.J. Padilla Esquivel®
y A. Revert Fernandez?

Servicios de “Dermatologia y ®YAnatomia Patoldgica. Hospital
Clinico Universitario de Valencia. Espana.

Introduccion. El sarcoma de Ewing (SE) es una neoplasia primaria
de hueso muy agresiva. Es el segundo tumor déseo primario mas
frecuente en ninos y adolescentes. Puede presentarse mas rara-
mente como una neoplasia de tejidos blandos o como una lesion
cutanea primaria.

Caso clinico. Nuestra paciente es una nifa de 4 anos de edad que
acude a consulta de Dermatologia para valoracion de una lesion
cutanea de dos meses de evolucion localizada en el cuarto dedo del
pie derecho. A la exploracion, se observaba una lesion tumoral de
aproximadamente 3 cm de diametro, de coloracion rojiza, consis-
tencia dura y superficie friable. Ante la sospecha de una lesion pro-
liferativa maligna, se realiz6 una biopsia. El estudio histopatologico
mostro hallazgos compatibles con SE y el estudio de extension evi-
dencio la presencia de una adenopatia inguinal afecta. Se decidio
iniciar tratamiento basado en dos regimenes quimioterapicos com-
binados asociados a cirugia, con buena respuesta y sin evidencia de
recaida tras tres aios de seguimiento.

Discusion. El SE es mas frecuente en pacientes menores de 30 afos
de edad y se localiza con mayor frecuencia en los huesos planos y
la diafisis de huesos largos. Es tipica la translocacion t(11;22), que
da lugar al gen de fusion EWS/FLI, que sintetiza la proteina del
mismo nombre encargada de la carcinogénesis. Histopatologica-
mente, el SE se presenta como una proliferacion de células peque-
fias, con citoplasma escaso y nucléolos poco llamativos. Las células
son positivas para CD99 en la inmunohistoquimica. Existen SE ex-
tradseos que normalmente se localizan en tejidos blandos profun-
dos, como musculos paraespinales, pared toracica y extremidades
inferiores. El SE puede también presentarse a nivel cutaneo, ya sea
como enfermedad primaria, como enfermedad metastasica o por
extension desde tejidos blandos. Afortunadamente, se trata de una
patologia infrecuente, sin embargo, deberia considerarse en el
diagndstico diferencial de lesiones cutaneas de rapido crecimiento
en la infancia.
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06. MICOSIS FUNGOIDE FOLICULOTROPA
EN LA EDAD PEDIATRICA; CORRELACION
CLINICO-INMUNOHISTOLOGICA-DERMATOSCOPICA

D. Ramos Rodriguez?, J. Suarez Hernandez®,
R. Fernandez de Misa Cabrera®, R.N. Rodriguez Rodriguezs,
A. de Andrés del Rosario® y M.M. Pestana Eliche?

Servicio de Dermatologia. ®Complejo Hospitalario Universitario
de Canarias. San Cristébal de La Laguna (Santa Cruz de Tenerife).
bHospital Universitario Nuestra Sefora de Candelaria. Santa Cruz
de Tenerife. <Servicio de Anatomia Patoldgica. Complejo
Hospitalario Universitario de Canarias. San Cristébal de La Laguna
(Santa Cruz de Tenerife). Espana.

Introduccion. La micosis fungoide (MF) es el linfoma cutaneo pri-
mario de células T mas frecuente. En la edad pediatrica representa
un tumor infrecuente que dependiendo de las series supone un 0,5-
7,0% del total de MF. Se han descrito multiples variantes clinico-
histologicas de MF, entre ellas la foliculotropa. Algunas series
sugieren un peor pronosticos dependiendo de la variante implicada.
No existen guias de consenso para el tratamiento de la MF en la
edad pediatrica.

Caso clinico. Presentamos una serie de 2 casos de MF foliculotropas
en 2 pacientes varones de 10 anos de edad. El primero con antece-
dente de trasplante hepatico que presentaba placas alopécicas en
piernas; el segundo, con antecedentes de enfermedad celiaca con
buen control que consultaba por una placa Unica de afos de evolu-
cion, en antebrazo izquierdo. Se realizo estudio inmunohistoldgico,
reordenamiento del receptor de célula T en sangre periférica y
piel, dermatoscopia de ambos casos.

Discusién. La MF foliculotropa es una variante rara y conocer su
presentacion clinica y dermatoscopica puede ayudar a un diagnos-
tico precoz. Se revisan las asociaciones de la MF con otras enferme-
dades como la enfermedad celiaca o su papel como enfermedad
linfoproliferativa postrasplante.

07. SINDROME DE PAPILLON-LEFEVRE CON RESPUESTA
A USTEKINUMAB

. Latour Alvarezz, J. Ortega® y A. Torrelo®

aHospital Universitario Vinalopd. Elche (Alicante). ®Hospital
Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid. Espaia.

Introduccioén. El sindrome de Papillon-Lefevre (SPL)es una enfer-
medad autosomica recesiva infrecuente caracterizada por hiper-
queratosis palmo-plantar, lesiones cutaneas y una periodontitis
destructiva muy agresiva de inicio temprano. Esta causada por mu-
taciones en el gen de la catepsina C localizado en el cromosoma
11q14. Actualmente no existe un tratamiento curativo, se ha inten-
tado el tratamiento con acitretino, isotretinoina, fototerapia y me-
totrexato con diferentes respuestas.

Caso clinico. Mujer 15 anos, hija de padres no cosanguineos, pre-
senta lesiones cutaneas tipo hiperqueratosis palmo-plantar y placas
eritematosas pruriginosas desde el primer afo. Durante su infancia,
desarrollo diferentes abscesos cutaneos y una periodontitis agresiva
con destruccion de hueso alveolar. El pelo y uias no estaban afec-
tados. Se realiz6 una biopsia cutdnea a la edad de 5 afos
inespecifica, que mostraba una hiperqueratosis con ortoqueratosis
focal compacta. Con los antecedentes anteriores, se sospechd un
SPL, solicitando estudio genético que confirmé mutacion en el gen
de la catepsina C.

Resultados. Se intento tratamiento con isotretinoina, acitretino y
fototerapia sin mejoria del cuadro clinico ni odontoldgico. Final-
mente, se inici6 tratamiento con ustekinumab con mejoria total de
las lesiones cutaneas y parcial de la queratodermia. El cuadro
odontologico parece haberse estabilizado, aunque la destruccion ya
era evidente dada la evolucion de la enfermedad.
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Discusion. Recientemente se ha descrito la sobreexpresion de IL-
1A, Il-1B, IL-12B, IL-36 y TNF, entre otros, en la piel de los pacientes
con SPL. En nuestro paciente, el uso de ustekinumab resolvio casi
completamente el prurito y las lesiones cutaneas, con gran mejoria
de las queratodermia palmo-plantar, aunque requirié dosis mas al-
tas que para la psoriasis.

Conclusion. El tratamiento con agentes bioldgicos podria mejorar
la calidad de vida y el curso de la enfermedad en pacientes con
SPL. Un inicio temprano del farmaco podria evitar o, al menos, ra-
lentizar el curso de la enfermedad.

08. ICTIOSIS EN CONFETTI: CARACTERISTICAS FENO
Y GENOTIPICAS EN 4 PACIENTES

A. Hernandez Martin?, C. Gutiérrez Cerrajero®, N.V. Ortiz Cabrerac,
A. Torrelo Fernandez?, |. Colmenero?, J. Bernabéu Wittele,
A. Martin Santiago’ y R. Gonzalez Sarmiento®

aServicio de Dermatologia. Hospital Infantil Universitario Nifo
Jesus. Madrid. ®Instituto de Investigacion Biomédica de Salamanca
(IBSAL). Departamento de Medicina. Facultad de Medicina.
Universidad de Salamanca. Salamanca. Servicios de Genética
Clinica y “Anatomia Patoldgica. Hospital Infantil Universitario
Nino Jesus. Madrid. eDepartamento de Dermatologia. Hospital
Virgen del Rocio. Sevilla. 'Servicio de Dermatologia. Hospital Son
Espases. Palma de Mallorca (llles Balears). Espafia.

Introduccion. Las ictiosis con areas de reversion parcheada son una
forma muy infrecuente de ictiosis queratinopaticas debidas a mu-
taciones en los genes KRT1y KRT10. Se desconoce el mecanismo por
el que las alteraciones genéticas se revierten en areas parcheadas
del tegumento cutaneo.

Caso clinico. Presentamos 4 pacientes, 3 ninas y un nino, nacidos con
eritrodermia ictiosiforme grave que en el transcurso de la infancia
presentaron areas lenticulares de piel aparentemente normal en
tronco y extremidades, hallazgo fenotipico caracteristico de la ictio-
sis en confeti. Curiosamente, en el estudio histoldgico realizado en
los primeros afnos de sus vidas no se habia observado acantdlisis epi-
dérmica sugerente de trastorno queratinopatico subyacente. La se-
cuenciacion del ADN de sangre periférica en todos ellos tampoco
pudo, inicialmente, detectar ninguna variante patogénica, que fue
confirmada en todos los casos tras un profundo estudio genotipico. El
tratamiento con retinoides orales y diversos farmacos bioldgicos ha
logrado una escasa mejoria en nuestros pacientes.

Discusion. Estos 4 casos clinicos ilustran a la perfeccion las pecu-
liaridades clinicas de las ictiosis en confeti y las dificultades diag-
nosticas que existen durante los primeros afnos de la vida, desde el
punto de vista tanto clinico como molecular. Sus particularidades
clinicas y moleculares las convierten en un fenémeno biologico Uni-
co cuyo conocimiento permitiria acercarnos a la curacion genética
de las ictiosis y otras enfermedades genéticas de la piel.

09. VASCULITIS SIMULANDO POLIARTERITIS
NODOSA CUTANEA EN UNA ADOLESCENTE
CON HAPLOINSUFICIENCIA A20

V.P. Beteta Gorriti?, L. Sempau Diaz del Rio?,
A. de Dios Velazquez®, J. Gonzalez Garcia?, S. Bueno Pardo?
y E. Rodriguez Diaz*

aHospital Universitario de Cabueries. Gijon (Asturias). "Hospital
Universitario Central de Asturias. Oviedo (Asturias). Espana.

Introduccion. El diagndstico diferencial de vasculitis cutanea es
muy amplio, requiriendo una anamnesis minuciosa y un estudio
complementario dirigido. Ante un inicio temprano, y antecedentes
familiares con cuadros similares y/o afectacion sistémica, deberia-
mos considerar algunas enfermedades autoinflamatorias.
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Caso clinico. Paciente de 14 afnos que presenta brotes de lesiones
cutaneas asintomaticas en extremidades inferiores de un afo de
evolucion. En la anamnesis referia episodios de Ulceras orales de
repeticion. Su madre fue diagnosticada de lupus eritematoso sisté-
mico (LES) en la infancia, asociando fotosensibilidad, lesiones eri-
tematosas malares, artritis en manos, Ulceras orales y genitales, y
ANAy antiRO positivos, falleciendo a los 23 afnos por fallo hepatico.
Resultados. En la exploracion fisica presentaba lesiones maculares
violaceo-parduzcas de aspecto livedoide en muslos, piernas y pies.
Se realizo una biopsia que demostro vasculitis de arterias de peque-
no y mediano calibre afectando la dermis profunda e hipodermis,
compatible con poliarteritis nodosa (PAN). En la analitica destacaba
leve linfopenia, VSG elevada y ANA positivos con titulo 1/320 y pa-
tron moteado. Se solicito estudio genético que demostrd una dele-
cion en heterocigosis del gen TNFAIP3. Se inici6 tratamiento con
prednisona y metotrexate, anadiendo posteriormente adalimumab,
con mejoria clinica.

Discusion. La haploinsuficiencia A20 (HA20) es una enfermedad au-
toinflamatoria de herencia autosomica dominante descrita por
Zhou et al. en 2016. Se caracteriza por una gran heterogeneidad
clinica incluso en casos de la misma familia, siendo habitual un re-
traso en el diagnostico al simular otras enfermedades como la en-
fermedad de Behget o LES. Clinicamente puede cursar con Ulceras
orales y genitales, fiebre recurrente, manifestaciones gastrointes-
tinales, oculares y musculoesqueléticas. Puede asociar afectacion
hepatica, renal, cardiovascular, pulmonar y del sistema nervioso
central. A nivel cutaneo, se ha descrito rash malar, perniosis, foli-
culitis, lesiones vesiculopustulosas, abscesos, psoriasis, lesiones
eritema nodoso-like y vasculitis. En nuestro caso destacamos la pre-
sentacion PAN-like de inicio temprano como un hallazgo de HA20.
El diagndstico temprano es crucial para evitar sus posibles compli-
caciones. Los tratamientos mas utilizados incluyen corticoides, col-
chicina y anti-TNF alfa.

010. ROSACEA GRANULOMATOSA, CLAVE
PARA EL DIAGNOSTICO DE INMUNODEFICIENCIA
POR STAT1

C. Bujan Bonino?, M. Lopez-Pardo Rico?, I. Vazquez Osorio?,
M. Lopez Franco®, L. Loidi Fernandez: y H.A. Vazquez-Veiga®

Servicios de “Dermatologia y “Pediatria. Complexo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela (A Coruna). Fundacion
Publica Galega de Medicina Xenomica. Instituto de Investigacion
Sanitaria de Santiago de Compostela (A Corufa). Espafa.

Introduccion. La rosacea es una patologia infrecuente en la edad
pediatrica que se ha relacionado con la desregulacion del sistema
inmunologico. Mutaciones en el factor de transcripcion génica
STAT1 se han asociado con rosacea y demodicosis en la edad pedia-
trica.

Caso clinico. Nifio de 4 afios con antecedentes de absceso de partes
blandas, bronquiectasias e infecciones respiratorias de repeticion,
por lo que habia sido estudiado en Infectologia Pediatrica, descar-
tandose inmnunodeficiencias y enfermedades autoinflamatorias.
Consultaba por lesiones papulopustulosas en region facial, dorsos
de manos y orejas, de tres afos de evolucion. La biopsia en area
facial, reveld granulomatosis perifolicular y Demodex, concordante
con rosacea granulomatosa. Las lesiones se controlaron con eritro-
micina oral y metronidazol topico. Ademas, el paciente presentaba
una gran lesion hiperqueratésica en la rodilla derecha, compatible
clinica e histoldégicamente con una verruga virica. Dados los ante-
cedentes de infecciosos y rosacea granulomatosa, se solicito estu-
dio genético del gen STAT1, identificAndose la variante c.205A>C,
p.S69R. Desde el diagnostico, comenzd con candidiasis oral de re-
peticion, respondiendo a fluconazol.

Discusion. STAT1 es un factor de transcripcion génica involucrado
en la respuesta celular a interferones. Mutaciones con pérdida de
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funcion predisponen a infecciones viricas y micobacterianas; mien-
tras que mutaciones con ganancia de funcion pueden ocasionar cli-
nica autoinmune, candidiasis mucocutanea crénica y mayor
susceptibilidad a infecciones viricas, bacterianas y neoplasias de
forma paradodjica. La demodicosis rosacea-like ha sido reciente-
mente descrita en algunos pacientes, erigiéndose como fenotipo
caracteristico de esta entidad, probablemente mediada por una
inmunidad insuficiente contra el acaro. Presentamos un paciente
con infecciones bacterianas y viricas de repeticion, candidiasis mu-
cocutanea cronica y rosacea, secundarias a una mutacion en STAT1.

011. SERIE INTERHOSPITALARIA DE SINDROME DE TUMOR
HAMARTOMA ASOCIADO AL GEN PTEN. DESCRIPCION
DE 16 CASOS CON DIAGNOSTICO EN EDAD PEDIATRICA

A. Alcala Ramirez del Puerto?, M.T. Monserrat Garcia?,
A. Guerra Amor®, V. Garcia-Patos Briones®, F.J. del Boz Gonzalez®
y J. Bernabeu Wittel?

aHospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla, "Hospital
Universitario Vall d’Hebrén, Barcelona. ‘Hospital Regional
Universitario de Mdlaga. Mdlaga. Espaia.

Introduccioén. El sindrome de tumor hamartoma PTEN (PHTS) es un
espectro de trastornos genéticos relacionados producidos por mu-
taciones en el gen supresor de tumores PTEN. Este incorpora una
serie de presentaciones clinicas historicas como el sindrome de
Bannayan-Riley-Ruvalcaba, el sindrome de Cowden y el sindrome de
macrocefalia-autismo, y asocia discapacidad intelectual, macroce-
falia, desarrollo de multiples hamartomas y anomalias vasculares,
y predisposicion a cancer.

Caso clinico. Se presentan 16 pacientes con diagndstico genético
durante la infancia de PHTS con edad actual comprendida entre los
6y 33 anos, recogiendo edad de diagnostico genético, sexo, mani-
festaciones cutaneas y extracutaneas, presencia de macrocefalia y
anomalias vasculares, cribado oncologico y tratamiento realizado.

Resultados. Destacan los siguientes resultados: todos los pacientes
presentaron macrocefalia. Solo 3 casos no presentaban ningln tras-
torno del neurodesarrollo. Se encontraron lesiones compatibles con
anomalias vasculares en 8 pacientes, 5 de los cuales presentaron
posible tumor hamartoma PTEN de tejidos blandos (PHOST). En re-
lacion al cribado oncologico, solo se detect6 una tumoracion malig-
na (carcinoma folicular de tiroides) en un paciente de 11 afos de
edad.

Discusion. Recientemente se ha visto como varias de las caracteris-
ticas clinicas asociadas con PHTS son mas o menos comunes de lo que
previamente se habia observado. Ademas, solo alrededor del 30-35%
de los pacientes que cumplen los criterios de diagnostico clinico para
el sindrome de Cowden tienen una mutacion detectable en PTEN. Si
bien las anomalias vasculares son infrecuentes en los pacientes con
SC en comparacion con otras manifestaciones cutaneas, el tumor
hamartoma PTEN de tejidos blandos ha sido descrito en los ultimos
anos como una entidad con manifestaciones clinicas y radiologicas
caracteristicas. En la actualidad, las publicaciones pediatricas sobre
el PHTS constan principalmente de series de casos retrospectivos. A
medida que se establezcan mas registros de pacientes se podra con-
firmar o refutar determinadas asociaciones.

012. CRONODEPENDENCIA EN EL DIA,GNOSTI,CO
CLINICO-GENETICO EN DERMATOLOGIA PEDIATRICA

G. Garnacho Saucedo, D. Diaz Ceca, . Rivera Ruiz,
D. Moreno Mesa, A.J. Vélez Garcia-Nieto y J.C. Moreno Giménez

Hospital Universitario Reina Sofia. Cordoba. Espana.

Cutis laxa es una condicion heterogénea caracterizada por piel re-
dundante, flacida, inelastica y arrugada. Las formas hereditarias de
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esta enfermedad son raras y pueden tener una herencia autosomica
dominante, autosomica recesiva o ligada al cromosoma X. Tres de
los sindromes de cutis laxa autosomicos recesivos, cutis laxa IIA
(ARCL2A), cutis laxa 1IB (ARCL2B) y gerodermia osteodisplasica
(GO), tienen caracteristicas clinicas muy similares, lo que complica
un diagnostico preciso. Los pacientes presentan cutis laxa, caracte-
risticas progeroides y articulaciones hiperextensibles. Ademas baja
estatura, hipotonia y dislocacion congénita de la cadera, pero la
gravedad y la frecuencia de estos hallazgos son variables en cada
uno de estos sindromes de cutis laxa. Los rasgos caracteristicos de
ARCL2A son un enfoque isoeléctrico anormal y rasgos faciales, que
incluyen fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo y un filtrum lar-
g0. Mas bien, el fenotipo clinico de ARCL2B incluye arrugas severas
en el dorso de las manos y los pies, huesos vermiformes, movimien-
tos atetoides, lipodistrofia, cataratas y opacidad corneal, una cara
triangular delgada y nariz apretada. La cognicion normal y la osteo-
penia que conduce a fracturas patologicas, hipoplasia maxilar y
surcos oblicuos desde el canto externo hasta el borde lateral de la
cresta supraorbitaria son caracteristicas discriminatorias para GO.
Presentamos el caso de una paciente con osteopenia severa y dislo-
cacion congénita de cadera asi como rasgos clinicos pregeroides y
cutis laxa que requirié un seguimiento de 7 afos por parte de los
servicios de reumatologia, endocrino pediatrico, traumatologia y
dermatologia pediatrica para poder cerrar un diagnostico clinico y
genético.

013. RICKETTSIOSIS MALIGNA'Y SiNDROME~
HEMOFAGOCITICO SECUNDARIO EN UNA NINA
CON SINDROME DE DOWN

I. Lopez Riquelme?, P. Garcia Soler®, A. Serrano Ordoiez?,
A. Hernandez Yuste®, J.M. Garcia-Hirschfeld Garcia®
y F.J. del Boz Gonzalez*

Servicios de “Dermatologia, *Cuidados Criticos y Urgencias
Pedidtricas, y “Anatomia Patologica. Hospital Regional
Universitario de Mdlaga. Mdlaga. Espaia.

Introduccion. Las rickettsiosis son un grupo de zoonosis producidas
por bacterias intracelulares. Rickettsia conorii se considera endé-
mica en el area mediterranea, infectando principalmente a ninos.
Caso clinico. Nina de 2 anos, natural de Melilla y afecta de sindro-
me de Down, que ingresa por fiebre y exantema purpdrico. En la
analitica destacan citopenias, elevacion de transaminasas, creatin-
quinasa, triglicéridos y ferritina, asi como afectacion cardiaca.
Inicialmente se pauta cefotaxima por sospecha de sepsis meningo-
cocica, que se suspende ante la ausencia de respuesta y hemocul-
tivos negativos. Se plantea diagndstico diferencial con enfermedad
de Kawasaki e infeccion por Rickettsia. Se realizaron PCR de Ric-
kettsia en sangre, ecocardiografia y biopsia cutanea y se iniciaron
doxiciclina e inmunoglobulinas intravenosas. Ademas, ante los da-
tos clinicos y analiticos de sindrome hemofagocitico (SHF), se afa-
di6 dexametasona. La biopsia demostro vasculitis neutrofilica de
pequeiio vaso con intenso fenémeno purpurico, necrosis de epider-
mis y dermis superficial, y signos de vasculopatia trombotica. Final-
mente se confirmo la infeccion por Rickettsia mediante PCR en la
muestra cutanea y en sangre.

Discusion. ELl SHF constituye una activacién descontrolada del siste-
ma inmune. Su diagndstico se basa en criterios clinicos y analiticos y
la demostracion de hemofagocitosis en médula 6sea. Existe una for-
ma primaria causada por defectos genéticos, y otra secundaria a in-
fecciones, enfermedades autoinmunes, metabdlicas y oncologicas.
Ademas, parece ser mas frecuente en pacientes con sindrome de
Down. La infeccion por Rickettsia conorii tipicamente produce fie-
bre, artralgias, edema y una erupcion maculopapulosa que puede
volverse purpurica en su forma maligna en el contexto de una mi-
croangiopatia trombotica difusa. Por otra parte, la rickettsiosis ha
sido descrita en la literatura como desencadenante de SHF.
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014. TAN ANTIGUO Y EMERGENTE A LA VEZ: ESTUDIO
DE ESCABIOSIS EN LACTANTES EN UN HOSPITAL
DE TERCER NIVEL

N. Jara Rico, V. Sanchez Garcia, M. Senent Valero,
R. Hernandez Quiles e Betlloch Mas

Departamento de Dermatologia. Hospital General Universitario
Doctor Balmis. Alicante. Espana.

Introduccion. La escabiosis es un problema de salud mundial emer-
gente en nuestro entorno. Los nifios pequenos son considerados uno
de los grupos mas vulnerables a la infeccion y sus complicaciones.
Métodos. Estudio observacional retrospectivo con el objetivo de
valorar las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de los lactan-
tes con diagndstico de escabiosis atendidos en nuestro hospital en
el ultimo ano (diciembre 2021 a noviembre 2022).

Resultados. Se incluyeron 25 lactantes con escabiosis y edad media
de 13 meses, siendo el 64% mujeres. El diagnostico, segln los crite-
rios de consenso (IACS) de 2020, fue de sarna confirmada en 11
casos y sarna clinica en 14. El entorno familiar se considero¢ la prin-
cipal fuente de contagio (80%). El tiempo medio con sintomas hasta
el diagnostico fue de 28 dias y el diagnostico inicial fue erroneo en
el 48% de los lactantes. La localizacion predominante de las lesio-
nes fue el tronco (72%), seguida de manos (64%) y cabeza (48%). Las
lesiones elementales mas habituales fueron papulas eritematosas,
algunas con superficie descamativa, seguido de vesiculas perladas
(32%) y excoriaciones (28%). Ocho pacientes asociaron sintomas ge-
nerales como fiebre (12%), irritabilidad (25%) o sintomas de vias
respiratorias altas (16%). La complicacion secundaria mas frecuente
fue el impétigo en 7 pacientes, de los que 2 precisaron hospitaliza-
cion. El tratamiento de primera linea fue permetrina en la mayoria
de los pacientes (95%). Se objetivo persistencia clinica a pesar de
tratamiento en un 40% de pacientes, en los que se decidio repetir
permetrina (56%) o iniciar ivermectina (16%) o benzoato de bencilo
(12%). La duracion media de los sintomas hasta la resolucion fue de
3 meses. La persistencia clinica se asocio en un 62% de los pacien-
tes con mal manejo de fomites o aplicacion incorrecta del trata-
miento. El nGmero medio de convivientes se relaciono
significativamente con la persistencia clinica.

Discusion. La presentacion clinica de la escabiosis en lactantes en
forma de erupcion generalizada asociada a sintomas generales con-
duce a dificultades diagnosticas y retraso en el inicio del tratamien-
to, favoreciendo su transmision y complicaciones. En los lactantes
estudiados, la persistencia clinica se relacion6 principalmente con
factores del entorno como mal control de fomites, hacinamiento
familiar o aplicacion incorrecta del tratamiento.

015. PANICULITIS COMO FORMA DE PRESENTACION
DE ESCORBUTO

A. Lopez Mateos, T. Martinez Menchoén, M. Lova Navarro,
A.M. Victoria Martinez y E. Garcia Martinez

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia. Espafa.

Introduccioén. El escorbuto es una enfermedad producida por el
déficit de acido ascorbico o vitamina C.

Caso clinico. Escolar de 6 afnos de origen marroqui, con trastorno
del espectro autista, que consultaba por artralgias, rechazo de la
marcha y lesiones cutaneas de un mes de evolucion. A la explora-
cion fisica presentaba unos 15-20 nddulos subcutaneos no ulcerados
y sin eritema en superficie en miembros inferiores y antebrazos,
junto con purpura perifolicular, equimosis y alteraciones de los ta-
llos pilosos. Asociaba encias edematosas, hipertroficas y friables.
Con la sospecha de escorbuto, se solicitaron niveles de vitamina C
en sangre que confirmaron el diagndstico y se inicio la suplementa-
cion con resolucion del cuadro. El resto de pruebas complementa-
rias (hemograma, bioquimica, ASLO, serologias VHA, VHB, VHC,
VIH, Toxoplasma, CMV, VEB, VHS, Borrelia, parvovirus, Rickettsia
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conorii, SARS-CoV-2, test rapido de deteccion de antigeno estrep-
tococico, Mantoux, radiografia de térax) no presentaron hallazgos
patologicos excepto por una anemia normocitica-normocromica (Hb
6,1 g/dl). Se realizo biopsia cutanea con presencia de una panicu-
litis septal con abundantes hemosiderofagos.

Discusion. Presentamos el primer caso pediatrico y el cuarto en la
literatura de paniculitis en el contexto de un escorbuto. Ordoukha-
nian et al. describieron el primer caso en 1995 en EE. UU. Cabe
destacar que todos los casos descritos, incluido el nuestro, asocia-
ban purpura perifolicular y encias edematosas, constituyendo estas
una clave diagndstica. Tres de los casos presentaron una paniculitis
septal y solo uno lobulillar, destacando la presencia de abundantes
hemosiderofagos. El curso paralelo de la paniculitis con el resto de
manifestaciones, su resolucion con la suplementacion, hallazgos
histologicos similares y ausencia de datos que orienten a otra causa
de paniculitis, apuntan a que se trata de una manifestacion del
escorbuto.

016. PANICULITIS LUPICA EN LA INFANCIA:
PRESENTACION DE UN CASO

E. Moreno Artero?, C. Arean Cuns®, M.A. Idoate Gastearanac,
I. Colmenero? y A. Torrelo Fernandez®

aDepartamento de Dermatologia. *Servicio de Anatomia
Patologica. Clinica Universidad de Navarra. Madrid. <Servicio de
Anatomia Patoldgica. Clinica Universidad de Navarra. Pamplona.
Servicios de JAnatomia Patologica y <Dermatologia. Hospital
Infantil Universitario Nifo Jests. Madrid. Espana.

Introduccion. La paniculitis lUpica (PL) es una forma infrecuente
de lupus eritematoso. Ocurre en un 2-3% de pacientes con lupus
eritematoso sistémico, y puede ser la Gnica manifestacion de la
enfermedad. Es mas frecuente en mujeres jovenes y suele presen-
tarse como placas y/o nodulos subcutaneos fluctuantes en la parte
proximal de las extremidades, tronco y, especialmente en los nifios,
la region facial, que pueden ser dolorosos y evolucionar hacia una
atrofia muy desfigurante, e incluso desarrollarse lesiones de calci-
nosis. Los casos pediatricos son raros. Tanto la clinica como el estu-
dio histolégico pueden plantear un complejo diagnostico
diferencial, por lo que la PL supone un verdadero reto diagnostico.
Caso clinico. Nifa de 7 anos que desarrolla placas eritematosas
levemente infiltradas, sin cambios epidérmicos aparentes, asinto-
maticas y de distribucion hemifacial. El estudio anatomopatologico
fue compatible con hiperplasia linfoide. Las lesiones clinicas se re-
solvieron espontaneamente y, 10 meses después, desarrolla nédulos
subcutaneos asintomaticos, o minimamente sensibles, en los brazos
y muslos. La biopsia fue compatible con paniculitis lUpica. Se inicio
tratamiento con hidroxicloroquina, que se mantuvo durante 10 me-
ses, sin resolucion de las lesiones, por lo que se anadieron meto-
trexato (15 mg/semana) y acido folico. Finalmente, desarrolld
lesiones atrdficas y de calcinosis en la region glitea y las extremi-
dades inferiores.

Discusion. La PL es poco frecuente en ninos (< 20 casos descritos en
la literatura). Histologicamente, es una paniculitis de predominio
lobulillar, sin vasculitis, constituida por un infiltrado inflamatorio
mixto, linfohistiocitario y plasmocitario, con algun eosinéfilo. Uno
de los diagnésticos diferenciales es el linfoma de células T subcuta-
neo “paniculitis-like”. Aunque ninglin hallazgo histopatologico es
determinante, la presencia de células plasmaticas, acumulos linfoi-
des B, agregados de células dendriticas plasmocitoides CD123+y un
Ki67 bajo, junto con la ausencia de atipia citoldgica significativa y
de rimming de los adipocitos, y el reordenamiento policlonal del
TCR, entre otros hallazgos, ayudan a distinguir la PL del linfoma de
células T subcutaneo “paniculitis-like”. Sin embargo, hay autores
que consideran que se trata de entidades que ocupan polos opues-
tos de un mismo espectro, por lo que es necesario el seguimiento
clinico estrecho de estos pacientes.
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017. LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO Y MUTACION
EN EL GEN MECP2

M. Martinez-Molina?, A. Rodriguez-Palmero®, M. Giralt-Lopez,
A. Ros Penad, A. Plana Pla? e Bielsa Marsol®

Servicios de “Dermatologia, "Pediatria, ‘Psiquiatria y ‘Genética
Clinica. Hospital Universitari Germans Trias i Pujol. Badalona
(Barcelona). Espana.

Introduccion. El lupus eritematoso sistémico (LES) es una enferme-
dad autoinmune en la cual el componente genético desempefia un
papel clave en su patogenia. Hay mas de 30 genes causantes de
lupus monogénico, y se han descrito numerosos polimorfismos que
incrementan el riesgo de desarrollar LES, entre ellos los del gen
MECP2. Presentamos el caso de un nifio con LES y una mutacion
patogénica en MECP2.

Caso clinico. Nifio de 12 ahos con antecedentes de trastorno del
espectro autista y epilepsia focal temporal, que consultaba por
unas lesiones en manos, pies y pabellones de un mes de evolucion.
En la exploracion fisica destacaba maculopapulas eritematoviola-
ceas que afectaban de forma simétrica la cara palmar de los dedos
de las manos, las plantas y los l6bulos de ambos pabellones auricu-
lares. Asimismo, presentaba una clinica neuropsiquiatrica en forma
de enlentecimiento motor y tendencia a la somnolencia. Se realizd
una biopsia cutanea que fue compatible con un lupus eritematoso.
La analitica evidencio leucopenia, ANA 1/1280, anti-ADN positivos
e hipocomplementemia. Con el diagnostico de LES el paciente reci-
bi6 tratamiento con bolus de metilprednisolona y ciclofosfamida,
con mejoria clinica y analitica. Se cursé un estudio del exoma ge-
nético que identifico la variante patogénica para MECP2:NM_00499
2.3:c.1415_1416del:p.E472Gfs*14. Seis meses después el paciente
present6 un nuevo episodio de clinica psicotica, sin otros signos de
actividad para LES.

Discusion. Existen polimorfismos en el gen MECP2 que aumentan el
riesgo de LES. Ademas, mutaciones en dicho gen son responsables
del sindrome de Rett y de trastornos relacionados con el gen
MECP2, que comprenden desde la discapacidad intelectual hasta la
encefalopatia neonatal. En nuestro caso, se hallé una mutacion en
el gen MECP2, que explicaria, por un lado, el cuadro psiquiatrico, y
por otro, el desarrollo del LES. Sin embargo, en este caso, se trata
de una mutacion y no un polimorfismo, algo que no esta descrito en
la literatura en el contexto de un LES. El mecanismo por el que se
desarrollaria el LES seria la induccion de cambios epigenéticos que
conllevarian una sobreexpresion de genes que, a su vez, conduci-
rian a la sintesis exagerada de interferon. En cualquier caso, la
existencia de una clinica neuropsiquiatrica que no responde al tra-
tamiento del LES debe hacer sospechar mutaciones en el gen
MECP2.

018. DUPILUMAB: UN TRATAMIENTO SEGURO Y EFICAZ
PARA LAS MANIFESTACIONES CUTANEAS DEL SINDROME
HIPER-IGE

P.M. Castro Garcia?, A. Castany Pich?, M. Martinez Gallo?,
A. Martin Nalda?, C. Grau Salvat® y V. Garcia-Patos Briones?

aHospital Universitario Vall d’Hebron. Barcelona. PHospital
Universitari de Sant Joan de Reus. Tarragona. Espafa.

Introduccion. El sindrome hiper-IgE (HIES, hiper-IgE syndrome),
comprende un heterogéneo grupo de entidades resultado de defec-
tos en el sistema inmune, causando un espectro clinico que combi-
na un riesgo aumentado de infecciones, eccema y niveles de IgE
(inmunoglobulina E) elevados. La descripcion original del HIES se
debe a mutaciones germinales de herencia dominante que produ-
cen una pérdida de funcion en el transductor de sefial y activador
de la transcripcion 3 (STAT-3), definiéndose como STAT3-HIES. Du-
pilumab ha demostrado ser una alternativa terapéutica eficaz y
segura en el control de la clinica cutanea asociada a este sindrome.
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Caso clinico. Presentamos un caso clinico de un varén que comenzé
a las 2 semanas de vida con un cuadro consistente en una erupcion
vesiculo-pustulosa cefalica, reaccion leucemoide eosinofilica y ec-
cemas generalizados. La severidad del cuadro de dermatitis, el de-
sarrollo de abscesos cutaneos y los valores elevados de IgE
suscitaron la sospecha de HIES, demostrando que el paciente era
portador de una mutacion patogénica en STAT3 y confirmando la
sospecha diagndstica. El tratamiento convencional de la dermatitis
fue ineficaz en su control, iniciando a los 5 afhos de edad tratamien-
to con dupilumab 150 mg cada 2 semanas, con una espectacular
mejoria que persiste tras mas de 2 afos de seguimiento.
Discusion. Las manifestaciones cutaneas asociadas al HIES presen-
tan una fisiopatologia similar a la dermatitis atopica, con un disba-
lance en cual hay un predominio de la respuesta Th2 sobre la
respuesta Th1. Los pacientes con STAT3-HIES presentan una expre-
sion aumentada del receptor alfa de la IL-4, explicando la utilidad
de dupilumab en el control de la sintomatologia cutanea.
Conclusién. Presentamos un caso clinico de HIES tratado con éxito
con dupilumab y una serie de 16 casos resultado de una revision
bibliografica, analizando las caracteristicas clinicas de los pacien-
tes, la fisiopatologia subyacente a la afectacion cutanea, asi como
las opciones terapéuticas empleadas y la potencial utilidad de du-
pilumab.

019. LUPUS ERITEMATOSO-SABANON ASOCIADO A LUPUS
ERITEMATOSO SISTEMICO: UN DIAGNOSTICO CLASICO
EN UN CONTEXTO EPIDEMIOLOGICO ACTUAL

R. Alcala Garcia?, M. Matellanes Palacios?, |. Calvo Penadés®
y V. Benavent Coraic

aServicio de Dermatologia. Hospital de Sagunto (Valencia).
bSeccion de Reumatologia Pedidtrica. Hospital Universitario La
Fe. Valencia. <Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital de
Sagunto (Valencia). Espafa.

Introduccion. El lupus eritematoso-sabaidn (chilblain lupus) es un
tipo de lupus eritematoso cutaneo cronico infrecuente que se ca-
racteriza por la aparicion de placas eritematoviolaceas en las regio-
nes acrales mas expuestas al frio. La forma aislada afecta a mujeres
de edad media mientras que la forma familiar se manifiesta en la
infancia temprana y se asocia a mutaciones en el gen TREX11.
Caso clinico. Adolescente de 13 anos de edad, sin antecedentes
familiares de interés, remitida en el mes de marzo de 2021 por
sospecha de perniosis asociada a infeccion por COVID-19 de un mes
de evolucion. La paciente presentaba multiples papulas y placas
eritematoviolaceas en plantas y dedos de los pies y palmas y pulpe-
jos de los dedos de las manos. En la exploracion fisica también
destacaba la presencia de una decena de aftas orales de 0,5a 1 cm
afectando exclusivamente a los labios. Ante la sospecha de lupus
eritematoso-sabanon con probable afectacion sistémica se realizd
una biopsia cutanea que demostro edema y extravasacion de hema-
ties en dermis papilar asi como un intenso infiltrado inflamatorio
linfocitario perivascular y perianexial que afectaba al resto de la
dermis. Entre los haces de colageno destacaba la presencia de mu-
cina. Se solicito una analitica en la que se detecto leucopenia, ANA
1:320 y complemento normal. Se realizé una PCR y una serologia
para SARS-CoV2, ambas negativas. Fue remitida a reumatologia
donde, ante el diagnostico de lupus eritematoso sistémico, se pau-
to6 hidroxicloroquina 200 mg/dia sin reaparicion de la clinica cuta-
nea.

Discusion. Presentamos el infrecuente caso de una adolescente con
lupus eritematoso-sabafion como clinica de inicio de un lupus erite-
matoso sistémico. El lupus eritematoso-sabandn puede ir acompa-
nado de otras lesiones de lupus eritematoso discoide y puede
progresar a LES hasta en el 20% de las pacientes, especialmente si
presenta lesiones de lupus cutaneo crénico concomitantes. Es im-
portante reconocer esta presentacion infrecuente del lupus erite-
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matoso cutaneo cronico y diferenciarlo del sabaiion y otras lesiones
de presentacion muy similar como las perniosis y las lesiones pur-
puricas acrales (COVID toes) asociadas al SARS-CoV2. Los criterios
diagnosticos de la Clinica Mayo pueden ayudarnos con el diagnosti-
co, especialmente en un contexto epidemiolégico donde el impacto
de la infeccion por SARS-CoV2 en la aparicion de lesiones cutaneas
similares sido muy significativo.

020. FENOTIPOS’CLI'NICOS DE LA ENFERMEDAD
DE BEHCET PEDIATRICA

H. Iznardo Ruiz, B.P. Magallares Lopez, L. Puig Sanz
y E. Roé Crespo

Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. Espafa.

Introduccién. La enfermedad de Behcet (EB) es una vasculitis mul-
tisistémica de clinica heterogénea, variable en funcion de la edad
de presentacion, el sexo y la etnia. La EB pediatrica se manifiesta
antes de los 16 afnos, y presenta criterios diagndsticos propios: af-
tosis oral recurrente (> 3 al ano), Glceras o aftas genitales, afecta-
cién ocular (uveitis anterior o posterior, vasculitis retiniana),
afectacion cutanea (foliculitis necrotica, lesiones acneiformes,
eritema nodoso), afectacion neurolodgica o afectacion vascular
(trombosis venosa o arterial, aneurisma arterial). Es necesario reu-
nir 3/6 criterios y, a diferencia del adulto, la patergia no es un re-
quisito. La heterogeneidad clinica dificulta el diagndstico y el
manejo y por ello recientemente se han descrito 6 fenotipos clini-
cos distintos: cutaneo-mucoso, articular, vascular, ocular, parénqui-
ma neurologico y gastrointestinal.

Caso clinico. Presentamos 5 casos de EB pediatrica. Tres son her-
manos naturales de Pakistan. Todos presentaron sintomas cutaneos,
siendo mas frecuentes la aftosis oral y la foliculitis. El tratamiento
mas empleado fueron los corticoides topicos y orales y la colchici-
na.

Discusion. La prevalencia de EB pediatrica es desconocida, si bien
el 4-26% de los pacientes con EB comienzan antes de los 16 afos. La
agregacion familiar es mas frecuente en la EB pediatrica. Existen
diferencias clinicas segun el sexo: en una cohorte con 230 casos, los
ninos mostraron mas frecuentemente uveitis, enfermedad vascular
y mayor mortalidad; mientras que las nifas mas aftosis genital y
eritema nodoso. Las manifestaciones cutaneas son frecuentes en al
EB pediatrica, asi como la afectacion neuroldgica y gastrointesti-
nal, que pueden ser mas severas. No hay unas guias de tratamiento
especificas y este se basa en conclusiones extraidas de los adultos.
Ademas de los corticoides topicos, los corticoides sistémicos y la
colchicina son los mas frecuentemente empleados. Otros trata-
mientos de interés son los anti-TNF, los anti-IL-1 y el apremilast,
siendo este el Unico aprobado para las Ulceras orales en EB del
adulto.

Conclusiones. La EB pediatrica es una entidad poco frecuente y
heterogénea. El diagnostico precoz y el manejo adecuado requie-
ren un amplio conocimiento de los multiples sintomas de presenta-
cion, siendo necesario un abordaje multidisciplinar.

021. INMUNODEFICIENCIA 71 CON ENFERMEDAD
INFLAMATORIA'Y TROMBOCITOPENIA CONGENITA (IMD71)
CON DEBUT EN LA LACTANCIA

C. Abril Pérez?, M. Pozuelo Ruiz?, R.D. Palacios Diaz?,
B. Lopez Montesinos®, J.l. Arostegui Gorospe y M. Evole Buselli®

Servicios de “Dermatologia y °PReumatologia Infantil. Hospital
Universitario La Fe. Valencia. <Servicio de Inmunologia. Hospital
Clinic de Barcelona. Espana.

El complejo 2/3 proteico relacionado con la actina (Arp2/3) englo-
ba el componente ARPC1, con dos isoformas, siendo la B expresada
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especialmente en linfocitos, leucocitos y plaquetas. Este complejo
es crucial en la polimerizacion de la actina y movilidad celular.
Presentamos un caso de inmunodeficiencia 71 con enfermedad in-
flamatoria y trombocitopenia congénita (IMD71) causado por la de-
lecion del gen ARPC1B. Lactante de 35 dias que ingresa en nuestro
hospital por irritabilidad, fiebre, bacteriemia y lesiones cutaneas,
consistentes en pUstulas en cara y dedo indice de una mano. El
paciente desarrolla Ulceras a nivel perianal y escrotal. En la anali-
tica destacaba anemia (con componente hemolitico), trombopenia
y leucocitosis con elevacion de reactantes de fase aguda. El pacien-
te desarrolld posteriormente lesiones purpuricas, palpables en zo-
nas acras, biopsiadas con resultado de vasculitis leucocitoclastica.
Ante la sospecha de enfermedad autoinflamatoria con componente
de inmunodeficiencia se solicito estudio genético, a la espera del
cual se trato6 con corticoides, diferentes regimenes de antibidticos
asi como micofenolato de mofetilo. Una nueva biopsia de piel fue
compatible con panarteritis nodosa. En el estudio genético se de-
tectd una delecion de ARPC1B, compatible con el diagndstico de
inmunodeficiencia 71 (IMD71) con enfermedad inflamatoria y trom-
bocitopenia. Ante mal control de la enfermedad se decidio realizar
TPH. En el dia +20 del mismo, el paciente ingresa en cuidados in-
tensivos con sospecha de sepsis y distrés respiratorio, siendo exitus
por neumonia y shock séptico. IMD71 es un trastorno inmunologico
autosomico recesivo causado por mutaciones en el gen ARPC1B, en
el cromosoma 7. Existe una alteracion de la quimiotaxis de neutro-
filos y células T y activacion de las mismas. Se caracteriza por la
aparicion de infecciones recurrentes y enfermedades autoinflama-
torias (como vasculitis) en la lactancia o la primera infancia. Los
hallazgos de laboratorio muestran trombocitopenia, a veces con
morfologia plaquetaria anormal, leucocitosis, disminucion o
aumento de linfocitos T e incremento de eosinofilos. El tratamiento
es de soporte y sintomatico, siendo necesarios diferentes regime-
nes de antibioticos de amplio espectro y corticoterapia, segun los
sintomas inflamatorios o infecciosos que desarrolle el paciente.

022. LIPOATROFIA EN LAS EXTREMIDADES DE UN NINO

A. Llull Ramos, C. Saus Sarrias, M.C. Mir Perelld, A. Giacaman
y A. Martin Santiago

Hospital Son Espases. Palma de Mallorca (llles Balears). Espafia.

Introduccion. En la infancia la mayoria de las paniculitis son lobu-
lillares. Algunas de ellas evolucionan a lipoatrofia.

Caso clinico. Nifio de 2 afos con trisomia del cromosoma 10 y mo-
nosomia del 11. Consulté por placas lipoatréficas de predominio en
extremidades inferiores, que se iniciaron como placas eritemato-
violaceas coincidiendo con fiebre de un mes de evolucion. La eco-
grafia cutdnea fue sugestiva de paniculitis. El estudio de
autoinmunidad, el complemento y el quantiferon resultaron norma-
les. Se hallaron niveles elevados de reactantes de fase aguda y de
ECA. En la biopsia se evidencio una paniculitis de predominio lobu-
lillar, con cultivo negativo. Se realizd el diagnostico de paniculitis
lipoatrofica de la infancia (PLI). Se pautaron corticoides y meto-
trexate con lo que mejoré notablemente, estabilizandose las lesio-
nes cutaneas.

Discusion. La PLI es considerada un sindrome autoinflamatorio que
cursa con paniculitis lobulillar que da lugar a lipoatrofia. Aparece
con mas frecuencia en nifos de 3 a 13 afos. Se asocia con fiebre,
mal estado general y otros sintomas como dolor abdominal o hepa-
toesplenomegalia. En la histologia se evidencia una paniculitis de
predominio lobulillar sin vasculitis con un infiltrado inflamatorio
compuesto por neutrofilos, células mononucleares, linfocitos, ma-
crofagos y células mieloides. Su patogenia es desconocida, aunque
se sugiere una posible etiologia autoinmune por su asociacion a al-
teraciones como la diabetes mellitus o la tiroiditis de Hashimoto.
Se ha relacionado la implicacion de la trisomia del cromosoma 10
(presente en nuestro paciente) en su desarrollo. El diagnostico se
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realiza con la clinica, la biopsia compatible y pruebas de laborato-
rio que descartan otras causas. Se debe diferenciar de otras entida-
des como la morfea profunda, la celulitis, otras paniculitis o de
inmunodeficiencias en menores de 2 anos. Existe poca evidencia en
su tratamiento, siendo frecuente el uso de corticoides y posterior-
mente metotrexato.

023. DERMATOMIOSITIS JUVENIL DURANTE LA PANDEMIA
POR COVID

A. Giacaman, M.C. Mir Perello, J. Ramakers, M.A. Munoz Calonge,
A. Llull Ramos y A. Martin Santiago

Hospital Son Espases. Palma de Mallorca (llles Balears). Espafa.

Introduccién. La dermatomiositis juvenil (DMJ) es una enfermedad
autoinmune, poco frecuente en la infancia. Al inicio de la pandemia
por COVID registramos un aumento en la incidencia de casos en
nuestro hospital, con relacién a los Gltimos veinte afos. Todos los
pacientes presentaron los hallazgos clinicos caracteristicos de DMJ,
pero ademas observamos afectacion de la mucosa oral, las orejas,
las manos y los pies, escasamente descritas en la literatura.
Casos. Cinco pacientes con DMJ, tres nifos y dos ninas, con edades
comprendidas entre los 8 y los 13 anos.

Resultados. Todos tuvieron afectacion de la mucosa oral, que se
present6 como queilitis, gingivitis, y lengua depapilada o geografi-
ca. Todos tuvieron eritema heliotropo y rash malar. Tres pacientes
presentaron eritema o papulas eritematodescamativas en las ore-
jas. Tres tuvieron eritema palmar. Cuatro pacientes presentaron
lesiones perniosiformes en los pies. Dos nifios tuvieron descamacion
en los dedos de manos y pies. Los anticuerpos especificos anti-TIF1-
gamma (P155) fueron positivos en dos pacientes. Los Ac.anti-MDA-5
(CADM140) fueron positivos en otros dos pacientes. En una nina, los
anticuerpos especificos de DMJ fueron negativos.

Discusion. Durante los Ultimos afos se han publicado casos de pa-
cientes con DMJ asociada COVID. Se han identificado epitopos idén-
ticos a las proteinas del SARS-CoV-2 en pacientes con dermatomiositis.
Ademas, se ha propuesto que la infeccion por SARS-CoV-2 podria de-
sencadenar el desarrollo de una DMJ, probablemente a través de la
estimulacion de la via del IFN-gamma. En ninguno de nuestros pa-
cientes se pudo confirmar la infeccion por SARS-CoV-2. Destacamos
las manifestaciones clinicas en los cinco casos, con afectacion acral,
y de la mucosa oral. Ademas revisamos la evolucion clinica, y la res-
puesta a los tratamientos durante estos anos.

024. ACROPAQUIAS IATROGENICAS

A. Taibo Martinez, J. del Pozo Losada, S. Ramallo Varela,
D. del Cerro Rodriguez, S. Gonzalez-Sola Yuncal
y E. Fonseca Capdevila

Complexo Hospitalario Universitario A Coruna. Espana.

Las acropaquias, dedos hipocraticos o dedos en palillo de tambor
son un signo fisico caracterizado por el aumento de la convexidad
ungueal sobre una falange distal engrosada en los dedos de las ma-
nos y los pies. Suelen ser bilaterales y simétricas y presentarse de
forma asintomatica. Aunque su origen es multifactorial, la causa
mas frecuente son las neoplasias sobre todo de pulmon, seguidas de
causas infecciosas o vasculares. También hay casos idiopaticos.

Caso clinico. Nacida 22/04/2014. -Atresia esofagica tipo | (Long-gap).
-Gastrostomia (22/04/14) (actual 12F 2 cm, Gltimo recambio el dia
28/10/14). -Esofago-coloplastia retroesternal (27/06/14). -Disfuncion
oral motora secundaria. -Estenosis esofagica: Dilatacion dia 03/07/15.
-Reestenosis: fistula a nivel de anastomosis distal de esofago-colo-
plastia, absceso epigastrico (ingreso 01/11/15 hasta 09/12/15). -Con-
trol baritado (18/12/15): no se evidencia trayecto fistuloso.
-Reestenosis el 2/01/17 (dilatacion y protesis esofagica reabsorbible)
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y 17/03/17 (dilatacién y colocacion de 2 prétesis esofagicas reabsor-
bibles). -Nueva colocacion de protesis el 30/11/17. -Hiperreactividad
bronquial. -A partir de 2019 desarrollo progresivo de acropaquias bi-
laterales en manos y pies en ausencia de artritis, sinovitis o dolor.
-Valoracion por Reumatologia, Neumologia y Cardiologia para descar-
tar hipoxemia. Compresion de aorta. -Por el desarrollo de una nueva
fistula se interviene nuevamente con la retirada de la protesis. -En
unos pocos meses las acropaquias remiten de forma total.
Discusion. El listado de procesos que pueden cursar con acropa-
quias es cada vez mas extenso, sobre todo cuadros neoplasicos lo-
calizados en pulmon o mediastino. La presencia de las mismas en la
infancia es raramente descrita. No habia sido descrito previamente
un caso de acropaquias iatrogénicas que se resuelven tras terminar
el proceso que las ha generado.

025. SINDROME MALFORMACION
CAPILAR-MALFORMACION ARTERIOVENOSA CON RIESGO
CEREBROVASCULAR. UNA SERIE DE 7 CASOS PEDIATRICOS

M. Ivars Lleo, L.F. Sanchez Espino, A. Vicente Lopez,
C. Prat Torres, J. Hinojosa Mena Bernal y E. Baselga Torres

Hospital Universitario Sant Joan de Déu. Barcelona. Espana.

Introduccion. El sindrome de malformacién capilar-malformacion
arteriovenosa (MC-MAV) es un trastorno autosémico dominante ca-
racterizado por MC cutaneas atipicas multifocales que puede aso-
ciar una MAV en tejidos blandos o sistema nervioso central. Esta
causado por variantes patogénicas en el gen RASA1 (subtipo MC-
MAV-1) o en EPHB4 (subtipo MC-MAV-2). Se han descrito MAV en
aproximadamente el 30% y el 20% de pacientes con MC-MAV-1 y
MC-MAV-2, respectivamente. Las MAV en el sistema nervioso central
son mas comunes en el subtipo MC-MAV-1 que en el MC-MAV-2 (ries-
go del 10% frente al 3%, respectivamente). No existen guias de con-
senso respecto al mejor momento para realizar una RMN para
descartar la presencia de MAV en el sistema nervioso central.
Casos clinicos. Presentamos una serie de 7 pacientes pediatricos
con sindrome MC-MAV1 confirmado genéticamente. Todos presenta-
ban lesiones cutaneas caracteristicas, asi como una MAV cerebral
de alto riesgo que requiri6 tratamiento quirtrgico/endovascular de
urgencia. Uno de los pacientes present6 un sangrado masivo cere-
bral que le ocasion6 importantes secuelas neuroldgicas y otro pa-
ciente fallecio.

Discusion. 1. Algunos autores ven preferible demorar la RMN cere-
bral/espinal, ya que la identificacion de una MAV cerebral durante
el periodo neonatal es muy improbable y se han descrito casos de
desarrollo de MAV cerebrales durante la infancia tardia o en la ado-
lescencia.

2. Presentamos 7 casos pediatricos en nifios lactantes, preescolares
y escolares, con MAV cerebral que requirieron un tratamiento qui-
rargico/endovascular de urgencia por gran riesgo vital.

3. Aunque los casos presentados sean excepcionales, nos parece
que la angioRMN cerebral/espinal realizada de forma precoz puede
ser crucial, ya que a través de un tratamiento quirurgico o inter-
vencionista se pueden evitar secuelas neuroldgicas irreversibles.

026. CARACTERIZACION CLINICO-EVOLUTIVA,
EPIDEMIOLOGICA Y TERAPEUTICA DE LOS HEMANGIOMAS
INFANTILES Y CONGENITOS DE UN HOSPITAL DE TERCER
NIVEL DURANTE UN PERIODO DE 3 ANOS

F.J. Melgosa Ramos, T. Diaz Corpas, A. Aguado Vazquez,
C. Alonso Diez, M. Galarreta Pascual y A. Mateu Puchades

Hospital Universitario Dr. Peset. Valencia. Espafia.

Introduccion. El diagnostico de los hemangiomas infantiles (HI) no
siempre es sencillo, planteando dudas especialmente con los he-

mangiomas congénitos (HC), lo cual es importante para el pronosti-
co. La positividad del marcador inmunohistoquimico GLUT-1 ayuda
a diferenciar entre ambos subtipos de hemangiomas, si bien la
biopsia se suele reservar para casos concretos, convirtiendo el diag-
nostico clinico en un reto.

Método y objetivos. Estudio observacional retrospectivo unicéntri-
co incluyendo a los pacientes con HC y HI diagnosticados en un
hospital de tercer nivel entre DIC2019-DIC2022. Se describen los
subtipos, las caracteristicas clinico-evolutivas, los datos
epidemioldgicos y la respuesta terapéutica. Se comparan nuestros
datos con los publicados en la literatura.

Resultados. Se incluyen hasta la fecha un total de 81 pacientes (53
mujeres) con 107 hemangiomas en total (n.° medio = 1,32 + 0,82).
De los 107 tumores, 34 fueron congénitos (17 NICH, 10 PICH, 7
RICH), 70 infantiles (2 de ellos con sindrome de PHACES) y en 3 no
se ha confirmado el diagnostico. Las localizaciones mas frecuentes
fueron el territorio cefalico (32,7%) y el area comprendida por pe-
riné + miembros inferiores (32,7%). Solo 11,2% se localiz6 en extre-
midades superiores. La edad media en la visita inicial y la edad
media de confirmacion del subtipo clinico fueronde 3 + 2,1y 5,7 +
3,2 meses respectivamente. El peso medio al nacimiento fue de
2993,3 + 751,6 g, y el tiempo medio de embarazo de 38,2 + 2,58
semanas. El 34,7% de los pacientes fue prematuro (< 38 semanas).
Un total de 9/81 pacientes nacieron mediante FIV, y solo 5/81 fue-
ron fruto de un embarazo gemelar. La preeclampsia y la diabetes
gestacional fueron algunos de los factores de riesgo mas repetidos
en las gestantes (33,4 [15-46] anos). Recibieron tratamiento (40
timolol y 14 propranolol) 54/81 pacientes (incluido algunos congé-
nitos). Se evalud la respuesta al mismo y la potencial influencia de
diferentes variables estudiadas.

027. BIOPSIA Lin}IDA COMO HERRAMIENTA DIAGNOSTICA
NO INVASIVA DE SINDROMES DE SOBRECRECIMIENTO
RELACIONADOS CON PIK3CA (PROS)

C. Labrandero Hoyos?, E. Munera Maravilla®, R. Pefuelas Leal?,
G.M. Pérez Pastor?, A. Morena®, V. Zaragoza Ninet?,
E. Jantus-lewintre® y A. Esteve Martinez?

aConsorcio Hospital General Universitario. *Laboratorio
Oncologia. Fundacion Investigacion Hospital General
Universitario. Valencia. Espafa.

Introduccion. Actualmente el método diagnostico para los mosai-
cismos dentro del espectro PROS pasa por determinar la mutacion
de PIK3CA en biopsia cutanea de tejido afecto y su ausencia en piel
sana y en células de sangre periférica. Se trata de una técnica no
disponible en muchos centros y tiene algunos inconvenientes como
la invasividad, la demora en resultados y los falsos negativos. Ade-
mas, esta técnica no tiene utilidad en la monitorizacion de respues-
ta a tratamiento. La biopsia liquida esta ganando peso en el campo
de la oncologia; consiste en determinar mutaciones en fragmentos
de ADN circulantes en sangre periférica liberados por los tejidos. En
muchos escenarios esta siendo una alternativa fiable a las biopsias
convencionales. Se trata de una técnica minimamente invasiva con
una demora en resultados de 7 dias aproximadamente.

Objetivo. Determinar la utilidad de la biopsia liquida de sangre
periférica como herramienta diagndstica de deteccion de mutacio-
nes en PIK3CA.

Método. Se ha realizado extraccion sanguinea por venopuncion de
10 ml a pacientes con cuadro clinico de sindrome PROS. Posterior-
mente se ha hecho extraccion de acidos nucleicos libres y cuantifi-
cacion de los mismos. ElL ADN circulante se ha secuenciado
mediante un panel dirigido a la region codificante del gen PIK3CA
que cubre el 80% del gen.

Resultados. Hemos realizado la técnica a 4 pacientes. Dos pacientes
tenian el diagndstico previo de mutacion PIK3CA en biopsia cutanea,
en uno de ellos la biopsia liquida fue capaz de determinar la misma
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mutacion, en el otro caso no se pudo determinar porque la mutacion
presente no la incluye el panel que hemos empleado. Los otros 2
pacientes fueron sospechas clinicas de sindrome PROS y en ambos se
confirmé mutacion en PIK3CA en biopsia liquida de ADN circulante.

Discusion. Se ha publicado en la literatura la capacidad de la biop-
sia liquida de detectar mutaciones en distintos genes implicados en
mosaicismos con afectacion cutanea como son las malformaciones
vasculares o el espectro PROS. En nuestro trabajo aportamos mas
evidencia sobre la utilidad de esta técnica. Se trata de un método
diagnostico rapido y no invasivo y que, a diferencia de la biopsia
cutanea, permite analizar todo el ADN liberado a la circulacion san-
guinea, y por tanto, evitar falsos negativos de biopsias de lesiones
con mala accesibilidad o con tejidos con poco poder diagnostico.

028. ESPECTRO FENOTiP[CO DE PACIENTES
CON MUTACION POSTCIGOTICA EN GNA11, UNA SERIE
DE CASOS PEDIATRICOS

L.F. Sanchez Espino, M. Ivars Lled, A. Vicente Lopez,
C. Prat Torres, J. Muchart Lopez y E. Baselga Torres

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat (Barcelona).
Espana.

Introduccion. Las mutaciones poscigdticas en el gen GNA11 o GNAQ
(subunidades-a de la proteina G) presentan manifestaciones clinicas
varias, asociando una malformacion capilar a hiper/hipocrecimiento,
melanocitosis dérmica (facomatosis cesioflamea) y glaucoma/angio-
matosis leptomeningea (sindrome de Sturge-Weber, SWS).

Caso clinico. Presentamos una serie de 4 pacientes pediatricos con
mutaciones poscigoticas en GNA11 (coddén 183). Todos manifiestan
una distintiva malformacion capilar extensa y reticulada asociada a
un nevus anémico (nevus vascularis mixtus), 3 pacientes presenta-
ban macrocefalia y glaucoma congénito/temprano (en caso de
afeccion facial), hipo/hipercrecimiento de las extremidades, y 2
pacientes presentaban melanocitosis dérmica (facomatosis cecsio-
flamea) y dedos en sandalia. Ninguno ha presentado convulsiones a
la edad media de 11,5 afos (RIC 6-17). Asimismo, no reportamos
casos de hipertension, anomalias renales o del calcio sérico.
Discusion. Presentamos las caracteristicas clinicas de nuestra serie
de pacientes con mutaciones activadoras poscigoticas en el gen
GNA11. Las manifestaciones asociadas a GNA11 se distinguen por una
malformacion capilar reticulada que coexiste con nevus anémico,
melanocitosis dérmica, variable hipo/hipercrecimiento de las extre-
midades y, en caso de afectacion facial, glaucoma congénito/tem-
prano; asi como macrocefalia. A diferencia del SSW “clasico”
(mutacion GNAQ), los pacientes con mutacion en GNA11 tienen clini-
ca neuroldgica leve, notorias por la ausencia de convulsiones/epilep-
sia, macrocefalia, minima afeccidn psicosocial/cognitiva, sin
aparentes cambios estructurales en la resonancia de encéfalo. La
presencia de manifestaciones extracutaneas como hipertension, hi-
pocalcemia y anomalias renales deben de ser monitoreadas en esta
poblacion. El estudio genético de las malformaciones capilares en el
SWS es de gran interés para clasificar y seguir adecuadamente a los
pacientes, asi como para el posible desarrollo de terapias dirigidas.

029. HERRAMIENTAS DIAGNOS'[ICAS COMPLEMENTARIAS
EN EL SINDROME MALFORMACION CAPILAR-
MALFORMACION ARTERIOVENOSA: TERMOGRAFIA

Y ECOGRAFIA

J.C. Hernandez Rodriguez, J. Ortiz Alvarez, M.T. Monserrat Garcia,
J. J. Dominguez Cruz, J. Conejo-Mir y J. Bernabeu Wittel

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla. Espana.

Introduccion. La literatura cientifica respalda el uso de la termo-
grafia como herramienta para evaluar la extension y progresion de
las malformaciones vasculares. Tras revisar las bases de datos, no
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se han encontrado antecedentes que empleen la termografia como
medio diagnostico del sindrome malformacion capilar-malforma-
cion arteriovenosa. Por tanto, el objetivo de esta investigacion fue
evaluar las lesiones malformacion capilar-like de sujetos con sin-
drome malformacion capilar-malformacion arteriovenosa mediante
termografia y realizar una correlacion con las de ecografia Doppler.
Material y métodos. Se presenta un estudio observacional transver-
sal en el que se reclutaron participantes diagnosticados con sindro-
me malformacion capilar-malformacion arteriovenosa. La muestra
fue diagnosticada en la Unidad de Dermatologia Pediatrica del Hos-
pital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla. Todos los pacientes
tenian confirmacion mediante estudio genético. Las variables ana-
lizadas fueron las caracteristicas clinicas, termograficas y ecografi-
cas de lesiones caracteristicas de los participantes de estudio. Para
la evaluacion termografica y ecografica se emplearon las herra-
mientas FLIR One y Esaote MyLab 25 gold Sonda lineal. Asimismo, se
examino la correlacion entre la clinica y la evaluacion efectuada
mediante ecografia Doppler.

Resultados. Se evaluaron 10 participantes diagnosticados con sin-
drome malformacion capilar-malformacion arteriovenosa, que pre-
sentaban un total de 45 lesiones. Se observd un gradiente de
temperatura positivo desde el centro a la periferia y hacia la piel
perilesional. No se encontro relacion entre la variacion de tempe-
ratura y el tamafo de la lesion.

Conclusion. La ecografia en modo Doppler registré un aumento sig-
nificativo de flujo en las lesiones de malformacion capilar-like. En
la termografia se observo un aumento del gradiente de temperatu-
ra desde el centro a la periferia y la piel sana perilesional. La eco-
grafia y termografia son pruebas complementarias no invasivas que
pueden ayudar a un diagndstico precoz en aquellos casos donde se
sospeche esta condicion.

030. USO DE NADOLOL EN EL TRATAMIENTO
DE HEMANGIOMAS INFANTILES PREVIAMENTE
TRATADOS CON PROPRANOLOL: SERIE DE 7 PACIENTES

M. Colmenero Sendra?, J.M. Segura Palacios?,
F.J. del Boz Gonzalez®, M. Eguiluz Solanas, I. Valladares Millan?
y M. de Troya Martin®

aServicio de Dermatologia. Hospital Costa del Sol. Marbella
(Mdlaga). *Hospital Regional Universitario Carlos Haya. Mdlaga.
¢Unidad de Farmacia Hospitalaria. Hospital Costa del Sol.
Marbella (Mdlaga). Espana.

Introduccion. Los beta-bloqueantes (B-B) se han convertido en el
tratamiento de eleccion para hemangiomas infantiles (HI). El pro-
pranolol se ha posicionado en primera linea, al demostrar ser un
farmaco eficaz y seguro. Sin embargo, otros B-B menos lipofilicos
como el nadolol, pueden ser recomendables en pacientes con esca-
sa respuesta a propranolol o efectos adversos del mismo. El objeti-
vo es revisar los pacientes tratados con nadolol en nuestro servicio
y la tasa de respuesta.

Métodos. Estudio retrospectivo de pacientes tratados con nadolol
10 mg/ml oral en el servicio de Dermatologia del Hospital Costa del
Sol desde enero-2010 hasta la actualidad. Variables recogidas:
sexo, incidencias durante el embarazo, localizacion, tamafo y tipo
del hemangioma. Tratamiento utilizado previo; propranolol: edad
inicio, duracion, dosis alcanzada y motivo para discontinuar el tra-
tamiento; nadolol: edad inicio, duracion, dosis alcanzada, efectos
adversos y respuesta.

Resultados. Estudiamos un total de 7 pacientes, 6 fueron mujeres.
Respecto a la localizacion: 2 se encontraban en el labio, 2 en el
parpado, uno en punta nasal y 2 en region dorsal. El tamano medio
fue de 28,7 mm. Todos los hemangiomas eran focales: 2 superficia-
les, 2 profundos y 3 mixtos. La edad media de inicio de propranolol
fue de 3,7 meses con una dosis media maxima alcanzada de 3
mg/kg/dia y una duracion media de 17 meses. El motivo para sus-
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pender el propranolol fue en 4 pacientes, recrecimiento tras dis-
continuar el farmaco en multiples ocasiones y en 3 pacientes, por
falta de respuesta. La edad media de inicio de nadolol fue de 22,4
meses con una dosis media maxima de 2,5 mg/kg/dia y duracion
media de 11 meses. Respecto a la respuesta, 3 tuvieron una buena
respuesta, 2 respuestas parciales, 2 respuestas incompletas.
Discusion. Presentamos una serie de 7 pacientes tratados con na-
dolol, en su mayoria mujeres con HI mixtos de localizacion facial.
El motivo principal para cambiar el propranolol por nadolol fue el
recrecimiento del hemangioma tras la suspension del mismo tras
varios intentos. Aunque la eficacia del propranolol es conocida, tie-
ne tasas de respuestas variables. El nadolol ha demostrado ser un
farmaco efectivo y seguro, con un buen perfil farmacocinético y
tasas de respuesta mas tempranas que el propranolol, consideran-
dolo buena eleccion en casos de HI resistentes.

031. PORFIRIA ERITROPOYETICA CONGENITA
Y TRASPLANTE DE PROGENITORES ~
HEMATOPOYETICOS: EVOLUCION TRAS 12 ANOS

P. Diaz Calvillo?, J.A. Rodriguez Pozo?, P. Aguilera Peiro®,
C. Diaz de Herediac, S. Arias Santiago® y J. Tercedor Sanchez?

aHospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada. "Hospital
Clinic. ‘Hospital Universitario Vall d’Hebron. Barcelona. Espafia.

Introduccioén. La porfiria congénita eritropoyética (PCE) es una en-
fermedad muy infrecuente de herencia autosémica recesiva. La
exposicion a la luz genera fotosensibilidad, hemdlisis intravascular
y mutilacion de tejidos. El trasplante de progenitores hemopoyéti-
cos (TPH) es el Unico tratamiento curativo a dia de hoy, reservan-
dose para los casos mas graves. Actualmente, la informacion
disponible sobre los resultados a largo plazo del TPH en pacientes
con PCE es escasa.

Caso clinico. Presentamos el caso de un varén de 12 afos diagnos-
ticado de PCE a los 4 meses de vida, tras examen con luz de Wood
y confirmacion mediante test genético, y sometido a TPH a los 8
meses de edad. En 12 afos, la evolucion de la PCE ha permitido un
desempeio personal y académico adecuados para la edad del pa-
ciente. A nivel cutaneo, a pesar de la fotoproteccion, presenta fo-
tosensibilidad en forma de ocasionales ampollas tensas y erosiones
en dorso de manos e hipertricosis facial. No se han producido muti-
laciones, alteraciones hematoldgicas graves, oculares ni 6seas,
aunque si eritrodoncia y pérdidas dentarias que han requerido cui-
dados especificos. Los niveles de porfirinas eritrocitarias se norma-
lizaron tras el TPH, no asi las porfirinas en orina que, aunque con
niveles menores a los pre-TPH, permanecen elevadas, debido a su
produccion en organos no eritroides. Este fenomeno explica la cli-
nica cutanea similar a la de porfiria cutanea tarda activa, con fra-
gilidad cutanea e hipertricosis.

Discusion. Describimos la eficacia y seguridad a largo plazo del TPH
en un paciente con PCE. Un diagnostico y tratamiento precoces han
podido evitar el desarrollo de consecuencias irreversibles y devas-
tadoras para nuestro paciente. Aunque el TPH es una terapia no
exenta de riesgo, la eficacia a corto y largo plazo justifica su uso en
formas tempranas y graves de PCE. En este sentido, el manejo mul-
tidisciplinar es clave, sobre todo entre los especialistas que reali-
zan el seguimiento de la PCE y el equipo del TPH.

032. EFECTIVIDAD Y SEGURIDAD DE DUPILUMAB
EN MENORES DE 6 ANOS CON DERMATITIS ATOPICA
MODERADA-GRAVE

E. Berna Rico?, E. Fiz Benito®, G. Servera Negre®, J.M. Busto Leis®,
M. Feito Rodriguez® y R. de Lucas Laguna®

Servicio de Dermatologia. “Hospital Universitario Ramoén y Cajal.
bHospital Universitario La Paz. Madrid. Espana.

Introduccion. La dermatitis atdpica (DA) es una enfermedad infla-
matoria crénica que afecta al 15-20% de los nifos en paises occi-
dentales. Las formas moderadas-graves de la enfermedad suponen
un reto terapéutico por la escasez de tratamientos sistémicos dis-
ponibles y el miedo a los efectos adversos, especialmente en los
nifos de menor edad. Dupilumab esta aprobado para formas mode-
radas-graves de DA a partir de los 6 anos. Recientemente, en un
ensayo clinico fase Ill, mostré una considerable eficacia en el con-
trol de la enfermedad en menores de 6 anos.

Objetivos. (1) Analizar la efectividad de dupilumab en las for-
mas moderadas-graves de DA en menores de 6 anos; (2) Evaluar
su tolerabilidad y perfil de efectos adversos en dicha franja de
edad.

Métodos. Estudio retrospectivo unicéntrico que incluye a pacientes
con DA moderada-grave menores de 6 ahos tratados con dupilumab
durante al menos 12 semanas. Se recogen datos demograficos, co-
morbilidades y caracteristicas del tratamiento con dupilumab. La
gravedad de la enfermedad se evalla con EASI, IGA, NRS-prurito y
NRS-suefio en el momento basal y cada 12 semanas hasta ultima
visita o suspension. Se definen como no respondedores primarios
aquellos pacientes cuyo EASI no disminuye > 50% desde la visita
basal, y como no respondedores secundarios aquellos que respon-
den al inicio pero desarrollan algun brote de la enfermedad poste-
riormente.

Resultados. Se recogieron un total de 16 pacientes (mediana de
edad 5 afos, 1Ql 4,3-5,5 anos). El 60% fueron hombres. La mediana
de duracion de tratamiento fue de 24 semanas (IQl 15,3-33,3 se-
manas). No se identificaron no respondedores primarios (0%). Dos
pacientes (13,3%) presentaron fracaso secundario: uno fue perdi-
do durante el seguimiento, otro actualmente controlado con upa-
dacitinib. Un paciente autosuspendié dupilumab durante la
pandemia tras 65 semanas. Se reintrodujo tras un ano sin lesiones
por nuevo brote, manteniendo actualmente control tras 48 sema-
nas. No se observaron efectos adversos relacionados con el trata-
miento.

Conclusion. Dupilumab present6 una elevada efectividad en nues-
tra cohorte de pacientes menores de 6 afios con DA moderada-gra-
ve, mostrando una buena tolerabilidad y perfil de efectos adversos.
Estudios con mayor tamano muestral y seguimiento seran necesa-
rios en los proximos anos para consolidar estos resultados y el papel
del dupilumab en esta franja de edad.

033. UPADACITINIB Y DERMATITIS ATOPICA
MODERADA-GRAVE EN ADOLESCENTES. EXPERIENCIA
EN VIDA REAL

A. Vicente Villa?, L. Noguera Morel®, E. Fiz Benitoc,
A. Esteve Martinez¢, M. Campos® y S. Arias Santiagof

aHospital Maternoinfantil Sant Joan de Déu. Barcelona. "Hospital
Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid. Hospital Universitario
La Paz. Madrid. “Hospital Clinico Universitario de Valencia.
eHospital General Universitario Gregorio Maranon. Madrid

y Hospital Virgen de las Nieves. Granada. Espafa.

Las Janus quinasas (JAK) son un grupo de moléculas, compuesto
por JAK1, JAK2, JAK3 y tirosina quinasa 2 (TYK2), que son compo-
nentes clave en las vias de sefializacion y la patogenia subyacente
en la dermatitis atopica (DA). Upadacitinib es un inhibidor oral de
JAK con mayor potencia inhibidora para JAK1. Actualmente esta
indicado para el tratamiento de la DA moderada a grave en ado-
lescentes de 12 0 mas afos de edad que son candidatos para la
terapia sistémica. La eficacia y seguridad de upadacitinib en la DA
moderada-grave se han estudiado en ensayos clinicos en adoles-
centes, sin embargo no se dispone de datos en vida real en este
grupo de edad.

Objetivo. Evaluar la seguridad y la eficacia de upadacitinib en DA
moderada-grave en adolescentes en vida real.
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Métodos. Estudio que recopila datos sobre pacientes adolescentes
con DA tratados con upadacitinib que completaron al menos 16 se-
manas en 9 hospitales del estado espanol. Se han recogido los datos
demograficos, escalas de gravedad IGAy EASI, picor y calidad de
suefo, al inicio y a las 16 semanas y los efectos adversos.
Resultados. Se han incluido 23 pacientes (7 mujeres y 16 varones)
afectos de DA moderada-grave candidatos a tratamiento sistémico.
La edad media en el inicio de tratamiento fue 14,5 (rango 12-18
anos). Los tratamientos previos incluyeron corticoides orales, ci-
closporina, metotrexate, azatioprina, micofenolato, dupilumab,
lebrikizumab y baricitinib. Todos los pacientes han realizado trata-
miento con 15 mg/dia y 3 han aumentado la dosis a 30 mg/djia. El
EASI inicial medio fue 24,7 (rango 9-56) y el IGA 3,3 (rango 2-4). Las
respuestas han sido variables con una mejoria de las escalas de
gravedad a las 16 de semanas de EASI medio de 4,1 (0-23) e IGA de
1,3 (0-3). Los efectos adversos: 3 acné, un empeoramiento de la DA
y un paciente con infecciones respiratorias. Un paciente ha suspen-
dido el tratamiento por no respuesta a las 16 semanas de trata-
miento

Conclusién. Se describen los datos de eficacia y seguridad en vida
real de upadacitinib en DA moderada-grave en adolescentes en un
estudio multicéntrico. Aunque los datos que se presentan son a 16
semanas, upadacinib se ha mostrado eficaz y seguro para este gru-
po de edad. La aparicion de farmacos nuevos como dupilumab o los
inhibidores de JAK han supuesto un cambio de paradigma en lo que
al manejo de la DA se refiere.

034. TRATAMIENTO DE LA ALOPECIA AREATA
CON INHIBIDORES DE JAK EN POBLACION PEDIATRICA,
ESTUDIO MULTICENTRICO

L. Mitxelena Elosegi?, C. Urefia Paniego®, A. Hernandez Martin?,
Grupo Espanol Dermatologia Pediatrica?, L. Noguera Morel®
y A. Torrelo Fernandez?

aHospital Infantil Universitario Nifio Jests. Madrid. PHospital
Universitario Virgen de las Nieves. Granada. Espania.

Introduccién. Los inhibidores de JAK (iJAK) se han convertido en
una terapia emergente para el tratamiento de la alopecia areata
(AA), en especial en aquellos con AA en placas extensa, alopecia
total (AT) y alopecia universal (AU). Sin embargo, son pocos los es-
tudios publicados en la edad pediatrica.

Material y métodos. Se realizd un estudio multicéntrico en Espa-
na de pacientes menores de 18 afnos que iniciaron tofacitinib,
baricitinib o ruxolutinib oral para el tratamiento de la AA. La in-
tensidad de repoblacion se midié en la escala del 0 al 3 segln la
no-respuesta, repoblacion parcial, extensa y completa, respecti-
vamente.

Resultados. Se reclutaron 39 pacientes, 22 mujeres y 17 hombres
con una edad media de inicio del iJAK de 12,28 anos (rango 6-16
anos). Veintidos pacientes presentaban AA en placas extensa, 13 AU
y 4 AT. La mayoria recibi6 tofacitinib. La duracion media de trata-
miento fue de 14,56 meses (rango 3-48 meses). Al ano del trata-
miento 22,22% y el 55,56% obtuvieron una repoblacion extensa y
completa, respectivamente. No se observaron diferencias en efica-
cia seglin la edad de inicio y/o duracion de la enfermedad. En el
analisis por subgrupos, se observo que la AU tenia menores tasas de
repoblacion. Los efectos adversos reportados fueron pocos y leves.
No se documentaron efectos adversos graves atribuibles (episodios
de trombosis, neoplasias o infecciones graves). Los motivos de sus-
pension del farmaco (8 casos) fueron variados y tras la misma, la
recaida fue la norma.

Discusion. Nuestra serie de casos es la mas grande hasta el mo-
mento sobre los iJAK en la AA en ninos. Nuestros resultados en
eficacia y seguridad no difieren de los reportados en previas publi-
caciones. Los iJAK parecen ser una opcion eficaz y segura para la
AA grave infantil. Sin embargo, existe gran incertidumbre en mu-
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chos aspectos, como son la seguridad a largo plazo y momento de
suspension del farmaco.

035. HIPOTRICOSIS EN LA INFANCIA: TODO UN RETO
DIAGNOSTICO

D. Diaz Ceca, B. Baleato Gomez, |. Rivera Ruiz,
D. Moreno Mesa, A.J. Vélez Garcia-Nieto
y G.M. Garnacho Saucedo

Hospital Universitario Reina Sofia. Cordoba. Espana.

Introduccién. La hipotricosis hereditaria de Marie-Unna (HHMU) es
un trastorno autosémico dominante caracterizado por un patron
evolutivo distintivo de cabello escaso o ausente al nacer, un cabello
aspero en la infancia y una pérdida progresiva del mismo en la pu-
bertad.

Caso clinico. Vardén de 10 afos, con retraso madurativo asociado,
diagnosticado de una comunicacion interventricular subadrtica, sin
repercusion clinica, ni electrocardiografica; asi como de una sublu-
xacion bilateral del cristalino a los 3 anos de edad. A los 4 afos,
presentaba patron alopécico con retroceso de linea de implanta-
cion del pelo, frente prominente, cabello aspero y rugoso, alopecia
de cejas, sin otras alteraciones ectodérmicas. En primer lugar, se
sospechd que pudiera tratarse de un sindrome cardio-fascio-cuta-
neo, aunque el paciente no fue portador de ninguna mutacion en
MAPK2. Otros diagnosticos diferenciales planteados fueron displasia
ectodérmica dominante y sindrome de X fragil. A los 10 afos, fue
evaluado de nuevo presentando una alopecia fronto-bitemporal con
cabello tosco, deslustrado, con pilotraccion positiva y vello corpo-
ral ausente. Durante la consulta, se observé que su padre y su her-
mano poseian fenotipos similares. Por tanto, se decidio realizar un
estudio genético dirigido de mutaciones LRP1 y U2HR. El paciente
fue portador en heterocigosis de una variante de significado incier-
to en el transcrito U2HR del gen HR (mut c.64C>G p. Leu22Val), un
gen relacionado con la hipotricosis de Marie-Unna. Posteriormente,
se demostrd la misma mutacion en su padre y se realizd el diagnos-
tico de HHMU.

Discusion. La hipotricosis de Marie-Unna es un trastorno piloso au-
tosomico dominante caracterizado por una pérdida de cabello pro-
gresiva sin cicatrizacion. Se han descrito 17 mutaciones en el gen
U2HR (cromosoma 8p21) identificadas hasta ahora en la literatura
de varios origenes étnicos. No existe un tratamiento eficaz disponi-
ble, salvo aconsejar el uso de pelucas, si el paciente lo precisa. En
el caso presentado, el paciente fue portador de una mutacion aso-
ciada con HHMU, con fenotipo concordante, pero ademas fue diag-
nosticado de una subluxacion bilateral de cristalino y una CIV, por
lo que se continGa investigando si se trata de una relacion causal o
incidental.

036. MUCINOSIS CUTANEAS PRIMARIAS EN LA INFANCIA:
PRESENTACION DE UN CASO Y BREVE REVISION
DE LA LITERATURA

N. Riera Marti?, M. Casals?, M. Gamissans?, M. Sin?, Empar Saez®
y J. Luelmo?

Servicios de “Dermatologia y "Anatomia Patoldgica. Corporacio
Sanitaria Parc Tauli, Sabadell (Barcelona). Espana.

Introduccion. Las mucinosis cutaneas primarias son un grupo hete-
rogéneo de enfermedades caracterizadas por el deposito anormal
de glucosaminoglucanos (mucina) en la piel, tanto en la dermis
como los foliculos, siendo esta la principal caracteristica histologi-
ca. Son, en general, entidades poco frecuentes en los nifos, por lo
que su clasificacion y diagnostico en la infancia es un desafio.

Caso clinico. Presentamos el caso de un nifio de 14 anos, con an-
tecedentes de prematuridad severa y una diplejia espastica se-
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cundaria, que consultaba por la aparicidon hacia 4 afios de una
placa de unos 3 cm de color piel y consistencia dura, en el dorso
de la falange proximal del segundo dedo de la mano derecha. No
explicaba clinica sistémica ni de otro tipo en el momento de la
visita ni tampoco durante los meses previos. Dado el amplio diag-
nostico diferencial planteado, se realizé una biopsia punch de 4
mm y se optd por una conducta expectante, presentando una re-
solucion espontanea de la lesion 2 meses después de haber reali-
zado la biopsia.

Discusion. La ultima clasificacion publicada sobre las mucinosis cu-
taneas primarias en edad pediatrica divide estas en 2 grupos prin-
cipales: degenerativas o inflamatorias y hamartomatosas o
neoplasicas. A su vez, estos 2 grupos se subdividen en funcion del
estrato de la piel donde se deposita la mucina a nivel histolégico:
dermis o subcutaneo y alrededor del foliculo. En nuestro caso, la
biopsia revel6 un deposito moderado de mucina en la dermis super-
ficial y profunda acompanada de una leve proliferacion fibroblasti-
ca con escaso infiltrado inflamatorio acompanante. Dada la
histologia y la evolucion clinica, finalmente se diagnosticé una mu-
cinosis cutanea infantil autoinvolutiva (MCIA).

Conclusiones. la MCIA es una enfermedad extremadamente rara
que ocurre en la infancia o adolescencia, y es considerada, por
algunos autores, como una forma localizada de liquen mixedema-
toso. Pese a ser una enfermedad benigna, los pocos casos descri-
tos en la literatura hasta el momento pueden dificultar su
diagnostico, por lo que el conocimiento de sus caracteristicas y
presentacion pueden ayudar a prevenir pruebas innecesarias y
tratamientos agresivos.

037. RUXOLITINIB T'C')PICO: NUESTRA EXPERIENCIA
EN PACIENTES PEDIATRICOS

A. Morell6 Vicente, J. Antonanzas Pérez, |. Oteiza Rius,
E.M. Gomez Gonzalez, N. Rodriguez Garijo y P. Redondo Bellon

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona (Navarra). Espaia.

Antecedentes y objetivos. El vitiligo es un trastorno cronico de la
pigmentacion caracterizado por la presencia de maculas acromicas
que puede conllevar una alteracion de la calidad de vida. Estas le-
siones representan una ausencia de melanocitos posiblemente de-
bida a fenémenos autoinmunes. A pesar de la elevada frecuencia de
esta patologia, no existe un tratamiento aprobado para el vitiligo y
las terapias utilizadas off-label tienen una eficacia limitada. El
ruxolitinib es un inhibidor de JAK-Kinasas (JAK1/JAK2) que de for-
ma topica podria ser una alternativa terapéutica eficaz y segura
para pacientes pediatricos con vitiligo. Presentamos nuestra expe-
riencia dentro de un ensayo clinico doble ciego, controlado con
vehiculo, con un periodo de retirada aleatorizado y de extension de
tratamiento para evaluar la eficacia y seguridad a largo plazo de la
crema de ruxolitinib en participantes con vitiligo.

Métodos. Durante el ensayo los pacientes se aplicaron la crema 2
veces al dia en su domicilio. En cada visita, se recogen variables de
seguridad y eficacia durante las 104 semanas de duracion del ensa-
yo.

Resultados. Un total de 3 pacientes pediatricos fueron incluidos en
nuestro centro con edades comprendidas entre los 13 y 18. Dos de
las pacientes eran mujeres de raza caucasica y el tercer paciente
era un varon de raza hispanica. Todos los pacientes presentaron
respuesta al farmaco, con repigmentacion completa de algunas de
las lesiones. Como Unico efecto adverso, una de las pacientes pre-
sent6 descamacion fina en las zonas de aplicacion de la crema que
no requirié tratamiento.

Conclusioén. El ruxolitinib topico es una nueva alternativa terapéu-
tica prometedora para el tratamiento del vitiligo debido a su efica-
cia, facilidad de aplicacion y seguridad. En nuestra experiencia, es
un tratamiento que ha mostrado resultados al poco tiempo del ini-
cio de la terapia, sin efectos secundarios de importancia.

S189

Posteres

Posteres con discusion oral

P1. SIROLIMUS ORAL PARA EL SINDROME DE STURGE
WEBER: A PROPOSITO DE UN CASO

G. Gallo Pineda, R. Mendoza Albarran, I. Navarro Navarro,
A. Jiménez Anton, D. Jiménez Gallo y M. Linares Barrios

Hospital Universitario Puerta del Mar. Cddiz. Espana.

El sindrome de Sturge Weber (SSW) es un trastorno neurocutaneo
congénito debido a una mutacion somatica activadora en GNAQ y se
caracteriza por la presencia de una malformacioén capilar facial
(mancha en vino de Oporto [MVO]), angiomatosis leptomeningea y
glaucoma. Nos solicitaron valoracion dermatologica de una neonata
de 11 dias con lesiones cutaneas desde su nacimiento. A la explora-
cion se observd una mancha eritemato-violacea de bordes mal de-
finidos que afectaba predominantemente a cara y cuello. Durante
el desarrollo en los dos primeros aios presento un retraso madura-
tivo asi como crisis epilépticas generalizadas y glaucoma en el ojo
izquierdo. Una resonancia magnética cerebral mostré angiomatosis
leptomeningea. El estudio genético en sangre de mutacion en GNAQ
(c.548>A) fue negativo y el estudio de mutacion en piel fue deses-
timado por la familia. Ante los hallazgos clinicos se realizé un diag-
nostico de sindrome de Sturge Weber tipo I. Neurologia pediatrica
inici6 tratamiento con acido valproico, oxcarbazepina y acido ace-
tilsalicilico (AAS). Oftalmologia realizé goniotomia y paut6 colirios
de latanoprost y brinzolamida como tratamiento del glaucoma. Por
nuestra parte, iniciamos tratamiento con sirolimus a dosis de 0,8
mg/m? cada 12 h con control de niveles plasmaticos con buena
evolucion y tolerancia. La paciente continla pendiente de trata-
miento con laser colorante pulsado (PDL) de la MVO. Existen limita-
das opciones terapéuticas para los pacientes afectados con SSW y
la mayoria requieren de un abordaje multidisciplinar. El reconoci-
miento temprano y manejo de las convulsiones es clave para preve-
nir la progresion del daino neurolégico, empleandose para ello
anticonvulsivantes y AAS. De la misma forma, el tratamiento precoz
del glaucoma es vital para prevenir el dafio del nervio optico, requi-
riendo el uso de tratamientos tanto topicos como quir(rgicos. Res-
pecto a la MVO, el tratamiento de eleccién es el PDL.
Recientemente se ha descrito el uso precoz de sirolimus en el tra-
tamiento de estos pacientes, ya que parece mejorar el déficit cog-
nitivo y la calidad de vida, disminuyendo la frecuencia y gravedad
de las crisis epilépticas, e induciendo el aclaramiento de la MVO.
No obstante, no existe consenso en torno a la dosis objetivo ni el
momento de instauracion del mismo, siendo necesarios ensayos cli-
nicos que valoren su verdadera eficacia.

P2. DUPILUMAB REDUCE LOS BIOMARCADORES
INFLAMATORIOS DE TIPO 2 EN NINOS DE 6 MESES
A 5 ANOS CON DERMATITIS ATOPICA MODERADA-GRAVE

M. Casals?, A. Paller®, C. Flohr¢, M. Wipperman¢,
A. Rodriguez Marcoe y K. Wolfef

aHospital Parc Tauli. Barcelona. Espaiia. "Northwestern University
Feinberg School of Medicine y Ann and Robert H. Lurie Children’s
Hospital. Chicago (Illinois). Estados Unidos. <Guy’s & St Thomas’
NHS Foundation Trust & King’s College. Londres. Reino Unido.
9Regeneron Pharmaceuticals. Inc. Tarrytown (New York). Estados
Unidos. ¢Sanofi. Madrid. Espaia. 'Sanofi. Bridgewater (New
Jersey). Estados Unidos.

Introduccion. Dupilumab ha demostrado que reduce el ligando de
quimiocina 17 de tipo CC (CCL17; antes conocido como TARC), asi
como la IgE total en numerosas enfermedades inflamatorias de tipo
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2 y en diferentes grupos de edad. Presentamos aqui los efectos del
tratamiento con dupilumab en biomarcadores de tipo 2 en nifios de
6 meses a 5 afos con dermatitis atopica (DA) moderada- grave.
Métodos. En el estudio LIBERTY AD PRESCHOOL (NCT03346434,
parte B), un ensayo de fase 3 y doble ciego, se aleatorizé en una
proporcion 1:1 a nifos de entre 6 meses y 5 afnos con DA modera-
da-grave, mal controlada con tratamientos topicos, para recibir
dupilumab subcutaneo (200 mg si el peso basal era > 5 a < 15 kg,
300 mg si era > 15 a < 30 kg) o placebo cada 4 semanas durante 16
semanas. Todos los pacientes recibieron corticosteroides topicos
de baja potencia como tratamiento concomitante. Se recogio sue-
ro para el analisis de biomarcadores a nivel basal, en la semana 4
y en la semana 16.

Resultados. Los pacientes tratados con dupilumab (n = 83) y con
placebo (n = 79) presentaron una mediana similar de los niveles
de CCL17 (3295 pg/ml frente a 3190 pg/ml), IgE total (2190 kU/L
frente a 3240 kU/1) y eosindfilos circulantes (1,0 x 109/l frente a
0,9 x 109/1) a nivel basal. Después de 16 semanas de tratamiento,
la mediana del cambio porcentual respecto al valor basal de
CCL17 (-83,1% frente a -12,8%; p < 0,0001) e IgE total (-71,2%
frente a 28,1%; p < 0,0001) fue significativamente inferior en los
pacientes tratados con dupilumab en comparacién con placebo,
mientras que la mediana del cambio en los eosindfilos circulantes
fue similar entre los dos grupos (-0,1 x 109/l frente a -0,1 x
109/1). Asimismo, se observaron reducciones significativas de to-
das las IgE especificas de alérgenos analizadas en suero (clara de
huevo, soja, Dermatophagoides farinae y Dermatophagoides pte-
ronyssinus) en los pacientes tratados con dupilumab frente a los
tratados con placebo.

Debate. Dupilumab reduce significativamente los niveles séricos de
CCL17, IgE total e IgE especifica de diferentes alérgenos en nifos de
6 meses a 5 anos con DA moderada-grave frente a placebo, lo que
refleja una reduccion de la inflamacion sistémica de tipo 2.

P3. LA DERMATOSCOPIA DE LAS ANOMALIAS
VASCULARES

M.C. Alvarez-Buylla Puente?, J. Espifieira Sicre?,
E. Baselga Torres?, R. Taberner Ferrer®, C. Prat Torres?
y A. Vicente Villa?

aHospital Maternoinfantil Sant Joan de Déu. Barcelona. "Hospital
Son Llaltzer. Palma de Mallorca (Illes Balears). Espana.

Introduccion. Las anomalias vasculares son un grupo heterogé-
neo de entidades que incluyen los tumores y malformaciones
vasculares. Son lesiones caracteristicas de la infancia, ya que
suelen presentarse al nacimiento o desarrollarse durante los pri-
meros meses o anos de vida. Para su diagnostico y clasificacion
nos podemos ayudar de la clinica, la evolucion, la histopatologia
y las pruebas de imagen, entre otras. La dermatoscopia es una
herramienta fundamental hoy en dia para el dermatologo. A pe-
sar de que inicialmente se empled como una técnica para el es-
tudio de las lesiones pigmentadas, existen multiples
publicaciones describiendo su uso en otros tipos de lesiones,
como las anomalias vasculares.

Metodologia. Se presentan los hallazgos dermatoscopicos de algu-
nas anomalias vasculares frecuentes en la edad pediatrica de pa-
cientes visitados en nuestro hospital.

Resultados. Se presenta la descripcion dermatoscopica de algunas
anomalias vasculares caracteristicas de la infancia: hemangioma,
malformacion capilar, nevo arana, sindrome de malformacion capi-
lar-malformacion arteriovenosa, angioqueratoma, angioma serpigi-
noso y telangiectasia nevoide unilateral.

Conclusién. En base a las publicaciones sobre la dermatoscopia de
las anomalias vasculares, que describen hallazgos caracteristicos de
estas lesiones, se puede considerar como una herramienta mas para
su diagnostico y clasificacion.

$190

P4. HIPERPLASIA ANGIOLINFOIDE CON EOSINOFILIA:
UNA ENTIDAD POCO FRECUENTE DE DIFICIL
TRATAMIENTO

J. Pérez Manich?, X. Soria Gili?, E. Baselga®, J.M. Casanova Seuma?,
J.P. Vargas Ramos¢ y R.M. Marti Laborda?

aServicio de Dermatologia. Hospital Universitari Arnau de
Vilanova. Lleida. Universitat de Lleida (UdL). IRBLleida. *Servicio
de Dermatologia Pedidtrica. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues
de Llobregat (Barcelona). Servicio de Anatomia Patolégica.
Hospital Universitari Arnau de Vilanova. Lleida. Universitat

de Lleida (UdL). IRBLleida. Espana.

Introduccioén. Las lesiones de aspecto vascular pueden suponer un
reto diagndstico y terapéutico, habiéndose de realizar un diagnos-
tico diferencial amplio entre entidades benignas y malignas.

Caso clinico. Nifia de 9 afios, sin antecedentes de interés, que con-
sulta por una placa eritematosa pruriginosa laterocervical izquier-
da, de superficie irregular y discretamente infiltrada, de 5 cm de
diametro, de un afio de evolucion. La ecografia mostrd un engrosa-
miento subdérmico heterogéneo con estructuras tubulares milimé-
tricas e importante vascularizacion de tipo mixto en el Doppler,
localizado inmediatamente superior al mUsculo esternocleidomas-
toideo. El estudio histoldgico evidencié una proliferacion vascular
lobular de canales vasculares con endotelio de aspecto epiteliode
sobre un infiltrado inflamatorio rico en eosinofilos, linfocitos e his-
tiocitos, compatible con hiperplasia angiolinfoide con eosinofilia
(HALE). Se propuso tratamiento con triamcinolona aceténido al 20%
intralesional y propionato de clobetasol al 0,05% en crema con me-
joria parcial.

Discusion. La HALE es una proliferacion vascular benigna poco fre-
cuente, de patogenia desconocida y evolucion cronica. Existe un
predominio femenino segun algunos estudios y se suele manifestar
como papulas o noédulos eritematosos subcutaneos de aspecto
vascular con predominio en cabeza y cuello. Existen diversos ha-
llazgos ecograficos, como el patron en “ovillo de lana”, el nodulo
hiperecoico hipervascular con halo hipoecoico y el patron en “placa
seudonodular hipervascular”. No obstante, el diagndstico es anato-
mopatologico. La cirugia es el tratamiento de eleccion, aunque
puede ocasionar importantes secuelas, por lo que con frecuencia se
opta por terapias mas conservadoras.

Conclusiones. La HALE es una entidad poco frecuente, benigna, de
dificil tratamiento. El uso de la ecografia puede ser de utilidad para
su diagnostico, aunque el estudio histologico sigue siendo de elec-
cion.

P5. LUPUS ERITEMATOSO NEONATAL
POR ANTICUERPOS ANTI-RNP

S.l. Palencia Pérez?, C.A. Rubio Mufiz?, M. Agud de Dios?,
V. Velasco Tamariz?, F. Tous Romero® y J.L. Rodriguez Peralto®

Servicios de “Dermatologia y "YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid. Espana.

Introduccion. El lupus eritematoso neonatal (LEN) es una forma
neonatal de lupus eritematoso cutaneo subagudo (LECS), que apa-
rece en lactantes cuyas madres presentan anticuerpos (Ac) anti-
SSA/Ro y anti-SSB/La. También aparecen con anti-U1RNP, aunque la
frecuencia es mucho menor.

Caso clinico. Varon de 3 meses, remitido a Dermatologia por lesio-
nes cutaneas de 20 dias de evolucion, aparentemente asintomati-
cas, de inicio en cabeza con progresion cefalocaudal. No asociaba
sintomatologia sistémica. Su madre presentaba lupus eritematoso
sistémico con Ac antiSSA/Ro y antiSSB/La- y antiRNP+ y estaba en
tratamiento con antipaltdicos y adiro.

Resultados. En la analitica destacaba neutropenia (0,6 neutrofilos
x 1000/pl), GPT 112 U/ly GOT 95 U/L. La autoinmunidad presenta-
ba perfil similar al de la madre: Ac antiSSA/Ro y antiSSB/La- y anti-
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RNP+. Se realizo biopsia, que mostraba un infiltrado inflamatorio
linfocitario perivascular que se extendia alrededor de los anejos. La
tincion con hierro coloidal mostraba deposito de mucina en dermis.
La inmunohistoquimica demostré la presencia de nidos de células
CD123+. Se establecio el diagnostico de LEN. Las lesiones fueron
desapareciendo de forma progresiva sin tratamiento.

Discusion. Presentamos un caso de LEN con Ac antiSSA/Ro y anti-
SSB/La- y antiRNP+. Las caracteristicas clinicas del LEN incluyen
condiciones reversibles e irreversibles. Las manifestaciones rever-
sibles tienen un prondstico muy bueno y rara vez requieren trata-
miento. Entre ellas destacan los sintomas cutaneos, que son los
mas frecuentes. Son lesiones similares al LECS. La fotosensibilidad
es muy frecuente, pero la fotoexposicion no es necesaria. Tam-
bién incluye hallazgos hepatobiliares, hematoldgicos o neuroldgi-
cos. El prondstico de las manifestaciones irreversibles es malo.
Incluyen las manifestaciones cardiacas, sobre todo el bloqueo
cardiaco congénito. Los hijos de madres con anticuerpos anti-U1-
RNP exclusivamente, generalmente presentan manifestaciones
dermatologicas, pero no cardiacas, como es el caso de nuestro
paciente.

P6. DERMATOMIOSITIS JUVENIL ASOCIADA A CONSUMO
DE ESPIRULINA

N. Medrano Martinez?, V. Parra Blanco®, D. Virseda Gonzalez?,
M. Cdrdoba Garcia-Rayo?, L. Jiménez Briones?
y M. Campos Dominguez?

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. Espafia.

Introduccion. En cada vez mas publicaciones se refleja el papel de
desencadenantes ambientales como los suplementos de herbolario
en la dermatomiositis juvenil (DMJ). Ademas, los avances en el co-
nocimiento de los anticuerpos especificos de miositis y la progresiva
comprension de su correlacion fenotipica pueden ayudar en la cla-
sificacion en subtipos y en la orientacion del curso evolutivo.

Caso clinico. Presentamos una nifia de 4 aios que ingresa por sin-
tomas progresivos de 8 meses de evolucion consistentes en fiebre,
debilidad muscular, artralgias, eritrodermia y edemas generaliza-
dos. En su historia familiar destacaban enfermedades autoinmunes.
Como peculiaridad, la madre ejercia como nutricionista, motivo
por el que seguian una dieta restrictiva suplementada con produc-
tos naturales que contenian espirulina. La exploracion fisica mos-
traba incapacidad para la sedestacion o el sostén cefalico,
contractura en flexo articular, eritrodermia descamativa, edema
subcutaneo con piel indurada, eritema en heliotropo, papulas de
Gottron y escasas papulas atroficas de tipo Degos. Los estudios ana-
liticos revelaban elevacion de enzimas musculares y de marcadores
inflamatorios. Los perfiles de autoinmunidad resultaron positivos
para anticuerpos antinucleares y anti-TIF-1-gamma. En la biopsia se
apreciaba abundante mucina en todo el espesor dérmico y vasculo-
patia obliterante trombdtica con necrosis isquémica focal, hallaz-
gos compatibles con conectivopatia. El electromiograma mostraba
cambios miopaticos severos. Reunia asi criterios para el diagnostico
de DMJ. La induccion de inmunosupresion se realizé mediante bolos
de corticoides y gammaglobulinas intravenosas, con rapida mejo-
ria. Se plane6 tratamiento de mantenimiento con baricitinib, por la
negativa familiar al uso de metotrexato y el gran predominio de la
via del interferdn, pero no fue posible iniciarlo dada la decision
parental de continuar el seguimiento en un centro extranjero.
Discusién. En este caso de DMJ grave con gran retraso diagnostico
destacan el antecedente de consumo de espirulina, la positividad
del anticuerpo TIF-1-gamma, la presentacion avanzada con edemas
generalizados y la vasculopatia trombotica en la histologia. Segin
literatura reciente, la espirulina puede desempenar un papel de-
sencadenante en la activacion de los mecanismos autoinmunes de
la dermatomiositis.
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P7. EFECTIVIDAD Y SEGURIDAD DE UPADACITINIB

EN PACIENTES PEDIATRICOS CON DERMATITIS ATOPICA
MODERADA-SEVERA, ESTUDIO MULTICENTRICO

EN VARIOS HOSPITALES DE LA COMUNIDAD VALENCIANA

S. Santos Alarcon?, F.J. Melgosa Ramos®, A. Esteve Martinez®,
V. Zaragoza Ninet¢, J.F. Silvestre Salvador e Betlloch Mas®

aSeccion de Dermatologia. Hospital Virgen de los Lirios. Alcoy
(Alicante). Servicio de Dermatologia. "Hospital Universitario Dr.
Peset. Valencia. “Consorcio Hospital General Universitario.
Valencia. “Hospital General Universitario. Alicante. Espafia.

Introduccion. Upadacitinib es un inhibidor de janus quinasa con
indicacion para dermatitis atopica moderada-grave en paciente pe-
diatrico a partir de los 12 afios.

Objetivo. Estudio descriptivo, observacional y multicéntrico, de
practica clinica habitual, de resultados de efectividad y seguridad,
en pacientes que recibieron upadacitinib en varios centros de la
comunidad valenciana

Material. Once pacientes, atendiendo a variables demograficas, de
historia natural y tipo de dermatitis atopica, comorbilidades, efec-
tividad de tratamiento y seguridad tanto a corto como a medio
plazo, hasta ultima visita de seguimiento de los pacientes.
Resultados. Once pacientes (55% masculino, 45% femenino), con
edad mediana de 14 anos (rango de 6,23-17,42 afnos), IMC medio
23,58. Comorbilidades atopicas en el 45,45% de los pacientes
(36,36% rinitis; 36,36% asma; 27,27% alergia alimentaria); sin pre-
sencia de hipertension arterial, diabetes, dislipidemia, con un
paciente con sindrome metabdlico. Con respecto a los farmacos
sistémicos previos, el 90,9% habia utilizado al menos uno; en or-
den de frecuencia los farmacos utilizados fueron: corticoide sisté-
mico (80%), dupilumab (36,36%), metotrexato (27,27%) y
ciclosporina 27,27%). EL EASI basal mediano fue de 22. Con respec-
to a las dosis utilizadas, un paciente us6 7,5 mg, 6 pacientes 15
mg y 4 pacientes 30 mg. La duracion mediana de tratamiento fue
de 16 semanas (rango 4-36 semanas). A nivel de valores EASI abso-
luto mediano, se obtuvo en semana 4 (EASI 2,5 en 8 pacientes),
semana 16 (EASI 1 en 9 pacientes, y semana 32 (EASI 0 en 4 pa-
cientes). No hubo ninguna retirada de farmaco, por falta de efec-
tividad ni seguridad.

Conclusiones. Upadacitinib presenta una buena alternativa tanto
en efectividad, como seguridad, a corto y medio plazo.

P8. ;VITILIGO O LIQUEN ESCLEROSO VITILIGOIDE
VULVAR? DESCRIPCION DE 9 CASOS EN EDAD PEDIATRICA

H. Escola Rodriguez, A. March Rodriguez, A. Ciudad Moro
y R.M. Pujol Vallverdd

Hospital del Mar. Barcelona. Espana.

Introduccion. El vitiligo (VV) y el liquen escleroso (LEA) son dos
enfermedades inflamatorias de base autoinmune caracterizadas por
una hipopigmentacion de la piel y mucosas, que afectan con fre-
cuencia la region anogenital. En 1961, se utilizé por primera vez el
término “liquen escleroso vitiligoide” (LEV) para describir lesiones
orales o anogenitales que clinicamente recordaban a un vitiligo
pero histologicamente se correspondian a LEA.

Métodos. Revision retrospectiva de casos de pacientes pediatricas
femeninas con lesiones anogenitales clinicamente superponibles
entre un VV y un LE vulvar.

Resultados. Se incluyeron 9 casos con una media de edad de inicio
de las lesiones de 4,4 anos. La localizacion mas frecuentemente
afectada fueron los labios mayores de la vulva (100%, 9/9), seguido
de los labios menores y la region perianal (55,6%, 5/9), y la zona
perineal y el clitoris (22,2%, 2/9). Clinicamente se presentaba como
una despigmentacion de la zona en todos los casos. Se reporto la
presencia de pUrpura en 2 casos y de fisuras, telangiectasias y eri-
tema en uno. Unicamente una paciente presenté una lesion extra-
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genital. El prurito fue el sintoma mas frecuente (66,7%, 6/9),
seguido del dolor (22,2%, 2/9). Dos de las pacientes (22,9%) fueron
asintomaticas. Solamente se realizo estudio histologico en un caso,
con resultado de liquen escleroso y atréfico. El tratamiento mas
utilizado fueron los inhibidores de la calcineurina (100%, 9/9) segui-
do de los corticoides topicos de baja potencia (55,6%, 5/9). A lo
largo del seguimiento una paciente (11,1%) presento una repigmen-
tacion completa y el resto (88,9%) una repigmentacion parcial de
las lesiones. En ninglin caso se observo atrofia, fusion de labios ni
otras lesiones cicatriciales.

Discusion. El diagnostico diferencial entre el LEAy el vitiligo en la
region anogenital plantea un reto para el dermatologo por su simi-
litud clinica. Aunque el diagnéstico definitivo requeriria del estudio
histologico, dada la localizacion y edad de las pacientes general-
mente no se realiza en la practica habitual. Las pacientes con LEA
tienden a presentar mas sintomas (especialmente prurito y dolor)
asi como mas manifestaciones clinicas (petequias, fisuras, telan-
giectasias) y una mejor respuesta al tratamiento. La evolucion es
buena con respuesta a inhibidores de calcineurina y sin presentar
complicaciones locales.

P9. ESTUDIO CLINICO-EPIDEMIOLOGICO DE CASOS
DE DERMATITIS ALERGICA DE CONTACTO EN POBLACION
PEDIATRICA DURANTE 10 ANOS EN UN HOSPITAL
TERCIARIO

R. Penuelas Leal, C. Labrandero Hoyos, S. Grau Echevarria,
S. Casanova Esquembre, A. Esteve Martinez
y V. Zaragoza Ninet

Consorcio Hospital General Universitario. Valencia. Espafa.

Fundamentos. La dermatitis alérgica de contacto (DAC) en edad
pediatrica es una patologia en general infrarreportada, a pesar de
tener una prevalencia semejante a los adultos y con tendencia cre-
ciente, realizandose solo entre un 1-10% de pruebas epicutaneas en
poblacién infantil.

Material y métodos, Presentamos una serie de 136 pacientes pedia-
tricos (< 18 anos) estudiados en la consulta de alergia cutanea de
nuestro centro, entre 2012 y 2021, con realizacion de pruebas epi-
cutaneas.

Resultados. Entre 2012 y 2021 los casos de DAC fueron mas fre-
cuentes en mujeres, con una edad media al diagndstico de 12 anos
(1-18 afos). Los alérgenos mas frecuentes en poblacion pediatrica
en nuestra muestra, por orden decreciente, fueron la clorhexidina,
la colofonia, PPDA, cobalto y niquel.

Conclusiones. Destacamos la importancia de tener presente el
diagnostico de DAC también en la poblacion infantil, con especial
indicacion de pruebas epicutaneas ante casos de dermatitis figura-
da, de distribucion atipica, recalcitrante, grave, relacionada con
contactantes o atopia de inicio tardio.

P10. UTILIDAD DEL TOFACITINIB 2% TOPICO

EN EL TRATAMIENTO DE LAS MANIFESTACIONES
CUTANEAS DE DERMATOMIOSITIS CLINICAMENTE
AMIOPATICA EN LA INFANCIA

F. Corella Vicente, J. Pardo Pastor, L. Garcia Colmenero,
A. Alvarez Abella y E. Riera Alonso

Hospital Universitario Mutua Terrassa (Barcelona). Espafa.

Introduccion. La dermatomiositis clinicamente amiopatica en la
infancia supone un 20% de las dermatomiositis en la infancia. Las
manifestaciones cutaneas suelen suponer un reto terapéutico.

Caso clinico. Presentamos el caso de una nifia de 4 afios con clinica
de un ano de evolucidon con lesiones en forma de papulas violaceas
en codos y en dorso de articulaciones interfalangicas y metacarpo-
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falangicas de ambas manos. Se realiz6 biopsia cutanea sugestiva de
dermatomiositis, una analitica con ANA 1/320, anti-TIF-1 gamma
positivo, marcadores musculares dentro de la normalidad y una
RMN corporal total donde se descartaba afectacion muscular. Se
inicio tratamiento con hidroxicloroquina a dosis de 5 mg/kg/dia,
corticoides de alta potencia y tacrolimus 0,03% con mala respuesta
tras 9 meses. Ante la falta de respuesta, se decide iniciar trata-
miento topico con tofacitinib 2% en base emolivan (O/W) 2 veces al
dia con mejoria evidente y progresiva de las lesiones tras 4 meses
de tratamiento.

Discusion. La dermatomiositis clinicamente amiopatica en la infan-
cia supone un reto tanto diagndstico como terapéutico. La respues-
ta al tratamiento topico de las lesiones cutaneas con corticoides o
inhibidores de la calcineurina suelen ser insuficientes. En la mayo-
ria de los casos requieren tratamiento sistémico con hidroxicloro-
quina, corticoides orales, metotrexato o inmunoglobulinas
intravenosas, requiriéndose hasta en un 58% de los casos combina-
cion de dos tratamientos sistémicos para su control. El tofacitinib
es un inhibidor de JAK que ha demostrado su utilidad via oral en
enfermedades autoinmunes recalcitrantes como la dermatomiosi-
tis. A nivel topico ha mostrado seguridad en el tratamiento de en-
fermedades cutaneas en la infancia como la dermatitis atopica, el
vitiligo y la alopecia areata. Su formulacion topica al 2% en una
base que aumente su absorcion a nivel cutaneo como el emolivan
puede ser una alternativa terapéutica segura en pacientes con
afectacion cutanea exclusivamente que no responden a tratamien-
tos topicos convencionales y previo al inicio de tratamientos
sistémicos clasicos con un perfil de seguridad limitado en este gru-
po de edad.

P11. MOSAICO DE TRISOMIA 22: LA IMPORTANCIA
DE UN CORRECTO ALGORITMO DIAGNOSTICO

E. Naz Villalba, G.G. Dradi, E. Jaime Lara, A. Muiiz de Lucas,
M. Menéndez Sanchez y J.L. Lopez Estebaranz

Fundacién Hospital Alcorcon (Madrid). Espana.

Introduccién. Los mosaicos de trisomia 22 presentan una gran va-
riabilidad fenotipica. Las anomalias esqueléticas, clinodactilia del
5.° dedo, puente nasal ancho, epicantus y dismorfias auriculares
son las presentaciones mas frecuentes. Presentamos el caso de una
nifa de 3 afos con un mosaicismo de trisomia 22 en la que el estu-
dio en fibroblastos de la piel fue la clave diagnostica.

Caso clinico. Nifa de 3 afos en cuya anamnesis a su madre le rea-
lizaron una biopsia de vellosidades corionicas y hallaron una triso-
mia 22. Se llevd a cabo posteriormente una amniocentesis que no
detectd ninguna alteracion cromosomica. Al nacimiento, a la pa-
ciente se le realiz6 estudio cromosémico en sangre periférica que
resulto en un cariotipo de sexo femenino normal 46 XX. A los 3 afos
de edad fue remitida a la consulta de Dermatologia. Se observan
lesiones hiperpigmentadas siguiendo las lineas de Blascko en extre-
midades, epicantus, puente nasal ancho, dismorfia auricular, clino-
dactilia de los cinco dedos, acortamiento de los dedos de ambos
pies e hipoplasia de las laminas ungueales .El estudio genético en
fibroblastos de piel fue mos 47,XX, +22(25)/46,XX(75). Sexo feme-
nino con mosaico de cromosoma 22. La paciente no presenta alte-
raciones cognitivas.

Discusion. En la literatura hallamos solo 26 pacientes con mosai-
cismo de trisomia 22. El 90% presenta dismorfismos. Hasta en un
80% muestran alteraciones cardiacas y pigmentaciones siguiendo
las lineas de Blascko en un 30%. Hasta en un 70% de los pacientes
con mosaicismo los estudios de cariotipo en sangre periférica son
normales. De ahi la importancia de realizar estudios citogenéticos
en diferentes tejidos como en la piel. De los pacientes publicados
> 30% no presentan alteraciones cognitivas. Es probable que mu-
chos pacientes con mosaicismos de trisomia 22 sean infradiagnos-
ticados.
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P12. INCONTINENTIA PIGMENTI: UNA SERIE
DE 21 CASOS

M. Luque Luna?, C. Prat Torres?, E. Baselga Torres?,
F. Palau Martinez>?, M. Ivars Lled? y A. Vicente Villa?

Servicios de “Dermatologia - ERN-SKIN y ®Genética. Hospital
Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat (Barcelona). Espanfa.

Introduccion. La incontinencia pigmenti (IP) es una displasia ecto-
dérmica rara de herencia dominante ligada al X, con mutaciones en
el gen IKBKG/NEMO. La delecion del exon 4 al 10 es la principal
causa de la enfermedad. Las manifestaciones clinicas son: cuta-
neas, neurologicas, oftalmoldgicas, dentales, cardiacas, muscu-
loesqueléticas y mamarias. Es muy infrecuente en varones.

Serie de casos. Revision retrospectiva de pacientes diagnosticados
de IP desde enero de 2015 hasta octubre de 2022.

Resultados. Se han incluido 21 pacientes: 15 mujeres y 6 varones.
Tres pacientes mujeres presentaban antecedentes familiares, con
madres y abuelas maternas afectadas. Todos los pacientes presen-
taban clinica cutanea. Un 90% de los pacientes present6 fases | y
IIl, mientras que las fases Il y IV Gnicamente se presentaron en el
24% de los pacientes. A 13 pacientes (62%) se les realizd la biopsia
cutanea. Diez pacientes (47,6%) presentan afectacion dental,
siendo los mas frecuentes las agenesias y el retraso en el creci-
miento dental, la hipodontia y dientes conicos. Trece pacientes
(61,9%) presentaron afectacion ocular: 10 de ellos en forma de
afectacion vascular. Tres pacientes presentaron afectacion neuro-
logica: uno de ellos con alteracion estructural en forma de dilata-
cion ventricular y los otros 2 pacientes con déficit motor y
epilepsia. Se ha realizado el estudio genético en 19 pacientes, en
todos ellos en sangre, y Unicamente en 2 en piel. No se han encon-
trado mutaciones en piel. En sangre se han detectado mutaciones
en 8 pacientes. En 6 de ellos se ha detectado la delecion del exo-
ma 4-10 del gen IKBKG. En 2 pacientes se han detectado mutacio-
nes distintas en el gen IKBKG.

Discusion. Se trata de una serie de 21 pacientes con diagnostico de
IP, siendo un 28,5% de los casos varones afectos. Los casos de varo-
nes han seguido los criterios diagnosticos de la enfermedad, sin
presentar mutacion en el estudio genético. No se han observado
diferencias clinicas entre varones y mujeres.

P13. PIEBALDISMO, MANCHAS CAFE CON LECHE
Y EFELIDES EN PLIEGUES

M. Gonzalez Canete, E.L. Pinto Pulido, E.J. Garcia Verdd,
L. Trasobares Marugan, I. Polo Rodriguez
y A. Rodriguez-Villa Lario

Hospital Universitario Principe de Asturias. Alcald de Henares
(Madrid). Universidad de Alcald. Alcald de Henares (Madrid).
Espana.

Introduccion. El piebaldismo es una genodermatosis autosémica
dominante que se presenta como areas de leucodermia de distribu-
cion caracteristica junto con poliosis. La mayoria de los casos estan
causados por mutaciones de pérdida de funcion en el gen KIT, aun-
que puede haber hiperpigmentacion en la periferia y en las maculas
acromicas; las manchas café con leche (MCCL) y las efélides flexu-
rales no son habituales.

Caso clinico. Nifa de 5 anos, con adecuado desarrollo psicomotor,
consulta por presentar desde el nacimiento macula acrémica en
rodilla y MCCL de aparicion a los 6 meses que han ido aumentando
en numero progresivamente. La paciente sigue revisiones en neuro-
logia y oftalmologia en las que han descartado afectacion en forma
de nodulos de Lisch o alteraciones neuroldgicas. Como anteceden-
tes familiares destaca padre y abuelo paterno con piebaldismo. A la
exploracion, macula acromica con islotes de repigmentacion cen-
tral en cara anteroposterior de rodilla derecha e hipopigmentacion
folicular. En region frontal central presenta 3 pelos acromicos. En
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ingle izquierda y axila derecha maculas marrén claro de 2 mm.
Ademas > 40 MCCL de entre 0,4-1,5 cm. Estudio genético negativo
para neurofibromatosis 1(NF1). La paciente esta pendiente de com-
pletar estudio para SPRED1, KIT y SNAI2.

Discusion. En la literatura hay 14 casos descritos con manifestacio-
nes similares, habiéndose realizado, en la mayoria, un diagnostico
de superposicion de piebaldismo y NF1. Sin embargo, solo uno de
estos pacientes desarroll6 otros hallazgos clinicos de NF1 y en nin-
guno se pudo demostrar mutaciones en el gen de la NF1, no obstan-
te si se detectaron mutaciones del gen KIT. Por otro lado, se ha
estudiado la pérdida de funcion del gen SPRED1 en estos pacientes.
Se ha identificado una mutacion heterocigota en el gen KIT, que
resulta en una sustitucion de aminoacidos en el dominio intracelu-
lar tirosin cinasa. Esta mutacion podria conducir a una fosforilacion
inadecuada del gen SPRED1, provocando la pérdida de inhibicion de
la via ras/MAPK, con multiples MCCL y un fenotipo clinico similar al
sindrome de Legius.

Conclusion. El cuadro clinico de nuestra paciente puede deberse a
una variante rara de piebaldismo mas que a una superposicion con
NF1. En pacientes con hallazgos similares, puede ser conveniente
realizar un estudio genético para la deteccion de mutaciones en los
genes KIT y SPRED1.

P14. RESPUESTA A LARGO PLAZO A SECUKINUMAB
EN EL SINDROME DE NETHERTON

M. Meruelo Ruano?, M.F. Albizuri Prado®, R. de Moraes Souza®,
F. Moro Bolados, E. Berna Rico? y M. Feito Rodriguez®

aHospital de Basurto. Bilbao (Vizcaya). *Hospital Universitario
La Paz. Madrid. ‘Hospital General Universitario. Ciudad Real.
9Hospital Universitario Ramoén y Cajal. Madrid. Espana.

Introduccion. El sindrome de Netherton (SN) es una genodermatosis
congénita de herencia autosémica recesiva causada por variantes
patogénicas en el gen SPINK5. Se caracteriza por la triada de diatesis
atopica, ictiosis lineal circunfleja (ILC) y tricorrexis invaginata. Re-
cientemente se ha descrito una mayor respuesta Th17/IL-23 e IL-36,
sugiriendo asi la posibilidad de nuevas dianas terapéuticas.
Material y métodos. Exposicion de un caso clinico y revision de la
literatura.

Caso clinico. Se presenta el caso de una nifa de 8 anos diagnosti-
cada de SN confirmado genéticamente, con eritema y descama-
cion troncular, infecciones de repeticion, ILC de predominio en
extremidades y tricorrexis invaginata. Todo ello se acompanaba
de un prurito incoercible que limitaba de forma severa el suefo y
las actividades de la vida diaria y que no respondia a pesar del
tratamiento con emolientes, corticoides e inhibidores de la calci-
neurina topicos, corticoides orales e inmunoglobulinas intraveno-
sas y subcutaneas. En 2021 se realizo un estudio de citoquinas en
sangre periférica que objetivd niveles elevados de IL-17 con ex-
pansion de Th2 y Th17. Inicialmente se trato con dupilumab en
base a su buen perfil de seguridad, pero fue suspendido a los 4
meses por falta de efectividad, iniciandose secukinumab (SEC) 75
mg mensual. La respuesta inicial a SEC fue buena (w4), pero a los
3 meses el cuadro cutaneo empeord, precisando ajuste de dosis a
75 mg cada 3 semanas. La paciente se mantuvo estable durante 9
meses, momento en el cual desarrollé de nuevo extensas lesiones
de ILC y prurito intratable (NRS 10/10) que precisaron un aumento
de dosis de SEC a 150 mg cada 4 semanas, consiguiendo una rapida
desaparicion de la sintomatologia y un buen control actual de la
enfermedad.

Discusion y conclusiones. Se subraya la importancia de la via Th17
en la patogénesis del SN y la posibilidad de tratamiento con
secukinumab o ixekizumab. Tal y como objetiva este caso, la inten-
sificacion del tratamiento puede conseguir el control de las mani-
festaciones clinicas, si bien es necesario esperar para valorar la
efectividad a partir de la semana 52 o incluso la posibilidad de
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realizar un cambio hacia nuevas dianas como la IL-36 que consigan
una mayor eficacia y un mejor control de la enfermedad a largo
plazo.

P15. SINDROME DE MICRODELECION 5Q14.3:
PEQUENA MUTACION, GRANDES MANIFESTACIONES

J. Gonzalez Rodriguez, E. de la Rosa Fernandez,
I. Loizate Sarrionandia, J. Suarez Hernandez, S. Dorta Alom
y M. Herrero Moyano

Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria. Santa Cruz
de Tenerife. Espafia.

Introduccion. El sindrome neurocutaneo de microdelecion 5q14.3
es una entidad rara, que se caracteriza por retraso en el desarrollo
psicomotor, hipotonia y epilepsia. Si se afecta el gen RASA 1, pre-
sentaran malformaciones capilares o arteriovenosas asociadas.
Caso clinico. Vardn de 2 afos, que presenta lesiones cutaneas eri-
tematosas congénitas. Comenzo con clinica de hipotonia global de
predominio axial y retraso psicomotor desde los 4 meses de edad.
Ademas, desarrollo progresivamente estereotipias, epilepsia, fallo
de medro (p < 1 en peso y talla), disfagia a liquidos y sibilancias. En
3 ocasiones ha requerido ingreso por laringitis y broncoespasmo. El
EEG presenta actividad paroxistica temporal bilateral. Se realiza
una RMN craneal que es normal. El estudio genético revela una
delecion patogénica de 3,35 Mb en la citobanda 5q14.3, compren-
diendo a los genes MEF2C y RASA1 entre otros. Las lesiones cuta-
neas se caracterizan por ser maculas pequefas eritematosas con
halo blanquecino perilesional en espalda y miembros inferiores.
Mediante ultrasonografia cutanea se descartan malformaciones
vasculares asociadas.

Discusion. El sindrome de microdelecion 5q14.3 afecta a varios ge-
nes, lo que provoca multiples afectaciones complejas. Cuando se
afecta el gen MEF2C, se produce discapacidad intelectual severa
con ausencia del lenguaje, hipotonia y convulsiones. Cuando se ve
afectado el gen RASA1 se asocia a malformaciones capilares here-
ditarias con o sin malformaciones arteriovenosas. Es importante
conocer este sindrome, puesto que las lesiones dermatoldgicas apa-
recen desde el nacimiento, permitiendo un diagnostico precoz y la
optimizacion del tratamiento y seguimiento multidisciplinar de es-
tos pacientes.

P16. EN BOCA CERRADA NO ENTRAN MOSCAS

0.G. Pereira-Resquin Galvan?, C. Fernandez Romero?,
V. Dios Guillan?, L. Vila Cobreros® y M.A. Vila Caballer®

aHospital Arnau de Vilanova. Valencia. *Universidad Catolica de
Valencia. Espana.

Introduccion. Se define como miasis la infestacion cutanea y de
cavidades por larvas de dipteros. Aunque es una patologia mas fre-
cuente en regiones tropicales de Africa y Centro/Sudamérica, tam-
bién se han descrito casos en nuestro medio.

Caso clinico. Paciente de 7 afos sin antecedentes de interés, que
consulto al estomatologo por edema y dolor en la encia, siendo
diagnosticada de flemon dentario, e iniciandose tratamiento anti-
bidtico con amoxicilina-clavulanico. A las 48 h, consulta en el cen-
tro hospitalario por empeoramiento clinico, con aumento del
dolor y sensacion de “movimiento” en la encia. A la exploracion se
observa una cavidad oral con importante edema a nivel de los in-
cisivos, con separacion de la mucosa gingival, restos de fibrina sin
supuracion y salida de larvas. Tras enviar la larva para estudio
parasitologico se llega al diagnostico definitivo de miasis de cavi-
dades por Muscidae Musca Doméstica. Se realiza desbridamiento
cuidadoso de la herida y cobertura antibidtica con buena respues-
ta clinica.
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Discusion. La miasis se define como la invasion de tejidos de ani-
males vertebrados por parte de larvas de dipteros. Es una patolo-
gia tipica de paises tropicales y subtropicales, siendo mas
frecuentes las formas cutaneas (que se clasifican en furuncular,
migratoria o traumatica). Por su parte, la miasis de cavidades, y
en concreto la miasis oral, es muy poco frecuente. Es una patolo-
gia mas tipica de la edad adulta y asociada a la mala higiene
dental, lesiones de la cavidad oral o tumores orofaringeos. Aun-
que a nivel mundial las infestaciones en los seres humanos suelen
estar causadas por Dermatobia hominis y por Cordylobia anthro-
pophaga, es posible encontrar familias implicadas segun el area
geografica (como ha sido en nuestro caso), por lo que es importan-
te el estudio parasitologico para su correcta identificacion. En
cuanto al tratamiento, el desbridamiento quirtrgico con anestesia
local es curativo. Este debe ser cuidadoso, ya que si quedan restos
larvarios es posible que se desarrolle una reaccion a cuerpo extra-
fo. Por otro lado, la ivermectina oral ha demostrado ser (til en el
tratamiento de la miasis, por lo que algunos autores abogan por su
uso. Finalmente, dado que esta infestacion puede ser un portal de
entrada de otros agentes patogenos, entre los que se incluyen
Clostridium tetani, se debe considerar la profilaxis antibiotica y
antitetanica de estos pacientes.

P17. ASPERGILOSIS CUTANEA PRIMARIA EN DOS
NEONATOS PREMATUROS

M.C. Matei?, S. Torres Claveras®, A. Navarro Bielsa?,
L. Bernal Masferrer?, C. Lopez Gomez® e Gilaberte Calzada®

Servicios de “Dermatologia, “Pediatria y “Microbiologia. Hospital
Miguel Servet. Zaragoza. Espana.

Varon nacido a las 23+3 semanas, ingresado en la UCI neonatal,
presenta a los 7 dias de vida febricula y aparicion de placas cos-
trosas marron-grisaceas, inicialmente en ingles y posteriormente
en espalda, que con los dias evolucionan a lesiones ulceradas y
necréticas. Se toma una muestra de la ingle para cultivo y se ini-
cia de forma empirica tratamiento antibiético y antivirico, afa-
diéndose después anfotericina B. En la vision directa, se observa
abundantes hifas, aislandose finalmente un Aspergillus flavus. Al
quinto dia de tratamiento, ante niveles de galactomanano positi-
vos junto con un empeoramiento respiratorio, se asocia al trata-
miento voriconazol y se realiza un lavado broncoalveolar,
resultando negativo para bacterias y hongos y ratificando con ello
el diagndstico de aspergilosis cutanea primaria. Varon prematuro
nacido a las 24+1 semanas e ingresado en la UCI neonatal, presen-
ta a los 15 dias de vida, lesiones ulceradas, eritematosas, alguna
con escara necrotica a nivel de hemitorax izquierdo y region es-
ternal con rapida progresion y extension de las lesiones a zona
periumbilical y tobillo derecho. Tras la toma de muestras para
cultivo, se observa abundantes hifas tabicadas en la vision directa
y se inicia tratamiento con anfotericina B intravenosa y crema de
anfotericina al 2%. Posteriormente, se aisla Aspergillus niger, man-
teniendo el tratamiento hasta completar dos semanas, con cultivo
de control negativo y buena evolucion clinica. La aspergilosis cu-
tanea primaria es una infeccion poco frecuente que suele afectar
a personas inmunodeprimidas siendo, en la edad pediatrica, las
enfermedades hematologicas y la prematuridad los factores mas
asociados. Hasta el momento, se han descrito menos de 50 casos
en recién nacidos prematuros. Las manifestaciones clinicas son
variables e inespecificas, por lo que es necesario correlacionar el
contexto clinico con los datos histologicos y microbioldgicos para
obtener un diagnostico definitivo. Ademas, es importante realizar
un estudio de extension para descartar afectacion sistémica. La
anfotericina B liposomal es el tratamiento mas utilizado, aunque
se esta extendiendo el uso de voriconazol como alternativa. Como
conclusion, la aspergilosis cutanea primaria es una infeccion fun-
gica oportunista poco frecuente y grave. Es fundamental un alto
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indice de sospecha para realizar un diagnéstico y un tratamiento
precoces y asi evitar la diseminacion sistémica.

P18. MELANOMA NEVOIDE: CUANDO EL BOSQUE NO
DEJA VER LOS ARBOLES. UN TIPO DE MELANOMA RARO
EN EDAD PEDIATRICA, A PROPOSITO DE UN CASO

G. Juan Carpena?, E. Alcaraz Mateos®, R. Rojo Espana?,
J.M. Rddenas? y J. Bafiuls Roca®

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario Morales Meseguer. Murcia. <Servicio de
Dermatologia. Hospital General Universitario Dr. Balmis.
Alicante. Espana.

Caso clinico. Una adolescente de 15 afos acudio a nuestra consulta
por una lesion pigmentada en la espalda que tenia desde los 9 afos
de edad y habia crecido de forma marcada en el ultimo afio. En la
dermatoscopia presentaba un patrén multicomponente, con asime-
tria de estructura y de pigmento compuesto por una zona plana de
reticulo atipico y otra mas sobreelevada eritematomarronacea con
patron globular y vasos atipicos. Ante la sospecha de un nevus ati-
pico o un melanoma, se extirpo la lesion con margenes ajustados.
Histologicamente estaba compuesta por un area de nevus lentigino-
so displasico y otra zona nodular papilomatosa simétrica y bien cir-
cunscrita, con aspecto de nevus intradérmico benigno a poco
aumento; donde, sin embargo, a mayor aumento, se podian obser-
var nidos de melanocitos epitelioides con atipia y pleomorfismo
leves, presencia de pigmento y mitosis frecuentes en profundidad.
Ademas, las tinciones inmunohistoquimicas HMB45 y Ciclina D1 re-
sultaron positivas en todo el espesor de la lesion y la actividad
proliferativa (Ki-67) estaba aumentada. Con estos hallazgos se llegd
al diagnostico de melanoma nevoide de 1,2 mm de Breslow no ulce-
rado. Se realizé ampliacion de margenes y biopsia selectiva de gan-
glio centinela que resulté negativa. En el estudio de extension con
TAC toracoabdominopélvico no se objetivaron metastasis. En la
actualidad la paciente continua libre de enfermedad locorregional
y a distancia.

Discusion. El término melanoma nevoide incluye aquellos melano-
mas que se parecen a cualquier forma de nevus melanocitico benig-
no, sobre todo los nevus intradérmicos. Este tipo de melanomas
suponen el 1-3% de todos los melanomas y aparecen con mayor
frecuencia en personas mayores (media de edad en torno a 60
anos), siendo todavia mas raros en nifos y adolescentes, de los que
existen muy pocos casos descritos en la literatura. El diagnostico
supone un reto por su similitud clinica y especialmente anatomopa-
toldgica (como en nuestro caso) con nevus benignos, debiendo te-
ner un alto indice de sospecha y prestar atencion a los detalles
citologicos. La presencia de mitosis en profundidad es caracteristi-
ca y la inmunohistoquimica puede ser Util, especialmente los mar-
cadores HMB-45 y ciclina D1, que son positivos en todo el espesor
de la lesion.

P19. LESION MELANOCITICA ATiPICA SUBUNGUEAL
EN PACIENTE PEDIATRICO. UN RETO DIAGNOSTICO
CON CONTROVERSIAS CLiNICO-PATOLOGICAS

A. Sanchez-Velazquez?, V. Velasco-Tamariz?, F. Tous-Romero?,
M.C. Postigo Llorente?, J.L. Rodriguez Peralto®
y S.l. Palencia Pérez?

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid. Espana.

La valoracion de las lesiones melanociticas en la edad pediatrica
constituye en ocasiones un verdadero reto, debido, por un lado, a
las particularidades anatomicas, clinicas e histologicas del aparato
ungueal, y por otro, a las caracteristicas clinicopatoldgicas propias
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de esta edad. Presentamos el caso de un varén de 7 afos que fue
remitido para valoracion de una melanoniquia longitudinal en el
primer dedo de mano izquierda de un afo y medio de evolucion,
que habia ido cambiando progresivamente con bandas de pigmento
irregulares en tamano y color. Se decidi6 biopsiar la lesion para su
estudio histologico, con resultado de melanosis ungueal. Seis meses
mas tarde el paciente acudi6 a consulta para control de evolucion,
objetivandose cambios evidentes tanto clinica como dermatoscopi-
camente. Se realizé una nueva biopsia donde se observé una mar-
cada proliferacion melanocitica atipica intraepidérmica sugerente
de melanoma in situ. Estos nuevos hallazgos histologicos, compara-
dos con los previos, asi como los cambios clinicos tan llamativos en
un corto periodo de tiempo, podrian apoyar este diagnostico. El
melanoma subungueal pediatrico es verdaderamente excepcional,
habiéndose descrito Unicamente 21 casos en la literatura, la mayo-
ria in situ, y algunos de ellos con diagnéstico controvertido. Solo
hay reportes de 4 melanomas invasivos, ninguno de ellos con com-
portamiento agresivo. Su rareza, la ausencia de criterios histologi-
cos uniformes y el curso clinico relativamente benigno, hacen que
sea una entidad de diagnostico controvertido. Tras presentar el
caso en el Comité de nuestro hospital, teniendo en cuenta la edad
del paciente, la localizacion de la lesion, y el curso clinico descrito
como mas benigno en edad pediatrica, se decidio optar por cirugia
conservadora, extirpando todo el aparato ungueal pero conservan-
do la funcionalidad del dedo.

P20. DERMATITIS FACTICIAS EN ADOLESCENTES:
UNA SERIE DE CASOS

M. Senent Valero, N. Jara Rico, R. Hernandez Quiles,
V. Sanchez Garcia, A.A. Gonzalez Ruiz e Betlloch Mas

Hospital General Universitario. Alicante. Espana.

Introduccion. La dermatitis artefacta (DA) es un trastorno facticio
debido a lesiones autoinfligidas de forma deliberada en la piel.
Ocurre principalmente en nifos y adolescentes.

Casos clinicos. Caso 1: Mujer de 15 anos que consulta por placa
hemifacial eritematosa con costras y exudacion. Se descarta ecze-
ma de contacto alérgico mediante pruebas epicutaneas. Ademas,
refiere imposibilidad para abrir el ojo ipsilateral aunque con la dis-
traccion muestra apertura ocular. Valorada en neurologia por cefa-
lea mal controlada descartandose organicidad. Tras varios episodios
de empeoramiento se paut6 vaselina y vendaje con mejoria. Caso
2: Mujer de 13 anos que consulta por lesiones abdominales asinto-
maticas de una semana de evolucion, numulares, violaceas, algunas
con ampolla hemorragica central. Tras insistir, confesé el empleo
de un espray. En la biopsia cutanea destaca la presencia de quera-
tinocitos multinucleados epidérmicos. Caso 3: Mujer de 11 afos con
dispepsia funcional. Ingresa por lesiones lineales costrosas de apa-
ricion brusca en dorso de manos y cara, que se resolvieron con
corticoides y antibioticos topicos .La biopsia fue compatible con
lesiones impetiginizadas. Caso 4: Mujer de 12 anos que consulta por
Ulcera de repeticion en dorso de la mano. En la consulta se realiza
vendaje para evitar manipulacion, aunque posteriormente vuelve a
presentar otra lesion adyancente. La biopsia describi6 excoriacion
y serocostra.

Discusion. Los cuatro casos presentados eran mujeres entre 11y 15
anos. Solo una confeso la autoprovocacion. Dos de ellas presenta-
ban ademas otras sintomatologias funcionales. Todas fueron evalua-
das psicolégicamente. En todas ellas el diagnostico se sospechd por
el aspecto bizarro o los bordes geométricos abigarrados en zonas
accesibles en forma de erosiones, Ulceras, ampollas o excoriacio-
nes. Por lo general, hay una historia incoherente con lesiones de
aparicion repentina sin sintomas previos. El estudio histologico sue-
le ser inespecifico aunque la presencia de queratinocitos multinu-
cleados epidérmicos se ha considerado como un hallazgo
caracteristico de esta entidad.
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Conclusion. La DA es un diagndstico dificil y posiblemente infraes-
timado ya que puede imitar gran variedad de dermatosis. Debe
sospecharse ante lesiones sin justificacion aparente y puede impli-
car un trastorno psiquiatrico subyacente o una llamada de aten-
cion.

P21. ERASE UNA VEZ: UNA HISTORIA CREADA
POR DERMATOLOGOS ESPECIALISTAS EN PEDIATRIA.
EN BUSCA DE UN MEJOR MANEJO CLINICO

Y TERAPEUTICO DE LOS NINOS CON PSORIASIS

R. de Lucas Laguna?, A. Vicente Villa®, A. Esteve Martinezc,
L. Gomez Labradordy J. Bernabéu Wittel ¢

Servicio de Dermatologia. °Hospital Universitario La Paz. Madrid.
bHospital San Joan de Deu. Barcelona. Hospital General de
Valencia. “Departamento Médico de Novartis Farmacéutica.
¢Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario Virgen del
Rocio. Sevilla. Espaiia.

Introduccion. La psoriasis (PsO) pediatrica es una patologia infla-
matoria cronica y sistémica que afecta en primera instancia a la
piel. Es relativamente frecuente en Espana y, en un tercio de los
pacientes con PsO, el comienzo se da en la infancia, pero su infra-
diagndstico sugiere una mayor prevalencia.

Caso clinico. El diagndstico sigue siendo un reto, ya que la PsO
puede confundirse con varias patologias dermatolodgicas. En el
transcurso del tiempo hasta el establecimiento del diagnostico, la
enfermedad va avanzando sin que los pacientes puedan disponer de
un tratamiento adecuado que controle sus sintomas.

Resultados. Por ello, nos hemos reunido un grupo de cuatro derma-
tologos expertos en el diagnostico y tratamiento de la PsO pediatri-
cay, con la colaboracion de Novartis, hemos elaborado una
infografia dirigida a médicos de atencion primaria, pediatras y der-
matologos que recoge recomendaciones para el correcto manejo de
los pacientes menores de 18 afios con psoriasis; asi como un cuento
digital que incluye cuatro situaciones que podrian representar la
realidad de muchos nifios y adolescentes con psoriasis, en términos
de dificultad de diagnéstico, tratamiento, calidad de vida y comor-
bilidades. En el presente trabajo, nos centraremos en el infradiag-
nostico con la historia vivida por Pablo.

Discusion. Presentamos esta iniciativa al Grupo Espafnol de Derma-
tologia Pediatrica (GEDP) que pretende dar mayor visibilidad a la
PsO pediatrica a los profesionales de atencion primaria, pediatras
y dermatoélogos que nos dedicamos a ella.

P22. MANEJO DE REACCIONES ACNEIFORMES
EN PACIENTES EN TRATAMIENTO CON DUPILUMAB

A. Sirgado Martinez, L. Campos Mufoz, A. Conde Taboada,
A. Garcia Mares, R. Moreno Borque y E. Lopez Bran

Servicio de Dermatologia. Hospital Clinico San Carlos. Madrid.
Espana.

Los inhibidores de IL-4/11-13 han supuesto un cambio en el paradig-
ma del tratamiento de la dermatitis atopica grave en poblacion
pediatrica. Son farmacos, generalmente, seguros; no obstante, en
los Ultimos afos, se han reportado efectos adversos no documenta-
dos durante los estudios de fase Ill. Describimos cuatro casos de
reacciones acneiformes que aparecieron en pacientes adolescentes
a las pocas semanas del inicio del tratamiento con dupilumab por
dermatitis atopica grave refractaria a otros tratamientos. Todos
ellos tenian entre 13 y 15 afos, 3 eran mujeres y uno era varon.
Tres pacientes presentaron un acné vulgar papulopustuloso leve-
moderado y uno de los pacientes tuvo una rosacea moderada-grave.
Ninguno de los pacientes tenia antecedentes de reacciones acnei-
formes. Los tres primeros pacientes se controlaron con tratamiento
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topico; el ultimo paciente requirié un descenso de su dosis habitual
de dupilumab a 200 mg cada 3 semanas y azitromicina oral. En to-
dos se produjo una resolucion total o parcial de las lesiones. El
control de la dermatitis atépica fue excelente y ninglin paciente
preciso retirada del tratamiento por efectos adversos. Las reaccio-
nes acneiformes son un efecto adverso poco descrito durante el
tratamiento con dupilumab. Existen casos de rosacea en pacientes
adultos en tratamiento con dupilumab, sin embargo, no hay ningiin
caso de acné ni de reacciones acneiformes en pacientes pediatri-
cos. No obstante, el acné se contempla como efecto adverso en la
ficha técnica de los inhibidores JAK, otros farmacos para adultos y
adolescentes con dermatitis atopica. Una explicacion a este feno-
meno puede ser que la inhibicion de las interleukinas IL-4/1L-13 y el
consecuente bloqueo de la via Th2 conlleve un viraje hacia la via
Th1/Th17, involucrada en la fisiopatologia del acné. En nuestra ex-
periencia, la mayoria de las reacciones fueron leves y tuvieron bue-
na respuesta a tratamientos topicos y orales habituales para el
acné. Sin embargo, en uno de nuestros casos fue necesaria una
modificacion de la dosis del dupilumab para un control 6ptimo.

P23. PRESCRIPCION FUERA DE FICHA TECNICA
EN DERMATOLOGIA PEDIATRICA: ESTUDIO
OBSERVACIONAL

R. Gutiérrez Meré?, D. Soto Garcia?, C. Couselo Rodriguez?,
S. Martinez Fernandez?, M.C. Davila Pousa® y A. Batalla Cebey?

Servicios de “Dermatologia y "Farmacia Hospitalaria. Complejo
Hospitalario Universitario de Pontevedra. Espana.

Introduccion. Existen pocos estudios que evallen la prescripcion
fuera de ficha técnica (FFT) en dermatologia pediatrica, limitando-
se fundamentalmente a publicaciones que describen el empleo de
farmacos FFT para enfermedades concretas como acné, psoriasis o
dermatitis atopica. El objetivo de este trabajo consistio en deter-
minar la prevalencia de prescripcion FFT en una consulta monogra-
fica de dermatologia pediatrica.

Material y métodos. Estudio descriptivo transversal retrospectivo.
Se incluyeron pacientes valorados en la consulta monografica de
dermatologia pediatrica del Complejo Hospitalario Universitario de
Pontevedra, entre noviembre de 2018 y diciembre de 2019, que
hubiesen recibido algun tratamiento tdpico o sistémico, excluyendo
corticoides tdpicos. Se recogieron variables demograficas y carac-
teristicas relacionadas con la prescripcion del farmaco.
Resultados. Se revisaron 468 pacientes. Ciento cuarenta y ocho
(31,62%) recibieron algun tratamiento topico o sistémico (52,7%
varones, edad media 8,15 afnos). De los 196 farmacos pautados, 182
(92,86%) contaban con ficha técnica. La patologia mas frecuente
para la que se prescribio tratamiento fue la dermatitis atopica
(39,29%), seguida del acné (9,69%). El farmaco mas empleado fue
tacrolimus topico (26,02%), seguido de desloratadina (10,20%) y
adapaleno/perdxido de benzoilo (6,12%). Entre los farmacos que
contaban con ficha técnica, su uso FFT fue la situacion predominan-
te (51,10%). Los motivos mas frecuentes para la prescripcion FFT
fueron el empleo del farmaco para una patologia distinta de la in-
dicada (62,37%) y tener una edad menor de la autorizada (56,99%).
Las patologias en donde mas se empleo la prescripcion FFT fueron
dermatitis atopica (29,03%), verrugas (12,90%) y hemangiomas in-
fantiles (11,83%). Los farmacos mas frecuentemente indicados FFT
fueron tacrolimus topico (23,66%), desloratadina (20,43%) y timolol
(9,68%). Existid asociacion significativa entre un mayor porcentaje
de prescripcion FFT y menor edad y tratamiento para verrugas y
hemangiomas infantiles (p < 0,001).

Conclusiones. Observamos una alta prevalencia de prescripcion
FFT en dermatologia pediatrica. Conocer las patologias, los farma-
cos y los grupos de edad con menos opciones terapéuticas aproba-
das orienta hacia la necesidad de mayor investigacion en esas
areas.
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Posteres sin discusion oral

P24. NUEVOS HORIZONTES EN EL TRATAMIENTO
DE LA ALOPECIA AREATA PEDIATRICA CON UPADACITINIB

|. Rivera Ruiz, D. Moreno Mesa, D. Diaz Ceca, M. Galan Gutiérrez,
A.J. Vélez Garcia-Nieto y G.M. Garnacho Saucedo

Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba. Espana.

Introduccion. La alopecia areata es una alopecia no cicatricial muy
frecuente en nuestro medio, con buen pronéstico en la mayoria de
las ocasiones. Upadacitinib es un inhibidor de JAK kinasa 1 que
podria constituir una nueva opcion terapéutica en el manejo de la
alopecia areata pediatrica severa.

Caso clinico. Se describen dos casos de nuestro centro con antece-
dente personal de dermatitis atopica leve-moderada y alopecia
areata tratados con upadacitinib con buena respuesta y excelente
tolerancia. El primer caso es un varon de 17 afios con antecedente
personal de dermatitis atopica leve-moderada y alopecia areata
total de 13 afos de evolucion que ha realizado tratamiento con
corticoides topicos, tacrolimus topico, minoxidil topico y oral, pul-
sos de dexametasona y sensibilizacion con difenciprona con res-
puesta parcial y recaidas frecuentes. Inicié tratamiento con
upadacitinb 30 mg con repoblacion completa y sin efectos adversos
tras 28 semanas de tratamiento. El segundo caso es un varon de 9
anos de edad con antecedente personal de dermatitis atopica leve-
moderada y alopecia areata grave (con afectacion parcheada del
cuero cabelludo en el 70% de la superficie) de un afno y medio de
evolucion que ha realizado tratamiento con corticoides topicos,
minoxidil oral y tépico y pulsos de dexametasona con respuesta
parcial. Inicié tratamiento con upadacitinib 30 mg con repoblacion
de mas del 50% de la afectacion inicial tras 12 semanas de trata-
miento sin presentar efectos adversos.

Discusion. Upadacitinib esta indicado para el tratamiento de la
dermatitis atopica de moderada a grave en pacientes adultos y en
adolescentes a partir de 12 anos de edad que son candidatos a tra-
tamiento sistémico. Se han descrito casos de buena respuesta a
upadacitinib en pacientes con alopecia areata y dermatitis atopica.
Creemos que upadacitinib podria constituir un nuevo tratamiento
en pacientes con alopecia areata en edad pediatrica. Estudios de
investigacion basica han demostrado implicacion de la via JAK/STAT
amplificando la respuesta inflamatoria en los foliculos pilosos en
esta enfermedad. No obstante, se necesitan mas estudios para con-
firmar la eficacia y seguridad de este tratamiento en la alopecia
areata.

P25. NEVUS DE PELO LANOSO O “WOOLLY HAIR NEVUS”:
¢{DEBEMOS DESCARTAR OTRAS PATOLOGIAS?

E.L. Pinto Pulido, M. Gonzalez Canete, E. Garcia Verdd
y A. Rodriguez-Villa Lario

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario Principe de
Asturias. Alcald de Henares (Madrid). Espafia.

Introduccion. El nevus de pelo lanoso o “woolly hair nevus” (WHN)
consiste en la presencia localizada en una zona delimitada del cue-
ro cabelludo de pelo muy rizado mas hipopigmentado y fino que el
resto.

Caso clinico. Nifio de 3 afios sin antecedentes de interés cuyos pa-
dres consultan por la presencia desde hace un ano de alteraciones
en la estructura del pelo de la zona temporal del cuero cabelludo.
Refieren que con el crecimiento del nifio dicho area ha ido incre-
mentando de tamano. A la exploracion se evidencio en la region
temporal derecha una zona bien delimitada de pelo crespo mas
aspero que el resto. Se observo al microscopio un mechén de pelo
afecto evidenciando una morfologia muy rizada, sin datos de pili

torti y en comparacion con pelo sano de la paciente con un diame-
tro algo menor. Se diagnosticé como WHN vy se realiz6 una explora-
cion fisica completa sin evidenciar otras alteraciones.

Discusion. EL WHN suele aparecer durante los dos primeros anos de
vida y se trata de una entidad benigna que en la mayoria de los
casos no se acompana de otros trastornos. Sin embargo, se han
descrito algunas asociaciones. La mas frecuente es la presencia de
un nevus epidérmico ipsilateral. Algunos autores han reportado la
presencia de mutaciones somaticas en HRAS (c.34G>A (pG12S)) en
WHN de pacientes que también presentaban nevus epidérmico.
Esta mutacion aparece en linea germinal en pacientes con sindrome
de Costello y una de sus posibles manifestaciones es el pelo lanoso
difuso (cuando estas alteraciones en la morfologia capilar afectan
a todo el cuero cabelludo). Por ello sugieren que los WHN asociados
a nevus epidérmico constituyen una forma en mosaico de esta raso-
patia y recomiendan mantener un seguimiento de dichos pacientes
por la posible asociacion de tumores, al poder estar presente la
mutacion en otros tejidos. En menor medida, también se ha descri-
to la asociacion de WHN con otras manifestaciones cutaneas y con
alteraciones oftalmologicas, auditivas, renales y dseas. En conclu-
sion, a pesar de ser el WHN una entidad benigna, tras su diagnosti-
co se recomienda realizar una adecuada exploracion fisica para
descartar otras asociaciones. En caso de encontrar otras alteracio-
nes, principalmente un nevus epidérmico, podria tener un papel
importante el estudio genético somatico, y en caso de encontrar
mutaciones HRAS, mantener un seguimiento periddico.

P26. TRICOTIODISTROFIA: UN TRASTORNO
NEUROECTODERMICO CON MULTIPLES VARIANTES

M.L. Santos e Silva Caldeira Marques, J. Algarra Sahuquillo,
J. Mercader Salvans, M. Quetglas Valenzuela,
M. Arteaga Henriquez y M.M. Pestana Eliche

Complejo Hospitalario Universitario de Canarias. San Cristébal de
La Laguna (Santa Cruz de Tenerife). Espafa.

Introduccion. Las tricotiodistrofias (TTD) son un grupo heterogéneo
de trastornos neuroectodérmicos que se heredan, fundamental-
mente, de forma autosémica recesiva. Pueden presentarse con al-
teraciones capilares, cutaneas y neuroldgicas, siendo el hallazgo
principal la presencia de pelos cortos, rebeldes y quebradizos debi-
do a un déficit de azufre.

Caso clinico. Recién nacido de dos dias de vida, prematuro, con
gestacion controlada y sin hallazgos en el cribado neonatal de me-
tabolopatias, que presenta pelo de aspecto quebradizo y escaso con
pilotraccion positiva. Ademas, se observaron escamas adheridas en
pies que se desprenden al mes de vida y que recuerdan a membrana
colodion, asi como coiloniquia en uias de manos. Se realizo trico-
grama que mostré pelos displasicos sin vaina, tricosquisis y zonas
muy aplanadas y plegadas sobre si mismas (“pseudopili torti”). Con
microscopio de luz polarizada, los tallos pilosos mostraron estria-
ciones alternando bandas claras y oscuras de manera transversal al
eje longitudinal, dando un aspecto de “cola de tigre”. El paciente
desarrolla hipogammaglobulinema y neutropenia grave, precisan-
do, incluso, ingreso hospitalario. Se realiza estudio bioquimico en
cabello, revelando este una baja concentracion de azufre. Con sos-
pecha de TTD subtipo G, se solicita el estudio genético, detectan-
dose una mutacion en heterocigosis en el gen ERCC2 (en
€.1742T>C;p.Leu581Pro), considerandose una variante de significa-
do incierto.

Discusion. La TTD es una patologia rara, de herencia autosémica
recesiva, causada por un defecto en los genes que participan en la
reparacion y transcripcion del ADN (XPB, XPD y TTDA) o el TTDN1 de
funcion desconocida. Se han utilizado multiples acronimos para
describir las caracteristicas de estos pacientes, aunque estos no
recogen la gran variabilidad clinica de esta enfermedad que obliga
a realizar un diagnostico diferencial con otras alopecias congénitas.
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De acuerdo con la clasificacion de Itin et al., nuestro caso se inclu-
ye como una TTD subtipo G, ya que asocia alteraciones de la inmu-
nidad (neutropenia croénica y déficit de inmunoglobulinas).
Presentamos el caso de un paciente con déficit de azufre en tallos
pilosos, cuyo estudio genético arroja la presencia de una variante
de significado incierto, por lo que planteamos considerar esta va-
riante como patogénica.

P27. DOS HERMANOS CON SINDROME DEL PELO
IMPEINABLE Y UNA NUEVA VARIANTE PATOGENICA

V. Velasco Tamariz, F. Tous Romero, A. Sanchez Velazquez
y S.l. Palencia Pérez

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario 12 de Octubre.
Madrid. Espana.

Paciente de 3 afos de edad, sana sin antecedentes de interés, que
es traida a consulta por su madre, que refiere que su pelo es seco y
dificil de peinar. A la exploracion objetivamos un cabello de color
rubio, aspero y ralo, cuya distribucion es uniforme, y que no pre-
senta debilidad a la traccion ni alteraciones en el crecimiento. El
resto de la exploracion fisica, incluyendo uiias y dientes, es normal.
Su hermano, 2 anos menor, presenta las mismas alteraciones en el
cabello, negando sus padres alteraciones en el cabello en su infan-
cia ni antecedentes familiares de la misma patologia. La tricoscopia
en ambos casos mostro el surco longitudinal caracteristico. Ante la
sospecha clinica de un sindrome de pelo impeinable (SPI), se realizé
estudio genético en los 2 pacientes y sus 2 progenitores, siendo la
nina heterocigota compuesta para la variante probablemente pato-
génica de origen paterno c.1374dup (p.Val459ArgfsTer15) y para la
variante patogénica de origen materno c.881C>T (p.Ala294Val) en
el gen PADI3. En su hermano, se identifico la presencia de la varian-
te patogénica c.881C>T (p.Ala294Val) y la variante de significado
clinico incierto c.1374dup (p.Val459ArgfsTer15) en el gen PADI3,
ambas en heterocigosis. EL SPI o Pili trianguli et caniculi es una rara
displasia pilosa descrita por Dupré en 1973, en la mayoria de los
casos esporadica, aunque se han descrito casos de herencia autoso-
mica recesiva y dominante. Afecta Unicamente al pelo del cuero
cabelludo, de forma difusa y, en una minoria de casos, se asocia a
otras displasias ectodérmicas. Suele mejorar antes de la pubertad.
Se han descrito mutaciones en 3 genes (PADI3, TGM3 y TCHH) que
codifican proteinas de la formacion del tallo piloso. En un reciente
estudio realizado en 107 pacientes con diagndstico de SPI, este se
asocid mayoritariamente con variantes patogénicas en el gen PADI3,
incluidas 2 variantes recurrentes que se detectaron en alrededor
del 99% de todos los portadores [c.881C>T (p.Ala294Val) y c.335T>A
(p-Leu112His)]. Asimismo, se descubrieron otras 8 variantes pato-
génicas en PADI3. En nuestros 2 pacientes, la presencia de la va-
riante de origen paterno c.1374dup (p.Val459ArgfsTer15) orienta a
una probable nueva variante patogénica.

P28. HIPOTRICOSIS POR MUTACION EN DESMOGLEINA
4 (DSG4)

P. Garcia Piqueras?, J. Suarez Gonzalez®, C. Andrés Zayas®,
V. Parra Blancos, A. Torrelo Fernandez y M. Campos Dominguez?

aServicio de Dermatologia. *Unidad de Genomica. Servicio de
Anatomia Patoldgica. Hospital General Universitario Gregorio
Maraiion. Servicio de Dermatologia. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus. Madrid. Espana.

Introduccion. Los desmosomas son fundamentales para la integri-
dad tisular de los epitelios estratificados y sus anejos. Algunas pro-
teinas desmosomicas se encuentran también en miocardio. Las
desmosomopatias pueden producir alteraciones en la piel, el peloy
el corazon. Las hipotricosis en la infancia pueden tener varias cau-
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sas. Las desmosomopatias constituyen una de las multiples causas
genéticas que pueden ocasionar anormalidades del pelo. Presenta-
mos un caso de hipotricosis congénita por mutacion en el gen de la
desmogleina 4 (DSG4).

Caso clinico. Niha de 5 anos, sin antecedentes de consanguinidad
en progenitores, traida por hipotricosis congénita. Se realiz6 biop-
sia de cuero cabelludo y se inicié tratamiento con minoxidil topico
sin respuesta. El estudio histologico mostré cuero cabelludo con
discreto incremento de foliculos en fase de telogen y foliculos de
tipo velloso sin elementos inflamatorios especificos y con fenome-
nos focales y parcheados de pili multigemini y foliculitis en pena-
cho. Se solicité estudio genético que evidencié dos variantes
patoldgicas en el gen DSG4 en heterocigosis (c.2412+1G>A 'y
€.2499_2500insTA, p.Val834*).

Discusion. Las hipotricosis pueden tener multiples causas y pueden
ser congénitas o adquiridas. Durante la valoraciéon de un nifio con
sospecha de hipotricosis o displasia pilosa debemos indagar en la
historia familiar y realizar una exploracion completa para descartar
signos de displasias ectodérmicas, anormalidades esqueléticas o
alteraciones cardiacas. Las desmogleinas son glucoproteinas trans-
membrana de tipo 1 dependientes del calcio que pertenecen a la
superfamilia de las cadherinas desmosdmicas y desempefian un pa-
pel importante en la adhesion entre superficies celulares. El gen
DSG4 se expresa tanto en la epidermis suprabasal como extensa-
mente en toda la médula, la precorteza y la vaina radicular interna
del foliculo piloso. Desempena un papel clave en la proliferacion,
diferenciacion y adhesion celular de los queratinocitos en el fo-
liculo piloso. Se ha demostrado que mutaciones en DSG4 causan
hipotricosis hereditaria. Alteraciones en DSG4 también se han rela-
cionado con moniletrix, hipotricosis congénita moniletrix-like y
erosiones cutaneas, evidenciando el rol de esta proteina en la inte-
gridad del pelo y la epidermis.

P29. USO DE PROPRANOLOL EN PACIENTE PREMATURA
MENOR DE 5 SEMANAS

R. Moreno-Borque, L. Campos Muiioz, A. Sirgado Martinez,
A. Garcia Mares y E. Lopez Bran

Hospital Clinico San Carlos. Madrid. Espaia.

Introduccion. El propranolol es el tratamiento de primera linea
para los hemangiomas infantiles (HI) proliferativos complicados. Sin
embargo, hay escasos datos de eficacia y seguridad en menores de
5 semanas de edad corregida (SEC), motivo por el cual el proprano-
lol no esta aprobado para su uso en prematuros en esa franja eta-
ria.

Caso clinico. Valoramos a una paciente nacida pretérmino por ce-
sarea en la semana 28 + 4 de edad gestacional, en el contexto de
un embarazo gemelar, con muy bajo peso al nacer (1075 gramos),
la cual desarrolla al mes de nacimiento cuatro lesiones compatibles
con HI en fase proliferativa con componente profundo y superficial:
dos en pierna izquierda (muslo y hueco popliteo), uno en cuello y
uno en abdomen. Al tercer mes de vida, la paciente presenta ulce-
racion de los HI localizados en hueco popliteo y a nivel cervical.
Inicialmente se plantea tratamiento conservador y observacion,
pero dada la progresion de las lesiones (crecimiento circunferencial
y ulceracion) se decide iniciar tratamiento con propranolol a las 3
SEC, aln teniendo indicacion a partir de las 5 semanas. De esta
manera administramos propranolol a dosis de 1 mg/kg/dia en el
hospital de dia pediatrico con monitorizacion estrecha, presentado
la paciente buena tolerancia, sin desarrollo de eventos adversos
relevantes (bradicardia, hipotension, broncoespasmo o hipogluce-
mia), y resolucion progresiva de las ulceraciones previas.
Resultados. Presentamos el caso de una paciente con multiples
hemangiomas y marcada comorbilidad (muy bajo peso al nacer y
edad corregida menor de 5 semanas) que, a pesar de lo cual, mos-
tré una excelente respuesta al tratamiento con propranolol.
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Discusion. Los resultados presentados en nuestro caso clinico, en
consonancia con lo que muestra la bibliografia existente, hacen
sospechar que el propranolol puede ser un tratamiento seguro y
eficaz en pacientes prematuros menores de 5 semanas de edad co-
rregida. Faltan estudios prospectivos grandes y bien disehados en
este grupo etario de pacientes. Nuestro caso clinico se suma a esta
pequeia pero creciente linea de investigacion.

P30. ;DE VERDAD NOS SIRVE LA EQOGRAFiA
EN LA CONSULTA DE DERMATOLOGIA INFANTIL?

M.F. Albizuri Prado, A. Sanchez Orta, M. Feito Rodriguez,
D. Nieto Rodriguez, R. Maseda Pedrero y R. de Lucas Laguna

Hospital Universitario La Paz. Madrid. Espania.

Introducciéon. Presentamos tres casos de patologia vascular, muy
parecidos, situados en la misma localizacion (region toracica) pero
diferentes en cuando a evolucion, clinica e imagen ecografica, que
curiosamente aparecieron una misma manana.

Casos clinicos. Lactante de 3 meses que presenta desde nacimien-
to en region pretoracica izquierda un nédulo azulado, que no ha
cambiado de tamafo. Sus padres refieren que con el llanto se vuel-
ve mas morado y aumenta de volumen. La ecografia muestra ima-
gen compatible con una malformacion venosa. El segunda caso se
trata de un nifo de 7 anos que presenta desde el nacimiento un
nodulo azulado en region submamaria derecha, que ha ido aumen-
tando progresivamente de tamano, presentando en la consulta una
tumoracion de gran tamaiio, caracterizandose al inicio como he-
mangioma congénito. Al realizar la ecografia llamé la atencion el
gran flujo presente en modo Doppler color, asi como el aumento de
flujo a nivel perilesional, por lo que se decidi6 su extirpacion pre-
ferente directamente, para evitar el riesgo de sangrado con la
biopsia. El resultado, aun por filiar, se trataba de una tumora-
cion/anomalia vascular sin atipia citologica. El tercer caso es una
lactante de 3 meses de edad, que presenta desde la semana de vida
un nodulo violaceo de crecimiento progresivo. En la ecografia ob-
servamos una lesion subcutanea, compatible con hemangioma in-
fantil profundo.

Conclusion. El objetivo principal es resaltar la gran utilidad de la
ecografia en la consulta de dermatologia infantil, sobre todo para
valorar aquellas lesiones de origen vascular.

P31. HAMARTOMA ANGIOMATOSO ECRINO CONGENITO.
A PROPOSITO DE UN CASO

M. Gamo Guerrero?, M.A. Martin Diaz?, R. Carrascosa de Lome?,
A. Simon Gozalbo?, S. Tirado Zambrano® y P. de la Cueva Dobao®

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
Infanta Leonor. Madrid. Espana.

Presentamos el caso de una nifia de 13 meses en seguimiento en
consulta de dermatologia pediatrica por una lesion de aspecto
vascular localizada en la pierna derecha, presente desde el naci-
miento. Fue remitida por primera vez a los 3 meses; a la explora-
cion se observaron placas violaceas reticulares con hiperqueratosis
en superficie, de distribucion lineal, en cara externa de pierna de-
recha, hasta muslo. No se observaron dismetrias en la extremidad
afecta, ni presentaba alteracion en el desarrollo psicomotor. Se
solicitd una ecografia con el diagnostico de sospecha de malforma-
cion vascular gegografica, descartandose aumento del flujo sangui-
neo en el estudio Doppler. Durante el seguimiento, la lesion
permaneci6 asintomatica y estable, creciendo de forma acorde al
crecimiento de la nifia. Se realiz6 una biopsia a los 12 meses de vida
para filiar mejor el diagndstico, obteniéndose hallazgos histologicos
compatibles con hamartoma angiomatoso ecrino. La paciente se
encuentra asintomatica y se ha decidido seguimiento clinico sin
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iniciar tratamiento. El hamartoma angiomatoso ecrino es un tumor
benigno poco frecuente de naturaleza hamartomatosa caracteriza-
do histolégicamente por la proliferacion de componentes vascula-
res y ecrinos. Suele presentarse en la edad pediatrica, al
nacimiento o antes de la pubertad, como un nddulo o placa solita-
ria, unilateral, de color rojo-violaceo, localizado en la region distal
de extremidades, aunque la clinica puede ser muy heterogéneay el
diagnoéstico diferencial amplio. Suelen ser lesiones asintomaticas,
aunque en algunos casos se acompana de dolor e hiperhidrosis. Fre-
cuentemente no es necesario el tratamiento, salvo en aquellos ca-
sos sintomaticos o por motivos estéticos, considerando la
extirpacion quirtrgica como primera opcion. Presentamos el caso
de una nifa de 13 meses con el diagndstico de hamartoma angioma-
toso ecrino congénito, entidad benigna poco frecuente, descrita
fundamentalmente en edad pediatrica con una presentacion clinica
muy variable, siendo fundamental el diagndstico diferencial con
otras tumoraciones de origen vascular y muy relevante el estudio
histologico de la misma.

P32. TROMBOCITOPENIA EN LACTANTE CON LESION
VASCULAR

C. Romera de Blas, A.l. Sanchez Moya, M. Cotarelo Hernandez,
L. Carbonero Jiménez, S. Plata Clemente y C. Pérez Hortet

Hospital Universitario de Toledo. Espana.

Varén con antecedente familiar de madre con trombocitopenia in-
mune primaria (PTI) cronica con Gltimo brote durante el embarazo,
consulta al nacimiento por lesion vascular en costado izquierdo con
analitica normal y ecografia compatible con hemangioma, estable
en tamano y forma a las 3 semanas de seguimiento. A los 33 dias de
vida ingresa por COVID19+, trombocitopenia grave (11000/pL) y he-
matoma perilesional al tumor vascular, sin cambios ecograficos.
Ante sospecha de PTI aguda por paso transplacentario de anticuer-
pos, trombocitopenia por COVID19 y tumoracion vascular a estudio
se inicia tratamiento con gammaglobulina iv, corticoides iv y propa-
nolol oral. Ascenso progresivo de plaquetas hasta normalizacion al
alta. En consultas sucesivas y tras suspension del propanolol, se
objetiva disminucion del tamafo del tumor vascular, sugiriendo he-
mangioma congénito rapidamente involutivo (RICH) asociado a
trombocitopenia por probable paso transplacentario de anticuerpos
maternos. Las alteraciones vasculares de la coagulacion en pacien-
tes con lesiones vasculares pueden tener un potencial riesgo vital.
La PTl ocurre hasta en el 56% de los hijos de madres con anteceden-
tes de PTI. Cursa con trombocitopenia aislada en los primeros dias
de vida, persistiendo hasta los 4 meses. Los RICH pueden presentar
de forma rara una trombocitopenia transitoria generalmente leve-
moderada que suele resolverse en las dos primeras semanas de
vida, sin alteraciones de los factores de la coagulacion, al contrario
que en el sindrome de Kasabach-Merritt, que se presenta asociado
a hemangiomas en penacho y hemangioendoteliomas kaposiformes.
Por ello, ante una trombocitopenia grave en un lactante con una
lesion vascular congénita, tenemos que hacer un diagnostico dife-
rencial tanto de causas asociadas como no a la lesion vascular para
realizar un manejo precoz.

P33. CUTIS MARMORATA TELANGIECTASICA CONGENITA:
REPORTE DE 7 CASOS

E.G. Morales Tedone, L. Fernandez Domper, D. Muioz Castro,
A. Bernabeu Aicart, E. Silva Diaz y A. Revert Fernandez

Hospital Clinico Universitario de Valencia. Esparia.

Introduccién. La cutis marmorata telangiectasica congénita (CMT)
es una patologia infrecuente consistente en malformaciones vascu-
lares reticuladas que se manifiestan normalmente desde el naci-



Restmenes de las comunicaciones orales y posteres del Grupo Espafnol de Dermatologia Pediatrica

miento. Su asociacion con otras anomalias requiere una vigilancia
activa durante los primeros anos de vida de los pacientes.

Caso clinico. Presentamos 7 pacientes pediatricos diagnosticados
de CMT recogidos de manera retrospectiva entre 2010 y 2022 en la
consulta de dematologia pediatrica de nuestro centro. La CMT se
defini6 clinicamente por la presencia del patron vascular reticulado
fijo y visible presente desde el nacimiento o poco después del mis-
mo. Se constatoé un predominio del sexo femenino (57%) estando las
lesiones en un 85,7% presentes al nacimiento. El 100% de los casos
se diagnosticaron antes del afo con una mediana de edad al diag-
nostico de un mes. El 71,4% de las formas de CMT fueron localizadas
afectando un 42,8% a miembros superiores y un 57,1% a miembros
inferiores, solamente una de ellas afectaba abdomen. Ninguno de
los pacientes present6 afectacion facial. Como caracteristicas cli-
nicas sobreanadidas, 2 nifos presentaron atrofia y uno asimetria de
miembros inferiores. Dos presentaron anomalias cutaneas asociadas
(hemangioma y nevus anémico). No se reportaron antecedentes fa-
miliares en ninguno. Se realizé ecografia en todos los pacientes y
resonancia en 2 de ellos. Todos presentaron mejoria durante el se-
guimiento. La mediana de seguimiento fue de 7 afos.

Discusion. La etiopatogenia de la CMT es desconocida. El diagnos-
tico es fundamentalmente clinico y se caracteriza por un patron
cutaneo de maculas reticuladas eritematoviolaceas, marmoreas,
localizadas o extensas y generalmente asimétricas. La CMT también
se asocia con otras anomalias como retraso en el crecimiento y
desarrollo, problemas cardiacos y problemas en la movilidad y el
tono muscular. El diagnostico diferencial debe realizarse con otras
entidades vasculares reticuladas como pueden ser la cutis marmo-
rata fisiologica, la flebectasia difusa, el nevus flammeus y otro tipo
de malformaciones vasculares. La afectacion facial es de especial
importancia por su asociacion con patologia ocular. El pronostico es
generalmente bueno y viene condicionado por las anomalias asocia-
das. Se describe buena evolucion de las lesiones en el 50% de los
pacientes y su completa desaparicion hasta en un 20%.

P34. MALFORMACION CAPILAR DIFUSA RETICULAR
CON SOBRECRECIMIENTO

A. Mateos Mayo, M.C. Gutiérrez Rodriguez,
A.M. Carballido Vazquez, A.M. Anton Marquez y P. Manchado Lopez

Servicio de Dermatologia. Hospital Clinico Universitario de
Valladolid. Valladolid. Espana.

Introduccion. Las malformaciones vasculares se asocian frecuente-
mente a otras anomalias como el sobrecrecimiento segmentario,
anomalias musculoesqueléticas o neurologicas. En los pacientes con
malformaciones capilares difusas se debe descartar la presencia de
sobrecrecimiento de tejidos blandos u dseos.

Caso clinico. Niha de 2 anos con antecedente de prematuridad de
36 semanas, remitida por lesiones cutaneas extensas desde el naci-
miento que habian sido diagnosticadas por pediatria de cutis mar-
morata telangiectasica congénita. A la exploracion fisica presentaba
lesiones maculosas eritematoviolaceas con aspecto reticular que
afectaban de forma parcheada a tronco, miembro inferior derecho,
mejilla izquierda y ambos miembros superiores, sugestivas de mal-
formacion capilar. Clinicamente se objetivo leve sobrecrecimiento
de la extremidad inferior derecha respecto a la contralateral.
Resultados. Fue diagnosticada de malformacion capilar difusa con
sobrecrecimiento. La paciente presentaba desarrollo y evaluacion
neuroldgica normal y perimetro craneal en rango normal para su
edad. Esta pendiente de valoracion por Rehabilitacion y Traumato-
logia pediatrica.

Discusion. El término malformacion capilar difusa con sobrecreci-
miento fue descrito para englobar a aquellos pacientes que presen-
tan una malformacion capilar extensa asociada a sobrecrecimiento
y no encajan en ninglin otro sindrome de sobrecrecimiento y/o
anomalia vascular como Klippel-Trenaunay, cutis marmorata telan-

giectasica congénita (CMTC) o sindrome de malformacion capilar-
macrocefalia (MC-M). Esta entidad fue descrita en 2013 y se
caracteriza por una malformacion capilar extensa, reticular, que
afecta a zonas anatémicas contiguas. El sobrecrecimiento de teji-
dos blandos y/o 6seos suele afectar a una extremidad como el caso
de nuestra paciente. Se han descrito mutaciones en PIK3CA. Debe-
mos hacer el diagnostico diferencial con otros sindromes de sobre-
crecimiento, y especialmente aquellos sindromes que presentan
lesiones cutaneas reticulares como la CMTC (con un patréon mejor
definido, en ocasiones con atrofia y ulceracion), o el sindrome MC-M
(presencia de macrocefalia, alteraciones neuroldgicas).

P35. MUTACI()N INESPERADA EN HEMANGIOMA
CONGENITO

M. Luque Luna, M. Ivars Lled, M. Bejarano Serrano,
Cinzia Emilia Lavarino, C. Rovira Zurriaga y E. Baselga Torres

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat (Barcelona).
Espana.

Introduccion. El hemangioma congénito (HC) es un tumor vascular
benigno infrecuente presente desde el nacimiento y de tamano va-
riable. Seglin su grado de involucion clinica se clasifica como RICH,
PICH o NICH. Suele presentarse como una tumoracion vascular de
alto flujo con telangiectasias prominentes y un halo blanquecino
periférico.

Caso clinico. Presentamos el caso de un varoén recién nacido con
una lesion vascular (clinicamente compatible con un HC) localizada
en flanco izquierdo, que presento a lo largo de los meses una invo-
lucién parcial, alcanzando un diametro final de 88 x 29 x 14 mm. La
sospecha clinica se confirm6 mediante el estudio histologico. El
estudio con eco-doppler mostré una lesion vascular de alto flujo y
la resonancia magnética evidencié una lesion multivascular polilo-
bulada heterogéneamente hiperintensa en T2 con drenaje a vasos
femorales superficiales.

Resultados. En el estudio genético de tejido afecto se detecto6 una
variante patogénica missense en PIK3CA (c.3140 A>G; p.Hi-
s1047Arg). MAF 9,5%.

Discusion. En los Gltimos afios se ha constatado que los HC son el
resultado de mutaciones somaticas en los genes GNAQ/GNA11 (co-
don 209). Las mutaciones en este alelo también estan asociadas a
tumores melanociticos (como el nevus azul y el melanoma uveal) y
activan constitutivamente la via MAP-Kinasa y la via YAP. Las muta-
ciones en PIK3CA se asocian a las malformaciones linfaticas simples,
algunas malformaciones venosas (30%), la FAVAy diversos sindromes
que se engloban dentro del espectro PROS (PIK3CA-related over-
growth spectrum). No se han reportado casos en la literatura médi-
ca de hemangiomas congénitos con mutacion en PIK3CA.

P37. TUMORACION FACIAL CONGENITA

C. Villegas Fernandez, . Burén Alvarez, V. Melgar Molero,
A. Fernandez Tresguerres Centeno y P. Ramirez Marin

Hospital Universitario Sanitas La Moraleja. Madrid. Espafa.

Introduccion. Presentamos un caso de un paciente recién nacido a
término por cesarea, femenino, con diagnostico radioldgico prena-
tal de tumoracion vascular facial desde la 24 semana de gestacion.
Caso clinico. Paciente recién nacido a término, por cesarea, feme-
nino, con diagndstico prenatal de tumoracion vascular facial desde
la 24 semana de gestacion. En el momento del nacimiento presen-
taba lesion tumoral facial y temporal izquierda, de 4 x 4 cm de
didmetro y una elevacion de 3 cm en la zona mas elevada. La pa-
ciente presentaba analitica completa normal, y constantes vitales
estables. Las ecografias realizadas durante el seguimiento gestacio-
nal eran compatibles con una tumoracion vascular con diagnostico
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probable de hemangioma congénito rapidamente involutivo, no
obstante, se realizé una resonancia magnética prenatal en la Gltima
semana de gestacion, que era compatible con el diagndstico. Se
hizo ecografia neonatal y resonancia magnética que eran compati-
bles igualmente con diagnostico de RICH. No hubo necesidad de
realizacion de biopsia. Las analiticas de seguimiento fueron norma-
les, sin presentar plaquetopenia.

Resultados. Se llevo a cabo un seguimiento periodico ecografico de
la lesion tumoral en la consulta de dermatologia durante el primer
ano de vida de la paciente con una involucion progresiva de la masa
tumoral, sin presentar la depresion central caracteristica de estos
tumores. Los estudios analiticos fueron normales, sin plaquetope-
nia. La paciente tuvo un desarrollo psicomotor normal. La involu-
cion fue completa al afo de vida de la paciente, sin secuelas
estéticas.

Conclusion. Presentamos un nuevo caso de RICH, de localizacion
facial y temporal con diagndstico temprano radioldgico prenatal y
evolucion clinica y ecografica caracteristica.

P38. ANGIOMA EN PENACHO CON PATRON .
“EN PERDIGONADA” MACROSCOPICO Y MICROSCOPICO

J. Martin-Nieto Gonzalez, M. Cordoba Garcia-Rayo,
N. Medrano Martinez, D. Virseda Gonzalez, C. Lacasta Plasin
y M. Campos Dominguez

Servicio de Dermatologia. Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Madrid. Espafia.

Introduccion. El angioma en penacho es un tumor vascular benigno
poco frecuente que suele aparecer en la infancia. Suele presentar-
se como papulas o placas eritematoviolaceas localizadas en el tron-
co o en las extremidades. Es necesario realizar una biopsia para
diferenciarla de otras proliferaciones vasculares. En la histologia es
caracteristico encontrar lobulos de capilares en la dermis con as-
pecto en perdigonada o “bola de candn”. Ademas, expresan marca-
dores inmunohistoquimicos endoteliales y linfaticos como CD31,
CD34, WT1 y D2-40, con GLUT-1 negativo. Debe realizarse un estu-
dio ecografico y un analisis de sangre para evaluar el recuento pla-
quetario y la coagulacion, ya que esta descrita una coagulopatia de
consumo con trombopenia denominada fenémeno de Kasabach-
Merritt.

Caso clinico. Presentamos el caso de un nifio de 7 meses que acudid
a la consulta de Dermatologia para valoracion de una lesion en el
hombro derecho de un mes de evolucion. No presentaba otras lesio-
nes cutaneas ni asociaba sintomatologia sistémica. En la explora-
cion fisica se objetivo una placa de color piel con nddulos violaceos
en la superficie, localizada en la region escapular derecha. No pre-
sentaba hipertricosis, aumento de la sudoracion local ni dismetria
en los miembros superiores. La analitica de sangre mostraba niveles
de plaquetas y de dimero-D normales, asi como ausencia de altera-
ciones en la coagulacion. En la ecografia el doppler fue negativo y
no se objetivd invasion de estructuras profundas. El estudio histo-
logico revelo lobulos de capilares dispersos en la dermis, confor-
mando un patrén en “bolas de caiion”, asi como luces vasculares
con forma de semiluna. La inmunohistoquimica fue positiva para
WT1, D2-40 y negativa para GLUT-1, estableciéndose el diagnostico
de angioma en penacho. El paciente ha permanecido asintomatico
y no ha presentado complicaciones relacionadas con la lesion.
Como curiosidad, en este caso, la morfologia cutanea parecia re-
producir el patréon microscopico en perdigonada.

Conclusiones. Ante la sospecha de lesiones vasculares en forma de
papulas o noédulos violaceos multiples en la edad pediatrica o en la
adolescencia, debemos considerar el angioma en penacho en el
diagnostico diferencial. Ademas, si en la exploracion fisica se obje-
tivan eritema, aumento de temperatura o crecimiento de la lesion
junto con trombopenia o alteraciones en la coagulacion, debemos
sospechar el fendmeno de Kasabach-Merritt.
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P39. HEMANGIOMAS INFANTILES ULCERADOS:
LA NECESIDAD DE UN TRATAMIENTO INDIVIDUALIZADO

C. Lacasta Plasin?, R. Moure Romano®, C. Lorca Garcia©,
E. de Tomas Palacios®, J. Martin-Nieto? y M. Campos-Dominguez?

aServicio de Dermatologia. ®Departamento de Enfermeria.
Seccion de Cirugia Pldstica Infantil. Hospital General
Universitario Gregorio Maranén. Madrid. Espana.

Introduccion. La ulceracion es la complicacion aguda mas frecuen-
te de los hemangiomas infantiles en la dermatologia practica y su
tratamiento requiere un abordaje individualizado.

Caso clinico. Se presenta la evolucion de tres pacientes con diag-
nostico de hemangioma infantil ulcerado, en una consulta de Der-
matologia Pediatrica, tratados de manera individualizada segun las
caracteristicas de cada lesion.

Resultados. Todos los pacientes recibieron entre dos y tres sesiones
de laser colorante pulsado, disponible en nuestro centro. La prime-
ra paciente fue tratada solamente con apositos hidrocoloides y cui-
dados locales de la herida. El segundo paciente requirid
tratamiento combinado con timolol topico y crema reparadora con
oxido de zinc. La tercera paciente, que presentaba un hemangioma
infantil de mayor tamafo y ulceracion, precis6 combinacion de pro-
pranolol oral, laser de colorante pulsado y apositos, para curacion
completa de la lesion. Todos los pacientes tuvieron una buena evo-
lucion de las lesiones con adecuado resultado estético y funcional,
sin efectos secundarios y con buen control del dolor.

Discusion. En pacientes pediatricos con hemangiomas ulcerados,
las decisiones terapéuticas conllevan con mucha frecuencia un reto
para los dermatologos. No hay un tratamiento estandarizado para
todos los pacientes y la decision depende de varios factores como
la edad del paciente, la localizacion de la lesion, el tamaio y la
fase de crecimiento del hemangioma, entre otros. El manejo de los
hemangiomas ulcerados incluye el cuidado del lecho de la herida
con apositos, el control de la infeccion, y los tratamientos especi-
ficos (betabloqueantes topicos u orales, laser de colorante pulsado,
apositos especificos y cremas reparadoras, entre otros).
Conclusion. El dermatologo debe realizar un tratamiento individua-
lizado para conseguir los mejores resultados en los hemangiomas
infantiles ulcerados. En nuestra experiencia, los betabloqueantes,
el laser de colorante pulsado y los apositos pueden ser Utiles.

P40. PLACA VIOLACEA ABDOMINAL DE CRECIMIENTO
PROGRESIVO

L. Rusifol Batlle, H. Iznardo, G. Sanchez-Rodriguez, C. Morales y E. Roé
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. Espafa.

Introduccién. El hemangioendotelioma kaposiforme (HEK) es un
tumor vascular cutaneo o visceral de bajo grado de malignidad.
Puede asociarse al sindrome de Kassabach-Merrit (SKB), trombope-
nia grave con coagulopatia por consumo potencialmente letal.
Caso clinico. Nifio de 3 meses de edad ingresado en pediatria por
placa pétrea violacea mal delimitada en ingle izquierda, de 6 sema-
nas de evolucion. Inicialmente orientado como adenitis con celulitis
adyacente, sin respuesta a tratamiento antibiético. Se realiza biopsia
cutanea que muestra una proliferacion de vasos de pequeio y media-
no calibre, de paredes finas, sin atipia ni mitosis, distribuidos en l6-
bulos rodeados por vasos linfaticos ectasicos. La inmuohistoquimica
fue positiva para ERG, CD34 y CD31; negativa para GLUT1, WT1y
HHV8. Ante el empeoramiento clinico con irritabilidad, aumento de
tamano, eritema e induracion de la lesion se realizé analitica sangui-
nea que descartd plaquetopenia y alteraciones de la coagulacion.
Con el diagnostico de HEK con progresion clinica iniciamos sirolimus
por via oral, con resolucion practicamente completa a los 4 meses.
Discusion. Aproximadamente el 90% de los HEK se manifiestan duran-
te el primer afo de vida, siendo el 50% de ellos congénitos. La etio-
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logia es desconocida con probable origen multifactorial. Las
mutaciones esporadicas son mas frecuentes que las germinales, des-
tacando las translocaciones entre los cromosomas 13y 16, y las mu-
taciones en el gen GNA14 en el 33% de los HEK. La clinica es variable
(n6dulo, tumor o placa indurada eritematosa) y si existe SKB asocia-
do las lesiones se vuelven edematosas, purpdricas, calientes al tacto
y dolorosas. La mayoria de los pacientes presentan crecimiento y/o
empeoramiento progresivo de la clinica, si bien no todos desarrollan
SKB. El diagndstico diferencial principal es el angioma en penacho,
considerandose ambas entidades dentro del mismo espectro. Otras
anomalias vasculares como el hemangioma infantil y congénito, las
malformaciones venosas y la linfangiomatosis kaposiforme también
entrarian en el diagnostico diferencial. El tratamiento clasico del
HEK complicado es la combinacion de vincristina y corticoides
sistémicos, aunque en los Gltimos afnos se ha reportado la utilidad del
sirolimus, que ha demostrado reduccion en el tamafio e incluso me-
joria del recuento plaquetario en los casos con SKB.

P41. MALFORMACION LINFATICA CERVICAL TRATADA
CON RAPAMICINA TOPICA

J. Ugedo Alzaga, R. Pérez Blasco, B. Baza Martinez,
A. Aramburu Gonzalez, M. Pascual Ares y M.R. Gonzalez-Hermosa

Hospital de Cruces. Barakaldo (Vizcaya). Espana.

Las malformaciones linfaticas (ML) son anomalias vasculares de flu-
jo lento que resultan de la hiperplasia de la red linfatica, produ-
ciendo multiples quistes de tamafo variable. Muchos autores
sugieren, que tanto la aparicion como el desarrollo de las ML son
causadas por mutaciones en el gen PIK3CA. Estas conducen a una
activacion anormal de la via de senalizacion de fosfatidilinositol-3"
quinasa (PI3K)/Akt, que conduce a hiperplasia linfatica. Debido a su
crecimiento infiltrante, el tratamiento es dificil. Clasicamente, la
cirugia, el laser y la escleroterapia eran de eleccion, pero hoy se
prefiere asociar opciones menos invasivas como la rapamicina.
Caso clinico. Presentamos el caso de una nifa de 3 afos con una le-
sion congénita localizada en la zona cervical posterior, asintomatica.
En la exploracion se observd una placa lineal de 3 cm constituida por
vesiculas rosadas agrupadas. Durante el seguimiento, tuvo episodios
de prurito y sangrado por lo que las lesiones se hicieron mas visibles
con aparicion de hiperqueratosis y costras. Entre las opciones tera-
péuticas, se planteo la utilizacion de laser vascular, pero los padres
lo desestimaron. Se inici6 tratamiento con rapamicina topica al 1%
una vez al dia con muy buena respuesta, obteniéndose la resolucion
de las lesiones tras ano y medio de tratamiento.

Discusion. Las ML microquisticas superficiales son las mas frecuen-
tes y aparecen como placas con vesiculas en su superficie en cual-
quier zona corporal. La rapamicina es una molécula que actla
inhibiendo de la via mTOR y existen estudios en los que con la
aplicacion de pomada de rapamicina al 1% obtuvieron una mejoria
clinica. Con la presentacion de este caso queremos destacar la uti-
lizacion de la rapamicina topica como una opcion terapéutica muy
eficaz para el tratamiento de las ML microquisticas superficiales.

P42. HIPOCRECIMIENTO Y MALFORMACI()N CAPILAR
DIFUSA ASOCIADO A MUTACION DE PIK3CA

A. Ciudad Moro, A. March Rodriguez, H. Escola y R. Pujol
Hospital del Mar. Barcelona. Espana.

Introduccion. El concepto de “hipocrecimiento asociado a malfor-
macion capilar difusa” (HMCD) se ha propuesto para definir a un
grupo de pacientes con hipocrecimiento de una extremidad (en lon-
gitud y/o didmetro) asociada a malformaciones capilares reticula-
res segmentarias y ocasionalmente a venas superficiales
prominentes. En dichos casos se han descrito mutaciones en mosai-
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co de DDR2, GRHL2 y PIK3CA. Presentamos un caso de una malfor-
macion vascular superficial segmentaria mixta asociada a
hipocrecimiento de la extremidad superior izquierda secundaria a
una mutacion en mosaico de PIK3CA.

Caso clinico. Presentamos el caso de un lactante de 9 meses sin
antecedentes de interés. Present6 un embarazo normal y parto eu-
tocico a término sin incidencias perinatales y un peso al nacimiento
de 4200 g. Fue derivada para valoracion de una discrepancia antro-
pométrica en cintura escapular y extremidad superior izquierda
asociada a malformacion vascular. A la exploracion fisica, presenta
una macula eritemato-azulada, reticulada y mal delimitada que
afectaba de forma segmentaria a area pectoral anterior y escapular
izquierda y extendiéndose a lo largo de la extremidad superior iz-
quierda. Asimismo, desde el nacimiento se habia objetivado una
reduccion del diametro y longitud de dicho brazo izquierdo. Una
ecografia de la region braquial, escapular y pectoral izquierda evi-
denci6 imagenes tubulares en plano subdérmico compatibles con
una malformacion vascular de bajo flujo sin afectacion de estructu-
ras profundas. Se practicé una biopsia que objetivé un discreto
aumento de estructuras vasculares dilatadas en la dermis que ex-
presaban el antigeno D2-40. El estudio mutacional de una biopsia
cutanea del area afecta identificd una variante patogénica
¢.3073A>G; pThr1025Ala del gen PIK3CA (frecuencia alélica del 6%).
Discusion. El sindrome de sobrecrecimiento relacionado con PIK3CA
0 PROS (PIK3CA-Related Overgrowth Spectrum), incluye un espectro
de entidades que comparten mutaciones somaticas activantes en
mosaico del gen PIK3CA que suelen dar lugar a un sobrecrecimiento
segmentario asociado a malformaciones capilares. La presencia de
un hipocrecimiento focal localizado en el contexto de un sindrome
PROS convencional ha sido ocasionalmente descrita, asi como casos
de hipocrecimiento segmentario aislado secundarios a mutaciones
del mismo gen. En dichos casos de HMCD, se ha descrito una mayor
frecuencia asociacion de malformaciones linfaticas aisladas o asocia-
das con malformaciones capilares/venosas. Los mecanismos patogé-
nicos implicados en el desarrollo de fenotipos opuestos secundarios
a mutaciones de un mismo gen son desconocidos.

P43. TERMO,GRAFiA “DE BOLSILLO”: UN CLARO
EJEMPLO MAS DE SUS BENEFICIOS

A. Menéndez Parréon, R.M. Escribano de la Torre,
J. Gimeno Castillo, A. Barrutia Etxebarria
y Z. Martinez de Lagran Alvarez de Arcaya

Hospital Universitario Araba. Vitoria-Gasteiz (Alava). Espafa.

Introduccién. La termografia infrarroja (TIR) constituye una técni-
ca de imagen no invasiva para la deteccion de cambios de tempe-
ratura con aplicabilidad a nivel cutaneo, ya que nos informa de
alteraciones superficiales del flujo sanguineo. Sus caracteristicas la
convierten en idonea para su uso en poblacion pediatrica, princi-
palmente en el ambito de las anomalias vasculares.

Caso clinico. Exponemos el caso de una paciente de 12 afos valo-
rada por multiples telangiectasias, maculas eritematosas de aspec-
to vascular y “bier spots”. El estudio genético realizado confirmo la
sospecha clinica de sindrome de malformacion capilar-malforma-
cion arteriovenosa (MCMAV) por mutacion en gen EPH4B. Ademas,
desde la primera consulta se habian observado dos manchas de gran
tamaiio, color marron claro, con bordes irregulares, a nivel escapu-
lar y lumbar izquierdo de afos de evolucion. Su apariencia suscita-
ba dudas entre lesiones de naturaleza vascular o manchas café con
leche atipicas. El estudio ecografico con Doppler no mostré hallaz-
gos significativos. Tras visualizarlas con el termdgrafo se observo
que ambas presentaban una intensa irradiancia amarillenta, supe-
rior a la piel perilesional, del mismo modo que las telangiectasias
de mayor tamano.

Resultados. En el caso presentado, el empleo de la TIR resulté clave
para la filiacion de las lesiones mencionadas. Al constatarse su mayor
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temperatura, confirmamos que se trata de malformaciones vascula-
res en el contexto de la patologia de base de nuestra paciente.
Conclusiones. Presentamos un caso de MCMAV tipo 2 con diagnosti-
co genético, en el que el empleo de la termografia de bolsillo resul-
t6 de gran utilidad para filiar la naturaleza vascular de las lesiones.
Esta técnica constituye una novedosa herramienta que destaca por
su inocuidad y su facil uso e interpretacion. Se necesitan mas estu-
dios para determinar y protocolizar su manejo.

P44. TRATAMIENTOS SISTEMICOS DURANTE UN MAXIMO
DE 2 ANOS EN PACIENTES MENORES DE 12 ANOS

CON DERMATITIS ATOPICA MODERADA-GRAVE:
PRACTICA CLiNICA REAL PEDISTAD

L. Berbegal de Gracia?, E. Baselga®, R. Guptac, M. Ardeleanu?
y A. Zhang!

Departamento de Dermatologia. “Hospital General Universitario
Doctor Balmis Hospital. Alicante. "Hospital de la Santa Creu i Sant
Pau. Barcelona. <Sanofi. Cambridge (Massachusetts). “Regeneron
Pharmaceuticals, Inc. Tarrytown (New York). Estados Unidos.

Antecedentes. En los ensayos clinicos esta demostrado que los tra-
tamientos sistémicos mejoran la gravedad de la enfermedad en
pacientes con dermatitis atopica (DA) moderada-grave; sin embar-
go, se sabe menos sobre el impacto de estos tratamientos en nifios
en la practica clinica real.

Métodos. PEDISTAD (NCT03687359) es un estudio observacional in-
ternacional que se esta llevando a cabo en pacientes < 12 afios con
DA moderada-grave mal controlada con tratamientos topicos o para
los que no se aconsejan dichos tratamientos. Este analisis presenta
los tratamientos previos utilizados y evalla el efecto de dupilumab,
ciclosporina y metotrexato en el EASI, BSA, POEM, el impacto fami-
liar de la dermatitis (DFI) y los acontecimientos adversos (AA).
Resultados. Ciento cuarenta y cuatro pacientes recibieron dupilu-
mab (periodo medio de observacion del tratamiento: 9,7 meses), 114
metotrexato (13,7 meses) y 121 ciclosporina (11,8 meses). Previo al
primer tratamiento sistémico recibido, los corticosteroides topicos
fueron el tratamiento mas utilizado por los pacientes de todos los
grupos (dupilumab: 88,9%; metotrexato: 69,3%; ciclosporina: 70,2%),
seguidos de los inhibidores topicos de la calcineurina (44,4%, 25,4%,
38,8%). Se observé una mejora significativa del EASI con dupilumab y
metotrexato. El BSA mejoro significativamente con dupilumab, me-
totrexato y ciclosporina. El POEM y el DFI mejoraron significativa-
mente con dupilumab y metotrexato. Las tasas de incidencia de AA
fueron del 18,1% con dupilumab, del 29,8% con metotrexato y del
31,4% con ciclosporina, con unas tasas acumuladas de suspension a
los 2 anos del 8,3%, el 28,9% y el 43,0%, respectivamente.
Conclusién. Entre los pacientes de PEDISTAD, dupilumab se asocid
a una mejora mas consistente y numéricamente superior tanto de
los signos como de los sintomas de la DA, con menos abandonos del
tratamiento y menos AA. El tratamiento con ciclosporina parecio
ser el menos eficaz, con mas abandonos y mas AA.

P45. EVOLUCION DE LOS PACIENTES PEDI’ATRICOS
CON OVERLAP PSORIASIS-DERMATITIS ATOPICA:
ESTUDIO PROSPECTIVO MULTICENTRICO

A. Docampo Simon?, L. Berbegal®, J. Mirallesc, A. Lucas?,
E. Quecedo® e Betlloch?

Departamento de Dermatologia. °Hospital General Universitario
Doctor Balmis Hospital. Alicante. ®Hospital de Denia (Alicante).
Hospital Universitario San Juan. Alicante. 9Servicio de Dermatologia.
Hospital General de Elda (Alicante). <Departamento de Dermatologia.
Hospital Arnau de Vilanova. Valencia. Espana.

Introduccion. En poblacion pediatrica es relativamente comun en-
contrar pacientes que comparten caracteristicas de psoriasis (Ps) y
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dermatitis atopica (DA); esta superposicion se ha denominado over-
lap psoriasis-dermatitis (OPD). En cambio, es excepcional encontrar
este cuadro de superposicion en pacientes adultos. Por ello, se ha
planteado que estos pacientes pediatricos con OPD pueden evolu-
cionar hacia formas francas de Ps, DA o la curacion. Sin embargo,
no se ha confirmado hasta la fecha; el Unico estudio de seguimiento
publicado no detecta ningiin cambio en un grupo de 15 de estos
pacientes seguido durante 14 meses.

Métodos. Se disend un estudio multicéntrico longitudinal prospec-
tivo. Se incluyeron todos los casos de OPD presentados durante un
ano en los servicios de Dermatologia de 6 hospitales de la Comuni-
tat Valenciana, registrandose datos clinicos (distribucion y caracte-
risticas de las lesiones, escalas de gravedad, comorbilidades...) y
epidemiolodgicos (edad, edad de inicio, antecedentes familiares
[AF] de Ps y DA). Estos casos fueron seguidos en el periodo entre
abril de 2018 y septiembre de 2022, registrando sus diagnosticos
finales seglin un dermatélogo pediatrico experto.

Resultados. Veinticuatro pacientes (31,6% hombres, edad mediana
7,0 afos [rango intercuartilico (RIC) 7,9]) presentaron OPD. 6 pa-
cientes (25,0%) se perdieron durante el seguimiento. La mediana de
tiempo de seguimiento fue de 31,0 meses (RIC 16,0). Ocho pacien-
tes (44,4%) evolucionaron a Ps, 6 (33,3%) a DA, 3 (16,7) permane-
cieron OPD y uno (5,6%) se curd. Los pacientes con AF de Ps
presentaron una probabilidad mayor de progresar a DA (p = 0,028).
Los pacientes con AF de DA evolucionaron mas frecuentemente ha-
cia Ps, aunque de forma no significativa (p = 0,12). Los pacientes
que progresaron a Ps o AD tuvieron un tiempo de seguimiento signi-
ficativamente mas largo que aquellos que permanecieron en OPD
(35,5 frente a 23,0 meses, p = 0,025).

Discusion. Presentamos el estudio con mayor tiempo de seguimien-
to y con un mayor nimero de pacientes con OPD. Los resultados
sugieren que el OPD en ninos puede considerarse como una forma
temprana de Ps o DA.

P46. PITIRIASIS LIQUENOIDE CRON]CA EN LA INFANCIA:
CARACTERISTICAS CLINICO-PATOLOGICAS Y EVOLUTIVAS

A. March Rodriguez, H. Escola Rodriguez, A. Ciudad Moro,
C. Barranco Sanz y R.M. Pujol Vallverdu

Hospital del Mar. Barcelona. Espafa.

Introduccién. La pitiriasis liquenoide crénica (PLC) es una derma-
tosis inflamatoria eritemato-descamativa poco frecuente, de etio-
logia desconocida, habitualmente autoinvolutiva de presentacion
frecuente en la edad pediatrica. Representa un polo croénico y re-
currente del espectro de las pitiriasis liquenoides con ocasional
superposicion con las formas agudas de la enfermedad. El objetivo
del trabajo es describir una serie de casos de pacientes con diag-
nostico de PLC de inicio en la infancia, sus caracteristicas clinico-
patoldgicas, tratamiento recibido y evolucion a largo plazo.
Métodos. Estudio retrospectivo de los casos de PLC confirmada his-
tologicamente de inicio en edad pediatrica (< 17 afos) en un hospi-
tal terciario. Se revisan sus caracteristicas clinico-patoldgicas,
inmunofenotipicas, potenciales asociaciones asi como respuesta a
los distintos tratamientos y su evolucion.

Resultados. Se incluyeron un total de 21 casos de PLC con una me-
dia de edad de inicio del cuadro de 9,3 anos. El 71% de los casos
fueron varones y el 66% de etnia caucasica. El 23% de los pacientes
presentaba antecedentes de atopia y en ningln caso hubo antece-
dentes de otras enfermedades autoinmunes. Clinicamente la mor-
fologia de las lesiones se presentaba en forma de maculas y
manchas (35%), papulas y placas (35%) o ambas lesiones (30%). El
76% de los casos presentaban lesiones hipopigmentadas, ya desde
el principio o durante la evolucion del cuadro. La distribucion de las
lesiones era generalizada en tronco y extremidades, afectando en
un 29% de los casos la cara. El estudio histiopatologico evidencia
discretos infiltrados liquenoides CD8+ con un perfil citotoxico. Los
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pacientes recibieron tratamiento con corticoides topicos (88%), an-
tibioticos orales (35%), metotrexato (18%) o fototerapia (5%) con
una duracion mediana del cuadro de 21 meses. Durante el transcur-
so de la enfermedad 2 casos progresaron a micosis fungoide y uno
se asocio a lesiones de papulosis linfomatoide.

Discusion. La PLC es un trastorno con presentacion frecuente en la
edad pediatrica con un curso cronico. De forma muy habitual se
presenta en forma de lesiones hipopigmentadas, ya sea tras fase
inflamatoria previa, ya sea como forma de inicio del cuadro. El
curso es indolente en la mayoria de casos con respuesta variable a
los diferentes tratamientos.

P47. PSORIASIS PUSTULOSA GENERALIZADA SECUNDARIA A
MUTACIONES DE LA MIELOPEROXIDASA. DOS ANOS DESPUES

N. Moreiras Arias?, P. Pérez Feal®, C. Bujan Bonino?,
I. Vazquez Osorio?, A. Vega© y H. Vazquez Veiga®

Servicio de Dermatologia. “Complexo Hospitalario Universitario
de Santiago de Compostela (A Corufia). "Hospital Universitario
Lucus Augusti. Lugo. <Fundacion Publica Galega de Medicina
Xenomica. Instituto de Investigacion Sanitaria de Santiago de
Compostela (A Coruia). Espana.

Introduccioén. La psoriasis pustulosa generalizada (PPG) es una en-
fermedad inflamatoria multisistémica asociada a mutaciones en los
genes IL36RN, CARD14, AP1S3 y mas recientemente en el de la mie-
loperoxidasa (MPO)

Caso clinico. En 2021 presentamos el caso de una paciente de 23
meses de edad diagnosticada de PPG en la que el estudio genético
reveld dos variantes patogénicas en heterocigosis en el gen MPO
(NM_000250.2:exon10:¢.1705C>T y NM_000250.2:exon12:c.2031-2A
>C). Las pruebas complementarias demostraron una disminucion en
el poder oxidativo de los neutrofilos con ausencia de expresion de
MPO citoplasmatica en la serie granulocitica. El estudio genético de
los progenitores revel6 que la madre presentaba la variante c.2031-
2A>Cy el padre la variante c.1705C>T. La hermana mayor de la
paciente no hered6 ninguna. La paciente habia recibido ciclospori-
na con control parcial de la enfermedad. Se asoci6 acitretina (0,8
mg/kg/dia) consiguiendo la desaparicion de las lesiones pero al
reducir la dosis de ciclosporina recidivaban. Por ello, a los 32 meses
de vida, y tras actualizacion del calendario vacunal, se inici6 adali-
mumab via subcutanea a dosis de 10 mg cada 14 dias. Tras afo y
medio de tratamiento, la paciente se mantiene asintomatica.
Discusion. La deficiencia de mieloperoxidasa es una inmunodeficiencia
primaria poco frecuente en la que existe una marcada disminucion o
ausencia de la enzima mieloperoxidasa en neutrofilos y monocitos. No
parece existir mayor riesgo de infecciones (excepto si coexistencia con
diabetes mellitus) y la asociacion con neoplasias malignas esta en dis-
cusion. Recientemente se han detectado mutaciones en el gen de la
MPO en pacientes con PPG, planteando su implicacion en la patogenia
de esta enfermedad y de otras dermatosis neutrofilicas. No existen
guias para el tratamiento de la PPG en la edad pediatrica, empleando-
se en los casos graves farmacos sistémicos clasicos y anti-TNF. En estos
casos, es importante tener presente el calendario vacunal dado que no
se recomienda administrar simultaneamente vacunas vivas.

P48. AFTAS ORALES COMO SIGNO GUIA

PARA EL DIAGNOSTICO DE ENFERMEDAD DE BEHCET
CON AFECTACION INTESTINAL O ;DE UN SINDROME
AUTOINFLAMATORIO ASOCIADO A HAPLOINSUFICIENCIA
DE A20?

L.M. Nieto Benito, D. Virseda Gonzalez, C. Lacasta Plasin,
P. Garcia Piqueras, B. Rodriguez Sanchez y M. Campos Dominguez

Hospital General Universitario Gregorio Maranén. Madrid.
Espana.
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Introduccion. La enfermedad de Behcet (EB) se define como una
vasculitis inflamatoria multisistémica caracterizada por la triada de
Ulceras orales, genitales y uveitis.

Caso clinico. Varon de 14 afios, con antecedentes de uveitis ante-
rior en tratamiento con adalimumab y metotrexato, ingresado por
lesiones en region oral, disfagia con imposibilidad para la ingesta,
vomitos, diarrea y dolor abdominal de 2-3 semanas de evolucion,
acompanados de lesiones cutaneas. En la exploracion fisica presen-
taba erosiones y Ulceras a nivel de cavidad oral, grandes, con papu-
las y pustulas foliculares en tronco y extremidades inferiores. En la
analitica sanguinea destacaba la elevacion de reactantes de fase
aguda, con procalcitonina negativa; tras descartar posible foco in-
feccioso y, ante la sospecha de un proceso inflamatorio sistémico,
se inicid corticoterapia intravenosa a dosis de 1 mg/kg/dia. Sin
embargo, dada la no mejoria y el hallazgo de calprotectina y sangre
oculta en heces positivas, se realizo un estudio endoscdpico el cual
revelé multiples Ulceras a lo largo de todo el trayecto gastrointes-
tinal. A pesar de la intensificacion de la corticoterapia, gammaglo-
bulinas intravenosas y cobertura antimicrobiana, el empeoramiento
clinico conllevo al inicio de infliximab a dosis de 10 mg/kg; la me-
joria del cuadro fue muy llamativa, recuperando la ingesta oral y
permitiendo la reduccion de corticoterapia. El hallazgo de vasculi-
tis con afectacion de pequeiio y mediano vaso en las biopsias intes-
tinales confirmd la sospecha de EB.

Discusion. Aunque clasificada clasicamente como vasculitis sistémi-
ca de tamano variable, el diagndstico de la EB es de exclusion, pu-
diéndose encontrar en el espectro de la autoinflamacion.
Conclusiones. Presentamos el caso de un paciente con EB con muy
buena respuesta al tratamiento con infliximab. El estudio genético
de enfermedades autoinflamatorias fue negativo, pero se reco-
mienda realizarlo en casos de EB con agregacion familiar o comien-
z0 a edades muy tempranas.

P49. LIQUEN ESCLEROSO EXTRAGENITAL
EN LA INFANCIA: DOS CASOS CLINICOS EN NINAS

A.R. Gamero Rodriguez?, L. Calzado Villarreal®, C. Prada Puentes®,
T.S. Akel Oberpaur?, T. Marusia Capusan? y J. Alcantara Gonzalez?

Servicios de “Dermatologia y "YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario de Torrejon (Madrid). Espana.

Introduccion. El liquen escleroso es una patologia inflamatoria cro-
nica caracterizada por la presencia de placas nacaradas atroficas en
piel y mucosas. Su incidencia es mayor en adultos y la zona que se
afecta con mayor frecuencia es la genital, siendo la variante extra-
genital una forma poco comun de presentacion (15-20% de los adul-
tos vs. 6% en ninos), por lo que la descripcion en la literatura de
esta patologia en nifios esta poco documentada (menos de 100 ca-
sos reportados). Aportamos dos casos clinicos en nifas.

Casos clinicos. Ninas de 10 (A) y 13 afos (B), sin alergias ni antece-
dentes médico-quirlrgicos de interés. La menor de ellas (A), con
lesiones de liquen escleroso en vulva desde los 8 anos, presenta
lesiones papulosas blanquecinas, algunas hipertroficas y otras con
tinte marfilefio en dorso de ambos pies. La segunda (B) acude a
consulta por papulas en tronco, blanquecinas, con piel superficial
atrofica, no pruriginosas, sin lesiones mucosas. En ambas se realiza
biopsia, siendo la histologia compatible con liquen escleroso extra-
genital. En el caso A, la enfermedad cursé en brotes a pesar de
tratamiento corticoideo, mientras que la paciente del caso B se
mantuvo asintomatica sin tratamiento.

Discusion. La forma extragenital y genital pueden coexistir, tal y
como se presenta en el caso clinico A, por lo que es necesaria una
exploracion exhaustiva de piel y mucosas. La incidencia parece ser
mayor en nifas, lo que coincide con nuestros hallazgos, con predo-
minio de afectacion en tronco (como en el caso B). Clinicamente,
la mayoria se encuentran asintomaticas, aunque puede cursar en
brotes con picor y dolor. El diagndstico de sospecha es clinico, y se
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confirma mediante biopsia, cuya histologia se caracteriza por ede-
ma dérmico, infiltrado linfocitico en banda, epidermis fina, hiper-
quetatosis ortoqueratoésica y degeneracion vacuolar basal. En
ocasiones, esta patologia puede ir asociada a otras enfermedades
autoinmunes. El tratamiento de estos pacientes es individualizado
en funcion de la extension y actividad de las lesiones, siendo los
corticoides y la fototerapia los pilares del mismo.

Conclusién. A pesar de la escasa incidencia de liquen escleroso
extragenital en la infancia, es necesario un diagndstico y trata-
miento precoz, asi como un seguimiento a largo plazo para evitar
futuras complicaciones anatomicas, psicoldgicas y autoinmunes.

P50. EXPERIENCIA EN PRACTICA CLINICA REAL
CON DUPILUMAB EN PACIENTES CON DERMATITIS
ATOPICA EN UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL

D. Moreno Mesa, D. Diaz Ceca, I. Rivera Ruiz,
A.J. Vélez Garcia-Nieto, G.M. Garnacho Saucedo
y M. Galan Gutiérrez

Hospital Universitario Reina Sofia. Cordoba. Espafia.

Introduccién. La dermatitis atopica es una enfermedad inflamatoria
de la piel, muy prevalente en la poblacion pediatrica. El conjunto de
manifestaciones de esta es muy amplio, siendo en nifios un cuadro
grave en muchas ocasiones. Existen un amplio espectro de farmacos
Gtiles para la dermatitis atopica que van desde los tratamientos to-
picos hasta los sistémicos clasicos, con resultados variables en efec-
tividad. En este ambito destaca dupilumab, anticuerpo monoclonal
humano contra la subunidad alfa de la IL-4 que recientemente ha
sido aprobado para el tratamiento de dermatitis atopica en nifos a
partir de los 6 afos. Aportamos nuestra experiencia en practica clini-
ca real con este farmaco en poblacion pediatrica.

Materiales y métodos. Se han recogido aquellos pacientes de menos
de 18 afios con dermatitis atopica que han iniciado tratamiento con
dupilumab en seguimiento por la unidad de dermatologia pediatrica
del hospital. Se han recogido variables de interés de estos pacientes
como fecha de inicio del tratamiento, tiempo de evolucion de la en-
fermedad, tratamientos previos y comorbilidades. Se realizo analisis
del IGA previo al inicio del tratamiento y en la revision mas reciente,
asi como una valoracion del prurito tras el inicio de dupilumab.
Resultados. Se analizaron 9 pacientes en tratamiento con dupilumab
con edades comprendidas entre los 5 y los 16 afos. EL 77% de los pa-
cientes presentaban enfermedad grave o muy grave previo al inicio de
dupilumab y todos lograron alcanzar un IGA 1-2 en la Gltima revision,
con niveles de prurito leve en la EVA. Todos los pacientes realizaron
algun tratamiento sistémico previo al inicio de dupilumab. El 55% re-
quirio el uso de corticoide topico concomitante a dupilumab.
Discusion. Segln nuestra experiencia en la practica clinica, dupilu-
mab es un tratamiento efectivo y con buen perfil de seguridad para
el tratamiento de pacientes entre 6 y 18 afios con dermatitis
atopica moderada grave. No se detectaron efectos secundarios de-
rivados del tratamiento durante el seguimiento.

P51. PACIENTE CON ICTIOSIS, ERITRODERMIA
PSORIASIFORME Y PUSTULAS

|. Poverda Montoyo?, J. Cruanes Monferrer®, A. F. Monteagudo Paz*
y L. Berbegal de Gracia?

aHospital General de Elda (Alicante). ®Hospital de Dénia
(Alicante). <Hospital Virgen del Castillo. Yecla (Murcia). “Hospital
General Universitario. Alicante. Espafia.

Introduccion. Las ictiosis son trastornos de la queratinizacion cuyo
diagnostico puede suponer un reto.

Caso clinico. Nifia de 8 afios, de padres cosanguineos, en segui-
miento por sospecha de ictiosis. Presentaba leve descamacion en

miembros inferiores y una membrana colodion al nacimiento. Ingre-
s6 por una eritrodermia de rapida evolucion con placas psoriasifor-
mes con pustulas.

Resultados. En la biopsia cutanea se objetivaba hiperplasia epidér-
mica psoriasiforme, hiperqueratosis ortoqueratodsica, pustulas in-
traepidérmicas e infundibulares con presencia de numerosas hifas
y esporas de hongos en la capa cornea y en abscesos intraepidérmi-
cos. Desde pediatria se inicio ciclosporina oral y betametasona con
calcipotriol en pomada por sospecha de psoriasis pustulosa con me-
joria parcial de la clinica. Los cultivos micoldgicos de las pustulas
cutaneas y de una una distrofica fueron positivos para Tricophyton.
Se afnadid terbinafina oral con importante mejoria. Se plantearon
como posibilidades diagnosticas: psoriasis pustulosa grave o derma-
tofitosis superficial en paciente con ictiosis, eritroqueratodermia
variable o una entidad recientemente descrita asociada a mutacion
del gen PERP (ictiosis, dermatosis psoriasiforme e infecciones fun-
gicas de repeticion). Se solicito un estudio genético con panel de
ictiosis y del gen PERP. Se detect6 una mutacioén en heterocitosis
(autosémico recesivo) en el gen ALOXE3, descrita en la eritrodermia
ictiosiforme congénita. Actualmente esta bien controlada con emo-
lientes topicos y acitretino oral tras suspender ciclosporina. Persis-
te descamacion y eritema en miembros inferiores, queratodermia
palmoplantar y alopecia leve.

Discusion. La eritrodermia ictiosiforme congénita (EIC) es una for-
ma de ictiosis congénita autosomica recesiva (ICAR). La mutacion
en el gen ALOXE3 es mas frecuente en la EIC que en otras formas de
ICAR como la ictiosis laminar. La gravedad de las manifestaciones
clinicas asociadas a esta mutacion son variables: presencia de
membrana colodion en un 40% de los casos, descamacion, eritema
y queratodermia palmoplantar. Este caso clinico supuso un desafio
diagndstico por el fenotipo de sus lesiones, distintas a las presenta-
das hasta ese momento, asi como por la presencia de dermatofitos
en las pustulas. El estudio genético junto a otras pruebas comple-
mentarias fueron claves para orientar el diagnostico.

P52. SINDROME DE BUSCHKE-OLLENDORFF

I. Balaguer Franch?, F. Arias Lotto®, L. Jiménez Briones?,
C. Lacasta Plasin?, N. Medrano Martinez? y M. Campos Dominguez?

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. Espafia.

Introduccion. Los nevus del tejido conjuntivo son raras alteraciones
de los componentes de la matriz extracelular, que se presentan como
papulas o placas amarillentas o de color piel. Pueden ser esporadicas
0 aparecer en contexto de un sindrome de origen genético.

Caso clinico. Acude a la consulta nifo de 6 anos, con antecedente de
catarata unilateral, por lesiones asintomaticas de 4-5 meses de evo-
lucion. A la exploracion fisica, presentaba placas en ambos muslos
conformadas por papulas y placas amarillentas, infiltradas, sin com-
ponente epidérmico. El padre y abuelo tenian alteraciones 6seas
diagnosticadas de osteopoiquilosis. Ante la sospecha de elastomas en
el contexto de sindrome de Buschke-Ollendorff (SBO), se solicita
biopsia cutanea, analitica con estudio de gen LEMD3 y serie dsea.
Resultados. La serie 6sea muestra pequenas lesiones focales escle-
réticas bien definidas en varios huesos de las extremidades, compa-
tibles con osteopoiquilosis. El estudio histopatolégico muestra
mediante tincion de orceina el aumento del nimero y grosor de fi-
bras elasticas, rodeando haces de colageno, en dermis reticular
media y superficial, hallazgo compatible con un elastoma. La ana-
litica con el estudio genético se encuentra aiin pendiente.
Discusion. EL SBO, un trastorno autosomico dominante, se caracte-
riza por focos pequefos, adquiridos, asintomaticos y simétricos de
osteosclerosis detectados radiograficamente en el hueso epimeta-
fisario (osteopoiquilosis), junto con nevus de tejido conjuntivo o
elastomas juveniles. Es debido a mutaciones que ocasionan la pér-
dida de funcion del gen LEMD3 (cromosoma 12q14), que codifica
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una proteina de la membrana nuclear interna llamada LEMD3 o
Man1. Hasta la fecha, se han descrito 23 mutaciones, determinando
la variabilidad fenotipica en hueso y piel: dentro de una misma fa-
milia se pueden observar miembros con osteopoiquilosis con o sin
nevus, y viceversa. El SBO es una enfermedad benigna, general-
mente asintomatica, que no requiere tratamiento especifico.

P53. UN CASO DE SINDROME DE NETHERTON TRATADO
CON SECUKINUMAB

E. de la Rosa Fernandez?, E. Linares Martin®, J. Gonzalez Rodriguez?,
I Loizate Sarrionandia?, S. Dorta Alom?y J. Suarez Hernandez?

Servicios de “Dermatologia y >YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria. Santa Cruz
de Tenerife. Espafia.

Introduccién. El sindrome de Netherton (SN) es un tipo de ictiosis
que se hereda de manera autosomica recesiva debido a mutaciones
del gen SPINKS5. Se caracteriza clinicamente por la triada de derma-
tosis ictiosiforme, alteraciones del tallo piloso y trastornos inmuno-
légicos. Presentamos el caso de un nifo afecto de SN con mejoria
clinica tras tratamiento con secukinumab.

Caso clinico. Un paciente de 1 afo de edad fue derivado a consultas
de dermatologia con clinica de eritrodermia e hiperqueratosis en cue-
ro cabelludo, palmas y plantas. Analiticamente destacaban niveles
elevados de IgE. El paciente fue clasificado como una ictiosis sindro-
mica a la espera estudio genético. Los analisis genéticos detectaron
una mutacion patogénica del gen SPINK5 ¢.2260A>T (p.Lys754Ter) en
heterocigosis, y dos mutaciones en el mismo gen categorizadas como
polimorfismos, asociadas fenotipos de atopia. Se realiz6 una biopsia
de piel que mostré cambios histoldgicos compatibles con una eritro-
dermia ictiosiforme no ampollosa congénita. A raiz de la clinica y los
resultados obtenidos, el paciente fue diagnosticado de SN. Tras anos
de seguimiento, nos encontramos con un paciente afecto de SN con
afectacion cutanea, alteraciones capilares y fallo de medro. Ante la
ausencia de un tratamiento satisfactorio con emolientes corticoides
topicos y antihistaminicos, a la edad de 9 afios se inicia el tratamien-
to con secukinumab a una dosis de 75 mg semanales en las semanas
0, 1, 2, 3y 4, y posteriormente mensual. Tras 4 meses de tratamiento,
la afectacion cutanea mejora, resultando en una menor descamacion,
eritema y prurito sin mostrar efectos secundarios.

Discusion. No existe un tratamiento efectivo para el SN, las opcio-
nes terapéuticas mas utilizadas son a menudo insuficientes. Los
tratamientos mas usados son emolientes, corticoides, fototerapiay
retinoides. Recientemente, se ha observado que en el SN existe un
aumento de expresion de genes de la via Th17 lo que ha abierto la
puerta a abordajes mediante la inhibicion de la IL-17. Ademas,
otros estudios han descrito el tratamiento de SN con farmacos bio-
logicos dirigidos contra citocinas proinflamatorias, principalmente
la IL-4 (dupilumab) e IL-17 (secukinumab e ixekizumab). Aunque se
necesitan estudios a largo plazo, estos farmacos son bien tolerados
y parecen prometedores para el tratamiento del SN.

P54. SINDROME DE McCUNE-ALBRIGHT DE DIAGNOSTICO
PRECOZ

G. Camina Conforto, E. Carmona Rocha, M. Tirado Campistros,
H. Iznardo, L. Rusifol y E. Roé

Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. Espafa.

Introduccion. Presentamos el caso de una paciente con un diagnos-
tico precoz de sindrome de McCune-Albright (SMA).

Caso clinico. Nina de 18 meses, nacida a término, sin incidencias en
embarazo (ovodonacion) o parto, con bajo peso para edad gestacional
y talla baja, sin alteraciones en cribaje metabolico. Requirié ingreso
en UCI por colestasis neonatal (no infecciosa ni metabdlica) a las 2
semanas de vida, con resolucion espontanea. Al mes de vida aparecen
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manchas café con leche (lumbar, gliteo y pierna derecha) de bordes
irregulares, que respetan la linea media, asi como alguna aislada en
muslo y cara posterior de pierna contralaterales, mejilla y zona occi-
pital, orientadas como mosaicismo pigmentario. Asocia metrorragias
mensuales desde los 3M, telarquia bilateral (S3) y un quiste ovarico a
los 5M, con analitica compatible con pubertad precoz periférica, en
tratamiento con letrozol desde los 10 meses. También presentaba
exceso de hormona de crecimiento y edad 6sea avanzada, 1,5 afos
respecto a edad cronoldgica (sin manifestaciones esqueléticas). Se
realiza un exoma clinico en sangre periférica que no muestra altera-
ciones y esta pendiente el estudio genético en piel afecta.
Discusién. El SMA es una enfermedad adquirida rara, causada por
una mutacion en el gen GNAS (ganancia de funcién), con mosaicismo
somatico, de dificil diagndstico genético y una gran variabilidad cli-
nica (segun la localizacion y grado de afectacion de los tejidos en los
que se expresa la mutacion). La mancha café con leche es la afecta-
cion cutanea caracteristica (con bordes irregulares y respetando la
linea media), siendo con frecuencia la primera manifestacion clinica
de la enfermedad. Los adultos pueden presentar maculas marronosas
labiales. A nivel extracutaneo, se asocia a alteraciones esqueléticas
(displasia fibrosa esquelética o fibrosis 6sea poliostotica) y endocri-
nopatias (hipercortisolismo neonatal, exceso de hormona de creci-
miento, disfuncion tiroidal y pubertad precoz). Para su diagnostico
requiere de una manifestacion esquelética y una extraesquelética o
dos extraesqueléticas. Se recomienda diagnostico genético cuando
existen dudas diagnosticas, si bien la deteccion de la mutacion es
variable y un resultado negativo no excluye el diagnostico. El diag-
nostico temprano es clave para un éptimo manejo de posibles com-
plicaciones graves y mejorar el prondstico.

P55. SINDROME DE OMENN: UNA GRAVE FORMA .
DE INMUNODEFICIENCIA CON ALTERACIONES CUTANEAS

C.A. Rubio Muiiiz, J. Arroyo Andrés, M. Agud de Dios,
E. Gil de la Cruz y S.l. Palencia Pérez

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid. Espana.

El sindrome de Omenn es una rara forma de inmunodeficiencia com-
binada severa, autosomica recesiva. El cuadro clinico se inicia en las
primeras 8 semanas de vida, y habitualmente se caracteriza por eri-
trodermia con afectacion del cuero cabelludo, hepato-esplenomega-
lia, linfadenopatias e infecciones, condicionando gravemente su
pronodstico. La mayoria son causados por mutaciones de los genes
RAG1 y RAG2. Estos pacientes normalmente tienen una poblacion
circulante de linfocitos T oligoclonales disfuncionantes, y analitica-
mente es frecuente encontrar ausencia de linfocitos B, eosinofilia y
aumento de IgE. Para el diagnostico diferencial, es Gtil el examen
histopatoldgico de biopsia cutanea, que se caracteriza por la presen-
cia de hiperplasia epidérmica variable, la presencia de acantosis,
paraqueratosis, queratinocitos necréticos, y un infiltrado linfocitario
CD3 positivo; sin embargo, el diagnostico definitivo es por el estudio
genético. El Unico tratamiento curativo es el alotrasplante de precur-
sores hematopoyéticos (TPH). Presentamos el caso de una nifa de 3
meses de edad, sin antecedentes familiares ni obstétricos, que du-
rante el seguimiento tras un cuadro inicial de infeccion COVID e im-
pétigo cutaneo, desarrolla eritrodermia asociada a adenopatias y
organomegalias, por lo que la derivan. Desde los pocos dias tras el
nacimiento habia presentado una xerosis generalizada intensa. En el
momento de la valoracion se encontraba eritrodérmica, con desca-
macion gruesa y afectacion intensa de la zona parieto-temporal y
occipital con extensas placas de alopecia. Se objetivo ademas eosi-
nofilia y aumento de IgE llamativos, y en estudio de poblaciones lin-
focitarias los linfocitos Ty B se encontraban deplecionados, con
poblacion NK normal. Por ello, ante la sospecha clinica, se realizo
una biopsia cutanea y test genético, que fueron compatibles con el
diagnéstico de sindrome de Omenn. Tras el diagndstico, la paciente
inicio tratamiento con ciclosporina(CsA) en espera al TPH, siendo fi-
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nalmente trasplantada con buena evolucion. En estos pacientes se
debe recurrir al TPH lo mas temprano posible. Sin embargo, el inicio
de farmacos inmunosupresores como la CsA parece mejorar su situa-
cion clinica. Exponemos este caso, para el que la sospecha temprana
es fundamental a fin de instaurar un tratamiento definitivo lo antes
posible y minimizar las complicaciones.

P56. ACANTOSIS NIGRICANS NEVOIDE: VARIANTE RARA
DE UNA ENFERMEDAD FRECUENTE

S. Martinez-Ferpéndeza, C. Couselo Rodriguez?, D. Soto Garcia?,
A. Batalla?, C. Alvarez® y A. Florez?

Servicios de “Dermatologia y "Anatomia Patoldgica. Complejo
Hospitalario Universitario de Pontevedra. Espana.

Introduccién. La acantosis nigricans nevoide (ANN) es considerada
una variante rara y benigna de la acantosis nigricans. Otros nom-
bres que ha recibido son acantosis nigricans nevoide unilateral,
nevus epidérmico redondeado y aterciopelado (“RAVEN”) y acanto-
sis nigricans similar a nevus epidérmico.

Casos clinicos. Presentamos dos casos de ANN en nifas de 14 (caso
1) y 15 anos (caso 2) que referian una lesion asintomatica a nivel
dorsal derecho y preauricular derecho respectivamente, desde ha-
cia 3 anos. En la exploracion fisica se objetivaba una placa ovalada
hiperpigmentada, aterciopelada, de 40 x 25 mm y color marrén
oscuro en el caso 1y de 35 x 25 mm y color marrén claro en el caso
2. Ninguna paciente tenia lesiones en otras localizaciones ni ante-
cedentes personales de interés. En ambos casos la biopsia fue com-
patible con la sospecha diagndstica, evidenciando acantosis,
hiperqueratosis, hiperpigmentacion de la capa basal y minimo infil-
trado inflamatorio perivascular superficial.

Discusion. La ANN es una entidad poco frecuente, de la que hay
menos de 50 casos comunicados. Clinicamente se presenta como
placas Unicas o multiples, hiperpigmentadas, aterciopeladas, asi-
métricas y unilaterales, de crecimiento inicial y posterior estabili-
zacion. Recientemente se han descrito mutaciones poscigdticas en
mosaico en los genes FGFR2 y FGFR3. En funcion del momento en el
que ocurra la mutacion, la distribucion sera segmentaria/blaschkoi-
de (mutacion mas temprana) o localizada (mutacion mas tardia).
Suele aparecer en la infancia o adolescencia, siendo la localizacion
mas comun el tronco, seguido de la cabeza y las extremidades.
Histoldgicamente es similar a la acantosis nigricans clasica (ANC),
con acantosis irregular, papilomatosis, hiperqueratosis, hiperpig-
mentacion de la capa basal, elongacion de las crestas epidérmicas
y ocasional infiltrado perivascular superficial. El diagnéstico dife-
rencial debe hacerse con la ANC, el nevus epidérmico o el nevus
epidérmico verrucoso lineal, entre otros. A diferencia de la ANC, la
ANN no se asocia a endocrinopatias, farmacos o malignidad. Entre
las opciones terapéuticas descritas se encuentran los analogos de la
vitamina D, los retinoides o los métodos ablativos como el laser.
Con estos casos presentamos una entidad poco frecuente que debe
ser incluida en el diagnodstico diferencial de otras patologias como
la ANC y el nevus epidérmico.

P57. EFICACIAYY SEGURIDAD DE OLEOGEL-S10 .
EN LA CICATRIZACION DE HERIDAS EN LA POBLACION
PEDIATRICA CON EPIDERMOLISIS BULLOSA

R. Maseda Pedrero?, L. Quintana Castanedo®, J. Bernabeu Wittelc,
E. Arana Martin-Bejarano?, A. Vicente Villa® y R. de Lucas Laguna?

Servicio de Dermatologia. °Hospital Universitario La Paz. Madrid.
bHospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander
(Cantabria). ‘Hospital Viamed Santa Angela de la Cruz. Sevilla.
dServicio de Cirugia Pldstica y Quemados. Hospital Universitario
Vall d’Hebrén. Barcelona. Servicio de Dermatologia. Hospital
Sant Joan de Déu. Barcelona. Espaiia.

Introduccion. La epidermdlisis bullosa (EB) es un grupo heterogé-
neo de trastornos hereditarios de la piel caracterizado por un
aumento de la fragilidad mucocutanea, con aparicion de ampollas
de forma espontanea o ante minimos traumas. EASE (NCT03068780)
es un estudio de fase lll, prospectivo, aleatorizado, doble ciego,
controlado y con un seguimiento abierto de 24 meses para evaluar
la eficacia y seguridad de Oleogel-510 (triterpenos de abedul) en la
EB hereditaria.

Métodos. Un total de 223 pacientes fueron incluidos en el estudio,
todos ellos con > 21 dias de edad y con EB distrofica (EBD) o EB
juntural (EBJ), que presentaban una herida diana de espesor par-
cial (10-50 cm?) y de entre 21 dias y 9 meses de evolucion. El obje-
tivo primario fue la proporcién de pacientes que logré el primer
cierre completo de la herida diana a los 45 dias. Los objetivos se-
cundarios evaluados fueron el tiempo hasta la cicatrizacion de la
herida, el cambio en la afectacion cutanea (EBDASI), el cambio en
el dolor durante la cura y la tolerabilidad. Se realizé un subanalisis
preespecificado en la poblacion pediatrica (n = 156) segln 3 grupos
de edad: 0-< 4 afhos (n = 17), 4-< 12 anos (n = 85) y 12-< 18 anos
(n = 54).

Resultados. Una mayor proporcion de pacientes con Oleogel-S10
completaron el cierre de la herida diana frente al gel de control
después de 45 dias (41,3% frente a 28,9%; p = 0,013). En los pacien-
tes < 18 anos, el cierre de la herida diana fue significativamente
mayor con Oleogel-S10 frente al gel de control (44,6% frente a
25,6%; p = 0,012; RR 1,70). La proporcion de pacientes con cierre
de la herida con Oleogel-510 frente al gel de control también fue
significativa en aquellos con edades comprendidas entre los 4y 12
anos (48,6% frente a 20,6%; p = 0,022). En el dia 90, la EBDASI (pun-
tuacion de la actividad cutanea) en los < 18 afos mejor6 desde el
inicio en mayor medida con Oleogel-S10 frente al gel de control
(-4,4 frente a -2,6). Se observo una mejoria en el dolor durante la
cura evaluado por las escalas FLAAC (< 4 anos) y Wong-Baker Faces
(4-< 18 anos). No hubo eventos adversos graves relacionados con la
medicacion.

Discusion. Oleogel-5S10 mostrd aceleracion de la cicatrizacion de
heridas con un buen perfil de seguridad y tolerabilidad en pacientes
pediatricos con EB. Estos resultados apoyan a Oleogel-510 como una
opcion de tratamiento potencial para los pacientes con EBD y EBJ.

P58. DISPLASIA ECTODERMICA HIDROTICA

L. Garcia Colmenero, E. Trivifio Palomares, L. Ejarque Vila,
J. Roigé Buixade, C. Lombardia Gonzélez y F. Corella

Hospital Universitario Mutua Terrassa (Barcelona). Espanfa.

Introduccion. Las displasias ectodérmicas (DE) son un amplio grupo
de trastornos hereditarios heterogéneos, caracterizados por com-
partir anomalias estructurales y funcionales en varios tejidos deri-
vados del ectodermo. Aunque algunos sindromes poseen hallazgos
clinicos especificos, la genética puede ser de gran utilidad en el
diagnostico diferencial.

Caso clinico. Presentamos el caso de un nifo de 3 anos, sin antece-
dentes personales ni familiares de interés, que consultaba por pre-
sentar desde el nacimiento un engrosamiento de las ufas, asi como
onicolisis distal de las mismas. También asociaba alopecia de cejas,
un pelo en cuero cabelludo escaso y fino, con disminucion de la
densidad a nivel occipital. No presentaba queratodermia palmo-
plantar ni trastorno de la sudoracion. Con la sospecha de DE se so-
licité un estudio genético, halldndose una mutacion en
heterozigosis del gen GJB6. Con estos hallazgos clinicos y genéticos
se realizo el diagnostico de displasia ectodermica hidrotica.
Resultados. Presentamos un caso de displasia ectodermica hidroti-
ca, también conocido como sindrome de Clouston.

Discusion. La displasia ectodérmica hidrotica es un desorden auto-
somico dominante causado por mutaciones en el gen GJB6, locali-
zado en el cromosoma 13, que codifica la conexina 30. Los 3
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principales rasgos clinicos son la pérdida de pelo, la distrofia un-
gueal y la queratodermia palmoplantar difusa, esta Gltima no siem-
pre presente. Las alteraciones del pelo se manifiestan como
atriquia o hipotricosis que pueden empeorar progresivamente; el
pelo, finoy de crecimiento lento, presenta una estructura desorga-
nizada. Las cejas y las pestaiias son escasas o ausentes, asi como el
vello pubico y axilar. Las alteraciones ungueales oscilan entre una
apariencia casi normal y la micro o anoniquia; la lamina ungueal
puede presentar engrosamiento, estriacion y onicolisis. Las altera-
ciones ungueales de estos pacientes pueden recordar a las de la
paquioniquia congénita. El cuadro clinico puede acompanarse de
estrabismo, conjuntivitis, pterigium, cataratas, sordera neurosen-
sorial, polidactilia y sindactilia.

P59. MUTACION EN NIPAL4 EN UNA FAMILIA PAKISTANI
CON ICTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA RECESIVA:
(ESPECTRO DE ENFERMEDAD?

L. Fernandez Domper, E. Silva Diaz, M. Ballesteros Redondo,
D. Mufoz Castro, A. Calle Andrino y A. Revert Fernandez

Hospital Clinico Universitario de Valencia. Espana.

Introduccion. Las ictiosis congénitas autosémico-recesivas (ICAR)
son trastornos infrecuentes de la queratinizacion que se engloban
en las formas no sindromicas de ictiosis. Clasicamente se distin-
guian ictiosis laminar y eritrodermia ictiosiforme congénita (EIC).
Sin embargo, hasta la fecha se han descrito 13 genes asociados a
ambos fenotipos.

Caso clinico. Presentamos 2 casos de pacientes hermanos, mujer y
varon de 17 y 21 afos, de origen pakistani e hijos de padres consan-
guineos. Familia de 8 hermanos, 5 sanos y 3 con clinica cutanea si-
milar. Ambos habian nacido rodeados de una membrana colodion y
habian presentado lesiones cutaneas generalizadas desde la infan-
cia temprana, sin otra clinica asociada. A la exploracion fisica pre-
sentaban escamas marronaceas adheridas a la piel de cara, tronco
y pliegues, y queratodermia palmoplantar. El estudio genético en
ambos casos mostré una mutacion en el gen NIPAL4, siendo diagnos-
ticados de ICAR tipo 6, segln la ultima clasificacion. Desde enton-
ces, han recibido tratamiento con queratoliticos topicos e
isotretinoina 30 mg/dia, con respuesta parcial. En la paciente de
sexo femenino, debido a un curso mas inflamatorio de la enferme-
dad, se ha iniciado tratamiento con dupilumab recientemente.
Discusion. El gen de NIPAL4 codifica para la ictiina, una proteina
transmembrana localizada en la capa granular de la epidermis. El
espectro clinico es amplio, incluso entre miembros de la misma
familia. La membrana colodion al nacimiento es variable y se ha
descrito el desarrollo de un cuadro de EIC, con descamacion fina y
blanquecina sobre una base eritematosa en cara y tronco, con es-
camas mas gruesas y marronaceas en el cuello, las nalgas y las
piernas, xerosis marcada, placas hiperqueratosicas reticuladas ma-
rronaceas con acentuacion en pliegues y queratodermia palmoplan-
tar. Por Gltimo, se han descrito casos asociados a dermatitis
atopica, con buena respuesta al tratamiento con farmacos biologi-
cos inhibidores de IL4 e IL13.

Conclusion. Presentamos la historia de una familia pakistani con
ICAR y mutacion en NIPAL4, con un solapamiento clinico entre ictio-
sis laminar y EIC.

P60. SiNDROME DE TUMOR HAMARTOMA PTEN:
A PROPOSITO DE UN CASO

L. Campos Mufoz?, R. Oancea lonescu®, P. Garre Rubio,
P. Pérez Segura?, E. Gonzalez Guerra® y E. Lopez Bran?

Servicios de “Dermatologia y "Genética. ‘Unidad de Diagnéstico
Molecular. Servicio de Oncologia Médica. Hospital Clinico San
Carlos. Madrid. Espana.
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Introduccion. El sindrome de tumor hamartoma PTEN es un espec-
tro de entidades heredadas de forma autosomica dominante y aso-
ciadas a mutaciones germinales del gen PTEN, el cual es un gen
supresor tumoral localizado en el cromosoma 10g23.2.

Caso clinico y resultados. Paciente varon de 7 afios con anteceden-
tes personales de macrocefalia que consulta por aparicion en los
Gltimos meses de 5-6 lesiones maculosas parduzcas-grisaceas de
5-10 mm mal delimitadas y asintomaticas en el tronco. Durante los
anos siguientes van apareciendo nuevas lesiones de las mismas ca-
racteristicas sugestivas de manchas café con leche. Con 13 afos
consulta por maculas parduzcas de aspecto lentiginoso en el pene,
las cuales van aumentando en nimero y tamafo los 2 afos siguien-
tes. Con sospecha de sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba (SBRR)
se consulta con genética y se pone de manifiesto una variante pro-
bablemente patogénica c.817_822dup en heterocigosis en el gen
PTEN, diagnosticandose de sindrome de tumor hamartoma PTEN. Se
realiza colonoscopia que fue normal. Actualmente esta pendiente
de estudio genético de sus progenitores y de ecografia tiroidea.
Discusion. El sindrome de Cowden (SC), el SBRR y el sindrome de
autismo-macrocefalia estarian incluidos en este espectro de sindro-
me de tumor hamartoma PTEN. El SBRR suele diagnosticarse en la
infancia y se caracteriza por macrocefalia congénita, lentiginosis
genital, poliposis hamartomatosa intestinal, malformaciones arte-
riovenosas, lipomas, autismo, retraso intelectual y del desarrollo.
El sindrome SC suele ser de diagnéstico en la edad adulta caracte-
rizandose por macrocefalia, lesiones cutaneas (triquilemomas, que-
ratosis acral, papilomas mucocutaneos) y tumores de mama,
endometrio, tiroides y renales. Dado que el SBRR y el SC comparten
algunas caracteristicas clinicas (la macrocefalia, los hamartomas y
las alteraciones tiroideas) y se ha demostrado que son condiciones
alélicas, se considera actualmente que se trate de una misma enti-
dad con distintas edades de presentacion.

P61. SECUKINUMAB EN EL TRATAMIENTO
DE LA ERITROQUERATODERMIA SIMETRICA PROGRESIVA,
A PROPOSITO DE UN CASO

M. Menéndez Sanchez, A. Muiiz de Lucas, G.G. Dradi,
D. de la Vega Ruiz, C. Sarro Fuente y J.L. Lopez Estebaranz

Fundacién Hospital Alcorcon (Madrid). Espana.

Las eritroqueratodermias son genodermatosis que cursan con alte-
raciones de la queratinizacion, pero que, a diferencia de las ictio-
sis, solo presentan areas aisladas de eritema e hiperqueratosis sin
producirse una descamacion generalizada. Presentamos el caso de
una nina de 12 anos, sin antecedentes familiares de interés, en
seguimiento desde los 4 meses de edad en nuestro centro. La clini-
ca comenzo al mes del nacimiento, presentando areas de descama-
cion y xerodermia en tronco y extremidades. El estudio histoldgico
mostraba cambios inespecificos pero compatibles con una eritro-
queratodermia. Se realizd estudio genético, encontrando mutacio-
nes en heterocigosis en los genes DSP y KRT83 (compatibles con el
diagnostico de eritroqueratodermia simétrica progresiva [EQSP]).
Fue tratada con queratoliticos y retinoides topicos, seguidos de
acitretino 10 mg diarios durante casi 4 afos, con mejoria parcial, y
desde febrero de 2022, con secukinumab 150 mg mensualmente,
logrando el aclaramiento casi completo de las lesiones. La EQSP o
enfermedad de Darier-Gottron es una genodermatosis rara, que si-
gue una herencia autosémica dominante con penetrancia incomple-
ta y expresividad variable. Clinicamente se caracteriza por la
presencia de areas de eritema e hiperqueratosis bien delimitadas,
pudiendo presentar queratodermia palmoplantar hasta en el 50% de
los casos. La clinica se inicia durante la lactancia y tiende a estabi-
lizarse durante la pubertad. El diagnéstico diferencial se establece
principalmente con la eritroqueratodermia variabilis. Los trata-
mientos descritos en la literatura son limitados, empleandose tra-
tamientos topicos y retinoides orales. Secukinumab es un
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anticuerpo que inhibe la IL17A, aprobado para el tratamiento de la
psoriasis. Cada vez mas estudios destacan los resultados que se
consiguen con dicho farmaco en el campo de las ictiosis. Por el
momento, no existe evidencia de eritroqueratodermias tratadas
con este farmaco, aunque siendo trastornos de la queratinizacion
como las ictiosis, podria ser de utilidad en este grupo de enferme-
dades, como se demuestra en este caso clinico. Presentamos un
caso de EQSP, una enfermedad rara y poco conocida, y los resulta-
dos prometedores que ha mostrado el empleo de secukinumab para
el tratamiento de esta patologia.

P62. MANIFESTACIONES CUTANEAS EN EL SINDROME
DE RUBINSTEIN-TAYBI

P. Penanes Alonso, E. Rodriguez Diaz, V. Beteta Gorriti,
A. Fernandez Camporro, E.A. Albarran Coria y L. Palacio Aller

Hospital Universitario de Cabuefes. Gijon (Asturias). Espafa.

Introduccién. El sindrome de Rubinstein-Taybi es una rara patolo-
gia hereditaria autosémica dominante. La clinica de esta incluye
retraso en el crecimiento, discapacidad intelectual, microcefalia y
cambios faciales. Es caracteristico el ensanchamiento de los pulga-
res y primeros dedos de los pies y el riesgo exacerbado de queloi-
des. El diagnostico de confirmacion se lleva a cabo mediante la
determinacion de la mutacion caracteristica en el cromosoma 16.
Este debe hacerse en la infancia dado que no existen signos clinicos
durante la gestacion. En este trabajo, presentamos dos casos clini-
cos de sindrome de Rubinstein-Taybi mediante los que se repasa la
clinica caracteristica.

Caso clinico. El primer caso clinico es el de una paciente de 5 afios
derivada al servicio de Dermatologia con diagnostico de sindrome
de Rubinstein-Taybi. Presentaba signos dismorficos faciales: microg-
natia, cejas arqueadas, pestanas largas, fisuras palpebrales con
inclinacion descendente y nariz convexa. Destacaban dedos prime-
ros de pies y manos prominentes con sindactilia de segundo y tercer
dedo de pies, malformacion capilar facial, hendidura en sandalia e
hipertricosis en espalda. El segundo caso es el de una paciente con
sindrome de Rubinstein-Taybi derivada a los 3 afos de edad, por un
nodulo subcutaneo no adherido, polilobulado, en region deltoidea,
con diagnostico de pilomatrixoma.

Resultados y discusion. Las manifestaciones cutaneas del sindrome de
Rubinstein-Taybi pueden ser fuente de consulta a dermatologia. Con-
sideramos importante que el dermatoélogo conozca la entidad y las
patologias asociadas como los pilomatrixomas maltiples. La sospecha
de estos puede ayudar a llegar mas rapidamente a un diagndstico, in-
cluso ahorrando al paciente pediatrico la biopsia con lo que ello con-
lleva en este rango etario. Ademas, por las implicaciones sistémicas,
el dermatdlogo puede efectuar un diagnostico precoz del sindrome
que ayude al manejo del paciente por el resto de especialistas.

P63. QUERATODERMIA, HIPOTRICOSIS Y LEUCONIQUIA
TOTALIS: TU EN CHINAY YO EN ESPANA

A. Hernandez Martin?, C. Gutiérrez Cerrajero®, N. Gestoso®,
L. Noguera Morel?, A. Torrelo Fernandez?® y R. Gonzalez Sarmiento®

aServicio de Dermatologia. Hospital Infantil Universitario Nifo
Jesus. Madrid. ®Instituto de Investigacion Biomédica de Salamanca
(IBSAL). Departamento de Medicina. Facultad de Medicina.
Universidad de Salamanca. Espana.

Introduccion. El sindrome de queratodermia-hipotricosis-leuconi-
quia totalis (QHLT) (MIM: 104100) es un trastorno de la queratiniza-
cion extraordinariamente infrecuente. Se debe a variantes
patogénicas en el gen GJA1, que codifica la conexina 43, una de las
subunidades de las gap junctions necesarias para la comunicacion
intercelular.

S209

Caso clinico. Un nifio de 4 afos fue remitido a nuestra consulta
por alopecia, alteraciones ungueales y lesiones hiperqueratdsicas
en rodillas y dorso de las manos y los pies sugerentes de psoriasis.
En la exploracion fisica se apreciaba pelo corto y escaso, discolo-
racion blanquecina en las veinte uias y lesiones hiperqueratosicas
bien delimitadas en tronco y extremidades. No habia afectacion
palmoplantar ni ungueal. La microscopia electronica del pelo de-
mostro tricosquisis, decorticacion y pits irregulares en el tallo del
pelo. La secuenciacion del ADN detecté la variante patogénica
NM_000165.5 c.23G>T (NP_000156.1 p.Gly8Val) en heterocigosis
en el gen GJA1. Durante el seguimiento del paciente las lesiones
cutaneas han experimentado fases transitorias con un variable
grado de eritema, hiperqueratosis y extension de las areas de
afectacion. El tratamiento sistémico con acitretino, iniciado des-
de que el paciente tenia 5 afos, solo ha logrado una mejoria par-
cial de las lesiones.

Discusion. Presentamos un nuevo caso de QHLT en un nifo espanol
con la misma variante en GJA1 que presentaban los pacientes de
origen chino en los que se describid el origen genético de la enfer-
medad y discutimos los hallazgos clinicos en esta y otras enferme-
dades cutaneas producidas por variantes en GJA.

P64. DISPLASIA ECTODERMICA NORMOHIDROTICA:
A PROPOSITO DE UN CASO

G.G. Dradi, A. Muiiz de Lucas, M. Menéndez Sanchez,
A. Pampin Franco, E. Naz Villalba y J.L. Lopez Estebaranz

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario Fundacion
Alcorcén (Madrid). Espana.

Introduccion. Las displasias ectodérmicas (DE) constituyen un gru-
po heterogéneo de enfermedades tanto desde el punto de vista
genético como del fenotipo, y comparten alteraciones en los teji-
dos derivados del ectodermo, que desde el punto de vista dermato-
logico incluyen el pelo, las ufas, los dientes y/o las glandulas
sudoriparas. En los Gltimos anos se han propuesto clasificaciones
actualizadas basadas en los trastornos genéticos subyacentes.
Caso clinico. Presentamos el caso de una mujer adolescente de 15
afos que consultaba por caida de pelo y una dermatitis atopica
desde la infancia. A la exploracion fisica presentaba una xerosis
generalizada, hiperqueratosis plantar focal ademas de dientes co-
noides y displasia del esmalte en arcada inferior. Las cejas presen-
taban una densidad de pelo disminuida, con una densidad
preservada en cuero cabelludo y sin alteraciones del tallo piloso,
ademas de una normohidrosis. La historia familiar era positiva para
alteraciones similares en rama paterna (padre, 2 hermanos, abuelo
y tio abuelo paterno).

Resultados. Ante la sospecha de una DE se realiz6 estudio genético
en la paciente, detectandose 3 variantes en heterocigosis, 1 en gen
CDH3 y 2 en EDAR, ambas no descritas en bases de datos poblacio-
nes. Las alteraciones en el gen CDH3 se asocian al sindrome EEM,
una DE normohidrotica que asocia hipotricosis de pelo y cejas, hi-
podontia, ectrodactilia y degeneracion macular juvenil. Es un sin-
drome extremadamente raro, de herencia AR, y que por todo ello
no es compatible con nuestra paciente. Alteraciones en el gen EDAR
se han asociado con DE hipohidrética que asocia xerosis, dismorfia
craneofacial y pigmentacion periorbitaria, se ha descrito tanto en
herencia autosomica recesiva como dominante. Ambas variantes en
el gen EDAR se clasifican como variantes de significado clinico in-
cierto, pero la presencia de ambas podria explicar en parte la clini-
ca de la paciente. Se ha solicitado el estudio en progenitores para
ver si dichas alteraciones son heredadas o de novo.

Discusion. Presentamos el caso de una paciente con alteraciones
fenotipicas sugestivas de displasia ectodérmica, con historia fami-
liar similar en la rama paterna. Presenta mutaciones en el gen
EDAR, de significado incierto. Estamos pendientes del resultado del
estudio genético en progenitores y de ver evolucion.
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P65. SiNDROME MALFORMACION CAPILAR-
MALFORMACION ARTERIOVENOSA TIPO 2:
UNA SERIE DE CASOS

V. Sanchez Garcia, R. Hernandez Quiles, A. Botia Paco,
J. Carrasco Munoz, L. Berbegal de Gracia e Betlloch Mas

Servicio de Dermatologia. Hospital General Universitario Dr.
Balmis. Instituto de Investigacion Sanitaria y Biomédica de
Alicante (ISABIAL). Alicante. Espana

Introduccioén. ELl sindrome malformacion capilar-malformacion ar-
teriovenosa (MC-MAV) es un trastorno autosémico dominante causa-
do por mutaciones en los genes RASA1 (MC-MAV1) o EPHB4
(MC-MAV2). Se caracteriza por malformaciones capilares (MC) mul-
tifocales, asociadas, hasta en un tercio de casos, con malformacio-
nes arteriovenosas (MAV) o fistulas (FAV). La mayoria de las series
descritas se centran en la MC-MAV1.

Método. Estudio observacional retrospectivo de pacientes < 14 anos
con MC-MAV diagnosticados en nuestro hospital en los ultimos 2
anos. El objetivo fue analizar sus principales hallazgos clinicos, ra-
dioldgicos y genéticos.

Resultados. Se incluyeron 4 pacientes (50% mujeres; 5-12 anos). El
100% presentaban multiples MC, rodeadas de halo blanquecino en >
50% de ellas, y siendo congénitas en el 75% de casos. En 3 pacientes
se identificéd una MC notablemente mas grande (parche heraldo),
todas localizadas en tronco, y el 75% presentaban manchas de Bier.
Todos los pacientes presentaron telangiectasias asociadas, predo-
minantes en region facial (100%), en 3 casos perilabiales, y torax
superior (75%). Dos pacientes referian epistaxis ocasional. El diag-
nostico diferencial principal considerado fue la telangiectasia he-
morragica hereditaria (HHT) (50%). En todos los pacientes se
identifico una historia familiar positiva y los 4 presentaron un resul-
tado positivo para mutaciones en el gen EPHB4. En ninguno se de-
tectd MAV/FAV ni otras alteraciones.

Discusion. El sindrome MC-MAV se subdivide en MC-MAV1 y MC-
MAV2. En ambos tipos la apariencia puede ser idéntica, pero los
pacientes con MC-MAV2 muestran una mayor prevalencia de man-
chas de Bier y telangiectasias en region perioral y torax, y una
menor asociacion con FAV/MAYV, por lo que presentan mejor pro-
nostico. Aunque la mayoria de nuestros resultados concuerdan con
los publicados, difieren en que el 100% de nuestros pacientes pre-
sentaron una mutacion en el gen EPHB4, mientras que solo 4/61y
2/18 pacientes de las series de Valdivieso y Haefliger, respectiva-
mente, mostraron mutaciones en este gen. Por otro lado, el 50%
de nuestros pacientes referian epistaxis, en concordancia con los
estudios recientes que reportan que la epistaxis en la MC-MAV2
puede ser mas frecuente de lo que se suponia inicialmente. Pro-
bablemente, la MC-MAV2 se encuentre infradiagnosticada, debido
a su fenotipo discreto y al potencial diagndstico erroneo con la
HHT.

P66. SINDROME TRICORRINOFALANGICO TIPO II:
A PROPOSITO DE UN CASO

J.M. Moron Ocafa, M.L. Martinez Barranca, I.M. Coronel Pérez,
M.B. Civico Ruiz, A. del Espino Navarro Gilabert
y J. Escudero Ordonez

Hospital Universitario Ntra. Sra. de Valme. Sevilla. Espaha.

Introduccion. Bajo el nombre de sindrome tricorrinofalangico
(STRF) se encuentran tres enfermedades congénitas raras con afec-
tacion multisistémica caracterizadas por anomalias craneofaciales
y esqueléticas. Las alteraciones estructurales de nariz y manos jun-
to con la alopecia deben considerarse como las caracteristicas guias
del sindrome.

Caso clinico. Nifa de 10 afios que naci6 con retraso del crecimiento
intrauterino y rasgos dismorficos. El cariotipo fue normal. Durante
su desarrollo presenté multiples infecciones urinarias por un reflujo
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vesicoureteral, hemivértebras en D7-D8, y pies talos valgos. A los 2
anos presentaba un retraso leve en la maduracion y talla baja. El
estudio genético fue confirmatorio para STRF Il siendo negativo en
ambos progenitores. Con 6 afios empezo a tener crisis de epilepsia
y retraso mental. Ademas, se detectaron multiples osteocondromas
y epifisis conicas en las falanges de manos. Los rasgos faciales y
corporales se han ido acentuando con los afnos. Actualmente pre-
senta: frente amplia, orejas grandes y despegadas; cara fina con
barbilla puntiaguda y retrognatia; nariz con forma de pera con fil-
trum muy marcado y labio superior fino; pelo rubio y fino con menos
cantidad en las zonas frontotemporales.

Discusion. Debemos sospechar el STRF ante la presencia de cabello
rubio y de crecimiento lento, nariz en forma de pera con filtrum
alargado y labio superior fino y deformidades oseas (epifisis conicas
en falanges y talla baja). La presencia de osteocondromas multiples
y retraso mental son hallazgos solo presentes en el STRF Il. El diag-
nostico diferencial debe establecerse, entre otros, con el sindrome
de Larsen y el sindrome oral-facial-digital.

Conclusién. Presentamos un caso de STRF tipo Il en seguimiento en
nuestra unidad. Esta entidad muy infrecuente y con una amplia
variedad de sintomas y sistemas afectos justifica que estos pacien-
tes sean atendidos por equipos multidisciplinares, necesitando un
alto indice de sospecha para poder llegar a un diagnoéstico precoz.
El papel del dermatdlogo puede ser fundamental por el reconoci-
miento de rasgos faciales peculiares, alteraciones en las manos o el
cabello que justifiquen la solicitud del estudio genético confirma-
torio.

P67. ICTIOSIS, PREMATURIDAD Y EOSINOFILIA

. Pérez Lopez, A. Ayén Rodriguez, J.P. Velasco Amador
y R. Ruiz Villaverde

Hospital Universitario Clinico San Cecilio. Granada. Espafia.

Introduccion. Ictiosis, prematuridad, complicaciones respiratorias
junto con eosinofilia persistente son los sintomas guias que nos de-
ben hacer pensar en el sindrome de ictiosis prematuridad. Una ic-
tiosis congénita autosdmica recesiva asociada a una importante
morbimortalidad neonatal.

Caso clinico. Pretérmino de 34+3 semanas/2360 g, sin anteceden-
tes gineco-obstétricos de interés. Consulta por presentar al naci-
miento piel de aspecto caseoso, muy engrosada con pliegues muy
marcados y profundos. No presentd ninguna otra clinica asocia. En
los controles analiticos solo destacaba eosinofilia que persistié du-
rante todo el ingreso. Comenzo tratamiento con vaselina liquida y
formula magistral con urea 5% en las regiones mas hiperqueratosi-
cas con buena respuesta. Confirmamos la sospecha, sindrome de
ictiosis prematuridad, con estudio genético siendo informado de
heterocigosis compuesta para el gen SLC27A4: c.1322dup (p.g442R-
fs*2) y c.1387T>C (p.Y463H).

Resultados. El sindrome de ictiosis prematuridad es una forma muy
rara de ictiosis congénita cuya prevalencia se estima en 1/200.000
nacidos en todo el mundo, siendo mas frecuente en regiones situa-
das entre Suecia y Noruega. Se debe a mutaciones recesivas del gen
SLC27A4. Una de las mutaciones del caso que presentamos, catalo-
gada como patogénica (p.g442Rfs*2), esta descrita solo en otros dos
pacientes espanoles. Durante el periodo prenatal el liquido amni6-
tico puede tener un aspecto ecografico en “bola de nieve” y existir
polihidramnios, que suele avocar al parto prematuro. Los desechos
epidérmicos son los responsables del polihidramnios, asi como de la
dificultad respiratoria al nacer ya que estos se acumulan en el tubo
digestivo y vias respiratorias. La ictiosis suele evolucionar de forma
favorable persistiendo en la edad adulta como un cuadro leve aso-
cia con frecuencia a dermatitis atopica.

Discusion. El conocimiento de estos signos clinicos permite orientar
el diagndstico y proporcionar a las familias un adecuado asesora-
miento genético.
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P68. MACRODACTILIA COMO MANIFESTACION PRINCIPAL
DE ESCLEROSIS TUBEROSA

B. Rodriguez Sanchez, L. Jiménez Briones,
J. Martin-Nieto Gonzalez, N. Medrano Martinez,
M. Cordoba Garcia-Rayo y M. Campos Dominguez

Servicio de Dermatologia Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Madrid. Espafia.

Introduccién. La esclerosis tuberosa (ET) es una genodermatosis en
la que se produce disfuncion organica debido a la sustitucion de
parénquima normal por tejido hamartomatoso. Se produce por mu-
taciones de pérdida de funcion en los genes TSC1 (proteina hamar-
tina) o TSC2 (proteina tuberina). Estas dos proteinas forman un
complejo que inhibe a mTOR, por lo que al perderse su funcion
mTOR queda desinhibido, lo que da lugar a crecimiento y prolifera-
cion celular, con la formacion de hamartomas y demas manifesta-
ciones.

Caso clinico. Nina de 4 afos con antecedente personal de macroce-
falia que acudioé a nuestra consulta por hamartoma en dorso de
mano izquierda que asociaba macrodactilia del tercer dedo. Se ob-
jetivaron ademas 6 maculas hipopigmentadas en abdomen y espal-
da, algunas lanceoladas. Con la sospecha clinica de ET, se realizd
test genético, con la deteccion de una variante patogénica en TSC1
que confirmo el diagnostico. En los 7 anos de seguimiento su desa-
rrollo neurolédgico ha sido normal.

Discusién. Las manifestaciones cutaneas de la ET son multiples.
La mayoria forman parte de los criterios diagnosticos, como las
maculas hipopigmentadas y lesiones hamartomatosas cutaneas
(angiofibromas, placas fibrosas cefalicas, fibromas periungueales
y placas de chagrén). Sin embargo, los hamartomas pueden apa-
recer en otros lugares del organismo, a veces causando deformi-
dad. La macrodactilia en la ET no forma parte de los criterios
diagnosticos, ya que es una rareza, existiendo muy pocos casos
publicados. No obstante, como demuestra este caso, es importan-
te ante una macrodactilia u otra deformidad la sospecha clinica y
la exploracion en busca de otras manifestaciones de ET, especial-
mente las maculas hipopigmentadas, que son la manifestacion
cutanea mas precoz y frecuente. En casos de macrodactilia tam-
poco debemos olvidar descartar un sindrome PROS (PIK3CA-rela-
ted overgrowth spectrum). La etiopatogenia de estos sindromes
esta relacionada con la ET, ya que se deben a mutaciones activa-
doras en PIK3CA, lo que inactiva el complejo TSC1/2, activandose
también mTOR.

P69. ONFALOCELE GIGANTE, ECTOPIA RENAL,
COLOBOMAS RETINIANOS, HIPOPLASIA

DE EXTREMIDADES, POLIDACTILIA'Y LESIONES
CUTANEAS ESTRIADAS

M. Agud de Dios, C.A. Rubio Mufiz, A. Sanchez Velazquez,
R. de Lucas Laguna, M. Feito Rodriguez y S.I. Palencia Pérez

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid. Espafia.

Se presenta el caso de una nifia recién nacida pretérmino en el
seno de una gestacion gemelar bicorial biamniotica, entre cuyas
complicaciones gestacionales destacaban una restriccion del cre-
cimiento precoz, defecto de pared abdominal extenso, agenesia
renal derecha con doble sistema colector del rifidn izquierdo, e
hipoplasia de extremidades izquierdas. El cariotipo y CGH preges-
tacional eran normales. Al nacimiento presentd enfermedad de
membrana hialina que precisé intubacion. A nivel locomotor se
evidenciaron una hipoplasia femoral y tibial izquierdas, polidac-
tilia de mano derecha e hipoplasia pectoral y clavicular. Como
otras malformaciones destacaban colobomas retinianos, altera-
ciones vasculares (arteria y vena mesentéricas superiores, arteria
umbilical) y ductus arterioso persistente. Desde el nacimiento la
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paciente presentaba estriaciones cutaneas hipoplasica eritemato-
violaceas lineales bilaterales de predominio en flexuras axilares,
inguinales y periumbilicales, asi como alopecia parcheada del
cuero cabelludo. Durante su ingreso, se consulté el caso con el
equipo de Dermatologia Pediatrica del HU La Paz, recomendando
estudio genético del gen PORCN para descartar un sindrome de
Goltz. En efecto, se confirmé una variante c.556-2 A>G en el gen
PORCN con pérdida de funcion del mismo, descrita en la literatu-
ra como patogénica del sindrome de Goltz, y ausente en el estu-
dio genético de sus progenitores. El sindrome de Goltz (hipoplasia
dérmica focal) relne distintas manifestaciones derivadas de alte-
raciones del mesodermo y ectodermo. El sindrome es producido
por variantes patogénicas en el gen PORCN que, por su herencia
dominante ligada al cromosoma X, se presenta fundamentalmen-
te en mujeres. A nivel cutaneo se caracteriza por atrofia y pig-
mentacion lineal de la piel, herniacion grasa a través de los
defectos dérmicos, y multiples papilomas de las membranas
mucosas o la piel. A nivel locomotor, destaca la presencia de
anomalias digitales consistentes en sindactilia, polidactilia,
camptodactilia y deformidades de ausencia. Las anomalias orales,
ademas de los papilomas labiales, incluyen dientes hipoplasicos.
En algunos casos también se han presentado anomalias oculares,
dentales y defectos de pared abdominal. Su diagnoéstico se basa
en la orientacion clinica e histoldgica y se confirma mediante es-
tudio genético del gen PORCN.

P70. NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1 CON DELECION
COMPLETA DEL GEN NF1: REVISION DE LA LITERATURA
A PROPOSITO DE UN CASO

J. Gimeno Castillo?, A. Menéndez Parron?,
R.M. Escribano de la Torr’e“*, G. Pérez de Nanclares Leal®
y Z. Martinez de Lagran Alvarez de Arcaya®

Servicios de “Dermatologia y "Genética. Hospital Universitario
Araba. Vitoria-Gasteiz (Alava). Espanfa.

Introduccién. La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es una de las
genodermatosis mas frecuentes, que se puede heredar tanto de
forma autosémica dominante como en mosaico por mutaciones
en el gen de la neurofibromina-1. Presentamos un caso de neuro-
fibromatosis con fenotipo particular causada por una delecion en
heterozigosis que incluye al gen de la neurofibromina-1 al com-
pleto.

Caso clinico. Mujer de 24 meses derivada a los 12 meses de vida
desde neurologia por la presencia de multiples manchas café con
leche y apéndices preauriculares bilaterales con extension hasta la
zona mandibular en ambos lados, asi como nevus anémico en zona
pectoral, sin objetivarse otros estigmas de neurofibromatosis. Aso-
ciaba asimismo un fenotipo facial tosco. Por lo demas, presentaba
un desarrollo psicomotor normal, mientras que a nivel cardioldgico
asociaba foramen oval permeable y ductus arterioso persistente.
Ninguno de los progenitores presentaba clinica compatible con NF1.
Ante la sospecha de NF1, se realiz6 estudio molecular mediante
secuenciacion masiva del gen de la neurofibromina-1, objetivando-
se una delecion de 1.4-Mb en heterozigosis que incluia dicho gen al
completo.

Discusion. Presentamos un caso de neurofibromatosis con feno-
tipo particular, debido a la presencia de dicha delecion, que se
ha relacionado con la presencia de rasgos dismorficos caracteris-
ticos (hipertelorismo, orejas de implantacion baja, frente plana,
cuello y punta nasal anchos), asi como la presencia de un mayor
numero de neurofibromas (tanto cutaneos como plexiformes) asi
como su aparicion mas temprana, y un mayor riesgo de desarro-
llar tumores malignos de la vaina periférica, anomalias cogniti-
vas y sobrecrecimiento entre otras manifestaciones. Es necesario
conocer el fenotipo e implicaciones que conllevan estas varian-
tes genéticas.
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P71. SINDROME DE SCHIMMELPENNING. MAS FACIL
SOSPECHARLO QUE DELETREARLO

A. Botia Paco, A.A. Gonzalez Ruiz, N. Jara Rico,
J. Carrasco Munoz, M. Niveiro de Jaime y L. Berbegal de Gracia

Hospital General Universitario. Alicante, Espana.

El sindrome de Schimmelpenning (SS) o sindrome del nevus sebaceo
es un desorden neurocutaneo sistémico raro. Se caracteriza por la
presencia de uno o varios nevus sebaceos, predominantemente cra-
neofaciales, acompanado de anomalias en otros 6rganos. Presenta-
mos un caso diagnosticado en nuestro hospital y su evolucion.
Paciente vardn recién nacido, que desde el momento del nacimien-
to presentaba placas color anaranjadas en hemicara izquierda y
hemicuerpo derecho, siguiendo las lineas de Blaschko. Ademas, el
paciente comenzo con ptosis palpebral derecha y una desviacion de
la comisura bucal a la izquierda con el llanto. Decidimos realizar
una biopsia de ambas lesiones cutaneas, que confirmaron que se
trataba de dos nevus sebaceos. Dada la extension de las lesiones y
la clinica neuroldgica acompanante, y sospechando un mosaicismo,
solicitamos la mutacion HRAS en la muestra cutanea, la cual fue
positiva. Ante todos estos hallazgos, llegamos al diagndstico de SS.
El paciente continud en seguimiento por parte de pediatria y der-
matologia. Dos meses mas tarde tuvo un ingreso en UCI pediatrica
por fibrilacién auricular que no respondia a farmacos antiarritmi-
cos, que derivo en una ablacion cardiaca en el hospital Sant Joan
de Deu. Ademas, también comenzo a presentar crisis epilépticas, lo
que motivo el inicio de tratamiento antiepiléptico con fenitoina.
Actualmente el paciente esta en seguimiento en el hospital Sant
Joan de Deu de Barcelona, y se le realiza un seguimiento conjunto
por nuestra parte para descartar el desarrollo de complicaciones
sobre los nevus sebaceos. EL SS es una rasopatia en mosaico. El 95%
de los casos se producen por mutaciones en el gen HRAS, siendo
HRAS c.37 G<C, la mutacion encontrada en mas del 90% de los sin-
dromes. Se caracteriza por la presencia de nevus sebaceo asociado
a la triada de manifestaciones neuroldgicas, oftalmologicas y dseas.
A pesar de que las manifestaciones cardiacas no son las mas fre-
cuentes, en nuestro caso fueron unas de las primeras en aparecer y
las que mas en riesgo pusieron la vida del paciente. Por tanto, ante
sospecha de SS no solo es importante centrarnos en el estudio de
las manifestaciones neurologicas, sino realizar un seguimiento mul-
tidisciplinar del paciente para detectar lo antes posible las posibles
complicaciones que vayan apareciendo y tratarlas precozmente.

P72. INFECCION DE PARTES BLANDAS POR PYTHIUM
INSIDIOSUM EN UN PACIENTE INMUNODEPRIMIDO

R.D. Palacios Diaz?, M. Pozuelo Ruiz?, C. Abril Pérez?,
F.J. Peman Garcia®, S. Izquierdo Sebastiac y M. Evole Buselli

Servicios de “Dermatologia, ®Microbiologia y ‘Hematologia
Pedidtrica. Hospital Universitari i Politecnic La Fe. Valencia. Espafia.

Caso clinico. Un nino de 5 anos con antecedente de aplasia medu-
lar severa adquirida, en tratamiento con micofenolato y ciclospori-
na, desarrollo una pansinusitis a los pocos dias de bafarse en una
poza. Todos los cultivos realizados fueron negativos. Sin embargo,
ante la sospecha de proceso infeccioso, se inicié tratamiento con
cefepime y voriconazol. A pesar de un aparente control inicial, tres
meses después presentd empeoramiento con desarrollo de tume-
faccion de hemicara y edema palpebral izquierdo, compatible con
celulitis preseptal. El estudio microbiologico evidencid preliminar-
mente un microorganismo filamentoso. Tras evaluacion extensa, se
identifico6 como agente etioldgico a Pythium insidiosum. Pese al
tratamiento antimicrobiano de amplio espectro, vacuna inmunote-
rapéutica preparada a partir de extractos antigénicos de Pythium
insidiosum y multiples cirugias, el paciente fallecio.

Discusion. Pythium insidiosum es un microorganismo clasificado en
el Reino Stramenopila. Aunque desarrolla micelio, se relaciona mas
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con diatomeas y algas que con hongos. La patologia en mamiferos,
pitiosis, afecta a perros, caballos y, muy raramente a humanos. La
afectacion cutanea en humanos es extremadamente rara y la sos-
pecha debe ser alta cuando se valora infecciones fingicas invasivas
que no responden a tratamientos habituales. El reconocimiento
temprano es esencial dada la alta morbimortalidad de la infeccion.

P73. DERMATOFITOSIS PROFUNDA GENERALIZADA GRAVE
EN UNA NINA DE 6 ANOS

I. Loizate Sarrionandia, E. de la Rosa Fernandez,
J. Gonzalez Rodriguez, R. Fernandez de Misa Cabrera,
S. Dorta Alom y J. Suarez Hernandez

Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria. Santa Cruz
de Tenerife. Espafia.

Introduccion. Las dermatofitosis son una patologia cutanea muy
frecuente. En la mayoria de los casos cursan como infecciones su-
perficiales, invadiendo la capa cornea, pelo o uias. Sin embargo,
en muy raras ocasiones invaden mas profundamente, pudiendo ser
dificiles de diagnosticar.

Caso clinico. Niha de 6 anos con psoriasis en placas en tratamiento
con metotrexato 5 mg/semana que acude a consulta de control con
fiebre, mal estado general y lesiones cutanea diseminadas. En el
cuero cabelludo presenta placas alopécicas con pUstulas y costras.
En cuerpo y cara presenta placas eritematodescamativas pequenas
y medianas dispersas con pustulas. Ante la sospecha de un cuadro
infeccioso, se decide su ingreso hospitalario, la suspension del tra-
tamiento con metotrexato e inicio de antibioterapia empirica con
amoxicilina iv. En la analitica destaca PCR elevada (8,7 mg/dl) y
leucocitosis (33.600 mm/c) con neutrofilia. En dos hemocultivos
consecutivos crece estafilococo capitis por lo que se instaura trata-
miento con clindamicina, con mejoria parcial y temporal. La biop-
sia muestra una foliculitis granulomatosa y la existencia de hifas
PAS+. En el cultivo de la biopsia cutanea crece Microsporum canis,
diagnosticandose dermatofitosis diseminada por Microsporum canis.
Se inicia tratamiento con fluconazol iv y posteriormente fluconazol
oral con mejoria y alta hospitalaria. A la semana, precisé nuevo
ingreso, por empeoramiento cutaneo y sistémico, en el que se cam-
bia el tratamiento a terbinafina y finalmente a griseofulvina. La
clinica cutanea y sistémica mejora progresivamente por lo que se
da de alta para continuar el tratamiento ambulatoriamente.
Discusion. El factor predisponente mas importante para el desarro-
llo de una dermatofitosis profunda son las dermatofitosis superficia-
les (57%), seguido de la inmunosupresion (43%). La clinica varia
desde nodulos (63%), placas (43%), papulas (24%), ulceras (3%) y la
combinacion de estas con pustulas (30%). El tratamiento depende
del agente causal. Para el Microsporum canis en ninos, el trata-
miento de eleccion es la griseofulvina.

Conclusiones. Presentamos un caso clinico infrecuente de derma-
tofitosis profunda diseminada grave en una nina de 6 anos en trata-
miento con metotrexato por su psoriasis en placas y comentamos
las dificultades para su diagnostico etiologico y para la eleccion e
instauracion del tratamiento definitivo.

P74. ESCABIOSIS IMITANDO HISTIOCITOSIS DE CELULAS
DE LANGERHANS

A. Serrano Ordonez?, A. Vera Casafio?,
G. de la Vega Calvo Moreno?, J.A. Llamas Carmona?,
M. Valenzuela Gonzalez® y F.J. del Boz Gonzalez

Servicios de “Dermatologia y "Anatomia Patoldgica. Hospital
Regional Universitario de Mdlaga. Espana.

Introduccién. En nifos, la escabiosis puede asociarse a manifesta-
ciones cutaneas algo atipicas, lo que en ocasiones dificulta el diag-
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noéstico. Ademas, se ha descrito la presencia de hiperplasia de
células de Langerhans en pacientes con escabiosis, sobre todo en
ninos. Por tanto, tanto la clinica como los hallazgos histoldgicos
pueden llevar a un diagnostico erréneo de histiocitosis de células
de Langerhans (HCL).

Caso clinico. Nifio de un afo y cinco meses, sin antecedentes de
interés, derivado a consulta de Dermatologia con diagnostico de
HCL, tras realizarse biopsia cutanea llevada a cabo en centro priva-
do. Referia brote de lesiones cutaneas de un mes de evolucion,
distribuidas en térax y abdomen, inicialmente asintomaticas. Rehis-
toriando a los familiares, refieren posterior aparicion de prurito en
el paciente y sus convivientes. A la exploracion fisica, se objetiva-
ron surcos acarinos y vesiculas perladas en plantas de ambos pies y
en manos. Con la sospecha de escabiosis, se decidio revisar la biop-
sia cutanea ya realizada, visualizandose el acaro, con lo que se
confirmo dicho diagnostico y se descarto la histocitosis.

Discusion. La hiperplasia de células de Langerhans parece ser un
fendmeno comun en la escabiosis, aunque es poco conocido, y esta
infestacion puede simular un cuadro clinico e histolégico similar a
la HCL, que es una enfermedad relativamente rara y potencialmen-
te grave. Puede presentar afectacion multisistémica, con lesiones
cutaneas en hasta un 50% de los casos, que, ademas, suelen ser la
primera manifestacion. El diagnostico histopatologico se puede
confirmar con los hallazgos inmunohistoquimicos: CD1a, S100 y
CD207 positivos. Sin embargo, no son especificos y pueden estar
presentes en dermatosis inflamatorias con hiperplasia de células de
Langerhans, como ocurre en la escabiosis. El diagndstico diferencial
puede ser un reto Unicamente con la histologia e inmunohistoqui-
mica clasica, por lo que se han descrito marcadores adicionales que
pueden ayudar al diagnéstico (ciclinaD1, CD31y p53).

Como conclusion, la escabiosis infantil puede presentar manifesta-
ciones clinicas e histologicas similares a las de la HCL, por lo que se
debe tener en cuenta en el diagnodstico diferencial para evitar un
manejo agresivo e innecesario.

P75. EL RETO DE DIAGNOSTICAR UNA LEPRA EN MALAWI

V. Dios Guillan?, A. Pulpillo Ruiz®, O. Lopez Lopez:,
E. Navarro Lara?, J.L. Rodriguez Peralto® y G. Hebe Petitif

Servicio de Dermatologia. “Hospital Arnau de Vilanova. Valencia.
bHospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla. <Clinica Mapfre.
A Coruna. “Servicio de Microbiologia. Hospital Universitario de La
Princesa. Madrid. ¢Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid. 'Servicio de Dermatologia.
Hospital Clinic. Barcelona. Espania.

Introduccion. Dermalawi es un equipo de profesionales sociosani-
tarios creado para mejorar la salud dermatolégica de la poblacion
de Malawi. El “Leprosy Contact Tracing” consiste en atender a pa-
cientes con lepra y familiares para diagnosticar y tratar el mayor
numero de casos posibles. La lepra es una infeccion por micobacte-
rias causada por el M. leprae o M. lepromatosis. Tiene un largo pe-
riodo de duplicidad y de incubacion (hasta 15 afnos), imposibilidad
para cultivar en medios artificiales... y, sobre todo, gran heteroge-
neidad clinica siendo la piel y el sistema nervioso periférico los or-
ganos mas afectados. Tiene muy baja contagiosidad y, segln las
caracteristicas del sistema inmune de cada individuo, hay distintos
tipos de afectacion que se pueden clasificar de diferentes formas,
siendo actualmente la mas aceptada y simplificada la recomendada
por la OMS, que distingue lepra paucibacilar y multibacilar.

Caso clinico. Vardn de 16 aios que presentaba una placa hiperpig-
mentada y sobreelevada, asintomatica, en la zona infrapalpebral
derecha y numerosas maculas asalmonadas en miembros superiores
e inferiores. Ninguna lesion tenia anestesia o hipoestesia. La madre
habia sido diagnosticada y correctamente tratada en 2018 de lepra.
Destacaba la palpacion dolorosa de nervios cubitales y tibiales y la
alteracion de la sensibilidad termoalgésica en palmas y plantas.
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Una baciloscopia del lébulo de la oreja y de la lesion facial mostra-
ron numerosos bacilos, confirmando el diagndstico de lepra lepro-
matosa. Ademas, se realiz6 una biopsia pendiente de resultado y
una PCR. Se comenzé ese mismo dia el tratamiento recomendado
por la OMS “MDT” (multidrug therapy), que consiste en rifampicina,
clofacimina y dapsona en distintas dosis segn el dia, con una dura-
cion total de 12 meses.

Discusion. La lepra tiene mUltiples manifestaciones clinicas que es
necesario conocer para su diagnostico. En estadios iniciales es fa-
cilmente tratable y curable, sin dejar secuelas; sin embargo, un
diagnostico tardio deja numerosas y graves secuelas a pasear de
tratamiento correcto. Se debe de tener en cuenta siempre la posi-
bilidad de aparicion de leprorreacciones y tener claro su tratamien-
to, segln se trate de tipo 1 o de tipo 2. En paises con menos
recursos como Malawi es precisa un buena organizacion y estrategia
para poder diagnosticar y tratar nuevos casos y controlar la propa-
gacion de la enfermedad.

P76. COINFECCION DE STREPTOCOCCUS PYOGENES
Y STAPHYLOCOCCUS AUREUS DENTRO DE BROTE
DE ESCABIOSIS INTRAFAMILIAR DEBIDO A INHIBICION
DE COMPLEMENTO

D. Virseda Gonzalez, N. Medrano Martinez,
M. Coérdoba Garcia-Rayo, B. Rodriguez Sanchez, P. Garcia Piqueras
y M. Campos Dominguez

Servicio de Dermatologia. Hospital General Universitario Gregorio
Maranodn. Madrid. Espana.

Introduccion. La sobreinfeccion bacteriana de las lesiones de esca-
biosis supone una de las principales causas de morbimortalidad en
los pacientes afectados.

Caso clinico. Vardn de 6 afos, sin antecedentes relevantes, acude
a urgencias por intenso prurito desde hace 4 meses con aparicion
hace 5 dias de lesiones pustulosas diseminadas por pliegues interdi-
gitales, palmas, plantas, pabellones auriculares, region facial y
area genital que generan intenso dolor. A nivel extracutaneo, pre-
senta fiebre de 38 °C. Su padre comenta que tanto ambos progeni-
tores como los 3 hermanos del paciente (varén de 4 meses, varon
de 8 anos y varén de 15 afos) presentan prurito intenso de largo
tiempo, con lesiones pustulosas similares al caso indice en los her-
manos de 4 meses y 8 afnos. Con sospecha de escabiosis complicada
con piodermitis, se toman muestras para cultivo bacteriano y viral,
y se cita a toda la familia en consulta para valoracion presencial. Se
confirma la presencia de pustulas en los hijos menores, con impor-
tante denudacion epidérmica en el lactante lo que motiva su ingre-
so. El cultivo muestra crecimiento simultaneo de Streptococcus
pyogenes y Staphylococcus aureus. Se realiza tratamiento con iver-
mectina para toda la familia y cefadroxilo en los pacientes con
piodermitis, con 6ptima respuesta clinica y microbiologica.
Discusion. La escabiosis es una ectoparasitosis cuya frecuencia esta
aumentando en los ultimos afios en paises desarrollados. Debido a
su alta contagiosidad y la capacidad de supervivencia en fomites,
su tratamiento representa un reto por las frecuentes reinfestacio-
nes. Dentro de las posibles complicaciones de la escabiosis, una de
las mas frecuentes son las infecciones bacterianas sobreanadidas.
En articulos previos, se ha comprobado que el Sarcoptes scabiei
produce inhibidores de serin-proteasas (SMS) que inhiben el sistema
del complemento en los surcos acarinos. Por ello, se produce menor
cantidad de C3b, con reduccion de la opsonizacion y fagocitosis
bacterianas, asi como el reclutamiento de neutrofilos, lo que favo-
rece el crecimiento de Streptococcus pyogenes y Staphylococcus
aureus sobre la piel afecta.

Conclusién. Presentamos un brote de tres casos de triple coinfec-
cion por Sarcoptes scabiei, Streptococcus pyogenes y Staphylococ-
cus aureus que ejemplifican la alteracion inmunitaria producida por
Sarcoptes a nivel cutaneo.
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P77. TINA FACIAL POR ARTHRODERMA BENHAMIAE:
UNA DERMATOFITOSIS EMERGENTE

E. Hernandez Ruiz?, E. Lavernia-Salelles Granell?,
J. Mollet Sanchez?, A. Castany Pich?, M.T. Martin Gomez®
y V. Garcia-Patos Briones?

Servicios de Dermatologia y "Microbiologia. Hospital
Universitario Vall d’Hebrén. Barcelona. Espana.

Introduccion. Las infecciones flngicas son frecuentes en nifios. La
tendencia creciente a tener animales de compafia “exoticos” como
conejos o cobayas hacen emerger nuevos hongos como Arthroderma
benhamiae.

Caso clinico. Presentamos el caso de una nina sana de 6 anos deri-
vada a nuestro centro por sospecha de impétigo de evolucion torpi-
da desde hacia un mes. Habia recibido multiples tratamientos,
tanto topicos (triamcinolona, nistatina, mupirocina) como oral (ce-
fadroxilo). A su llegada, la nina se encontraba estable y afebril y
tenia una gran placa eritemato-edematosa que ocupaba toda la
mejilla derecha con numerosas costras melicéricas que alcanzaban
el ala nasal ipsilateral. En el borde de la placa se apreciaban papu-
las y pUstulas milimétricas que hacian sospechar una tifia incognito.
Se realizé un frotis de una pustula periférica para cultivo bacterio-
logico y raspado de una escama para estudio con KOH y calcofluor,
que fueron negativos. El cultivo micologico de las escamas fue po-
sitivo para Arthroderma benhamiae. La paciente fue tratada con
terbinafina oral 125 mg/d y ciclopiroxolamina topica durante un
mes con resolucion completa de las lesiones.

Resultados y discusion. Arthroderma benhamiae es un hongo der-
matofito zoofilico emergente que se ha aislado principalmente en
roedores como conejos y cobayas y causa tifias muy inflamatorias,
motivo por el cual puede confundirse con un impétigo. En los culti-
vos forma colonias amarillas y es dificil de diferenciar de otras es-
pecies basandonos solo en su morfologia, por lo que técnicas
moleculares como MALDI-TOF MS o técnicas de secuenciacion de
ADN son muy Utiles en su identificacion definitiva. El tratamiento de
eleccion es la terbinafina oral. Es probable que la prevalencia real
de las infecciones por Arthroderma benhamiae esté infraestimada
ya que se puede confundir con otras especies fungicas, pero su in-
cidencia es creciente, desde su primera descripcion en el aiio 2000,
motivo por el cual es de interés para el dermatélogo conocer su
existencia.

P78. EXANTEMA GENERALIZADO EN EL DEBUT
DE UNA LEUCEMIA LINFOBLASTICA AGUDA

M. Pozuelo Ruiz, R.D. Palacios Diaz, C. Abril Pérez,
|. Torres Navarro y M. Evole Buselli

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario La Fe. Valencia.
Espana.

Nina de 3 afos que consulta en nuestro servicio por presentar
desde hace 2 semanas una erupcion maculo-papular generalizada
con vesiculas en palmas y plantas asociada a fiebre y adenopatias.
Con la sospecha inicial de exantema viral, se pauta tratamiento
topico con metilprednisolona. Ante la persistencia de las lesiones
cutaneas y la clinica sistémica, se solicitan pruebas analiticas y
biopsia cutanea. El hemograma demuestra la existencia de una
leucemia linfoblastica aguda. El resultado del estudio anatomopa-
tologico de la biopsia fue inespecifico. Tras la instauracion del
tratamiento quimioterapico, las lesiones cutaneas se resolvieron
por completo, sin recidiva meses después. Tras haber descartado
causas infecciosa, farmacoldgica y dermatosis exogenas, los prin-
cipales diagnosticos de sospecha que se plantean en el contexto
de la paciente son la leucemia cutis o una manifestacion para-
neoplasica a modo de exantema. En ambos casos la clinica cuta-
nea puede ser variable y persistente, aparecer de forma
sincronica o no con la neoplasia en cuestion y resolverse con la
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instauracion del tratamiento quimioterapico. La presentacion cli-
nica en este caso no se encuadra dentro de las dermatosis para-
neoplasicas mas descritas, siendo mas sugestivo el diagnostico de
leucemia cutis, a pesar de que la histologia de las lesiones no
mostrara invasion tumoral.

P79. TUMOR FIBROHISTIOCITARIO PLEXIFORME
EN PACIENTE CON MALFORMACION CAPILAR EXTENSA
Y MASTOCITOMA

A. Navarro Bielsa?, M.C. Matei?, L. Bernal Masferrer?,
B. Aldea Manrique?, M.C. GOmez Mateo® e Gilaberte?

Servicios de “Dermatologia y YAnatomia Patoldgica. Hospital
Universitario Miguel Servet. Zaragoza. Espafa.

El tumor fibrohistiocitario plexiforme(TFP) es un tumor dérmi-
co/subcutaneo poco frecuente de etiologia desconocida, con po-
tencial intermedio de malignidad.

Caso clinico. Nifo de 2 afnos, con antecedente de fecundacion in
vitro con donacién de ovocito, en seguimiento por Dermatologia
por malformacion capilar extensa en region lumbar y gliteo dere-
cho, hemangioma en cuerpo vertebral L5 y mastocitoma en esca-
pula derecha, que comienza con lesion nodular en térax de un mes
de evolucion y crecimiento progresivo. A la exploracion presenta
un nodulo elastico de 1 cm, adherido a piel, de color pardo y co-
loracion amarilla y violacea a la dermatoscopia. La ecografia
muestra un noédulo hipoecdgeno bien delimitado de 5,7 x 3,5 mm
que ocupa las 3 capas de la piel y esta delimitado por la fascia. Se
decide extirpacion, observandose una proliferacion bifasica en
dermis y tejido celular subcutaneo, constituida por una poblacion
fusocelular miofibroblastica (SMA+) dispuesta en fasciculos junto
a nidos celulares en periferia de patron arremolinado, constitui-
dos por poblacion de habito fibrohistiocitario (CD68+) y con célu-
las gigantes multinucleadas tipo osteoclasto. $100, SOX10,
desmina, factor XIII, CD34, EMA, STAT6, MUC4 y panTRK fueron
negativos, por lo que se diagnostico de TFP, reintervenido hasta su
excision completa y con TAC toracica y ecografia abdominal nega-
tivas.

Discusion. EL TFP suele aparecer en menores de 20 anos en el 60-
70% de los casos, mas frecuente en mujeres. Suele presentarse
como una masa o placa indurada de 1-3 cm en dedos de manos,
aunque se han reportado casos en extremidades inferiores, tron-
co, cabeza y cuello y es de crecimiento lento. Puede producir
dolor, ulcerarse o tener cambios en la coloracién de la piel. El
diagnostico es histologico, presentando nodulos y fasciculos de
células histiocitarias (CD68+), miofibroblasticas (actina+) y simila-
res a osteoclastos, dispuestos en patron plexiforme. Se ha descri-
to recurrencia local en el 12,5-40% 2 afos tras la cirugia. Tras la
reseccion completa, el curso clinico es benigno, aunque se han
informado metastasis en ganglios linfaticos regionales y pulmon,
requiriendo seguimiento a largo plazo. No se ha encontrado en la
literatura posible relacion entre TFP y malformacion capilar ex-
tensa y/o mastocitoma. Actualmente el paciente se encuentra
pendiente de estudio genético y en seguimiento por Dermatologia
y Oncopediatria.

P80. LINFOMA ANAPLASICO DE CELULA GRANDE
CD30+ EN UN NINO DE SEIS ANOS. ;FORMA SISTEMICA
O CUTANEA PRIMARIA?

R. Hernandez Quiles, V. Sanchez Garcia, N. Jara Rico,
M. Senent Valero, |. Betlloch Mas y M. Blanes Martinez

Hospital General Universitario. Alicante. Espafa.

Introduccién. El linfoma anaplasico de célula grande sistémico
(LACG-S) es un subtipo de linfoma no hodgkiniano de células T
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CD30+ que habitualmente expresa de forma especifica la proteina
ALK. Del mismo modo que el LACG-S puede afectar de forma secun-
daria a la piel, existe una variante de linfoma anaplasico cutaneo
primario (LACG-CP), el cual forma parte del espectro de las enfer-
medades cutaneas linfoproliferativas CD30+, habitualmente afecta
a pacientes de edad avanzada, siendo excepcionales los casos des-
critos en edad pediatrica.

Caso clinico. Nifo de seis afios con una lesion cutanea de dos meses
de evolucion, consistente en una tumoracion exofitica de 5 cm de
diametro localizada en el area inguinal. Dada la alta sospecha de
malignidad, se realiz6 una biopsia de la misma, en la que se objeti-
vo un denso infiltrado formado por una celularidad linfoide polimor-
fa y atipica con alta actividad proliferativa y positividad para
marcadores T, asi como para CD30 y ALK, siendo compatible con el
diagnostico de LACG. El estudio de extension se completé con una
PET-TAC, que detectd una segunda lesion localizada en tejido celu-
lar subcutaneo, subyacente al tumor primario, ademas de una ade-
nopatia de caracteristicas metabélicas malignas en territorio iliaco
externo izquierdo. Dada la vecindad de dichas estructuras entre si
y la ausencia de enfermedad a otros niveles, se plante6 como pri-
mera opcion diagnostica un LACG-PC, sin poder descartar la posibi-
lidad de que se tratara de un LACG-S, atendiendo a la positividad
para ALK y al hecho de que esta Ultima entidad es mucho mas fre-
cuente en la poblacion pediatrica. Finalmente, se consensud con
Oncologia Pediatrica iniciar un esquema de quimioterapia con
dexametasona, metotrexato, citarabina y etopdsido, con buena to-
lerancia a la misma y alcanzando remision completa de la enferme-
dad a los 6 meses tras completar el tratamiento.

Discusion. Ante el diagnodstico de LACG a partir de lesiones cuta-
neas, es fundamental realizar un correcto estudio de extension
para descartar afectacion secundaria de un LACG-S, puesto que el
pronostico y manejo es diferente . Asimismo, es fundamental la
correlacion de los hallazgos clinicos con la histopatologia y la inmu-
nopatologia, especialmente la expresion de ALK. Asi y todo, existen
casos con particular dificultad para diferenciar ambas entidades y
decidir la actitud terapéutica mas apropiada.

P81. XANTOGRANULOMATOSIS JUVENIL CON AFECTACION
CUTANEA Y OCULAR

C. Fernandez Romero?, A. del Hierro Zarzuelo®,
A.M. Boto de los Bueis®, E. Ruiz Bravo Burguillo, F. Moro Bolado®
y M. Feito Rodrigueze

aServicio de Dermatologia. Hospital Arnau de Vilanova. Valencia.
Servicios de *Oftalmologia y ‘Anatomia Patoldgica. Hospital
Universitario La Paz. Madrid. Servicio de Dermatologia. Hospital
General Universitario. Ciudad Real. ¢Servicio de Dermatologia.
Hospital Universitario La Paz. Madrid. Espafa.

Introduccion. La afectacion extracutanea del xantogranuloma ju-
venil es poco frecuente. Presentamos a una mujer de 14 afnos con
xantogranulomas cutaneos y ocular.

Caso clinico. Mujer de 14 afos, en seguimiento por oftalmologia
por lesion sobreelevada en periferia iridiana del ojo derecho que
genero sinequias, hipopion, hipema recidivante y episodios de uvei-
tis anterior. Se evidenciaron papulas aisladas amarillentas milimé-
tricas en brazos y piernas. Con la sospecha de xantogranulomas
cutaneos y a nivel ocular, fue remitida a dermatologia para valora-
cion. Se realizo biopsia cutanea y en conjuntiva que confirmo el
diagnostico, con mutacion BRAF V600 negativa. Se solicitaron reso-
nancia magnética cerebral y orbitaria, analitica,radiografia de to-
rax y ecografia abdominal, sin alteraciones. Se inicié tratamiento
con colirio de corticoides, bevacizumab (suspendido por intoleran-
cia) y aflibercept intraocular. En el momento actual, se plantea
iniciar tratamiento con inmunosupresion (vinblastina/vincristina vs.
metotrexato vs. talidomida) dada la mala evolucién oftalmolégica
de la paciente.
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Discusion. El xantogranuloma juvenil (XGJ) es un trastorno be-
nigno que pertenece al grupo de las histiocitosis de células no
Langerhans. Se presenta como una o multiples papulas amarillen-
tas, la mayoria durante el primer afo de vida. La afectacion ex-
tracutanea es rara, siendo el compromiso ocular la mas comin
(0,24%). EL XGJ ocular suele ser unilateral y afecta cominmente
al iris. El sintoma mas frecuente es el ojo rojo unilateral, seguido
de la presencia de una tumoracion en el iris o en la conjuntiva. A
diferencia de las lesiones cutaneas, no se resuelve espontanea-
mente y puede provocar hipema, glaucoma o pérdida visual. De-
bido a su baja frecuencia, no se recomienda una exploracion
oftalmologica sistematica en todos los pacientes con XGJ cuta-
neo. En aquellos afectados, la instauracion de tratamiento pre-
coz resulta clave. Los corticoides topicos son el tratamiento de
eleccion, seguidos de otras alternativas en casos de mala res-
puesta como los corticoides intralesionales, la radioterapia ocu-
lar o la quimioterapia.

Conclusion. La afectacion ocular, aunque infrecuente, en la mani-
festacion extracutanea mas comin del XGJ y su identificacion pre-
coz es clave dada la posibilidad de complicaciones.

P82. XANTOGRANULOMA JUVENIL SISTEMICO NEONATAL
CON SINDROME DE DRAVET

F. Mayo Martin?, L. Noguera Morel?, |. Colmenerao®,
A. Hernandez Martin® y A. Torrelo

Servicios de “Dermatologia y "Anatomia Patoldgica. Hospital
Infantil Nifio Jesus. Madrid. Espaiia.

Introduccion. El xantogranuloma juvenil (XGJ) es una proliferacion
monoclonal de células mononucleares no Langerhans. En la clasifi-
cacion de histiocitosis de 2016 el XGJ se incluye en la familia de
xantogranuloma del grupo C (cutaneas y mucocuténeas).

Caso clinico. Lactante varon de un mes y medio nacido en la sema-
na 40, embarazo de alto riesgo por retraso en el crecimiento intra-
uterino y antecedente materno de trombopenia autoinmune.
Presentaba una lesion congénita de crecimiento progresivo en la
axila derecha. En la primera semana de vida consultaron por ulce-
racion de la lesion. A la exploracion presentaba una placa ovalada
eritemato-amarillenta infiltrada e indurada, de superficie lobulada,
de 2,5 cm de diametro mayor. Ademas presentaba 7 papulas y no-
dulos subcutaneos indurados en cabeza, tronco y gluteos. En el es-
tudio histopatoldgico se identificd una proliferacion en dermis e
hipodermis de células de habito histiocitario y células tipo Touton
junto con un discreto infiltrado linfoide acompanante. El estudio
inmunohistoquimico fue CD68, CD163 positivo y S100, CD1a y Lan-
gerina negativo. En el estudio de extension se observo una masa
pélvica retrovesical de 3 cm compatible histolégicamente con XGJ,
junto con una lesion hepatica focal y engrosamiento de las raices
de la cola de caballo.

Discusion. ELl XGJ sistémico (XGJS) es una entidad rara, con 61 ca-
sos reportados en la literatura. Como en nuestro caso, la afectacion
de dos o mas drganos junto con varios nodulos subcutaneos es lo
habitual. El higado esta afectado con frecuencia, sustentando la
probable afectacion hepatica por XGJS en nuestro paciente. El es-
tudio mutacional en nuestro caso no mostro alteraciones de la via
MAPK, evidenciando Gnicamente positividad para SCN1A. Esta mu-
tacion junto con las crisis convulsivas atipicas que presento el pa-
ciente durante el seguimiento sugiere la coexistencia del XGJS y
sindrome de Dravet. El XGJS puede ser muy agresivo y potencial-
mente mortal, principalmente cuando el sistema nervioso central y
el higado estan afectos. Las lesiones cutaneas multiples son un fac-
tor de riesgo de afectacion sistémica, con un periodo de latencia de
meses a varios anos. En estos casos se recomienda realizar un estu-
dio de extension que incluya una analitica y una resonancia magné-
tica abdominal y cerebral, siendo razonable mantener el estudio
diagnostico en el tiempo
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P83. TUMOR DE SPITZ ATIPICO RECIDIVANTE
SOBRE SINDACTILIA

M. Lopez-Pardo Rico?, |. Vazquez Osorio?,
M.D. Sanchez-Aguilar Rojas?, A. Bautista Casasnovas®,
J.M. Suarez Pefarandac y H. Vazquez Veiga®

Servicios de Dermatologia y *Cirugia Pedidtrica, “Anatomia
Patolégica. Complexo Hospitalario Universitario de Santiago
de Compostela (A Coruna). Espana.

Introduccién. El nevo de Spitz es una neoplasia melanocitica de
células epitelioides o fusiformes, mas frecuente en la infancia. Las
neoplasias melanociticas spitzoides incluyen un espectro de progre-
sion entre lesiones benignas (nevo de Spitz convencional) y malig-
nas (melanoma spitzoide). El tumor de Spitz atipico o de potencial
maligno incierto hace referencia a aquellos cuadros histoldgicos
con unas caracteristicas atipicas insuficientes para el diagnostico
de melanoma.

Caso clinico. Nifio de 5 afnos con ectrodactilia de pie izquierdo, que
consulta por una lesion pigmentada presente desde el nacimiento.
En la exploracion se aprecia un nevus de 5 x 3 mm sin datos de
atipia clinica, localizado sobre sindactilia de tercer y cuarto dedo.
Doce meses después presenta una lesion tumoral hiperqueratésica
de 10 x 8 mm, rosada, con restos de pigmento en periferia. Ante
dichos cambios se decide extirpacion. Tras el estudio histopatologi-
co e inmunohistoquimico, se establece el diagndstico de nevo de
Spitz atipico. Tras 6 meses se evidencia en la cicatriz una tumora-
cioén rosada de consistencia elastica, no infiltrada. Se realiza biop-
sia, y tras el diagndstico de tumor de Spitz atipico recidivante, se
remite a centro externo para hibridacion gendémica comparativa,
detectandose cuatro alteraciones cromosoémicas. Se realiza nueva
exéresis, desestimandose en comité multidisciplinar la biopsia se-
lectiva de ganglio centinela (BSGC). Doce meses después, se evi-
dencia una zona indurada sobre la cicatriz. Se confirma
histologicamente una nueva recidiva y se extirpa con margenes li-
bres, permaneciendo sin lesiones hasta la actualidad.
Conclusiones. Se expone el caso de un nifo de 5 afios con una mal-
formacion congénita del antepie sobre la que presenta un nevus de
Spitz atipico recidivante. El estudio molecular demostré mas de
tres alteraciones cromosomicas, lo que se ha relacionado con una
mayor agresividad clinica. En cuanto al manejo de estas lesiones,
se recomienda su exéresis con margenes de 1 cm y seguimiento
clinico. La BSGC se desaconseja, ya que no ha demostrado beneficio
pronostico.

P84. PLACA ERITEMATOSA RECIDIVANTE EN MEJILLA,
CUANDO TRATAS SIN DIAGNOSTICO

A.M. Victoria Martinez?, M. Lova Navarro?, G. Ruiz Garcia®,
S. Canovas Sanchis¢, M. Porras Martinez? y T. Martinez Menchoén?

Servicios de “Dermatologia, ®Anatomia Patoldgica, Cirugia
Pldstica y ‘Oncologia Radioterapia. Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca. Murcia. Espafa.

Introduccion. Presentamos el caso clinico de un varon de 9 afos
con una lesion facial de crecimiento progresivo y evolucion torpida.
Caso clinico. Paciente remitido por placa eritematodescamativa
infiltrada en mejilla. Inicialmente se sospechoé leishmania cutanea,
se realizd biopsia y, en el mismo acto, infiltracion de antimoniato
de meglumina. La biopsia mostré una paniculitis lobulillar linfociti-
ca granulomatosa y seudolinfomatosa. Dada la histologia y la mejo-
ria importante con la primera infiltracion, se mantuvo diagndstico
de sospecha de leishmania cutanea. Se realizaron 3 infiltraciones
mas, pero, ante la pobre respuesta, se decide realizar segunda
biopsia. En esta se observaba un denso infiltrado linfocitico tumoral
dérmico, intersticial y perianexial, que llegaba hasta hipodermis, y
presencia de linfocitos atipicos de tamafo mediano y contorno irre-
gular, sin epidermotropismo, CD3+, CD2+, CD5+, CD4+, CD7+, PD1+
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intenso y negativos para CD20, CD30. Estudio con PCR de TCR gam-
ma con resultado de monoclonalidad. El diagndstico de esta biopsia
fue compatible con un desorden linfoproliferativo primario de cé-
lulas T pequenas/medianas CD4+ (DLP-CTPM CD4+) y se inici6 ma-
nejo de forma multidisplinar, decidiéndose comenzar con
corticoides topicos e infiltraciones intralesionales de aceténido de
triamcinolona. Al presentar Unicamente mejoria parcial, se realiza
posteriormente tratamiento quirdrgico de la lesion y la clinica ha
mejorado tras la cirugia.

Discusion. EL DLP-CTPM CD4+ es una entidad infrecuente, incluida
por primera vez en 2005 en la clasificacion de la OMS-EORTC y de
comportamiento indolente. Su presentacion es mas frecuente en
adultos y se manifiesta como una placa o nodulo solitario, que afec-
ta, tipicamente, a cabeza y cuello. El perfil inmunohistoquimico es
CD3+, CD4+, CD30- y CD8-, pudiendo presentar pérdida variable de
marcadores de células Ty positividad variable para PD1, expresado
en linfocitos T-helper foliculares. Ademas, se ha observado reorde-
namiento monoclonal TCR en mas del 80% de los casos publicados.
El manejo incluye excision quirdrgica, radioterapia y corticoides
topicos o intralesionales, con un prondstico excelente y una super-
vivencia a 5 afos cercana al 100%.

P85. LIPOBLASTOMA: PRESENTACION DE UN CASO
Y REVISION DE LA LITERATURA

C.F. Caballero Linares, F. Alfageme Roldan, D. Suarez Massa,
G. Silvestre Egea y E. Lopez-Negrete Arenal

Hospital Universitario Puerta de Hierro. Majadahonda (Madrid).
Espana.

Introduccion. El lipoblastoma es una neoplasia benigna de partes
blandas que deriva del tejido adiposo embrionario y suele aparecer
antes de los tres anos de vida, con un comportamiento localmente
invasivo con riesgo de recidiva si no se extirpa por completo.

Caso clinico. Presentamos un paciente de 16 anos derivado a der-
matologia pediatrica por una lesion glutea asintomatica de un afio
de evolucion, con crecimiento lento progresivo. Como anteceden-
tes personales de interés solo presenta haber sido prematuro. A la
exploracion, se observan varios nddulos blandos en la zona superior
del pliegue interglteo, de consistencia gomosa, de aproximada-
mente 6 cm en longitudinal y 4 cm en anchura.

Resultados. Se realizé biopsia de la lesion, mostrando agregados de
adipocitos univacuolados, de pequefo tamano y aspecto inmaduro
sin atipia citoldgica ni figuras de mitosis, con abundante vasculari-
zacion capilar, acompanados de proliferacion de fibroblastos CD34+
y asentando en una matriz rica en mucopolisacaricos acidos, siendo
el diagnostico anatomopatoldgico de proliferacion de adipocitos
inmaduros (lipoblastos). En ecografia, se observa una lesion subcu-
tanea avascular heteroecoica mal delimitada que no invade el pla-
no muscular subyacente, compatible con lipoblastoma. Se realizo
ademas RMN para valoracion prequirtrgica y descartar disrafismo,
con hallazgos en relacion con lesion interglutea infiltrativa (piel y
tejido celular subcutaneo), que desde el punto de vista de la ima-
gen muestra escasa cantidad de tejido graso. Finalmente, se decide
extirpacion quirrgica con anestesia local y sedacion.

Discusion. El lipoblastoma representa entre el 5-30% de las masas
de tejidos blandos en nifos, siendo diagnosticado el 90% de los
casos en menores de 3 afnos y un 10% en la adolescencia, y ex-
traordinariamente en adultos, siendo su localizacion mas frecuen-
te en las extremidades y en el tronco, de crecimiento lento o
rapido. El tratamiento de eleccion es la extirpacion completa,
para evitar las recidivas. Tiene un prondstico excelente, por lo
que cuando se producen a partir de la adolescencia es importante
hacer el diagnostico diferencial con otras patologias mas agresivas
como el liposarcoma mixoide, un tumor maligno de partes blandas
frecuente con posibilidad de recurrencia local y metastasis a dis-
tancia.
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P86. MIOFIBROMATOSIS INFANTIL GENERALIZADA. A
PROPOSITO DE UN CASO

G. de la Vega Calvo Moreno?, M. Garcia Ramirez®,
I. Lopez Riquelme?, J.M. Garcia-Hirschfeld Garcia¢,
J.A. Llamas Carmona®y F.J. del Boz Gonzalez?

Servicios de Dermatologia, "Pediatria y ‘Anatomia Patoldgica.
Hospital Regional Universitario de Mdlaga. Espana.

La miofibromatosis infantil es una enfermedad poco frecuente, pro-
pia de la infancia precoz, que se caracteriza por la aparicion de
lesiones cutaneas y/o viscerales durante los dos primeros afios de
vida. Paciente de 2 meses de edad ingresada con diagnostico de
fractura patologica de fémur, tras un cuadro de impotencia funcio-
nal. La radiografia evidenciaba una lesion quistica/osteolitica sub-
yacente, asi como otras lesiones de similares caracteristicas en
esqueleto axial. A la exploracion fueron divisadas multiples maculas
rosadas y azuladas en tronco y extremidades, presentes desde la
segunda semana de vida. El hallazgo de soplo sistolico hizo precisar
un estudio ecocardiografico, que puso de manifiesto una masa hipo-
génica en la auricula derecha. En este contexto, una RMN corporal
desveld multiples nédulos sélidos, localizados en tejido subcuta-
neo, muscular y dseo, asi como un patrén parenquimatoso en zonas
declives de ambos pulmones. Estos hallazgos, junto con el estudio
histolégico de una de las lesiones cutaneas concluyeron con el diag-
nostico de miofibromatosis infantil generalizada. Se iniciaron ciclos
semanales de vinblastina y metotrexato. Desafortunadamente, la
afectacion pulmonar condujo a un acelerado decaimiento respira-
torio, y la paciente falleci6 por insuficiencia respiratoria en la se-
mana 5 de tratamiento. La miofibromatosis infantil se caracteriza
por la presencia de multiples tumores fibrosos, localizados en piel,
musculo, hueso, tejido subcutaneo y visceras. Un diagnostico pre-
coz puede influir notablemente en el prondstico, motivo por el que
debe realizarse un adecuado diagnostico diferencial con lesiones
vasculares, especialmente con los hemangiomas, en ocasiones con-
fundidos debido a la gran vascularizacion que comparten ambas
entidades. La exploracion fisica debe acompafarse de pruebas de
imagen que permitan la correcta visualizacion del esqueleto axial y
afectacion visceral. No obstante, el diagnostico definitivo es alcan-
zado mediante el estudio histoldgico de una de las lesiones. En
pacientes con miofibromatosis infantil solitaria o multicéntrica se
recomienda un manejo conservador. De esta forma, el tratamiento
sistémico queda relegado al manejo de la miofibromatosis infantil
generalizada mediante el empleo de quimioterapicos, y la posible
incorporacion de imatinib o sunitinib si presenta mutacion del gen
PDGFR.

P87. NEVUS SEBACEOS. ;FRECUENTE TRANSFORMACION
MALIGNA?

C. Guerrero Ramirez, J.M. Azafa Defez, M.L. Martinez Martinez,
P. Lopez Sanz, S. Manso Cordoba y M.E. Alfaro Martinez

Complejo Hospitalario Universitario de Albacete. Espafia.

Los nevos sebaceos son hamartomas cutaneos constituidos por un
epitelio hiperplasico, foliculos pilosos inmaduros y glandulas seba-
ceas y apocrinas. Durante la infancia, los nevos sebaceos se man-
tienen normalmente sin cambios, debido a la quiescencia de las
glandulas sebaceas, pero durante la adolescencia, dada la influen-
cia hormonal, dichas lesiones se vuelven verrucosas o nodulares. La
aparicion de nddulos, ulceraciones o crecimiento rapidos deberian
hacernos sospechar el desarrollo de una neoplasia. El objetivo de
este estudio es investigar el nimero de nevos sebaceos que, siendo
biopsiados/ extirpados, presentaron una transformacion neoplasi-
ca, benigna o maligna. Realizamos un estudio descriptivo, transver-
sal de caracter retrospectivo de biopsias/ extirpaciones en
paciente con nevos sebaceos que habian presentado cambios en los
Gltimos meses realizados entre enero de 2008 y noviembre de 2022.

De un total de 70, dividimos a los pacientes en dos grupos (mayores
y menores de 18 anos en el momento de la biopsia/extirpacion),
para poder evaluar la capacidad de transformacion neoplasica du-
rante infancia y adolescencia vs. edad adulta. Dentro del grupo de
los menores de 18 afnos, que presentaron cambios en el nevo seba-
ceo, ninguno presentd una transformacion maligna del mismo, y
solo una de las biopsias realizadas detecto un siringocistoadenoma
papilifero. Por otro lado, en los mayores de 18 afos, si que hubo
mayor tasa de transformacion neoplasica, tanto benigna (8) como
maligna (7). Dentro de este grupo, los mas frecuentes fueron los
siringocistoadenomas papiliferos (6), tumores infundibulares (3) y
carcinoma basocelulares (7). Los nevos sebaceos pueden asociar en
su evolucion presentar una amplia variedad de neoplasias benignas
y malignas. Dentro de los tumores benignos, los mas frecuentes son
las verrugas virales, el tricoblastoma, el siringocistoadenoma papi-
lifero. Las neoplasias malignas incluyen el carcinoma basocelular y
con menor frecuencia otros tipos de carcinomas. El riesgo de malig-
nidad aumenta con la edad, pero también se han publicado casos
pediatricos. En una serie de 631 pacientes, se detectaron 5 carci-
nomas basocelulares, 4 de ellos en nifos menores de 14 anos, a
diferencia de nuestra serie donde no detectamos ninguno; y 14 tu-
mores benignos, mientras que nosotros solo detectamos uno. Ello
podria deberse al pequefio tamaio muestral de nuestro estudio.

P88. MIOFIBROMATOSIS SOLITARIA FACIAL

L. Feito Sancho?, G. Vazquez Contreras?, A. Santa Cruz Martin?,
R.M. Regojo Zapata®, R.M. Ceballos Rodriguez® y C. Rubio Flores?

aServicio de Dermatologia. Hospital Universitario Infanta Sofia.
San Sebastidn de los Reyes (Madrid). *Servicio de Anatomia
Patologica. Hospital Universitario La Paz. Madrid. Espafia.

Introduccién. Los tumores neonatales plantean un diagnéstico di-
ferencial amplio, desde lesiones benignas autoinvolutivas a lesiones
agresivas con potencial riesgo vital.

Caso clinico. Recién nacido sin antecedentes que presento a nivel
preauricular izquierdo una lesion nodular eritematoviolacea de 3,5
cm, consistencia firme, y superficie lisa con vasos finos visibles. La
ecografia mostro una lesion hipoecogénica homogénea bien delimi-
tada, disponiéndose desde dermis hasta el plano muscular, escasa-
mente vascularizada. La resonancia magnética confirmo la
naturaleza sélida de la lesion, intimamente relacionada con la pa-
rétida y con el musculo masetero. Se descarto la presencia de lesio-
nes a otros niveles. Se procedi6 a extirpacion completa de la lesion
por cirugia plastica pediatrica, con diagnostico histologico de mio-
fibroma.

Discusion. Presentamos un caso de miofibroma solitario, principal
tumor fibroso de la infancia. Su presentacion mas frecuente es en
forma de lesion Unica en cabeza y cuello. No obstante, también
existe una forma multicéntrica con afectacion visceral y potencial
gravedad. Ademas, su presentacion puede ser inespecifica y con-
fundirse con otras entidades. El diagnostico es histologico, obser-
vandose formaciones nodulares bien delimitadas con patron
bifasico (células fusiformes en la periferia y células poligonales con
patron vascular hemangiopericitoide en el centro). La secuencia-
cion del gen PDGFRB y las técnicas inmunohistoquimicas (positivi-
dad para actina, vimentina y ocasionalmente CD34) permiten
diferenciarlo del fibrosarcoma, principal tumor fibroso maligno de
la infancia. Puesto que la mayor parte de los miofibromas congéni-
tos autoinvolucionan en meses, la actitud expectante constituye el
tratamiento de eleccion, reservandose la cirugia para casos compli-
cados o estéticamente comprometidos.

Conclusion. Se presenta un caso de miofibroma facial, que pone de
manifiesto un problema al que se enfrentan muchos neonatoélogos
en su dia a dia: el manejo de masas congénitas, planteando diag-
nosticos diferentes a un hemangioma, y abarcando posibilidad de
lesiones malignas (fibrosarcoma) o complicadas (miofibromatosis),
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en un grupo de edad en el que, la inmadurez anatomica y fisiologica
condiciona una especial vulnerabilidad.

P89. TUMOR DE CELULAS GRANULARES EN UN NINO
DE 9 ANOS

R.F. Rubio-Aguilera?, G. Baeza-Hernandez?, R. Khedaoui®,
A. Hernandez-NUnez?, B. Echeverria-Garcia® y J. Borbujo?

Servicios de ‘Dermatologia y "Anatomia Patoldgica. Hospital
Universitario de Fuenlabrada (Madrid). Espanha.

Caso clinico. Varon de 9 afos sin antecedentes de interés salvo ci-
rugia de criptorquidia bilateral. Fue traido a consultas por apari-
cion de un nodulo en tercer dedo de mano izquierda de 9 meses de
evolucion, asintomatico y de aparicion espontanea. Se trataba de
un nodulo normocoloreado de 7 mm, de consistencia elastica y no
adherido a planos profundos sobre el que se realiz6é una ecografia
que mostraba una lesion ovalada, bien definida e hipoecoica, pero
con cierta ecogenicidad central. Estaba localizada encima de la
zona tendinosa y no conectaba con el espacio articular. El modo
Doppler color no mostro flujo. Se realizo una biopsia que mostré un
tumor de células granulares (TCG). Se repitieron anamnesis y ex-
ploracion exhaustivas, sin encontrar datos que sugirieran presencia
de tumores a otros niveles ni sospecha de rasopatias. Fue remitido
a Cirugia Pediatrica para extirpacion completa de la lesion.
Discusion. EL TCG es un tumor poco frecuente que suele afectar a
piel, tejido subcutaneo y lengua, aunque puede desarrollarse en
cualquier drgano. La edad media de presentacion se sitUa en torno
a los 45 anos, mientras que en ninos es un tumor raro. Aunque la
mayoria son lesiones Unicas, hay casos de TCG multiples. En estos,
especialmente en nifos, se ha descrito asociacion con neurofibro-
matosis tipo |, sindrome de Noonan, cardiopatias congénitas o crip-
torquidia, entre otros. La ecografia cutanea del TCG no esta apenas
descrita en la literatura, a diferencia de la ecografia en otras loca-
lizaciones como mama o esofago, por lo que no tiene un papel es-
tablecido en el diagnostico, que es histologico. El tratamiento de
eleccion es la cirugia, con bajas tasas de recidiva aun con margenes
afectos.

Conclusién. Presentamos un caso de TCG cutaneo en un nifio y sus
caracteristicas ecograficas.

P91. TUMORACION VASCULAR DE RAPIDO CRECIMIENTO:
NO ES ANGIOMA TODO LO QUE PARECE

J. Fernandez Vela, L. Bascon Rodriguez, J.M. Sanchez Schmidt,
C. Muhoz Santos, J. Romani de Gabriel y A. Guilabert Vidal

Fundacié Hospital Asil. Granollers (Barcelona). Espana.

Introduccion. Las tumoraciones vasculares de rapido crecimiento
suponen un reto en la practica clinica, precisando en muchas oca-
siones el apoyo de imagen y la histopatologia para llegar a su diag-
nostico.

Caso clinico. Varén de 11 afos que presentaba una masa de creci-
miento progresivo, dolorosa al roce, de 3 meses de evolucion. A la
exploracion fisica se observé una lesion de aspecto vascular en
hombro izquierdo de 25 x 20 mm con 2 componentes: una parte
nodular eritematosa cupuliforme de 15 mm y un componente infil-
trado subcutaneo subyacente con telangiectasias en su superficie y
aspecto contusiforme. En el estudio ecografico se objetivo una ima-
gen hipoecoica heterogénea mal definida en dermis con protrusion
epidérmica de 14,6 x 16, 8 mm, encapsulada, con refuerzo poste-
rior y aumento de la sefial Doppler turbulenta en la zona dérmica
de la lesion. Se procedid a la exéresis quirdrgica con resultado
histopatoldgico de pilomatrixoma.

Discusion. El pilomatrixoma es una neoplasia benigna que se gene-
ra de las células de la matriz del foliculo piloso. Su incidencia se
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calcula en torno al 0,001% en la poblacion general, alcanzando el
10% en la poblacion pediatrica, con distribucion en la primera y
segunda décadas de la vida y ligeramente mayor prevalencia en
mujeres que en hombres (1,15:1). En ocasiones el diagnostico pre-
operatorio del pilomatrixoma resulta dificil alcanzandose la preci-
sion diagnodstica en 1 de cada 2 casos basado Unicamente en
hallazgos clinicos y hasta 2 de cada 3 si se asocia a ecografia cuta-
nea. Aunque las lesiones se pueden encontrar en cualquier parte
del cuerpo, las zonas mas cominmente descritas son cabeza y cue-
llo (64%), extremidades superiores (22%) y tronco (8%). Se han des-
crito en la literatura formas clinicas atipicas de pilomatroxima
como: cuerno pilomatricomal, pilomatricoma con apariencia bullo-
sa, pilomatricoma anetodérmico, pilomatricoma linfangiectasico,
pilomatricoma perforante y pilomatricoma exofitico. Hasta el mo-
mento, se han descrito tan solo 4 casos de una variante tipo angio-
ma, como el caso que presentamos.

Conclusioén. El pilomatrixoma es un tumor raro el cual puede supo-
ner un reto diagnostico cuando se presenta de manera atipica.

P92. TRASTORNO LINFOPROLIFERATIVO CUTANEO
PRIMARIO DE LINFOCITOS T PEQUENOS/MEDIANOS
CD4-POSITIVOS: DESCRIPCION DE DOS CASOS
PEDIATRICOS

M. Segui Olmedilla®, L. Noguera Morel®, A. Hernandez Martin®,
I. Colmenerao® y A. Torrelo Fernandez®

aHospital Universitario de la Princesa. "Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus. Madrid. Espana.

Introduccion. Previamente conocido como linfoma cutaneo prima-
rio de linfocitos T pequenos/medianos CD4 positivos, en la clasifi-
cacion de la OMS de 2016 esta entidad fue renombrada como
trastorno linfoproliferativo cutaneo primario de linfocitos T peque-
nos/medianos CD4 positivos, por su curso indolente y excelente
prondstico. Si bien este trastorno se ha notificado casi en su totali-
dad en adultos, rara vez se ha descrito en nifios.

Caso clinico. Presentamos dos casos pediatricos recientemente
diagnosticados en el Hospital Nifio JesUs. El primer caso se trata de
un nifo de 13 afos que consulta por una lesion descubierta de for-
ma casual hace un mes en la espalda. A la exploracion presenta una
papula de 8 mm, de color rosado-carnoso con telangiectasias. La
sospecha diagnostica es de nevus de Spitz versus picadura persis-
tente, por lo que se extirpa la lesion. El segundo caso es un nifo de
1 afo y 10 meses que consulta por una lesion de mas de un mes de
evolucion, con aumento progresivo de tamano. A la exploracion
presenta un nodulo eritematoso indurado en antebrazo derecho. En
el diagnostico diferencial se incluye el xantogranuloma juvenil, el
linfoma marginal y la reaccion a picadura persistente. En este caso
se realiza una biopsia de la lesion.

Resultados. En ambos casos los hallazgos histopatologicos muestran
una proliferacion linfoide que ocupa la dermis papilar y reticular de
forma difusa con epidermotropismo de distribucion multifocal. Las
células linfoides son polimorfas, reconociéndose linfocitos de peque-
fio y mediano tamano. El estudio inmunohistoquimico pone de mani-
fiesto un fenotipo T (CD3+, CD4+, CD8-), con pérdida de CD7,
acompanandose de un pequefio componente de linfocitos B CD79+.
Se realiza estudio molecular con resultado positivo para reordena-
miento monoclonal de TCR gamma confirmando el diagnodstico de
trastorno linfoproliferativo cutaneo primario de linfocitos T peque-
fios/medianos CD4 positivos. En el primer caso se realiza extirpacion
simple de la lesion sin observarse recidiva posterior. En el segundo
caso, tras la biopsia, la lesion experimenta regresion completa.
Discusién. Al igual que ocurre en adultos, esta entidad en nifos
tiene un curso indolente y un prondstico excelente, no estando re-
comendada la estadificacion. La escision quirdrgica y los corticoi-
des intralesionales son las opciones preferidas de tratamiento,
siendo frecuente la regresion espontanea después de la biopsia.
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P93. MASTOCITOSIS SEGMENTARIA: A PROPOSITO
DE UN CASO

M. Cotarelo Hernandez?, L. Vergara de la Campa?,
I. Salgiiero Fernandez?®, I. Torrado Espariolc, |. Alvarez-Twose?
y C. Pérez Hortet?

aComplejo Hospitalario Universitario de Toledo. "Hospital
Universitario Puerta de Hierro. Majadahonda (Madrid). “Hospital
General Universitario. Guadalajara. “Instituto de Estudios

de Mastocitosis de Castilla La Mancha. Toledo. Espana.

La mastocitosis se caracteriza por una expansion clonal de masto-
citos en diferentes organos, siendo la piel la localizacion mas fre-
cuente, con manifestaciones clinicas muy heterogéneas.

Caso clinico. Varon que presenta desde los 7 afios una lesion erite-
mato-marronacea en region frontal media. Asocia cefaleas y episo-
dios de mareo frecuentes sin etiologia desencadenante. Se realizo
estudio histologico, objetivando numerosos mastocitos fusiformes
(cKiT+, triptasa+, CD25- y CD30-) en dermis reticular superficial.
Se descarto6 afectacion sistémica en estudios complementarios
(biopsia de médula dsea, analitica, ecografia abdominal y densito-
metria dsea). En el estudio genético en sangre periférica y médula
6sea no se detectd la mutacion D816V de cKIT. Se inici6 tratamien-
to antimediador, desapareciendo la clinica sistémica asociada. El
diagnostico final fue de mastocitoma cutaneo de disposicion seg-
mentaria.

Discusion. La mastocitosis en la infancia tiene un prondstico exce-
lente, la mayoria con resolucion antes de la adolescencia; en adul-
tos puede tener una evolucion crénica y asociar clinica sistémica.
De forma general, la mastocitosis cutanea (MC) se clasifica en tres
formas: mastocitoma cutaneo, MC maculopapular (subformas mo-
nomorfa y polimorfa) y MC difusa. Se contemplan otras como la
telangiectasia macularis eruptiva perstans, presente de forma oca-
sional en la infancia. Esta clasificacion se encuentra limitada por la
heterogeneidad en la clinica y el prondstico. El diagnéstico defini-
tivo de MC se define por la triada de lesion cutanea tipica, confir-
macion histologica y ausencia de criterios de afectacion sistémica.
Ademas, se tiene en cuenta la presencia de la mutacion activadora
en cKIT. El caso que presentamos es una forma de presentacion de
MC poco frecuente, de distribucion segmentaria siguiendo las lineas
de Blaschko de la cara. Se han descrito formas excepcionales limi-
tadas a un area, publicadas como nevoides o lineales. Seria la ex-
presion en mosaico de la enfermedad, con el desarrollo de la
mutacion en cKIT en los precursores mastocitarios tras abandonar
la médula 6sea y antes de entrar en la cresta neural ectodérmica,
de la que deriva el mesénquima de la cara y region anterior del
cuero cabelludo.

Conclusion. Se debe considerar el diagnoéstico de mastocitoma cu-
taneo segmentario en lesiones mastociticas con esta distribucion
blaschkoide.

P94. LAS APARIENCIAS ENGANAN

R. Pérez Blasco, J. Ugedo Alzaga, L. Zaldumbide Duenas,
G. Chocarro Amatriain, A. Orbea Sopeha
y M.R. Gonzalez Hermosa

Hospital Universitario de Cruces. Bilbao (Vizcaya). Espaiia.

Introduccion. El hamartoma fibroso de la infancia es un tumor in-
frecuente de tejidos blandos que tipicamente aparece en la infan-
cia, antes de los dos anos de edad. Generalmente es asintomatico
y muestra un curso benigno, aunque a veces requiere la realizacion
de un diagnostico diferencial con neoplasias malignas por su pre-
sentacion clinica.

Caso clinico. Acude una paciente de sexo femenino de 5 meses de
edad sin antecedentes personales ni familiares de interés. Los pa-
dres consultan por una lesion cutanea en glteo izquierdo presente
desde el nacimiento de crecimiento progresivo asintomatica. A la
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exploracion fisica se observa un nédulo rosado indurado. Nos llama
la atencion un aumento de pliegues cutaneos circunferenciales y
simétricos de consistencia blanda en extremidades y cuello. No se
observan signos dismorficos. Se realiza una biopsia de la lesion cu-
tanea y se deriva a la paciente a Pediatria y Genética para descar-
tar un sindrome del repliegue de piel circunferencial.

Resultados. El estudio histoldgico de la lesion cutdnea evidencia
tejido fibroblastico, mesenquimal y adiposo maduro siendo compa-
tible con un hamartoma fibroso de la infancia. El estudio cardiolo-
gico y las ecografias cerebral y abdominal resultan normales. No se
identifican variantes patogénicas relacionadas con el sindrome de
repliegue de piel circunferencial. El tumor es extirpado por parte
del servicio de Cirugia Pediatrica con buen resultado.

Discusion. Aunque clasicamente el hamartoma fibroso de la infan-
cia se haya considerado como un hamartoma, en la actualidad se
define como una neoplasia que afecta a los lactantes y que presen-
ta una histologia trifasica caracteristica. El tratamiento de eleccion
es la extirpacion quirtrgica completa. Sin embargo, con reseccio-
nes incompletas las tasas de recidivas también son muy bajas. El
pronodstico es excelente. Nos ha parecido interesante presentar
este caso por su baja frecuencia de presentacion y para realizar una
actualizacion del mismo.

P95. DISPLASIA DERMICA PREAURICULAR FOCAL
UNILATERAL: DIAGNOSTICO CLINICO Y CARACTERISTICAS
ECOGRAFICAS

F. Moro Bolado?, E. Fiz Benito®?, M. Meruelo Ruano¢,
C. Fernandez Romerod, R. Maseda Pedrero®
y M.F. Albizuri Prado®

aHospital General Universitario. Ciudad Real. Hospital
Universitario La Paz. Madrid. <Hospital de Basurto. Bilbao
(Vizcaya). “Hospital Arnau de Vilanova. Valencia. Espafia.

Introduccion. La aplasia cutis congénita (ACC) es una anomalia que
se caracteriza por un defecto focal de la piel, y en ocasiones de los
tejidos subyacentes. Puede presentarse de manera aislada o acom-
pafnarse de otras anomalias del desarrollo.

Caso clinico. Recién nacida a término remitida a consulta que pre-
senta lesion congénita en forma de placa redondeada en region
preauricular izquierda de 12 mm de diametro, con bordes bien de-
finidos, aspecto membranoso, coloracién anaranjada y brillante y
rodeada de vello fino (signo del collar de pelo). Se acompana de la
presencia de dos papulas de coloracion piel sobre el trago compati-
ble con apéndices preauriculares bilaterales. Se realiza ecografia
cutanea de alta resolucion en consulta observandose un adelgaza-
miento dermohipodérmico, con ligero aumento de ecogenicidad en
hipodermis subyacente. En modo doppler color no presenta
aumento de vascularizacion. Se establece el diagnostico de displa-
sia dérmica preauricular focal (DDPF) unilateral. Se completa el
estudio con el cribado auditivo neonatal sin alteraciones, ecografia
transfontanelar sin hallazgos y ecografia abdominal que descarta
patologia renoureteral asociada.

Discusion. La DDPF es un subtipo de ACC de localizacion facial. Es
un tipo de displasia dérmica focal facial, grupo de displasias ecto-
dérmicas que se caracterizan por la presencia de lesiones congé-
nitas bitemporales o preauriculares tipo aplasia cutis. Se han
establecido cuatro tipos de displasias dérmicas, correspondiendo
la DDPF con la displasia dérmica tipo IV. Se han descrito una vein-
tena de casos, con un reporte previo de localizacion unilateral,
siendo el resto bilaterales. Se caracteriza por defectos preauricu-
lares debidos a anomalias en la fusion maxilar y mandibular du-
rante el desarrollo embrionario. La presencia del collar de pelo es
tipica en la mayor parte de los casos, sin asociar anomalias a otros
niveles y sin compromiso neurolégico. Estudios recientes han
identificado mutaciones en el gen CYP26C1 en seis casos de DDPF
no relacionados.
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P96. ERITROMELALGIA PRIMARIA NO HEREDITARIA
INFANTIL ASOCIADA A QUERATODEMRIA ACUAGENICA
CON BUENA RESPUESTA A PROPANOLOL

L. Beas Porcel, A.C. Menéndez Garcia-Estrada,
M.M. Escudero Gongora y F. Simon Lopez

Servicio de Dermatologia y Venereologia del Hospital
Universitario Torrecdrdenas. Almeria. Espafia.

La eritromelalgia es una patologia poco frecuente, que se caracteri-
za por la presencia de un intenso dolor de caracter urente asociado
a eritema y aumento de la temperatura local que afecta principal-
mente a manos y pies, aunque también puede afectar a piernas,
brazos e incluso cara. Dichos sintomas pueden presentarse de mane-
ra continuada o en brotes de frecuencia y duracion variable.

Caso clinico. Nifia de 12 afios sin antecedentes de interés, que acude
a consulta derivada desde reumatologia tras descartar patologia sis-
témica, por episodios recidivantes de eritema, aumento de la tem-
peratura local e intenso dolor en manos, piernas y pies, de menos de
1 h de duracion. No lo relaciona con ninglin desencadenante en con-
creto, ni se asocia a sintomatologia sistémica, por lo que se estable-
ce el diagnostico de eritromelalgia primaria. Se realiza estudio de
presion arterial en extremidades y estudio electroneurofisioldgico sin
observar ninguna alteracion. Se solicita el estudio de la mutacion del
gen SCN9A, que resulta negativa. La paciente inicia tratamiento con
AAS 300 mg/dia con mejoria en la frecuencia y gravedad de los bro-
tes pero persistencia de los sintomas que conlleva su suspension y se
inicia tratamiento con nifedipino 20 mg/dia sin mejoria por lo que se
pauta propanolol 10 mg/8 h alcanzando un control total de la sinto-
matologia; 6 meses después la paciente desarrolla un cuadro de que-
ratodermia acuagénica que se controla con la aplicacion topica de
sulfato de aluminio a noches alternas.

Discusion. La eritromelalgia es una patologia asociada a una gran
morbilidad. Se va a clasificar en primaria o secundaria segln se
asocie o no a patologia subyacente, siendo estas Gltimas muy raras
en ninos. A su vez, dentro de las formas primarias se encuentran
aquellas asociadas a la mutacion del gen SCN9A implicado en el
funcionamiento de los canales de Na voltaje dependientes (Nav17).
Dentro de las comorbilidades asociadas a esta patologia, se han
descrito sindromes acros fundamentalmente acrocianosis pero no
se han reportado casos de queratodermia acuagénica asociados. En
cuanto a tratamiento, existe una gran variedad de opciones tera-
péuticas con respuestas muy variables a las mismas dado el carac-
ter refractario de la misma.

Conclusion. Presentamos el caso de una nifa con eritromelalgia
primaria no hereditaria con buena respuesta a propanolol que de
forma secundaria ha desarrollado una queratodermia acuagénica.

P97. ECCEMA ALERGICO DE CONTACTO
POR CLORHEXIDINA: UN RETO DIAGNOSTICO

R.M. Escribano de la Torre, J. Gimeno Castillo, A. Menéndez Parroén,
Z. Martinez de Lagran Alvarez de Arcaya y R. Gonzalez Pérez

Hospital Universitario Araba. Vitoria-Gasteiz (Alava). Espafa.

Introduccion. El eccema alérgico de contacto (EAC) por clorhexidi-
na en la poblacion pediatrica es excepcional, aunque su baja inci-
dencia contrasta con su empleo bastante extendido.

Caso clinico. Nifa de 3 anos, seguida en nuestras consultas por un
hemangioma infantil cervical. En una de las revisiones, la madre
comento episodios recurrentes desde hacia varios meses de lesio-
nes cutaneas tras traumatismos por caidas, especialmente abrasio-
nes, que evolucionaban de forma toérpida, con formacion de
papulo-pustulas y posteriormente erosiones y costras de aspecto
melicérico. En ocasiones, se acompaiaban de papulas eritematosas
a distancia en codos que recordaban al eritema multiforme.
Resultados. A pesar del aspecto impetiginizado, los cultivos bacte-
rianos fueron negativos y las lesiones no respondian a antibioterapia

topica. Se realizo biopsia de unas de las lesiones del codo, revelando
una dermatitis liquenoide y vasculitis linfocitaria. También se llevo a
cabo una analitica para descartar autoinmunidad, enfermedades ca-
renciales o inmunodepresion, resultando normal. Se reinterrogd a la
familia sobre el tratamiento topico aplicado en las heridas. Recono-
ciendo que empleaban una formula comercializada con clorhexidina
alcoholica como antiséptico, se planteé como posibilidad diagnéstica
la sensibilizacion alérgica a dicha sustancia, por lo que se realizaron
pruebas epicutaneas, que resultaron positivas tanto para la clorhexi-
dina como para el producto propio. Por tanto, se trataba de un EAC
por clorhexidina con lesiones inflamatorias a distancia como reaccion
de hipersensibilidad secundaria. Cuando se retir6 su empleo, las le-
siones desaparecieron sin recidivas.

Discusion. EL EAC por clorhexidina en la infancia puede confundirse
con otras dermatosis mas frecuentes a esta edad, como la celulitis
o impétigo, por lo que es importante un alto grado de sospecha
clinica para su diagnostico. Hay que considerar esta entidad en
casos de evolucion torpida de heridas.

P98. MORFEA GENERALIZADA CON MALA RESPUESTA
TERAPEUTICA

E. Gil de la Cruz, M.C. Postigo Llorente, A. Calleja Algarra,
C. Zarco Olivo y S.I. Palencia Pérez

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid. Espafa.

La morfea generalizada se define como aquella en la que existen 4
o mas placas de al menos 3 cm, que confluyen y afectan a 2 o mas
regiones anatomicas. Una paciente de 3 afios de edad acudio a
nuestro hospital derivada desde otro centro por cuadro cutaneo
generalizado con esclerosis e intenso edema, asociado a proceso
linfoproliferativo con TCR gamma monoclonal. Presentaba varias
maculas hipopigmentadas de aspecto atréfico con distribucion li-
neal no blaschkoide en tronco y extremidades. Ademas, se objeti-
vaba esclerosis cutanea a nivel dérmico de predominio en ambos
muslos, cuello y mejillas. Aunque inicialmente era dificil distinguir-
la del edema dérmico generalizado, durante la evolucion fue dife-
renciandose claramente de este. La primera biopsia cutanea reveld
una dermatitis linfohistiocitaria intersticial con extension a los ane-
jos. Pese a que con inmunohistoquimica no se observaron células
CD123 positivas, se considera compatible con lupus eritematoso.
Sin embargo, el cuadro clinico sugeria como primera posibilidad
diagnodstica una morfea generalizada. Esta fue apoyada por el resul-
tado del segundo examen anatomapatoldgico, que lleva al diagnos-
tico histologico de morfea. De momento ninguna de las pruebas
complementarias orienta a un proceso maligno subyacente. La mor-
fea generalizada supone aproximadamente el 7% de los casos de
morfea infantil. Esta afecta con mayor frecuencia al sexo femeni-
no, con una edad media de comienzo entre los 5 y los 7 afos. Sin
embargo, la edad media de diagndstico se sitUa entre los 7 y los 13
anos. Su gran variabilidad en la presentacion clinica hace que con
frecuencia sea confundida con otros sindromes. Por ello es impor-
tante un buen conocimiento de la misma para reconocerla e instau-
rar el tratamiento lo mas tempranamente posible.

P99. PILOMATRIXOMAS MULTIPLES: INFORME DE UN CASO
Y REVISION DE LA LITERATURA

A. Muiiz de Lucas, M. Menéndez Sanchez, G.G. Dradi,
J. Griffiths Acha, D. de la Vega Ruiz y J.L. Lopez Estebaranz

Fundacién Hospital Alcorcén (Madrid). Espana.

Introduccion. Los pilomatrixomas son tumores anexiales benignos
derivados de la matriz del pelo. Aunque suelen presentarse como
lesiones solitarias, pueden desarrollarse pilomatricomas multiples
(PM) en el mismo individuo, lo que ocurre en el 2,4-5% de los casos.
Los PM pueden ser esporadicos, familiares o estar asociados a un
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sindrome subyacente. Las asociaciones mas citadas en la literatura
incluyen la distrofia miotonica tipo 1 o de Steinert (DM1) y los sin-
dromes relacionados con la poliposis adenomatosa familiar (PAF)
entre otros.

Caso clinico. Se trata de una mujer de 15 afos con diabetes melli-
tus tipo 1 en tratamiento con insulina, que consulta por una lesion
cutanea en sien derecha de un mes de evolucion. La paciente habia
sido intervenida previamente de dos pilomatrixomas. A la explora-
cion, se trataba de una lesion nodular, dura y movil a la palpacion
de 1,5 cm. Ademas, presentaba otras cuatro lesiones sugestivas de
pilomatricomas: dos en espalda, una en brazo izquierdo y otra en
antebrazo derecho. Debido a las molestias ocasionadas, se realizd
extirpacion de la lesion. El examen histopatologico confirmé el
diagnostico de pilomatrixoma. Como antecedentes familiares pre-
sentaba una tia materna con cancer de colon metastasico y otra tia
materna con cancer de Gtero. La familia negaba antecedentes fa-
miliares de pilomatricomas ni otras enfermedades adicionales. Re-
visando la historia clinica de la paciente, se identificaron hasta un
total de siete visitas a urgencias por caidas y patologia traumatica.
En total, la paciente habia tenido siete pilomatricomas, por lo que,
sumado a sus antecedentes familiares, antecedentes traumaticos y
diabetes mellitus, se decidié descartar un sindrome relacionado
con la PAF y DM1, realizandose un estudio genético, sin detectarse
cambios patogénicos de PAF, estando aln pendiente la DM1.
Discusion. La aparicion de PM es rara y mas comun en pacientes con
enfermedades como la PAF y DM1, recomendandose un estudio gené-
tico en caso de seis 0 mas pilomatricomas. En algunos casos, los pilo-
matricomas pueden ser la primera manifestacion de un sindrome
subyacente, lo que proporciona una oportunidad para el diagnostico
y la intervencion tempranos. En conclusion, presentamos un caso de
pilomatricomas multiples no familiar con estudio genético de sindro-
me PAF negativo, pendiente de estudio genético de DM1.

P100. XANTOGRANULOMA JUVENIL MULTIPLE

L. Garcia Sirvent, J. Espifieira Sicre, L. Cuesta Montero,
L. Garcia Fernandez, P. Soro Martinez y J. Miralles Botella

Hospital Universitario San Juan. Alicante. Espaiia.

Introduccioén. El xantogranuloma juvenil (XGJ) es la forma mas co-
mun de histiocitosis de células no Langerhans. Es una entidad infre-
cuente, generalmente benigna y autolimitada. Generalmente,
produce lesiones cutaneas Unicas que suelen regresar de forma es-
pontanea. Sin embargo, se han descrito variantes clinicas menos
frecuentes con multiples lesiones dermatologicas y/o afectacion de
otros drganos internos. Ademas, se ha observado asociacion entre
este trastorno y la neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y la leucemia
mielomonocitica juvenil.

Caso clinico. Presentamos el caso de una nina de 2 meses, que acude
por aparicion progresiva de 15 papulas eritemato-marronaceas en
cuero cabelludo, parte superior del tronco y region proximal de ex-
tremidades desde hacia 3 semanas sin otra sintomatologia asociada.
Se realizo biopsia cutanea con criterios morfoldgicos e inmunohisto-
quimicos compatibles con XGJ. Se contacto con pediatria y se decidio
solicitud de analitica sanguinea con hemograma, perfil lipidico y he-
patico, ecografia abdominal, exploracion neurologica y revision of-
talmoldgica, con resultados dentro de la normalidad.

Discusién. Aunque el XGJ es una entidad bien conocida, se han des-
crito pocos casos en la literatura de XGJ multiple (XGJM). Clinica-
mente, se presenta en forma de dos o mas lesiones cutaneas de
morfologia papular o nodular, y coloracion rojiza, amarillenta o ma-
rronacea. Se localizan tipicamente en cabeza, cuello, parte superior
del tronco y region proximal de extremidades. Aunque las lesiones de
XGJ se encuentran generalmente limitadas a la piel, existen casos
con afectacion extracutanea, mas frecuentes en formas maltiples.
En estos casos, el 6rgano mas frecuentemente implicado es el ojo,
donde las lesiones no se resuelven de forma espontanea, pudiendo
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ocasionar ceguera. Sin embargo, considerando que la afectacion ex-
tracutanea es rara, no existe un consenso sobre la necesidad de rea-
lizacion de pruebas complementarias en pacientes con ausencia de
sintomas sistémicos asociados. Algunos autores abogan por la solici-
tud de analitica sanguinea (hemograma y perfil hepatico) y evalua-
cion neurooftalmologica en los casos de XGJM y reservar las pruebas
de imagen solo si existe sintomatologia asociada (principalmente
digestiva y neuroldgica). El tratamiento suele ser expectante, salvo
si existen complicaciones por su localizacion visceral.

P101. CALCIFICA,CIC')N METASTASICA TRAS INICIO
DE DIETA CETOGENICA

B. Echeverria Garcia, A. Hernandez- Nufez, J. Barrio,
A. Moreno-Torres, G. Baeza-Hernandez y J. Borbujo

Hospital Universitario de Fuenlabrada. (Madrid). Espaha.

Antecedentes. La dieta cetogénica se ha empleado en casos de
epilepsia refractaria a tratamientos farmacologicos. Entre los efec-
tos secundarios se ha descrito de forma muy excepcional la hiper-
calcemia.

Caso clinico. Nifo de 2 afos remitido por lesiones asintomaticas de
5 meses en el abdomen vy la raiz de las extremidades. Como ante-
cedentes personales presentaba un sindrome de West, tratado con
vigabatrina y zonisamida sin mejoria y posteriormente con ACTH
que se tuvo que retirar por el desarrollo de un cuadro hipertensivo
grave. En la actualidad estaba controlado con valproato sodico jun-
to con dieta cetogénica. Coincidiendo con comienzo de la dieta se
inicio la clinica cutanea. La exploracion fisica objetivo manchas li-
neales violaceas, reticuladas, en abdomen, muslos y axilas. La
biopsia evidencio calcificaciones del colageno con reaccion histio-
citaria, compatible con calcificaciones metastasicas. De forma pa-
ralela, se observaron datos radiologicos de nefrocalcinosis bilateral
y niveles de vitamina D algo elevados, discreta acidosis metabdlica
y elevacion del cociente calcio / creatinina. El valor de la parathor-
mona se encontré muy discretamente disminuido. Dado el buen
control neuroldgico conseguido, se mantuvo la dieta cetogénica con
un porcentaje mayor de hidratos de carbono que al inicio, consi-
guiendo una mejoria progresiva de la clinica cutanea.

Discusion. La dieta cetogénica se ha empleado de forma aislada o
en combinacion con anticonvulsivantes. Los efectos secundarios
que con mas frecuencia se observan son los metabdlicos. Muy ex-
cepcionalmente se describe hipercalcemia. También esta dieta se
ha asociado a nefrolitiasis, que suele ser excepcional cuando el
paciente bebe suficiente agua y se suplementa con citrato potasico.
La calcificacion metastasica se produce cuando hay una alteracion
en el metabolismo fosforo-calcio. En pediatria se ha asociado al
fallo renal cronico, al hiperparatiroidismo o la hipervitaminosis D.
No se han encontrado en la literatura casos de calcificacion metas-
tasica asociados a dieta cetogénica. Dado que excepcionalmente se
ha asociado a hipercalcemia y en el paciente expuesto se descarta-
ron razonablemente otras causas de calcificacion metastasica y la
clinica mejord al aumentar la ratio de hidratos de carbono, pensa-
mos que la dieta cetogénica es la causa mas plausible en el desa-
rrollo de la clinica cutanea en este paciente.

P102. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LA DESCAMACION
FISIOLOGICA DEL RECIEN NACIDO: A PROPOSITO
DE UN CASO

|. Oteiza Rius, A. Morell6 Vicente, J. Antonanzas,
E.M. Gomez Gonzalez y N. Rodriguez Garijo

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona (Navarra). Espaiia.

Introduccioén. La descamacion fisiologica (DF) del recién nacido
(RN) esta presente en la mayoria de neonatos en los primeros dias
de vida, aunque es mas frecuente en los RN postérmino. Se trata de
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una descamacion superficial localizada habitualmente en manos,
tobillos y pies. A pesar de tratarse de una patologia benigna y auto-
limitada, en los casos en los que existe una afectacion cutanea
generalizada es importante realizar un diagnostico diferencial con
algunas formas de ictiosis u otras genodermatosis.

Caso clinico. Presentamos el caso de un nifio recién nacido por via
vaginal en la semana 41, para el cual solicitan valoracion al Depar-
tamento de Dermatologia, por la presencia de descamacion cuta-
nea generalizada. No presentaba antecedentes familiares de
ictiosis ni de consanguinidad de los padres. El parto habia transcu-
rrido sin complicaciones, salvo por una duracion prolongada de unas
22 h aproximadamente. En la exploracion fisica el paciente presen-
taba eritrodermia y descamacion grosera en toda la superficie cor-
poral. Sin embargo, dada la ausencia de clinica sistémica asociada,
se decidio realizar un seguimiento estrecho del paciente, valorando
su evolucion. El paciente presentd una autorresolucion completa
del cuadro en 2 semanas, confirmando el diagnostico de DF del RN.
Discusion. La DF del RN es una entidad muy frecuente en neonatos,
cuya prevalencia asciende hasta un 80% en algunos estudios. Esta
descamacion es mas frecuente y generalizada en neonatos nacidos
postérmino y, generalmente, se reduce aplicando cremas emolien-
tes y se resuelve de forma autolimitada en semanas. A pesar de
tratarse de una patologia benigna, resulta imprescindible conocer
sus caracteristicas clinicas y evolutivas, ya que, es esencial distin-
guirlo de procesos mas graves e infrecuentes como algunas formas
de ictiosis o la displasica ectodérmica hipohidrotica. Dentro las di-
ferencias clinicas se incluyen: la afectacion del estado general, el
ectropion, la historia familiar de ictiosis y la distribucion de las le-
siones. Ademas, valorar la evolucion de las lesiones cutaneas en el
tiempo es esencial para determinar un diagnostico de certeza.
Conclusion. A pesar de que la DF del RN es una entidad benigna y
autolimitada, dada su alta prevalencia y su similitud a procesos
graves e infrecuentes, resulta esencial conocer su diagnéstico dife-
rencial y realizar un seguimiento estrecho en estos pacientes.

P103. LESIONES FACIALES ANULARES EN TRES HERMANAS
E. Carmona-Rocha, H. Iznardo y E. Roé
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. Espana.

Introduccion. El lupus eritematoso neonatal (LEN) es una entidad
autoinmune poco frecuente adquirida por el paso transplacentario
de anticuerpos (Ac) maternos anti-Ro/SSA, anti-La/SSB y, mas rara-
mente, anti-UTRNP. Ocurre en un 1-2% de los hijos de madres sero-
positivas, y hasta en un 20% si se ha dado en embarazos previos.
Caso clinico. Presentamos tres hermanas con clinica de LEN, dos de
ellas gemelas bivitelinas. La madre presentaba Ac anti-Ro y anti-La
evidenciados durante la primera gestacion, a raiz de un episodio de
preeclampsia grave. Posteriormente, fue diagnosticada de LES con
afectacion articular y cutanea, iniciando tratamiento con hidroxi-
cloroquina. En los tres casos, las lesiones cutaneas aparecieron an-
tes del primer mes de vida y los Ac anti-Ro60 y anti-La fueron
positivos, coincidiendo con los de la madre. Los tres casos se trata-
ron con corticoterapia topica; las lesiones resolvieron antes del afio
de vida, presentando las pacientes 1y 2 telangiectasias residuales.
Las pacientes 1y 2 presentaron anemia y neutropenia transitorias,
sin necesidad de tratamiento. A nivel cardioldgico, la paciente 2
presento alteraciones estructurales leves y la paciente 3 presento
un intervalo PR en el limite superior de la normalidad, sin otras
anomalias destacables en el ECG inicial ni en controles ulteriores.
Discusion. Las manifestaciones de LEN mas frecuentes son las cu-
taneas y las cardiacas, seguidas de las neurologicas, hepatobiliares
y hematologicas. La clinica cutanea aparece en los 3 primeros me-
ses de vida, clasicamente con placas anulares eritematodescamati-
vas similares a las de lupus cutaneo subagudo, aunque se ha
reportado morfologia dianiforme, discoide, atrofica o ampollosa,
entre otras. Afecta zonas fotoexpuestas, especialmente la cara a
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nivel periocular. Resuelven antes del afho de vida, con el aclara-
miento de los Ac, y puede haber secuelas en forma de telangiecta-
sias, despigmentacion y cicatrices atréficas. La clinica extracutanea
se asocia a peor prondstico y mayor mortalidad. A nivel cardiologi-
co, lo mas frecuente son los trastornos de conduccion, que pueden
ser irreversibles y requerir de marcapasos.

Conclusiones. Presentamos tres casos emparentados de LEN, refle-
jando el aumento de riesgo en embarazos subsiguientes a casos de
LEN previo, y que son representativos de la clinica cutanea clasica.

P104. PENFIGOIDE DE MUCOSAS CON AFECTACION
OCULAR AISLADA EN PACIENTE PEDIATRICO

L.A. Pérez Gonzalez, M.A. Ballester Martinez,
J. Naharro Rodriguez, M. Serrador Garcia, A. Boteanu
y B. Pérez Garcia

Hospital Universitario Ramén y Cajal. Madrid. Espana.

Introduccion. El penfigoide de mucosas (PM) o penfigoide cicatri-
cial es una enfermedad ampollosa autoinmune que afecta princi-
palmente a pacientes mayores de 60 afos. Su aparicién en edad
pediatrica es excepcional existiendo menos de 20 casos publicados.
En una serie de 11 pacientes pediatricos solo se describio la afecta-
cion ocular en dos casos.

Caso clinico. Paciente de 10 afnos sin enfermedades previas. Valo-
rada en oftalmologia por cuadro de molestias oculares, conjuntivi-
tis y cicatrices conjuntivales de varias semanas de evolucion. A la
exploracion oftalmologica destacaban hiperemia conjuntival, reac-
cion papilar tarsal y fibrosis en conjuntiva tarsal superior, en ambos
ojos. En ojo izquierdo se describi6 un simbléfaron en tercio interno
y en canto externo del borde libre palpebral. No presentd en ninglin
momento lesiones en otras mucosas ni lesiones cutaneas. Ante la
sospecha de enfermedad mucosinequiante se solicit6é valoracion
conjunta con dermatologia y se realizo analitica completa que mos-
tro positividad para IgG frente a BP180 y anticuerpos antitiroideos
en limite alto de normalidad, siendo el resto de la autoinmunidad y
la serologia de Chlamydia negativas. La inmunoflorescencia directa
mostro depositos lineales de IgM e IgA en la union epiteliocorial por
lo que se establecio el diagndstico de penfigoide de mucosas. La
paciente presento un rapido deterioro de su situacion oftalmologi-
ca, por lo que se inici6 tratamiento con ciclosporina topica y pred-
nisolona en dosis ascendentes hasta 1,5 mg/kg dia. Posteriormente
se afadio micofenolato mofetilo, alcanzando remision de las lesio-
nes oculares. La mejoria experimentada permitio iniciar una pauta
descendente de prednisolona hasta la dosis de 0,5 mg/kg/dia que
mantiene en la actualidad, sin haberse detectado recidivas de su
proceso tras 8 meses de seguimiento.

Discusion. El PM es una entidad excepcional en edad pediatrica
siendo ademas la afectacion ocular especialmente rara pero poten-
cialmente devastadora, no existe un consenso de tratamiento en
edad pediatrica aunque se ha descrito el uso de glucocorticoides,
ciclosporina, azatioprina y micofenolato. También se ha utilizado
en algunos casos aislados dapsona y rituximab con buena respuesta.
Se trata por tanto de una entidad dificil de sospechar y diagnosticar
en edad pediatrica y con un manejo complejo que requiere un
abordaje multidisciplinar.

P105. LESION AMPOLLOSA EN EL CUERO CABELLUDO
DE UN LACTANTE

L.F. Godoy Villalon, L. Revenga Porcel, C.F. Figueroa Martin,
D. Islas Norris, M.Z. Hernandez Hernandez y J. Hernandez Santana

Complejo Hospitalario Universitario Insular-Materno Infantil. Las
Palmas de Gran Canaria (Las Palmas). Espafa.

Introduccién. Los defectos de cierre del tubo neural son un grupo
de patologias infrecuentes. La forma de presentacion a nivel cra-
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neal puede ir desde una enfermedad grave como el encefalocele,
hasta formas rudimentarias con escaso significado clinico. En oca-
siones se acompanan de marcadores cutaneos como el signo del
collar de pelos o malformaciones vasculares.

Caso clinico. Un lactante vardon de 2 meses, consulto por una lesion
congénita y asintomatica en el vértex, que inicialmente era plana
pero se habia abombado previo a consultar. En la exploracion presen-
taba una lesion de aspecto quistico de 2 cm de diametro, de superfi-
cie lisa, brillante, semitransparente y fluctuante, rodeada de pelos
gruesos dispuestos en collar y de una macula eritematosa compatible
con una malformacion capilar. Con la sospecha de aplasia cutis (AC)
membranosa, se solicitd ecografia que mostré una imagen quistica
anecogénica y probable defecto 6seo, por lo que se solicitéo TAC y
RMN que lo confirmé y evidenci6 contenido seudonodular en su inte-
rior compatible con meninges. La lesion se extirpd a los 17 meses de
edad, con hallazgos intraoperatorios compatibles con meningocele.
La evolucion clinica ha sido buena en la actualidad.

Discusion. La AC es un defecto congénito de presentacion hetero-
génea. Asocia en un 30% un defecto subyacente del hueso y/o dura-
madre, y en ocasiones puede situarse sobre un defecto mayor como
un meningocele. La AC membranosa es una variante rara que se ha
postulado como una forma frustra de defecto de cierre del tubo
neural. Esto se apoya en: su ubicacion en vértex, su histologia simi-
lar a meningoceles rudimentarios y su asociacion con marcadores
cutaneos como el signo del collar de pelos y malformaciones vascu-
lares. Ademas, su clinica es superponible a otros defectos, como en
nuestro caso a un meningocele atrésico, lo que sugiere un espectro
amplio en donde la AC seria una forma menor. Sin embargo, son
necesarios mas estudios de correlacion con pruebas de imagen e
histologia, que puedan ayudarnos a aclarar tal duda.

P106. DERMATITIS GRANULOMATOSA REACTIVA
EN LA INFANCIA: UN DIAGNOSTICO EXCEPCIONAL

G. Baeza Hernandez, R.F. Rubio Aguilera, R. Khedaoui,
L. Fernandez de la Fuente, A. Hernandez NUiez y B. Echeverria Garcia

Hospital Universitario de Fuenlabrada (Madrid). Espafia.

Introduccion. La dermatitis granulomatosa reactiva (DGR) se ha
descrito en la edad pediatrica de forma muy infrecuente.

Caso clinico. Varén de 12 aios con artritis idiopatica juvenil (AlJ) en
tratamiento con metotrexato y adalimumab (antiTNF), que consulto
por una lesion asintomatica el gluteo de un mes de evolucion: pre-
sentaba una placa eritematosa de 13 mm que blanqueaba a la pre-
sion. La ecografia cutanea objetivé aumento de vascularizacion en la
dermis. La biopsia mostré un denso infiltrado inflamatorio linfohistio-
citario dérmico perivascular superficial y profundo e intersticial, que
rodeaba en algunos puntos fibras individuales de colageno. Dado el
antecedente de AlJ en tratamiento con antiTNF y las caracteristicas
clinicas e histologicas de la lesion, el diagnéstico final fue de DGR.
Discusion. La DGR comprende un espectro de manifestaciones clini-
cas (tipicamente papulas y placas eritematoviolaceas en la zona pro-
ximal de las extremidades) e histoldgicas, y mas que una enfermedad
en si, se considera un cuadro reactivo de tipo inflamatorio de etiolo-
gia desconocida. Es mas frecuente en mujeres adultas y esta asocia-
da a enfermedades autoinmunes, hematologicas y farmacos. En la
edad infantil es excepcional, y se ha descrito sobre todo asociada a
lupus eritematoso y de forma anecdoética a AlJ (alguno de ellos en
tratamiento con antiTNF). El tratamiento es el de la enfermedad de
base, y en caso de estar asociada a farmacos, se puede mantener el
mismo si la patologia sistémica esta bien controlada y la clinica lo
permite, como esta descrito en la literatura y fue nuestro caso.
Conclusion. La DGR, que es rara en la edad pediatrica, se ha aso-
ciado sobre todo a lupus pero también puede darse en pacientes
con AlJ y en tratamiento con antiTNF. Si la enfermedad de base esta
bien controlada se debe considerar realizar tratamiento sintomati-
co sin suspender el farmaco.
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P107. COEXISTENCIA DE COLA DE FAUNO Y APLASIA
CUTIS CONGENITA COMO SIGNOS CUTANEOS GUIA
DE UN DISRAFISMO ESPINAL OCULTO

I. Valladares Millan, J.M. Segura Palacios, I. Fernandez Canedo
y M. de Troya Martin

Servicio de Dermatologia. Hospital Costa del Sol. Marbella
(Mdlaga). Espana.

Introduccion. La presencia de alteraciones cutaneas en la linea
media de la region posterior del raquis se asocia frecuentemente
con diferentes tipos de disrafismo espinal oculto. La deteccion pre-
coz de estas anomalias resulta capital, ya que muchas pueden ser
corregidas quirtrgicamente, previniendo el dafo neurologico irre-
versible que produce el anclaje de la médula espinal.

Caso clinico. Nifa de 18 meses remitida por aumento de pelo dor-
solumbar. Parto vaginal y desarrollo psicomotor adecuado a su
edad. Como antecedente destaca seguimiento ecografico prenatal
por lesion quistica paravertebral dorsal izquierda. A la exploracion
se observa una placa triangular de hipertricosis con pelo terminal
en zona dorso-lumbar (cola de fauno) asi como dos maculas atrofi-
cas, hipopigmentadas, de morfologia ovalada (aplasia cutis congé-
nita), presentes desde el primer momento de vida.

Resultados. Para descartar malformacion espinal se realizo estudio
ecografico que detectd defecto 6seo de arcos posteriores de vérte-
bras dorsales con ensanchamiento del canal raquideo y dilatacion
fusiforme del espacio subaracnoideo. Para mejor caracterizacion se
solicito RMN de columna, donde se observo fusion incompleta del
tubo neural a nivel distal y posterior sin exposicion externa de tejido
neural. El defecto principal implico la pérdida de arcos posteriores
de T9 a T11. Al existir cubierta de piel intacta se establecio el diag-
nostico de disrafismo espinal oculto. La paciente continta asintoma-
tica y en seguimiento anual por parte de Neurocirugia pediatrica.
Discusion. Se han relacionado multitud de lesiones dermatologicas
con disrafismos espinales. Algunas se consideran de alto riesgo (li-
pomas subcutaneos, seno dérmico, cola de fauno) y otras (heman-
gioma, mancha en vino de Oporto, aplasia cutis congénita) de
riesgo bajo o muy bajo. En concreto, la cola de fauno se asocia con
la existencia de diastematomielia, un hallazgo que no presento
nuestra paciente. La presencia de dos o mas lesiones es altamente
sugestiva de malformacion espinal subyacente. No obstante, la co-
existencia de aplasia cutis congénita y cola de fauno es infrecuente
y apenas existen casos en la literatura. El dermatdlogo puede de-
sempenfar un papel clave en la deteccion precoz de disrafismo espi-
nal oculto, ya que los signos cutaneos representan un dato guia
clave pero omitido con facilidad por profesionales no entrenados.

P108. CUTIS LAXA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2A
DIAGNOSTICADA EN LA EDAD ADULTA: CUANDO LA PIEL
ARRUGADA DESAPARECE, PERO LA HISTORIA CLINICA
PERMANECE

L. Vila Cobreros?, V. Dios Guillan?, C. Fernandez Romero?,
0.G. Pereira-Resquin Galvan?, R. Palacios Diaz’
y E. Quecedo Estébanez?

aHospital Arnau de Vilanova. "Hospital Universitario La Fe.
Valencia. Espana.

Introduccién. La cutis laxa constituye un grupo de entidades que
comparten la piel suelta y flacida con elastolisis en la histopatolo-
gia como factor comun. Gracias al avance de las técnicas molecu-
lares, tenemos un mayor conocimiento de su etiologia y patogenia,
lo que ha perfeccionado su clasificacion. De todas ellas, la cutis
laxa autosomica recesiva tipo 2A (PLAR 2A), causada por alteracio-
nes en el gen ATP6VOA2, es la Unica en la que la caracteristica piel
mejora con la edad.

Caso clinico. Presentamos el caso de una paciente que acude a
nuestro servicio en el ano 2003, con 31 anos por una alopecia trian-
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gular. En la primera consulta llamo la atencion su aspecto, con piel
atrofica y apariencia progeroide. Como antecedentes destacaba
una epilepsia criptogenética desde la infancia, cifoescoliosis con
desmineralizacion dsea, estrabismo y miopia magna. Indagando en
su historia pudimos acceder a informes pediatricos de otro hospital
en los que definian una piel arrugada al nacimiento que habia me-
jorado con la edad y retraso psicomotor con dificultad para alcan-
zar los hitos del desarrollo. También definia en una biopsia en la
juventud fragmentacion de la red elastica cutanea. Con los medios
disponibles en ese momento, se realizo un cariotipo, que fue nor-
mal y se mantuvo el seguimiento. En su evolucion dermatologica
solo se evidencio lo ya descrito y varios carcinomas basocelulares y
lipomas. La aparicion en una resonancia magnética cerebral en el
ano 2017 de una lesion nodular asociada a atrofia cerebral y cere-
belosa atrajo de nuevo la atencion a la genética de la paciente. Con
el diferencial entre displasia ectodérmica y cutis laxa se derivo al
servicio de genética de referencia donde se evidencié un codon de
parada temprana en el gen ATP6VOA2 en homocigosis, concluyendo
asi con el diagndstico de PLAR 2A a la edad de 50 afos.

Discusion. En conclusion, presentamos el caso de PLAR 2A en el que
la particular mejoria de la piel laxa que presenta este sindrome
oculto el dato clinico clave y en el que la revision de la historia
clinica y el avance de las técnicas moleculares nos ha permitido fi-
nalmente el diagndstico en la edad adulta.

P109. LESION ALOPECICA CONGENITA EN UN LACTANTE:
NEVUS PSILOLiPARO AISLADO

M. Cordoba Garcia-Rayo?, V. Parra Blanco®, B. Rodriguez Sanchez?,
L. Jiménez Briones?, D. Virseda Gonzalez® y M. Campos Dominguez?

Servicios de “Dermatologia y *YAnatomia Patoldgica. Hospital
General Universitario Gregorio Marafon. Madrid. Espaiia.

Introduccion. El nevus psiloliparo es una lesion cutanea proceden-
te del mesodermo localizada en el cuero cabelludo, que se carac-
teriza principalmente por la ausencia de foliculos pilosos y por la
presencia de una cantidad excesiva de tejido adiposo. Suele pre-
sentarse como una placa alopécica bien definida, unilateral, de
color piel o amarillento y de consistencia blanda. Puede aparecer
en el contexto de un sindrome neurocutaneo infrecuente, la lipo-
matosis encefalocraneocutanea, que asocia anomalias oculares,
neuroldgicas y cutaneas. Asimismo, se ha descrito la asociacion del
nevus psiloliparo y la aplasia cutis congénita, denominada didimosis
aplastico psilolipara, que puede aparecer en pacientes con lipoma-
tosis encefalocraneocutanea o en aquellos sin malformaciones aso-
ciadas. Por otra parte, también se han descrito casos de nevus
psiloliparos aislados.

Caso clinico. Presentamos el caso de una nifia de 6 meses que acudié
a la consulta de Dermatologia para valoracion de una lesion congéni-
ta asintomatica en el cuero cabelludo. Presentaba una placa alopé-
cica de 2,5 cm de diametro, de bordes bien definidos, de superficie
lisa y consistencia blanda, localizada en la region temporal izquier-
da. No presentaba otras lesiones en el resto de la superficie cutanea.
Las exploraciones neurologica y oftalmoldgica fueron normales. Tras
realizar una biopsia cutanea, el estudio histopatologico mostr6 una
disminucion de la cantidad de foliculos pilosos, musculos erectores
del pelo “huérfanos” -no acompanados de foliculos- y un aumento en
la cantidad de tejido adiposo. Se establecio el diagnostico de nevus
psiloliparo. Se realizd un estudio de imagen con resonancia magnéti-
ca cerebral, que no mostro alteraciones, descartandose el diagnosti-
co de lipomatosis encefalocraneocutanea.

Conclusiones. Ante la presencia de una lesion alopécica congénita
en el cuero cabelludo debemos incluir el nevus psiloliparo en el
diagnostico diferencial. Se recomienda realizar una exploracion cu-
tanea exhaustiva, especialmente en la region facial ipsilateral al
nevus psiloliparo, asi como exploraciones oftalmologica y neurold-
gica. Es fundamental realizar un estudio histologico de la lesion, asi
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como una prueba de imagen del sistema nervioso central para des-
cartar la presencia de malformaciones asociadas.

P110. ;DONDE ESTA MI DIENTE?

A.A. Gonzalez Ruiz, A. Botia Paco, M. Senent Valero,
1. Albert Cobo, I. Gonzalez Villanueva e Betlloch Mas

Hospital General Universitario. Alicante. Espana.

Introduccién. Las fracturas de corona de los dientes permanentes
son accidentes frecuentes en escolares, habitualmente atendidos
en odontologia o cirugia maxilofacial, pero menos habituales en las
consultas de dermatologia.

Caso clinico. Varon de 8 afos remitido a consulta por varios nédulos
asintomaticos localizados en la mucosa y en una cicatriz de la piel
del labio inferior. Lo relaciond con un traumatismo facial por una
caida que produjo la fractura de los incisivos inferiores 3 meses
antes. Su madre relataba que realiz6 una extraccion manual de los
fragmentos de los incisivos que se clavaron en el labio. A la explo-
racion se palpaban dos nédulos de consistencia dura en el seno de
la cicatriz, moviles, no adheridos a planos profundos y también
palpables en la mucosa. Se realizé una ecografia de partes blandas
para descartar que se tratase de incrustaciones de fragmentos den-
tarios, mostrando unas imagenes hiperecogénicas en el espesor del
tejido celular subcutaneo, alguna con leve sombra posterior, suges-
tivo de material calcico, compatible con el diagnostico sospechado.
Finalmente, se realizo la extraccion quirdrgica de los fragmentos
dentarios sin complicaciones.

Discusion. La incidencia de las fracturas de la corona de los dientes
anteriores en la denticion permanente es del 26 a 76%. El diagnos-
tico de la fractura o pérdida dental es sencillo, pero si se produce
una lesion del tejido adyacente se debe averiguar la localizacion de
los fragmentos puesto que son cuerpos extranos con potencial ries-
go de ingestion y de lesionar tanto el tracto gastrointestinal, de
aspiracion, lesion de la via aérea y riesgo de asfixia, y posible dafo
de estructuras vasculares. El escenario mas temido es la aspiracion
que incluso puede ocasionar la muerte si no se diagnostica a tiem-
po. Los fragmentos se pueden detectar por radiografia o ecografia
que muestran material calcico. Cuando el diagnostico es tardio, los
fragmentos pueden incluirse en el tejido y simular una sialolitiasis.
El tratamiento de eleccion es quirurgico; si no se extraen pueden
producir complicaciones como infecciones o fibrosis.

Conclusion. Ante una fractura de la corona dental postraumatica
en la edad infantil, es importante realizar una evaluacion clinica
adecuada y localizar el diente y/o fragmentos de la corona faltan-
tes, por la capacidad lesiva de estos y para evitar las potenciales
complicaciones.

P111. TRATAMIENTO CON DUPILUMAB EN NINOS'
ENTRE 6 MESES Y 12 ANOS CON DERMATITIS ATOPICA
MODERADA-GRAVE, EXPERIENCIA EN LA PRACTICA
CLINICA REAL

E. Silva Diaz, L. Fernandez Domper, D. Muioz Castro,
E.G. Morales Tedone, M. Ballesteros Redondo, A. Calle-Andrino
y A. Revert Fernandez

Servicio de Dermatologia. Hospital Clinico Universitario
de Valencia. Universidad de Valencia. Espana.

Introduccién. Las alternativas de tratamiento para los nifios con
dermatitis atopica (DA) grave son limitadas. Dupilumab, un anti-
cuerpo monoclonal inhibidor de la interleucina 4 y 13, ha sido re-
cientemente aprobado para el tratamiento de la DA grave en nifnos
mayores de 6 anos. En nifios menores de 6 afos, se estan realizando
estudios con resultados prometedores.

Objetivo. Describir nuestra experiencia en el tratamiento con du-
pilumab en pacientes pediatricos con DA moderada-grave en una
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consulta de dermatologia pediatrica de un hospital terciario en un
periodo de un ano.

Metodologia. Estudio observacional retrospectivo de pacientes con
DA con edades comprendidas entre los 6 meses y los 12 afios que
iniciaron tratamiento con dupilumab entre septiembre de 2021 y
septiembre de 2022. Se evaluo la gravedad de la DA previamente y
a las 12 semanas del inicio del tratamiento.

Resultados. Se recogieron los datos de un total de 8 pacientes con
DA en tratamiento con dupilumab. La edad media del inicio de la DA
fue 22 meses (rango: 2 meses a los 4 anos) y la del inicio del trata-
miento con dupilumab 6,25 anos (rango: 2 a los 10 afnos). El 37,5%
de los pacientes presentaban al menos una comorbilidad atopica
asociada. Los valores medios de las escalas de gravedad de la DA
antes del tratamiento fueron: EASI 23,25; BSA 58,25%; IGA 3; NRS
prurito 8,5 y EVA insomnio 8,5. Todos los pacientes presentaron una
mejoria clinica y subjetiva a las 12 semanas del inicio del trata-
miento con disminucion en la puntuacion media de las escalas de
gravedad (EASI 3,06; IGA 0,87; BSA 6,21; NRS prurito 2,5y EVA in-
somnio 1,6). Los valores de IgE total descendieron en los 6 pacien-
tes a los que se les realizo un control analitico. No se registraron
efectos adversos relevantes. Todos los pacientes contintan actual-
mente con el tratamiento.

Conclusiones. En nuestra practica, el tratamiento sistémico de pa-
cientes con DA moderada/grave en edad infantil con dupilumab es
seguro y eficaz, incluso en edades tempranas, al igual que se ha
reportado la literatura. No obstante, se requieren mas estudios y
un seguimiento a largo plazo, para evaluar la eficacia, seguridad y
la persistencia de la respuesta terapéutica.

P112. EXPERIENCIA DE TRATAMIENTO CON UPADACITINIB
EN POBLACION PEDIATRICA MENOR DE DOCE ANOS
CON DERMATITIS ATOPICA MODERADA-GRAVE

E. Fiz Benito?, M. Feito Rodriguez?, R. de Lucas Laguna?,
R. Maseda Pedrero?, E. Berna Rico® y F. Moro Bolado©

aServicio de Dermatologia. Hospital Universitario La Paz.
bHospital Universitario Ramon y Cajal. Madrid. ‘Hospital General
Universitario. Ciudad Real. Espafa.

Introduccién. Upadacitinib (UPA) es un inhibidor selectivo y rever-
sible de las quinasas Janus (JAK), enzimas que transducen senales
intracelulares involucradas en procesos celulares como la inflama-
cion, la hematopoyesis y la funcion inmune. UPA inhibe de manera
preferente JAK1, permitiendo asi la modulacion de la respuesta
inflamatoria e inmune. Su uso esta aprobado para el tratamiento de
la dermatitis atopica (DA) moderada-grave en adultos y adolescen-
tes a partir de 12 anos candidatos a tratamiento sistémico.
Métodos. Presentamos 2 casos de pacientes menores de 12 anos
con DA moderada-grave, en los que se indicé UPA 15 mg en distintos
escenarios clinicos: tras fallo de terapia bioldgica con dupilumab y
por comorbilidad asociada respectivamente. Se describen las carac-
teristicas basales de los pacientes y se evallan la seguridad y la
respuesta terapéutica mediante escalas de extension de las lesio-
nes, gravedad y sintomas subjetivos del paciente, en las semanas 0,
4, 16 y 24 de tratamiento (W0, 4, 16, 24).

Resultados. El tratamiento con UPA produjo una mejoria rapida de
la enfermedad en ambos pacientes (w4), con reducciones clinica-
mente significativas tanto de la extension de las lesiones cutaneas
como del prurito. El aclaramiento completo o casi completo fue
sostenido en ambos casos (w16, 24). No se objetivaron eventos ad-
versos graves relacionados con la medicacion.

Discusion. En los Ultimos anos han emergido nuevas terapias dirigi-
das que han cambiado el paradigma de la DA. A pesar de ello, la DA
moderada-grave sigue suponiendo un reto terapéutico, particular-
mente en la edad pediatrica, en la que existe una mayor limitacion
en la disponibilidad de tratamientos al no estar aprobados en ficha
técnica para esta franja etaria. Nuestra experiencia de tratamiento
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con UPA en menores de 12 anos con DA moderada-grave reproduce
los datos de eficacia y seguridad obtenidos en adultos y adolescen-
tes, por lo que se propone su uso compasivo en pacientes seleccio-
nados que no alcanzan la edad aprobada en ficha técnica.

P113. ACNE FULMINANS CON BUENA RESPUESTA
A BRODALUMAB TRAS FALLO DE MULTIPLES TERAPIAS.
PRESENTACION DE UN CASO

J. Algarra Sahuquillo, M. Arteaga Henriquez, M.L. Santos
e Silva Caldeira Marques, J. Mercader Salvans,
M. Quetglas Valenzuela y S. Gonzalez Hernandez

Servicio de Dermatologia. Complejo Hospitalario Universitario de
Canarias. San Cristobal de La Laguna (Santa Cruz de Tenerife).
Espana.

Introduccion. El acné fulminans es la forma mas grave de acné y su
manejo es complejo. Reportamos un caso de acné fulminans e hi-
dradenitis supurativa en tratamiento con brodalumab con buena
respuesta, tras multiples fallos de otras terapias.

Caso clinico. Varén de 14 afios con acné nodulo-quistico grave con
lesiones inflamatorias activas en cara, espalda y torax, acompafado
de cicatrices deprimidas. Ademas, abscesos axilares bilaterales de
hidradenitis supurativa Hurley I. Sin mejoria tras varios meses de
tratamiento con isotretinoina 0,25 mg/kg/dia y prednisona 30
mg/dia. Presentd empeoramiento progresivo acompanado de clini-
ca sistémica en forma de fiebre, diagnosticandose de acné fulmi-
nans. Tras suspender isotretinoina, aumentar la prednisona y recibir
sucesivas tantas de antibioterapia oral con clindamicina 300 mg/12 h
(suspendida por edema angioneurético), rifampicina 300 mg/12 h,
y doxiciclina 100 mg/dia durante 3 meses, se solicitd adalimumab a
dosis de hidradenitis supurativa. No se obtuvo respuesta, con apa-
ricion de nuevos nodulos inflamatorios y abscesos en espalda pese
a intensificar a 40 mg/semanal, por lo que se sustituy6 por usteki-
numab 45 mg y, posteriormente, 90 mg/8 semanas. Ante la persis-
tencia de lesiones inflamatorias, se anadio metotrexato 7,5
mg/semanal y switching a secukinumab 300 mg, que produjo afonia
incapacitante como efecto adverso. Finalmente, se pauté brodalu-
mab 210 mg/2 semanas. Tras un ano de tratamiento con una dosis
minima de prednisona (2,5 mg a dias alternos), ha obtenido una
importante mejoria clinica, sin efectos adversos.

Discusion. El manejo del acné va enfocado a modificar los factores
implicados en su patogenia como hiperqueratinizacion, coloniza-
cion por Cutibacterium acnes, sebogénesis e inflamacion, la cual
cobra especial importancia en acné fulminans. La via Th17 es clave
al reclutar neutrofilos e inducir mediadores proinflamatorios, y pre-
senta una retroalimentacion positiva en presencia de C. acnes. No
existen datos especificos sobre el uso de bioldgicos en acné fulmi-
nans, pero se han reportado casos aislados con buena respuesta a
secukinumab (anti-1l-17). Pese a no ser considerado un tratamiento
de primera linea, dada la buena respuesta que obtuvo nuestro pa-
ciente con brodalumab, presentamos nuestra experiencia, a tener
en cuenta como terapia alternativa en casos resistentes o con into-
lerancia a otras dianas.

P114. TRATAMIENTO DE LA URTICARIA CRONICA
ESPONTANEA CON OMALIZUMAB EN PACIENTES
PEDIATRICOS, UNA SERIE DE CASOS

R. Linares Navarro?, E. Baselga Torres®, A. Vicente Villa®,
M. Ivars Lleé® y C. Prat Torres®

aComplejo Asistencial Universitario de Ledn. "Hospital
Universitario Sant Joan de Déu. Barcelona. Espaiia.

Introduccion. La guia EAACI/GAZLEN/EuroGuiDerm/APAAACI para
la definicion, clasificacion, diagndstico y tratamiento de la urticaria
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recomienda seguir el mismo esquema terapéutico en poblacion pe-
diatrica que en adultos, aunque siempre con cautela dada la falta
de estudios. En caso de urticarias refractarias a dosis aumentadas
de antihistaminicos, el siguiente paso en adultos seria omalizumab.
Sin embargo, este farmaco solo esta aprobado a partir de los 12
anos de edad.

Métodos. Se incluyeron pacientes de edad igual o inferior a 12 afos
diagnosticados de urticaria cronica espontanea refractaria a anti-
histaminicos y montelukast que hubieran sido tratados con omali-
zumab. Se recogieron variables demograficas (edad al comienzo del
tratamiento y género), duracion de la enfermedad, urticarias indu-
cibles concomitantes, comorbilidades autoinmunes o alérgicas, do-
sis y duracion del tratamiento con omalizumab, respuesta al mismo,
tratamientos previos, IgE total previa al tratamiento y efectos ad-
Versos.

Resultados. Se incluyeron un total de 7 pacientes de entre 3y 12
anos tratados con omalizumab. La dosis de omalizumab vario entre
75 mg cada 4 semanas y 300 mg cada 2 semanas. La duracion media
del tratamiento fue de 10 meses. Cinco de los 7 pacientes alcanzaron
un control completo de la urticaria; uno tuvo una respuesta parcial y
un paciente ninguna respuesta. En cuanto a efectos adversos en po-
sible relacion con el farmaco, un paciente presenté 2 episodios de
artralgia monoarticular autorresolutivos y otro sufrié un brote de
urticaria 6 h tras la administracion de la primera dosis de omalizu-
mab. Los otros 5 pacientes no mostraron ningin efecto adverso.
Discusién. Coincidimos con otros estudios en que omalizumab po-
dria ser una alternativa terapéutica eficaz y segura en poblacion
menor de 12 anos. Los datos en pacientes menores de 6 anos son
muy limitados. En nuestra serie, se trat6 a 2 pacientes de 3 y 4 afos
con dosis de 75 mg cada 4 semanas y 75 mg cada 2 semanas respec-
tivamente, alcanzado una respuesta completa sin efectos adversos.
Se necesitan mas estudios para justificar la aprobacion del farmaco
en este grupo de edad.

P115. DUPILUMAB EN EL TRATAMIENTO
DE LA DERMATITIS ATOPICA MODERADA-SEVERA

EN NINOS DE > 6 MESES A < 12 ANOS: EXPERIENCIA
EN EL HOSPITAL UNIVERSITARIO DOCTOR PESET

DE VALENCIA

F.J. Melgosa Ramos?, T. Diaz Corpas?, A. Fuertes Prosper?,
S. Martin Jiménez®, C. Bravo Crespo® y A. Mateu Puchades?

aHospital Universitario Dr. Peset. Valencia. "Hospital Clinico
Universitario de Salamanca. Espana.

Introduccion. La dermatitis atopica (DA) tiene un impacto negativo
marcado en la calidad de vida de los pacientes pediatricos y sus
familias. Cerca del 20% de los nifios en los paises desarrollados pa-
decen DA, aunque menos del 10% de los casos son graves. Reciente-
mente se han incorporado nuevas terapias dirigidas al arsenal
terapéutico del tratamiento de la DA en adultos, sin embargo, la
experiencia con estos farmacos es limitada en nifos. Los inmunosu-
presores sistémicos clasicos se han utilizado tradicionalmente de
forma no autorizada en pacientes pediatricos. Dupilumab, es un
inhibidor de la IL-4/IL-13, actualmente aprobado por la FDAy la
EMA en el tratamiento de la DA moderada-grave en nifos de > 6 a <
12 anos, sin embargo, hasta la fecha, solo la FDA ha aprobado su
uso en nifos de 6 meses a 5 anos, por lo que la experiencia en prac-
tica clinica real es limitada.

Metodologia y objetivos. Realizamos un estudio observacional re-
trospectivo unicéntrico incluyendo a los pacientes de > 6 meses a <
12 ahos con DA moderada-grave tratados con dupilumab en el servi-
cio de dermatologia de un hospital terciario desde enero de 2022
hasta la actualidad. Se analizaron los datos sociodemograficos, las
comorbilidades, la afectacion facial, los niveles basales de inmunog-
lobulina E (IgE) y la dosis de dupilumab. La gravedad de la DA se
evalu6 mediante EASI, BSA, el IGAy la mejora de la calidad del suefio
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evaluada por los padres en la visita inicial, y en las semanas 4, 12, 16
y 24. El objetivo primario fue evaluar la eficacia de dupilumab valo-
rada alcanzando un EASI global < 3 y un IGAde 0 0 1 a las semanas 4,
12, 16 y 24. El criterio de valoracion secundario fue evaluar la segu-
ridad de dupilumab durante el periodo de seguimiento.

Resultados y conclusiones. A la vista de los resultados obtenidos,
dupilumab se presenta como una alternativa efectiva y segura en el
manejo a corto y medio plazo de la DA moderada-severa en pacien-
tes pediatricos de > 6 meses a < 12 afos.

P116. UN CLASICO ENTRE LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

A. Hernandez NUnez, B. Echeverria Garcia, G. Baeza Hernandez,
R.F. Rubio Aguilera y J. Borbujo Martinez

Hospital Universitario de Fuenlabrada. (Madrid). Espafa.

Introduccion. El metotrexato es un antimetabolito antagonista del
acido félico, utilizado desde la década de 1950 por sus propiedades
antiproliferativa, inmunosupresora y antiinflamatoria. En dermato-
logia su uso esta aprobado para psoriasis, pero son numerosas las
patologias en las que se utiliza por su perfil de eficacia y seguridad,
incluyendo la edad pediatrica.

Casos clinicos. Caso 1. Varon de 11 afios de edad con historia de
alopecia areata desde los 2 afos de vida, con evolucion fluctuante,
actualmente con numerosas lesiones afectando mas del 50% del
cuero cabelludo. No respuesta a corticoide y minoxidil topicos ni
minipulsos de dexametasona. Se instauro tratamiento con meto-
trexato, con muy buena respuesta tras 14 meses de tratamiento.
Caso 2. Varon de 10 anos de edad con psoriasis ungueal, con escasa
respuesta a clobetasol y calcipotriol topicos. Se inicié tratamiento
con metotrexato semana, con normalizacion de las ufas a los 16
meses. Caso 3. Varon de 5 anos de edad con antecedentes de retra-
so madurativo que comienza con eritema parcheado hemifacial
derecho, con progresiva atrofia. Con diagnostico de hemiatrofia
facial progresiva, se inicié tratamiento con corticoides y meto-
trexato sistémicos; a los 3 meses se mantuvo solo metotrexato, con
mejoria y estabilizacion tras 2 afos de tratamiento.

Discusion. En los Gltimos afos han aparecido numerosos tratamien-
tos para tratar enfermedades dermatologicas cronicas. En la era
dominante de los bioldgicos, es importante recordar tratamientos
clasicos que presentan un buen perfil de seguridad, adherencia y
buena respuesta, como es el metotrexato.

P117. QUELOIDE RETROAURICULAR GIGANTE

EN EDAD PEDIATRICA CON RESPUESTA SATISFACTORIA

A TRATAMIENTO COMBINADO CON CIRUGIA Y ADYUVANCIA
MULTIPLE

J. Espifieira Sicre?, 0. Heinz®, P. Wienberg®, J. Isern Verdume¢
y M. Ivars®

aHospital Universitario San Juan. Alicante. "Hospital Sant Joan
de Déu. Esplugues de Llobregat (Barcelona). “Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau. Barcelona. Espafia.

Introduccion. Los queloides son trastornos fibroproliferativos pro-
ducidos por una cicatrizacion aberrante con una marcada tendencia
a la recidiva. Se caracterizan por invadir la piel sana adyacente mas
alla del limite de la cicatriz, ocasionando un impacto importante en
la calidad de vida. Los avances en su fisiopatologia han permitido
mejorar el enfoque terapéutico.

Caso clinico. Nino de 9 afnos con un queloide gigante retroauricular
secundario a la colocacion de un implante coclear. Tras ser interve-
nido en dos ocasiones, presento recidiva local a pesar de infiltracio-
nes seriadas con corticoides. Dada la repercusion psicoldgica, se
decidi6 una nueva extirpacion quirdrgica e infiltracion del lecho qui-
rurgico con 5-Fluorouracilo (5-FU) y acetonido de triamcinolona (AT)
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[9:1], seguido de presoterapia y radioterapia postoperatoria (RTPO)
a las 24 h. La herida quirdrgica se dejo cicatrizar por segunda inten-
cion. Tras la cirugia, el paciente ha requerido un seguimiento estre-
cho para curas y sucesivas infiltraciones de 5-FU/AT, presentando una
reepitelizacion completa a los 8 meses de postoperatorio.
Discusion. La utilizacion de tratamientos adyuvantes a la cirugia en
el tratamiento de los queloides esta muy extendida pero no existen
unas guias terapéuticas estandarizadas. La extirpacion aislada alber-
ga una tasa elevada de recidiva, mientras que la combinacion de
tratamientos mejora la eficacia. La evidencia disponible sugiere que
el uso de RTPO se relaciona con un menor riesgo de recidiva. Ade-
mas, el uso de corticoides intralesionales combinados con 5-FU tiene
un efecto sinérgico en el tratamiento. La presoterapia ha demostra-
do también una mejora en la cicatriz y las tasas de recidiva.
Conclusioén. Presentamos un caso excepcional de un queloide gi-
gante en un nifo, con respuesta muy satisfactoria a una combina-
cion de cirugia, RTPO e infiltraciones de 5-FU/AT. Consideramos Gtil
su reporte como opcion terapéutica.

P118. TOXICIDAD CUTANEA GRAVE SECUNDARIA
A TRAMETINIB: AZITROMICINA ORAL COMO ALTERNATIVA
TERAPEUTICA DE MANTENIMIENTO

E. Rodriguez Lomba, V. Parra Blanco, P. Garcia Piqueras,
J. Martin-Nieto Gonzalez, C. Garrido Colino
y M. Campos Dominguez

Hospital General Universitario Gregorio Marandén. Madrid.
Espana.

Introduccion. Trametinib es un inhibidor selectivo de la activacion
de MEK que se ha empleado en los ultimos afos para el tratamiento
de neurofibromas plexiformes y gliomas de nervio optico de gran
tamano, sintomaticos, progresivos o refractarios a tratamiento con-
vencional en pacientes con neurofibromatosis tipo 1 (NF1). Sin em-
bargo, el bloqueo de la via MEK en ocasiones da lugar a una
toxicidad cutanea significativa que puede limitar su uso y requerir
terapia sistémica para controlar sus efectos adversos.

Caso clinico. Una nina de 4 anos diagnosticada de NF1 con repercu-
sion neuroldgica extensa (gliomas de ambos nervios dpticos y quias-
ma, afectacion bilateral de lobulos temporales, mesencéfalo y
ganglios basales) inicio tratamiento con trametinib en mayo de
2020. A los 7 meses del inicio del tratamiento, consultaron por la
aparicion generalizada de micropapulas y pustulas foliculares en
region facial, tronco y extremidades, asi como paroniquia de pri-
mer dedo de pie izquierdo y empeoramiento de su dermatitis
atopica de base. Se instauré tratamiento con azitromicina en pauta
diaria durante un mes, corticoide, y mupirocina tépicos con exce-
lente respuesta. No obstante, las lesiones recurrieron en mas de 2
ocasiones, por las que fue necesario repetir dicho tratamiento e
incluso prescribir pautas de corticoide oral. Se biopsio una lesion
que mostraba un infiltrado inflamatorio perivascular superficial y
profundo con ligera eosinofilia, que concordaba con la sospecha de
toxicidad por trametinib. Finalmente, se indicé un tratamiento de
mantenimiento con azitromicina 3 veces en semana que ha permi-
tido un buen control en los Ultimos meses.

Discusion. Segln las revisiones recientes, la toxicidad cutanea es
uno de los efectos adversos mas frecuentes (> 50%) del tratamiento
con inhibidores de MEK. Destaca tanto la paroniquia como la erup-
cion papulopustulosa o acneiforme generalizada, que en sus formas
mas graves puede llegar a limitar la dosis terapéutica e incluso a
obligar a suspender el tratamiento. Los macrélidos son antibioticos
orales con actividad antiinflamatoria sobre los cuales disponemos
de amplia experiencia de uso en otras patologicas dermatologicas.
Ademas, su perfil de seguridad, posologia y via de administracion
resultan adecuados para el paciente pediatrico. Consideramos que
el mantenimiento con azitromicina puede ser una alternativa en
estos casos.
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P119. ECCEMA COMO EFECTO ADVERSO
DEL TRATAMIENTO CON INFLIXIMAB

M. Pico Valimana, C. Méndez Abad, L. Ossorio Garcia,
E. Baquero Sanchez, P. Cobo Rodriguez y C. Ceballos Cauto

Hospital Universitario de Puerto Real (Cddiz). Espafa.

Los inhibidores del factor de necrosis tumoral (TNF)-alfa como el
infliximab son tratamientos importantes en varias afecciones infla-
matorias mediadas por la activacion de la via Th1 como la enferme-
dad inflamatoria intestinal, al bloquear dicha via. Se han identificado
multiples efectos secundarios, entre ellos el eccema, incrementando
el riesgo, una historia personal de atopia. Presentamos el caso de un
varén de 15 afos con antecedentes personales de dermatitis atopica
en la infancia y con enfermedad de Crohn, en tratamiento con infli-
ximab con buen control de la enfermedad. Al afio y medio del inicio
del tratamiento comenzo con lesiones pruriginosas impetiginizadas
en pabellones auriculares, zona perinasal y cuero cabelludo, con es-
casa mejoria tras tratamiento con antibioticos topicos y orales, y
corticoides orales. Tras el diagnostico de confirmacion de eccema por
anatomia patologica se procedio al cambio de medicacion por otro
farmaco bioldgico con resolucion completa de las lesiones en unas
semanas. El bloqueo de la via Th1 que provocan los anti-TNF alfa
puede crear un desequilibrio que favorezca una mayor actividad de
la via Th2 opuesta, implicada en afecciones inflamatorias como el
eccema. La incidencia de efectos secundarios cutaneos es alta, por
lo que la decision de usar un agente anti-TNF-alfa debe ser indivi-
dual, basada en las caracteristicas clinicas especificas y el perfil de
riesgo Unico de un paciente determinado.

P120. EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA Y DUPILUMAB

F. Millan Parrilla, M. Velasco Pastor, E. Quecedo Estébanez,
V. Dios Guillan, C. Fernandez Romero y E. Gimeno Carpio

Hospital Arnau de Vilanova. Valencia. Espafa.

Varon de 21 aios con epidermolisis ampollosa (EA) distrofica recesiva
(EADR) controlado en varios centros hospitalarios. El uso de dupilu-
mab en pacientes con EA pruriginosa con elevacion de IgE ha mostra-
do su eficacia, y se ha publicado mejoria de las lesiones de EADR y
del prurito acompanante con dosis de 300 mg cada 14 dias. Dado que
nuestro paciente presentaba IgE total de 450 Ul/ml se decidi6 iniciar
tratamiento con dupilumab segin pauta habitual. La mejoria inicial
observada se estabilizo, por lo que se decidio intensificar la dosis a
300 mg de dupilumab cada 7 dias, observandose una mejor respuesta
clinica. Junto a la investigacion terapéutica en EA, parece importan-
te comunicar la experiencia de determinados farmacos en el uso en
patologias fuera de indicacion, pero con un fundamento patogénico,
como seria el uso de dupilumab como adyuvante en aquellos casos de
otras enfermedades que asocien IgE elevada.

P121. PRURITO EN EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA
DISTROFICA RECESIVA EN LA INFANCIA: REPORTE
DE DOS CASOS TRATADOS CON DUPILUMAB

M.B. Civico Ruiz?, J. Bernabeu Wittel®, M.T. Monserrat Garcia®,
J. Ortiz Alvarez®, M. Rus Palacios® y J. Conejo-Mir Sanchez®

Servicio de Dermatologia. °Hospital Universitario Ntra. Sra.

de Valme. *Hospital Universitario Virgen del Rocio. <Servicio de
Cuidados Paliativos Pedidtricos. Hospital Universitario Virgen
del Rocio. Sevilla. Espana.

Introduccion. La epidermdlisis ampollosa distrofica recesiva (EADR)
es una forma severa de EA hereditaria causada por mutaciones en
el gen COL7A1. Esta entidad se asocia con frecuencia a prurito, que
suele ser recalcitrante a las terapias tradicionales. Se han reporta-
do algunos casos de buena respuesta a dupilumab, especialmente
en la variante pruriginosa (EAD-Pr).
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Caso clinico. Presentamos una nifa de 12 afos (caso 1) y un nifo de
8 afos (caso 2) diagnosticados de EADR, con prurito incoercible sin
respuesta a multiples tratamientos. Se inici6 dupilumab a dosis de
200 mg cada 2 semanas (caso 1) y 300 mg semana 0, 2 y cada 4 se-
manas (caso 2), con seguimiento a través de escalas de picor (VRS,
NRS) y calidad de vida (CDLQ!l)

Resultados. El caso 1 presentd reduccion del prurito desde la pri-
mera inyeccion, con mejoria de las lesiones ulceradas y la calidad
de vida. En cambio, el caso 2 no percibié apenas cambios. Ninguno
de los dos tuvo efectos adversos.

Discusién. En la EADR, el prurito se ha mostrado como uno de los
sintomas mas molestos. Aunque su mecanismo no es del todo conoci-
do, se considera el resultado de una respuesta inflamatoria sobre una
piel vulnerable genéticamente. Recientemente, se ha reportado un
aumento de IgE sérico y linfocitos con fenotipo Th2 en pacientes con
EAD-Pr. El manejo del prurito suele plantear un reto terapéutico. En
los ultimos afos, se han publicado casos de EAD con mejoria del picor
con dupilumab, que bloquea la sefalizacion IL-4 y IL-13, citoquinas
claves para los linfocitos Th2, que parecen estar incrementados en
estos pacientes. Solo existe un caso reportado en la infancia, una
nifia de 10 afos con EAD-Pr con reduccion del prurito tras la primera
inyeccion de dupilumab, similar a nuestro caso 1. Sin embargo, el
caso 2 persiste con prurito incoercible (semana 16). En conclusion,
dupilumab puede ser un tratamiento seguro y eficaz en algunos nifos
con prurito en el contexto de EADR. Sin embargo, se necesitan mas
estudios para valorar su potencial terapéutico.

P122. PIEBALDISMO ASOCIADO A RETRASO MADURATIVO

C. Carranza Romero, L. Campos Mufoz, A. Sirgado Martinez,
R. Moreno Borque, A. Garcia Mares y E. Lopez Bran

Servicio de Dermatologia del Hospital Clinico San Carlos. Madrid.
Espana.
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Introduccioén. El piebaldismo se debe a un defecto en la prolifera-
cion y migracion de los melanocitos durante la embriogénesis desde
la cresta neural a sus localizaciones definitivas. Se hereda de forma
autosomica dominante y aparece por igual en ambos sexos y en
todas las razas desde el nacimiento.

Caso clinico. Varon de 5 afnos de edad con retraso madurativo glo-
bal y TDAH (trastorno por déficit de atencion e hiperactividad) de-
rivado por Neurologia por presentar desde el nacimiento mancha
acromica en abdomen. A la exploracion se observaban maculas
acromicas lineales en abdomen siguiendo las lineas de Blashko con
areas de repigmentacion en su interior con lesiones similares en
rodillas. Es valorado en Oftalmologia y Otorrinolaringologia donde
lo derivan a logopedia por trastorno del lenguaje. Esta pendiente
de estudio genético. Como antecedente familiar, sefalar que la
madre presentaba mechoén blanco frontal.

Discusion. Se han descrito mutaciones por delecion o inactivacion
en el protooncogén c-kit que codifica el receptor transmembrana
de tipo tirosina-cinasa necesario para el correcto desarrollo de los
melanoblastos y su migracion a la piel durante el desarrollo embrio-
nario. Clinicamente encontramos desde el nacimiento maculas
acrémicas localizadas con mayor frecuencia en térax y linea media
frontal, y con menor frecuencia en abdomen y en extremidades
inferiores de forma bilateral y no necesariamente simétricas. En las
maculas blancas es frecuente encontrar islotes de piel con una pig-
mentacion normal. Caracteristicamente, en un 80% de los pacientes
se acompaia de un mechon de pelo blanco medial o paramedial,
que se asocia a la despigmentacion de la piel subyacente. General-
mente no se acompana de alteraciones en otros 6rganos, aunque en
algunos pacientes se ha descrito su asociacion con el retraso mental
y la neurofibromatosis tipo 1.

Conclusion. Destacar la necesidad de seguimiento de pacientes con
piebaldismo por su posible asociacion a retraso mental. Dado que el
diagnostico es fundamentalmente clinico, su conocimiento es im-
prescindible para su sospecha y correcto abordaje.





