GENODERMATOSIS

174 MUTACIONES DEL GEN PTEN

EN 14 FAMILIAS ESPANOLASAFECTAS
DE SINDROME DE COWDEN (SINDROME
DE HAMARTOMASMULTIPLES)

R. M. Pujol, E. Busaglia*, A. Tuneu**, V. Garcia-Patos***,

E. Martinez-Ruiz, |. Febrer, M. J. Gil, M. A. Barnadas,

M. Alegre, L. Requena*, X. Matias-Guiu

Servicios de Dermatologia. Hospital del Mar. Imas,

Hospital San Pablo. ***Hospital de Vall d’ Hebron. Barcelona.

Hospital General. Hospital Clinico. Vaencia

**Hospital Nuestra Sefiora de Aranzazu. San Sebastian.

Fundacion Jiménez Diaz. Madrid. *Servicio de Anatomia

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

Antecedentes: El sindrome de Cowden es una genodermatosis
autosomica dominante, caracterizada por la presencia de mltiples
lesiones hamartomatosas cuténess, lesiones tiroideas, mamarias,
del tracto gastrointestinal y del sistema nervioso centrd. Laslesio-
nes cuténess caracteristicas son las que suelen permitir establecer e
diagnostico de este proceso. Los pacientes afectos de sindrome de
Cowden presentan también un riesgo aumentado de desarrollar ne-
oplasias maignas mamarias y/o tiroideas. Se han descrito més de 80
mutaciones germinaes del gen PTEN, locaizado en € cromosoma
10023 en més de 100 pacientes y/o familias. Sin embargo, todavia
persisten importantes incognitas respecto a la distribucion geogra
fica de las mutaciones, su penetrancia, y su expresion fenotipica

Material y métodos: Describimos los resultados del andlisis mu-
tacional del gen PTEN en 14 familias espafiolas afectas del sindro-
me de Cowden. Serediz6 d andiss mutaciond tras la amplifica
cion del ADN obtenido a partir de sangre periférica de los exones
1a9de gen PTEN. Andlisis posterior por SSCPy secuenciacion de
todos | os casos (con 0 sin patron de migracion dterado en e SSCP).

Resultados: Se detectaron mutaciones germinales del gen
PTEN en 8 de las 16 familias estudiadas (50%). Cuatro mutacio-
nes se localizaban en € exon 5, unaen € exon 6, dos en € exon
7y unaen € exon 8. Cuatro mutaciones no han sido previamen-
te descritas, aunque una de €ellas se ha descrito como una muta-
cion somética en un carcinoma de endometrio. En unafamiliaun
paciente presentd una mutacion de novo no detectada en sus pa-
dres. En algunos pacientes la deteccion de unamutacion germinal
del gen PTEN confirmé su condicién de portadorres, incluso en
ausenciade los criterios diagnésti cos de un sindrome de Cowden.

Conclusiones: Se describe €l resultado del andlisis mutacio-
nal del gen PTEN en familias espafiolas afectas de un sindrome
de Cowden. No se ha constatado unarelacion clara entre los re-
sultados del estudio genotipico (caracteristicas de las mutacio-
nes) y las caracteristicas fenotipicas de |os pacientes.

175 PAPILOMATOSISVERRUCOIDE LABIAL
Y ENFERMEDAD DE COWDEN

P. Bergua, M. Alegre, X. Matias-Guiu*, E. Bussaglia*,

E. Baselga, A. Alomar

Servicios de Dermatologiay * Anatomia Patol 6gica.

Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona.

Introduccion: La enfermedad de Cowden (EC) es un sindro-
me autosdmico dominante caracterizado por mdltiples lesiones
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hamartomatosas y un incremento del riesgo de aparicion de neo-
plasias (mas frecuentemente mama, colon y tiroides). A nivel cu-
téneo se caracteriza por la presencia de triquilemomas faciales,
queratosis puntiformes acrales y papilomas de la mucosa oral.

Recientemente se haimplicado la mutacion de un gen supre-
sor tumoral localizado en e cromosoma 10g22-23 designado
gen PTEN/MMAC1 como responsable de la enfermedad.

Caso clinico: Varon de 36 afios de edad que consulta por le-
siones papul omatosas de aspecto verrucoso en semimucosa labial
de 8 aflos de evolucion. Entre los antecedentes personales desta-
ca una hemitiroidectomia por un nédulo tiroideo, exéresis de va
rios lipomas abdominales y de un linfangioma en e hombro.

El resto de la exploracion clinica evidencia la presencia de
queratosis puntiformes palmares, papul as queratosi cas distribui-
das en zona centrofacial, papilomatosis gingival en empedrado
y macrocefdia

Ante la sospecha de enfermedad de Cowden se procede a
completar el estudio general que incluye una colonoscopia,
reevaluacion tiroideay un examen genético. Este Ultimo pone en
evidencialamutacion en linea germina en e gen PTEN, exon 7,
denominada R233X.

Comentario: Presentamos este caso por su manifestacion cli-
nica poco habitual en forma de papilomatosis verrucoide de
précticamente todo el labio inferior, apartir de lacua sereaiza
el diagnostico de la EC.

El desarrollo de nuevas técnicas de genética molecular ha
permitido identificar el gen PTEN/MMAC de la EC, siendo de
suma importancia para su diagnostico precoz y para realizar n
estudio familiar completo afin de prevenir el desarrollo de neo-
plasias internas.

176 SINDROME DE MUIR-TORRE

P. Gomez*, J. A. Rodriguez*, A. Garcia*, F. Cabo**,
J. Alvarez**, A. Fonseca**, C. Veiga**, J. M. Gomez**

* Hospital Comarcal Valdeorras. ** Complegjo Hospitalario
de Ourense. Ourense.

Introduccion: El sindrome de Muir-Torre es una genoderma-
tosis con herencia autosdmica dominante que se caracteriza por
la asociacion de tumores cutaneos sebaceos (adenomas, epite-
liomas o carcinomas) con 0 sin queratoacantomas y uno 0 mas
procesos viscerales malignos de bajo grado.

Descripcion del caso: Paciente de 60 afios con antecedentes
personales de HTA, ACV embodlico, epilepsiay sustitucion de
vélvula mitral. Acude por presentar queratoacantoma en ala na-
sal derecha. Se observan también multiples lesionesfaciales, al-
gunas extirpadas con diagnéstico de adenomas sebaceos. Ante
ello serealizo screening para descartar proceso asociado, detec-
tandose adenocarcinoma de colon ascendente de grado medio.

Tiene historia familiar de dos hermanos fallecidos por neo-
plasia uterina y neoplasia de colon, respectivamente; hermano
vivo de 68 afios intervenido en el afio 1987 de adenocarcinoma
de sigma; hace 3 meses presentd queratoacantoma en menton.
Nuestro paciente tiene cuatro hijos actualmente sin anomalias
cutaneas ni neoplasias viscerales.



Genodermatosis 111

Comentario: Aportamos un nuevo caso familiar de sindrome
de Muir-Torre. Creemos que esta entidad, aunque poco frecuen-
te, debe ser conocida ya que en muchas ocasiones, como en
nuestro caso, las lesiones cuténeas son la primera manifestacion
de la misma, pudiéndose detectar las neoplasias viscerales en
estadios iniciales. Dado que tiene una HAD con expresividad
variable se debe hacer estudio y seguimiento de toda la familia
para detectar tempranamente procesos asociados.

177 PSEUDOXANTOMA ELASTICO.
REVISION DE OCHO CASOS

C. Mufioz, A. Miranda, G. Martinez, E. Vidal, J. Viega,
C. Gutiérrez, T. Bordel, A. Mariscal, C. M. Garcia-Mufioz

Hospital Clinico Universitario de Valladolid.

Introduccion: El pseudoxantoma eléstico (PXE) es una enfer-
medad hereditariadel tejido conectivo caracterizada por unafrag-
mentacion y calcificacion progresiva de las fibras elasticas en la
dermis, paredes vasculares y membrana de bruch de los ojos.

La prevalencia estimada del PXE es de 1/100.000 habitantes
y varia ampliamente en su grado de expresion clinica, depen-
diendo del tipo de herencia (AD/AR).

El sindrome completo de PXE clinicamente se caracteriza
por la triada clasica de: @) manifestaciones cutaneas. papulas
amarillentas localizadas preferentemente en areas de flexion;
b) alteraciones oculares. pigmentacién moteada de laretina, es-
trias angioides, hemorragias retinianas, y c) manifestaciones
cardiovasculares. didtesis hemorrégica, cardiopatia isquémica,
claudicacion intermitente, enfermedad tromboembdlica.

Material y métodos: Se realiza un estudio retrospectivo de
8 casos de PXE diagnosticados en nuestro Servicio desde el afio
1990 hasta el 2001.

Discusion: Analizamos los antecedentes familiares, edad
aparicion, manifestaciones clinicas cutdneasy alteraciones aso-
ciadas, tanto oftalmolégicas como cardiovasculares. Se redliza
un estudio comparativo con otras revisiones publicadas.

178 PSEUDOXANTOMA ELASTICO

C. Maillo, M. de Troya, M. P. Garcia, F. Fernandez
Hospita Comarcal Vale de los Pedroches. Pozoblanco (Cdrdoba).

Introduccidn: El pseudoxantoma el astico es unagenodermatosis
infrecuente de herencia autosdmica tanto dominante como recesi-
Va, caracterizada por una mineralizacion progresiva de las fibras
elédticas, pudiendo afectar alapid, ojosy sistema cardiovascular.

Caso clinico: Presentamos €l caso de unamujer de 18 afios que
acude ala consulta por un cuadro de acné. A la exploracion se ob-
servan lesiones polimorfas de acné en cara, anivel de nucay caras
laterales del cuello, papulas amarillentas aplanadas orientadas en
el sentido de los pliegues, dando un aspecto empedrado. La biop-
sia mostré en dermis reticular unas fibras el asticas fragmentadas,
tortuosas y basofilas. En € examen ocular se aprecia en comarca
anterior profunda una discretairidonesis por laxitud zonal; el fon-
do de gjo y laexploracion cardiovascular fueron normales.

Comentario: La pronta afectacion cutanea es de gran impor-
tanciapara un diagndstico precoz de pesudoxantoma el astico, 1o
gue nos permitird un estrecho seguimiento de las posibles com-
plicaciones oculares y vasculares.

179 NEROFIBROMATOSIS SEGMENTARIA

J. P. Devesa, M. E. Giménez, J. Matarredonda,
E. Andrada, M. Pérez

Hospital General de Elche. Alicante.

Introduccioén: La aparicion de manchas café con leche, neu-
rofibromas cuténeos y ocasionalmente viscerales, de distribu-
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cion metamérica 0 segmentaria se ha descrito con neurofibro-
matosis segmentaria o tipo V. Se cree que es debida a una mu-
tacion somatica de la neurofibromatosis tipo |.

Caso clinico: Paciente vardn de 26 afios de edad, sin antece-
dentes personales ni familiares de interés, que acude a nuestra
consulta porque desde hacia 6 afios habia notado la aparicion
progresiva de lesiones de distribucion metamérica en region
costal izquierda, de color normal y tacto semiblando, asintoma-
ticas. El resto delaexploracion cutéaneafue normal. Con el diag-
nodstico clinico de neurofibromatosis segmentaria se hizo una
biopsia de una de las lesiones, que confirmé el diagndstico. Las
pruebas complementarias fueron normales.

Comentario: Habitualmente aparecen manchas café con le-
che distribuidas metaméricamente junto a otros estigmas de
neurofibromatosis, 10 que se ha clasificado como neurofibroma-
tosistipo V. En nuestro caso es de destacar que el Unico hallaz-
go, hasta el momento, es la aparicion de neurofibromas, que no
se acomparia de otros signos. Se ha descrito algin caso con fa-
miliares afectos de neurofibromatosis tipo I, por lo que no po-
demos asegurar que este paciente no tenga riesgo de desarrollar
otraslesiones en un futuro ni que su descendenciano vayaapre-
sentar una neurofibromatosis tipo I.

180 FACOMATOSISPIGMENTOVASCULAR
ASOCIADA A NEVUSHIPCROMICO

R. Oliete, M. A. Sola, L. Creus, P. Umbert

Hospital Sagrado Corazon. Barcelona.
Universidad de Barcelona.

Introduccion: El término facomatosis pigmentovascular defi-
ne una serie de sindromes que combinan malformaciones vas-
culares (tipo mancha en vino de oporto), melanosis ocul ocuta
neay manifestaciones del SNC (convulsiones, hemiplgjia, etc.).
Se dividen en cuatro subtipos en funcion de las anomalias cuta
neas que acomparian ala malformacion vascular.

Caso clinico: Varén de 15 afios de edad que consulta porque
desde su nacimiento presenta lesiones en forma de méaculas erite-
matosas de aspecto vascular que han crecido en los dos Ultimos
afos. En la exploracion se aprecian lesiones de distribucion mete
mérica bilateral que afectan facies, extremidades superioresy mi-
tad superior de tronco, todas ellas con caracteristicas compatibles
clinicamente con naevus flammeus. Ademas se aprecian lesiones
maculares interpuestas, hipopigmentadas que también siguen el
mismo patrén de distribucion y en las que la exploracion diascd-
picademuestra clara diferenciacion con € tejido circundante a pe-
sar de lapalidez inducida por la vitropresion en toda el area. Tam-
bién observamos la presencia de lesiones hiperpigmentadas que
siguen el mismo patrén de distribucion. Asimismo apreciamos en
ambas escleras oculares la presencia de multiples lesiones pig-
mentadas maculares de coloracion azulada. Bgjo la orientacidn
diagnostica de facomatosis pigmentovascular tipo |1 se procede a
realizar screening de anomalias asoci adas mediante estudio ocular,
neuroldgico y pruebas de imagen, apreciando solamente la pre-
sencia de una espina bifida en primera vértebra sacra

Comentario: Se gporta un nuevo caso de facomatosis pigmen-
tovascular asociado a nevus hipocrémico, asociacion hasta ahora
descrita en un Unico paciente y no encuadrable en ninguno de los
cuatro subtipos propuestos de facomatosis pigmentovascular.

181 PAQUIONIQUIA CONGENITA EN VARIOS

MIEMBROS DE UNA FAMILIA

A. Gargallo, S Honorato, O. Lépez-Barrantes, S. Sandin,

C. Garcia, S Urrutia, C. Schoendorff, D. Garcia Aimagro

Servicio de Dermatologia. Hospital Virgen de la Salud. Toledo.
Introduccion: La paguioniquia congénita fue descrita por pri-

meravez en 1906 por Jadassohn y Lewandowski. Es un trastorno

autosémico dominante que seiniciaa comienzo delavidaen e
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que se hallan afectadas diferentes estructuras ectodérmicas. La
afectacion ungueal eslamas prevalente. Se ha clasificado en cua
tro tipos seguin los sintomas clinicos: el mas comun, € tipo | pre-
sentan hiperqueratosis palmoplantar, hipertrofiaungueal, querato-
sis folicular y leucoqueratosis. En €l tipo I, lo anterior més
hiperhidrosis, ampollas pamoplantares, ateraciones dentdes y
esteatocistomas. En d tipo |11, ademas queilitis angular y atera
ciones cornegles, y en el tipo |V: lesiones laringeas, ronquera, re-
traso mental y alteraciones del cabello.

Caso clinico: Se describe varios miembros de una familia
con alteraciones de la totalidad de las ufias desde el nacimiento.
Los afectados proceden de lalinea paterna. Son el abuelo de 60
afios, €l padre de 31 afios, unatia de 29 afios y una hijade 3 me-
ses de edad. Un tio paterno, asi como todos los hermanos del
abuelo, €l cua se negb a ser estudiado y fotografiado, no pre-
sentaban dichas ateraciones. No habia historia de consanguini-
dad. Los afectados estudiados mostraban un simétrico engrosa-
miento y endurecimiento de todas las ufas, coloracion
marrén-amarillenta distal; en el padre casi negruzca. Una hiper-
curvadura que conferia un aspecto tubular alas ufias y una hi-
perqueratosis subungueal llamativa que levantaba el borde libre.
La base y matriz ungueal aparentemente eran normales. Estas
alteraciones eran més acusadas en las manos, y la pal pacién pro-
ducia un leve estimulo doloroso. El padre ademas presentaba en
mucosa yugal derecha una placa de leucoqueratosis poco llama-
tiva. Latia acusaba una moderada hiperhidrosis palmoplantar y
axilar y la «pequefia» habia sufrido un episodio de muguet a la
semana de nacimiento.

Discusion: Los cambios ungueales de los cuatro miembros
son similares, bastantes caracteristicos de paguioniquia congé-
nita. En nuestra familia ademas hay al menos dos alteraciones
extraungueal es asociadas a este sindrome: leucoqueratosis (pa-
dre) e hiperhidrosis (tia paterna). El episodio de muguet referi-
do en la pequefia quiza pudiera sugerir la existencia de una alte-
racion en su mucosa oral. Todos estos datos indican una
herencia dominante de alta penetranciay expresividad variable,
y podemos decir que esta familia presenta unos de los tipos de
paguioniquia més «benignos» (I/11). Por udltimo decir que los
tratamientos con urea tépica a 40% han sido indtiles. Se han
intentado en otros estudios tratamiento con retinoides orales
apreciandose slo una moderada mejoria.

182 SINDROME DE «LEOPARD»

T. Alonso, L. Garcia-Arroba, G. Ferndndez, A. Martin-Pascual
Hospital Clinico Universitario de Salamanca.

Introduccién: El sindrome de «leopard» es un proceso poco
frecuente, de herencia autosdmica dominante, con una pene-
trancia variable; se caracteriza por la presencia de lentiginosis
multiple, defectos el ectrocardiogréficos de conduccidn, hiperte-
lorismo ocular, estenosis pulmonar, anomalias genitales, retraso
del crecimiento y sordera neurosensorial. Hallazgos clinicos que
configuran el nombre con el que se describi6 este sindrome.

Presentamos un caso familiar: Mujer de 35 afios que presen-
ta desde lainfancia méacul as hiperpigmentadas de forma genera-
lizada e hipertelorismo, sin otras alteraciones de interés: acude
anuestra consulta con sus dos hijos, unanifiade 7 afios que pre-
senta desde el nacimiento méculas hiperpigmentadas de las mis-
mas caracteristicas que la madre, localizadas fundamentalmen-
te en gluteos y abdomen que han ido aumentando en nimero
progresivamente, asi como hipertelorismo ocular y un soplo car-
diaco por € que esta siendo revisada en € Servicio de Cardio-
logia de forma periddica; su hermano menor, varén de 3 afios
presenta las mismas |lesiones cutaneas, aungue en menor nime-
ro, acompafiadas de una sordera neurosensorial desde €l naci-
miento e hipertelorismo ocular. Como antecedentes familiares
de interés refiere que su padre y un tio paterno presentan lesio-
nes similares, aunque en menor nimero.
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Comentario: Nos parece interesante presentar estafamiliaen
primer lugar por la rareza del proceso y principalmente por
laimportancia de realizar un consejo genético temprano dadala
posibilidad de aparicion de patologias acompafiates y malig-
nizacion en un futuro de cualquiera de sus multiples lesiones
cutaneas.

183 INCONTINENTIA PIGMENTI.
REVISION DE TRES CASOS

A. Martin-Santiago, C. |. Servera, N. Martinez, J. L. Olea,
L. J. del Pozo, F. Mestre, J. Escalas

Hospital Son Dureta. Mallorca.

Introduccion: Laincontinentiapigmenti (1P) es unaenferme-
dad en la que se producen unas lesiones cuténeas siguiendo las
lineas de Blaschko asociadas a defectos dentales, ungueales,
oculares y del SNC, siendo las manifestaciones extracutaneas
las que determinan el pronéstico. La IP es una enfermedad que
afectacas exclusivamente a hembras, de herencia dominante li-
gada a X, habitualmente letal para el feto varén. Estudios re-
cientes han demostrado que esta causada por mutaciones en el
gen NEMO. Este gen es responsable de la activacion de algunas
vias celulares implicadas en €l crecimiento y en las respuestas
inmunol 6gicas e inflamatorias de la célula

Material y método: Hemos revisado los hallazgos clinicos,
histol 6gicos, analiticos y de diversas técnicas de imagen, de tres
casos de | P observados de 1992 hasta 2001.

Resultados. Los tres casos eran nifias. Las primeras lesiones
cuténeas aparecieron en €l periodo neonatal. Los hallazgos his-
tolégicosy la presencia de leucocitosis con eosinofilia sustenta-
ron el diagndstico clinico. Todos los casos presentaban manifes-
taciones extracutaneas. En dos casos se detectaron graves
alteraciones vasculares de la retina. Dos pacientes tuvieron re-
traso de la denticion y dientes en cono. Un caso presentaba una
facies tosca, un remolino de pelo frontal, un quiste aracnoideo,
alteraciones motoras de las extremidades derechas, retraso psi-
comotor, anemia e infecciones de repeticion (neumonias, candi-
diasis sistémicay osteomielitis en tibiay fémur por Aspergillus
fumigatus). No encontramos antecedentes familiares.

Comentarios: El manejo de la | P debe ser multidisciplinario.
Es fundamental investigar posibles anomalias extracutaneas y
repetir los exdmenes oftalmolégicos. En nuestra revision de la
literatura no hemos hallado ninglin caso de osteomielitis por As-
pergillus ni de remolino frontal asociado a IP. El hallazgo en la
IP de mutaciones en el gen NEMO ha supuesto un gran avance
para comprender la etiopatogenia de esta enfermedad y hace
probable que en un futuro cercano dispongamos de un test sen-
cillo de diagndstico prenatal.

18 APLASIA CUTISCONGENITAY FETO
PAPIRACEO

X. Pagerals, N. Curco, M. Garcia, A. Moral, P. Vives
Hospital MUtua de Terrassa. Barcelona.

Introduccion: La aplasia cutis congénita (ACC) o ausencia
congénita de ciertos elementos constitutivos de la piel esun fe-
noémeno infrecuente que se estima puede aparecer en aproxima-
damente tres de cada 10.000 nacimientos.

Lalocalizacion mas habitual delaACC es en cuero cabelludo.
En muchas ocasiones aparece como un defecto aislado de lapiel,
en placa Unicay tiene buena evolucion y prondstico. En otros ca
sos se han descrito mdiltiples malformaciones asociadas.

Caso clinico: Aportamos un caso de ACC que presentaba le-
siones cutaneas ulceradas triangulares en ambos flancos del
tronco y banda amniética abdominal asociadas a feto papiraceo
en un embarazo gemelar.
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Los estudios encaminados a detectar alteraciones asociadas
fueron negativos. Las |esiones cuténeas siguieron un buen curso
evolutivo con cicatrizacion residual .

Comentario: En 1977 Mannino y cols. reportan dos pacien-
tesy revisan un total de 15 casos de ACC con lesiones cuténeas
en tronco y presencia de un feto papiréceo.

En 1986 Frieden y cols. efectlan una extensarevision de las
ACC publicadas hasta entonces y proponen una nueva clasifica-
cién en nueve formas clinicas distintas. Nuestro paciente queda
riaincluido en el grupo 5, ya que en é se describe laACC aso-
ciada a feto papiraceo o ainfartos placentarios.

Describimos este caso por o infrecuente de su presentacion.

185 MALFORMACION CAPILAR EXTENSA
CON PATRON EN AJEDREZ ASOCIADA
A ATRESIA CONGENITA
DE LA VENA ILIACA

F. Mestre, A. Martin-Santiago, M. Herrera, J. Escalas,
L. J. del Pozo, A. Mas

Hospital Son Dureta. Mallorca.

Introduccion: Laclasificacion de las anomalias vasculares de
lainfancia en dos grandes grupos: l1os hemangiomas y las mal-
formaciones capilares, propuesta por Mulliken en 1982, supuso
un gran avance en el estudio y tratamiento de estos procesos.
Las malformaciones vasculares (MV) estan presentes al nacer,
persisten toda la vida y se clasifican de acuerdo a vaso afecta
do en capilares, venosas, linféticas, combinadas y combinadas
complegjas (la mayoria conocidas por sus epénimos). En la ac-
tualidad exploraciones como la ecografia, eco-Doppler, lareso-
nancia magnéticay latomografia axial computarizada nos per-
miten conocer su extension, diferenciar lasMV deflujo lento de
las de flujo rgpido y estudiar posibles anomalias estructurales
asociadas. Las MV son consecuencia de errores en la morfogé-
nesis, probablemente debidas a mutaciones sométicas que so-
breviven por mosaicismo.

Caso clinico: Nifia de 10 afios de edad que presentaba desde
el nacimiento una malformacion capilar extensa en zona poste-
rior de los muslos, en ambos costados y en la espalda, adoptan-
do una disposicion en tablero de ajedrez, Ilegando hastalalinea
media sin sobrepasarla. Se acompariaba de un vaso de grueso
calibre, azulado y arqueado en hipogastrio, también congénito,
sin soplo ni frémito. No detectamos cambios de temperatura ni
de la sudoracién en las areas afectadas. Tampoco se apreciaba
edema de las extremidades inferiores ni gigantismo asociado.
No detectamos ateraciones en el desarrollo psicomotor ni en la
exploracion fisica general. No hallamos antecedentes familiares
de anomalias vasculares. Se realiz6 una analitica sanguinea que
fue normal, una resonancia magnética de la columna vertebral
gue no evidencio patologiay unatomografia axial computariza-
da abdominal y pélvica que mostré una malformacion venosa
con agenesia de venailiacaizquierday unavoluminosavenade
drenaje en hipogastrio que establecia el by-pass circulatorio a
lado contralateral.

Comentario: Presentamos una rara malformacion vascular
combinada, capilar (patron en ajedrez) y venosa (atresia vena
iliacaizquierda), sin anomalias extracuténeas asociadas.

].8 MOSAICISMOS CUTANEOS POCO
FRECUENTES

J. 1. Mari, C. Requena, B. Escutia, |. Febrer,
A. Escudero, A. Aliaga

Servicio de Dermatologia. Hospital General. Valencia.

Introduccion: Un mosaicismo se trata de la existencia de a
menos dos | ineas celulares genéticamente distintas en un mismo
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individuo. De los mosaicismos descritos en e hombre un 7%
aproximadamente tienen manifestaciones cutaneas. Presenta-
mos cuatro casos de mosaicismo cutaneo poco frecuentes vistos
Ultimamente en nuestro servicio.

Casos clinicos:

— Mujer de 25 afios con presencia de neurofibromas confi-
nados a un area reducida del tronco. Diagndstico: neuro-
fibromatosis segmentaria.

— Nifa de 6 afios con placas lineales pigmentadas y nevus
melanociticos en hemicuerpo izquierdo. Diagnéstico: fa-
comatosis pigmentoqueratotica.

— Nifia de 6 afios con lesiones verrucosas hiperqueratosicas
en hemicuerpo izquierdo. Biopsia: hiperqueratosis epi-
dermolitica. Diagnostico: nevus epidérmico con hiper-
queratosis epidermolitica.

— Nifa de 3 meses con nevus flameus, mancha mongdlica
aberrante, melanosis ocular y cutis marmorata. Diagnds-
tico: facomatosis pigmento vascular tipo I1b.

Discusion: Se han descrito 4 patrones cutaneos secundarios a
mosaicismos: lineas de Blaschko (a estrechas; b: anchas) table-
ro de gedrez, filoide y parcheado sobrepasando la linea media.
Los casos presentados se han descrito previamente como mo-
saicismos cutaneos y en ellos se pueden observar distintos me-
canismos genéticos de la formacion de estos mosaicos.

18 ACANTOSIS NIGRICANS BENIGNA
FAMILIAR

R. Manzano, T. Alterawi, S. Cafiadas, M. L. Diaz, A. Amigo
Hospital La Mancha-Centro. Alcazar de San Juan (Ciudad Real).

Introduccion: La acantosis nigricans se puede clasificar en
unaforma maligna paraneoplésicay unaformabenignasin neo-
plasia asociada, con cuatro variantes: hereditaria, asociada aen-
docrinopatia, medicamentosa y formando parte de sindromes
complejos como Prader-Willi, Bloom, Crouzon, etc. La seudoa
cantosis nigricans se desarrolla en sujetos obesos y morenos. La
clinicay la histologia es comUn en todos |os tipos de acantosis.

Caso clinico: Presentamos el caso de un varén de 22 afios
con una acantosis nigricans benigna de tipo familiar; un herma-
no de 13 aflos y su madre también estaban afectados.

Comentario: La acantosis nigricans benigna familiar es mas
frecuente en mujeres y a veces se transmite de forma autosomi-
cadominante irregular. Suele comenzar en lainfancia, ser poco
intensa y progresiva hasta la pubertad; a veces puede regresar
parcialmente. Hay muy pocos casos descritos en la literatura.
Nuestros casos afectan a dos varones y unamujer de forma muy
|lamativa.

188 HIPERQUERATOSISLENTICULARIS
PERSTANS (ENFERMEDAD DE FLEGEL)

I. Mansilla, P. Ruiz, E. Cuerda, P. Calderdn, B. Pérez
Hospital Clinico San Carlos. Madrid.

Introduccion: La enfermedad de Flegel es un raro trastorno
de la queratinizacion; se trata de una genodermatosis de proba-
ble herencia AD, aunque hay casos esporadicos.

Este trastorno se caracteriza por papulas hiperqueratésicas de
1 a5 mm, asintométicas, con predominio en la parte més distal
de las extremidades.

Algunos autores han relacionado este trastorno con enferme-
dades endocrinolégicas, tales como DM e hipertiroidismo, asf
COmMo con tumores cutaneos.

Caso clinico: Paciente varon de 69 afios, hipertenso con buen
control con tratamiento farmacol 6gico, DM tipo 2 en tratamien-
to con ADO; acude a nuestra consulta por presentar lesion ulce-
rada en labio inferior. A la exploracion ademés de dicha lesién
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observamos multiples papulas en dorso de extremidades supe-
riores e inferiores, asi como unalesién en antebrazo derecho en
forma de placa eritematosa descamativa no infiltrada.

Se procede alaextirpacién quirdrgicade lalesion del 1abioy
se realiza biopsia del resto de las |esiones observadas.

Comentario: Presentamos un nuevo caso de enfermedad de
Flegel en paciente diabético con dos tumores cutédneos asocia-
dos, un epitelioma espinocelular en el labio y una enfermedad
de Bowen en el antebrazo.

18 CUTISLAXA ADQUIRIDA
POSTINFLAMATORIA CON LESIONES
ANETODERMICASTIPO JADASSONH
(ELASTOLISISDERMICA MEDIA)

A. Az6n Masoliver, C. Grau Salvat, C. Ferrer*,
J. A. Pujol Moncusi**, J. M. Vives**

Seccion de Dermatologiay Departamento de Anatomia
Patolégica. * Hospital San Joan. Reus. Departamento de
Dermatologia. ** Hospital Santa Tecla. Tarragona.

Introduccion: La pérdida de tejido elastico puede ser un sig-
no de diferentes procesos congenitos o adquiridos. De entre es-
tos Ultimos cabe destacar alas anetodermias en sus distintas va-
riedadesy lacutis |axaadquirida. Presentamos un caso en donde
ambas presentaciones coinciden en el mismo paciente.

Descripcién del caso: Mujer de 40 afios de edad, fumadora
moderada, sin alergias medicamentosas conocidas. Anteceden-
tes familiares: dos hermanos asmaéticos. Antecedentes persona-
les: meningitis infantil sin secuelas. Ingesta de cpsulas para
adelgazar durante 1 afio (diuréticos y extractos tiroideos) a los
34 afios. Quimioprofilaxis anti-TBC con hidracidas durante
9 meses en 1999. Fotoexposicidn solar frecuente en veranos an-
teriores, pero sin quemaduras o reacciones fototoxicas. Sindro-
me depresivo inducido por su proceso actual.

Enfermedad actual: en 1995 (alos 35 afios) presenta de for-
ma progresiva flaccidez cutanea en distintas partes del tegu-
mento, asi como lesiones papul ares atréficas en area dorso lum-
bar de espalda. Referia, asimismo, y desde el inicio del proceso,
laaparicion de habones eritematosos no pruriginosos en las mis-
mas éreas donde mas tarde ocurriael arrugamiento de su piel. El
aspecto era de un envejecimiento prematuro .

Exploracion fisica: areas extensas, fléccidas, de piel arruga-
da y facilmente pellizcable en cuello, cara interna de brazos y
muslos, codosy rodillas, antebrazos'y zonas popliteas. No afec-
tacion facial o de dorso de manos. En zona lumbodorsal de es-
palda (siguiendo la linea de bafiador) multiples pépulas €lipti-
cas, siguiendo lineas de clivaje, de 0,5-1 cm de tamafio, de color
paido y con acentuacion folicular. Resto exploracion fisica,
normal.

Pruebas complementarias: VSG, hemograma completo, bio-
quimicageneral, TSH, hierro, ferritina, transferrina, haptoglobi-
na, LDH, ANA, ADNA, sedimento de orina: normales o negati-
vos. CH100: 48 (70-150); C4: 0,17 (0,2-0,5); IgE: 1.020
(0-100y); elastasa sérica: 274 (29-86 pg/l).

Rx torax, normal. Ecografia abdominal, normal. Exploracién
oftalmolégicay osteoarticular, normal.

Biopsia cutanea (lesion inflamatoria): en dermis reticular y
profunda, infiltrado inflamatorio crénico perivascular y células
gigantes multinucleadas en relacion a fibras de colédgeno dege-
neradas. Ausencia de fibras elasticas en dermis media. Biopsia
cutanea (lesion anetodérmica lumbar): ausencia de fibras elasti-
cas en dermis media

Evolucion: Ante la clinica de |a paciente, persistencia de le-
siones urticariales erréticas, C4 bajo y unas cifras de elastasas
elevadas se decidio iniciar deflazacort, 15 mg/dia. Con €ello se
consigui6 la desaparicion de los habones y la normalizacion de
elastasas. Actualmente con deflazcort, 6 mg cada 48 horas, con
idéntica respuesta. Se han intentado otros tratamientos tépicos
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empiricos (cremas con aceite de onagra y vitamina E, vitami-
na E + A oral) sin cambios respecto a su estado de flaccidez.

Comentario: Este caso representa una pérdida adquirida de
fibras el sticas de la dermis media bajo dos formas de presenta-
cion distinta: cutis laxa y anetodermia. En otros casos también
los pacientes suelen ser mujeres de més o menos 40 afios y co-
mo desencadenantes se han citado quemaduras solares, reaccio-
nes fototdxicas, eccemas, granuloma anular y, como en este caso,
lesiones de urticaria. Tambien puede asociarse a enfermedades
de tipo inmune como AR, mamoplastia con siliconayy tiroiditis
autoinmune. En nuestro caso podria haber influido un trata-
miento oral para adelgazar hecho 1 afio antes de iniciar el pro-
Ceso.

Referirnos también ala utilidad de |os corticoides en norma-
lizar las cifras de elastasa y en evitar la formacién de habones
urticariales. Sin embargo, y como era de prever, no hemos con-
seguido mejorar el aspecto envejecido de la paciente y por tan-
to disminuir su estado depresivo.

Bibliografia
Gambicher T. JEADV 1999;12(3):245-9.

EPIDERMOLITICA HEREDITARIA
(TIPO VORNER)

S Bel, V. Garcia-Patos, J. Mollet, D. Garcia,
G. Aparicio, A. Castells

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitari Vall d’Hebron.
Barcelona.

19 QUERATODERMIA PALMOPLANTAR

Introduccion: La queratodermia palmoplantar epidermolitica
hereditaria (QPPEH) tipo Vorner es una genodermatosis con un
patron de herencia autosémico dominante.

Descripcion del caso: Lactante de 13 meses que consultaron
los padres por un eritema palmar desde el nacimiento. La madre
del nifio presentaba una hiperqueratosis palmoplantar desde la
infancia que se acompafiaba de una intensa hiperhidrosis con
bromhidrosis. No existia cosanguinidad familiar, pero ocho
miembros de cuatro generaciones tenian una clinica similar. Se
realizé una biopsia cuténea a la madre, confirmandose el diag-
nostico de una QPPEH tipo Vorner y seinicié tratamiento topi-
€O con tazaroteno.

Comentario: LaKPEH tipo Vorner es un trastorno de la que-
ratinizacion con caracteristicas histolégicas y ultraestructurales
diferenciables. Es una genodermatosis autosdmica dominante
poco frecuente. Suele debutar en las primeras semanas de vida
con un eritema palmoplantar que poco después se cubre de grue-
sas placas hiperqueratdsicas. Estas lesiones no suelen extender-
se a dorso de manos ni pies (no transgrediens) y pueden acom-
pafarse de hiperhidrosis y fisuras dolorosas. El estudio
histol 6gico muestra una hiperqueratosi s epidermolitica que ayu-
da a distinguir entre la KPEH tipo Voérner y la queratodermia
palmoplantar difusa circunscita de Thost-Unna. El tratamiento
con diversas sustancias tdpicas queratoliticas no ha sido efecti-
vo. Los retinoides orales como el etretinato son Utiles para dis-
minuir la hiperqueratosis.

191 ERITRODERMIA ICTIOSIFORME
CONGENITA ASOCIADA A SORDERA
C. Gutiérrez, E. Vidal, H. Aragoneses, A. Miranda, J. \ega,
D. Galarreta, J. A. Maquet, M. Garcia-Mufioz

Servicio de Dermatologia. Hospital Universitario

de Valladolid.

Introduccion: La eritrodermiaictiosiforme congénita no am-
pollosa constituye un grupo heterogéneo de enfermedades des-
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de € punto de vista clinico, genético y ultraestructural que tradi-
cionalmente seincluyen dentro delasictiosis congénitas recesivas.

Descripcion del caso: Presentamos el caso de un varon de
64 anos de edad con eritrodermiaictiosiforme congénita asocia-
da a sordera neurosensorial, alteraciones oculares, pies cavos,
escoliosis e hiporreflexia generalizada. Realizamos estudio con
exploraciones complementarias, microscopia opticay € ectroni-
cadelabiopsia cuténeay determinaciones analiticas.

Comentario: Comentamos su clasificacion, el diagnostico di-
ferencial de las dermatosis ictiosiformes asociadas a sordera
neurosensorial, el tratamiento y como conclusién pensamos que
nuestro paciente representa un caso inusual, ya que las ictiosis
congénitas son genodermatosis que normal mente no se asocian
a otras anomalias organicas.

19 POIQUILODERMIA CONGENITA Y
ULCERAS CUTANEAS RECURRENTES

J. A. Gonzalez Saavedra*, F. Tortosa Garcia*,
J. C. Farfan Aguilar*, P. Becerra Massare*,
J. Linares Solano**, S. Serrano Ortega**

* Hospital de Baza. ** Cétedra de Dermatologia.
Facultad de Medicina. Granada.

La poiquilodermia congénita o sindrome de Rothmund-
Thomson (SRT), raro e infrecuente, se acompafia de unaclinica
variaday compleja. Su tratamiento es dificil y los resultados po-
co esperanzadores.

El lupus eritematoso sistémico es una enfermedad multisisté-
mica asociada a alteraciones inmunoldgicas y genéticas, apare-
ciendo en un 72-85% las alteraciones cutaneas. En el momento
actual existen criterios clinicos que permiten el diagnostico de
entidades bien establecidas, especiamente las enfermedades
autoinmunes. No obstante, sobre todo en las fases iniciales de
las mismas, el paciente puede carecer de suficientes signos y
sintomas que permitan larealizacion de un diagndstico comple-
to o puede presentar caracteristicas clinicas que corresponden a
més de una enfermedad.

Presentamos €l caso de un varén de 37 afios de edad que con-
sultapor lapresenciade Ulceras torpidas y recurrentes en miem-
bros inferiores de 24 afios de evolucién y que viene con diag-
nostico desde la infancia de sindrome de Rothmund-Thomson.

Ante la ausencia de datos diagndsticos patognomonicos, la
ARA (Asociacién Americana de Reumatol ogia) definid 11 cri-
terios preliminares para la clasificacion y diagndstico de di-
cha entidad. El diagndstico de lupus eritematoso sistémico
puede considerarse establecido si retine cuatro de los 11 cri-
terios sin gque existan otras alternativas para |os mismos, pero
el diagnostico no puede descartarse de forma definitiva, tan
sblo porque un paciente no reuna criterios suficientes en un
momento dado, ya que podra desarrollarlos con el transcurso
del tiempo.

193 ELASTOSIS PERFORANTE SERPIGINOSA
Y ACROGERIA

S Honorato, S Cadtillo, A. Gargallo, O. Lopez-Barrantes,
S Sandin, D. Garcia Almagro

Servicio de Dermatologia. Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccion: La elastosis perforante serpiginosa es una der-
matosi s cronicainfrecuente debida a un aumento y ateracion de
las fibras elasticas que provocan una reaccion de «eliminacion
trasepitelial»; pueden distinguirse tres formas: idiopética; aso-
ciada a sindrome de Down o trastornos hereditarios del tejido
conectivo, e inducida por D-penicilamina (en tratamientos pro-
longados en la enfermedad de Wilson y cistinuria).

La acrogeria o sindrome de Gottron es una genodermatosis,
de herencia autosdmica recesiva, con inicio en la infancia, ca
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racterizada fundamental mente por un envejecimiento prematuro
de las extremidades ademés de otros hallazgos.

Caso clinico: Paciente varén de 17 afios, trabajador en una
fabricade marmol, que consulta por lesiones|localizadas en cue-
Ilo de 2 afios de evolucion que le ocasionan prurito ocasiona y
que han sido tratadas con antifungicos por su médico de cabe-
cera. Como antecedentes personales destaca desde nacimiento
un adelgazamiento-atrofia de piel de zonas acras (pies, manos,
pabellones auriculares) con alteraciones articulares. Como ante-
cedentes familiares tiene una hermana con diagnostico de acro-
geria. A la exploracion presenta en region laterocervica bilateral
placas eritemoviol aceas, policiclicas, de superficie queratésica, con
borde sobredlevado y con zona central deprimida, asi como signos
de adelgazamiento y contusiones delapiel de manosy pies, con
evidente deformidad articular; nariz afilada, labios finos y pelo
normal.

Llegéndose al diagndstico clinico de probable elastosis perfo-
rante serpinginosa en paciente con manifestaciones clinicas (y
antecedentes familiares) de acrogeria. Se realiza biopsia de una
delaslesiones localizadas en cuello con confirmacidn histol gi-
cade elastosis perforante serpenginosa. El paciente no consiente
en completar el estudio de su genodermatosis. Se hainiciado tra-
tamiento con tretinoina a 0,025% sin resultados val orables aln.

Comentario: En los Ultimos afios se ha estudiado la relacion
entre la acrogeriay las distintas mutaciones del gen del colége-
no Il (COL 3 Al) que darian lugar a varios fenotipos de acro-
geria (que conformaria un espectro clinico comun con el sin-
drome de Ehlers-Danlos vascular o tipo 1V, con € que ya se
habia relacionado).

La asociacion entre la elastosis perforante serpiginosa y la
acrogeria es bien conocida; no obstante, son muy escasos los ca-
sos clinicos comunicados en la literatura cientifica, por lo que
creemos interesante aportar un NUevo caso.

19 TELANGIECTASIASEN EXTREMIDADES
Y ABDOMEN COMO PRIMERA
MANIFESTACION DE AGENESIA
CONGENITA DE LA CAVA INFERIOR

A. Tuneu, J. Zubizarreta, V. Collado, A. Nogués, J. M. Egafia
Hospital Nuestra Sefiora de Aranzazu. San Sebastian.

Introduccion: La ausencia congénita de la cava es unamalfor-
macion vascular poco frecuente que suel e diagnosticarse como un
hallazgo casua. Recientemente se ha descrito su asociacion a
trombosi s venosa prrofunda en pacientes menores de 30 afios.

Caso clinico: Unarecién nacida de 9 dias de vida fue ingre-
sada en la Unidad de Cuidados Medios Neonatal es para estudio
de mayor grosor y cambios de coloracion de la EID. Padres j6-
venes gitanos rumanos, embarazo no controlado, parto vaginal:
Apgar 9/10, lactancia artificial. Un hermano de 1 afio sano. A la
exploracion destacaba un buen estado general y la existencia de
formaciones telangiectasias desde €l ombligo hasta las EEII,
més intensas en EID y abdomen, que se hacian més evidentes a
la bipedestacion, asociandose a color ciandtico de las EEIl. Con
|a sospecha de alguna patol ogia que comprimiese la circulacién
venosa se practicaron distintos estudios radiol6gicos que evi-
denciaron la ausencia del sistema venoso profundo desde las
iliacas hasta la cava infradiafragmética, con circulacion colate-
ral por las venas lumbares.

Conclusiones: La existencia de telangiectasias y cianosis
en las EEIl de un RN debe hacernos pensar en la posibilidad
de que exista un defecto en el retorno venoso, y especialmen-
te de la agenesia de la cava. En manos poco expertas, |a eco-
grafia puede informarse como normal, por lo que si existe
sospecha de esta alteracion deben pedirse los estudios radio-
16gicos (angiorresonancia o TAC) que permitan establecer un
diagnéstico correcto dadas las posibles complicaciones de es-
ta entidad.



