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Resumen.—Se describe un nuevo caso de sindrome
cardiofaciocutaneo, y se hace especial referencia a la
presencia de lesiones tipicas de acantosis nigricans en axilas.
Se trataba de un varén de 17 afos que presentaba como
rasgos generales retraso mental moderado, anomalias en el
fenotipo craneofacial y miocardiopatia hipertréfica. Desde el
punto de vista cutdneo mostraba queratosis folicular
diseminada con alopecia cicatrizal en cejas, multiples nevos
pigmentarios, acantosis nigricans en axilas y cabello
ensortijado.
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INTRODUCCION

El sindrome cardiofaciocutdneo es una entidad
descrita inicialmente por Reynolds et al' en 1986. Se
caracteriza por presentar retraso psicomotor y del
crecimiento, defectos cardiacos congénitos
(principalmente estenosis pulmonar y defectos del
tabique auricular), cara peculiar y multiples
anomalias ectodérmicas!?. Se ha sefialado que el
sindrome cardiofaciocutidneo presenta una gran
similitud con el sindrome de Noonan yel sindrome
de Costello, y existe cierta controversia en la literatura
médica sobre si se trata de entidades diferentes o
variantes de un mismo sindrome?.

A continuacién se describe un nuevo caso de
sindrome cardiofaciocutdneo en el que destacan las
manifestaciones cutdneas que acompaifian al sindrome,
yen particular su asociacidén con acantosis nigricans en
axilas.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente varén de 17 afios, diagnosticado de
sindrome cardiofaciocutdneo, que consulté en el
servicio de dermatologia para la valoracién de
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CARDIOFACIOCUTANEOUS SYNDROME WITH
ACANTHOSIS NIGRICANS

Abstract.—A new case of cardio-facio-cutaneous syndrome is
reported, with particular reference to the presence of typical
lesions of acanthosis nigricans in the axillae. The patient is a
17-year-old male presenting general features of mild mental
retardation, anomalies in the craniofacial phenotype and
hypertrophic cardiomyopathy. At the cutaneous level, he
presented disseminated follicular hyperkeratosis with
cicatricial alopecia in the eyebrows, multiple pigmented nevi,
acanthosis nigricans in the axillae and curly hair.

Key words: cardio-facio-cutaneous syndrome, acanthosis
nigricans, follicular hyperkeratosis, ulerythema ophryogenes,
curly hair.
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lesiones cutdneas. Sus padres estaban sanos yno eran
consanguineos; una hermana estaba sana. El paciente
nacié de un parto a término tras gestacion normal,
con peso de 3.450 g y Apgar 9/ 10. El cariotipo y
cribado de metabolopatias fue normal. En el
momento de la consulta presentaba como rasgos
generales y hallazgos més significativos las siguientes
manifestaciones: retraso mental moderado, talla de
160,7 cm (la talla genética que le corresponderia seria
de 174 cm), miocardiopatia hipertréfica (intervenido
10 afios antes de estenosis subadrtica grave y
subpulmonar con hipertrofia infundibular a expensas
del conducto interventricular), anomalias en el
fenotipo craneofacial (macrocefalia, frente alta,
constriccién bitemporal, depresiéon de raiz nasal y
16bulos auriculares grandes y rotados hacia atras),
ligera exoftalmia y nistagmo, miopia intensa
(9 dioptrias), cataratas, pterigium colli bilateral, hernia
inguinal derecha y criptorquidia del mismo lado,
cifoescoliosis, cubitus valgus con imposibilidad de
extensiéon completa de los codos, ymanos con dedos
gruesos, algo cortos e hipermdoviles, al igual que los de
los pies, que ademds mostraban hallux valgus.

Desde el punto de vista cutineo presentaba
numerosas papulas foliculares eritematosas, algunas
de ellas con hiperqueratosis central, de pequefio
tamafio (1-3 mm), distribuidas principalmente en
cejas, mejillas y caras de extensién de extremidades;
estas lesiones se habian desarrollado en la infancia y
en su evolucién ocasionaron alopecia en cejas (fig. 1).
Se apreciaba también de forma difusa en cara, tronco
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Fig. 1.—Anomalias en el fenotipo craneofacial y alopecia en cejas.

yraiz de miembros, diversas lesiones pigmentarias,
de coloracién marrdén oscura, algo sobreelevadas,
cuyo tamafio oscilaba entre 0,5 a 1 cm de didmetro y
que correspondian histolégicamente a nevos
melanociticos compuestos. En axilas la piel aparecia
hiperpigmentada, de color marrén claro, ligeramente
engrosada y verrucosa, con textura aterciopelada tipo
acantosis nigricans (fig. 2). Ademds, el paciente
mostraba un cabello de aspecto ensortijado y de
implantacién occipital baja, con ausencia de cejas,
escasez de pestafias y falta de vello axilar.

DISCUSION

Las lesiones cutdneas en el sindrome
cardiofaciocutdneo son muy variables y se han
descrito hasta en el 95% de los casos®. La
presentaciéon mads caracteristica consiste en lesiones de
tipo queratosis pilar o papulas foliculares, rodeadas de
halo eritematoso, que se localizan principalmente en
cara y superficie extensora de miembros; cuando
afectan a las cejas y provocan alopecia por destruccion

Fig. 2.—Piel hiperpigmentada, ligeramente engrosada y verrucosa,
tipo acantosis nigricans en axilas.

folicular se conoce con el nombre de uleritema
ofriégenes. Esta entidad no es especifica del sindrome
cardiofaciocutdneo ya que también se ha considerado
un marcador del sindrome de Noonan?>f, e incluso
puede aparecer de manera aislada con transmisién
probablemente autosémica dominante’. Otras
manifestaciones cutdneas descritas en este sindrome
son piel seca con aspecto ictiosiforme, eccemas,
dermatitis seborreica, manchas «café con leche»,
nevos pigmentarios, angiomas, linfedema y piel
redundante en manos y pies!'3*3.

Las alteraciones en el pelo son también comunesy
se considera que aparecen en el 84-100 % de los
casos*. Consisten en grados variables de alopecia con
pelo de aspecto lanoso, rizado, fragil o
quebradizo?**°. La linea de implantacién posterior
del cabello es baja yel pelo de las cejas y las pestafias
estd ausente o es escaso en mds del 50 % de los casos*.

Mathews et al'® publicaron un caso que, junto a las
manifestaciones cutidneas clasicas del sindrome,
mostr6 como hallazgos mads significativos una
acantosis nigricans hipopigmentada en cuello y axilasy
un siringocistoadenoma papilifero en muslo. El caso
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que nosotros describimos presenta como observacion
mds peculiar las lesiones tipicas de acantosis nigricans
en axilas. En la revision realizada por Wieczorek et al3,
estos autores hallaron lesiones de acantosis nigricans en
2 de 44 casos (4,5 %), lo que coloca a esta anomalia
cutdnea en una presentacién muy poco frecuente.

En conclusién se describe un nuevo caso de
sindrome cardiofaciocutdneo en el que junto a las
lesiones cutdneas ya cldsicas de pdpulas foliculares y
ulecitema ofridbgenes, nevos pigmentarios Yy
alteraciones en el pelo, presentaba como hallazgo més
destacable acantosis nigricans en axilas.
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