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sensacion de quemazén, siendo mds frecuente en mujeres
con higiene facial escasa o uso inadecuado de jabones, des-
maquillantes y cremas*°.

En conclusién, presentamos un nuevo paciente con es-
piculas foliculares en la cara, con la presencia de Demodex
en el estudio histopatolégico. Consideramos demostrada la
relacién causal al lograr la resolucién clinica tras la aplica-
cién de permetrina.
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Perineurioma esclerosante cutaneo
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El perineuro es una estructura que rodea y protege los
fasciculos nerviosos, formado por grupos de células delga-
das, bien organizados en una o varias capas. Estas células se
caracterizan porque expresan antigeno de membrana epi-
telial (EMA), vimentina, coligeno IV, lamininay CD 99,y
son negativas para S-100 y neurofilamentos. Ultraestruc-
turalmente presentan vesiculas picnéticas, procesos cito-
plasmiticos elongados con ldmina basal discontinua,
filamentos intermedios dispersos y complejos de unién in-
tercelular rudimentarios.

El perineurioma es una neoplasia benigna infrecuente,
descrita en 1978, derivada de las células perineurales en
ausencia de otros elementos de la vaina nerviosa®. Se dis-
tinguen dos variantes fundamentales, el perineurioma
intraneural y el de partes blandas, que comparten caracte-
risticas citoldgicas, ultraestructurales e inmunohistoquimi-
cas de células perineurales, pero presentan importantes
diferencias clinico-histolgicas. Recientemente se ha des-
crito una tercera variante llamada «perineurioma cutdneo
esclerosante» (PNCE), que tipicamente afecta los dedos y
las palmas de pacientes jévenes.

Presentamos el caso de una mujer de 54 afios, sin ante-
cedentes de interés, que consulta por una verruga vulgar
palmar derecha que se trata mediante electrocoagulacién.
A la exploracién se observa casualmente la presencia de
dos papulas fibrosas, en la cara palmar de ambos pulgares,
de 3 mm cada una (fig. 1). Refiere que las presenta desde
hace mds de 20 afios y que son estables y asintomaticas, por
lo que nunca ha consultado. La biopsia-extirpacién de am-
bas pdpulas muestra hallazgos similares. Se observa una
proliferacién bien delimitada aunque no encapsulada,
constituida por nédulos (fig. 2) que a mayor aumento evi-
dencian un patrén concéntrico («en capas de cebolla») de
células fusiformes y algunas epitelioides, sin atipia, sobre
un estroma coldgeno denso (fig. 3A). Mediante técnicas de
inmunohistoquimica (IHQ), el patrén de ambas es similar,
con intensa expresion de EMA (fig. 3B) y vimentina en las
células que componen dichos nédulos arremolinados. El
resto de anticuerpos estudiados es negativo (citoqueratinas,
S-100, actina del musculo liso, desmina, CD31, CD34 y
factor XIIIa). El diagnéstico es de PNCE multiple.

El PNCE es un tumor benigno descrito en 1997 por
Fetsch y Miettinen?. Aproximadamente se han descrito
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Figura 1. Papula fibrosa del color de la piel, de 3 mm, en la cara
palmar del pulgar izquierdo.

40 casos en la literatura inglesa?”’. Se presenta tipicamente
como una lesién Unica y asintomdtica en los dedos de las
manos o las palmas de nifios o jévenes, aunque se ha des-
crito en mayores (rango: 9-67 afios). Afecta pricticamente
a ambos sexos por igual, aunque en alguna serie mds a va-
rones?. Suele manifestarse como una pépula o nédulo de
consistencia fibrosa, de pocos milimetros, aunque existen
casos que alcanzan 3,3 cm. Raramente es doloroso y el pe-
riodo de tiempo hasta el diagnéstico es variable, desde
unos meses hasta 40 anos. Hasta la fecha, tan solo se ha
publicado un caso con PNCE bilateral®. El comporta-
miento es benigno, no recidiva tras la extirpacién y no se
asocia a ninguna enfermedad.

El diagnéstico del PNCE precisa de la histologia e
THQ. Se observa un nédulo pequefio, bien circunscrito, si-
tuado en la dermis o la grasa, paucicelular, denso y fibroso,
con células ovoides, epitelioides o fusiformes adoptando
un patrén trabecular, en capa de cebolla o en fila india,
dentro de un estroma hialino. No se observan atipias, mi-
tosis ni necrosis. La IHQ_es fundamental para el diagnés-
tico, siendo caracteristica su positividad para EMA y
vimentina y la ausencia de expresién de S-100 y neurofila-
mentos. En algunos casos es positiva la actina de musculo
liso? y el CD 34. Las tinciones con factor XIIIa, desmina y
CD 68 son negativas. Otros marcadores utiles para su
diagnéstico son CD 994 CD 10, GLUT-1y claudin-1. La
microscopia electrénica revela caracteristicas de células pe-
rineurales. En ciertos casos se ha observado la presencia de
células de Schwann y axones, lo cual revela su estrecha re-
lacién con el nervio periférico’”.

Curiosamente, al igual que sucede en otros tumores del
sistema nervioso como meningiomas, ependimomas o
schwannomas, se han observado alteraciones del cromoso-
ma 22 en las tres variantes de perineurinoma, concreta-
mente en el gen NF2 localizado en 22q11.2-12. Este gen
supresor tumoral NF2 también estd alterado en menin-
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Figura 2. Panordmica de ambas lesiones: nédulos mas
celulares en la dermis (hematoxilina-eosina, x2).
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Figura 3. A. Disposicion de las células en el interior de los
nodulos en capas de cebolla (hematoxilina-eosina, x15).

B. Tincién positiva de las células para antigeno de membrana
epitelial (hematoxilina-eosina, x20).

giomas, schwannomas esporadicos y en la neurofibroma-
tosis tipo 2 familiar. Sin embargo, hasta la fecha no se ha
observado ningin caso de perineurioma asociado a neuro-
fibromatosis.

E1 PNCE es un tumor poco conocido y posiblemente
esté infradiagnosticado y sea mds frecuente de lo que la li-
teratura refleja. Como en este caso, la lesién puede pasar
desapercibida al propio paciente o que no se haga estudio
histolégico dado el aspecto de benignidad. Ademds, proba-
blemente se confunda clinicamente con otras lesiones fi-
brosas de las manos mucho mais frecuentes, como el tumor
de células gigantes y el fibroma de la vaina tendinosa, o con
un quiste mixoide y, si es doloroso, con un tumor glémico.
Desde el punto de vista histolégico, ha de ser diferenciado,
ademids, del fibroma esclerético, el neurofibroma epitelioi-
de y de tumores anexiales esclerosantes. Por tanto, convie-
ne conocerlo e incluirlo en el diagnéstico diferencial de
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lesiones papulosas fibrosas de los dedos de las manos y las
palmas de jévenes, siendo la IHQ caracteristica.
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Manifestaciones cutaneas del sindrome de Edwards.

Presentacion de dos casos
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El sindrome de Edwards o trisomia 18 es una cromoso-
mopatia que presenta una gran variedad de manifestacio-
nes clinicas. Las lesiones cutdneas, junto con otros rasgos
polimalformativos, pueden orientar a su diagndstico neo-
natal en aquellos casos que han pasado desapercibidos du-
rante la gestacién. Presentamos dos casos afectos de esta
rara enfermedad.

Caso 1: recién nacido a término, de madre de 42 afios de
edad, que en la exploracién fisica mostraba una fascies dis-
morfica con orejas displdsicas de implantacion baja, retrog-
natia e hirsutismo frontal. Clinicamente también destacaba
la presencia de una hipoplasia ungueal en manos y pies,
una hipoplasia de labios mayores con un clitoris promi-
nente y una sindactilia del segundo-tercer dedo del pie de-
recho con presencia de un calcdneo prominente (pie en
mecedora). Ademds, los dedos de la mano adoptaban una
disposicién caracteristica, el segundo montado sobre el ter-
cero (mano trisémica) (figs. 1y 2). Durante la gestacién no
se estableci6 el diagnéstico sindrémico, siendo informadas
las ecografias gestacionales de control como normales.
Ante los hallazgos clinicos se indicé la realizacién de un
cariotipo de confirmacién. El resultado del cariotipo fue
47xx + 18, estableciéndose el diagnéstico definitivo de sin-
drome de Edwards. Las exploraciones complementarias

mostraron la presencia de un ductus arterioso persistente,
comunicacién interauricular de tipo ostium secundum, quis-
tes aracnoideos encefilicos y rifiones en herradura. A las
7 semanas de vida presenté una insuficiencia respiratoria
con edema agudo de pulmén, como complicacién de la
cardiopatia congénita, y fallecié pocas horas después.

Caso 2: recién nacido a término, al que en el control
ecogrifico del tercer trimestre de gestacién se le apreciaron
multiples defectos del tubo neural, una comunicacién in-
terventricular y una posible transposicién de grandes vasos.
Por dicho motivo, en la semana 34 se le realiza un estudio
genético del cariotipo mediante técnica de FISH (hibrida-
cién con fluorescencia in situ), cuyo resultado fue el de un
feto varén con trisomia del cromosoma 18 (47xy + 18). Al
nacimiento mostraba una intensa cianosis con retraso
del crecimiento, un Apgar de 2 y un disrafismo espinal
(mielomeningocele lumbar). También se evidencié un hir-
sutismo frontal, una hipoplasia ungueal de manos y pies,
un patrén dermatoglifico con arcos en la totalidad de las
yemas de los dedos, asi como la presencia de maculas azu-
ladas de aspecto reticulado que afectaban la piel del tronco
y extremidades compatible con un cutis marmorata. El feto
falleci6 a las 4 horas del nacimiento.

La trisomia 18, descrita por Edwards en 19607, es el se-
gundo sindrome de malformaciones multiples en orden de
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