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CASOS PARA EL DIAGNOSTICO

Papulas faciales y lipomatosis intestinal

Facial Papules and Intestinal Lipomatosis

Historia clinica

Una mujer de 53 anos, con antecedentes de carcinoma de
endometrio, hipotiroidismo en tratamiento sustitutivo y
lipomatosis colonica de reciente diagnéstico, es remitida a
nuestro Servicio para la valoracion de lesiones faciales y
axilares, asintomaticas, de tiempo de evolucion incierto.

Exploracion fisica

En ambas axilas presentaba multiples tumoraciones pedicu-
ladas de 2-3mm de didmetro de consistencia blanda. En la
mucosa yugal izquierda se observaba una papula de 2 mm,
bien delimitada (fig. 1). En las regiones malares y en el dorso
nasal se observaban mas de 6 papulas de coloracion
amarillenta de 2-4mm de didmetro maximo (fig. 2), de
las que realizamos una biopsia cutanea para su estudio
histologico.

Histopatologia

El estudio histologico puso de manifiesto una tumoracion
circunscrita y unilobulada localizaba en la dermis papilar y
en continuidad con la epidermis. Las células tumorales eran
de habito escamoso y asociaban vacuolas ricas en glucégeno
en grado variable. En la periferia del tumor se observaban
células columnares de nicleo claro que recordaban a la
vaina radicular externa de los foliculos pilosos (fig. 3).

Figura 2

Figura 1

Figura 3 Hematoxilina-eosina. 10X.

¢Cudl es su diagnoéstico?

0001-7310/$ - see front matter © 2009 Elsevier Espafa, S.L. y AEDV. Todos los derechos reservados.

doi:10.1016/j.ad.2010.01.005


dx.doi.org/10.1016/j.ad.2010.01.005
dx.doi.org/10.1016/j.ad.2010.01.005

548

CASOS PARA EL DIAGNOSTICO

Triquilemomas multiples-sindrome de Cowden.

Se realizd una tomografia axial computarizada craneal y una
mamografia donde no se objetivaron alteraciones significa-
tivas. La puncion-aspiracion con aguja fina tiroidea fue
compatible con una tiroiditis autoinmune, y no se observa-
ron células malignas.

Nuestra paciente también fue valorada por los Servicios de
Ginecologia, Endocrinologia y Urologia, sin objetivarse alte-
raciones relevantes. Actualmente se encuentra pendiente del
estudio genético (gen PTEN) para la enfermedad de Cowden.

El sindrome de Cowden (SC) es una enfermedad autosomica
dominante, con una incidencia estimada en 1/1.000.000
habitantes, y que se caracteriza por la presencia de
multiples hamartomas cutaneomucosos y un mayor nimero
de neoplasias’.

Se diagnostica de acuerdo a unos criterios (mayores,
menores y patognomadnicos) establecidos?. En nuestro caso
la paciente presentaba un criterio patognomonico (triquile-
momas faciales), uno mayor (carcinoma de endometrio) y
tres menores (hamartomas gastrointestinales, fibromas
blandos y alteraciones tiroideas).

Las manifestaciones cutaneomucosas ocurren en un
90-100% de los pacientes con SC. Los triquilemomas y
los fibromas cutaneos y mucosos son los dos hallazgos
mas comunes, presentandose en un 83 y un 84% de los
pacientes, respectivamente. Otras lesiones menos habi-
tuales son las queratosis acrales (64%) y palmoplantares
(41%)3, los hemangiomas, las manchas café con leche (9%) y
los lipomas®.

La neoplasia asociada mas frecuente es el carcinoma de
mama, seguido del cancer de tiroides y del endometrial.
Otras neoplasias como el carcinoma renal, el adenocarcino-
ma de colon y el melanoma también parecen estar
incrementadas. Un 70-80% de los pacientes con SC presen-
tan poliposis gastrointestinal, un 30% malformaciones
hamartomatosas vasculares cerebrales, asi como una mayor
incidencia de la enfermedad de Lhermitte-Duclos o gan-
gliocitoma displasico cerebeloso®.

En un 80% de los pacientes con SC se han detectado
mutaciones en el gen PTEN; este gen codifica una
proteinfosfatasa que actuaria como supresor tumoral, por
lo que mutaciones en la misma generarian disregulaciones
en la proliferacion y apoptosis celular®. Mutaciones en PTEN
se han identificado también en otras enfermedades como el
sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba o el sindrome de
Proteus®. Nuestra paciente carece de antecedentes familia-
res confirmados de SC y actualmente se encuentra pendien-
te del estudio genético.

Las guias de seguimiento recomendadas en los pacientes
con SC incluyen revisiones y ecografias tiroideas anuales a
partir de los 18 anos, exploraciones mamarias cada 6 meses
a partir de los 25 afos y mamografias anuales a partir de los
30 afios*. Dado que las primeras manifestaciones clinicas en
estos pacientes son en su mayoria dermatologicas, una
revision anual en pacientes con antecedentes familiares de
SC constituye una importante clave diagnostica.
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