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Cabe destacar la no despreciable frecuencia de errores
de identificacion en los equipos automatizados, que podrian
infraestimar su frecuencia.

El interés creciente por esta bacteria en dermatologia se
basa no solo en su alta capacidad para producir infecciones
de piel y partes blandas, sino en la correcta interpreta-
cion del cultivo, con el fin de reconocerlo como agente
patogeno y no desestimarlo como comensal de la superficie
cutanea.
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Ictiosis en bafnador y
diagnéstico prenatal en
subsiguiente embarazo
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Prenatal Screening for Bathing-suit Ichthyosis
After Diagnosis in an Older Sibling

La ictiosis en banador o ictiosis en traje de bano (ITB)
es un tipo infrecuente de ictiosis clasificada dentro de las
ictiosis congénitas autosomicas recesivas (ICAR), junto a la
ictiosis lamelar (IL), la eritrodermia ictiosiforme congénita
(EIC), la ictiosis arlequin y el bebé colodién autorresolutivo
(BCA). Estas a su vez se encuentran dentro de las ictiosis
no sindrémicas’? y su prevalencia estimada en Espafa es de
7,2 casos por millon de habitantes, habiéndose reportado
un total de 144 pacientes. De estos solo estan documen-
tados 2 casos de ITB, lo que supone un 1,4% del total de
ICAR?. La ITB fue descrita como entidad propia en 2005* y
se caracteriza por presentarse al nacimiento en forma de
bebé colodion, adoptando generalmente a los pocos meses
su distribucion caracteristica, en forma de escamas gruesas
de color marronaceo respetando las extremidades y la cara,
simulando un banador de mujer?°. Este cuadro se debe a
mutaciones en el gen TGM-1"25-8 que provocan un fenotipo
similar a la IL pero mas leve y dependiente de la temperatura
corporal, donde la funcion de la enzima transglutaminasa-1
se encuentra solo alterada en las zonas mas calientes del
cuerpo, generalmente las regiones centrales®.

Presentamos a una nina de origen espanol de 6 anos
de edad,sin antecedentes familiares de interés ni consa-
guinidad conocida, fruto de una segunda gestacion bien
controlada, que presenté al nacimiento en forma de bebé
colodion. Tras resolverse este cuadro, sin complicaciones,
inicia a los 6 meses un cuadro cutaneo en forma de escamas
gruesas de color marronaceo, con una distribucion particu-
lar, afectando Unicamente las regiones inguinales, axilares
(figs. 1y 2) y parte central del tronco con respeto total de la
cara, las extremidades, las manos y los pies. Se observaba
ademas descamacion difusa y eritema en el cuero cabelludo.
Destacaba la ausencia de afectacion de las ufas o el pelo,
alteraciones de la sudoracion u otros signos de afectacion
sistémica. Tampoco se objetivaron déficits en su desarrollo
psicomotor. Ante la sospecha de ITB decidimos realizar el
estudio genético que confirmo dicha sospecha tras encon-
trar 2 mutaciones patogénicas conocidas en heterozigosis,
en ambos alelos del gen TGM-1: ¢.424C > T; p.Arg142Cys des-
crita en ITB® y ¢.919C > G; p.Arg307Gly descrita en IL°.

La evolucidn de la paciente ha seguido en todo momento
el curso habitual de la enfermedad, siendo esta cronica y
recurrente, controlandose con medidas humectantes y la
aplicacion de formulas de N-acetil-cisteina al 10% y urea al
5%'° (fig. 3). Sin embargo, el mal olor de las férmulas con
N-acetil-cisteina en algunos momentos ha condicionado la
adherencia al tratamiento.

Tras 3 anos de buen control la madre nos consulto por un
nuevo embarazo y la posibilidad de gestar otro hijo afecto
de ITB. Hoy en dia se conocen 7 genes implicados en los
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Figura1  Distribucion corporal de las escamas lamelares dibu-
jando la silueta de un bahador de mujer y respetando las
extremidades y la parte central del abdomen.

Figura2  Gruesas escamas oscuras en el dorso del tronco dibu-
jando el trayecto vertebral.

Figura 3 Buen control de la enfermedad con la formula com-
puesta por N-acetil-cisteina 10% y urea 5% en leche hidratante.

diferentes tipos de ICAR. De ellos, sin duda el gen mas fre-
cuentemente implicado es el TGM-1%7. Sin embargo, este
es el Unico gen conocido implicado en la ITB®. De esta
entidad se han encontrado 20 mutaciones distintas, de las
cuales 9 son exclusivas de la ITB, mientras que las otras
11 son mutaciones compartidas entre los diferentes tipos
de ICAR®. Asi, dos individuos con las mismas mutaciones
se pueden presentar con fenotipos diferentes>®. De hecho,
estan descritas familias donde hermanos con las mismas
alteraciones genéticas presentan diferentes tipos de ICAR>.
También estan descritos algunos casos de forma aislada
donde el fenotipo ha sido cambiante, evolucionando con la
edad de ITB a formas generalizadas de IL/EIC o incluso a
bebé colodidn autorresolutivo®®. Seguramente existen algu-
nos factores ambientales que pueden influir a su vez en la
expresion fenotipica de estos cuadros genéticamente idén-
ticos. En nuestro caso, una de las mutaciones encontradas
estaba ya descrita previamente en IL°. Dada esta posibilidad
descrita en la literatura de IL en hermanos afectos de ITB con
las mismas mutaciones®¢, decidimos conjuntamente con la
madre realizar diagnostico prenatal y se pudieron descartar
mutaciones en el gen de TGM-1 en el feto. La gestacion se
desarrollo sin incidentes, dando fruto a un bebé sano.

En conclusion, la ITB es una genodermatosis poco fre-
cuente, clasificada dentro de las ICAR, que tiene una serie
de peculiaridades tanto clinicas como diagndsticas que es
interesante conocer. Aunque el diagnostico suele ser cli-
nico, la Unica manera de confirmarlo es mediante el estudio
genético del gen TGM-1. Este es el Unico gen implicado en
esta entidad, pero también el mas prevalente en el resto
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de ICAR, con las que comparte un gran niUmero de mutacio-
nes; asi que individuos con la misma carga genética pueden
desarrollar diferentes fenotipos, e incluso estos pueden ser
dinamicos y cambiar durante la vida. Todos estos aspec-
tos son importantes de cara a la informacion pronoéstica de
nuestros pacientes, asi como a un correcto consejo genético.

Especial agradecimiento al doctor Rogelio Gonzalez Sar-
miento, de la Unidad de Medicina Molecular de la
Universidad de Salamanca, por realizar el estudio genético.
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Histologic diagnosis of ossifying fibromyxoid
tumor: 2 cases in the past 20 Years
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El tumor fibromixoide osificante (TFMO), originalmente des-
crito como tumor benigno de pequefio tamano a nivel
subcutaneo, recubierto de una capsula désea y formado
por pequenas células dispuestas en cordones y nidos en
un estroma fibromixoide', cuenta con publicaciones mas
recientes sefnalando hallazgos histolégicos de malignidad
asociados con enfermedad metastésica’. Su linaje his-
toldgico continGla siendo controvertido. A pesar de ser
considerados inicialmente como tumores de diferenciacion
schwanniana o cartilaginosa' en funcién de su ultraestruc-
tura e inmunohistoquimica, positiva para la proteina S-100,
estudios protedmicos y genéticos mas recientes abogan por
un origen neural y/o mioepitelial®>#. En la Gltima década
se ha puesto de manifiesto la idea de que no existen TFMO
malignos, puesto que no cumplen la descripcion histologica
clasica, y podrian corresponderse con otras entidades tumo-
rales malignas de partes blandas®.

En los Ultimos 20 anos se han identificado 2 casos de
TFMO en nuestra institucion, ambos afectando a varones
de 55 y 46 anos en el cuero cabelludo y la mano (fig. 1)
respectivamente, de curso clinico indoloro. La histologia de
las biopsias escisionales coincidié con la descripcion clasica
de TFMO: capsula bien delimitada, areas fibrosas compues-
tas por laminas de células uniformes ovoides, de nlcleos
redondos en un estroma hialino y otras areas mixoides de
menor celularidad con positividad moderada y difusa a la
proteina S-100 (fig. 2). En ninguno de los casos de realizo
ampliacion de margenes. Tras un seguimiento de 18 afos y
21 meses, respectivamente, no hay signos de recidiva local
ni metastasis.

Esta entidad aparece tipicamente en hombres con una
edad media de 50 afos. Suelen localizarse en la region proxi-
mal de los miembros, con mayor frecuencia en la extremidad
inferior’3-¢,

La inmunohistoquimica presenta una estrecha relacion
con la controversia existente en torno a la histogénesis del
tumor. Los origenes que se han postulado con mas fuerza son
el schwanniano (en funcion de la existencia de una lamina
externa bien desarrollada y duplicada, y la positividad para
la proteina S5-1007) y el cartilaginoso (por la presencia
de bordes celulares irregulares con pequefas digitacio-
nes y microfilamentos intracelulares con S-100 positiva').
Otros trabajos apuntan un linaje mioepitelial por hallazgos
ultraestructurales”, y neural por la positividad de CD56, una
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