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ABSTRACT

Pigmentovascular phakomatosis is a rare geno-
dermatosis characterized by the associa�on of 
capillary vascular malforma�on with a congenital 
pigmented skin lesion. They are currently classified 
into four types that depends on the type of 
pigmentary nevus associated with the vascular 
malforma�on.  Pa�ents  may  present  only  the 
skin condi�on or have systemic manifesta�ons, 
including trauma, neurological, and ophthalmo-
logy.

We report two clinical cases of type II pigmen-
tovascular phakomatosis, one of them with only 
skin involment, and the other one, with associated 
neurological abnormality.

Key words: Pigmentovascular phakomatosis, 
capilovascular malforma�on, nevo
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RESUMEN

La facomatosis pigmentovascular es una rara geno-
dermatosis caracterizada por la asociación de una 
malformación vascular capilar con una lesión 
pigmentada cutánea congénita. Se clasifica actual-
mente en cinco �pos, dependiendo del �po de nevo 
asociado a la lesión vascular. Los pacientes pueden 
presentar solo la afección cutánea o tener mani-
festaciones sistémicas asociadas, entre ellas, trau-
matológicas, neurológicas, o�almológicas, entre 
otras. 

Se presentan dos casos clínicos de facomatosis 
pigmen-tovascular de �po II, una de ellas con 
afectación solo cutánea y la otra con anomalía 
neurológica asociada.

Palabras clave: facomatosis pigmentovascular, 
malformación vascular capilar, nevo
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Figura 1. Malformación vascular capilar asociada con mela-
nocitosis dermica aberrante en la región dorsal lumbosacra y 
glúteos

INTRODUCCIÓN

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es una 
enfermedad infrecuente, descrita por primera vez en 
1947 por Ota y colaboradores, como la asociación de 
un nevo vascular telangiectásico con un nevo 

(1)
pigmentario y verrugoso . La FPV se produce en 
forma esporádica y es más frecuente en el sexo 

(2)
femenino . Presenta una clasificación de acuerdo al 
�po de componente pigmentario que acompaña a la 
malformación vascular plana. Se divide en los 
siguientes �pos: �po I (nevus flammeus y nevo 
epidérmico verrugoso), �po II (nevus flammeus y 
mancha mongólica aberrante con o sin nevo 
anémico), �po III (nevus flammeus y nevus spilus con 
o sin nevo anémico) y �po IV (nevus flammeus, 
melanocitosis dérmica, nevus spilus con o sin nevo 
anémico). Más adelante se describió el �po V, que es 
la asociación de cu�s marmorata telangienctasica 
congénita con melanocitosis dérmica. Cada uno de 
estos �pos se dividió a su vez en 2 sub�pos: a) si solo 
estaba presente el compromiso cutáneo; y b) si se 
encuentran asociadas manifestaciones extracu-

(3)
táneas,  entre ellas alteraciones oculares, vascu-
lares, esquelé�cas, neurológicas, entre otras (Tabla 
2). 

Se presentan 2 casos de facomatosis pigmento-
vascular: un lactante con compromiso cutáneo 
exclusivo y un neonato con afectación neurológica 
asociada.

CASO CLÍNICO 1

Paciente de 5 meses de edad de sexo femenino, sin 
antecedentes patológicos familiares de valor, inter-
nada en el Servicio de Pediatría por convulsiones en 
varias oportunidades, de 24 horas de evolución, que 
cedieron espontáneamente; se solicitó una evalua-
ción dermatológica por la presencia de múl�ples 
máculas cutáneas presentes desde el nacimiento.

Al examen �sico se observó parches eritemato-
viólaceos, extensos, de aspecto re�cular que com-
prome�an predominantemente el hemicuerpo 
izquierdo, involucrando la región retro auricular, el 
hemitronco, el miembro superior e inferior del lado 
izquierdo, no respetando la línea media a nivel del 
tronco y región vulvar, compa�bles con una malfor-
mación vascular capilar. (Imagen 1)
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En la región posterior del tronco se evidenció una 
mácula de coloración azul-grisácea, que se extendía 
desde la región dorsal superior hasta ambos glúteos, 
compa�ble con una mancha mongólica aberrante 
(MMA), presentando superposición en algunos 
sectores con la malformación vascular capilar (MVC).  
Dada la asociación de MVC extensa con MMA se 
realizó el diagnós�co de FPV de �po II.

A fin de descartar el compromiso extracutáneo, se 
solicitó evaluación por los servicios de Neurología, 
O�almología y los siguientes estudios comple-
mentarios: ecogra�a abdominal, ecogra�a trans-
fontanelar, ecocardiograma, angioRMN cerebral con 
contraste, los cuales no evidenciaron anomalías. Con 
respecto a la evaluación o�almológica, no se en-
contraron anomalías. El evento paroxís�co que 
mo�vó la internación, fue catalogado por el servicio 
de neurología como espasmos del sollozo.

CASO CLÍNICO 2

Paciente de sexo masculino de 4 días de vida, nacido 
de término, con peso adecuado para la edad gesta-
cional, sin antecedentes patológicos familiares; 
internado en el servicio de neonatología por distrés 
respiratorio. Se solicitó evaluación por Dermatología 
por la presencia de diferentes máculas cutáneas 
presentes desde el nacimiento.

Al examen �sico se observó MVC bilateral y extensa 
con compromiso de cara, tronco, extremidades 
inferiores; además mancha mongólica aberrante en 
espalda y ambos miembros inferiores. (Imagen 2)

Se prac�có exploración �sica general, exploración 
neurológica y o�almológica incluyendo fondo de ojo 
y tomogra�a axial computarizada (TAC) de cráneo 
simple. En la TAC craneal se encontró hipodensidad 
del lóbulo temporal izquierdo, formación anular en 
región temporoparietal izquierda y atrofia frontal 
bilateral (Imagen 3). Los demás estudios realizados 
fueron normales. El caso clínico correspondió a una 
FPV de �po IIB por las alteraciones neurológicas 
asociadas.

DISCUSIÓN

La FPV es un síndrome poco frecuente caracterizado 
por la asociación de un nevo vascular con un nevo 
pigmentario extenso. Es un complejo sindromá�co 

Figura 3. Hipodensidad en lóbulo temporal izquierdo con 

atrofia frontal bilateral observada en la TAC de craneo 

asociado a malformación vascular simple de capilares 
(4)

. 

Aún no se conoce la e�ología de este síndrome, pero 
se ha propuesto un modelo gené�co llamado twin 
spots o didimosis que consiste en la presencia, en una 
misma región del tegumento, de dos áreas de tejido 
mutante, diferentes entre sí, y del tejido circundante 

(1)
normal . Se propone que, a través de una recom-
binación somá�ca, ocurren dos mutaciones recesivas 
en loci vecinos situados en un mismo cromosoma, 
por lo que el embrión sería doblemente hetero-
cigoto, presentando una mutación en un cromosoma 
y la otra mutación en el cromosoma homólogo 

Figura 2. Malformación vascular capilar localizada en espalda 
en coexistencia con mancha mongólica aberrante, que se 
ex�ende a ambos glúteos.
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esta manera evaluar de forma precoz el compromiso 
extracutáneo. Se debe descartar la presencia de 
asimetría de los miembros, alteraciones neuroló-
gicas (calcificaciones intracraneales, angiomatosis 
leptomeníngea o atrofia cerebral) y compromiso 
ocular (glaucoma, melanosis ocular con posibilidad 
de desarrollar melanoma) entre las asociaciones 

(1)
extracutáneas más frecuentes .

La FPV sin afectación sistémica �ene un curso 
benigno y no requiere tratamiento. Sin embargo, 
debido al impacto esté�co, se han considerado 
algunos procedimientos con el fin de mejorar la 
calidad de vida de los pacientes, u�lizando luz láser 
pulsada para MVC y láser Q-Switched para nevos 
pigmentarios. El momento de la intervención 
también se ha discu�do, hoy se sugiere que el 
tratamiento combinado con láser debe realizarse en 
la infancia, preferiblemente antes de la edad escolar, 
para disminuir la extensión de las lesiones a tratar y 

(5)
su efecto sobre la autoes�ma de los pacientes .

CONCLUSIÓN

La FPV es un síndrome infrecuente que debe 
sospecharse ante la asociación de una malformación 
vascular capilar y una lesión pigmentaria cutánea 
congénita. La evolución y el pronós�co de estas 
dependen de las manifestaciones extracutáneas 
(neurológicas, o�almológicas, esquelé�cas, entre 
otras) por lo cual es importante su diagnós�co 
precoz.
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Es importante realizar el diagnós�co temprano y la 
evaluación mul�disciplinaria de los pacientes y de 
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