CASOS CLINICOS

Facomatosis Pigmentovascular tipo Il.
Comunicacion de 2 casos.
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RESUMEN

La facomatosis pigmentovascular es una rara geno-
dermatosis caracterizada por la asociacién de una
malformacidon vascular capilar con una lesién
pigmentada cutdnea congénita. Se clasifica actual-
mente en cinco tipos, dependiendo del tipo de nevo
asociado a la lesidn vascular. Los pacientes pueden
presentar solo la afeccidon cutdnea o tener mani-
festaciones sistémicas asociadas, entre ellas, trau-
matoldgicas, neuroldgicas, oftalmoldgicas, entre
otras.

Se presentan dos casos clinicos de facomatosis
pigmen-tovascular de tipo Il, una de ellas con
afectaciéon solo cutdnea y la otra con anomalia
neuroldgica asociada.
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ABSTRACT

Pigmentovascular phakomatosis is a rare geno-
dermatosis characterized by the association of
capillary vascular malformation 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
malformation. Patients may present only the
skin condition or have systemic manifestations,
including trauma, neurological, and ophthalmo-

logy.

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

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es una
enfermedad infrecuente, descrita por primeravez en
1947 por Otay colaboradores, como la asociacién de
un nevo vascular telangiectdsico con un nevo
pigmentario y verrugoso . La FPV se produce en
forma esporadica y es mas frecuente en el sexo
femenino . Presenta una clasificacién de acuerdo al
tipo de componente pigmentario que acompafia a la
malformacion vascular plana. Se divide en los
siguientes tipos: tipo | (nevus flammeus y nevo
epidérmico verrugoso), tipo Il (nevus flammeus y
mancha mongdlica aberrante con o sin nevo
anémico), tipo 1l (nevus flammeus y nevus spilus con
0 sin nevo anémico) y tipo IV (nevus flammeus,
melanocitosis dérmica, nevus spilus con o sin nevo
anémico). Mas adelante se describid el tipo V, que es
la asociacién de cutis marmorata telangienctasica
congénita con melanocitosis dérmica. Cada uno de
estos tipos se dividié a su vez en 2 subtipos: a) si solo
estaba presente el compromiso cutdneo; y b) si se
encuentran asociadas manifestaciones extracu-
taneas,” entre ellas alteraciones oculares, vascu-
lares, esqueléticas, neuroldgicas, entre otras (Tabla
2).

Se presentan 2 casos de facomatosis pigmento-
vascular: un lactante con compromiso cutaneo
exclusivo y un neonato con afectacién neuroldgica
asociada.

CASOCLiINICO 1

Paciente de 5 meses de edad de sexo femenino, sin
antecedentes patoldgicos familiares de valor, inter-
nada en el Servicio de Pediatria por convulsiones en
varias oportunidades, de 24 horas de evolucion, que
cedieron espontaneamente; se solicité una evalua-
cién dermatoldgica por la presencia de multiples
maculas cutdneas presentes desde el nacimiento.

Al examen fisico se observd parches eritemato-
vidlaceos, extensos, de aspecto reticular que com-
prometian predominantemente el hemicuerpo
izquierdo, involucrando la regidn retro auricular, el
hemitronco, el miembro superior e inferior del lado
izquierdo, no respetando la linea media a nivel del
tronco y region vulvar, compatibles con una malfor-
macidén vascular capilar. (Imagen 1)

TABLA 1. Clasificacion de las facomatosis pigmentovascular

Tipo Asociacion de nevus vascular y pigmentario

| Nevus flammeus y Nevo pigmentario verrucoso

Nevus flammeus y melanocitosis dérmica con o sin
1l nevo anémico

1l Nevus flammeus y nevus spilus con o sin nevo anémico

Nevus flammeus, melanocitosis dérmica, nevus spilus
v con o sin nevo anémico

Cutis marmorata telangienctasica congénita y
Y melanocitosis dérmica

Referencia: Quiroz C, Silva S. Facomatosis Pigmentovascularis: Revision
y Nueva Clasificacion. Rev Chil Dermatol 2010;26(1):36-40.

TABLA 2. Alteraciones sistémicas asociadas a Facomatosis
pigmentovascular

Neuroldgicas
Angiomatosis leptomeningeal
Atrofia cranial
Calcificaciones intracraneales
Retraso Mental
Alteraciones del comportamiento
Convulsiones

Oftalmologicas
Glaucoma
Buftalmos
Asimetria corneal
Pigmentacion corneal
Otras

Enfermedad de Moya-Moya
Varices esofagicas
Hipoplasia de laringe
Alopecia triangular temporal
Hamartomas

Deficiencia de IgA

Agenesia del rifion
Angiomatosis renal

Referencia: Cuenca A, Varas C, de Mariscal A, Torrelo A, Zambrano A.
Facomatosis pigmentovascular tipo lla. Actas Dermosifiliogr 2003;
94(7): 464-6.

Figura 1. Malformacion vascular capilar asociada con mela-
nocitosis dermica aberrante en la regién dorsal lumbosacra y
gluteos
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En la region posterior del tronco se evidencié una
macula de coloraciéon azul-grisacea, que se extendia
desde la regién dorsal superior hasta ambos gluteos,
compatible con una mancha mongélica aberrante
(MMA), presentando superposicion en algunos
sectores con la malformacién vascular capilar (MVC).
Dada la asociacion de MVC extensa con MMA se
realizé el diagndstico de FPV de tipo Il.

A fin de descartar el compromiso extracutdneo, se
solicité evaluacion por los servicios de Neurologia,
Oftalmologia y los siguientes estudios comple-
mentarios: ecografia abdominal, ecografia trans-
fontanelar, ecocardiograma, angioRMN cerebral con
contraste, los cuales no evidenciaron anomalias. Con
respecto a la evaluacidon oftalmoldgica, no se en-
contraron anomalias. El evento paroxistico que
motivd la internacioén, fue catalogado por el servicio
de neurologia como espasmos del sollozo.

CASOCLiNICO 2

Paciente de sexo masculino de 4 dias de vida, nacido
de término, con peso adecuado para la edad gesta-
cional, sin antecedentes patoldgicos familiares;
internado en el servicio de neonatologia por distrés
respiratorio. Se solicité evaluacién por Dermatologia
por la presencia de diferentes maculas cutaneas
presentes desde el nacimiento.

Al examen fisico se observé MVC bilateral y extensa
con compromiso de cara, tronco, extremidades
inferiores; ademas mancha mongdlica aberrante en
espaldayambos miembrosinferiores. (Imagen 2)

Se practicé exploracidn fisica general, exploracion
neuroldgica y oftalmoldgica incluyendo fondo de ojo
y tomografia axial computarizada (TAC) de craneo
simple. En la TAC craneal se encontré hipodensidad
del 16bulo temporal izquierdo, formacion anular en
region temporoparietal izquierda y atrofia frontal
bilateral (Imagen 3). Los demas estudios realizados
fueron normales. El caso clinico correspondié a una
FPV de tipo IIB por las alteraciones neuroldgicas
asociadas.

DISCUSION
La FPV es un sindrome poco frecuente caracterizado

por la asociaciéon de un nevo vascular con un nevo
pigmentario extenso. Es un complejo sindromatico
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Figura 2. Malformacién vascular capilar localizada en espalda
en coexistencia con mancha mongélica aberrante, que se
extiende aambos gluteos.

Figura 3. Hipodensidad en Iébulo temporal izquierdo con
atrofia frontal bilateral observada en la TAC de craneo

asociado a malformacidn vascular simple de capilares
(4)

AUn no se conoce la etiologia de este sindrome, pero
se ha propuesto un modelo genético llamado twin
spots o didimosis que consiste en la presencia, enuna
misma regién del tegumento, de dos areas de tejido
mutante, diferentes entre si, y del tejido circundante
normal . Se propone que, a través de una recom-
binacién somatica, ocurren dos mutaciones recesivas
en loci vecinos situados en un mismo cromosoma,
por lo que el embrién seria doblemente hetero-
cigoto, presentando una mutacién en un cromosoma
y la otra mutacién en el cromosoma homodlogo
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Durante la recombinacion se producen, por lo tanto,
dos poblaciones celulares que a su vez son homo-
cigotas para una de las dos mutaciones .

El tipo mas comun encontrado en la literatura es el
llb, seguido por el lla. ¥ El tipo Il se caracteriza por la
asociacion de una malformacién vascular capilar
asociada a una melanocitosis dérmica. Esta afeccidn
ocurre cuando los melanocitos fetales presentan un
fallo de migracion, desde la cresta neural a la capa
basal dérmica. Hay cinco tipos de melanocitosis
dérmica que pueden presentarse en la FPV, siendo la
mancha mongodlica la mas frecuente, seguida por el
nevo azul y nevo de Ota. El patrén de herencia es
autosémica dominante y se localiza en las zonas
lumbar y glitea, desapareciendo con la edad. Se
considera aberrante cuando se encuentra en un sitio
ectépico (dorso, hombros, extremidadesy cara), sies
muy extenso (mas del 50% de la superficie corporal)y
cuando no desaparece conlaedad .

Los pacientes con FPV pueden presentar otras
lesiones cutdneas asociadas, la mas comun es el nevo
anémico. También se puede encontrar manchas café
con leche asociadas, segln un estudio realizado por
Fernandez-Guarino et al en el 2008. Hay un caso
adicional publicado en el que se asocia facomatosis

tipo Il con vitiligo generalizado®.

Ademas de las anomalias cutdnea que provoca el
sindrome, algunos pacientes presentan anomalias
extracutaneas asociadas. Las mas habitualmente
descriptas son las asociadas al sindrome de Sturge-
Weber, como angiomatosis leptomeningea, calcifi-
caciones intracraneales, atrofia cerebral, retraso
mental, convulsiones, glaucoma y buftalmos. Otras
menos frecuentes son el sindrome de Klippel-
Trenaunay, la enfermedad de Moya-Moya, hipo-
plasia del sistema portay varices esofagicas .

Presentamos 2 pacientes con cuadro clinico com-
patible con facomatosis pigmentovascular; uno de
ellos presentd compromiso cutdneo exclusivo, por lo
cual correspondidé a una FPV de tipo lla; en cambio,
en el segundo caso descripto, las manifes-taciones
cutaneas se asociaron a atrofia cerebral, por lo que,
ante la presencia de compromiso neurolégico, se
realizé el diagndstico de FPV de tipo lib.

Es importante realizar el diagndstico temprano y la
evaluacion multidisciplinaria de los pacientes y de

esta manera evaluar de forma precoz el compromiso
extracutdneo. Se debe descartar la presencia de
asimetria de los miembros, alteraciones neurol6-
gicas (calcificaciones intracraneales, angiomatosis
leptomeningea o atrofia cerebral) y compromiso
ocular (glaucoma, melanosis ocular con posibilidad
de desarrollar melanoma) entre las asociaciones
extracutaneas mas frecuentes '’

La FPV sin afectacién sistémica tiene un curso
benigno y no requiere tratamiento. Sin embargo,
debido al impacto estético, se han considerado
algunos procedimientos con el fin de mejorar la
calidad de vida de los pacientes, utilizando luz laser
pulsada para MVC vy laser Q-Switched para nevos
pigmentarios. El momento de la intervencion
también se ha discutido, hoy se sugiere que el
tratamiento combinado con laser debe realizarse en
lainfancia, preferiblemente antes de la edad escolar,
para disminuir la extensién de las lesiones a tratar y
su efecto sobre la autoestima de los pacientes .

CONCLUSION

La FPV es un sindrome infrecuente que debe
sospecharse ante la asociacidon de una malformacién
vascular capilar y una lesién pigmentaria cutanea
congénita. La evoluciéon y el prondstico de estas
dependen de las manifestaciones extracutdneas
(neuroldégicas, oftalmoldgicas, esqueléticas, entre
otras) por lo cual es importante su diagndstico
precoz.
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