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RESUMEN

Lafacomatosis pigmentovascular es unsindrome caracterizado
por la coexistencia de malformacién vascular capilar con una
lesién pigmentada cutdnea congénita (nevo epidérmico, nevo
spilus o melanocitosis dérmica). Existen diversos grupos de
facomatosis pigmentovascular que dependen del tipo de nevo
asociado a la lesién vascular. Los pacientes pueden presentar
solo la afeccién cutdnea o tener manifestaciones sistémicas,
entre ellas, traumatolégicas, neurolégicas y oftalmolégicas.
Seexponeel casodeunanifiadeunafiodeedad, conantecedentes
de glaucoma congénito. Ademds, presentaba paralisis facial,
melanosis ocular bilateral, malformacién vascular capilar en
la hemicara al igual que en el hemicuerpo izquierdo y mancha
mongodlica aberrante en la regién dorsal superior, la zona
lumbosacra y ambos gliteos. Debido a las manifestaciones
clinicas cutdneas, se diagnosticé facomatosis pigmentovascular
y se solicité una evaluacién neuroldgica y traumatolégica,
ademds de continuar con controles oftalmolégicos.

Los estudios complementarios son importantes para detectar
alteraciones extracutdneas, como se presentaron en esta
paciente.

Palabras clave: facomatosis pigmentovascular, malformacion
vascular capilar, mancha mongolica, facomatosis cesioflammea, nifio.

ABSTRACT

Phakomatosis pigmentovascularis (PPV) is a syndrome
characterized by the association of a vascular nevus with a
congenital pigmented lesion (epidermal nevus, nevus spilus,
and dermal melanocytosis). There are different types of PPV
according to the pigmentary nevus associated with the vascular
malformation. Patients may present only the cutaneous
condition orhave systemicmanifestations, among them, trauma,
neurological and ophthalmological disorders.

We report the case of a 1-year-old girl who had congenital
glaucoma. On examination, we identified facial paralysis,
bilateral ocular melanosis, segmental capillary vascular
malformation on the face as on left trunk and extremities, and
aberrant Mongolian spots on the upper back, lumbosacral area
and buttocks. Due to clinical manifestation, the diagnosis of
PPV was made. The patient was evaluated by Neurology,
Traumatology and keeps on with ophthalmological controls.
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Complementary studies are important, to rule out
extracutaneous manifestations in PPV.
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INTRODUCCION

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es
una enfermedad infrecuente descrita por primera
vez en 1947 por Ota y colaboradores como la
asociacion de un nevo vascular telangiectdsico
con un nevo pigmentario y verrugoso.!
Posteriormente, Hasegawa y Yasuhara agregan
a la primera clasificacién nuevos subtipos.?
Maias tarde, Ruiz-Maldonado propone el
término de FPV, al encontrar asociacién de
malformaciones vasculares capilares (MVC)
con pigmentaciéon oculocutdnea y alteracion
neuroldgica grave, y la subdivide segun si habia
compromiso extracutdneo o no, interpretacion
muy dificultosa.?

Finalmente, en 2005, Happle publica una
nueva clasificacién, que resume las 10 categorias
previas con la intencién de eliminar la confusién
en la nomenclatura y priorizar la descripcién
clinica de las lesiones. Quedan, asi, conformados
tres tipos definidos: cesioflammea, spilorosea y
facomatosis de tipo cesiomarmorata.> Ademds de
estos grupos bien definidos, existe un cuarto
grupo de FPV no clasificable, de los cuales podran
surgir nuevos subtipos de FPV en el futuro, como
sucedié con Almeid et al., quienes utilizaron el
término melanorosea y otros autores propusieron
el subtipo melanovascularis.*

Se presenta a una nifia de 1 afio de edad
con manifestaciones clinicas de facomatosis
tipo cesioflammea con compromiso cutdneo,
oftalmolégico y neurolégico.
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CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino de 1 afo de edad,
nacida a término, con peso adecuado para la
edad gestacional, sin antecedentes familiares
patolégicos, que presenté glaucoma congénito en
el ojo izquierdo y requirié correccién quirtrgica
en 2 oportunidades. A los 6 meses de edad, fue
derivada a nuestro servicio por la presencia de
diferentes mdculas cutdneas presentes desde el
nacimiento.

Al momento del examen fisico dermatolégico,
la paciente presentaba una mécula eritematosa,
extensa, de aspecto reticular que se extendia
desde la cabeza hasta el pie izquierdo; se detenia
en la linea media corporal y comprometia, de esta
forma, la hemicara izquierda y el hemicuerpo
homolateral, compatible con MVC.

Ademds, en la cara, se observaban, en
ambas conjuntivas bulbares, mdculas grisdceas
compatibles con melanosis ocular, con aumento
del tamafio del globo ocular izquierdo producto
del glaucoma y retraccién de la comisura labial de
ese mismo lado, debido a la presencia de paralisis
facial (Figuras 1y 2).

FiGURA 1. Mdcula eritematosa de aspecto reticular en
la hemicara izquierda y el hemicuerpo homolateral
(malformacion vascular capilar -MVC-). Aumento
del tamario del globo ocular izquierdo. Retraccion de la
comisura labial

En la regién dorsal superior, la paciente
presentaba una mdcula de coloracién azulada
grisdcea, que se extendia desde la regidn
lumbosacra hacia ambos gliteos, compatible
con mancha mongdlica aberrante (MMA), y se
superponia en algunos sectores con la MVC
(Figura 3), por lo que se confirmé el diagndstico de
FPV de tipo cesioflammea. El subtipo cesioflammea
surge de la asociacién de la mancha mongélica
(MM) con la malformacién vascular capilar, a
pesar de que dicha lesién sea del tipo reticular.

A fin de descartar otros compromisos
extracutdneos, se solicité la evaluacién y el
seguimiento por los servicios de Clinica
Pedidtrica, Traumatologia, Neurologia y
Oftalmologia. Los estudios complementarios
realizados (ecografia abdominal, ecografia
cerebral, resonancia magnética nuclear -RMN-
de cerebro) fueron normales.

En el seguimiento clinico de la paciente, al
afio de vida, se observé una atenuacion de MMA,
al igual que de la MVC, y persistié una ligera
madcula eritematosa en la regién anterior del torax.

FIGURA 2. Malformacién vascular capilar en el hemicuerpo
izquierdo y mancha mongélica aberrante en ambos flancos
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DISCUSION
La palabra griega phakos significa ‘nevus’
y la palabra “facomatosis” es empleada

FiGura 3. Malformacién vascular capilar en coexistencia
con mancha mongélica aberrante en la region dorsal
lumbosacra y ambos gliiteos

para categorizar patologfas que presentan
dos o mds tipos de nevus, por ejemplo,
facomatosis pigmentovascularis o facomatosis
pigmentoqueratética.’ Actualmente se propone
una nueva clasificacién de las facomatosis
pigmentovasculares (Tabla 1).°

La facomatosis cesioflammea se caracteriza
por la coexistencia de nevo flammeus con
MM, también llamada nevo cesius; el tipo
spilorosea corresponde a la presencia de nevo
de spilus con nevo telangiectdsico de tipo rosa
pdlido y la facomatosis de tipo cesiomarmorata
se define por la asociacién de MM sobre una
cutis marmorata telangiectdsica congénita.” El
cuarto tipo, facomatosis pigmentovascularis no
clasificable, es la combinacién de varios tipos
de nevus vasculares y pigmentarios no descrita
previamente.

La patogenia de la asociacién de las extensas
anomalias vasculares y pigmentarias en un
mismo paciente es desconocida, aunque se ha
propuesto para su explicacién un modelo genético
conocido como twin spots (manchas gemelas) o
didimosis.® Este mecanismo da como resultado
la presencia, en una misma regién del tegumento,
de dos dreas de tejido mutante, diferentes entre
si, y del tejido circundante normal. Puede ser
causado por azar o bien puede ser explicado
por mecanismos biolégicos. Durante la divisién
celular, puede producirse una recombinacién
de algunos fragmentos cromosémicos entre dos
cromosomas. Si este fendmeno afecta a una célula
heterocigota, puede dar lugar a dos células hijas,
que se convertirdn en las células madre de dos
clones celulares diferentes.’ La didimosis seria el
mecanismo propuesto para explicar la presencia

TasLa 1. Clasificacién de Happle de facomatosis pigmentovascular

Nueva clasificacién propuesta para facomatosis pigmentovascular y su equivalencia con la clasificacién previa

Tipo nuevo propuesto Asociacién de nevus

Lesiones asociadas
descritas en la literatura

Equivalencia con la
clasificacién previa

Facomatosis cesioflammea

Facomatosis spilorosea

Facomatosis cesiomarmorata
telangiectdsica congénita

FPV no clasificable

Nevus flammeus y nevus cesius

Nevus spilus (tipo macular) y nevus
telangiectdsico de tipo rosado pélido

Nevus cesius y cutis marmorata

Varios tipos de nevus vasculares y

IIa IIb Nevo anémico, drea sin
vello, ufias hipoplésicas
Illa, IIb Areas de alopecia, tumores
de células granulares,
linfedema
Va Vb Manchas café con leche,

maéculas hipomelandticas,
nevo sebdceo

IV a, IV b, otros

pigmentarios asociados a facomatosis
cesioflammen o facomatosis spilorosea

FPV: facomatosis pigmentovascular.
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de varios tipos de lesiones cutdneas en la FPV."°
Sin embargo, una observacidén interesante
se realiz6 en pacientes con diagnéstico de
facomatosis pigmentoqueratética (asociacién
de nevo lentiginoso moteado de tipo papular
y nevo epidérmico organoide), en los que la
patogenia estaba sostenida por el mecanismo
de didimosis. Los autores mostraron una
activacién poscigética del gen HRAS en células
progenitoras pluripotentes que dieron lugar
a nevus melanociticos y nevus sebdceo, y, por
lo tanto, sostuvieron la hipétesis de rasopatia.
Transpolando esta hipétesis a otras patologias
en las que se fundamenta la didimosis, Nanda et
al., en su publicacién de cuatro casos clinicos de
FPV,"2 negaron la hipétesis de manchas gemelas
(fwin spots).

Asimismo, recientes investigaciones'?
identificaron mutaciones en el gen GNAQ
[proteina de unién a nucledtidos de guanina
(proteina G)] en pacientes con manchas de vino
de Oporto en el sindrome de Sturge-Weber,
nevos azules, melanoma uveal y nevo de Ota.
Todas estas manifestaciones cutdneas han sido
reportadas en asociacién con FPV.

Nuestra paciente presentaba un cuadro
clinico compatible con FPV, teniendo en cuenta
la clasificacién de Happle (Tabla 1), de tipo
cesioflammea con compromiso sistémico debido
a la presencia de glaucoma congénito y paralisis
facial.

Es importante realizar el diagndstico de FPV
en el periodo neonatal para poder evaluar en
forma precoz el compromiso extracutdneo."
Debe realizarse una evaluacién multidisciplinaria
para descartar la presencia de asimetria de
los miembros, malformaciones neurolégicas
(calcificaciones intracraneales, angiomatosis
leptomeningea o atrofia cerebral) y compromiso
ocular (glaucoma, melanosis ocular con
posibilidad de desarrollar melanoma), entre las
asociaciones extracutdneas mds frecuentes.

La evolucién y el pronéstico de la FPV
dependen de las manifestaciones extracutdneas,
ya que los pacientes sin compromiso sistémico
tienen un curso benigno y no requieren
tratamiento. Teniendo en cuenta el impacto
estético que pueden ocasionar las lesiones
cutdneas, existe la posibilidad de realizar como

terapéutica laser colorante pulsado para MVCy
laser Q switched para los nevos pigmentarios.’

CONCLUSION

La FPV es una patologia infrecuente en la
préctica pedidtrica, que debe sospecharse ante
la presencia de MVC y MMA. Se deben tener
presentes las posibles asociaciones con trastornos
neuroldgicos, oftalmoldgicos y 6seos. B
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