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RESUMEN

Introduccion. La facomatosis pigmentovascular (FPV) es un término utilizado para
describir la asociacién de una malformacion vascular capilar (nevo flameo) con una
lesion pigmentada extensa, con o sin alteraciones sistémicas. Su patogenesis se
explica por el fendmeno de manchas gemelas, una forma particular de mosaicismo
somatico. En su clasificacion se reconocen 4 tipos (I-1V), siendo el tipo Il el mas
frecuente encontrado hasta en 75-85% de los casos. Desde la primera descripcion
en 1947, se han publicado 222 casos alrededor del mundo hasta el afio 2008.
Objetivo. El objetivo de este estudio es describir las caracteristicas clinicas de los
pacientes con FPV en el Hospital Infantil de México Federico Gomez del afio 1990
al 2014.

Metodologia. Se trata de un estudio transversal, retrospectivo, descriptivo. La
poblacion de estudio fueron pacientes con diagnostico de FPV valorados en el
servicio de dermatologia entre los afios 1990 y 2014. Se revisaron y recolectaron
datos de los expedientes clinicos, se procedio a la revision de los mismos y llenado
de una hoja de recoleccion de datos con las variables de estudio. Los datos se
concentraron en hojas electronicas de SPSS y se utilizo la estadistica descriptiva
para analizar los datos.

Resultados. Se encontraron 12 expedientes en el archivo clinico con diagnostico
de FPV. De los 12 pacientes 10 (83.3%) fueron mujeres y 2 (16.7%) hombres, con
una relacion mujer: varén de 5:1. La media de edad fue de 24 meses. La FPV tipo
IIb fue el tipo mas frecuentemente encontrado, presentandose en 75%. Respecto a
la afeccion extracutanea, 3 pacientes (25%) presentaron afeccion neuroldgica, 9
(75%) presentaron afeccién ocular y 4 (33.3%) alteraciones musculoesqueléticas.
Conclusiones. La FPV es una genodermatosis rara que, en la mayoria de los
casos, se encuentra asociada a manifestaciones extracutaneas. Cabe destacar la
importancia de realizar adecuada y oportunamente el diagndstico, con el objetivo de
identificar de manera temprana el compromiso de otros 6rganos y ofrecer al

paciente un manejo multidisciplinario.
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INTRODUCCION

La facomatosis pigmentovascular es una entidad clinica que pertenece al grupo de
las raras genodermatosis. Su nombre de debe a que su manifestacion clinica mas
caracteristica es en la piel, presentando la asociacion de una malformacion vascular
capilar (nevo flameo) a una lesion pigmentada extensa (mancha mongdlica). Existen
4 tipos, del I al IV, de los cuales el tipo Il es el mas frecuente encontrandose hasta
en el 75 a 85% de los pacientes y, en aproximadamente la mitad de los casos, se
encuentra asociada a manifestaciones extracutaneas principalmente de tipo
neurologico, oftalmolégico y musculoesquelético. Es importante la deteccion
temprana y diagndstico oportuno de esta entidad, debido a que en los pacientes que
presenten las lesiones cutaneas caracteristicas debera realizarse un abordaje
dirigido en busqueda de las asociaciones ya mencionadas para ofrecerles un

manejo multidiscplinario y asi evitar complicaciones posteriores.
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MARCO TEORICO

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es un término utilizado para describir la
asociacion de una malformacion vascular capilar (nevo flameo) con una lesion
pigmentada extensa, acompafiada o no de alteraciones sistémicas *2). Fue descrita
por primera vez por Ota en 1947 y los primeros reportes de casos datan desde el
afio de 1910 @4, En el afio de 1985 Hasegawa y Yasuhara clasifican a la FPV en 4
tipos de acuerdo a la lesion pigmentada presente asociada al nevo flameo @49,
Desde la primera descripcion en 1947, se han publicado 222 casos alrededor del
mundo hasta el afio 2008, principalmente en Japon y Argentina con algunos casos
en Francia, Germania, Hungria, ltalia, Nepal, Paises bajos, Suiza, Tailandia,
Turquia, Reino Unido, Estados Unidos Americanos y México. Vidaurri y cols.
reportaron una incidencia en el Instituto Nacional de Pediatria de 5.8/100,000
pacientes pediatricos. No se conoce un patron de herencia y todos los casos han
sido esporédicos. En cuanto al sexo se ha visto que existe un ligero predominio en
el sexo femenino, con una relacion masculino:femenino de 1:1.34 24,

La patogénesis de las FPV puede ser explicada por el fenbmeno de manchas
gemelas propuesto por Happle. Esta es una forma particular de mosaicismo
genomico relacionado con pérdida alélica y de la heterocigocidad, en la que un
organismo en desarrollo es heterocigotico para dos mutaciones recesivas diferentes
localizadas en el mismo cromosoma. Por medio de la recombinacion somatica esto
puede dar origen a tres lineas celulares: dos células hijas homocigéticas para
diferentes mutaciones, que representaran la célula madre de clones diferentes de
células que formaran dos parches mosaicos diferentes en intima proximidad el uno
del otro y una tercera heterocigbtica, que no expresa ninguna mutacion.
Alternativamente se ha propuesto que anormalidades en la embriogénesis al final
del primer mes de gestacion afectan el desarrollo vascular y la migraciéon
melanocitica, siendo responsable de esta condicion ©:6).

En cuanto a la clasificacion de Hasegawa y Yasuhara mencionada ya previamente

se reconocen 4 tipos, siendo en todos la alteracion basica un nevo flameo. El

3
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componente melanocitico al que esta asociado el nevo flameo es usualmente en
forma de melanocitosis dérmica, nevo de spilus y nevo pigmentado epidérmico o

verrugoso (), Los 4 tipos inicialmente descritos son los siguientes ©-9):

= FPVipo .- Asociacion de un nevo flameo a un nevo epidérmico o verrugoso

= FPV tipo Il.- Asociacion de un nevo flameo a una mancha mongolica, con o
sin nevo anémico

= FPV tipo lll.- Asociacién de un nevo flameo a un nevo de spilus, con o sin
nevo anémico

= FPV tipo IV.- Asociacion de un nevo flameo a una mancha mongdlica y un

nevo de spilus, con o sin nevo anémico

Enjolras y Mulliken reportaron el primer caso de asociacion de cutis marmorata
telangiectasica congénita (CMTC) a wuna mancha mongdlica extensa.
Posteriormente Torrelo y cols reportaron 2 casos similares y propusieron agregar a
la clasificacion un nuevo tipo de FPV para esta asociaciéon, la FPV tipo V. Sin
embargo los primeros sugirieron se tratara de una entidad distinta a la FPV, debido
a la ausencia de un nevo flameo. Cada tipo de FPV ademas se subclasificd en el
subtipo “a” si el involucro es Unicamente cutaneo y en el subtipo “b” si ademas
coexiste involucro extracutaneo®29). La forma mas cominmente reportada de FPV
es latipo Il en 75 a 85% de los pacientes descritos. Los tipos I, I, IV y V son raros,
siendo reportados pocos casos en la literatura®:7:9:19),

En el afio 2005 Happle reviso los tipos de FPV descritos por Hasegaway Yasuhara

y los reclasificé en 4 grupos(1.12):

» Facomatosis cesioflamea.- Coexistencia de una o mas manchas mongolicas

y una o mas manchas en vino de oporto (nevo flameo). El latin caesius
significa gris azulado y describe la mancha mongolica. Este tipo es
equivalente al tipo 1l de la clasificacion tradicional y el tipo mas

frecuentemente encontrado.
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» Facomatosis spilorésea.- Coexistencia de un nevo de spilus y un nevo

telangiectasico rosa palido similar a una mancha salmoén. El latin spilus
describe un nevo lentiginoso moteado. Este tipo es equivalente al tipo Il de
la clasificacion tradicional.

» Facomatosis cesiomarmorata.- Coexistencia de una mancha mongolica y

cutis marmorata telangiectasica congénita. Este tipo equivale al tipo V de la
clasificacion tradicional.

= Facomatosis no clasificable.- Algunos casos de FPV no pueden ser bien

definidos clinicamente. Chen y Happle reportan casos de facomatosis
multiples, comprendiendo 5 componentes cutaneos en forma de nevo
telangiectasico, manchas mongoélicas, manchas café con leche, nevos
despigmentados y nevos sebaceos. Dentro de ésta Happle también incluy6

la FPV tipo IV de la clasificacion tradicional.

Happle propone a la FPV tipo | de la antigua clasificacion como inexistente. Asi
mismo sugiere que la categorizacion en subtipos “a” o “b” de acuerdo al involucro
extracutaneo, ausente o presente respectivamente, es inapropiado y que no
podriamos estar seguros que un subtipo “a” no evolucionara posteriormente a un
subtipo “b” y que la letra “b” no contiene ninguna informacion especifica que indique
cuales anomalias extracutdneas estan presentes. Entonces es preferible dar una
descripcion exacta, si es necesario, de los defectos extracutaneos asociados . A
continuacion se muestra una tabla comparativa de ambas clasificaciones de FPV,

la tradicional y la nueva (Tabla 1):
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TABLA 1. CLASIFICACION TRADICIONAL Y ACTUAL DE LAS FACOMATOSIS

PIGMENTOVASCULARES.

Clasificacion tradicional
(Hasegaway Yasuhara,

Descripcion

Nueva Clasificacion
(Happle, 2005)

1985)

FPV tipo | Nevo flameo + nevo No existe
epidérmico pigmentado

FPV tipo Il Nevo flameo + manchas Cesioflamea
mongdlicas +/- nevo anémico

FPV tipo llI Nevo flameo + nevo de spilus Spilorésea
+/- nevo anémico

FPV tipo IV Nevo flameo + nevo de spilus No clasificable
+ manchas mongoélicas +/-
nevo anémico

FPV tipo V Cutis marmorata Cesiomarmorata

telangiectasica congpenita +
manchas mongolicas

No clasificable

Otras asociaciones cutaneas
no descritas previamente

No clasificable

La tasa de asociacion de FPV a alteraciones extracutaneas es de aproximadamente

50% para todos los tipos, siendo las alteraciones neurolégicas, oftalmologicas y

esqueléticas las principalmente descritas. Se ha descrito también agenesia renal,

angiomatosis renal, hamartomas, alopecia triangular temporal, entre otras (Tabla 2).

Dichas alteraciones extracutaneas reflejan desérdenes en el desarrollo del

ectodermo y mesodermo y algunas de ellas estan presentes en el mismo segmento

corporal. Los sindromes asociados a FPV mas frecuentemente identificados son el

sindrome de Sturge-Weber y el sindrome de Klippel-Trenaunay, reportandose este

altimo en un 6 a 8% de los casos de FPV. Lo ya mencionado exige un manejo

multidisciplinario en todos los pacientes, requiriendo una evaluacion cuidadosa,

seguimiento continuo y diagndstico oportuno de las complicaciones (6:7:12.13.14,15)
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TABLA 2. ASOCIACIONES MAS COMUNES DE LAS FACOMATOSIS
PIGMENTOVASCULARES

ANORMALIDADES NEUROLOGICAS

Angiomatosis leptomeningea

Atrofia craneal

Calcificaciones intracraneales

Alteraciones del comportamiento
Convulsiones

Malformacion craneo-cervical (Arnold Chiari Il)

ANORMALIDADES OCULARES
Glaucoma

Buftalmos

Asimetria corneal
Pigmentacién retiniana
Melanosis 6culi
Mamilaciones del iris

ANORMALIDADES ESQUELETICAS
= Discrepancia en la longitud de miembros
= Escoliosis

ANORMALIDADES RENALES
= Agenesia renal
=  Angiomatosis renal maltiple

SINDROMES ASOCIADOS
= Sindrome de Klippel-Trenaunay
= Sindrome de Sturge Weber
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ANTECEDENTES

La serie de casos de FPV mas grande reportada en la literatura corresponde al
estudio realizado en Argentina por Cordisco y cols.(® quienes incluyeron 25
pacientes; la segunda serie de casos mas grande fue realizada por Vidaurri de la
Cruz y cols. en México @, que incluyé 24 pacientes; mientras que la tercera serie
fue realizada por Fernandez-Guarino en Espafia con 15 pacientes®. El resto de los
casos se reportan como casos aislados o como pequefias series de 5 0 menos
pacientes e incluso casos aislados Unicos con asociacion a sindrome de Sturge
Weber o Klippel Trenaunay®” . En el estudio realizado por Cordisco y cols. el tipo
mas frecuente de FPV fue el tipo Il (cesioflamea) con 11/25 pacientes (44%) y 8 de
estos ultimos presento involucro sistémico (IIb). En cuanto al resto de los pacientes
9/25 correspondieron al tipo | (36%), 2/25 pacientes (8%) al tipo Il (spilorésea), 1/25
paciente (4%) al tipo IV, ningun paciente pertenecio al tipo V (cesiomarmorata) y
2/25 (8%) se reportaron como no clasificables®®). En el estudio de Vidaurri de la
Cruz y cols. en el Instituto Nacional de Pediatria en México, ellos encontraron 11/24
pacientes (45.8%) pertenecientes al sexo masculino y 13/24 (54.2%) al sexo
femenino. En cuanto al tipo de FPV todos los pacientes correspondieron al tipo Il
(cesioflamea) y de ellos 18/24 (75%) presentd afeccidn extracutanea (llb). Asi
mismo 6/24 pacientes (25%) presentaron asociacion al sindrome de Sturge-Weber,
2/24 pacientes (8%) con asociacion al sindrome Klippel-Trenaunay y otros 6/24
pacientes (25%) tuvo asociacion a ambos sindromes. En cuanto a las alteraciones
extracutaneas encontradas las oculares fueron las mas prevalentes, encontrandose
en 7 de ellos melanosis bulbi, 9 presentaron glaucoma y 2 tuvieron mamilaciones
del iris. Seguidamente se observaron las alteraciones del sistema nervioso central
encontrandose en 7 pacientes epilepsia o anomalias electroencefalograficas. En 2
pacientes anacusia y cabe destacar que 2 pacientes presentaron apéndices
preauriculares, estos Ultimos nunca antes reportados en la literatura en asociacion
aFPV @,
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En cuanto al tercer estudio que mencionamos anteriormente de Fernandez-Guarino

y cols., ellos incluyeron 15 pacientes con FPV, encontrando 11/15 (73%)

pertenecientes al sexo femenino y el 4/15 (27%) al sexo masculino. En cuanto a la

clasificacion de las FPV 13/15 (87%) correspondi6o al tipo Il (cesioflamea),

presentando 4 de ellas involucro extracutaneo (llb). 1/15 (7%) paciente pertenecio

al tipo 5 (cesiomarmorata) y 1/15 (7%) paciente quedd en la categoria de no

clasificable @,

A continuacién se muestra una tabla comparativa de los estudios en relaciéon a

facomatosis pigmentovascular reportados en la literatura (Tabla 3).

Traditional classification
Vidaurri-de la

Type Description Subtype Literatune* Cordisco et al™® cruz et al’ Current series

| Nevus flammeus la 6 (3%) 3 (12%) 0 o
and pigmented linear Ib o 6 (24%) 0 0
epidermal nevus

1l Nevus flammeus lla 68 (30%) 3 (12%) 6 (25%) 9 (60%)
and blue spots + b 99 (45%) 8 (32%) 18 (75%) 4 (27%)
nevus anemicus

1 Mevus flammeus Ila 14 (6%) 0 0 0
and nevus spilus + (1]]s] 15 (7%) 2 (8%) 0 0
nevus anemicus

v Nevus flammeus, Va 12 (5%) 0 o 1 (7%)
blue spots, and nevus Vb 5 (2%) 1 (4%) 0 0
spilus = nevus
anemicus

v Cutis marmorata Va 3 (19%) Not described!  Not described! 1 (7%)
telangiectasica Vb 0 Not described!  Not described! 0
congenita and blue
spots

Unclassified  Other associations Unclassified 1] 2 (8%) 0 0

not included
previously
Total 222 25 24 15

Tabla 3. Series de casos de facomatosis pigmentovascular publicados en la literatura.
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La FPV es una entidad rara cuyas manifestaciones extracutaneas son frecuentes y
pueden pasar desapercibidas, siendo el servicio de dermatologia a quien es referido

el paciente de manera inicial en la mayoria de los casos.

El Hospital Infantil de México Federico GOmez se considera un centro nacional de
referencia que provee una atencién multidisciplinaria a estos pacientes. Dado que
no existen reportes en la literatura de la casuistica de esta entidad en nuestro
hospital ni de sus asociaciones clinicas existentes, consideramos pertinente la

realizacion de este estudio.

10
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PREGUNTA DE INVESTIGACION
¢Cuales son las caracteristicas clinicas de pacientes con facomatosis

pigmentovascular en el Hospital Infantil de México Federico Gomez del afio 1990 al
20147

11
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JUSTIFICACION

Si bien existen en la literatura algunos reportes de series de casos de pacientes con
facomatosis pigmento vascular en Latinoamérica y uno de ellos realizado en México,
no existen reportes de la casuistica de esta entidad en nuestro hospital ni de sus
asociaciones clinicas existentes, por lo que consideramos que este estudio puede

aportar informacion importante a nivel tanto nacional como internacional.

12
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OBJETIVOS DEL ESTUDIO

Objetivo principal

Describir las caracteristicas clinicas de los pacientes con facomatosis
pigmentovascular en el Hospital Infantil de México Federico Gomez del afio 1990 al
2014

Objetivos secundarios

e Describir las caracteristicas demograficas (edad, sexo y lugar de origen) de
los pacientes con facomatosis pigmentovascular en el Hospital Infantil de
México Federico Gémez del afio 1990 al 2014

e Describir la frecuencia de presentacion de cada tipo de facomatosis
pigmentovascular

e Describir las manifestaciones extracutaneas asociadas de la poblacién en

estudio

13
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METODOLOGIA

Tipo de estudio

Estudio transversal, retrospectivo, descriptivo.

Poblacién
Pacientes con diagnéstico de facomatosis pigmentovascular que fueron
valorados en el servicio de dermatologia del Hospital Infantil de México Federico

Gomez en el periodo comprendido entre los afios 1990 y 2014.

Criterios de seleccion

e Criterios de inclusién:
Pacientes menores de 18 afios con diagnéstico clinico de
facomatosis pigmentovascular

e Criterios de exclusion:
Paciente que no integren criterios para el diagndéstico de
facomatosis pigmentovascular

e Criterios de eliminacién:

Pacientes con expediente incompleto

Fuente de estudio

Se revisararon y recolectaron datos de los expedientes clinicos de pacientes con

facomatosis pigmentovascular

Procedimientos

Una vez identificados los pacientes que cumplieron los criterios de seleccién, se
procedid a la revision de los expedientes clinicos y llenado de una hoja de

recoleccion de datos con las variables de estudio (Anexo 1).

14
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CONSIDERACIONES ETICAS

Se trata de un estudio que se realizé sobre reportes en expedientes clinicos, sin
intervencién en pacientes, no interfiere con la declaracion adoptada por la 182
Asamblea Médica Mundial Helsinki. Se solicitd consentimiento informado para la

autorizacion de toma de fotografias, conservando el anonimato del paciente.

PLAN DE ANALISIS ESTADISTICO

Los datos se concentraron en hojas electronicas de SPSS. Se utiliz6 la estadistica
descriptiva para analizar los datos. Los resultados se presentan de manera
descriptiva, algunos de ellos en forma de tablas y/o graficas de porcentajes y

frecuencias.

15
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DESCRIPCION DE LAS VARIABLES

Variables de Estudio

Edad

Definicion conceptual: tiempo transcurrido a partir del nacimiento de un
individuo.

Definicion operacional: registro de dato en el expediente clinico/reporte
epidemiolégico.

Tipo de variable: cuantitativa continua

Escala de medicion: Meses

Sexo

Definicion conceptual: propiedad segun la cual pueden clasificarse los
organismos de acuerdo con sus funciones reproductivas.

Definicibn operacional: registro de dato en el expediente clinico/reporte
epidemiologico.

Tipo de variable: cualitativa.

Escala de medicion: nominal, dicotomica.

Lugar de origen

Definicidon conceptual: Estado de la republica mexicana en el que vive y proviene
el paciente

Definicibn operacional: registro de dato en el expediente clinico/reporte
epidemiologico.

Tipo de variable: cualitativa.

Escala de medicion: nominal, politbmica

16
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Tipo de facomatosis pigmento vascular

Definicion conceptual: Tipo de facomatosis pigmentovascular que presenta el
paciente de acuerdo a la clasificacion de Hasegawa y Yasuhara y/o de Happle.
Tipo de variable: cualitativo

Escala de medicion: nominal

Comorbilidad

Definicién conceptual: enfermedad a nivel de algin otro 6rgano o sistema distinto
a la piel diagnosticada para la cual un paciente recibe seguimiento y/o
tratamiento.

Definicién operacional: registro de la enfermedad en el expediente clinico

Tipo de variable: cualitativa.

Escala de medicién: nominal.
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RESULTADOS DEL ESTUDIO

Se encontraron 29 expedientes en el archivo clinico con diagndstico revisado de
facomatosis en el periodo del afio 1999 al afio 2014, sin embargo Unicamente
12 pertenecieron al diagnéstico de facomatosis pigmentovascular, mientras que
el resto pertenecié a otros tipos de facomatosis.
De los pacientes encontrados 10 de ellos (83.3%) pertenecieron al sexo
femenino y 2 pacientes (16.7%) al sexo masculino, con una relacién femenino:
masculino de 5:1.
La edad de los pacientes en la que se hizo el diagndstico tuvo un rango de 1
mes a 192 meses (16 afios) como maximo (Tabla 3). La media de edad fue de
24 meses, aunque mas de la mitad de los pacientes (7/12) era menor de 6 meses
al momento del diagnadstico.
En cuanto al lugar de origen pertenecieron al Estado de México 7/12 pacientes
(58%), al Distrito Federal 2/12 pacientes (17%) y al estado de Hidalgo 3/12
pacientes (25%).
Los tipos de facomatosis pigmentovascular mas frecuentemente encontrados
fueron los siguientes:
e Eltipo Il se encontré en 11 de los 12 pacientes (91%). Entre ellos el tipo
lla o FPV cesoflamea sin afeccion extracutanea se observo en 2
pacientes (16.7%); mientras que el tipo Ilb o cesoflamea con afeccion
extracutanea se observo en 9 pacientes (75%), siendo este ultimo el mas
frecuentemente encontrado.
e Eltipo Vb o cesiomarmorata con afeccion extracutanea se presenté en 1
paciente (8.3%).

En la tabla 4 se destaca la informacion detallada de todos los casos.
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PACIENTE SEXO EDAD EN LUGAR DE TIPO ANOMALIAS ANOMALIAS DEL SNC ANOMLIAS OTRAS
NO. MESES ORIGEN DE FPV OCULARES MUSCULO- ALTERA-
ESQUELETICAS CIONES
1 F 8 Edo. Mex b Melanosis 6culi, IRM con Ninguna Ninguna
glaucoma reforzamiento
subaracnoideo
frontoparietal
2 F 4 Edo. Mex Ib Melanosis 6culi, Ninguna Discrepancia en Ninguna
glaucoma longitud de
extremidades
inferiores
3 F 24 Edo. Mex Ilb Glaucoma Ninguna Ninguna Ninguna
4 M 1 Hidalgo Ila Ninguna Ninguna Ninguna Ninguna
5 F 18 Hidalgo ilb Glaucoma, Ninguna Ninguna Ninguna
estrabismo
6 F 24 Edo. Mex Ilb Melanosis oculi RDPM, IRM con Ninguna Ninguna
reforzamiento
subependimario
7 F 192 Edo. Mex ilb Ninguna Ninguna Ninguna Ninguna
8 M 1 D.F. Il b Glaucoma Ninguna Ninguna Ninguna
9 F 24 Edo. Mex ib Pigmentacion del IRM con Discrepancia en Ninguna
iris hiperintensidades en longitud de
la corona radiada extremidades
inferiores
10 F 1 Edo. Mex Ilb Glaucoma Ninguna Discrepancia en Ninguna
longitud de
extremidades
inferiores
11 F 2 Hidalgo ib Melanosis adculi, Ninguna Ninguna Ninguna
glaucoma
12 F 1 D.F. Vv Ninguna Ninguna Discrepancia en Ninguna
longitud de
extremidades
inferiores

F: sexo femenino; M: sexo masculino
IRM: Imagen de resonancia magnética

RDPM: Retraso del desarrollo psicomotor
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Respecto a las lesiones cutaneas 11/12 (91%) pacientes presentaron asociacion
de malformacién vascular capilar (MVC) y mancha mongolica (MM) mientras que
un dnico paciente (9%) presento6 asociacion de MVC y CMTC (Fotos 1y 2).

Foto 1. Obsérvese malformacion vascular

. . Foto 2. Mancha mongélica extensa
capilar y mancha mongélica extensas 8

En cuanto a la afeccion extracutanea, de los 12 pacientes encontrados 3 de ellos
(25%) presentaron afeccion neurolégica, 9 pacientes (75%) presentaron
afeccion ocular y 4 pacientes (33.3%) presentaron alteraciones

musculoesqueléticas.

Las alteraciones del sistema nervioso central mas frecuentemente encontradas
fueron reforzamientos e hiperintensidades en la imagen de resonancia
magnética, encontradas en 3 pacientes y un paciente presentd retraso del
desarrollo psicomotor. En cuanto a las alteraciones oculares asociadas se
encontrd glaucoma en 7/12 pacientes (59%), melanosis 6culi en 4/12 pacientes

(33%), el estrabismo se presentdé en 1 (8%), solo paciente, al igual que la
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pigmentacion del iris; algunos pacientes presentaron mas de una alteracion
ocular a la vez. La discrepancia en la longitud de los miembros pélvicos fue el
unico hallazgo musculoesquelético asociado, observandose en 4/12 pacientes
(33%).
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DISCUSION

La facomatosis pigmentovascular es una rara genodermatosis a cerca de la cual
podemos discutir varios puntos respecto a lo encontrado en nuestro estudio,
algunos de ellos concordantes a los datos reportados en la literatura y otros que
difieren respecto a la misma. En cuanto al sexo encontramos una frecuencia de
83.3% para el sexo femenino, con una relacion 5:1 respecto al masculino. Esto
llama la atencién de manera significativa, ya que la literatura mundial reporta
solo un ligero predominio para el sexo femenino, con una relacion masculino:
femenino de 1:1.34 @4, sin embargo va de la mano con lo reportado por
Fernandez-Guarino y cols®, en su serie de 15 pacientes, quienes encontraron
73% de sus pacientes pertenecientes al sexo femenino, mientras que Vidaurri
de la Cruz y cols tuvieron solo 45% de sus pacientes correspondientes al sexo
femenino @,

Como bien ya mencionamos encontramos que 11 pacientes (91% de los casos)
correspondieron al tipo Il de la clasificacion de Hasegawa y Yasuhara. Esto es
algo superior a lo encontrado en la literatura mundial en donde se reporta que la
tipo Il constituye el 75-85% de los casos 7910 y es comparable al estudio
realizado en México por Vidaurri de la Cruz y cols®, que incluyé 24 pacientes y
en donde reportan el 100% de sus pacientes dentro de tipo Il de FPV. Sin
embargo contrasta con la serie mas grande reportada con 25 pacientes,
realizada en Argentina por Cordisco y cols®), quienes encontraron solo 44% de
sus pacientes pertenecientes al tipo Il de FPV.

En cuanto a la afeccidn extracutdnea sabemos que ésta se observo en 83% de
nuestros pacientes, por arriba de lo mencionado en la literatura en la cual se
reportan cifras de alrededor del 50%, sin embrago se compara bien con el
estudio mexicano de Vidaurri de la Cruz y cols quienes encontraron a 75% de
sus pacientes con involucro extracutaneo ?16). Sj bien la literatura menciona la
relacion de la facomatosis pigmentovascular al sindrome de Sturge-Weber y/o

Klippel-Trenaunay, en nuestro estudio no se encontrd ningan caso.
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En cuanto a la afeccion extracutanea, de los 12 pacientes encontrados 3 de ellos
(25%) presentaron afeccidon neuroldgica, 9 pacientes (75%) presentaron
afeccion ocular y 4 pacientes (33.3%) presentaron alteraciones
musculoesqueléticas. En nuestro estudio las principales anomalias oculares que
se encontrd fueron similares al estudio mexicano de Vidaurri y cols, siendo en
ambos estudios el glaucoma y la melanosis ocular, encontrdndose el glaucoma
como el principal hallazgo ocular extracutaneo reportado en la literatura. A
diferencia de la literatura en la que se menciona como principales asociaciones
neuroldgicas la presencia de angiomatosis leptomeningea, crisis convulsivas o
calcificaciones intracraneales en nuestro estudio no encontramos ningun
paciente con tales asociaciones y, Unicamente se observé en los pacientes
afectados reforzamientos e hiperintensidades en la IRM y un paciente con
RDPM. En lo que respecta a las anomalias musculoesqueléticas, la discrepancia
en la longitud de los miembros pélvicos fue la asociacion encontrada, de manera

comparable a los estudios realizados previamente.

23



CARACTERISTICAS CLINICAS DE PACIENTES CON FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR EN EL HOSPITAL
INFANTIL DE MEXICO FEDERICO GOMEZ DEL ANO 1990 AL 2014

CONCLUSIONES

Sabemos que la facomatosis pigmentovascular es una genodermatosis rara que,
en la mayoria de los casos, se encuentra asociada a manifestaciones
extracutaneas. El tipo de facomatosis pigmentovascular mas frecuentemente
encontrado en nuestro estudio fue la tipo Ilb en 75% de los casos. Esto es
relevante ya que, por definicidn, involucra otros érganos o sistemas diferentes a
la piel, como bien fue demostrado en nuestros pacientes en los que encontramos
manifestaciones neuroldgicas, oftalmoldgicas y musculoesqueléticas asociadas.
Cabe destacar la importancia de realizar adecuadamente el diagndstico de
facomatosis pigmentovascular ante la evaluacion clinica de un paciente que
presente lesiones cutaneas correspondientes a malformaciones vasculares
capilares en asociacion a una mancha mongolica extensa, con el objetivo de
identificar tempranamente el compromiso de otros 6érganos y ofrecer al paciente

un manejo multidisciplinario de manera oportuna.
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LIMITACION DEL ESTUDIO

Calidad de la informacion contenida en los expedientes clinicos.
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Seleccion y entrega de tema de tesis X
Busqueda de Bibliografia X
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Captura de informacion X
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Andlisis de resultados de resultados X
Escritura de tesis X
Entrega de tesis X
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ANEXOS

ANEXO 1
HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

Paciente numero:

Nombre:

Registro:

Edad al momento del diagnéstico: Sexo:

Tipo de facomatosis:

Lesiones cutaneas:

Manifestaciones extracutaneas:

Neurologicas

Oftalmoldgicas

Musculoesqueléticas

Otras
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