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FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR. HALLAZGOS CLINICOS EN LOS
PACIENTES TRATADOS EN EL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA 1971-
2000

k'»Vida‘Urri-de la Cruz, Helena (1), Ruiz-Maldonado, Ramén.(2)

 (1) re5|dente de tercer afo de Dermatologia Pedidtrica. Instituto Nacional de
Pedlatna (2) Investigador Titular C Del Sistema Nacional De Investigaddres
Departamento De Dermatologia.  Instituto Nacional De Pediatria

RESUMEN :

La facomatosis pigment'd\'/as:cu'larr (FPV) es una genodermatosis rara de la que se
han reportado cerca de 200 casos en la literatura mundial, la mayoria de origen
japonés, su etiologia probablemente se explique por la teoria de las manchas
gemelas. Existen 5 tipos y 10 subtipos de FPV.

La frecuencia relativa de FPV en el Instituto Nacional de Pediatria fue de 5.8 por
100000 pacientes pediétricos‘y de 6.34 por 10000 pacientes dermatolégicos.

Se presentan 24 caéos de FPV con un seguimiento promedio de 5 afios.

Del tipo Il A' (25% de la serie) 4 varones y 2 mujeres. En este grupo se
presentaron melanosis bulbar en 3 pacientes, glaucoma en uno, aclaramiento
progresivc de ambas manchas en un varén, y de la mancha melanética en un

“varén.

v';Del tipo'Hl B: (75%:de la serie) 7 varones y 11 mujeres. En este grupo se

iy presentaron melanosw bulbar en 9 pacientes, glaucoma en 9, mamelones en el

; |r|s en2 pacnentes, Sindrome de Sturge Weber en 6 mujeres, Sindrome de Klippel!
: Trenaunay en 2 varones, hipertrofia hemicorporal, hemifacial o de extremidades
: ‘en 6 mujeres -y 4 varones, aclaramiento progresivo de ambas manchas en 2
) pacuentes, de la mancha vascular en 2 pacientes y de la melandtica en otros 2.

La presencia de afeccion sistémica en la FPV se relaciona de manera directa con
la superficie corporal afectada por las manchas vasculares. Probablemente los
trastornos de la migracion del mesodermo y el ectodermo participen en la

patogénesis de la facomatosis pigmentovascular.



ABSTRACT

Phakomatosis pigmentovascularis (PPV) is a rare genodermatosis. Nearly 200
cases have been reported worldwide, most of them of Japanese origin. Its etiology
might be explained by the twin spotting phenomenon. There are 5 types and 10
subtypes of PPV.

Relative frequency of PPV at the National Institute of Pediatrics was of 5.8 per
100000 pediatric patients and of 6.34 per 10000 dermatological patients. We
report 24 cases of PPV with an a average follow up time of 5 years with the
following findings:

PPV type Il A: 4 male and 2 female patients, melanosis bulbi in 3, glaucoma in 1.
Progressive fading of the vascular and melanotic macules in one male and
progressive fading of the melanotic macule in one male.

PPV type Il B: 7 male and 11 female patients, melanosis bulbi in 9, glaucoma in 8,
iris mammillations in 2, Sturge Weber syndrome in 6 female patients and Klippel-
Trenaunay syndrovme in 2 males. Hemifacial, hemicorpora! or limb hypertrophy
without venous insufficiency in 6 female and 4 male patients. Progressive fading of
both macules in 2 males, of the vascular macule in one male, and of the melanotic
macule in 2 females. No other types of PPV were found.

Systemic involvement in PPV was related to the body surface area affected by the
vascular macules. Ectodermal and mesodermal migration disorders might be
involved in the pathogenesis of PPV.

PALABRAS CLAVE: Facomatosis  pigmentovascular, genodermatosis,

mosaicismo.

KEYWORDS: Phakomatosis pigmentovascularis, genodermatosis, mosaicism.



INTRODUCCION:

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es una genodermatosis en la que
coinciden una malformacién vascular plana y | un nevo plgmentano de melanocitos
dérmicos, se define como melanosis oculocutanea mas nevo flammeus y forma

parte de los sindromes neurocutaneos (1)
Se llamé FPV por Ota en 1947 aunque désde 1910 se describen casos de
asociacion de manchas melanociticas y va_scula(es (2),. En 1985 se propuso una
clasificacién de la enfermedad en 4 tipos (2)de acuerdo al tipo de componente
pigmentario que acompana a la malform'acivér_i"\'/;é'sc‘ular plana:

Tipo | : malformacion vascular plana y nevo epndermxco lineal

Tipo Il malformacion vascular pla a. y nocitosus dérmlca con o sin nevo
anémico :

Tipo lI: malformacién vascular plana y nevo spllus con o sin nevo anémico

Tipo IV: malformacién vascular plana, melanocnosns dermlca y nevo spilus

con o sin nevo anémico.

Recientemente se agregd a esta clasificacion un quinto tipo constituido por cutis
marmorala telangiectatica congenita y melanocitosis dérmica. (3)

Cada tipo a su vez se subdivide en:

A: sisolo hay afeccion oculocutanea

B: si hay involucro extracutdaneo: musculoesquelético, nervioso o de otros

sistemas.

Se han descrito poco mas de 200 casos de FPV en la literatura mundial,
predominantemente en la poblacion japonesa (2, 4-9) y casos esporadicos en
poblaciones - de: Alemania (13-14), Estados Unidos (15-19), Francia (20-22),
Holanda (23);' italia (24-25), Nepal (26), Reino Unido (27), Tailandia (28), y Turquia
(29). En México se han reportado 4 casos del Instituto Nacional de Pediatria (30).



_ La FPV se presenta de manera esporadica y la relacion hombre mujer es de
o 0 1. 34 en los casos pubhcados hasta ahora. El tipo mas frecuente es el Il B.

‘;La'"hipé_tébsis mas acebtada sobre su etiologia es la teoria propuesta por Happle
N (31),dé las manchas gemelas: pérdida de la heterocigocidad en un embrién que es

o 'h'eterécig‘o para 2 mutaciones diferentes y que durante l2 recombinacion somatica

da bfigen a 2 lineas celulares homocigotas para una mutaciéon cada una. Se
desconoce el defecto genético que origina la FPV.

MATERIAL Y METODOS:

Se trata de un estudio observacional, descriptivo y retrolectivo. Se llevd a cabo
entre marzo de 1999 y febrero de 2002 en el Departamento de Dermatologia del
Instituto Nacional de Pediatria.

Se revisaron los registros del archivo clinico y del archivo iconografico del
Departamento de Dermatologia del Instituto Nacional de Pediatria buscando a los
pacientes con el diagndstico de facomatosis pigmentovascular, se dio seguimiento
clinico e iconografico a todos los pacientes. La superficie corporal afectada se
midié con la regla de los 9 adaptada para nifos (32). Todos los pacientes fueron
evaluados por los Servicios de Oftalmologia, Ortopedia, Neurologia y Radiologia
de acuerdo a los hallazgos clinicos. Se recolectaron los siguientes datos por
paciente: edad, sexo, caracteristicas clinicas de las lesiones cutaneas,
alteraciones vasculares, oculares, neurolégicas, musculo-esqueléticas y otros

trastornos asociados.

RESULTADOS

Se encontraron 24 pacientes con facomatosis pigmentovascular en el Instituto
Naciona!l de Pediatria entre 1971 y 2000. Durante estos 30 afios se atendieron
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por primera vez 413597 pacientes, y en el Servicic de Dermatologfa 37843. El
tiempo de seguimiento promedio fue de 61.meses_de acuerdo a los’ regustros

iconograficos y de los’ expeduentes chnlcos s

La frecuencia relanva de FPV en: el INF' fue le: 5.8 por.
pediatricos y de.. 6. 34 por 10000 pac entes dermatologlcos Lz |nc1dencia fue un%

caso nuevo cad Wl

Los tlpos de FPV encontrados fueron
Tlpo Il A: 6 pamentes (25% de Ia serie)

3 hombre mujer: 2:1. -Frecuencia relahv
pediatricos y 1.585 por 10000 en Ios pacle

un caso nuevo cada 60 meses. .

* Tipo Il B: 18 pacientes (75% de Ia serie)

hombre:mujer: 1:1.6. Frecuenc:a relatlva /
pediatricos y 4.755 por 10000;pa tes_, érmatolégicos. Incidencia: un

caso nuevo cada 20 meseS, o

varone _y 2 mujeres, relacion
1.45 por. 100000 en los pacientes

sidermatologlcos. Incidencia:

rones y 11 mujeres, relacion
4.35 por 100000 en los pacientes

Las caracteristicas clinicas de los pacientes se mugStran enlas Tablas 1y 2.
DISCUSION

La FPV es una genodermatosis rara, en la Tabla 3 se agrupan por subtipo y
género los casos reportados hasta ahora. La serie mas grande de FPV es
Argentina con 25 casos (12). Nuestra serie es la segunda mas grande, durante el
seguimiento de 60 meses observamos aclaramiento progresivo de las manchas
melandtica y vascular en 7 pacientes. Dicho comportamiento clinico se ha
reportado sélo en un paciente con FPV Il A (14). En nuestra serie sélo se
encontraron tipos Il Ay |l B, el tipo mas frecuente entre los pacientes asiaticos es
Il B. Histéricamente las poblaciones indigenas de América provienen de

[
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Paciente Género

nimero
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F
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TABLA 1

FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR TIPO A CARACTER[STICAS CLINICAS

Edad  Anormalidades oculares Otros hallazgos

3meses melanosis bulbar, hipervascularidad mnguno :

16afios  ninguna morfea lineal en brazo :
0.5 meses glaucoma hidrocele
3meses melanosis bulbar convulsiones al nacimiento, desarmllo ullenor nurrnal ’
3 meses ninguna ninguno
7meses melanosis bulbar, glaucoma frenillo lingual

SC MM % (1): superficie corporal afectada por mancha melanética
SC MVC % (2): superficie corporal afectada por malformacién vascular capilar

W
¥
&

o

nevo anémico en mejilla y dorso sobre mancha melandtica.
aclaramiento progresivo de mancha melanética
aclaramiento progresivo de mancha melanética y nevo flammeo

previamente publicada por Ruiz-Maldonado, et al.

sCMM% ()

P
2
%

56
2
8

SCMVC% ()

o
3

Payr



Paciente Género  Edad

némerc
7

NOD SISEL

400 10 ¥ 1TVE

\;

s
l

F 1 meses
F()  2meses
F Smeses
F G meses
F° 8meses
F 11 meses
F) 2aflos
F{) 3afios
o)) 3afios
F Saflos
F 12aflos
M*™ & imes
M 1mes
M 1mes
M{{ 4 meses
M Safios
Ma Safios
M 11 afios

_ TABLA2
FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR TIPO i B. CARACTERISTICAS CLINICAS

Anormalidades cculares Ancrmalidades neurcléglicas Otros hallazgos
meiancs:s butbar, glaucoma SSW nNGuUno
bubbar, hip dad hiperirofia hemifacial quierda
megalocdimea, opacidades comeale SSW anacusia bilaleral
glaucoma convulsiones ninguno
nnguna neurofibroma plexiforme en cuslio quiste 6seo tibial, hipertrofia hemicorporal
melanosis bubar, glaucoma SSW ninguno
estrabismo SSW, agreswvidad, retraso mental, higromas subdurales macrocefalia, hipertrofia unilaleral de piema.
melanosis bubbar, glautoma SswW NNGUNO
melanesis bubbar, mamelones del ins ninguna escoliosis, hipartrofia de pierna @quierda
glaucom:a SSW hipertrofia hemifacial.
melanosis bubat ninguna hipertrofia del brazo derecho
glaucoma P O hepaloasplenomegalia, escoliosis, hamia umbifical, apéndice preauficular
ninguna calaficaciones cerebrales, atrofia cortical, convuisiones anacusia blaleral
glaucoma EEG anomal, hidrocefalia hpestiofia undateral de piema
melanosis bubat, glaucoma alrofia corical, sindrome de hyperactvidad y défict de la atencion hepatoesplenomegalia, SKT, apéndice preaunicuiar, hemangioma intestine

melanoss bulbar, glaucoma EEG anoma!
mielanosis bubar, mamelones del ins retraso discteto del desarrclio
ninguna ninguna

espina bifida oculta, hipartrofia hemifacial
sindactiia de 3° y 4° dedos de ambos pies, escoliosis
escoliosts, SKT, hipopiasia tenar e hipotenar, demaloglios abemantes

SSW:  Sindrome de Sturge Weber
SKT:  Sindrome de Kiippel Trenaunay
SC MM % (1): superficie corporal afectada por mancha mglané!ia

SCMVC % (2):

rficie corporal afectada por vascular capilar

mancha café con leche con patrén de mancha que rebasa la linea media en tronco anterior y posterior.
nevo hipocrdmico en cuello, pecho y ambos brazos.
mancha café con leche en cuadrante abdominal superior derecho 7 x 3 cm

{: aclaramiento progresivo de nevo flammeo

i3 aclaramiento progresivo de mancha melandtica

I EEG con inmadurez pero sin convulsiones

& aclaramiento progresivo de mancha melandtica y nevo flammeo
) p blicado por Ruiz: etal.

K
]
1

RESBEEISEINwR o
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TABLA 3

FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR. CASOS REPORTADOS.

Tipo Hombres Mujeres NE* % Total Porcentaje
1A o3 0 3 g 2.8
1B 0 0 DR o ) S E
A 13 19 34 .86 314
ne 16 20 L ST - SERSSY X )
HNA - 2 3 7 WA e TN
ms 3 4 7 14 L 8.7
LIV A 1 3 8 e A2 08T
“IvB [+] 2 3 & G 24
VIA 1 o] 0o - 3 . 10 s 05
V.B. 0 0 e A0 R
39 51 120 - ‘ 210 - ¢ 100

Total

NE*: género no especificado,

,] TESIS CON
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poblac:ones as;atlcas lo que probablemente explique una mayor frecuencna de o
; FPV Il B ennuestro estudio. :

".{El patrén de mosaicismo mas frecuentemente encontrado en nuestra serie tanto

. ehfié mancha vascular como en la mancha melanética fue el que rebasa la linea
media en el 79% de cada tipo de mancha, lateralizado en el 4% de las manchas
vasculares y en el 8% de las manchas melanoticas, en tablero de ajedrez en el 4%
‘de los casos de cada mancha vy filoide en el 4% de cada mancha; 3 pacientes
presentaron patrones combinados de mosaicismo: lateralizado en algunas areas,
rebasando la linea media en otras y filoide. No se encontrd ningun paciente con
patrén de mosaicismo que siguiera las lineas de Blaschko. En nuestros pacientes
encontramos que el involucro sistémico en la FPV se relaciona de manera directa
con la superficie corporal afectada por la mancha vascular. En el grupo l A la
mancha vascular ocupé el 23+20% de la superficie corporal y en el grupo |I B
ocupd el 39+20%, al compararlos se encontré una p <0.05 entre grupos aplicando
la prueba de T de Student

Dos pacientes del tipo 1l B presentaron manchas café con leche, en una paciente
era solo una mancha que afectaba el 50% de la superficie corporal, también
presentd un neurofibroma plexiforme y en un vardén la mancha café con leche
afectd el 2% de la superficie corporal. La primera paciente presenté
neurofibromatosis tipo | segmentaria, desafortunadamente no se le practicd
examen cromosomico. Las manchas café con leche se han reportado sélo en un
paciente con FPV (26).

Dentro de las malformaciones vasculares asociadas encontramos 6 pacientes con
Sindrome de Sturge Weber, todos del sexo femenino, lo que concuerda con la
mayor frecuencia de éste sindrome en las mujeres con FPV que en los varones,
ademas, encontramos 2 pacientes masculinos con sindrome de Klippel-
Trenaunay. Esta diferencia de frecuencias de malformaciones vasculares
asociadas a FPV de acuerdo al género concuerda con la revisién de la literatura:



Aahora se han reportado solo en 2 pacientes (15, 23,

: En 7 pacientes del grupo Il B se detectaron trastornos electroencefalogréficos. En
";dos paclentes se detectd anacusia, y otros dos pacientes presentaron apéndices

_ Apreapnculares y hepatoesplenomegalia. Los apéndices preauriculares son
malqumaciones congénitas menores que pueden senalar trastornos del desarroilo
que se generan entre la 8" y 6 semanas de la vida embrionaria. Es la primera vez

que se describen pacientes con FPV, apéndices preauriculares vy

hepatoesplenomegalia.

Los trastornos extracutaneos de la FPV reflejan trastornos del desarrollo tanto en
el ectodermo (oculares, nerviosos) como en el mesodermo (vasculares,
auriculares, viscerales y musculo-esqueléticos) y la influencia mutua en el
desarrollo normal del ectodermo y mesodermo. Algunas alteraciones estan
presentes en el mismo segmento corporal siguiendo las lineas de migracion
embrionaria de los somitas. Otras, siguiendo estructuras mas superficiales como
las lineas de Blaschko y finalmente algunas en diferentes segmentos corporales
probablemente por defectos de la migracion. El aclaramiento progresivo de las
manchas en algunos de nuestros pacientes parece apoyar la hipotesis de que la
FPV presenta trastornos en la migracion de las células del neuroectodermo y del
mesodermo. Probablemente factores relacionados con el cromosoma X participen
en la migracién de las células endoteliales puesto que hay una mayor frecuencia



de malformaciones vasculares como el slndrome Sturge Weber en las mu;eres'

que en los varones.

CONCLUSIONES

La frecuencia relativa de la facomatosis pigmentovascular en el Instituto
Nacional de Pediatria es de 5.8 por 100000 pacnentes pedlatrlcos y de 6.34
por 10000 pacientes dermatoldgicos. )

La presencia de afeccion sistémica en la FPV se relaciona de manera
directa con la superficie corporal afectada por las manchas vasculares.
Alguhos de nuestros pacientes mostraron aclaramiento progresivo de
alguna o ambas manchas.

Probablemente los trastornos de la migracion del mesodermo y el
ectodefmo participen en la patogénesis de la facomatosis

" pigmentovascular.
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