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PAClENTES TRATADOS EN EL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRÍA 1971-

2000. 

Vidaurri-de Ja Cruz, Helena (1), Ruiz-Maldonado, Ramón.(2) 

(1) residente de tercer año de Dermatologí;:i Pediátrica. Instituto Nacional de 

Pediatría. (2) Investigador Titular C Del Sistema Nacional De lnvestigadmres 

Departamento De Dermatología. Instituto Nacional De Pediatría 

RESUMEN 

La facomatosís pigmentovascular (FPV) es una genodermatosis rara de Ja que se 

han reportado cerca de 200 casos en Ja literatura mundial, Ja mayoría de origen 

japonés, su etiología probablemente se explique por Ja teoría de las manchas 

gemelas. Existen 5 tipos y 1 O subtipos de FPV. 

La frecuencia relativa de FPV en el Instituto Nacional de Pediatría fue de 5.8 por 

100000 pacientes pediátricos y de 6.34 por 10000 pacientes dermatológicos. 

Se presentan 24 casos de FPV con un seguimiento promedio de 5 años. 

Del tipo JI A: (25% de Ja serie) 4 varones y 2 mujeres. En este grupo se 

presentaron: melanosis bulbar en 3 pacientes, glaucoma en uno, aclaramiento 

progresivo de ambas manchas en un varón, y de la mancha melanótica en un 

varón. 

Del tipo JI 8: (75% de Ja serie) 7 varones y 11 mujeres. En este grupo se 

presen.taron: melanosis bulbar en 9 pacientes, glaucoma en 9, mamelones en el 

iris en 2 pacientes, Síndrome de Sturge Weber en 6 mujeres, Síndrome 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 

pacientes, de la mancha vascular en 2 pacientes y de la melanótica en otros 2. 

La presencia de afección sistémica en Ja FPV se relaciona de manera directa con 

Ja superficie corporal afectada por las manchas vasculares. Probablemente los 

trastornos de Ja migración del mesodermo y el ectodermo participen en Ja 

patogénesis de Ja facomatosis pigmentovascular. 



ABSTRACT 

Phakomatosis pigmentovascularis (PPV) is a rare genodermatosis. Nearly 200 

cases have been reportad worldwide, most of them of Japanese origin. lts etiology 

might be explained by the twin spotting phenomenon. There are 5 types and 10 

subtypes of PPV. 

Relativa frequency of PPV at the National lnstitute 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 11 A: 4 mala and 2 femare patients, melanosis bulbi in 3, glaucoma in 1. 

Progressive fading of the vascular and melanotic macules in one mala and 

progressive fading of the melanotic macule in one male. 

PPV type 11 B: 7 mala and 11 femare patients, melanosis bulbi in 9, glaucoma in 9, 

iris mammillations in 2, Sturge Weber syndrome in 6 female patients and Klippel­

Trenaunay syndrome in 2 males. Hemifacial, hemicorporal or limb hypertrophy 

without venous insufficiency in 6 femare 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 fema les. 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. 
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INTRODUCCIÓN: 

La facomatosis pigmentovascular (FPV) es una <gen-oderlTlatosis en la que 
<--· -•. - . "- - - --, 

coinciden una malformación vascular plana y unnev_o pigr;Tientario de melanocitos 

dérmicos, se define como melanosis oculocutánea más nevo flammeus y forma 

parte de los síndromes neurocutáneos (1) 

Se llamó FPV por Ola en 1947 aunque. desde .1_910 se describen casos de 

asociación de manchas meianociticas y \lasc~l~res (2), En 1985 se propuso una 

clasificación de la enfermedad en 4 tipos (2) _ci~ acuerdo al tipo de componente 

pigmentario que acompaña a la malformabión%scuiar plana: 
.; . ·.· .. ... .. , 

Tipo! : 

Tipo 11: 

Tipo 111: 

Tipo IV: 

:,.' ;~ .. :·:~/J· 

malformación vascular pl~~ci~§~·;j~fociepidérmico lineal 

malformación vascular pl~~~i':V;'.riil~riocifosis dérmica con o sin nevo 
anémico ·.· : 0:.,'?(gfü:·~l~~i[K:t:i/; ...... __ -
malformación vascular i:i!ána yn~~o spilus con o sin. nevo anémico 

malformación vascular plana, ~el~nocitosis ,dérmica y nevo spilus 

con o sin nevo anémico. 

Recientemente se agregó a esta clasificación un quinto tipo constituido por cutis 

marmorata telangiectatica congenita y melanocitosis dérmica. (3) 

Cada tipo a su vez se subdivide en: 

A: si sólo hay afección oculocutánea 

8 : si hay involucro extracutáneo: musculoesquelético, nervioso o de otros 

sistemas. 

Se han descrito poco más de 200 casos de FPV en la literatura mundial, 

predominantemente en la población japonesa (2, 4-9) y casos esporádicos en 

poblacion~~ de: Alemania (13-14), Estados Unidos (15-19), Francia (20-22), 

Holanda (23),Jtalia (24-25), Nepal (26), Reino Unido (27), Tailandia (28), y Turquía 

(29). En:México se han reportado 4 casos del Instituto Nacional de Pediatría (30). 
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; . ' ' '• . 

La FPV se presenta de manera esporádica y Ja relación hombre mujer es de 

1: 1_.34 en/o~ éasos,'pl.JbJi~ados hasta ahora. El tipo más frecuente es el JI B. 

La ' hipóte~is ~:~~· aceptada sobre su etiología es Ja teoría propuesta por Happle 
·'.-· .:.- '.··"':·· ... · .. ·._;_ ::·· .. ,,· ·', 

: <:31).de .las manchas gemelas: pérdida de Ja heterocigocidad en un embrión que es 

l'le'te~Óé:igo para 2 mutaciones diferentes y que durante la recombinación somática 

da origen a 2 lineas celulares homocigotas para una mutación cada una. Se 

desconoce el defecto genético que origina la FPV. 

MATERIAL Y METODOS: 

Se trata de un estudio observacional, descriptivo y retrolectivo. Se llevó a cabo 

entre marzo de 1999 y febrero de 2002 en el Departamento de Dermatología del 

Instituto Nacional de Pediatría. 

Se revisaron los registros del archivo clínico y del archivo iconográfico del 

Departamento de Dermatología del Instituto Nacional de Pediatría buscando a los 

pacientes con el diagnóstico de facomatosis pigmentovascular, se dio seguimiento 

clínico e iconográfico a todos los pacientes. La superficie corporal afectada se 

midió con la regla de los 9 adaptada para niños (32). Todos los pacientes fueron 

evaluados por los Servicios de Oftalmología, Ortopedia, Neurología y Radiología 

de acuerdo a los hallazgos clínicos. Se recolectaron Jos siguientes datos por 

paciente: edad, sexo, características clínicas de las lesiones cutáneas, 

alteraciones vasculares, oculares, neurológicas, músculo-esqueléticas y otros 

trastornos asociados. 

RESULTADOS 

Se encontraron 24 pacientes con facomatosis pigmentovascular en el Instituto 

Nacional de Pediatria entre 1971 y 2000. Durante estos 30 años se atendieron 
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por primera vez 413597.pacientes, y en el Servicio de Dermatología: 37843 . .. El 

tiempo de seguimiento promedio fue de 61 "meses de acúerdo ' a Jos. registros ' 

iconográficos y de los expediente~ d1ínicos. ', ' ' ' .•.. ·•; ...... · 
... ·.: ... __ .. :-,_ :' :. <; . .' :~ :;:·. ·.-- ~ '. · ·:-_ ,: :':·:; .. >·~.- ;" ,"?~\: ./ · .. -

::::::~i~f~~~~~~~t~~r~~~~~~~~ti~[,,~i;b~~·t~ · ·· 
.--- ~,·.J'.~'\-;:~3-~, \.~;t: ' . :~-,,.--• º¡ . . ~ ·. -. . .--: :. ~ .:_, ;;,:>- -'· ····. , .. 

La~_tiP~~- -_df;t _ F_Pv_:·e-nc~_n_trad~s-:ru~rOri': · : : .· ,.·~ /:/.-:.·' ,--.-, i', ~ .... ,::\;•.:. ·'··>;··· • · 

~ ; Tipb Ir A: 6 padentes (25% ' de. la serie): ~ .. ~arog~~i,y 2 mujeres, relación 

hil~br~: mujer: 2:1 : Frecuencia reiativ~: '1 :45' ~6i~fooooo en los pacientes 
''. - : i . ' - - - ·_ - .. -~·· ,' .- .' . · ~· .:: "-"---::-c: _--_ , _ _,;,- . • _.::·. : . : .: :_ 

pediátricos y 1.585 por 10000 en los p~cje~!es 9ermatológicos. Incidencia: 

un caso nuevo cada 60 meses. _ .. ,,,_ ... ; 

· · • Tipo 11 B: 18 pacientes (75% de la ~~ria) ~· ? :V'~rones y 11 mujeres, relación 

hombre: mujer: 1 :1.6. Frecuenciar~l~ti~a:){:~s por 100000 en los pacientes 

pediátricos y 4.755por1000() pa~;';ih't~s .dermatológicos. Incidencia: un 

caso nuevo cada 20 meses . • · .,· ::,; · ~ '.''.'?~·:.' '· · 

Las características clínicas de los pacientes. ¿9 muestran en las Tablas 1 y 2. 

DISCUSIÓN 

La FPV es una genodermatosis rara, en la Tabla 3 se agrupan por subtipo y 

género los casos reportados hasta ahora. La serie más grande de FPV es 

Argentina con 25 casos (12). Nuestra serie es la segunda más grande, durante el 

seguimiento de 60 meses observamos aclaramiento progresivo de las manchas 

melanótica y vascular en 7 pacientes. Dicho comportamiento clínico se ha 

reportado sólo en un paciente con FPV 11 A (14). En nuestra serie sólo se 

encontraron tipos 11 A y 11 B, el tipo más frecuente entre los pacientes asiáticos es 

11 B. Históricamente las poblaciones indigenas de América provienen de 
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TABLA 1 

FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR TIPO 11 A. CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS. 

Paciente Género 
número 

Edad Anormalidades oculares Otros hallazgos 

1 F(') 3 meses melanosis bulbar, hipervascularidad ninguno 
2 F 16 años ninguna morfea lineal en brazo 

3 
4 
5 
6 

M}) 0.5 meses glaucoma 
M (') 3 meses melanosis bulbar 
M 11 & 3 meses ninguna 
M 7 meses melanosis bulbar, glaucoma 

hidrocele 
convulsiones al nacimiento, desarrollo ulterior. normal 
ninguno 
frenillo lingual 

se MM % (1): superficie corporal afectada por mancha melanótica 
se MVe % (2): superficie corporal afectada por malfonnación vascular capilar 
\\: nevo anémico en mejilla y dorso sobre mancha melanótica. 
}}: aclaramiento progresivo de mancha melanótica 
&: aclaramiento progresivo de mancha melanótica y nevo flammeo 

('): previamente publicada por Ruiz-Maldonado, et al. 

SCMM%(1) 

23 
2 

24 
56 
32 
8 

SCMVC%(2) 

24 
3 

14 
36 
5 

56 



TABLA2 

FACOMATOS1S PIGMENTOVASCULAR. Tl~O 11 B. CAAACTERISTICAS CÚNICAS. 

Paciente Gi:nero Edad Anonn1lld1des oculares Anonn1lld1des neuro16glcas otros hallugos 
nWntro 

7 
8 
9 
10 
11 
12 
13 
14 
15 
16 
17 
18 
19 
20 
21 
22 
23 
24 

F 1 meses melanosis bullar. glaucana SSW ""9'10 
F('J 2 meses melanos~ bullar. h¡ler<astularidad convulsiolles 114>ertrofia hemdacial izt¡Jimda 
F 5 meses megalocbmea, opacidades comeale SSW anacusia bilaleral 
F 6 meses gJaucana cmlUislotles nng>m 
Fº 8 meses ninguna neuroflbrcma plex1fomie en cueXo quisle óseo tibia!, h4:>er1rob hemicorporal 
F 11 meses melanosls bullar. glaucoma SSW n'1guno 
F)) 2ailos estrabrsmo SSW.agresMdad.raltasomenlal.higranasS<bliJrales macrocelalra. ti¡ierlroliaLÑ!lerald9p0ma. 
F(") 3 allo> melanosis bullar. gia'.icana SSW ninguno 
F"1) 3 ailos melanosis bullar. mamelones del ins n'1guna escoliosis. hl>ertrolia d9 pierna rzquierda 
F 5 al\os glaimra SSW h!>ertrofia hemilaoal 
F 12 ailos melanosis butlal roiguna h¡iertrolia del brazo derecho 
M'"& 1 mes glaucana convulsiones. 114>er1ensi6n endxraneana hepaloesplencmegalia. escollOsis. hemia ll!bical. apéndce pteauri:ul;r 
M 1 mes ninguna calcificaciones cerebrales. a:rofla cortical, convulsiones anacusla bilateral 
M 1 mes glaucana EEG anormaJ, hidrocefalia h¡iertrcf~ unlaleral de p~ma 
M({ 4 meses melal'.osisbullat. g!aucana alroliaCOll<al. sir.d'anede h;leractrJidady défd d91aa!eroón hepaloesp!ellanegaia. SKT, apéndceprealri:ular, hernar9IJna iNestN 
Mil Sallo> melanw.<bullar,glaucana EEGanormal espinabifidaoculla.hl>ertroliahlmfacial 
M& 5 afies rr.elanosis bulbar, mamelones del ms retraso distte!o del desarrollo sindad1ha de? y 4' dedos de ambos pies. escoliosis 
M 11 al\os ninguna ninguna escolosls. SKT. ~ 1enar e h!>otenar. dennalogloíos abel!ar<es 

SSW: SindJome de Sturge Weber 
SKT: Sindrome de Klippel Trenaunay 
SC MM % (1 ): superficie corporal afectada por mancha melanótica 
SC MVC % (2): supeñic~ corporal afectada por malfomnaci6n vaSCtJlar capilar 
•· mancha café con leche con patrón de mancha que rebasa la linea media en tronco anterior y posteriol'. 

nevo hipocr6mico en cuello, pecho y ambos brazos. 
mancha cafe con leche en cuadrante abdominal superior derecho 7 x 3 cm 

((: aclaramiento progresivo de nevo flammeo 
)}: ac!aramiento progresivo de mancha melanótica 
11: EEG con inmadurez pero sin convulsiones 
&: aclaramiento progresivo de mancha melanótica y nevo flammeo 

("): p<eviamente publicado por Ruiz-Maldonado, et al. 

SCllll'll(1) SCVCll'll(2) 

51 
33 

. ,5 
25 . 

3 . 
' 71 .· 

14 
30 
ID 
51 
38 
35 
32 
46 
35 
52 

36 
34 

.• 33 
. 85 

·1 8 

.; ~ 
.. " ~~ ·:, .. 
:: ~<: 

52 . 
2F 
74 

· l) 

23 
30 
33 



TABLA 3 

FACOMATOSIS PIGMENTOVASCULAR. CASOS REPORTADOS. 

Tipo Hombres Mujeres NE* Total Porcentaje 
1 A 3 o 3 >: 6 2.8 
I · B o o o .O · o 
11 A 13 19 34 . 66 31.4 
11 B 16 20 58 94 44.8 
lllA 2 3 7 12· 5.7 
1118 3 4 7 14 6.7 
IVA 1 3 8 12 5.7 
IVB o 2 3 .5 2.4 
VA 1 o o 1 0.5 
V B o o o o o 
Total 39 51 120 210 100 

NE*: género no especificado. 
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poblaciones asiáticas, lo que probablemente explique una mayor frecuencia de 

FPV 11 B en nuestro estudio. 

El patrón de mosaicismo más frecuentemente encontrado en nuestra serie tanto 

en la mancha vascular como en la mancha melanótica fue el que rebasa la línea 

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 y filoide en el 4% de cada mancha; 3 pacientes 

presentaron patrones combinados de mosaicismo: lateralizado en algunas áreas, 

rebasando la línea media en otras y filoide. No se encontró ningún paciente con 

patrón de mosaicismo que siguiera las líneas 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 11 A la 

mancha vascular ocupó el 23±20% de la superficie corporal y en el grupo 11 B 

ocupó el 39;!:20%, al compararlos se encontró una p <O.OS entre grupos aplicando 

la prueba de T de Student 

Dos pacientes del tipo 11 B presentaron manchas café con leche, en una paciente 

era sólo una mancha que afectaba el 50% de la superficie corporal, también 

presentó un neurofibroma plexiforme y en un varón la mancha café con leche 

afectó el 2% de la superfiCie corporal. La primera paciente presentó 

neurofibromatosis tipo 1 segmentaria, desafortunadamente no se le practicó 

examen cromosómico. Las manchas café con leche se han reportado sólo en un 

paciente con FPV (26). 

Dentro de las malformaciones vasculares asociadas encontramos 6 pacientes con 

Síndrome de Sturge Weber, todos del sexo femenino, lo que concuerda con la 

mayor frecuencia de éste síndrome en las mujeres con FPV que en los varones, 

además, encontramos 2 pacientes masculinos con síndrome de Klippel­

Trenaunay. Esta diferencia de frecuencias de malformaciones vasculares 

asociadas a FPV de acuerdo al género concuerda con la revisión de la literatura: 
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.. ' . -~ . 

::":>(; "\:' ,, .. ·,,., .. 1. ' · . · · ... ·:·:: :·~:-./· - · "'' ., ._ :/>' ·-:·,. ,: -:-... . -.. 

~~i1:~~l~~~i~i~~~f ~ii~~~f;~~~l~~i~!l~~f i~lf:t> 
. Cgi :trasl&r~()~;:, º ..... _. prese~i~;b~ 1 n.· ,,. pac12Áíl~ ;1~~F t1~·~ 1 1 ~ •• e1 más 

·· <f~~6i;~'~i~:~.~ { 'r:~j'~~~~i~·[~~f~~~;~'~ ,, :&<•~'~?if{s'tr~'i;f;i%á·~~f;;cuentes fueron: 
:•. ~ "., .. ,,e . · -~ :y.~·-, .. ,\ ·:··.:··· < .. : .-.': ;;:.tN;·: ! ·::<:;:::;._'..~:-~T:::t:. t.:: :.:_,~:'~::_.,: .. ~· ·, ·");:··~; '<:;_+J.·\:~~1:; ·'": :·~~·-.·.·.;·~::·: ::· .. '· . •• -- ' -:' :• •• ·:,· •. ' 

·:melanosis !; b . .. '.ipacieintes y glauccima• en 9, 2j:iaCientes presentaron 
'.~-;:: j·,\:,~:(\·',:o:~,·~~;,~:.,~·;k;:-;~~:~z_~~-;;:-.,~;~:zt~t~-~_::'.~·-~-·:~wJ:;L'. _~·/·--_:.: · t> ·. -- -_:e_-_ ~-- · >·,, ·., ·. · : : _ ~· -_::: · :: ·. ..._. ::_-::_ --• :--~ 

·."· .. ' 11_1amelo.11~.s_ .d,e1.iris •qu!! J1¿,Jsta ahora se han reportado sólo en 2 pacientes (15, 23, 
.\ .. ·. .. 33>'.' '.''''~ ·· 'i{!{~,·~, ,;.'}.'.);;>: ·< . . . . 

•' !'_· ·.-·· .. ;- -,_·< '/i::-.~·. /;~ .·_.;-.'· . 

,·~~;:·7'p,~t~-~Í~~:~el grupo 11 8 se detectaron trastornos electroencefalográficos. En 

: diJ~· p~cl~~t~;¡· sei detectó anacusia, y otros dos pacientes presentaron apéndices 

.. ··• pr~.a~ri~ulares y hepatoesplenomegalia. Los apéndices preauriculares son 

• ··: rnálformaciones congénitas menores que pueden señalar trastornos del desarrollo 

que se generan entre la a• y 6ª semanas de la vida embrionaria. Es la primera vez 

que se describen pacientes con FPV, apéndices preauriculares y 

hepatoesplenomegalia. 

Los trastornos extracutáneos de la FPV reflejan trastornos del desarrollo tanto en 

el ectodermo (oculares, nerviosos) como en el mesodermo (vasculares, 

auriculares, viscerales y músculo-esqueléticos) y la influencia mutua en el 

desarrollo normal del ectodermo y mesodermo. Algunas alteraciones están 

presentes en el mismo segmento corporal siguiendo las líneas de migración 

embrionaria de los semitas. Otras, siguiendo estructuras más superficiales como 

las líneas de Blaschko y finalmente algunas en diferentes segmentos corporales 

probablemente por defectos de la migración. El aclaramiento progresivo de las 

manchas en algunos de nuestros pacientes parece apoyar la hipótesis de que la 

FPV presenta trastornos en la migración de las células del neuroectodermo y del 

mesodermo. Probablemente factores relacionados con el cromosoma X participen 

en la migración de las células endoteliales puesto que hay una mayor frecuencia 

7 



de malformaciones vasculares como el slndrom~ Sturd~\/\fe~~r' en la~, mujeres 

que en los varones. 

CONCLUSIONES 

La frecuencia relativa de la facomatosis pigmentovascular en el l,nstituto 

Nacional de Pediatría es de 5.8 por 100000 pacientes pediátricos y cie 6.34 

por 10000 pacientes dermatológicos. 

La presencia de afección sistémica en la FPV se relaciona de manera 

directa con la superficie corporal afectada por las manchas vasculares. 

• Algunos de nuestros pacientes mostraron aclaramiento progresivo de 

alguna o ambas manchas. 

• Probablemente los trastornos de la migración del mesodermo y el 

ectodermo participen en la patogénesis de la facomatosis 

, pigmentovascular. 
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