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{QUE TIPO DE MANCHAS
DEBERIAN PREOCUPARNOS?




MANCHAS FEAS, BUENAS Y
MALAS EN PEDIATRIA

Manchas buenas :
aisladas o en escaso numero
asintomaticas
congenitas o desde los primeros meses de vida

las tiene un nino mayor sano

Ejemplo: nevus hipercromicos, acromicos, NMC pequenos, manchas
cafe con leche aisladas.
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NEVUS HIPERCROMICO






MANCHAS FEAS, BUENAS Y
MALAS EN PEDIATRIA

Manchas feas:
manchas extensas presentes en un niNo sano
se parecen a las malas, pero no lo son

aquellas que no conocemos el diagnostico












MANCHAS FEAS, BUENAS Y
MALAS EN PEDIATRIA

Manchas malas:
numerosas
de aparicion progresiva y naturaleza persistente
deteccion en nino con otras enfermedades cutaneas o no

antecedentes familiares



ESCLEROSIS TUBEROSA






CONCEPTO NEVUS

Naevus, lunar o peca congénita
No se ha alcanzado una definicion unanime del mismo
Pueden ser:
congénitos o adquiridos
derivar de un tipo celular o no mostrar ningun crecimiento hamartomatoso
mostrar un tejido malformado o aparentemente sano
reflejar la ausencia de uno o mas componentes de la piel

ser consecuencia de una alteracion funcional

Ante esta gran variedad de lesiones clinicas, es probable que el principal requerimiento para ser denominado nevo, es

la presencia de un mosaicismo genético.

Un mosaico es un individuo que presenta una o mas lineas celulares distintas provenientes de un mismo cigoto.



NEVOS EPIDERMICOS

La mayoria de los nevos de la epidermis, se distribuyen a lo largo de las

lineas de Blaschko (lineas de desarrollo embrionario de la epidermis y
posiblemente de otros componentes de la piel).
Las lineas de Blaschko son uno de los patrones que los mosaicismos

pueden mostrar en la piel.



LINEAS DE BLASCHKO

Las lineas de Blaschko son el patron arquetipico de los nevos de origen epidérmico



NEVOS EPIDERMICOS

Los nevos de cualquier origen ws=sligpe- mutacion somatica

que origina un mosaicismo.
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Cualquier tipo de nevo puede, hipotéticamente, asociarse con
alguna anomalia congénita en algun oOrgano derivado del

mismo tejido embriologico que este



NEVOS EPIDERMICOS

Placas hiperqueratosicas verrugosas lineales.
La mayoria congenitos, aunque pueden aparecer hasta en la
tercera decada de la vida.
El patron histologico muy variable, dependiendo del
componente epitelial predominante

Nevo epidermico verrucoso epidermolitico.

Nevo epidermico verrucoso no epidermolitico.






NEVO EPIDERMICO
VERRUCOSO EPIDERMOLITICO

Forma de mosaicismo de una enfermedad autonomica dominante
(EAD)conocida como Eritrodermia Ictiosiforme Congénita
Ampollosa (EICA) .

Si la mutacion somatica afecto a las gonadas, los individuos

afectados, pueden transmitir a la descendencia la EICA.






NEVO EPIDERMICO VERRUCOSO
NO EPIDERMOLITICO

Anomalia esporadica (no se transmite a la descendencia).
Cuando se presenta concomitantemente con alteraciones en
otros sistemas, en particular sistema nervioso central , se
denomina sindrome del nevus epidérmico o de Solomon.

El NEVIL (Nevus Verrucoso Inflamatorio Lineal) es la variedad

inflamatoria del nevo epidérmico.
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NEVUS EPIDERMICO VERRUCOSO LINEAL
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NEVO COMEDONIANO

Derivado del foliculo pilosebaceo.
Grupo asintomatico de comedones
en la cara, cuello, o parte superior toracica,

pueden estar agrupados o seguir un patron lineal.

Es probable que algunos representen una forma de mosaico del
sindrome de Apert (se caracteriza por el cierre prematuro de las
suturas craneales), ya que se han demostrado mutaciones en el gen

FGFR2 en algunos de ellos.
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NEVO SEBACEO DE
JADASSOHN

Lesion congenita frecuente,

Descrita por por Jadassohn en 1895 como
un hamartoma de la piel.

Mas frecuente en cuero cabelludo y la cara,
Se manifiesta como una placa redondeada
u ovalada, bien circunscrita, con superficie
rugosa y color amarillento.

Durante la vida adulta, puede desarrollarse
una amplia variedad de tumores anexiales
por lo que se recomienda extirpacion de la
lesion durante o incluso despues de la

pubertad.
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NEVUS DE BECKER

También llamado melanosis de Becker o nevo
epidérmico pigmentado y piloso.

Es un hamartoma cutaneo benigno, se presenta
como una macula de color marron claro u oscuro,
bien delimitada, pero de bordes irregulares que se
puede acompanar de hipertricosis.

Las localizaciones mas frecuentemente descritas
son la region escapular o el pecho, pero puede
estar localizado en cualquier otra parte del
cuerpo.

Puede aparecer durante la infancia, pero lo mas

habitual es durante la pubertad.
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SINDROME DEL NEVUS
EPIDERMICO

Sindrome no hereditario que asocian uno o mas nevos de origen epidérmico asociados a otros nevos

cutaneos y/o manifestaciones extracutaneas variables, habitualmente derivadas del ectodermo.

Sindrome del nevo sebdceo .
Asociacion de un nevo sebaceo o epidérmico verrugoso con anomalias neurologicas, oculares y
otras, asi como con otras anomalias cutaneas.

Facomatosis Pigmento-queratosica.
Asociacion de un nevo sebaceo o epidermico verrugoso y un nevo melanocitico lentiginoso moteado

extenso junto con otras anomalias como ptosis palpebral y escoliosis.
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SINDROME DEL NEVUS
EPIDERMICO

Sindrome del nevo de Becker.
Consiste en la asociacion de un nevo de Becker con anomalias del desarrollo ipsilaterales
(hipoplasia mamaria, alteraciones de las extremidades, espina bifida, escoliosis y otras).
Sindrome del nevo comedoniano.
Asociacion de un nevo comedoniano con alteraciones esqueléticas de las extremidades,
probablemente debido a ser manifestacion en mosaico del sindrome de Apert como se
menciono previamente.

Sindrome CHILD .

Hemidisplasia congenita asociada a eritrodermia ictiosiforme y defectos de miembros
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SINDROME DEL NEVUS SEBACEO

Asociacion de un nevo
sebaceo o epidérmico
verrugoso con anomalias

neurologicas, oculares y
otras, asi como con otras

anomalias cutaneas.




SINDROME CHILD

Con el acronimo CHILD, Happle et al describieron en 1980 un sindrome caracterizado
por hemidisplasia congenita asociada a eritrodermia ictiosiforme y defectos de
miembros (Congenital Hemidysplasia with Ichthyosiform nevus and Limb defects)
Herencia dominante ligada a X.

Se manifiesta en forma de mosaico, por la inactivacion al azar de un cromosoma X, que
induce un curioso fenomeno de lateralizacion , de modo que las manifestaciones de la
enfermedad se restringen a un solo hemicuerpo.

Se considera que representa una entidad cutanea cuyo reconocimiento es importante
para el consejo genético, ya que la madre de una paciente con sindrome CHILD tiene

un mayor riesgo de tener otra hija que sufra esta afeccion
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SINDROME DEL NEVO DE
BECKER

Nevo de Becker
Hipoplasia ipsilateral de mama
Hipoplasia ipsilateral de hombro

Hipoplasia ipsilateral de brazo

Defectos vertebrales/escoliosis/espina bifida oculta

Otros defectos musculo-esqueléticos:
Costilla cervical/fusion
Pectus excavatum
Pectus carinatum
Torsion tibial bilateral
Asimetria de la escapula
Hipoplasia del esternocleidomastoideo
Hipoplasia ipsilateral dental y asimetria facial
Hernia umbilical

Otros defectos cutaneos:
Hipoplasia del tejido subcutaneo extramamario
Hipoplasia de labio menor contralateral
Escroto accesorio
Pelo escaso en axila ipsilateral
Hipoplasia cutanea de region temporal
Pezones supernumerarios







POROQUERATOSIS LINEAL

Mosaicismo de la poroqueratosis (PQ) clasica, es una variante rara.
Las PQ son un grupo de desordenes de la queratinizacion que histologicamente comparten
la presencia de la laminilla cornoide, una estrecha columna de paraqueratosis sobre una
epidermis focalmente desorganizada.
Es una forma esporadica, que se manifiesta en el nacimiento o en la adolescencia temprana
como una erupcion verrugosa que puede seguir las lineas de Blaschko o metameéricas.
Las lesiones son habitualmente asintomaticas, siendo excepcional el prurito.
Existen dos subtipos,

forma localizada

y otra generalizada.
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NEVOS DE PIGMENTO.
MOSAICISMOS PIGMENTARIOS

Nevos de pigmento

Acrémico

Hipercrémico.
El nevo depigmentoso o nevo acromico (NA) es una lesion
hipopigmentada (no completamente despigmentada) que esta
presente al nacimiento o en los primeros anos de vida.
En cualquier localizacion de la superficie corporal y adopta distintas
formas: redondeadas, ovaladas, aserradas, de contornos geograficos,
patrones en cuadrantes o siguiendo lineas de Blaschko (mutacion
precoz en la embriogénesis)...y pueden ser unicos o multiples.
Existe una disminucion de melanocitos y en numero y tamano de
melanosomas en la capa basal de la epidermis con disminucion de

eumelanina










MOSAICISMOS
HIPOPIGMENTADOS

Se ha descrito que la presencia de multiples
lesiones cutaneas hipopigmentadas a lo
largo de las lineas de Blaschko asociadas a
anomalias extracutaneas .

En 1952 Ito describio una paciente japonesa
con lesiones hipocromicas siguiendo las
lineas de Blaschko y llamo a esta entidad
“incontinencia pigmenti achromians” por
seguir las lesiones el mismo patron que la
incontinencia pigmenti, aunque esta
nomenclatura puede dar origen a confusion
Posteriormente se describieron casos
similares en todo el mundo y se denomino
a esta entidad como hipomelanosis de Ito
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INCONTINENCIA PIGMENTI

Genodermatosis infrecuente con caracter multisistemico que
sigue un patron de herencia dominante ligado a X.

Resulta letal en la mayoria de varones afectados intrautero y
muestra gran variabilidad clinica cuando se expresa en mujeres.
Recientemente se ha encontrado que las mutaciones del gen
NEMO/IKK-g localizado en Xq28 causan la expresion de la
enfermedad, siendo una unica mutacion la responsable de
aproximadamente un 80 7% de los casos.

La incontinentia pigmenti interesa a varias especialidades medicas,
aunque son la clinica cutanea y la historia familiar las que marcan
el diagnostico, ayudadas de los hallazgos histologicos.
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HIPOMELANOSIS DE ITO

Lesiones hipopigmentadas de disposicion lineal a lo largo de las lineas de
Blaschko

Afectacion de dos 0 mas areas corporales o presencia de al menos dos lesiones
en distintas lineas de Blaschko dentro de la misma area corporal .

Detencion de las lesiones en la linea media corporal, en el caso de las lesiones
del tronco; y

Ausencia de cualquier lesion previa en la piel (papulas, lesiones verrucosas, vesiculas o
maculas hiperpigmentadas) afecta de maculas hipopigmentadas
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HIPOMELANOSIS DE ITO

MANIFESTACIONES EXTRACUTANEAS

Afectacion del SNC

Afectacion oftalmologica

Afectacion craneofacial y dental
Alteraciones esqueleticas y de
miembros

Tumores

Alteraciones cardiacas

Alteraciones genitourinarias
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL:
LIQUEN ESTRIADO

Inicialmente fase inflamatoria con papulas liquenoides 64
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NEVOS HIPERCROMICOS Y

MOSAICISMOS HIPERPIGMENTADOS

Lesiones identicas a las
descritas como nevos
acromicos con la unica
diferencia que la piel afecta ,
es mas pigmentada que el
resto.

Dichas lesiones reflejan
igualmente un mosaicismo
cutaneo .
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NEVOS DERMICOS (O DE
TEJIDO CONECTIVO)

Pueden mostrar un crecimiento hamartomatoso o un defecto
funcional.

Nevos de colageno

Nevos de tejido elastico
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NEVOS DERMICOS (O DE
TEJIDO CONECTIVO)

Nevos de colageno

Los nevos de colageno o colagenomas cutaneos son malformaciones en las que la cantidad de
tejido colageno presente en la dermis esta incrementada

Colagenoma familiar cutaneo : Herencia Autosomica Dominante. Se presentan en la adolescencia.
Pueden asociar cardiomiopatias

Colagenoma eruptivo. Aparicion brusca, sin antecedentes familiares ni cardiomiopatias asociadas.
Colagenoma cerebriforme plantar. Masa de aspecto cerebriforme color piel, habitualmente en
sindrome Proteus, aunque puede aparecer aislado

Placas en chagrin o piel de zapa. Variante de colagenoma que aparece en la region lumbo-sacra de
pacientes con eslerosis tuberosa.

Otros colagenomas. Se han hallado asociaciones de colagenomas con el sindrome de Down,
cardiomiopatias, hipogonadismos y con fibrofoliculomas multiples.
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COLAGENOMA CEREBRIFORME PLANTAR
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NEVOS DE TEJIDO ELASTICO

Aumento, disminucion o ausencia de tejido elastico
Elastoma juvenil y sindrome de Buschke-Ollendorf o dermatofibrosis
lenticular diseminada . Es una genodermatosis de transmision
autosomica dominante que se caracteriza por la asociacion de un
elastoma, con osteopoiquilosis osea (displasia osteoesclerosa
asintomatica)

El nevo aneldstico . Areas de piel arrugada o papulas de consistencia
blanda y localizacion perifolicular que carecen totalmente de fibras
elasticas.
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NEVUS ANELASTICO



HAMARTOMA CONGENITO DE
MUSCULO LISO

Es una malformacion cutanea
benigha y poco frecuente,
caracterizada por la
proliferacion de haces de
musculo liso en la dermis. No
se asocia a alteraciones
sistémicas ni a malignizacion.
Si se localiza en la linea media
de la columna lumbar, es
obligatorio descartar una
disrafia espinal oculta.
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ESCLEROSIS TUBEROSA

Enfermedad de Pringle-Bourneville
HAD, expresividad variable y penetrancia incompleta
Gen mutante en cromosoma 9

Prevalencia: 1/5800-15000

|? referencia de la enfermedad:Virchow 860
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ESCLEROSIS TUBEROSA

Triada clasica descrita por Vogt: epilepsia, ‘““adenomas sebaceos
de Pringle” (verdaderos angiofibromas) y déficit mental.

Van der Hoeve: hallazgos oculares “facomas”, de ahi que se
acunara el termino facomatosis en |921.

Molten, 1942:"Complejo Esclerosis Tuberosa”
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

ANGIOFIBROMAS:
Antiguamente den “adenomas sebaceos de Pringle”
Presentes 83-90%
Patognomonicos

Multiples y pequenas papulas de |-3mm, agrupadas

Localizadas de forma simetrica en mejillas, surcos nasogenianos , dorso de

nariz y menton.

Tto : electrocoagulacion y laser.
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

NEVUS DE TEJIDO CONECTIVO:
20-30%
Hamartomas de tc

Placas de piel chagren, piel de zapa, placa de varios cm de
diametro, elevada o engrosada

Color pardo-amarillento

Region lumbosacra
82



ESCLEROSIS TUBEROSA:




ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

PLACA FIBROSA FRONTAL :

Hamartomas de tc a nivel frontal.
Edades tempranas
Puede aparecer desde el nacimiento

Parpado, mejilla o c.cabelludo.
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

TUMORES DE KOENEN:
15-20%
Patognomonicos
Fibromas peri y subungueales
Pequeno tamano, redondeados o alargados
Dedos de manos o pies
Asintomaticos

Habitualmente tras pubertad.
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS



ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

MACULAS HIPOCROMICAS:
Tronco y extremidades
Varios cm, forma lanceolada o en hoja de fresno.

Unicas lesiones cutaneas presentes desde el
nhacimiento: importante para dco precoz

Se hacen mas evidentes con la luz de Wood.
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
MACULAS HIPOCROMICAS




ESCLEROSIS TUBEROSA:
SIGNOS CUTANEOS

POLIOSIS :

Mechon unico o varios de pelo blanco

Congenito
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ESCLEROSIS TUBEROSA:

MANIFESTACIONES

NEUROLOGICAS
Constituyen el fc pco mas impte.

RETRASO MENTAL:
60 %

Variable en intensidad

Puede manifestarse precozmente
EPILEPSIA:

80-90 %

CALCIFICACIONES CEREBRALES:
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
MANIFESTACIONES OCULARES

Aparecen placas de color
amarillo

Unicas o multiples

En retina

Se denominan facomas

Tb lesiones gliales
multinodulares, cambios
pigmentarios hipopigmentados

en retina y cataratas
congenitas.
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ESCLEROSIS TUBEROSA: |
MANIFESTACIONES SISTEMICAS

TUMORES VISCERALES:

Cerebrales y Retinianos: gliomas
Cardiacos: Rabdomiomas (suelen ser congenitos)

Renales: angiomiolipomas, casi siempre en adultos. No
producen sintomas hasta fases avanzadas porque se localizan
en la periferia. Peligro de que se rompa y produzca gran Hg
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ESCLEROSIS TUBEROSA: |
MANIFESTACIONES SISTEMICAS

TUMORES VISCERALES:
Pulmonares y ganglionares: linfangiomiomas (disnea, neumotorax e IR).
Polipos g-i, st recto
Hepaticos, tiroideos, testiculares...
Aneurisma Ao, pubertad precoz, gigantismo...

Radiologicamente se pueden observar pseudoquistes en falanges y
osteoporosis de huesos largos y del craneo.

93



CRITERIOS MAYORES CRITERIOS MENORES

1. Angiofibromas faciales o placa frontal 1. Pits dentales Mdltiples

2. Fibromas periungueales 2. Pélipos rectales hamartomatosos

3. Tres o mds mdculas hipomelanéticas 3. Quistes 6seos

4. Nevus de Tejido Conectivo 4. “Heterotopias” blancas cerebrales con migracién radial
5. Multiples hamartomas nodulares retinianos 5. Fibromas gingivales

6. Tubérculo cortical 6. Hamartomas no renales

7. Nédulo subependimario 7. Parches retinianos acrémicos

8. Astrocitoma de cél gigantes subependimario 8. Lesiones cutdneas “en confeti”

Q. Rabdomioma cardiaco Q. Quistes renales multiples

10. Linfangiomiomatosis

11. Angiomiolipoma renal

Dco. Definitivo: 2 crit mayores o 1 mayor + 2 menores
Dco. Probable: 1 crit mayor + 1 menor
Dco posible: 1 crit mayor 6 2 menores



ESCLEROSIS TUBEROSA:
CONTROL Y SEGUIMIENTO

Manejo multidisciplinar

Exploracion fisica, cutanea y general
Segun clinica acompanante:

TAC o RMN

EEG, si crisis epilepticas

Eco Renal (+ en adultos)

Ecocardiograma : neonato con sospecha de rabdomioma
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
CONTROL Y SEGUIMIENTO

Tests neurologicos, evaluar desarrollo psicomotriz
Dco molecular, no desarrollado de forma rutinaria

Despistaje en familiares
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ESCLEROSIS TUBEROSA:
PRONOSTICO

20% fallecen antes de los 30 anos por hidrocefalia o
complicaciones neurologicas, hg renal o insuficiencia respiratoria.
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...y seguimos con mas tipos de nevos
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NEVOS VASCULARES

Nevo anemico.

Macula palida de margenes irregulares rodeada a veces de lesiones
satelites.

Con vitropresion es indistinguible de la piel circundante. Se piensa
que puede ser simplemente una anomalia funcional de los vasos
dermicos, que ese encuentran en vasoconstriccion, ya que la
histologia muestra una piel normal.

El trastorno es instranscendente aunque se ha observado asociado a
Neurofibromatosis |.
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NEVOS VASCULARES

Otras lesiones vasculares congenitas o adquiridas) son
verdaderos nevos:

Cutis Marmorata telangiectasica congenita
Nevos flameos (mal llamados angiomas planos)

Malformaciones venosas segmentarias
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CUTIS MARMORATA TELANGIECTASICA CONGENITA

e Maculas rojo-violaceas formando un reticulado (similar al
marmol).

e | ocalizada o generalizada.

e DD con cutis marmorata fisiologico del RN.

e Puede regresar en la adolescencia.

e Piel normal, atrofica o ulcerada.

e 50% asocia anomalias: atrofia/hipertrofia del miembro afecto,
retraso mental, ductus arterioso persistente, paladar ojival,
fisura palatina, sindactilia, espina bifida, glaucoma.

e No requiere tratamiento.
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MANCHA SALMON O NEVUS FLAMMEUS
NEONATORUM:

30-50% de los RN.

Macula de color rosa-anaranjado (salmon)
Parpados, glabela, nuca, region sacra.
Desaparece a la vitropresion.

Suele desaparecer, pero el 50% de las localizadas en la nuca
persiste.
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NEVUS FLAMMEUS O MANCHA EN VINO DE
OPORTO

Angioma plano
(termino incorrecto)

Maculas de color
rosado->rojo
intenso->violaceo.

Mas frec en cara.
Unilateral.

En edad adulta
pueden desarrollar
tuberosidades.
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NEVUS FLAMMEUS O MANCHA EN VINO DE
OPORTO

Asociacion a anomalias
congenitas:
Glaucoma: 10% de
nevus flameos faciales

Sd de Klippel
Trenaunay (hipertrofia
del miembro con o sin
hipertrofia osea)

Sd Sturge-VVeber:
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NEVUS FLAMMEUS O MANCHA EN VINO DE
OPORTO

Asociacion:
Facomatosis pigmentovascular
Sd. Cobb (angiomatosis cutdneo-meningo-espinal)
Sd. Beckwith-Wiedemann (sd. onfalocele-macroglosia-gigantismo-80% n. flammeus en regién frontal)
Sd. Robert (pseudotalidomida): mancha vino de Oporto mediofacial, hipomielia, hipotricosis, retraso del crecimiento,

labio leporino

SC TAR (trombopenia-ausencia de radio)

Sd.Von Hippel-Lindau (angiomatosis retiniana bilateral, hemangioblastoma cerebeloso o medular)

Sd. Rubinstein- Ta)’bl (retraso mental, crecimiento retardado, deformidades esqueléticas)

Sd W)’bu rn-Mason (malform a-v retiniana+ malform a-v aneurismatica ipsilateral y nevus flaammeus ispilateral)
Sd. Coats (telangiectasia retiniana y mancha vino de Oporto ipsilateral)

Sd. Proteus
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Sd. Proteus

|. Macrodactilia
2. Hipertrofia asimetrica de
craneo y extremidades

3. Masas blandas subcutaneas
4 NEVIL

5.- Hiperplasia cerebriforme en
plantas
6. Exostosis en craneo
/. Escoliosis

|10



FACOMATOSIS
PIGMENTOVASCULAR
Tipo I: N. flammeus+IN.

epidermico
Tipo ll: N. Flammeus+mancha
mongolica
Tipo ll: N. Flammeus+ nevus
spilus

Tipo IV: N. flammeus+ mancha
mongolica+ n. spilus
Otros: CMTC, mancha
mongolica, nevus de Ota, nevus
anemico...






ENFERMEDAD DE STURGE-
WEBER

f

Angiomatosis encefalo-trigeminal

Afeccion congenita caraterizada
por:

Mancha en vino de
Oporto en R. oftalmica y
maxilar del trigémino de
un lado de la cara
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ENFERMEDAD DE STURGE-
WEBER

Con afectacion de la mucosa oral
del mismo lado

Hemangiomas de
conjuntiva y coroides,
provocando glaucoma
congenito unilateral y
paralisis ocular.
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ENFERMEDAD DE STURGE-WEBER

Hemangioma de
leptomeninges:
hemiparesia contralateral
, hemiatrofia muscular,
epilepsia de comienzo
precoz y retraso mental.

En la Rx de craneo se
visualizan calcificaciones
multiples de dobles
contornos a lo largo de
la corteza cerebral del
lado afecto
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MALFORMACIONES VENOSAS:

Mal llamadas :“hemangioma cavernoso”.

Esporadico o familiar.

Presente al nacimiento, pero no siempre evidente.

No involucionan.

Tumoraciones o nodulos facilmente compresibles.

Color azul (patognomonico) o incoloro.

Venas dilatadas en la periferia de la lesion.

Pueden aumentar de tamano segun la posicion o la actividad fisica.
No aumento de temperatura local ni thrill.

Pueden extenderse hasta musculo, hueso o mucosa oral.
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MALFORMACIONES VENOSAS:

Pueden asociar:

- dolor (sobre todo en miembros)

- flebolitos (se ven en Rx)

- tromboflebitis

- compresion de estructuras vecinas

- defectos funcionales (obst. via aérea, habla, denticion)

- sangrado recurrente

- coagulacion intravascular localizada

- ligera hipertrofia o disminucion de diametro en miembros

120









MALFORMACIONES VENOSAS

Las malformaciones venosas pueden formar parte de
sindromes mas complejos:

Sd. del nevus azul en tetina de goma:

-Multiples malformaciones venosas en la piel y el tracto g-i.
-AD o esporadico.

-Puede existir malformaciones en pulmoén, corazdn,higado y
cerebro.

-Si melenas y anemia: reseccion del segmento intestinal afecto.

Sd de Maffucci:

- Malformacion venosatencondromatosis asimetrica difusa
+deformidades esqueléticas.

- 15% de los encondromas pueden degenerar a condrosarcoma.

Sd de Klippel — Trenaunay

-Malform. Venosa +malform. Capilar (frec mancha en vino de
Oporto)+venas varicosas +hipertrofia del miembro.

- Frec. Afeccion mmii. Hipertrofia a expensas de tejidos blandos.

S

d de Kii

el

— Trenauna
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NEVOS DEL TEJIDO
SUBCUTANEO

Nevo libomatoso superficial.

Malformacion caracterizada por la presencia de grupos de
adipocitos maduros situados ectopicamente en la dermis superficial.

Existen dos formas de presentacion clinica :
La forma mas clasica y frecuente la lesion consiste en varios
nodulos de consistencia blanda agrupados en una placa que
asienta preferentemente en la region lumbosacra
La segunda forma clinica de nevo lipomatoso superficial es
menos frecuente y consiste en una papula o un nodulo sesil y

pediculado, con morfologia de fibroma pendulo
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NEVOS DEL TEJIDO
SUBCUTANEO

Nevo psiloliparo.

Nodulo blando de forma ovalada o francamente lineal situado
en cuero cabelludo y cuya superficie se encuentra desprovista
de pelo. En la mayoria de los casos existe asociacion con una
rara enfermedd denominada lipomatosis encefalo-craneo-
cutanea que asocia anomalias cerebrales (entre ellas lipomas
intracraneales) oculares y cutaneas (hamartomas
fibrolipomatosos) que son ipsilaterales al nevo psiloliparo. Se
acepta que esta enfermedad, se trata de un mosaicismo de
una mutacion letal que sobrevive en forma de mosaico.
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EFELIDES O PECAS

Maculas de color marron claro de menos de 3 mm
generalmente.

Representan un aumento transitorio de la produccion de
melanina por los melanocitos. Secundarias a estimulacion por

radiacion UV. Suelen desaparecen casi por completo durante el
Invierno.
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LENTIGOS

Son maculas marrones que surgen como consecuencia de
en la union dermo-epidérmica

Hallazgo aislado, sobretodo en pelirrojos
Asociado a sindromes hereditarios :
Sindrome de Peutz -Jeghers (lentigos periorificiales + poliposis intestinal)

Sindrome de LEOPARD (lentigos, anomalias en ECG, anomalias oculares, estenosis pulmonar, genitales
anormales, retraso del crecimiento y sordera)

Complejo de Carney
Sindrome NAME (incluye nevos, mixomas auriculares, mixomas cutaneos y efélides)

Sindrome LAMB ( incluye lentigos, mixomas auriculares, y multiples nevos azules)
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MANCHAS CAFE CON LECHE

Son maculas de pigmentacion parda clara, uniformes, bien definidas,
redondas u ovales.

El estudio histologico de las manchas café con leche, muestra un
aumento de la pigmentacion melanica y presencia de melanosomas de
mayor tamano.

El tamano es muy variable, entre algun milimetro y hasta 20
centimetros de diametro.

Las lesiones solitarias son frecuentes y no tienen ningun significado
patologico.
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NEUROFIBROMATOSIS

La NFM es una enfermedad hereditaria AD
No ligada a sexo

frec

Afecta a: piel, tej blandos, SN , ojos, huesos y S.endocrino, con amplio espectro de
hamartomas, alt congenitas y tumores mg en dichos sistemas.

Riccardi, 1982: Ocho subtipos
NFM tipo |, la mas frec. (97%)
NFM tipo 2, se asocia a neuromas del VIl p c

NFM tipo 5, forma segmentaria
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NFM |

La mas frec ( 97%)

1/3000 RN

1882 descrita por Friedreich von Recklinghausen.
AD, 50% esporadica por mutacion del gen

2° tasa de mutacion mas alta, tras la acondroplasia
Localizado en |7q 11.2

Codifica proteina neurofibromina, prot GAP, regulador — del oncogen ras (gen
supresor de tumores)
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NFM |

Dco fundamentalmente clinico (ver tabla)

En la primera infancia (1-3 a) se esta dando importancia
a presencia de macrocefalia, hipertelorismo, talla baja,
facies con implantacion auricular baja, displasia
vertebral o esfenoidal y a imagenes brillantes en la

RMN
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CRITERIOS Diagnésticos de la NFM tipo | (2 6 mas)

6 o mdas manchas café con leche (prepuberal : mayor de 5mm, postpuberal: mayor de 15 mm )

2 o mds neurofibromas o uno si es plexiforme

Efélides axilares o inguinales

Glioma de la via éptica

2 o mds nédulos de Lish (hamartomas del iris) observados con Idmpara de hendidura

Displasia del esfenoides o adelgazamiento de la cortical de huesos largos con o sin pseudoartrosis.

Familiar de 1¢" grado afectado de NFM 1



MANCHAS CAFE CON LECHE Y
NF-|

Signo clinico mas frecuente, 99%,
Yy mas precoz.

Aumentan de n° y tamano con la
edad.

Mas frec en tronco y
extremidades.

Raras en cara, palmas, plantas y
c. cabelludo.

Tb presentes en poblacion
normal, E.T.y sd de McCune

Albright.
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NFM |: NEUROFIBROMAS

Tumores mas frecuentes

Aparicion mas tardia

Aumentan de tamano y n° con la edad
Presentes en el 80% en la 3* decada
Torax, extremidades y areas periareolares -

Pueden tener consistencia blanda y ser pediculados —

y

Pueden producir prurito, tamano variable

O nodulos de consistencia elastica apenas sin
relieve, que siguen trayectos nerviosos, a veces
dolorosos.

138



NEUROFIBROMA PLEXIFORME 139
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NFM |: NEUROFIBROMAS




NFM |: NEUROFIBROMAS
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NFM I: EFELIDES AXILARES-
INGUINALES

Signo de “Crowe”
80% NFM |

No presentes en otras NFM

Se desarrollan en la pubertad



NFM I: EFELIDES AXILARES-
INGUINALES

143



NFM |: OTROS SIGNOS
CUTANEOS

Hipertrofia papilas en mucosas
Prurito generalizado por la presencia de mastocitos en piel

Xantogranulomas juveniles
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NFM I: MANIFESTACIONES
OCULARES

Nodulos de Lisch: hamartomas pigmentados del iris
que solo producen sintomas si distorsionan el cristalino

(necesario lampara de hendidura)

Presentes desde la infancia-adolescencia, casi 100% en
adultos.
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NFM I: MANIFESTACIONES
Il ARFS
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MANIFESTACIONES

NFM |




NFM I: MANIFESTACIONES
OCULARES

Gliomas opticos: astrocitomas pilociticos, | 5% de los casos

En adolescencia

Dco por RMN

Clinicamente poco sintomatico: disminucion de agudeza
visual en 25%, a veces proptosis en casos mas avanzados.

Tto individualizado: posibilidad quirurgica o RT.
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NFM I: MANIFESTACIONES
OCULARES




NFM I: MANIFESTACIONES
OSEAS

Espectro clinico muy amplio

Presentes en 30%

Macrocefalia precoz

Talla baja

Escoliosis con mayor o menor displasia vertebral
Pseudoartrosis congeénita de tibia y radio
Agenesia de esfenoides

Defectos en la orbita ocular

Tumores neurales que producen erosiones oseas...
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NFM |: MANIFESTACIONES
NEUROLOGICAS

Pronostico importante

En 60% de pacientes se han encontrado lesiones brillantes en la
RMN a nivel de ganglios basales y cerebelo, probablemente peq
astrocitomas con mala correlacion clinica

En 40% dificultad en el aprendizaje
10% RM
Mayor incidencia de hidrocefalia

Epilepsia poco frec, salvo si se acompana de tumores gliales
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NFM |: OTRAS
MANIFESTACIONES

Digestivo: afectacion del plexo nervioso con estrenimiento
clinico.

Renal: HTA, incluso con aparicion de feocromocitomas

Endocrino : pubertad precoz
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NFM |: OTRAS
MANIFESTACIONES

El riesgo de malignizacion es mayor en estos pacientes, por una
parte el neurofibroma, st el plexiforme, puede desarrollar un

neurofibrosarcoma.

Tb se han descrito rabdomiosarcomas, tumores carcinoides y
leucemia mielomonocitica juvenil
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NFM |: SEGUIMIENTO Y
TRATAMIENTO

Multidisciplinario: pediatra, oftalmologo, dermatologo,

traumatologo, cirujano, genetista, neurologo y medico
de familia.

Dco confirmado por manifestaciones cutaneas, oseas,
neurologicas y oftalmologicas

Se intentara diagnosticar a los familiares de |¢" grado
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NFM |: SEGUIMIENTO Y
TRATAMIENTO

Exploracion fisica anual
Examen oftalmologico

Evaluar funcion psicomotriz
Evaluar presencia de HTA
Evaluar presencia de escoliosis

Vigilar crecimiento agudo o aparicion de dolor en los neurofibromas
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NFM |: SEGUIMIENTO Y
TRATAMIENTO

Segun los sintomas clinicos, realizacion de RMN para dco y
seguimiento de posibles tumores oseos, oculares o neurologicos.

Dco Prenatal: con las tecnicas geneticas actuales se puede
detectar si existe el defecto en el gen en mas de un 80% de
casos, pero no el grado de afectacion clinica que va a desarrollar
el sujeto.
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CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE LA NFM TIPO 2 ( debe cumplirse al menos 1 de ellos)

1. Neuroma bilateral acustico (schwanoma vestibular actual)

2. Un pariente de 1er grado con NFM 2 y una de estas dos opciones:
- Un schwanoma vestibular unilateral
- Dos o mds de estas alteraciones: neurofibroma, meningioma, schwanoma, catarata subcapsular posterior, calcificacion cerebral.

3. Dos o mds meningiomas y uno de los siguientes: schwanoma, glioma, catarata subcapsular posterior, calcificaciéon cerebral.



NFM 5 O SEGMENTARIA
VERDADERA

Es considerada por muchos autores una variante de la NFM |

Muy poco frecuente, se han descrito unos 100 casos (al menos
|5 comunicados por autores espanoles).

Aparecen manchas cafe con leche asociadas a neurofibromas en
un unico territorio corporal: rama mandibular, extremidad
aislada...
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NFM 5 O SEGMENTARIA
VERDADERA

Es un mosaicismo genetico, quiza por una mutacion postcigotica
durante la embriogenesis.

Para que la enf pueda transmitirse debe asociarse un mosaicismo
gonadal al mosaicismo somatico.

Es rara la asociacion de alteraciones sistemicas.

Los tests geneticos carecen de utilidad.
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NFM 5 O SEGMENTARIA
VERDADERA




LESIONES MELANICAS DE
MUCOSAS

Maculas hiperpigmentadas que se desarrollan en mucosa oral o
genital.

Tienden a extenderse hasta alcanzar varios centimetros y el borde
suele ser irregular.

Su importancia radica en que se confunden facilmente con melanoma
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NEVOS MELANOCITICOS

Es un grupo muy heterogeneo de proliferaciones
hamartomatosas que pueden mostrar diversos patrones de
expresion clinica. Son muy frecuentes y en la gran mayoria de

casos benignos.

Podemos clasificarlos de forma global, en adquiridos y congénito
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NEVOS MELANOCITICOS
ADQUIRIDOS

Nevo juntural o de la union

Nevo compuesto

Nevo intradérmico

Nevo de Spitz. Nevo de celulas epitelioides o fusiformes

Nevo fusocelular de Reed ( se considera variante de nevo de Spitz)

Halo nevo de Sutton ( nevo rodeado de un halo de piel sin pigmento)
Nevo de Meyerson (reaccion inflamatoria eccematosa sobre un nevo)
Nevo en diana

Nevo lentiginoso moteado o nevo spilus. Acumulo de nevus lentiginosos
o compuestossobre un fondo de hiperpigmentacion epidérmica no
melanocitica

Melanocitosis dérmica (corresponden a nevos melanociticos dermicos)
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MELANOMAS

‘ Asime'm’a

Asimeétricos

X ‘ Borde

Irregular

; ‘ Color

Color no homogéneo

| ‘ Diémetro

Superior a 6 mm

‘ Evolucién 166










NEVUS INTRADERMICO










N. escarapeia

..

Spitz-Reed

N, Spitus

Halo N. Sutton

N, acromico F N. acrémico S

172













ARSI v
. L] A
.w.uv,.. ~
ok TR
.
&€










e




MELANOCITOSIS DERMICA

Mancha mongolica. Macula azul grisacea mas o menos uniforme,
redondeada u ovalada de hasta |0 cm, congénita presente en el area
sacra del recien nacido. Tiende a desaparecer durante los 10 primeros
anos de vida.

Nevo azul. Papula de pigmentacion azul oscura, a veces casi negruzca,
mas frecuentemente situada en dorso de manos y pies, nalgas y
region facial.

Nevo de Ota (Nevo fusocelular oftalmomaxilar)

Nevo de Ito ( Nevo fusocelular acromioclavicular)
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NEVOS MELANOCITICOS
CONGENITOS

Es una proliferacion melanocitica benigna presente al nacimiento
o en los primeros meses de vida.

Pequeno (hasta |.5 cm)
Medianos (1.5 hasta 19.9 cm)
Gigantes (mas de 20 cm)
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NEVOS DISPLASICOS

Son nevus melanociticos que presenta caracteristicas atipicas en
cuanto a su tamano, forma y color.

Su presencia confiere a los enfermos afectos un riesgo superior
al de la poblacion normal a desarrollar un melanoma, por lo que
deben seguir controles periodicos con su dermatologo, mas aun
en el caso del sindrome del nevus displasico o melanoma familiar,
familias en las cuales dos o mas familiares de sangre han sido
diagnosticados de melanoma ,y varios miembros mas tienen
nevus atipicos o displasicos.
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Y AHORA , A DEMOSTRAR LO QUE HE APRENDIDO...!
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
NEVUS EPIDERMICO
NEVUS SEBACEO

DESCARTAR ALTERACIONES OCULARES Y SISTEMA
NERVIOSO
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MOSAICISMO PIGMENTARIO HIPERCROMICO
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NEVUS LIPOMATOSO SUPERFICIAL
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NEUROFIBROMATOSIS TIPO |
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ESCLEROSIS TUBEROSA
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= MANCHA MONGOLICA
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= NEVUS ANEMICO
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MOSAICISMO PIGMENTARIO (PATRON FILOIDE)
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= SD STURGE WEBER
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OTRA NEUROFIBROMATOSIS TIPO | (SIGNO DE CROWE)
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NF SEGMENTARIA
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CUTIS MARMORATA TELANGIECTASICA CONGENITA
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iLO HABEIS HECHO GENIAL,
ESTOY SEGURA!
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