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RESUMEN

La facomatosis pigmentovascular tipo cesioflamea se caracteriza por la presencia de una malformacién vascular
capilar superficial, que coexiste en la misma superficie cutanea con una melanocitosis dérmica o un nevo ané-
mico. A su vez, esta entidad puede estar asociada a alteraciones de indole sistémico, especialmente del sistema
nervioso central. Su incidencia y prevalencia son desconocidas por su baja frecuencia; sin embargo, reviste de
gran importancia para los profesionales de la salud relacionados con la atencién de recién nacidos. A continua-
cion, se describe el caso de un neonato a término de 5 dias de vida, que naci6é con una macula azul-grisacea de
gran extension, superpuesta a una macula eritematoviolacea, que afectaba al tronco y a las extremidades, respe-
tando la cara, las palmas y las plantas. El diagnéstico final se hizo con base en la clinica y los paraclinicos orde-
nados, donde se descarté compromiso extracutaneo por medio de resonancia magnética cerebral y de columna
total contrastada, fundoscopia y ecografia ocular.
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PHACOMATOSIS PIGMENTOVASCULARIS OF CESIOFLAMMEA TYPE:

CASE REPORT

SUMMARY

Phacomatosis pigmentovascularis of cesioflammea type is characterized by the presence of a superficial
capillary vascular malformation that coexists on the same skin surface with dermal melanocytosis or nevus
anemicus. In turn, this entity may be associated with alterations of a systemic nature, especially of the cen-
tral nervous system. Its incidence and prevalence are unknown due to its low frequency; however, it is of
great importance for health professionals involved in newborn care. The case of a newborn of 5 days of life is
described below, who was born with a large blue-greyish macule superimposed on an erythematous-violet
macule that affected the trunk and extremities, respecting the face, palms and soles. The final diagnosis was
made based on the clinic and the ordered paraclinics, where it was ruled out an extracutaneous involvement
by means of cerebral magnetic resonance and total contrasted spine, fundoscopy and ocular ultrasound.

KEY WORDS: Phacomatosis pigmentovascularis; Vascular malformations; Neurocutaneous syndromes.

INTRODUCCION

Las malformaciones vasculares de tipo capilar (MVC)
son defectos localizados de la morfogénesis vascular,
probablemente causados por una disfuncién de las
vias que regulan la formacion de los canales vasculares
durante el desarrollo embrionario, especialmente los
nervios vasomotores. En algunos casos, estas malfor-
maciones coexisten sobre la misma superficie cutanea,
con melanocitosis dérmicas (MD) u otros hamartomas
cutaneos, configurando asi las facomatosis pigmen-
tovasculares (FPV). Tradicionalmente se clasifican en
cinco tipos: I (MVC + nevo epidérmico), II (MVC + MD o
nevo anémico), III (MCV + lentigo [nevus spilus] o nevo
anémico), IV (MVC + MD + lentigo o nevo anémico) y
V (piel marmoérea [cutis marmorata] telangiectasica
congénita + MD). En 2005 se propuso otra clasificacion
agrupandolas en solo 3 tipos: facomatosis pigmento-
vascular cesioflammea, spilorosea y cesiomarmorata.
Ademas, se realizé una clasificaciéon para diferenciar
los que tenian o no compromiso sistémico, siendo acu-
fiados con la letra (a) los pacientes con compromiso
cutaneo aislado y con la letra (b) los que tienen algiin
hallazgo extracutaneo relacionado con trastornos aso-
ciados a las facomatosis pigmentovasculares -2,

La importancia del diagnostico de las FPV en los recién
nacidos radica en su relacién con malformaciones y
alteraciones del sistema nervioso central debido a su

origen comin desde la etapa embrionaria en el ecto-
dermo, especificamente en la cresta neural. Es por esto
por lo que dermatélogos, pediatras y neonatélogos
deben estar familiarizados con estas entidades, reali-
zando los estudios pertinentes y un diagndstico opor-
tuno ©,

A continuacion, se realiza la descripcion de un caso
clinico de una paciente hospitalizada en la unidad de
cuidados intensivos neonatales en el Hospital Univer-
sitario San Vicente Fundacién de la ciudad de Mede-
1lin, Colombia. Se presentan los datos clinicos (figura
1) vy los estudios imagenolégicos (figura 2) realizados
en la paciente.

Se firm6 el consentimiento informado, se reserva la
identidad y se conserva el anonimato de la paciente.
Se declara no tener conflictos de interés.

PRESENTACION DEL CASO

Neonata nacida a término, de 5 dias de vida, hospita-
lizada debido a ictericia por isoinmunizacién Rh. Valo-
rada por manchas en la piel presentes al nacimiento.
Al examen fisico presentaba una macula azul-grisacea
de gran extension, que afectaba tronco y extremidades,
respetando cara, palmas y plantas, con superposicion
de maculas eritematoviolaceas, de bordes regulares,
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que desaparecian a la digito presion, sin presencia de
thrill, localizadas en el dorso de la espalda y la region
lumbar (figura 1).

Con los anteriores datos se considerdé que el cuadro
clinico de la paciente correspondia a una facomatosis
pigmentovascular tipo cesioflamea Ila (mancha mon-
golica extensa o aberrante mas una malformacién vas-
cular capilar).

Se solicit6 evaluacion por neurologia infantil, donde
descartaron alteraciones neuroldgicas o melanosis
neurocutanea a través del examen fisico neurolégico
y con imagenes por resonancia magnética del sistema
nervioso central (cerebral y columna total) (figura 2).
La paciente también fue evaluada por oftalmologia pe-
diatrica, que descarté compromiso ocular al examen fi-
sico oftalmoldgico y con la realizacién de una ecografia
ocular.

DISCUSION

Las FPV fueron descritas por primera vez en 1947 por
Ota @; desde entonces, se han reportado aproximada-
mente 176 casos en la literatura internacional ©. En
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Colombia, en un estudio descriptivo sobre dermatosis
neonatales en 340 recién nacidos, no se report6 ningin
caso sobre estas entidades ©. Solo existe un registro
publicado en la literatura nacional de un nifio de 3
afos, que de forma concomitante tenia un sindrome
de Klippel-Trénaunay ©. Las FPV se caracterizan por
malformaciones vasculares capilares en coexistencia
con melanocitosis dérmicas u otros hamartomas, con
una clasificacién que ha cambiado con el tiempo. Las
mas conocidas son las de 5 y 3 tipos, descritas previa-
mente, en las que se incluye la facomatosis pigmento-
vascular cesioflamea, variedad diagnosticada en este
caso. A pesar de tratarse de alteraciones congénitas, la
edad del diagnéstico es variable, con rangos que van
desde los 7 dias de vida hasta los 78 afios, lo cual puede
explicarse por el poco conocimiento sobre estas geno-
dermatosis ®. En nuestro caso, el diagndstico se hizo
a los 5 dias de vida. En cuanto a las alteraciones gené-
ticas subyacentes, alrededor de 12 pacientes han sido
examinados a través de técnicas de secuenciamiento
genético, en quienes se han encontrado mutaciones en
los genes GNAQ y GNA11, que muestran mosaicismos
detectados tinicamente en biopsias de piel y no en es-
tudios de sangre periférica. Al parecer, el momento del
desarrollo embrionario en que se da la mutacién soma-
tica es mas importante que el tipo de mutacion, ya que

Figura 1. A) Macula azul de gran extensién, con superposicion de macula eritematosa y violacea, sin thrill que
desaparece a la digitopresion. B-C). Macula azul grisacea de gran extension en tronco y extremidades.
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Figura 1. Resonancia magnética cerebral y de columna total contrastada. A) T2, corte transversal de craneo. B) T1,
corte coronal de craneo. C) T1, corte sagital de columna completa. No se evidencian malformaciones ni melanosis
leptomeningeas.

Puntos clave

La facomatosis pigmentovascular tipo cesioflamea se caracteriza por la presencia de
una malformacién vascular capilar superficial, que coexiste en la misma superficie
cutanea con una melanocitosis dérmica o un nevo anémico.

La importancia del diagnoéstico de las FVP en los recién nacidos radica en su relacién
con malformaciones y alteraciones del sistema nervioso central debido a su origen
comiin desde la etapa embrionaria en el ectodermo.

Es importante el seguimiento clinico, ya que la mayoria de las lesiones persisten so-
bre el tiempo, el melanoma uveal y el glaucoma han sido hallazgos encontrados en
pacientes durante su seguimiento.

Es relevante que todo paciente con diagnéstico de FVP sea evaluado por neurologia in-
fantil y oftalmologia pediatrica y que se le practique una resonancia magnética simple
y contrastada del sistema nervioso central con el objetivo de descartar alteraciones
extracutaneas.

estas alteraciones genéticas tienen manifestaciones
clinicas que se sobreponen entre si. En la paciente re-
portada no fue posible realizar estos estudios por falta
de disponibilidad de estas pruebas.

Se han descrito asociaciones extracutaneas como:
epilepsia, retraso psicomotor, atrofia cerebral, calcifi-

caciones cerebrales, ventriculomegalia, hidrocefalia,
melanocitosis conjuntival, melanosis ocular, mami-
laciones del iris, glaucoma, agenesia renal, alopecia,
sindrome de Klippel-Trénaunay, de Sturge-Weber,
entre otros & 9. En esta paciente se descarté compro-
miso extracutaneo luego de una valoracién neurol6-
gica y oftalmoldgica especializada. El compromiso

Rev Asoc Colomb Dermatol. Vol 28(4): octubre - diciembre, 2020, 35



extracutaneo es variable en las diferentes series de
casos. Entre un 30% y un 50% de los casos de FPV ce-
sioflamea y casi un 100% de las FPV cesiomarmorata
tienen alguna alteracién en otros 6rganos; sin em-
bargo, esto puede estar sobreestimado por el tipo de
publicacién y los sesgos de lugar, ya que la mayoria de
los casos reportados fueron diagnosticados en centros
especializados ©.

El seguimiento clinico es importante, ya que la mayoria
de las lesiones persisten sobre el tiempo. Se han repor-
tado 8 casos de melanoma uveal en pacientes entre los
30y 80 anos, donde todos tenian el antecedente comdn
de una FPV con melanocitosis ocular @9, Igualmente se
ha descrito mayor incidencia de glaucoma en adoles-
centes y adultos jovenes con afectacién importante de
la visi6n, que ha requerido manejo especializado ),

En relacion con el tratamiento, no hay terapia curativa;
generalmente es de indole estético, con resultados va-
riables, con el uso de laser rubi Q-switched para las
lesiones pigmentadas y de laser de colorante pulsado
para las lesiones vasculares ©.

CONCLUSION

Presentamos el caso de una recién nacida con una faco-
matosis pigmentovascular (FPV) cesioflamea tipo Ila,
una entidad poco frecuente, pero con gran relevancia
clinica en el seguimiento y pronéstico de los pacientes.
Araiz del caso y de la revision realizada, sugerimos que
todo paciente con diagnoéstico de FPV sea evaluado por
neurologia infantil y oftalmologia pediatrica y que se
le practique una resonancia magnética simple y con-
trastada del sistema nervioso central con el objetivo de
descartar alteraciones extracutaneas y establecer un
seguimiento clinico periddico.
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