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Estimados compaferos y amigos:

Es una gran satisfaccion poder anunciar y daros la bienvenida a la 29 reunién del Grupo Espafiol de Dermatologia
Pediatrica de la AEDV que este afio se celebrara en Malaga.

La Reunién tendra lugar los dias 26 y 27 de enero en el Hotel Barcelé Malaga, que se encuentra ubicado en el
centro de la ciudad, justo al lado de la estacion del AVE, de hecho, existe un acceso desde la propia estacion
al hotel, lo cual es una comodidad para los que vengais en tren.

Todos conocéis el gran auge y el excelente nivel cientifico de la dermatologia pediatrica espafiola, asi como
la gran participacion que hay en nuestro grupo de trabajo. Os animamos a enviar vuestras colaboraciones
cientificas en forma oral o pdster, para que asi un afio mas la reunién sea un éxito.

La conferencia magistral correrd a cargo de la Dra. Lisa Weibel, del University Children’s Hospital Zurich —
Eleonore Foundation de Zurich.

Queremos agradecer la gran colaboracion de las marcas A-Derma, Ducray y Pierre Fabre Dermatologia, que
hacen posible la organizacion y celebracién de nuestra reunion.

Malaga es una ciudad acogedoray agradable, para pasear, tapear y visitar monumentos que dejaron las culturas
que por aqui pasaron (Teatro romano, Alcazaba, Castillo de Gibralfaro, Catedral...). Asi mismo cuenta con
numerosos e interesantes museos como el Museo Picasso, Museo Thyssen, Museo ruso de San Petersburgo,
Centro Pompidou, Museo del automovil...

Deseamos que esta reunion os resulte interesante, provechosa y disfrutéis de una agradable estancia en Malaga.

Un afectuoso saludo,

e~ ~
Dra. Ana Martin-Santiago Dr. Angel Vera Casaiio
Coordinadora GEDP Organizador 29 Reunion GEDP Malaga
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0-01 NEVUS EPIDERMICOS EXTENSOS (SISTEMATIZADOS) COMO MARCADORES DE RIESGO DE DESARROLLO

DE CANCER UROTELIAL

A. Toll', FX. Real?, L. Pérez-Jurado®, A. Dalmases*, B. Bellosillo* , RM. Pujol

1) Dermatologia. Parc de Salut Mar, Hospital del Mar, Barcelona 2) Epithelial Carcinogenesis Group, Cancer
Cell Biology Programme, CNIO, Madrid 3) Departamento de Ciencias Experimentales y de la Salud. Genética.
Universitat Pompeu Fabra, Barcelona 4) Anatomia Patoldgica. Parc de Salut Mar, Hospital del Mar, Barcelona

INTRODUCCION

El nevus epidérmico papular con capa de células basales en “horizonte” o en “silueta” (PENS) es una
variante de nevus epidérmico recientemente descrita. Hasta en el 50% de los casos ademas del nevus
existen otras manifestaciones extracutaneas, principalmente neuroldgicas, denominandose sindrome
PENS. Se presentan tres hermanos (trillizos) con lesiones de PENS y, ademas, en dos, hay afectacién
neurolégica.

CASO CLiNICO

Se describe el caso de tres hermanos (trillizos), dos nifios y una nifia, nacidos pretérmino (fecundacion
in vitro). Presentaban lesiones cutaneas congénitas tipicas de PENS dispersas por el tronco y las
extremidades. Cabe destacar que la madre tenia un nevus epidérmico en el brazo derecho. Ademas,
en dos de los hermanos se asociaban manifestaciones neuroldgicas: uno de ellos presentaba un
retraso psicomotor y una leucopatia periventricular hallada mediante resonancia magnética, y el otro un
retraso del lenguaje. Se realizaron biopsias de piel en dos de los hermanos confirmando los hallazgos
histopatolégicos caracteristicos de PENS.

RESULTADOS
Es la primera vez que se presentan tres hermanos (trillizos) con PENS, teniendo dos de ellos también
afectacion neuroldgica asociada (sindrome PENS).

DISCUSION

Elnevus epidérmico papular con capa de células basales en “horizonte” sin otras anomalias extracutaneas
fue descrito por Torrelo y colaboradores en 2011 y los primeros casos de sindrome PENS aparecen
recogidos en la publicacién de Tadini y colaboradores (2012). En nuestros pacientes las manifestaciones
neurolégicas asociadas a este nevus epidérmico fueron el retraso psicomotor y del lenguaje, descritas
también por otros autores. El diagndstico de PENS se realizd basandose en las lesiones cutaneas y en el
estudio histologico de las mismas. En la mayoria de los casos publicados, el sindrome PENS aparece de
forma esporadica y son muy escasas las descripciones familiares por lo que hay algunas hipdtesis que
sugieren que se deben a un mosaicismo. Es importante conocer esta entidad para realizar un diagndstico
temprano y descartar afectacion neuroldgica.

BIBLIOGRAFIA

1. Torrelo A, Colmenero |, Kristal L, Navarro L et al. Papular epidermal nevus with “skyline” basal cell
layer (PENS). J Am Acad Dermatol 2011;64:888-892.

2. Tadini G, Restano L, Happle R et al. PENS syndrome: a new neurocutaneous phenotype. Dermatology
2012;224:24-30.
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0-02 PLACAS VERRUCIFORMES AXILARES CONGENITAS CON PATRON NEVOIDE EN UN NINA: UN RETO
DIAGNOSTICO

M. Prieto Barrios', J.l. Rodriguez Peralto?, S.i. Palencia Pérez', V. Velasco Tamariz', C. Postigo Llorente',
A. Sanchez Velazquez', C. Vico Alonso’, Y. Ruano?, P. L. Ortiz Romero', A. Guerra Tapia'

1) Dermatologia, Hospital Universitario 12 de Octubre 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario 12 de Octubre

INTRODUCCION

El xantoma verruciforme es una entidad poco frecuente cuyo hallazgo mas caracteristico es la presencia
de agregados de células espumosas en dermis papilar. Clinicamente son placas asintomaticas planas o
verrucosas que ocurren principalmente en mucosa oral o genital. Poco se sabe de su etiopatogenia, aunque
se han asociado con patologias neoplasicas o inflamatorias. Ademas, son histopatolégicamente idénticos
a los hamartomas observados especificamente en el sindrome de CHILD (congenital hemidysplasia with
ichthyosiform erythroderma and limb defects), denominados nevos de CHILD.1

CASO CLiNICO

Se trata de una nifia de 15 afios que presentaba desde el nacimiento lesiones consistentes en placas
eritematoanaranjadas de superficie sobreelevada verrucosa con distribucion lineal bilateral y simétrica
en axilas siguiendo las lineas de Blashcko. Las lesiones se habian ido haciendo mas patentes con la
edad y eran asintomaticas, salvo por cuestiones estéticas. La impresion clinica inicial de cada lesion
aislada sugeria como primera posibilidad la de nevo epidérmico verrucoso, pero llamaba la atencion la
presentacién bilateral. No presentaba otro sintoma o malformacion.

RESULTADOS

Se realizé una biopsia excisional observando cambios epidérmicos verruciformes con hiperqueratosis,
paraqueratosis, acantosis, papilomatosis y elongamiento de las crestas. Las papilas dérmicas alargadas
presentan abundantes histiocitos xantomizados con lipidos en el citoplasma. Los vasos dérmicos estan
marcadamente dilatados y rodeados de infiltrado inflamatorio. Esta histologia es compatible con un
xantoma verruciforme.

DISCUSION

En este caso se plantea un diagnostico diferencial amplio. Por un lado, puede tratarse de un xantoma
verruciforme esporadico. En contra de esta posibilidad esta la distribucion fuera de mucosas, su aspecto
clinico nevoide, la histologia hamartomatosa y la presentacién congénita. Por otro lado, otro diagndstico
compatible es el del desarrollo de lesiones tipo xantoma verruciforme sobre un nevo epidérmico. Sin
embargo, la bilateralidad del mismo y la negatividad de los estudios de mutacion en HRAS no apuntan
hacia esa direccion. También sospechamos que se pudiera tratar de una forma leve de sindrome de CHILD
sin anomalias musculoesqueléticas. EL sindrome de CHILD esta causado por una mutacion en la linea
germinal, inactivadora de la enzima 3-hidroxiesteroide deshidrogenasa (NSDHL) localizada en Xq28, que
codifica una enzima que participa en la biosintesis del colesterol. Se trata de una mutacion dominante
ligada a X, letal en varones. La expresion clinica varia desde la completa con hipoplasia de los miembros
y defectos viscerales, hasta casos leves sin alteraciones extracutaneas (nevos de CHILD aislados)?. En
cambio, en nuestra paciente no hemos encontrado mutacion del gen NSDHL en linea germinal. Por
ultimo, nos planteamos que pudiera tratarse de una manifestacion clinica de una mutacion somatica de
este gen en mosaico. Por esto, hemos estudiado algunos de los loci del gen NSDHL mas frecuentemente
mutados en los xantomas verruciformes?, pero a dia de hoy no hemos encontrado alteraciones.

En conclusién, comunicamos el caso de una nifia con lesiones verrucosas congénitas que presenta
caracteristicas Unicas y no previamente descritas en la literatura. Este hecho implica que, en nuestra
paciente, y a falta de mas estudios, no podamos establecer un diagnostico de certeza a dia de hoy.

BIBLIOGRAFIA

1. Happle R, Mittag H, Kister W. The CHILD nevus: a distinct skin disorder. Dermatol Basel Switz.
1995;191(3):210-6.

2. Gantner S, Ritten A, Requena L, et al. CHILD syndrome with mild skin lesions: histopathologic clues
for the diagnosis. J Cutan Pathol. 2014 Oct;41(10):787-90.

3. Mehra S, Li L, Fan C-Y, et al. A novel somatic mutation of the 3beta-hydroxysteroid dehydrogenase
gene in sporadic cutaneous verruciform xanthoma. Arch Dermatol. 2005 Oct;141(10):1263-7.
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0-03 SINDROME DE GARCIiA-HAFNER-HAPPLE: REPORTE DE UN CASO CON BUENA RESPUESTA AL

TRATAMIENTO CON LASER ABLATIVO CO2

S. Planas Ciudad', E. Roé Crespo’, C. Morales Munera' , T. Repiso Montero® , C. Downey' , C. Lopez
Sanchez', V. Garcia-Patos Briones?, L. Puig', E. Baselga Torres'

1) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau 2) Dermatologia, Hospital Universitario Vall d’Hebron 3) Dermatologia, Clinica
Sant Jordi

INTRODUCCION

El sindrome del nevus epidérmico es un término que engloba varias entidades clinicas caracterizadas
por la presencia de nevus epidérmicos y la afectacion de drganos internos de origen ectodérmico,
como el cerebro, el sistema esquelético y los ojos. Dentro de las distintas variantes clinicopatologicas,
el sindrome de Garcia-Hafner-Happle (GHH) se caracteriza por la presencia de nevus epidérmicos,
acantosis nigricans, defecto intelectual, epilepsia, atrofia cortical y agenesia del cuerpo calloso, como
resultado de la mutacion en mosaico del gen FGFR3. En ocasiones, las lesiones cutaneas localizadas en
pliegues pueden complicarse en forma de erosiones y exudacién purulenta, lo cual puede conllevar a un
aislamiento social del sujeto. Reportamos el caso de una paciente con sindrome de GHH, en seguimiento
a largo plazo desde los 5 afios de edad, en el que el tratamiento con laser ablativo CO2 ha supuesto una
mejoria en la calidad de vida de la paciente.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia de 11 aflos controlada en nuestro servicio desde los 5 afios de edad por
la presencia de multiples nevus epidérmicos de distribucion blaschkoide, presentes desde el nacimiento.
Durante el seguimiento, las lesiones flexurales se fueron volviendo mas exofiticas y aterciopeladas,
reflejando una marcada acantosis nigricans. A consecuencia de dichas lesiones, la paciente sufria
episodios de exudacién y mal olor, por lo que se negaba a ir al colegio. Con el tiempo, la paciente
desarrollé una obesidad tipo | (IMC: 31,25) y se detectd un déficit intelectual leve. En la RM cerebral se
objetivd una dilatacion de ambas astas ventriculares temporales, sin otras alteraciones destacables.
Hasta la fecha, no se han observado signos de hiperandrogenismo (hirsurtismo, alopecia), ni afectacién
de otros 6rganos internos. Nacida de padres sin consanguinidad, no se han identificado casos familiares
con las mismas lesiones. Se practicd una biopsia cutanea del cuello, que fue compatible con un nevus
epidérmico. Una de las muestras fue enviada para estudio de mutaciones. Debido a la sobreinfeccion de
las lesiones, se tratd inicialmente con bafos de permanganato potasico 2 veces a la semana con buena
respuesta. Sin embargo, dada la poca adherencia al tratamiento, se decidié iniciar tratamiento con laser
ablativo CO2 con la finalidad de reducir el componente verrucoso de las lesiones flexurales. Tras una
sesion, la paciente logré una marcada mejoria del area tratada, sin presentar grandes complicaciones.

RESULTADOS
Presentamos un caso clinico de sindrome de Garcia-Hafner-Happle con gran afectacion de pliegues.

DISCUSION

La obesidad y la resistencia a la insulina secundaria a ésta, probablemente haya contribuido en el mayor
crecimiento de las lesiones en zonas flexurales. El tratamiento con laser ablativo CO2 ha demostrado
unos buenos resultados clinicos en las zonas tratadas, por lo que podria resultar una opcién terapéutica
muy util en aquellos casos en los que el componente exofitico de las lesiones repercuta negativamente
en la calidad de vida de los pacientes.

BIBLIOGRAFIA

1. Desai SD, Vora R, Bharani S. Garcia-Hafner-Happle syndrome: A case report and review of a rare sub-
type of epidermal nevus syndrome. J Pediatr Neurosci. 2014;9:66-9

2. BhatYJ et al. Evaluation of Carbon Dioxide Laser in the Treatment of Epidermal Nevi. J Cutan Aesthet
Surg. 2016;9:183-7
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0-04 NEVUS EPIDERMICO PAPULAR CON CAPA DE CELULAS BASALES EN “HORIZONTE” Y SINDROME PENS.

PRESENTACION EN TRILLIZOS

MR. Gonzalez Hermosa', O. Lasa Elgezua', A. Fernandez de Larrinoa Santamaria? , A. Barrutia Borque',
M. Mendieta Eckert', J. Gardeazabal Garcia’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Cruces. Barakaldo. Bizkaia 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Cruces. Barakaldo.
Bizkaia

INTRODUCCION

El nevus epidérmico papular con capa de células basales en “horizonte” o en “silueta” (PENS) es una
variante de nevus epidérmico recientemente descrita. Hasta en el 50% de los casos ademas del nevus
existen otras manifestaciones extracutaneas, principalmente neuroldgicas, denominandose sindrome
PENS. Se presentan tres hermanos (trillizos) con lesiones de PENS y ademas, en dos, hay afectacién
neurolégica.

CASO CLiNICO

Se describe el caso de tres hermanos (trillizos), dos nifios y una nifia, nacidos pretérmino (fecundacién in vitro).
Presentaban lesiones cutaneas congénitas tipicas de PENS dispersas por el tronco y las extremidades. Cabe destacar
que la madre tenia un nevus epidérmico en el brazo derecho. Ademas, en dos de los hermanos se asociaban
manifestaciones neuroldgicas: uno de ellos presentaba un retraso psicomotor y una leucopatia periventricular
hallada mediante resonancia magnética, y el otro un retraso del lenguaje. Se realizaron biopsias de piel en dos de
los hermanos confirmando los hallazgos histopatoldgicos caracteristicos de PENS.

RESULTADOS
Es la primera vez que se presentan tres hermanos (trillizos) con PENS, teniendo dos de ellos también
afectacion neuroldgica asociada (sindrome PENS).

DISCUSION

Elnevus epidérmico papular con capa de células basales en “horizonte” sin otras anomalias extracutaneas
fue descrito por Torrelo y colaboradores en 2011 y los primeros casos de sindrome PENS aparecen
recogidos en la publicaciéon de Tadini y colaboradores (2012). En nuestros pacientes las manifestaciones
neurolégicas asociadas a este nevus epidérmico fueron el retraso psicomotor y del lenguaje, descritas
también por otros autores. El diagndstico de PENS se realizd basandose en las lesiones cutaneas y en el
estudio histologico de las mismas. En la mayoria de los casos publicados, el sindrome PENS aparece de
forma esporadica y son muy escasas las descripciones familiares por lo que hay algunas hipdtesis que
sugieren que se deben a un mosaicismo. Es importante conocer esta entidad para realizar un diagndstico
temprano y descartar afectacion neuroldgica.

BIBLIOGRAFIA

1. Torrelo A, Colmenero |, Kristal L, Navarro L et al. Papular epidermal nevus with “skyline” basal cell
layer (PENS). J Am Acad Dermatol 2011;64:888-892.

2. Tadini G, Restano L, Happle R et al. PENS syndrome: a new neurocutaneous phenotype. Dermatology
2012;224:24-30.

17 2400



=

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

é.""ﬂ' Reunién del Grupo Espaiiol de Dermatologia Pediatrica

d

0-05 SINDROME DE ICTIOSIS Y PREMATURIDAD. A PROPOSITO DE UN CASO

A. Calle Andrino', J. Piqueras Garcia', A. Pinilla Gonzalez? , B. Torres Garcia? , A. Gimeno Navarro? , F.
Martinez Castellano®, C. Saus Sarrias*, M. Evole Buselli

1) Dermatologia, Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia 2) Neonatologia, Hospital Universitario y Politécnico La Fe,
Valencia 3) Unidad de Genética y Diagndstico Prenatal, Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia 4) Anatomia Patoldgica,
Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca

INTRODUCCION

El sindrome ictiosis y prematuridad (SIP) es una forma rara de ictiosis congénita autosdmica recesiva.
Esta causado por mutaciones en el gen SLC27A4. Clinicamente se caracteriza por prematuridad, escamas
gruesas que recuerdan a la vérnix caseosa y distrés respiratorio perinatal.

CASO CLiNICO

Prematura de 34 semanas de gestaciéon, de 2350 g, que en el momento del nacimiento presentaba
eritrodermia generalizada y tuvo que ser atendida por distrés respiratorio. Sus padres eran sanos y no
consanguineos. Durante la gestacion la madre fue diagnosticada de polihidramnios. A la exploracion se
observé una piel eritrodérmica y engrosada al tacto, con aumento de los pliegues cutaneos. La cabeza
y las extremidades estaban recubiertas por unas escamas gruesas similares a la vérnix caseosa. No
tenia ampollas ni erosiones. El cabello, los ojos, las mucosas y las uiias eran normales. Las escamas se
desprendieron durante las primeras semanas de vida y el engrosamiento de la piel fue mejorando en
los meses posteriores. Actualmente la paciente solo presenta xerosis cutanea leve, que se controla con
emolientes.

RESULTADOS

Con la sospecha diagndstica de sindrome de ictiosis y prematuridad, se realizé una biopsia cutanea. El
examen anatomopatolégico mostré una discreta hiperplasia irregular de la epidermis con hiperqueratosis
ortoqueratdsica laminar no compacta, con focos de paraqueratosis. En el estudio con microscopia
electrdnica se observod la presencia de estructuras trilaminares curvadas en el estrato corneo. El analisis
genético mediante secuenciacion del gen SLC27A4, detectd dos variantes genéticas en heterocigosis
(c1153G>A, c.1627G>C), que no han sido descritas previamente.

DISCUSION

EL SIP es un trastorno autosdémico recesivo infrecuente, causado por mutaciones en el gen SLC27A4,
que codifica una proteina transmembrana encargada del transporte de los acidos grasos dentro de
los queratinocitos. La alteracion de esta proteina afecta a la diferenciacién epidérmica y por ende a la
formacién de la barrera cutanea. Clinicamente se caracteriza por prematuridad, distrés respiratorio y
lesiones cutaneas congénitas caracterizadas por piel engrosada con escamas gruesas blanquecinas.
Las membranas trilaminales en la capa granulosa, que se observan con la microcopia electrénica, son
patognomonicas de esta entidad. Su prondstico es bueno, si bien requiere de un diagndstico y manejo
multidisciplinar para evitar las complicaciones perinatales.

En nuestro caso, la paciente presentaba dos nuevas variantes genéticas en heterocigosis (c.1153G>A,
c.1627G>C) que no han sido descritas previamente, pero que segun el software de prediccion genética
tienen un efecto patogénico.

BIBLIOGRAFIA

1. Youssef M. Ichthyosis prematurity syndrome mimics keratitis-ichthyosis-deafness syndrome
at birth: Use of electron microscopy and genetic testing. International Journal of Dermatology.
2015;55(8):e454-e457.
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3. Bygum A. Ichthyosis prematurity syndrome: a well-defined congenital ichthyosis subtype. J Am Acad
Dermatol 2008;59(Suppl):S71-4.

18 2400



d

=

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

é.""ﬂ' Reunién del Grupo Espaiiol de Dermatologia Pediatrica

0-06 ICTIOSIS TIPO CURTH MACKLIN. CORRELACION CLiNICA GENETICA

G.M. Garnacho Saucedo’, R. Salido Vallejo', J.l. Sanz Cabanillas', J.l. Hernandez Romero’, P. Fernandez
Crehuet', M. Galan Gutierrez', J. Salvatierra', A. Velez Garcia Nieto '

1) Dermatologia, Hospital Universitario Reina Sofia de Cdordoba

INTRODUCCION

La ictiosis de Curth Macklin anteriormente denominada ictiosis hystrix es una genodermatosis rara con
escasos casos descritos y con gran confusion terminoldgica en la literatura. La palabra hystrix significa
puercoespin y hace referencia a las espiculas caracteristicas que presentan los pacientes en la zona
palmar de los dedos.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un niflo sano de 2 afios con lesiones cutaneas generalizadas desde la primera
infancia. Nacido a térmico sin complicaciones en embarazo y parto de matrimonio sano no consanguineo.
Tras 8 meses de vida comenzo a desarrollar lesiones inicialmente sobre las articulaciones que mas tarde
se extendieron y generalizaron. No antecedentes de ampollas ni sintomas sistémicos. Las lesiones
respetaban cara, cuello, area del pafial y parte superior del tronco sin embargo se afectaba el abdomeny
los pezones de forma caracteristica. Presentaba placas hieprqueratdsicas en dorso de manos y pies con
queratodermia palmoplantar. El cuero cabelludo, el cabello, la boca, los dientes y las ufias eran normales.
En la biopsia se objetivd hiperqueratosis marcada y papilomatosis vacuolizacién perinuclear y
queratinocitos binucleados. Meidante analisis directo del gen KRT1 se detectd en heterocigosis una
duplicacion de una G que a nivel de la proteina daba lugar a un cambio en la pauta de lectura y a
la aparicion de un cododon de parada prematuro (p.Tyr587Leufs+67) y debido al efecto deletéreo que
presumiblemente produce en la proteina ha de ser considerado como un cambio patogénico. El paciente
fue tratado con retinoides orales con gran mejoria clinica.

RESULTADOS

La duplicacion de una G (c1757dup) en el gen KRT1 ya ha sido descrita previamente como un cambio
patogénico asociado a una forma atipica de hiperqueratosis epidermolitica que probablemente
correspondia a una ictiosis Curth Maclin pero existe gran confusion terminolégica y cambios constantes
en la clasificacion de las ictiosis que dificulta y retrasa en muchos casos el diagnodstico de los pacientes.

DISCUSION

La ictiosis de Curth Macklin presenta una herencia autosémica dominante o esporadica. Se presenta
con placas hiperqueratdsicas masivas de predileccién por superficies extensoras de lso miembros con
queratodermia palmoplantar caracteristica que produce fisuras profundas sangrantes y dolorosas. Los
pacientes pueden presentar lesiones al nacer o puede haber un inicio retrasado en la infancia como se ve en
nuestro paciente. La histopatologia muestra caracteristicas de los nevus epidérmicos con hiperqueratosis
epiderolitica prominente. Esta causada por una mutacién en el gen de la queratina 1 KRT1.

BIBLIOGRAFIA
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0-07 SINDROME DE CHANARIN-DORFMAN: ENFERMEDAD POTENCIALMENTE GRAVE DE DIAGNOSTICO FACIL

Y TRATAMIENTO DIFICIL

A. Giacaman', O. Corral-Magafia', G. Nicola Orejas?, J. Riera Llodra®, A. Bauza Alonso’, J. Boix- Vilanova'
, M.E Escriva Sancho*, A. Martin-Santiago’

1) Dermatologia, Hospital Universitari Son Espases, Mallorca, Islas Baleares. 2) Endocrinologia y Nutricion, Hospital Universitari Son
Espases, Mallorca, Islas Baleares. 3) Pediatria, Hospital Universitari Son Espases, Mallorca, Islas Baleares. 4) Dermatologia, Hospital
General Mateu Orfila. Menorca. Islas Baleares.

INTRODUCCION

Las ictiosis congénitas constituyen un grupo heterogéneo de alteraciones de la queratinizacion. En el
afio 2009, se propuso una nomenclatura basada en el consenso de expertos, que las clasificé en ictiosis
congénitas sindrémicas y no sindromicas.

CASO CLIiNICO

Presentamos el caso de un varén de 1 afio de edad, hijo de padres no consanguineos, con antecedente
ictiosis congénita que fue remitido a nuestro centro para valoracion. A la exploracién fisica destacaba
una descamacion fina generalizada, ectropién, microcefalia y retraso del crecimiento. Segun su madre
las lesiones eran pruriginosas y ademas presentaba hipohidrosis.

RESULTADOS

Se realizé una analitica basica en donde destacaba un aumento de los triglicéridos y transaminasas.
En el estudio de extensién en sangre periférica, se observd la presencia de vacuolas lipidicas
intracitoplasmaticas en neutréfilos. Mutaciones en el gen ABHD5 confirmaron el diagndstico de sindrome
de Chanarin- Dorfman. Tras la modificacién de la dieta se observd un descenso de los triglicéridos y de
las enzimas hepaticas.

DISCUSION

El sindrome de Chanarin-Dorfman, descrito por primera vez en 1974, es una enfermedad del metabolismo
lipidico, con una prevalencia menor a 1/1.000.000 y que se transmite mediante herencia autosémica
recesiva. Se produce por una mutacién en el gen ABHD5, que provoca la acumulacion de triglicéridos
y disfuncién en la piel y en otros 6rganos como el higado, los musculos y el sistema nervioso central.
El diagnostico puede sospecharse precozmente, ya que estas vacuolas lipidicas son facilmente
reconocibles en un extendido de sangre periférica en donde se observan dentro del citoplasma de los
neutrofilos (anomalia de Jordan). EL prondstico viene determinado por las manifestaciones sistémicas.
Se recomienda como tratamiento dietas bajas en acidos grasos de cadena larga, priorizando los de
cadena media, aunque no existe clara evidencia de que esto modifique el curso de la enfermedad, ni se
han establecido cuales son los parametros mas idéneos para monitorizar la respuesta. El tratamiento de
la ictiosis se basa en el uso de emolientes topicos y algunos autores han propuesto el uso de retinoides
orales, incluso en presencia de alteraciones de las enzimas hepaticas.

BIBLIOGRAFIA
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0-08 MUTACION EN HOMOCIGOSIS EN EL GEN DEL EFGR

S. Delgado Vicente', E. Varas Meis', P. Fernandez Canga', J. Castifieiras Gonzalez', I. Ruiz Gonzalez', T.
Alonso Alonso’

1) Dermatologia, Complejo Asistencial Universitario de Ledn

INTRODUCCION
ELEFGR es unreceptor de superficie celular que participaen laregulacion de la proliferacion, diferenciacién
y migracién celular, asi como en la inhibicién de la apoptosis.

CASO CLiNICO

Nifia de 9 afios de edad con padres consanguineos de etnia gitana y antecedentes familiares de cuatro
hermanos fallecidos en periodo neonatal con polihidramnios. Nacida mediante cesarea a las 32 semanas
tras un embarazo con antecedentes de polihidramnios de repeticién y punciones evacuadoras. En el
periodo neonatal fue diagnosticada de crecimiento intrauterino retardado, diarrea osmética, niveles
bajos de Zinc y tubulopatia renal. A nivel cutaneo la paciente presentaba una eritrodermia descamativo-
exudativa con brotes de pustulaciéon difusa recurrente, alopecia en cuero cabelludo y cejas, y pestanas
largas y rizadas. Progresivamente el proceso cutaneo evoluciond a una dermatitis ictiosiforme persistente,
con la persistencia de los brotes pustulosos ocasionales. La paciente presentdé un desarrollo motor
y cognitivo normal, pero con un desarrollo posderoestatural bajo. Finalmente fue remitida a estudio
genético, donde se evidencid una mutacion homocigota del Exdon 14c.1283G>A; G428D, del gen del EFGR.

DISCUSION

La mutacién en homocigosis con pérdida de funcion del gen EFGR es una entidad de reciente descripcién,
con tan solo tres casos reportados en la literatura. EL EFGR es un receptor de superficie celular de la
familia de las tirosinas quinasas, con afinidad por multiples ligando entre los que se encuentran el
factor de crecimiento epidérmico, el factor transformante de crecimiento alfa y la anfiregulina. Entre sus
funciones se encuentra la regulacion de la proliferacion, diferenciacion y migracion celular y la inhibicion
de la apoptosis. Su mutacién en homocigosis da como resultado un complejo fenotipo con clinica
concordante entre nuestro caso y los previamente reportados. Caracteristicamente, son pacientes de
etnia gitana, con polihidramnios y parto prematuro, crecimiento intrauterino retardado, alopecia, aspecto
progeroide, dermatitis ictidsica, pustulosis recurrente, nefromegalia, tubulopatia y diarreas osmaticas.
De los casos reportados, el primero fallecio a los 2 afios y medio debido a una infeccion respiratoria con
descompensacién hidroeléctrica y un segundo a los 3 meses de edad por una perforacion intestinal.
Conclusion. Presentamos el cuarto caso de mutacion en homocigosis con pérdida de funcion del gen
EFGR, con clinica semejante a los casos previamente reportados.

BIBLIOGRAFIA
Campbell P, Morton PE, Takeichi T, Salam A, Roberts N, Proudfoot LE, et al. Epithelial inflammation
resulting from an inherited loss-of-function mutation in EGFR. J. Invest. Dermatol. 2014;134:2570-2578
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0-09 ;HAY ESPERANZA TERAPEUTICA EN LOS TRASTORNOS GENETICOS DE LA QUERATINIZACION? NUESTRA
EXPERIENCIA EN UN PACIENTE CON SINDROME SAM TRATADO CON USTEKINUMAB

A. Hernandez-Martin' , C. Pedrén-Giner? , E Bueno® , A. Torrelo', L. Noguera-Morel' , D. Sebaratnam’ , I.
Colmenero*, R. Correa Rocha®, R. Gonzalez-Sarmiento?®

1) Dermatologia, Hospital Infantil Nifio Jesus, Madrid 2) Gastroenterologia, Hospital Infantil Nifio Jesus, Madrid 3) Unidad de Medicina
Molecular-Departamento de Medicina, IBSAL, IBMCC y Hospital Universitario de Salamanca, CSIC, Universidad de Salamanca 4)
Anatomia Patoldgica, Hospital Infantil Nifio Jesus, Madrid 5) Inmunologia, Instituto de Investigacion Sanitaria Gregorio Marafion,
Madrid

INTRODUCCION

El sindrome SAM (Severe dermatitis, multiple Allergies and Metabolic wasting) (MIM 615508) es un
grave trastorno mendeliano de la queratinizacién causado por mutaciones bi-alélicas en el gen de la
desmogleina 1 (dsg-1). Descrito en 2013, apenas existen diez casos descritos en la literatura. La gravedad
de los sintomas nutricionales y dermatoléogicos hace imprescindible encontrar un tratamiento eficaz
y con buen perfil de seguridad, algo a menudo imposible en otros trastornos de la queratinizacién.
Trabajos publicados en 2017 arrojan resultados esperanzadores sobre el potencial tratamiento de estos
pacientes con farmacos bioldgicos.

CASO CLiNICO

Un varon de 17 meses hijo de padres consanguineos fue remitido a nuestra consulta por eritrodermia
congénita severa en marzo de 2017. El paciente habia nacido prematuramente y durante su ingreso en
la UCI neonatal habia presentado varios episodios sépticos por S. aureus and E. faecalis septicaemia,
acidosis metabdlica y deshidratacion hipernatrémica. En la exploracion fisica destacaba el importante
retraso estato-ponderal, una eritrodermia descamativa severa y un intensisimo picor refractario al
tratamiento antihistaminico oral. Los padres y otros miembros de la familia presentaban queratodermia
palmoplantar de distinta morfolgia y grado de afectacién. Con estos hallazgos clinicos fue solicitado el
analisis genético del gen dsg-1, detectandose una mutacién c1801G>T; p.G601X en el exdn12 bi-alélica en
el paciente y mono-alélica en ambos padres. La deteccién de dicha mutacién en dsg-1, no descrita hasta
la actualidad, confirmo el diagnodstico de sindrome SAM. Dada la severa afectacién clinica del paciente,
se decidié administrar tratamiento con ustekinumab.

RESULTADOS

Presentamos el primer caso de sindrome SAM descrito en Espafia, un nifio portador de una mutacién
homocigota en dsg-1 no descrita con anterioridad, y comunicamos los resultados preliminares del
tratamiento con ustekinumab, un anticuerpo monoclonal anti-interleukina 23.

DISCUSION
Nuestro caso amplia el espectro geno y fenotipico de una genodermatosis excepcional, y aporta datos
adicionales sobre la eficacia del tratamiento del sindrome SAM con farmacos biolégicos.
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0-10 ESTUDIO MOLECULAR DE LOS GENES EDA, EDAR, EDARAD YWNT10AEN POBLACION INFANTILESPANOLA

CON SIGNOS DE DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA

MC. Martinez-Romero #, T. Martinez-Menchén® , MJ. Ballesta-Martinez® , V. Lopez-Gonzalez® , MJ. Sanchez-Soler®
, M. Barreda-Sanchez®, LI. Rodriguez-Pefia® , P. Sinchez-Pedrefio Guillén®, J. Frias®, G. Glover* , E. Guillén-
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Murcia (UCAM) 4) Centro de Bioquimicay Genética Clinica, Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia 5) Dermatologia,
HospitalClinico Universitario Virgen de laArrixaca (Murcia) 6) Genética Médica, Hospital Clinico Universitario Virgen de laArrixaca (Murcia)

INTRODUCCION

La displasia ectodérmica hipohidroética (DEH) es el tipo de displasia ectodérmica mas frecuente. Se caracteriza
por hipohidrosis, hipotricosis e hipodontia. El subtipo mas frecuente es el ligado a X (XHED), con incidencia de
1/50.000 a 1/100.000 en varones, se asocia a mutaciones en el gen EDA (Xg12-q13.1; MIM 300451). Los subtipos
de DEH dominante y recesivo estan asociados a los genes EDAR (2q13MIM 604095) y EDARADD (1942.3;
MIM 606603). Se han identificado casos con variantes patogénicas en el gen WNT10A (2g35; MIM 606268).
Presentamos el estudio molecular de los genes EDA, EDAR, EDARADD y WNT10A en 55 nifios con signos de DEH.

CASO CLIiNICO

METODO: Los pacientes estudiados fueron 39 niflos y 16 nifias con edades comprendidas entre 6 meses
y 17 aflos. Se amplificaron todos los exones y regiones flanqueantes de los genes EDA, EDAR, EDARADD y
WNT10A y se analizaron mediante Sanger. En todos los casos se realizé una Multiplex Ligation-dependent
Probe Amplification (MLPA) para detectar grandes deleciones. En los casos con hallazgo de variantes
patogénicas o con probabilidad patogénica se amplio el estudio a los familiares de primer grado.

RESULTADOS

La edad media del diagnostico genético se establecio entre los 5 afios y 10 meses de edad. Entre los pacientes
con clinica completa de DEH (49/55) se encontrd la mutacion causal en el 69,40% (34/49) de los casos. La
distribucién por genes fue 79,41% (27/34) en EDA (NM_001399.4) y 8,82% (3/34) en EDAR (NM_022336.3). Entre
los pacientes con oligodontia como signo mas destacable (6/55) se identificaron mutaciones preferentemente
en WNT10A (MN_025216.2) (3/6) que se presentan de forma aislada en heterocigosis y en un caso en combinacién
con una segunda variante en EDARADD (MN_145861.2). En este gen, la variante (p.Ser103Phe), aunque no descrita
como patogénica, fue recurrente en cuatro pacientes; en un caso se encontro junto con una variante patogénica
de EDA y en otros dos casos no se detectaron variantes adicionales, por lo que las mutaciones que afectan a
otros genes de la via de sefializacion de EDA no incluidas en este estudio podrian ser responsables del fenotipo
DEH. En total se identificaron 34 variantes patogénicas, 26 de ellas heredadas (76.5%). Se detecta una alta
variabilidad mutacional: delecién exdn 1 EDA (2), mutaciones missense (20), nonsense (5) y pequefias indels (7).

DISCUSION

1. Las mutaciones en el gen EDA asociadas a XHED son las mas frecuentes, siendo la mayoria privadas,

aunque con mayor frecuencia en exones 1, 5 y 8-9, constituyendo puntos calientes de localizacion.

Alta prevalencia de las variantes del WNT10A en pacientes con oligodontia predominante.

3. Laedad de diagndstico genético puede establecerse muy precozmente, lo que permite un seguimiento
adecuado a los pacientes y el asesoramiento adecuado de los familiares.

4. La mayoria de variantes patogénicas son heredadas, subrayando la importancia del estudio familiar
y el asesoramiento genético.

5. Nuestro estudio pone de manifiesto la heterogeneidad genética de la DEH y la necesidad de ampliar
el estudio en los casos negativos (32,72% ;18/55) a otros genes potencialmente implicados mediante
técnicas de secuenciacion masiva

Proyecto financiado por el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIlI-Madrid-Espafia) (Pl/14/01259) (PI/PI17/00796)

N
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PAQUIONIQUIA CONGENITA: PRESENTACION DE UNA SERIE DE SIETE CASOS Y REVISION DE LA
LITERATURA

X. Fusta-Novell' , M.A. Vicente-Villa? , D. Morgado-Carrasco' , A. Combalia’, N. Richarz? , C. Prat? , T.
Estrach', M.A. Gonzalez-Ensefat?

1) Dermatologia, Hospital Clinic de Barcelona, Universitat de Barcelona, Barcelona 2) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu,
Universitat de Barcelona, Barcelona

INTRODUCCION

La paquioniquia congénita (PC) es un trastorno de la queratinizacion de herencia autosémica dominante
debido a mutaciones en cinco genes que codifican las queratinas (KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16 o KRT17).
Se ha observado un importante solapamiento fenotipico entre los diferentes genotipos de PC.

CASO CLiNICO

Se realizd una revision de los pacientes diagnosticados de PC en dos hospitales de tercer nivel en
Barcelona, entre los afios 2004 y 2017. Se recogieron los datos epidemiolégicos, clinicos y los estudios
de genética molecular.

RESULTADOS

Se recogieron siete casos de PC, correspondientes a cuatro familias diferentes. Tres casos no
presentaban antecedentes familiares de PC. En cinco de los siete casos se hallé una mutacion en el
gen KRT6BA, mientras que en los otros dos casos se objetivd una mutacién en el gen KRT17. Todos los
casos presentaban distrofia ungueal en manos y pies de aparicion antes del primer afio de vida. Sélo el
paciente adolescente y los dos progenitores adultos presentaban queratodermia plantar dolorosa con
formacién de ampollas. Todos los pacientes presentaban una marcada hiperqueratosis folicular excepto
uno de los casos con mutacidon en KRT6A. Tres de los cinco casos con mutacion en KRTGA presentaban
leucoqueratosis oral, siendo esta de aparicién durante el primer afio de vida. Ninguno de los pacientes
presentaba lesiones quisticas y ninguno tenia historia de dientes natales.

DISCUSION

La PC es una genodermatosis infrecuente que se caracteriza por distrofia ungueal, leucoqueratosis oral,
queratodermia plantar dolorosa de inicio con la deambulacién, queratodermia palmar, hiperqueratosis
folicular, lesiones quisticas y dientes natales. Mientras que la distrofia ungueal y la queratodermia
plantar aparecen en practicamente todos los casos, el resto de sintomas son variables entre pacientes,
apareciendo con mayor o menor probabilidad segun el gen causal. Los casos debidos a mutaciones en
KRTG6A presentan una clinica mas precoz y grave, asociando con mayor frecuencia leucoqueratosis oral,
mientras que los casos debidos a KRT17 se asocian con lesiones quisticas y dientes natales en la mayoria
de los casos.

La distrofia ungueal es el signo mas precoz y frecuente de la PC, pudiendo estar presente desde el
nacimiento. Una exploracion fisica completa, incluyendo toda la piel, mucosas y anejos, asi como la
exploracion fisica de los padres, son esenciales para el diagndstico clinico de esta enfermedad poco
frecuente. La ausencia de alteraciones del pelo y de la forma de los dientes, asi como un desarrollo
psicomotor normal, ayudan a distinguir esta entidad de otros sindromes que cursan con distrofia ungueal
en la edad pediatrica.

BIBLIOGRAFIA
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 2 (NF2) es una enfermedad genética devastadora que se caracteriza por el
desarrollo de multiples tumores del sistema nervioso. Su diagndstico precoz facilita en gran medida el
seguimiento y tratamiento de la enfermedad, a la vez que reduce su impacto en la calidad de vida. Sin
embargo, ello no es facil desde el momento en que las manifestaciones mas graves no se desarrollan,
en general, hasta después de la adolescencia. En este contexto, una inspecciéon detallada de la piel de
estos pacientes puede permitir la identificacion de pequefas placas de color amarronado que pueden
estar presentes desde el nacimiento o aparecer en los primeros afios de vida, cuyo estudio microscoépico
traduce la existencia de un schwannoma plexiforme. La identificacién y el posterior analisis molecular de
estas lesiones pueden brindar la oportunidad de establecer el diagndstico genético precoz de la NF2. En
este estudio se plantearon como objetivos: 1) determinar la utilidad clinica de identificar y caracterizar
estas lesiones en forma de placas en los nifios con el fin de alcanzar el diagnéstico precoz de la NF2, y
2) evaluar su patogénesis molecular y su utilidad en el diagndstico genético de la NF2.

CASO CLiNICO

Se incluyeron 7 pacientes con NF2 o sospecha clinica de NF2. Se realizo el estudio microscopico de
alguna de las placas en cada uno de ellos. Asimismo, a partir de tejido en fresco procedente de las
mismas, se procedid a su cultivo con el fin de obtener células de Schwann y analizar el gen NF2.

RESULTADOS

En el estudio microscépico de las 7 placas se observaron hallazgos compatibles con el diagndstico de
schwannoma plexiforme. El andlisis genético de las células de Schwann primarias derivadas del cultivo
permitio la identificacion de una mutacidon constitucional y otra somatica en el gen NF2 en todos los
casos. Dicho estudio genético permitié el diagndstico precoz de NF2 en un nifio que solo presentaba como
manifestacion de la enfermedad dichas placas en la piel. La mayoria de los pacientes analizados refirieron
una aparicion temprana de las lesiones cutaneas y desarrollaron un fenotipo grave de la enfermedad.

DISCUSION

Los resultados de este trabajo subrayan la utilidad clinica de una inspeccién dermatolédgica detallada
y la correcta identificacion de los schwannomas plexiformes en forma de placas, con el fin de realizar
el diagnostico precoz de la NF2. Ademads, se demuestra por primera vez que las células de Schwann
derivadas de estas placas son portadoras de la doble inactivacion en el gen NF2 y, por tanto, estas
lesiones cutaneas constituyen una excelente fuente del tejido para el estudio genético, en especial, en
el contexto de un mosaicismo.

BIBLIOGRAFIA
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0-13 PACIENTE CON MICRODELECION 16p13.11 CON LESIONES PERNIOTICAS E HIPERTRICOSIS CUBITAL

O. Suarez Magdalena', A. Varela Veiga', S. Pefia Lopez', E. Maside? , B. Monteagudo', B. Fernandez-Jorge'
, E. Garcia?, M. Cabanillas', O. Suarez-Amor', C. De las Heras'

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Ferrol 2) Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de Ferrol

INTRODUCCION
La microdelecion 16p13.11 se ha asociado a multiples fenotipos y también se ha encontrado en individuos
sanos. Sin embargo, no se ha descrito hasta la fecha su posible asociacion con alteraciones cutaneas.

CASO CLiNICO

Nifia de 10 afios de edad, con los antecedentes personales de sindrome polimalformativo consistente
en atresia de coanas bilateral, microcefalia, microrretrognatia, facies sindromica, retraso psicomotor,
retraso pondoestatural, lesién quistica de 7 mm localizada en la linea media cranealmente a IV ventriculo,
convulsion febril atipica, discreta hiperreflexia y espasticidad en extremidades inferiores, y elevacion
puntual de transaminasas.

A seguimiento en el Servicio de Dermatologia por la presencia a nivel cutaneo de brotes de placas
eritemato-edematosas en extremidades y area facial durante los meses de enero-marzo, que se iniciaron
a los tres anos de edad, siendo el estudio histopatolégico compatible con perniosis. Ademas, la paciente
presenta hipertricosis desde el nacimiento, localizada especialmente en region cubital, aunque también
en la punta nasal.

La paciente no presenta antecedentes familiares dermatoldgicos de interés.

El estudio analitico, incluyendo ANA, ENA, ANCA, crioglobulinas, criofibrindgeno, proteinograma,
inmunoglobulinas y alfa-1-antitripsina, fue normal.

Por la presencia puntual de hipertransaminemia y los brotes de lesiones cutaneas pernidticas, ante la
sospecha de un Sindrome de Aicardi-Goutieres se solicitd un TAC craneal, que no mostré alteraciones.
Asi mismo al presentar un cuadro polimalformativo asociado a hipertricosis cubital se realizé estudio
genético de CATCH 22 y el Sindrome de Wiedemann-Steiner que resultd negativo.

RESULTADOS

Tras el estudio completo del genoma se detectd una microdelecién 16p13. Esta mutacion se asocia con
discapacidad intelectual, retraso en el desarrollo, epilepsia, dismorfia facial, etc.

El estudio genético de la madre no mostro alteraciones, sin embargo, el padre es portador de la mutacién
16p13.11.

DISCUSION

La microdeleccion 16p13.11 fue descrita por primera vez en el aflo 2007 asociada a autismo y discapacidad
intelectual, relacionandose posteriormente también con epilepsia, esquizofrenia, dismorfismo facial,
etc. Sin embargo, es posible ser portador de la mutacion sin presentar estos sintomas ya que se trata
de una herencia autosémica dominante, pero con penetrancia incompleta y expresividad variable. Este
seria el caso del padre de la paciente, que no presentaba clinica alguna.

Aunque se ha estudiado el papel de la microdelecion 16p13.11 en distintos trastornos neuroldgicos,
todavia no se ha descrito su asociaciéon con alteraciones cutaneas como la hipertricosis cubital o la
perniosis presentes en nuestro caso.

BIBLIOGRAFIA

1. Ullmann R, Turner G, Kirchhoff M, et al. Array CGH identifies reciprocal 16p13.1 duplications and
deletions that predispose to autism and/or mental retardation. Hum Mut. 2007;28:674-682.

2. NagamaniSC, Erez A, Bader P, et al. Phenotypic manifestations of copy numbervariation in chromosome
16p13.11. Eur J Hum Genet. 2011;19:280-286.

3. Tropeano M, Ahn JW, Dobson RJ. Male-biased autosomal effect of 16p13.11 copy number variation in
neurodevelopmental disorders. PloS One. 2013;8:e61365.

26 2400



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

éﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica

o
=

d

0-14 SINDROMES POR MUTACION INACTIVADORA DEL GEN GNAS EN 2 PACIENTES PEDIATRICOS

L. Schneller-Pavelescu Apetrei', E. Vergara de Caso', T. Martinez Miravete?, L. Ruiz Pérez?, M. Gutiérrez
Agullé® , I. Betlloch Mas'

1) Dermtologia, Hospital General Universitario de Alicante - ISABIAL 2) Pediatria, Hospital General Universitario de Alicante - ISABIAL
3) Biologia molecular, Hospital General Universitario de Alicante - ISABIAL

INTRODUCCION

El pseudohipoparatiroidismo (PHP), el pseudopseudohipoparatiroidismo (PPHP) y la heteroplasia dsea
progresiva (HOP) son sindromes asociados a mutaciones inactivadoras del gen GNAS, que causan un
fenotipo caracteristico conocido como osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA). Se presentan dos
casos de pacientes con mutaciones en dicho gen, diagnosticados a raiz de la clinica cutanea.

CASO CLiNICO

El primer paciente es un vardon de 13 afios con antecedentes de craneosinostosis y criptorquidia al
nacimiento, hipotiroidismo en tratamiento sustitutivo y retraso del crecimiento en tratamiento hormonal.
Consulta por un nédulo duro a la palpacion en el taldn derecho, cuyo examen histolégico demostro que
se trataba de un osteocondroma. En la exploracion se objetivé acortamiento del segundo y quinto dedos
de ambas manos, asi como una facies redondeada peculiar. Ante la sospecha de cuadro de mutacion
de GNAS, se solicita metabolismo fosfocalcico, sin alteraciones, y estudio genético, encontrandose la
mutacion c128T>C (p.Leu43Pro) en el GNAS.

El segundo paciente es una mujer de 10 afios con unas placas duras congénitas en abdomen y regién
pretibial derecha, que consulta por lesion pétrea en planta del pie izquierdo. En la exploracion, facies
redonda y tosca y acortamiento del quinto dedo de ambas manos. El estudio radioldégico objetiva
acortamiento de cuarto y quinto metacarpianos izquierdos. La ecografia de las lesiones revela calcio
en tejido celular subcutaneo. EL metabolismo fosfocalcico revela leve hiperfosfatemia e insuficiencia de
vitamina D. El estudio genético del gen GNAS encuentra la mutacion c103C>T (p.Gln35Ter).

RESULTADOS

Ante los rasgos fenotipicos de OHA, con manifestaciones de hormonoresistencia en el primer paciente y sin ellas
en el segundo, junto con mutaciones de GNAS descritas, se diagnostican de PHP la el primer paciente y de PPHP la
segunda.

DISCUSION

El gen GNAS codifica la subunidad Gs-alfa de receptores hormonales asociados a proteina G. La regulacion
de la herencia y el funcionamiento de este gen es una de las mas complejas conocidas. Las mutaciones
inactivadoras causan sindromes caracterizados por hipofuncidén de estos receptores, entre los que se
encuentran el PHP, el PPHP y la HOP, constituyendo todos, variantes del mismo espectro. Dichas mutaciones
se heredan con patrén autosémico dominante, presentando ademas fendmeno de impronta, de manera
que, en funcion del origen paterno o materno de la mutacion, el cuadro ocasionado sera diferente.

En el caso de mutaciones de origen materno, se producira un cuadro de PHP la, caracterizado por fenotipo
de OHA (estatura baja, obesidad, cara redondeada, braquidactilia, retraso mental y osificaciones ectopicas
endocondrales (OE)) con resistencia periférica a distintas hormonas hipofisarias (principalmente PTH y TSH).
Las mutaciones de origen paterno, dan lugar al cuadro de PPHP, caracterizado por el fenotipo de OHA
Unicamente, sin manifestaciones de hormonoresistencia. La HOP se produce también con la herencia de
mutaciones paternas y se piensa que es una variedad grave de PHP en el que las OE profundizan hacia
tejido celular subcutaneo o incluso a mayor profundidad.

Como conclusion destacamos laimportancia de detectar activamente otras manifestaciones fenotipicas de estos
sindromes en nifios que presenten focos de OE endocondral y estudiar el gen GNAS en los casos sospechosos.

BIBLIOGRAFIA
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0-15 NUEVA INMUNODEFICIENCIA PRIMARIA COMBINADA POR MUTACION HOMOCIGOTA EN IRF4

M. Feito Rodriguez', M. Bravo Garcia-Morato?, R. Rodriguez Pena?, R. Maseda Pedrero’, D. Nieto Rodriguez’,
FJ. Aracil Santos®, E. Vallespin Garcia®, J. Nevado Blanco®, M. Beato Merino*, R. De Lucas Laguna'

1) Dermatologia, Hospital Universitario La Paz, Madrid 2) Inmunologia, Hospital Universitario La Paz, Madrid 3) Pediatria general,
Hospital Universitario La Paz, Madrid 4) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario La Paz, Madrid 5) Genética, Hospital Universitario
La Paz, Ingemm, Madrid

INTRODUCCION

Las inmunodeficiencias primarias son un grupo de aproximadamente 300 enfermedades habitualmente
monogénicas causadas por mutaciones puntuales. Las cromosomopatias, tales como grandes deleciones,
reordenamientos complejos o disomias uniparentales son muy infrecuentes.

CASO CLiNICO

Paciente de 5 meses de vida nacida de padres no consanguineos derivada a nuestra consulta para
valoracion de lesiones cutaneas refractarias atratamiento con corticoides topicos. Entre sus antecedentes
personales destacaba un fallo de medro, fiebre intermitente, bronconeumonias de repeticion y diarrea.
Las lesiones cutaneas habian aparecido en la segunda semana de vida y cursaban en brotes sucesivos;
consistian en papulas y placas eritematosas generalizadas de 0.5-2 cm de diametro, con afectacion
predominante en cara, tronco anterior y extremidades. Las palmas y plantas estaban muy afectadas,
mostrando lesiones vesiculosas, costrosas y hemorragicas, con halo eritematoso. El estudio histolégico
evidencio un infiltrado inflamatorio denso que ocupaba la practica totalidad de la dermis con extension
hacia el tejido celular subcutaneo, compuesto fundamentalmente por eosinéfilos, histiocitos y linfocitos
de caracteristicas atipicas. El estudio inmunolégico puso de manifiesto diversas alteraciones en las
poblaciones B y T sugestivas de inmunodeficiencia combinada, identificAndose por NGS (Next Generation
Sequencing) una mutacion en homocigosis en IRF4 que posteriormente se confirmé con método de
Sanger y verificacion de la ausencia de la proteina en linfocitos de sangre periférica y ganglios linfaticos.
Posteriormente la paciente desarrolld diversas complicaciones tales como hepatitis aguda, duodenitis,
granulomas esplénicos, mononeuropatia del tercer par, hipertirotropinemia e hipoglucemia severa en
ayunas, entre otras. La paciente fallecio a los 20 meses de vida tras un fallo multiorganico de rapida
instauracion dias después de un trasplante de células madre hematopoyéticas.

DISCUSION

Presentamos una nueva inmunodeficiencia primaria combinada autosomico recesiva debido a déficit
completo de IRF4 (Interferon Regulatory Factor 4) en una lactante, causada por un mecanismo poco
frecuente en enfermedades monogénicas, la isodisomia materna del cromosoma 6. IRF4 es un factor de
transcripcion fundamental en la inmunidad innata y adquirida debido a su papel clave en la diferenciacion
y especializacién funcional tanto en las lineas mieloide como linfoide. Las manifestaciones clinicas
cutaneas son uno de los hallazgos fundamentales de esta entidad, junto con fiebre, infecciones
respiratorias y gastrointestinales, fallo de medro, hipertirotropinemia e hipoglucemia severa en ayunas.
Desde el punto de vista inmunolédgico se aprecia una marcada reduccion de células Ty B, alteracion de
la proporcidon k/A en las células B inmaduras, ausencia de centros germinales en los ganglios linfaticos,
ausencia de células plasmaticas y agammaglobulinemia. La diferenciacion macrofagica y de células T
helper también se encuentra alterada.

Este caso refleja la relevancia de IRF4 en el sistema inmune humano que previamente sélo habia sido
objetivado en ratones y modelos celulares, y expande la complejidad de los mecanismos genéticos que
subyacen a las inmunodeficiencias primarias.

BIBLIOGRAFIA

1. Capucine Picard, Waleed Al-Herz, Aziz Bousfiha, Jean-Laurent Casanova, Talal Chatila, Mary Ellen Conley
et al. Primary Immunodeficiency Diseases: an Update on the Classification from the International Union of
Immunological Societies Expert Committee for Primary Immunodeficiency 2015. J Clin Immunol. 2015 Nov;
35(8):696-726.

2. Yamazawa K, Ogata T, Ferguson-Smith AC. Uniparental Disomy and Human Disease: An Overview. Am J Med
Genet C Semin Med Genet. 2010 Aug15;154C(3):329-3.

28 2400



=

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

é{@' Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica m*&

ST
&
< 3
X &
L
s

0-16 MANIFESTACIONES CUTANEAS EN LA DEFICIENCIA CONGENITA DE GATA2. A PROPOSITO DE UN CASO

D. Buendia Castafio', P. Fernandez Gonzalez', C. Pindado Ortega' , L. Bagazgoitia Saez de Vicuia', B.
Pérez Garcia’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid

INTRODUCCION

Las mutaciones en GATA2, factor de transcripcién implicado en la hematopoyesis y el desarrollo de
estructuras linfaticas, se han asociado con entidades clinicas previamente descritas que combinan
manifestaciones principalmente hematoldgicas e infecciosas, pero también una serie de manifestaciones
cutaneas que pueden ser la clave para un diagnéstico temprano.

CASO CLiNICO

Se presenta a un varén de 23 afos con antecedentes de ptosis palpebral congénita corregida
quirurgicamente, linfedema crénica del miembro inferior derecho y apendicitis. Remitido a los 16 afios
por forunculos y abscesos recidivantes y acné, por lo que se planted tratamiento con Isotretinoina. En el
hemograma previo al inicio del tratamiento, se constata una pancitopenia moderada, motivo por el que
se remite a Hematologia, donde recibe diagnostico de sindrome mielodisplasico primario.

RESULTADOS

A lo largo del seguimiento desarrolla en el los primeros dedos y el arco plantar del pie del miembro
afecto por linfedema, verrugas virales de rapido crecimiento, resistentes a terapias toépicas, crioterapia
y sesiones repetidas de terapia fotodinamica y laser. Finalmente se opta por utilizar Cidofovir topico
con remision parcial de las lesiones. Ante la concurrencia de un sindrome mielodisplasico, linfedema y
verrugas virales, se sospecha una disfuncion en GATA2 y se solicita estudio genético, que demuestra una
mutacion por desplazamiento del marco de lectura en el gen codificante GATA2.

DISCUSION

Desde el descubrimiento de sus implicaciones clinicas a principios de la década de 2010, la deficiencia
de GATA2 se ha relacionado, con algunos trastornos como el sindrome monoMAC, la deficiencia linfoide,
dendritica, monocitica y NK, sindromes mielodisplasicos familiares y el sindrome de Emberger, que
clasicamente asocia linfedema y verrugas virales extensas. Existen sin embargo mas de 100 mutaciones
diferentes de este gen que condicionan un espectro de sintomas con diferente penetrancia entre los
portadores, que suelen manifestar datos de la enfermedad en la infancia o juventud temprana. Las
manifestaciones mas severas asociadas a disfuncion de GATA2 son los trastornos de la difusién y
ventilacién pulmonar (79 y 63% respectivamente) con posible desarrollo de proteinosis alveolar (16%), asi
como el sindrome mielodisplasico (85%) o la leucemia mieloide aguda (14%) o mielomonocitica crénica
(8%). También son pacientes especialmente susceptibles a sufririnfecciones severas, caracteristicamente
por micobacterias (53%), aunque mas frecuentemente por virus (70%) y también por hongos (26%). Del
mismo modo se ha descrito una pérdida auditiva neurosensorial progresiva en 3 de cada 4 pacientes.
También asocian un mayor riesgo de eventos cardiovasculares como trombosis venosa profunda (25%) y
accidente cerebrovascular, y tasas mayores de aborto e hipotiroidismo (14%).

EL 70% de los pacientes presentan como manifestaciones cutaneas infecciones por virus herpes y HPV
recalcitrantes (53%), paniculitis/eritema nodoso (30%), linfedema cronica (11%) o infecciones cutaneas
de variable intensidad. Presentan mayor riesgo de neoplasias cutaneas, entre ellas CEC secundario a
infeccion crénica por HPV, melanomay carcinoma de células de Merkel, asi como un riesgo incrementado
de neoplasias viscerales. El tratamiento de eleccion es el alotrasplante de médula dsea, en general
curativo, aunque asociando mucha comorbilidad e indicado principalmente por el progreso de la patologia
hematoldgica.
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0-17 HAPLOINSUFICIENCIA DE TNFAIP3 (A20): UN NUEVO SINDROME AUTOINFLAMATORIO CON DERMATOSIS
NEUTROFILICA ATiPICA Y AFTOSIS OROGENITAL

V. Garcia-Patos Briones', C. Franco Jarava? , A. Martin Nalda®, D. Bodet Castillo' , M. Ubals Cazorla', R.
Colobran Oriol?, D. Alvarez de la Sierra?, A. Plaja*, Hw. Qing Zhou ®, I. Aksentijevich®, B. Ferrer®, P. Soler
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1) Dermatologia, Hospital Universitario Vall d’Hebron, Barcelona 2) Inmunologia, Hospital Universitario Vall d’Hebron, Barcelona 3)
Enfermedades Infecciosas e Inmunodeficincias Pedidtricas, Hospital Universitario Vall d’Hebron, Barcelona 4) Genética, Hospital
Universitario Vall d’Hebron, Barcelona 5) Inflammatory Disease Section, National Human Genome Research Institute, Bethesda, USA
6) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Vall d’Hebron, Barcelona

INTRODUCCION

Las enfermedades autoinflamatorias (EAI) monogénicas son un grupo heterogéneo de procesos relacionados con
mutaciones en mas de 20 genes que codifican proteinas implicadas en lainmunidad innata. Dada su complejidad
es obvio que muchas de estas entidades estan aun por caracterizar clinica, genética y fisiopatolégicamente. En
2016 se describié una nueva EAI de inicio en la infancia debida a mutaciones inactivadoras en heterozigosis en
el gen TNFAIP3 que ocasionan haploinsuficiencia de la proteina A20, implicada en la regulacion de la via NFkB
y del inflamasoma NLRP3. Exponemos nuestra experiencia con un niflo controlado en Vall d’Hebron durante 12
afios en el que recientemente se ha podido confirmar este diagndstico.

CASO CLiNICO

Un nifio de 15 meses, con antecedentes de retraso pondoestatural, retraso psicomotor, episodios febriles e ingresos
repetidos por infecciones respiratorias y gastroenteritis, acudio a urgencias por fiebre, malestar generaly lesiones
cutaneas. La semana previa habia sufrido una gastroenteritis por Campylobacter sp. tratada con cotrimoxazol.
Desde hacia 4 dias, tenia decenas de papulas eritemato-edematosas, cupuliformes, de 0,3-0,7 cm. distribuidas
en tronco, brazos y muslos que rapidamente habian evolucionado hacia placas y nédulos violaceos de 1-3 cm
de diametro, confluentes, infiltrados y dolorosos, sobre los que aparecieron ampollas tensas serohemorragicas
y Ulceras necroticas profundas. Como manifestaciones acompafantes destacaron: inestabilidad hemodinamica,
distress respiratorio, leucocitosis con neutrofilia, coagulopatia de consumo y reactantes de fase aguda elevados.
La biopsia cutanea reveldé un denso infiltrado neutrofilico dermohipodérmico, con cultivos microbioldgicos
negativos. En la TAC pulmonar se observaron infiltrados intersticiales pulmonares bilaterales. Ante la sospecha
de dermatosis neutrofilica con afectacion pulmonar se inicid metilprednisolona endovenosa, con una mejoria
drastica a las 48 horas. A los 3.5 afios tuvo un brote de lesiones similares. A los 4 afos sufrid un episodido de
vasculitis coronaria atipica remedando una enfermedad de Kawasaki. Desde los 5 afios ha sufrido brotes de aftas
orales, abscesos perianales e inflamacion duodenal en biospias endoscodpicas. En analisis ha destacado elevacion
discreta de la PCR y la VSG, hipergammaglobulinemia policlonal persistente, IgE elevada, inversién del cociente
CD4/CD8 y ANA 1/160 con patrén moteado. EL paciente ha sido tratado con corticoides, sulfona y etanercept.

RESULTADOS

Mediante hibridacién gendmica comparativa (HGC) se detecto una deleccion patogénica de 13.13 Mb en uno
de los cromosomas 6. Investigando los 53 genes situados en esta region, se identificaron 6 relacionados con
la inmunidad, entre los que destacaba TNFA/P3 como candidato para explicar el fenotipo autoinflamatorio.
El cultivo de fibroblastos puso de manifiesto una expresiéon reducida de A20 mediante Western blot y un
aumento de la fosforilacion de proteinas implicadas en la cascada de sefalizaciéon NFkB.

DISCUSION

La haploinsuficiencia de A20 ha sido descrita en 20 pacientes de 9 familias con diferentes mutaciones
heterozigotas en el gen TNFAIP3. El fenotipo clinico remeda a la enfermedad de Behget, destacando
su inicio a edades tempranas. Se ha implicado también con un cuadro clinico similar al sindrome
linfoproliferativo autoimmune. A los hallazgos dermatolégicos ya descritos, como la aftosis oral y genital
y el eritema nodoso, afladimos la dermatosis neutrofilica atipica observada en nuestro caso.

BIBLIOGRAFIA

1. Zhou Q, Wang H, Schwartz DM, Stoffels M, Park YH, Zhang Y, et al. Loss-of-function mutations in TNFAIP3
leading to A20 haploinsufficiency cause an early-onset autoinflammatory disease. Nat Genet. 2016;48:67-73.

2. Ohnishi H, Kawamoto N, Seishima M, Ohara O, Fukao T. A Japanese family case with juvenile onset Behget’s
disease caused by TNFAIP3 mutation. Allergol Int. 2017;66:146-148.

3. ShigemuraT, Kaneko N, Kobayashi N, Kobayashi K, TakeuchiY, Nakano N, et al. Novel heterozygous C243Y A20 / TNFAIP3 gene
mutation is responsible for chronic in fl ammation in autosomal-dominant Behget’s disease. RMD Open. 2016;2:e000223.
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0-18 DERMATOSIS PURPURICA PIGMENTARIA CON DISTRIBUCION LINEAL E INFLAMACION GRANULOMATOSA

G. Pita Da Veiga', E. Roson', L. Sainz-Gaspar' , M. Pousa-Martinez' , J.M. Suarez-Pefiaranda? , A. Pérez-
Feal®, H. Vazquez-Veiga'

1) Dermatologia, Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela 2) Anatomia Patoldgica, Complexo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela 3) Pediatria, Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela

INTRODUCCION

Las dermatosis purpuricas pigmentarias (DPP) incluyen varios subtipos que comparten caracteristicas
clinicas e histopatoldgicas. La presencia de granulomas y la distribucion lineal son propiedades que
definen dos de las variantes menos frecuentes: la DPP granulomatosa y la capilaritis lineal unilateral
(CLU), respectivamente.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia de 7 afios con lesiones asintomaticas de 6 meses de evolucidon en
piernaizquierda. Carecia de antecedentes personales o familiares de interés y no tomaba ningun farmaco
regularmente. Su madre relaciond la aparicion de las lesiones con el deslizamiento por la barra de un
parque infantil. A la exploracién presentaba maculas marronaceas distribuidas de manera lineal en
pierna izquierda, sin distribucion blaschkoide.

RESULTADOS

La analitica basica, los ANA y la TSH no mostraron alteraciones. EL examen histolégico mostraba un
infiltrado linfoide perivascular superficial y profundo con leve extravasacion de hematies en dermis papilar.
Presentaba linfocitos ocasionales en epidermis, sin llegar a existir un claro infiltrado liquenoide con una
lesion de interfase bien desarrollada. Alrededor de los vasos de dermis media y profunda se evidenciaban
histiocitos y granulomas no necrotizantes. La tincién de Perls demostraba siderdfagos alrededor de los
vasos dérmicos. Se tratd con Furoato de Mometasona al 0.1%, con mejoria de las lesiones a los 2 meses.

DISCUSION

Las DPP constituyen un grupo de entidades caracterizadas por lesiones de pigmentacién parduzca, purpura
puntiforme y/o telangiectasias, frecuentemente en extremidades inferiores. Los diferentes subtipos
comparten similitudes clinicas e histopatologicas, pero cada variante tiene caracteristicas distintivas.

La DPP granulomatosa es una variante poco frecuente descrita en 1996 por Saito y Matsuoka. Desde
entonces, se han publicado 27 casos en la literatura, s6lo 1 en un niflo. Se define histopatoldégicamente por un
infiltrado linfohistiocitario con formacion de granulomas en la dermis. Aunque su etiologia es desconocida,
se ha descrito una asociacion con dislipemia y enfermedades autoinmunes. Sin embargo, nuestra paciente
presentaba niveles de colesterol, ANA y TSH normales. Debido a la formacion de granulomas, también se
descartaron sarcoidosis, tuberculosis, micobacterias atipicas e infeccion fungica profunda.

Dada la distribucidn lineal de las lesiones, se considerd el diagndstico diferencial con la CLU, descrita en
1992 por Riordan como un subtipo raro de DPP. Se caracteriza por maculas pigmentadas de distribucion
unilateral y/o lineal, normalmente en piernas. Hasta ahora se han descrito 18 casos, 11 de ellos en
ninos. Ya que nuestro caso comparte caracteristicas con la CLU pero ademas presenta inflamacion
granulomatosa, podria considerarse como el primer caso de CLU granulomatosa.

Otro subtipo a considerar es el Liquen Aureus. Raramente presenta distribucion lineal, pero se han
descrito 2 casos con distribucidén segmentaria secundarios a traumatismo. Suele presentarse en adultos
jovenes, pero también se ha descrito en nifios. Sin embargo, las lesiones suelen ser de color dorado,
cronicas, y presentan una lesion de interfase en el estudio histopatolégico.

Consideramos que este caso es relevante porque es el primero de DPP con distribucién lineal e inflamacion
granulomatosa. Nos gustaria remarcar que las lesiones ocurrieron en una nifia, sin enfermedades
asociadas, y que fueron secundarias a traumatismo.

BIBLIOGRAFIA

1. Saito R, Matsuoka Y. Granulomatous pigmented purpuric dermatosis. J Dermatol. 1996; 23(8):551-555.

2. Garcia-Rodifio S, Rodriguez-Granados M-T, Seoane-Pose M-J, et al. Granulomatous variant of
pigmented purpuric dermatosis: report of two cases and review of the literature. J Dtsch Dermatol
Ges. 2017;15(5):565-5609.

3. Riordan CA, Darley C, Markey AC, Murphy G, Wilkinson JD. Unilateral linear capillaritis. Clin Exp
Dermatol. 1992;17(3):182-185.
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0-19 METOTREXATO PARA ECZEMA NUMULAR GRAVE EN NINOS: EXPERIENCIA EN 28 PACIENTES

N. Knopfel', L. Noguera-Morel', I. Spanoudi-Kitrimi', A. Hernandez-Martin', A. Torrelo’

1) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid

INTRODUCCION

El eczema numular en la edad pediatrica es una enfermedad crdnica caracterizada por placas muy
pruriginosas, infiltradas, en forma de moneda, salpicadas de vesiculas, erosiones y costras. Las
lesiones a menudo son exudativas y el grado de afectacion puede variar desde unas pocas placas hasta
numerosas lesiones, generalmente localizadas en el aspecto extensor de las extremidades y en tronco.
Los corticosteroides topicos de potencia medio-alta son el tratamiento de primera linea; sin embargo, la
experiencia en el uso de tratamiento sistémico es limitada.

CASO CLIiNICO

Objetivos: Evaluar la eficacia y la seguridad del metotrexato (MTX) en niflos con eczema numular grave.
Pacientes y métodos: Estudio retrospectivo de nifios con eczema numular grave que fueron tratados con
MTX entre enero de 2007 y mayo de 2017.

RESULTADOS

Se revisaron 28 pacientes (24 varones, 4 mujeres) con una edad media al comienzo del tratamiento de
7,78 afios * 1,6 (IC 95%: 6,1 - 9,4 afios). La mediana de la duracion del tratamiento fue de 12,6 * 3,3 meses
(IC del 95%: 9,2 - 16 meses) y 14 pacientes seguian tratamiento con MTX en el momento de la Ultima
revision. La dosis media inicial de MTX fue 0,29 * 0,02 mg/kg/ semanal. La respuesta fue excelente (>
90% de mejoria) en 10 pacientes (35.7%), buena (50-89% de mejoria) en 13 pacientes (46.4%), regular
(< 50% de mejoria) en 4 pacientes y un paciente fallé al tratamiento. La intolerancia gastrointestinal y
la elevacién no significativa de enzimas hepaticas fueron los efectos secundarios mas frecuentes en el
21,4% y 17,9% de los pacientes, respectivamente. No se registraron efectos adversos graves.

DISCUSION

Limitaciones: Este es un estudio retrospectivo. El periodo de seguimiento es limitado.

Conclusion: En nuestra experiencia, el MTX es un tratamiento eficaz y bien tolerado en nifios con eczema
numular grave que no ha respondido al tratamiento topico convencional.

BIBLIOGRAFIA

1. Roberts H, Orchard D. Methotrexate is a safe and effective treatment for paediatric discoid (nummular)
eczema: a case series of 25 children. Australas J Dermatol 2010;51:128-30.

2. Dvorakova V, O\V'Regan GM, Irvine AD. Methotrexate for Severe Childhood Atopic Dermatitis: Clinical
Experience in a Tertiary Center. Pediatr Dermatol. 2017 jul 21.
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0-20 ULCERATROPICALEN LAINFANCIA: ESTUDIO PROSPECTIVO DE 40 PACIENTES EN UNAREGION ENDEMICA

DE PIAN EN PAPUA NUEVA GUINEA

M. Ubals Cazorla', C. Gonzalez-Beira?, C. Kawale?®, S. Gavilan*, G. Aparicio Espafiol', O. Mitja®, V. Garcia-
Patos Briones’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Vall D Hebron 2) Barcelona Institute for Global Health, Hospital Clinic, Universidad de
Barcelona 3) Enfermedades Infecciosas, Lihir Medical Centre-International SOS. Newcrest Mining, Lihir Island, Papua New Guinea 4)
Enfermedades Infecciosas, Barcelona Institute for Global Health, Hospital Clinic, Universidad de Barcelona, Spain 5) Enfermedades
Infecciosas, Barcelona Institute for Global Health, Hospital Clinic, Universidad de Barcelona, Spain. Lihir Medical Centre-International
SOS, Newcrest Mining, Lihir Island, Papua New Guinea.

INTRODUCCION

La uUlcera tropical (UT) es una infeccion bacteriana dolorosa y debilitante frecuente en la poblacién
infantil en areas remotas tropicales de paises muy pobres. Se ha descrito que en determinadas zonas
de Africay en las Islas del Pacifico Sur desde el 5 al 15% de los nifios tienen UT causada por Treponema
pertenue, Haemophilus Ducreyi o bien una infeccidén polimicrobiana.

CASO CLiNICO

Presentamos una serie de 40 pacientes de entre 2 a 18 afos con UT que fueron visitados en un hospital
rural de la isla de Lihir, en la provincia de Nueva Irlanda de Papua Nueva Guinea en Octubre de 2017. De
cada paciente se tomaron datos sobre las caracteristicas epidemioldgicas, clinicas, los resultados de
las serologias treponémicas (TPHA) y no treponémicas (RPR), el tratamiento pautado y el seguimiento
clinico a los 15 dias. En 6 pacientes disponemos de anadlisis molecular, cultivo microbioldgico y estudio
histopatolégico. Los pacientes fueron tratados en funcién de los resultados de las serologias TPHA/
RPR. Se diagnosticaron como pian todos los casos que presentaron un test de RPR 21:8 y se administrd
tratamiento con una dosis Unica de azitromicina 30mg/Kg. Los pacientes con una RPR < 8 eran tratados
con amoxicilina 40mg/Kg/dia durante 5 dias. Cuando un caso no mejoraba clinicamente después de 15
dias del tratamiento, se administraba amoxicilina/acido-clavulanico durante 7 dias.

RESULTADOS

De los 40 casos que identificamos con UT, los mas afectados estaban comprendidos entre 5 a 15 afos
y habia un predominio en el sexo masculino (62.5%). Un total de 38 (95%) estaban localizadas en las
extremidades inferiores, 38 (95%) eran circulares, 12 (30%) eran dolorosas, y 12 (30%) presentaban mas
de una ulcera. El diametro de las UT fue de entre 2-5 cm (media 2.7 cm). El resultado de las pruebas
serologicas (TPHA/RPR) fue dualmente positivo en 15 (37.5%) pacientes, lo que apoyaba el diagndstico
de treponematosis. De los 6 casos biopsiados, 3 (50%) mostraron signos diagnosticos de pian (i.e.
infiltrado linfo-plasmocitario, visualizacion de espiroquetas mediante immunohistoquimica, y PCR para
T. pallidum positiva), y 3 mostraron hallazgos compatibles con una etiologia no-pidnica (i.e. ulceracion
con granulocitos intraepiteliales; 1 PCR para H. ducreyi positiva, y 2 con todas las PCRs negativas). Solo
2 (5%) de los 40 casos presentaron un fracaso terapéutico a los 15 dias, ambos tenian una prueba
serolégica negativa.

DISCUSION

El pian, causado por Treponema pallidum subespecie pertenue, es responsable de alrededor de un tercio
de los casos de UT, el resto de Ulceras son causadas por H. Ducreyi u otras infecciones polimicrobianas.
En la UT se produce una necrosis aguda localizada de la epidermis, dermis y tejido celular subcutaneo
causada por lainfeccion. La lesidn inicial es una papula eritematosa que luego da lugar a una ulcera circular
con margenes regulares. Una mejor caracterizacion sindrémica de la UT, mediante caracteristicas clinicas
diferenciales, podria ayudar a mejorar el manejo de la UT en zonas rurales de paises subdesarrollados
donde no disponen de técnicas de diagnodstico molecular.

BIBLIOGRAFIA

1. Mitja. O, Lukehart SA, Pokowas G, et al. Haemophilus ducreyi as a cause of skin ulcers in children

from a yaws-endemic area of Papua New Guinea: a prospective cohort study. Lancet Glob Health.
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0-21 EROSIONES ORALES E INYECCION CONJUNTIVAL COMO CLAVE DE NEOPLASIA OCULTA.

V. Velasco-Tamariz', Sl. Palencia-Pérez', C. Zarco-Olivo', M. Prieto-Barrios' , A. Guerra-Tapia', PL. Ortiz-
Romero', L. Marofias-Jiménez'

1) Dermatologia, Hospital 12 de Octubre. Madrid.

INTRODUCCION

El pénfigo paraneoplasico (PPN), es una enfermedad ampollosa autoinmune que ocurre en presencia de
una neoplasia. Un hallazgo constante, y primer signo de la enfermedad, es la afectacién de la mucosa
oral. EL PPN es una entidad muy poco frecuente en la infancia.

Presentamos el caso de una paciente de 13 afios de edad con PPN asociado a enfermedad de Castleman
que desarrollé una bronquiolitis obliterante severa. A pesar de un tratamiento inmunosupresor agresivo,
el empeoramiento de la funcion respiratoria llevo a plantear el trasplante pulmonar. Sin embargo, durante
los estudios pre-trasplante se le detectd un carcinoma papilar de tiroides.

CASO CLIiNICO

Una paciente de 13 aflos fue hospitalizada en nuestro centro para estudio de una masa en mediastino
posterior, un hallazgo incidental radiolégico entre las pruebas complementarias solicitadas por un cuadro
de “aftosis y conjuntivitis” de 2 meses de evolucién. A la exploracion, se objetivaron amplias erosiones
en mucosa oral, alcanzando el bermelldon del labio inferior e hiperemia conjuntival bilateral con lesiones
fibrosas cicatriciales subtarsales.

Se realizd una biopsia incisional del labio inferior, que mostré acantosis, hiperplasia epitelial irregular
en dientes de sierra, y en corion, un denso infiltrado linfocitario en banda con degeneracion vacuolar
de la basal y aislados queratinocitos necroticos, sin poderse demostrar la presencia de depdsitos en
la inmunofluorescencia directa. En la inmunofluorescencia indirecta si se evidencio la presencia de
anticuerpos anti-plaquinas. Por otro lado, la biopsia de la masa mediastinica fue compatible con una
enfermedad de Castleman, tipo hialino-vascular.

Con estos hallazgos, el diagndstico fue de PPN asociado a enfermedad de Castleman.

RESULTADOS

Por consiguiente, se planificd la cirugia toracica de manera minuciosa, instaurando tratamiento con
inmunoglobulinas intravenosas previo, durante y postcirugia, y mediante técnicas de ligadura vascular
con el fin de evitar la liberacion masiva de autoanticuerpos durante la intervencién.

Sin embargo, a pesar de esto, las pruebas de funcién pulmonar mostraron un patron obstructivo
moderado compatible con una bronquiolitis obliterante asociada.

Clinicamente la paciente comenzo a presenter disnea de grandes esfuerzos.

Por consiguiente, se decidid instaurar un tratamiento inmunosupresor agresivo con rituximab e
inmunoglobulinas intravenosas.

Tras la cirugia las lesiones de mucosa oral y ocular, mostraron una evoluciéon favorable, sin embargo el
empeoramiento progresivo de la funcion pulmonar hizo plantear la opcién del trasplante pulmonar.
Durante el estudio pretrasplante, se detectd un nddulo tiroideo metabdlicamente patologico en el PET-
TAC, por lo que se realizd una puncién con aguja fina, que fue compatible con un carcinoma papilar
tiroideo, requiriendo una tiroidectomia total.

DISCUSION

EL PPN es una entidad rara en nifios. A diferencia de en adultos, se relaciona mayoritariamente con la
enfermedad de Castleman. En una revision bibliografica, los casos de pacientes con edad inferior a
los 20 ainos con enfermedad de Castleman y PPN asociado son anecddticos, La mayor parte de estos
pacientes tuvieron un desenlace fatal debido a la afectacion pulmonar. Nuestro caso resulta excepcional
debido al hallazgo de una neoplasia adicional, un carcinoma papilar de tiroides.

BIBLIOGRAFIA

1. WangJ, Zhu X, Li R, Tu P, Wang R, Zhang L, et al. Paraneoplastic pemphigus associated with Castleman
tumor: a commonly reported subtype of paraneoplastic pemphigus in China. Arch Dermatol.
2005;141(10):1285-93.
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obliterans associated with a mediastinal mass: A rare case of Castleman\’s disease with respiratory
failure requiring lung transplantation. J Pediatr Surg. 2001;36(12):E22.

3. Cervini AB, Tosi V, Kim SH, Bocian M, Chantada G, Nousari C, et al. [Paraneoplastic pemphigus or
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0-22 DERMATITIS SIMULATA.EL INGENIO DE LOS NINOS

A. Vera Casafio', E. Baselga Torres?, S. Simonsen', A. Perea Polak', L. Martinez Pilar’

1) Dermatologia, Hospital Materno-infantil de Malaga 2) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona

INTRODUCCION

La dermatitis simulata es una patologia englobada dentro de los trastornos facticios. Se diferencia de
la dermatitis artefacta o patomimia en que el paciente utiliza sustancias exdgenas para provocar las
lesiones, pero no se agrede ni se provoca heridas en la piel.

Es mas frecuente en niflos y adolescentes que en personas adultas.

La dermatitis simulata es una llamada de atencion o una forma de desviar la atenciéon de un problema
emocional subyacente.

CASO CLiNICO

Presentamos 4 casos de dermatitis simulata en niflos en los que se muestran las curiosas lesiones que
estos se provocaron, asi como los ingeniosos mecanismos con los que los pacientes se indujeron la
patologia cutanea. Tres casos pertenecen al hospital Materno-Infantil de Malaga y 1 caso al hospital Sant
Pau de Barcelona.

RESULTADOS

En todos los casos existia un trastorno de adaptacion en el nifio. En uno de los casos se llegd al
diagnostico de una forma muy poco frecuente de Ehlers-Danlos a raiz de las lesiones autoprovocadas
por la paciente.

DISCUSION

La dermatitis simulata es una forma peculiar de trastorno facticio, que nos debe alertar de un problema
psicolégico subyacente y en el que es fundamental contar con la ayuda de un psicélogo clinico para su
correcto manejo y tratamiento.

BIBLIOGRAFIA
1. Dermatitis simulata: the mystery of the blue girl. Leite RM, Nery NS. Int J Dermatol. 2007 Dec;46(12):1317-9.
2. Dermatitis simulata. White AC. Br J Dermatol. 1998 Jul; 139(1):169.
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0-23 LIQUEN PLANO PIGMENTOSO. UN RETO TERAPEUTICO

M. Casals Andreu’, A. Casulleras Gonzalez', N. Fernandez Chico', A. Saez Artacho?, M. Corbacho Monné’
, M. Sabat Santandreu’, V. Expdsito Serrano’, M. Ribera Pibernat', J. Luelmo Aguilar’

1) Dermatologia, Hospital Universitari de Sabadell Parc Tauli 2) Patologia, Hospital Universitari de Sabadell Parc Tauli

INTRODUCCION

Elliquen plano pigmentoso se considera una variante rara de liquen plano que se caracteriza por maculas
adquiridas de color marréon oscuro a gris localizadas en zonas fotoexpuestas de la cara, el cuello y los
pliegues, casi siempre en pacientes de piel oscura. La repercusién estética de este trastorno y la falta de
opciones terapéuticas eficaces convierten al tratamiento en un auténtico reto.

CASO CLiNICO

Nifia de 9 afos, con fototipo IV, sin antecedentes, que acudio a consulta por presentar desde hacia un
mes multiples maculas hiperpigmentadas de pequefo tamafio localizadas en ambas axilas y el hombro
derecho. En los meses posteriores las manchas se extendieron al cuello y al tronco, con prurito moderado
y también se observaron algunas lesiones papulosas inflamatorias. Una biopsia cutanea confirmo la
sospecha clinica de liquen plano pigmentoso.

RESULTADOS

Se ensayaron varios tratamientos incluyendo corticoides tépicos y orales e inmunomoduladores tépicos
pero no se obtuvo respuesta. Optamos entonces por realizar fototerapia con UVB de banda estrecha
y, tras tres ciclos, se observo una disminucion de las lesiones inflamatorias activas y un importante
aclaramiento de las maculas pigmentadas.

DISCUSION

El tratamiento de esta entidad suele ser dificil y va encaminado a evitar los posibles factores
desencadenantes de la reaccion inflamatoria para reducir la pigmentacion, mejorar la apariencia estética
y la calidad de vida. Se han empleado diversas modalidades terapéuticas como el tacrélimus tépico,
los corticoides topicos y sistémicos, queratoliticos, cloroquina, dapsona, altas dosis de vitamina A,
isotretinoina oraly diversos tipos de laser, en general con pobres resultados. En nuestro caso se ensayaron
varias de estas opciones sin conseguir una respuesta satisfactoria. Sin embargo, la fototerapia con UVB
de banda estrecha consiguié frenar la aparicion de nuevas lesiones inflamatorias y un aclaramiento
significativo de las maculas pigmentadas. En nuestra opinion la fototerapia con UVB de banda estrecha
puede resultar una opcion terapéutica a considerar en el tratamiento del liquen plano pigmentado.

BIBLIOGRAFIA

1. Robles-Méndez JC, Rizo-Frias P, Herz.Ruelas ME, Pandya AG, Ocampo J. Lichen planus pigmentosus
and its variants: review and update. Int J Dermatol 2017;26.d0i:10.1111/ijd.13806 (Epub ahead of print).

2. Al-Mutairi N, El-Khalawany M. Clinicopathological characteristics of lichen planus pigmentosus and
its response to tacrolimus ointment: an open label, non-randomized, prospective study. J Eur Acad
Dermatol Venereol 2010;24(5):535-40
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0-24 PECULIARIDADES DEL SINDROME DE DOLOR REGIONAL COMPLEJO EN LA EDAD PEDIATRICA:

A PROPOSITO DE UN CASO
A. Gonzalez-Cantero', A. Sanchez-Moya', C. Pérez-Hortet', E. Martinez-Lorenzo', C. Schoendorff-Ortega’

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario de Toledo

INTRODUCCION

El sindrome de dolor regional complejo (SDRC) es una entidad caracterizada por la presencia de
dolor acompanado de sintomas sensoriales, autondmicos y motores, habitualmente precedido por un
traumatismo o inmovilizacién. Los sintomas presentados son desproporcionados con respecto a la
lesion inicial tanto en intensidad como en duracion. No se conoce el mecanismo fisiopatolégico exacto
del SDRC, se piensa que existen factores locales, del sistema nervioso periférico y del sistema nervioso
central involucrados, a los que se asocian factores genéticos y psicologicos del individuo'

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un nifio de 13 afios de edad sin antecedentes de interés que presenta edema,
hiperalgesia e hiperestesia en hemicara izquierda. Asi mismo presenta asimetria en la movilidad de la
musculatura facial con disminucion en la elevacion de la ceja izquierda. Como antecedente de interés
destaca haberse golpeado la zona afecta con una pelota de tenis.

RESULTADOS

Se realizaron multiples estudios complementarios (Biopsia, RMN, TAC, estudio analitico completo,
valoracion neuroldgica y psiquiatrica) que descartaron diferentes patologias. Cumpliendo los criterios
diagnosticos de Budapest se diagnosticé de SDRC.

DISCUSION

Porlo que hemos podido comprobar, este eselsegundo caso descrito en laliteraturameédica?,yelprimeroen
Espafia,de un paciente de edad pediatricacon SDRC con afectacion facial. Consideramos relevante conocer
esta patologia por diversas razones: por un lado, dado que el SDRC en la edad pediatrica es una entidad
infradiagnosticadal, esimportante incluirla en eldiagnostico diferencial de pacientes que presenten dolory
alteraciones cutaneasfaciales, evitarunretrasoeneldiagndstico con lasimplicaciones que ello conllevacon
respecto al dolory consecuencias psicoldgicas para el paciente. Por otro lado, destacamos las diferencias
que existen del SDRC en la edad pediatrica con respecto al adulto de cara al diagndstico y tratamiento.

BIBLIOGRAFIA

1. Kachko, L., Efrat, R., Ben Ami, S., Mukamel, M. & Katz, J. Complex regional pain syndromes in children and
adolescents. Pediatr. Int. 50, 523-527 (2008).

2. Goenka, A, Aziz, M., Riley, P. & Vassallo, G. Complex regional pain syndrome involving the face following snowball
injury. Eur. J. Pediatr. 173, 397-400 (2014).
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TUMOR FIBROHISTIOCITICO PLEXIFORME CONGENITO

D. Nieto Rodriguez', M. Feito Rodriguez', J. M. Manuel Rueda Carnero', A. Rodriguez Bandera', R. Maseda
Pedrero’, A. Berjon Garcia?, J. C. Lopez Gutiérrez®, R. De Lucas Laguna'

1) Dermatologia, Hospital Universitario La Paz, Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario La Paz, Madridl 3) Cirugia
Pediatrica, Hospital Universitario La Paz, Madrid

INTRODUCCION
Los tumores congénitos representan un auténtico desafio tanto en el momento del diagnodstico como
de cara al manejo terapéutico.

CASO CLiNICO

Neonato a término que, en el momento del nacimiento, presenta una placa ulcerada, infiltrada, de
bordes sobreelevados, no dolorosa a la palpacion localizada en el dorso del pie izquierdo. A la semana
de vida evoluciond a una tumoracion excrecente, de coloracién rojiza y ulcerada en superficie. A pesar
de una primera biopsia sugestiva de miofibroma infantil, dada la evolucién clinica y radiolégica donde
se evidencid una lesion infiltrativa de partes blandas del pie izquierdo que afectaba principalmente a la
region dorsal, pero con extensién plantar, se realizé extirpacion parcial de la lesidon con colocacion de
injerto, obteniéndose un diagndstico histolégico de tumor fibrohistiocitario de tipo mixto. En el momento
actual, el paciente se encuentra en seguimiento clinico y radiolégico, pendiente de segunda intervencion
en funcion de evolucion.

DISCUSION

El tumor fibrohistiocitico plexiforme (PFHT) es una tumoracién de partes blandas que aparece en pacientes
de entre 2 y 71 afios, habiendo sido descritos 3 casos congénitos en la literatura. Suele presentarse como
un ndédulo no doloroso de lento crecimiento en extremidades superiores, evidenciandose en el estudio
anatomopatolégico una proliferacion mal definida en tejido celular subcutaneo con células de tipo histiocito
mononucleadas CD68 +, y células fusiformes de tipo fibroblasto positivas para actina de musculo liso,
acompafadas de células multinucleadas tipo osteoclasto y células binucleadas transicionales. EL diagndstico
diferencial se realiza con otros tumores de partes blandas como el hamartoma fibroso de la infancia, el
neurofibroma plexiforme, el miofibroma o el neurotecoma celular. Se considera un tumor de bajo grado de
malignidad, con recurrencias en las diferentes series que varian entre el 12,5 y el 50%, , habiéndose descrito
casos con metastasis linfoganglionares y pulmonares, con favorable evolucion en la mayoria de ellos. Por
todo ello, se recomienda como primera linea de tratamiento, la escision quirdrgica completa.
Conclusiones: Presentamos un nuevo caso de tumor fibrohistiocitico plexiforme congénito, con una clinica
atipica comparada con los pocos casos descritos en la literatura. A pesar de ser un tumor considerado de
bajo grado de malignidad, seria recomendable el diagndstico preciso y la extirpacion completa del mismo,
debido a la posible recurrencia, y a los casos descritos con metastasis ganglionares y pulmonares.

BIBLIOGRAFIA

1. Enzinger FM, Zhang RY. Plexiform fibrohistiocytic tumor presenting in children and young adults. An
analysis of 65 cases. Am J Surg Pathol 1988;12:818-26

2. Moosavi C, Jha P, Fanburg-Smith JC. An update on plexiform fibrohistiocytic tumor and addition of
66 new cases from the Armed Forces Institute of Pathology, in honor of Franz M. Enzinger, MD. Ann
Diagn Pathol. 2007 Oct;11(5):313-9

3. Luzar B, Calonje E. Cutaneous fibrohistiocytic tumours — an update. Histopathology. 2010 Jan;56(1):148-65
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0-26 TUMORES MESENQUIMALES CONGENITOS: A PROPOSITO DE DOS CASOS.

S. Cases Mérida' , M.L. Martinez Barranca', J. Bernabeu Wittel? , T. Zulueta® , E. Baquero Sanchez?, A.
Pérez Gil', J. Conejo-Mir?, J. Escudero Ordofiez’

1) Dermatologia, Hospital de Valme 2) Dermatologia, Hospital Virgen del Rocio 3) Anatomia Patoldgica, Hospital Virgen del Rocio

INTRODUCCION

Maculas, placas o ndédulos subcutaneos son formas habituales de presentacion clinica de tumores
mesenquimales congénitos. Por su infrecuencia y sutileza clinica constituyen grandes retos diagndsticos
en nuestra consulta diaria.

CASO CLiNICO

Caso 1: vardon de 4 afios que consultd por una masa subcutanea de crecimiento progresivo en pliegue
axilar derecho desde el nacimiento. A la exploracion, se observaba un tumor subcutaneo de 3 cm
con piel suprayacente y perilesional eritematosa. Se realizé una biopsia que fue compatible con
Dermatofibrosarcoma Protuberans (DFSP) Congénito. Posteriormente, se realizd una exéresis amplia con
margenes de 3 cm. El estudio histoldgico demostré una tumoracion de células fusiformes CD34+ tipica
del DFSP en la parte mas periférica, y en el area central una propia del Fibroblastoma de células gigantes
(FCG). En el estudio molecular se observo fusion del gen PDGF beta con el gen COL1A1 en ambas areas.
Dados los hallazgos, se diagnosticd de DFSP con areas de FCG.

Caso 2: varéon de 11 meses que acudid por mancha congénita asintomatica de crecimiento progresivo
localizada en fosa iliaca izquierda. A la exploracion fisica, destacaba una mancha difusa de bordes mal
definidos, eritematosa, con areas discrémicas de 5,5 x 2,5 cm. Se realizé una biopsia cutanea que sugeria
el diagnostico de Hamartoma Fibroso de la Infancia, aunque recomendando la extirpacion completa. No
se detectd gen de fusion COLIAIPDGFbeta en la muestra. Finalmente, se procedié a la exéresis completa
de la lesidn. El estudio histolégico e inmunohistoquimico fue compatible con DFSP congénito. El estudio
molecular de la pieza, asi como la inmunotincidon para FXllla, estan pendientes en la actualidad.

RESULTADOS

Presentamos dos casos de tumores mesenquimales congénitos. El caso 1 corresponde a un DFSP
congénito con areas de FCG. El caso 2 es una neoplasia CD34+ pendiente de estudio molecular y
técnicas de inmunohistoquimica especificas.

DISCUSION

EL DFSP congénito hibrido con areas de FCG demuestra la estrecha relacidon que existe entre estas dos
variantes, que histéricamente han sido consideradas entidades independientes. Con el segundo caso
se pone de manifiesto la dificultad diagnodstica de las neoplasias CD34+, siendo necesario un amplio
diagnéstico diferencial, técnicas de inmunohistoquimica y estudio molecular.

BIBLIOGRAFIA
Hyun Ho Han, Soo Yeon Lim, Young Min Park, Jong Won Rhie. Congenital Dermatofibrosarcoma Protuberans:
A Case Report and Literature Review. Ann Dermatol. 2015; 27: 597-600.
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0-27 MIOFIBROMA INFANTIL SOLITARIO FACIAL: UNA SERIE DE 5 CASOS

C. Cortés Pinto', A. Vicente Villa? , A. Torrelo Fernandez® , S. Gdmez Armayones? , V. Fatsini Blanch?, M.
Sufiol Capella*, I. Colmenero Blanco®, F. Vilardell Villellas® , X. Soria Gili’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Arnau de Vilanova, Lleida 2) Dermatologia, Hospital de Sant Joan de Déu, Barcelona 3)
Dermatologia, Hospital del Nifio Jesus, Madrid 4) Anatomia Patoldgica, Hospital de Sant Joan de Déu, Barcelona 5) Anatomia
Patoldgica, Hospital del Nifio Jesus, Madrid 6) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Arnau de Vilanova, Lleida

INTRODUCCION

El miofibroma infantil solitario (MIS) es un tumor infrecuente, de curso clinico variable, aunque benigno
en la mayoria de los casos. En un 30-50% afecta la region facial, lo que puede causar complicaciones
tanto funcionales como estéticas. Presentamos 5 pacientes con el diagndstico de MIS, 4 de ellos con
afectacion de la region nasal, localizacion excepcional en este tumor y que plantea una complejidad
adicional en su tratamiento.

CASO CLiNICO

Pacientes de entre 2 y 7 aflos que presentaban una placa eritematosa infiltrada en la frente en un caso
y en la region nasal en el resto de casos. El estudio histolégico fue compatible con el diagnostico de
miofibroma infantil. En un paciente se adoptd una actitud expectante con involucion progresiva del
tumor. En los otros 4 pacientes hubo un crecimiento de la lesion por lo que se decididé su exéresis
quirurgica. Los 5 pacientes se mantienen en seguimiento sin evidencias de recidiva de la enfermedad.

DISCUSION

EL MIS corresponde al tipo mas frecuente de miofibromatosis infantil (M), trastorno caracterizado por la
formacidén Unica o multiple de tumores de estirpe mesenquimal. A pesar de ser un tumor raro, representa
el tumor fibroso mas frecuente en la infancia y la mayoria se presentan en recién nacidos o antes de los
24 meses de edad. Su etiologia es desconocida y la mayoria son esporadicos, aunque se han identificado
formas familiares con mutaciones de PDGFRB. El MIS puede afectar practicamente cualquier 6rgano y
aunque la cabeza y cuello es una de las regiones mas frecuentemente comprometidas, la localizacion
nasal es excepcional. Se manifiesta como una placa infiltrada del color de la piel o como un ndédulo
subcutaneo, sin embargo, también se han descrito formas esclerodermoides y atroficas. El estudio
histolégico muestra un area central constituida por células redondeadas que se agrupan en torno a los
vasos sanguineos siguiendo un patréon hemangiopericitoide, rodeadas por células periféricas fusiformes.
En la inmunohistoquimica presenta positividad a vimentina, actina muscular especifica y actina de
musculo liso y negatividad a desmina y S-100, caracteristicas propias de células miofibroblasticas. En
general, el MSI presenta un buen prondstico y algunos casos pueden regresar de forma espontanea en
un periodo de 1a 2 afios. En caso de ser extirpado, las recidivas son posibles (hasta de un 10%). Debido a
esto, el tratamiento varia de acuerdo con el tamafio y la localizacion del tumor. En las lesiones pequefias
o estables, se puede adoptar una conducta expectante debido a su posible regresién. No obstante, se
debe considerar la escision quirurgica, o incluso la radioterapia en lesiones progresivas o sintomaticas.
Conclusion: Presentamos 5 casos de un tumor infrecuente, 4 de ellos de localizacion nasal. La complejidad
del area afectada llevo a adoptar diferentes medidas terapéuticas, que reflejan el curso clinico variable
de la enfermedad.

BIBLIOGRAFIA

1. Mashiah J, Hadj-Rabia S, Dompmartin A et al. Infantile myofibromatosis: A series of 28 cases. J Am Acad
Dermatol. 2014; 71:264-70.

2. Schurr P, Moulsdale W. Infantile myofibroma. A case report and review of the literature. Advances in Neonatal
Care. 2008; 8:13-20.

3. Larralde M, Hoffner MV, Boggio P et al. Infantile myofibromatosis: report of nine patients. Pediatr Dermatol. 2010;
27:29-33.
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0-28 SIRINGOMAS ERUPTIVOS Y NODULOS SUBEPIDERMICOS CALCIFICADOS. UNA POSIBLE RELACION CAUSAL

R. Alcala ', M. Bertolin', R. Rovira', J. Lloreta? , Rm Pujol’

1) Dermatologia, Hospital del Mar, Barcelona, 2) Anatomia Patologica, Hospital del Mar, Barcelona

CASO CLiNICO

Un nifio de 11 afios de edad, sin antecedentes personales de interés, presentd de forma subita un brote de pequefias
papulas marronaceas localizadas en el tronco y las extremidades superiores de varios meses de evolucién. Se
realizé una biopsia donde se objetivé una proliferacion epitelial en forma de nidos y cordones junto con la presencia
de dilataciones quisticas ductales compatibles con el diagndstico de siringoma. En ambos pulpejos de los pulgares,
destacaba la presencia de multiples papulas blanquecinas, no confluentes, lisas, de 2-3 mm de diametro que tras
ser biopsiadas revelaron la presencia de agregados irregulares de un material basofilo en la dermis papilar rodeados
por un collarete epidérmico compatibles con el diagnostico de nddulos subepidérmicos calcificados. Los depdsitos
de calcio parecian hallarse en relacion directa con un ducto ecrino subyacente.

DISCUSION

La asociacion entre siringomas y calcinosis cutis idiopatica (descrita indistintamente como nddulos
subepidérmicos calcificados o calcinosis cutis similar a quistes de milium) ha sido descrita ocasionalmente
en pacientes con sindrome de Down y excepcionalmente en individuos sanos.*? En algunos pacientes, las
lesiones corresponden a siringomas palpebrales tipicos que preceden varios afios a la aparicidon de las
lesiones de calcinosis. Sin embargo, la mayoria de los casos corresponden a siringomas eruptivos en los
que se evidencia su asociacion con lesiones papulares, de pocos milimetros de diametro frecuentemente
en distribucion acral, que plantean el diagndstico diferencial con quistes de milium, molluscum
contagiosum o verrugas vulgares. Histopatoldégicamente se evidencian depdsitos de calcio (calcinosis
cutis) circunscritos a la dermis papilar (n6dulos subepidérmicos calcificados), ocasionalmente con un
revestimiento epitelial circundante (quistes de milium con calcinosis). Los mecanismos etiopatogénicos
responsables de estas lesiones son desconocidos, aunque algunos autores sugieren la calcificacién de
los ductos ecrinos como un factor inicial en su desarrollo. En el caso descrito, la imagen histopatoldgica
observada correspondia a nodulos subepidérmicos calcificados en los que se evidenciaba la presencia de
un ducto ecrino en la base de dichos depdsitos. Algunos autores consideran que los siringomas eruptivos
no son verdaderas neoplasias sino una reaccién hiperplasica del ducto ecrino a un estimulo inflamatorio.®
Muy probablemente tanto la calcinosis cutis idiopatica similar a quistes de milium como los nddulos
subepidérmicos calcificados, corresponden a entidades intimamente relacionadas y probablemente a
fases evolutivas de un mismo proceso en el que una reaccién inflamatoria del ducto ecrino daria lugar a
la formacion de depdsitos de calcio circunscritos en la dermis papilar.

BIBLIOGRAFIA

1. Schepis C, Siragusa M, Palazzo R, Batolo D, Romano C. Perforating milia-like idiopathic calcinosis cutis and
periorbital syringomas in a girl with Down syndrome. Pediatr Dermatol. 1994;11:258-60.

2. Zeglaoui F, Khaled A, Fazaa B, Riahi O, Zermani R, Kamoun MR. Multiple subepidermal calcified nodules on the eyelids
with eruptive syringomas: a possible ethiopathogenic relationship. J Eur Acad Dermatol Venereol. 2009; 23:337-9.

3. Guitart J, Rosenbaum MM, Requena L. “Eruptive syringoma”: a misnomer for a reactive eccrine gland ductal
proliferation? J Cutan Pathol. 2003; 30:202-5.
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0-29 RECRECIMIENTO TARDIO DE HEMANGIOMAS INFANTILES TRATADOS CON BETABLOQUEANTES

A. Ortiz Prieto', J. Dominguez Cruz', MT. Monserrat Garcia', R. Cabrera Fuentes', J. Bernabeu Wittel'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla

INTRODUCCION

Los hemangiomas infantiles (HI) son tumores benignos producidos por la proliferacion de células
endoteliales de vasos sanguineos, con una alta incidencia en nifios menores de un afio (4-10%) y se
estima que un 12% de ellos requiere tratamiento debido al riesgo de complicaciones y/o secuelas. En
estos casos, el tratamiento con betablogueantes orales debe administrarse durante un periodo minimo
de 6 meses, aunque en algunos pacientes con hemangiomas segmentarios o profundos el tratamiento
debe prolongarse.

CASO CLiNICO

Estudio observacional, descriptivo y retrospectivo de una serie de pacientes que acudieron a la Unidad
de Dermatologia Pediatrica de nuestro hospital con HI que fueron tratados con betabloqueantes (timolol
topico, propranolol oral) durante al menos 6 meses, presentando recrecimiento tardio mas alla del
periodo proliferativo tras la suspension del tratamiento.

RESULTADOS

Se evaluaron 340 pacientes con HI tratados en nuestra unidad con betabloqueantes (timolol topico o
propranolol oral). Se detectaron 9 recidivas tardias, representando el 2.64% de la serie. La edad media de
inicio de tratamiento en estos pacientes fueron los 3,5 meses, recibiendo tratamiento durante 16 meses.
El recrecimiento del hemangioma se produjo a los 9.1 meses de la suspensién del tratamiento con
betabloqueante. Entre los 149 pacientes tratados con propranolol oral se objetivaron 7 recidivas tardias
(4.69%), siendo en el 85,7% de los casos hemangiomas profundos o mixtos, con una edad media de inicio
del tratamiento a los 3.8 meses con una duracion de 14 meses. El recrecimiento se produjo a los 10.8
meses de edad media. Todos los pacientes precisaron reintroduccién del tratamiento con propranolol,
siendo sustituido por nadolol debido a falta de eficacia en 4 pacientes. Entre los 191 pacientes tratados
exclusivamente con timolol tépico, se presentaron 2 recidivas tardias (1.04%), con una edad media de
inicio de 2,5 meses, una duracion de 23 meses y presentandose el recrecimiento a los 3 meses de la
suspension del tratamiento. No se detectd ninguna recidiva tardia en pacientes con HI en los que se
inicid el tratamiento precozmente en las primeras 8 semanas.

DISCUSION

El recrecimiento tardio en pacientes mayores de 15 meses de edad fue estimado por Shehata et al. en un
6%, siendo ligeramente menor en nuestro estudio (4.69%), ocurriendo principalmente en hemangiomas
con componente profundo. La etiologia es desconocida, aunque se hipotetiza que la incompleta
apoptosis de células madre endoteliales podria ser el factor principal. Destacamos la importancia del
tratamiento precoz, en nuestra serie todos los pacientes que la presentaron fueron tratados a partir de
los dos meses de edad. El nadolol es una alternativa de tratamiento segura y eficaz de las recidivas en
casos de falta de eficacia al propranolol. Nuestro estudio muestra que las recidivas pueden producirse
muy tardiamente tras cese del farmaco (10.8 meses de media) por lo que seria conveniente mantener el
seguimiento clinico de estos pacientes tras el cese del tratamiento con betabloqueante al menos hasta
12 a 24 meses tras su suspension.

BIBLIOGRAFIA
Shehata, N., Powell, J., Dubois, J., Hatami, A., Rousseau, E., Ondrejchak, S. and McCuaig, C. (2013), Late
Rebound of Infantile Hemangioma after Cessation of Oral Propranolol. Pediatr Dermatol, 30: 587-591
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0-30 HALLAZGOS HISTOPATOLOGICOS EN EL SINDROME MALFORMACIONES CAPILARES-MALFORMACIONES

ARTERIOVENOSAS

M Valdivielso-Ramos' , | Colmenero? A Martin-Santiago®, JM Azafia*, F Albizuri®, A Hernandez® D
Martinez®, A Vera’, B Pérez®, J Tercedor®, G Garnacho', A Vicente", C Prat", MA Gonzalez-Ensenat", E Roe™,
S Palencia®, P Cordero™, R Moreno™, P De La Cueva', JC Lopez Gutiérrez®

1) H. Infanta Leonor, 2) Madrid, H Nifio Jesus, 3) H Son Espases, Mallorca, 4) H Albacete, Albacete, 5) H La Paz, Madrid, 6) H de
Fuenlabrada, Madrid, 7) H Materno-Infantil Malaga, Malaga, 8) H Ramdn y Cajal, Madrid, 9) H Virgen de las Nieves, Granada, 10) H
Reina Sofia, Cordoba, 11) H San Joan de Deu, Barcelona, 12) H San Pau, Barcelona, 13) H Doce de Octubre, Madrid, 14) H Clinico
Valencia, 15) H Henares Madrid

INTRODUCCION

El sindrome de malformaciones capilares-malformaciones arteriovenosas (MC-MAV) es un trastorno
recientemente descrito caracterizado por la presencia de multiples MC familiares, atipicas y multifocales,
que se asocian con la presencia de malformaciones vasculares de alto flujo en un tercio de los pacientes.
Se ha publicado muy poco sobre los hallazgos histopatolédgicos de las MC asociadas a este sindrome.

CASO CLiNICO

Se estudian 12 pacientes con el sindrome MC-MAV en toda Espafia, en los que se ha realizado un estudio
histopatolégico de las MC. Se realizan tinciones de inmunohistoquimica en todos ellos, con WT1, D2-40,
GLUT1, Ki67, CD31. En todos los pacientes se aprecia un aumento de densidad de los vasos, incluso en
el tejido graso, acompafiado de discreta inflamacion perivascular linfocitaria. En la mayoria no se aprecia
la presencia de eritrocitos dentro de la luz.

RESULTADOS
Se discuten los resultados obtenidos.

DISCUSION
Las MC se corresponden con vasos minimamente dilatados, con una capa simple de células endoteliales.
Las MAV incipientes estadio | pueden ser dificiles de diferenciar respecto a las MC, destacando la
presencia de una mayor densidad y tortuosidad vascular, con una capa muscular prominente, y sin
eritrocitos en las luces. En las MC asociadas a este sindrome los hallazgos son similares a las MAV
incipientes.

BIBLIOGRAFIA

1. Kim C, Ko CK, Baker KE, Antaya RJ. Histopathologic and ultrasound characteristics of cutaneous
capillary malformations in a patient with capillary malformation-arteriovenous malformation
syndrome. Ped Derm 2015;32: 128-31.

2. Lee SJ, Kim HY, Kim BS, et al. Capillary Malformation of Port-Wine Stain: Differentiation From Early
Arteriovenous Malformation by Histopathological Clues. Am J Dermatopathol 2012;34: 523-528.
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0-31 MALFORMACION CAPILAR PARCHEADA MULTIFOCAL: ;UNA NUEVA ENTIDAD? UNA SERIE DE 4 CASOS

M. Ivars', J. del Pozo? D. Wyrzykowski®, M. Beato*, J.C. Lopez-Gutiérrez®

1) Dermatologia, Clinica Universidad de Navarra, Madrid 2) Dermatologia CHU Juan Canalejo, La Corufia 3) Cirugia Pediatrica,
Hospital Universitario de Gdansk, Polonia 4) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario La Paz, Madrid 5) Cirugia Pedidtrica,
Hospital Universitario La Paz, Madrid

INTRODUCCION

Aunque el nevus simplex y la mancha en vino de Oporto son las malformaciones capilares (MC) mas
frecuentes, existen otros tipos de MC con presentacion clinica diversa, otros hallazgos asociados y por
tanto con distinto prondstico.

La clasificacion de la ISSVA incluye las MC dentro de malformaciones vasculares simples y dentro de las
combinadas, pero no describe exhaustivamente sus caracteristicas morfoldgicas y prondsticas.

En el afio 2016, Rozas-Muioz y colaboradores, propusieron en Pediatric Dermatology una clasificacion
clinica de las MC que permite clasificarlas en 7 grandes patrones (nevus simplex, mancha en vino de
Oporto, MC reticuladas, MC geograficas, MC asociadas al sindrome de malformacion capilar-malformacién
arteriovenosa, la CMTC y las telangiectasias) y que las correlaciona con la ultima clasificacién de la ISSVA (2014).

CASO CLiNICO
Presentamos los casos de 4 pacientes pediatricos con un nuevo fenotipo de malformacién capilar
caracteristico no clasificable dentro de ninguno de los 7 patrones descritos:

1. Todos los pacientes presentan multiples MC.

2. En todos los pacientes las MC se distribuyen de forma generalizada.

3. En todos los pacientes las MC presentaban un area de anetodermia central.

4. Conrespecto a la morfologia de estas MC, sus margenes estan bien definidos y son de una coloracion
rojo intensa.

5. El diagndstico histolégico de estas MC fue indistinguible de las MC convencionales.

6. Ninguno de los pacientes presentdé malformaciones vasculares o esqueléticas asociadas tras un
estudio de extensién.

DISCUSION

Presentamos un fenotipo caracteristico de MC no descrito previamente y provisionalmente inclasificable
dentro de los subtipos de MC.

Para diferenciarlas de las MC geograficas (que suelen asociarse a otras malformaciones vasculares
y por tanto a mayor morbilidad) las hemos denominado malformaciones capilares multifocales con
anetodermia central.

Elanalisis de posibles mutaciones en las vias moleculares implicadas en estas malformaciones vasculares
ayudara a profundizar en su etiopatogenia.

BIBLIOGRAFIA

1. Vascular stains: proposal for a clinical classification to improve diagnosis and management. Rozas-
Mufioz E, Frieden IJ, Roé E et al. Pediatr Dermatol. 2016; 33 (6): 570-584.

2. Vascular Anomalies Classification: Recommendations from the ISSVA. Wassef M, Blei F, Adams D, et
al. Pediatrics 2015; (136): e204-e214.
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0-32 MELORREOSTOSIS Y ANOMALIAS VASCULARES COMO EXPRESION DE MOSAICISMO GENETICO

A. Mateos Mayo' , A. Sadnchez Herrero', V. Seidel?> , A. Lancharro Zapata® , T. Martinez Menchén* , A.
Cervantes Pardo®, B. Ferri Niguez®, V. Parra Blanco’, V. Martinez-Glez® , M. Campos Dominguez’

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. 2) Pediatria, Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Madrid. 3) Radiologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafidon. Madrid. 4) Dermatologia, Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca. Murcia 5) Pediatria, Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia 6) Anatomia Patoldgica, Hospital
Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia 7) Hospital General Universitario Gregorio Marafidon. Madrid. 8) INGEMM, Hospital
Universitario La Paz. Madrid

INTRODUCCION

La melorreostosis es una displasia 6sea osteocondensante poco frecuente que afecta a la cortical dsea
siguiendo una distribucion esclerotémica. Se asocia ademas a alteraciones cutaneas, de tejidos blandos
y a anomalias vasculares en zonas adyacentes a las estructuras 6seas afectadas.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifa de 12 afios con alteraciones esqueléticas compatibles con
melorreostosis asociadas a coartacion de aorta, estenosis de grandes vasos abdominales, lipomas en
el sistema nervioso central, quilotérax y linfangiomatosis pulmonar. Clinicamente presentaba dismetria
de miembros superiores, asimetria costal, insuficiencia respiratoria de patron restrictivo, hipertension
arterial, meningitis y sinusitis de repeticién. En la exploracién cutanea presentaba lesiones en el
hemicuerpo izquierdo que terminaban abruptamente en linea media. La region dorsal izquierda estaba
ocupada por una gran macula hiperpigmentada con tres papulas de aspecto vascular en su interior. En el
hemiabdomen izquierdo se observaba un area de piel atrofica muy bien delimitada. También presentaba
una tumefaccion de consistencia blanda y superficie eritematosa en la region cervical posterior.

RESULTADOS

Se tomaron biopsias de la tumefaccion cervical posterior y de las papulas de aspecto vascular sobre
la hiperpigmentacion dorsal. En ambas se confirmo el diagndstico de malformacién linfatica. Se realizo
estudio genético mediante secuenciacion masiva de la malformacion linfatica cervical, de la piel
hiperpigmentada dorsal y de la sangre. Se encontré una mutacion en el gen KRAS (Q61H) en mosaico del
40% de lecturas en la muestra de la malformacién linfatica y mosaico del 4% de lecturas en la muestra
de piel hiperpigmentada. La mutacidén no estaba presente en la sangre.

DISCUSION

Whyte y colaboradores han descrito esta misma mutacion KRAS Q61H en un caso de melorreostosis
sin anomalias vasculares en 2017. EL nuestro se trataria del primer caso con melorreostosis y anomalias
vasculares en el que se confirma la mutacion de KRAS. Por tanto, este sindrome se encuadraria dentro
de las rasopatias en mosaico. Las rasopatias son un conjunto de sindromes debidos a mutaciones en
la via de sefializacion RAS/MAPK. Estas mutaciones también pueden ocurrir después de la division del
cigoto y dar lugar a sindromes conocidos como rasopatias en mosaico que presentan fenotipos muy
diferentes de los observados en las rasopatias por mutacion germinal. La melorreostosis con anomalias
vasculares es por tanto una nueva entidad dentro de las rasopatias en mosaico.

BIBLIOGRAFIA

1. Kalbermatten NT, Vock P, Rifenacht D, Anderson SE. Progressive melorheostosis in the peripheral and
axial skeleton with associated vascular malformations: imaging findings over three decades. Skeletal
Radiol. 2001;30:48-52

2. Whyte MP, Griffith M, Trani L, Mumm S et al. Melorheostosis: Exome sequencing of an associated
dermatosis implicates postzygotic mosaicism of mutated KRAS. Bone. 2017;101:145-155

3. Hafner C, Groesser L. Mosaic RASopathies. Cell Cycle. 2013 Jan 1;12:43-50
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UTILIDAD DE LA RAPAMICINA TOPICA EN EL TRATAMIENTO DE LAS MALFORMACIONES LINFATICAS
SUPERFICIALES

P. Garcia Montero', J. Del Boz', E. Baselga Torres? , J.M. Azafia Defez® , M. Alcaraz Vera* , J. Tercedor
Sanchez®, A. Vera Casafo®

1) Dermatologia, Hospital Costa del Sol, Marbella 2) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau 3) Dermatologia, Hospital
General de Albacete 4) Dermatologia, Consulta privada de dermatologia, Jerez de la Frontera, Cadiz 5) Dermatologia, Complejo
Hospitalario Universitario de Granada 6) Dermatologia, Hospital General Universitario de Malaga

INTRODUCCION

Las malformaciones linfaticas microquisticas (MLM) son malformaciones vasculares de bajo flujo
compuestas por multiples quistes de pequefio tamafio (menores de 1 cm). A diferencia de la variante
macroquistica, tienden a afectar estructuras profundas lo cual dificulta de forma notable su tratamiento.
En la actualidad no existe un claro consenso sobre su abordaje, habiéndose empleado terapias no exentas
de efectos secundarios y con resultados poco satisfactorios. EL novedoso uso de la rapamicina tépica, un
inhibidor de mTOR, ha supuesto una alternativa prometedora con minimos efectos secundarios.

CASO CLiNICO

Hemos recopilado una serie de 10 casos (edades comprendidas entre los 5 y los 16 afios) de MLM
y malformaciones vasculares con componente linfatico superficial tratados con rapamicina tépica en
diferentes centros. El farmaco, formulado en excipiente pomada, fue empleado a concentraciones
variables (0,2%-1%) y con diferentes pautas de administracién. Se registraron los cambios clinicos
advertidos por el especialista (extension, tamafio de las vesiculas) y la variacion en la sintomatologia
referida por los pacientes (sangrado, exudado, dolor, sobreinfeccion).

RESULTADOS

El uso de esta nueva alternativa terapéutica permitido en 8 casos (siete de ellos con rapamicina a una
concentracion igual o superior al 0,7% ) una ligera mejoria clinica de las lesiones y una marcada reduccion
de la sintomatologia asociada, con un seguimiento de hasta 2 afios.

DISCUSION

La rapamicina, también conocida como sirolimus, es un antibiotico macrolido, Unico inhibidor de mTOR.
La utilidad de la rapamicina oral en el tratamiento de las malformaciones linfaticas ha sido ya demostrada
en diferentes publicaciones. Su empleo via tépica, sin embargo, estaba limitado al tratamiento de los
angiofibromas faciales en pacientes con esclerosis tuberosa. Esta serie de casos corrobora la potencial
utilidad de la rapamicina tépica en el tratamiento de las malformaciones linfaticas con componente
superficial, estableciendo una base sobre la cual iniciar futuros estudios.

BIBLIOGRAFIA

1. Garcia-Montero P, Del Boz J, Sanchez-Martinez M, Escudero Santos IM, Baselga E. Microcystic
Lymphatic Malformation Successfully Treated With Topical Rapamycin. Pediatrics. 2017;139.

2. Defnet AM, Bagrodia N, Hernandez SL, Gwilliam N, Kandel JJ. Pediatric lymphatic malformations:
evolving understanding and therapeutic options. Pediatr Surg Int. 2016;32:425-33

46 2400



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

éﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica m*&

o
=

VLA 5

& Q
< 3
% 47

3

Q

2

i Y

0-34 USO DE FOTOTERAPIAEN PACIENTES PEDIATRICOS: EXPERIENCIAA 10 ANOS EN UN HOSPITALTERCIARIO

J. Magdaleno Tapial', C. Valenzuela Ofiate', J. Ortiz Salvador', P. Cornejo', A. Pérez Ferriols', A. Esteve’

1) Dermatologia y Venereologia, Consorcio Hospital General Universitario de Valencia

INTRODUCCION

La fototerapia se basa en el uso de radiacién ultravioleta para el tratamiento de distintas patologias
dermatolégicas. Su eficaciay seguridad estd ampliamente establecida en adultos y existen publicaciones
que también lo avalan como un tratamiento efectivo y seguro en pacientes pediatricos con afecciones
cutaneas recalcitrantes.

CASO CLiNICO

Este es un estudio retrospectivo desde noviembre de 2007 hasta noviembre de 2017 de todos los
pacientes menores de 16 afios que recibieron fototerapia en nuestro servicio de Dermatologia del Hospital
General Universitario de Valencia. Ademas, se seleccionaron al azar 100 pacientes adultos que recibieron
tratamiento con fototerapia en nuestro servicio durante el mismo periodo de tiempo.

RESULTADOS

Se trataron un total de 98 pacientes (62% mujeres y 38% hombres), con una media de edad de 10,5
afos (rango comprendido entre 3 y 17 afos). Las 3 patologias mas frecuentemente tratadas fueron la
psoriasis (47% de pacientes), la dermatitis atépica (17%) y el vitiligo (16%). Otras entidades que fueron
tratadas mediante fototerapia fueron pitiriasis liquenoide aguda, morfea, eccema palmo-plantar, micosis
fungoide, mastocitosis cutanea, granuloma anular, liquen plano, prurigo nodular y dishidrosis. EL 80% de
los pacientes recibieron fototerapia con radiacion ultravioleta B de banda estrecha (UVB-BE), mientras
que el 20% recibieron fototerapia con radiacién ultravioleta A con psoralenos (PUVA). La dosis media de
UVB-BE fue de 15,4 £ 12,5 J/cm?2. La duracién media del tratamiento fue de 150 * 74,1 dias con una media
de 28,4 + 17,4 sesiones. EL cumplimiento terapéutico fue del 90%. No se produjeron efectos adversos.
Las diferencias en dosis, duraciéon o nimero de sesiones con la poblacién adulta tratada con UVB-BE no
fueron estadisticamente significativas.

DISCUSION
La fototerapia con UVB-BE y/o PUVA parece un tratamiento seguro y eficaz en nifios, sin ser necesarios
protocolos de tratamiento diferentes a los empleados en adultos.

BIBLIOGRAFIA

1. Eustace K, Dolman S, Alsharqgi A, Sharpe G, Parslew R. Use of Phototherapy in Children. Pediatr
Dermatol. 2017 Mar;34(2):150-5.

2. Crall CS, Rork JF, Delano S, Huang JT. Phototherapy in children: Considerations and indications. Clin
Dermatol. 2016 Oct;34(5):633-9.
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0-35 TOXICIDAD CUTANEA POR TRAMETINIB EN UNA POBLACION PEDIATRICA

C. Prat', A. Vicente', H. Salvador?, O. Cruz?, C. Jou®, D. Brualla', M. A. Gonzalez-Ensefiat’

1) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu 2) Oncologia, Hospital Sant Joan de Déu 3) Anatomia Patologica, Hospital Sant Joan de Déu

INTRODUCCION

El trametinib es un farmaco de administracién oral incluido dentro del grupo de los inhibidores de MEK,
que actua en lavia de sefializacion celular de las MAP kinasas, un importante regulador de la proliferacion
celular. Esta indicado para el tratamiento de pacientes adultos con melanoma no resecable o metastasico
con mutacion en BRAF V600. Actualmente no tenemos experiencia sobre el uso de trametinib en la
poblacion pediatrica, pero existen ensayos clinicos en fase /1l sobre el uso de este farmaco en tumores
solidos en los que esta activada la via de sefializacion de las MAP kinasas. Los efectos adversos cutaneos
son bien conocidos en adultos, pero Unicamente hay una serie publicada de 9 casos pediatricos.

CASO CLIiNICO
Recoger, desde septiembre del 2015 a agosto del 2017, los efectos adversos cutaneos de nifilos menores
de 18 afios en tratamiento con trametinib.

RESULTADOS

Se recogieron 37 nifios de edades comprendidas entre los 3 y los 17 afos. Todos recibieron tratamiento
con trametinib, 17 de ellos presentaban un neurofibroma plexiforme gigante, 9 un glioma o6ptico, 9 un
astrocitoma pilocitico, 1 una Histiocitosis de células de Langerhans y uno un tumor maligno de la vaina
del nervio periférico. EL 100% de los niflos presentaron efectos adversos cutaneos: xerosis, eccema,
prurito, acné, foliculitis, paroniquia, alteraciones del pelo, tricomegalia de las pestafas, hiperticosis,
aftas orales, queilitis angular, intertrigo, dermatitis seborreica y vasculitis leucocitoclastica.

DISCUSION

Presentamos una serie larga de pacientes pediatricos tratados con trametinib.

La incidencia de toxicidad cutanea es alta y puede poner en riego la adherencia al tratamiento.

La intervencion del dermatélogo es importante para una buena prevencion, diagndstico y tratamiento de
los efectos adversos cutaneos.

BIBLIOGRAFIA

Christina Boull, Kristen Hook, Christopher Moertel, Sheilagh Maguiness. Cutaneous Reactions in Children
Treated with the Mitogen-Activated Protein Kinase Extracellular Signal-Regulated Kinase Inhibitor
Trametinib for Neural Tumors. Pediatric Dermatology; 2017 34: 90-94.
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P-01 NECROSIS POR EXTRAVASACION DE GLUCONATO CALCICO EN UN NEONATO. EXCELENTE RESPUESTA AL

TRATAMIENTO CONSERVADOR

M.A. Martin Diaz', D. Velazquez Tarjuelo', E. Balbin Carrero’, B. Sanchez Albisua', R. Carrascosa Lome',
E. Conde Montero', P. De la Cueva Dobao!

1) Dermatologia, Hospital Universitario Infanta Leonor. Madrid

INTRODUCCION

Las lesiones cutaneas por extravasacion estan causadas por la salida o introduccién directa de soluciones
intravenosas en el tejido celular subcutaneo. ELl dafio producido supone una complicacion grave, sobre
todo en neonatos. Estos, debido a su mala perfusion, delgadez de la piel e incapacidad para localizar
el dolor, pueden tener extravasacion con mayor frecuencia y gravedad. Existe controversia en cuanto
a como tratar la necrosis y perdida de tejido que se producen. Se han descrito desde tratamientos
conservadores, hasta tratamientos agresivos con escisién amplia de tejidos y cierre mediante injertos.
Presentamos el caso de un neonato que evolucioné favorablemente con el tratamiento conservador, con
una evolucion excelente desde el punto de vista estético y funcional.

CASO CLiNICO

Nifia, recién nacida a término con adecuado peso para su edad gestacional. Ingresa a los 12 dias de
vida por bronquiolitis, por Virus Respiratorio Sincitial. Se complicd con insuficiencia respiratoria aguda
y parada respiratoria, por lo que necesitd ventilacion mecanica. Asociaba también hipocalcemia por
lo que fue, tratada con gluconato calcico intravenoso. A las horas de la infusion, avisan al servicio de
dermatologia por lesiones en el dorso del tobillo derecho, donde habia tenido la via periférica. Tenia
una placa eritematoviolacea, con ampolla serosa central. Se inci6 tratamiento con acido fusidico y
betametasona topica. Evoluciond a necrosis y pérdida de tejido en la zona central. No hubo infeccién
asociada. Se realizé posteriormente cura humeda con hidrogel. Cicatrizé completamente en menos de
un mes, sin retraccion, con excelente resultado estético y funcional.

RESULTADOS

El gluconato calcico se utiliza en las unidades de cuidados intensivos neonatales para el tratamiento de
las hipocalcemias. Es una solucion hipertdnica, que si se extravasa produce necrosis cutanea. Inicialmente
se manifiesta con eritema e inflamacion local, y evoluciona a formacién de ampollas, necrosis cutanea,
infecciones o calcificaciones cutaneas. El dafio tisular suele ser mayor que el aparente inicialmente. La
mejora en las técnicas y los cuidados especializados de enfermeria han hecho que en los ultimos afios
haya disminuido la frecuencia de los casos.

DISCUSION

No se han realizado ensayos clinicos aleatorizados sobre como tratar la necrosis cutanea por extravasacion.
Se han empleado tratamientos agresivos con desbridamiento quirurgico precoz y cobertura con injerto.
Otros autores optan por un manejo conservador con lavado diario, antisépticos o corticoides tépicos. En
nuestro caso optamos por el tratamiento conservador con buenos resultados estéticos y funcionales en
menos de 1 mes.

BIBLIOGRAFIA

1. Aguado Lobo M, Borbujo Martinez JM, Huerta Brogeras M, Utrera Busquets M. Neonatos con necrosis
cutanea por extravasacion de gluconato calcico. Acta Pediatr Esp. 2014;72(3): e105-e110.

2. Ruiz Genao D, Torrelo Fernandez A, Zambrano Zambrano A. Necrosis cutanea por extravasacion de
gluconato calcico en un neonato. Actas Dermosifiliogr. 2003; 94: 123-124.

3. Celbek G, Gungor A, Albayrak H, Kir S, Guvenc SC, Aydin Y. Bullous skin reaction seen after extravasation
of calcium gluconate. Clin Exp Dermatol. 2012
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P-02 QUEILITIS DE CONTACTO POR BALSAMO LABIAL FOTOPROTECTOR

A. Sanchez Herrero' , A. Mateos Mayo' , I. Molina Lépez' , P. Morales de los Rios Luna' , R. Suarez
Fernandez', M. Campos Dominguez'

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid

INTRODUCCION

La dermatitis de contacto alérgica (DAC) es un problema muy frecuente en las consultas de dermatologia.
Aunque clasicamente se ha considerado que la DAC es un problema poco frecuente en la infancia, cada
vez son mas los casos reportados y hemos de tenerla en cuenta en los eccemas de reciente inicio, sobre
todo si en la anamnesis se detecta relacion temporal con un contactante.

CASO CLiNICO

Un nifio de 13 afos y 8 meses, con antecedentes personales y familiares de dermatitis atépica, acude a
Urgencias de nuestro hospital con lesiones en los labios de tres semanas de evolucién, que comenzaron
como sequedad labial pero empeoraron a raiz de aplicarse un producto tépico (Protector labial ISDIN-15
®), con presencia de dolor y exudacion. A la exploracién fisica muestra eritema y edema de los labios
y la piel perilabial, asi como exudado y costras melicéricas en algunas zonas. Se toma cultivo y se
indican lavados con agua y jabdn y tratamiento con una combinacién de corticoide y antibidtico topico
durante 7 dias. A la semana se comprueba la curacién de las lesiones y se cita al paciente para pruebas
epicutaneas.

RESULTADOS

Elcultivo bacteriano fue positivo para Staphylococcus aureus meticilin-sensible. Las pruebas epicutaneas
(TRUE Test, bateria de cosméticos y productos propios) muestran positividad para el producto propio,
mezcla de fragancias | (MF ), Balsamo del Peru (BP), colofonia y sulfato de neomicina. El diagnostico
final es queilitis de contacto alérgica por balsamo labial fotoprotector y sensibilizacion a neomicina con
relevancia pasada.

DISCUSION

La queilitis en los nifios puede estar provocada fundamentalmente por tres motivos: atodpica, de
contacto irritativa o alérgica. No es infrecuente que una queilitis alérgica se afiada sobre una previa.
Diversos estudios demuestran que los cosméticos, dentifricos y medicamentos topicos son las causas
mas frecuentes de queilitis de contacto. La localizacion de las lesiones solo en los labios y piel perioral
habla a favor de algun producto aplicado en esa zona, mientras que afectacion de la lengua o mucosa
oral orienta mas a productos de higiene dental o materiales presentes en la ortodoncia. Es importante
recoger datos sobre los productos topicos utilizados y sobre aficiones como tocar instrumentos. En
cuanto al diagndstico se realiza con la bateria estandar de las pruebas epicutaneas y otras series en
funcion de la sospecha clinica que tengamos. Ademas, la mayoria de productos se pueden testar, lo que
permite dar relevancia al producto, solicitar al fabricante informacion sobre su composicion y saber cual
de ellos es el causante del cuadro.

BIBLIOGRAFIA

1. Collet E., Jeudy G., Dalac S. Cheilitis, perioral dermatitis and contact allergy. Eur J Dermatol. 2013
May-Jun; 23(3):303-7.

2. A.Rosen, S. Ngshanyi, A. Tosti and L. Schachner. Allergic contact cheilitis in children and improvement
with patch testing. JAAD Case reports January 2017; 3(1): 25-28.

3. V. Zoli, S. Silvani, C. Vincenzi and A. Tosti Allergic Contact Cheilitis Contact. Dermatitis 2006: 54:
296-297
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DERMATITIS ANULAR LIQUENOIDE DE LA INFANCIA
JF. Miir-Bonafé', S. Planas-Ciudad', V. Flores-Climente', L. Puig'

1) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona

INTRODUCCION

La dermatitis anular liguenoide de la infancia (DALI) es una entidad infrecuente de etiopatogenia
desconocida que requiere una interesante correlacion clinicopatologica. Habitualmente se presenta en
nifios o adolescentes en forma de placas eritematosas anulares con centro blanquecino que predominan
en tronco y se correlacionan con una histologia de dermatitis liquenoide.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un nifio de 14 aflos que acudia a nuestra consulta para la revision habitual de su
acné de caray tronco. Al descubrir el torso del paciente se objetivaron varias placas eritematomarronosas
anulares con centro hipopigmentado que el paciente describia como asintomaticas y no recordaba el
momento de su aparicién. Dichas placas no presentaban descamacion ni disminucién en la sensibilidad.
Con un amplio diagnostico diferencial entre los que se incluian el granuloma anular, eritema anular
centrifugo profundo, micosis fungoide, morfea, sarcoidosis... decidimos realizar una biopsia punch de
una de las lesiones para estudio anatomopatologico.

RESULTADOS

En la biopsia destacaba la presencia de una dermatitis liquenoide con numerosos queratinocitos
necroéticos en las puntas de las papilas dérmicas. No se objetivaron granulomas, linfocitos atipicos,
fibrosis dérmica ni infiltrado en denso perivascular formando “manguitos”. Con los hallazgos clinicos
(dermatitis anular) e histolégicos (patron liquenoide) se llegd al diagndstico de DALI. Se pautd tratamiento
con clobetasol 0,1% en crema con una respuesta espectacular y resolucién de las lesiones a las pocas
semanas. Actualmente, 6 meses después, el paciente permanece asintomatico.

DISCUSION

La DALI forma parte del amplio grupo de dermatitis liquenoides. Se trata de un cuadro benigno,
habitualmente autolimitado, que se presenta tanto en nifios y adolescentes como, mas raramente, en
adultos. Para su diagndstico es clave la correlacién clinico-patologica tanto por su similitud clinica como
histolégica con otros cuadros. Por eso, probablemente se trate de un cuadro infradiagnosticado, ya que
soOlo existen 46 reportes en la literatura desde la descripcién de la entidad en 2003. Los ultimos reportes
apuntan a una posible relacion con Borrelia, al detectar espiroquetas en varias muestras, sugiriendo que
podria tener algun papel etioldgico o incluso ser una fase incipiente de la morfea. Nosotros presentamos
un caso tipico que sirve para ilustrar de manera representativa las caracteristicas esenciales de este
cuadro, por lo que nos parece interesante.

BIBLIOGRAFIA

1. I. Vazquez-Osorio, M. Gonzalez-Sabin, P. Gonzalvo-Rodriguez, E. Rodriguez-Diaz. Dermatitis anular
liguenoide de la infancia. Descripcion de 2 casos y revision de la literatura. Actas Dermosifiliogr
2016;107:39-45 - Vol. 107 NUm.6.

2. Michael Wilk, Bettina G. Zelger,, Michael Emberger, and Bernhard Zelger, MS. Annular Lichenoid
Dermatitis (of Youth) Immunohistochemical and Serological Evidence for Another Clinical Presentation
of Borrelia Infection in Patients of Western Austria Am J Dermatopathol. 2017 Mar;39(3):177-180
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P-04 LIQUEN ESCLEROSO PEDIATRICO. SERIE DE 18 CASOS

M. Franco Muioz', L. Gonzalez Ruiz', M. Rogel Vence', M. Flores Terry', P. Zamberk ', P. Cortina de la Calle’,
M. Garcia Arpa' , G. Romero Aguilera’

1) Dermatologia, Hospital General de Ciudad Real

INTRODUCCION

El liquen escleroso (LE) es una enfermedad inflamatoria cronica de la piel y mucosas, que comunmente
se desarrolla en la regidon ano/genital, pero puede afectar a cualquier area. Aproximadamente el 7 a
15% de los casos se presenta en nifios. Es una enfermedad progresiva, y el desarrollo de cicatrices y
alteraciones estructurales son frecuentes. Ademas, se ha asociado el desarrollo de carcinoma de células
escamosas (CCE) sobre lesiones de LE, con una incidencia de 5 a 7%. El objetivo de nuestro estudio
es describir y analizar la prevalencia, las caracteristicas clinicas y la respuesta a tratamiento tépico de
pacientes pediatricos con LE.

CASO CLiNICO
Estudio observacional retrospectivo de pacientes con LE, con inicio de la enfermedad antes de la
pubertad, desde septiembre del 2007 a febrero del 2017.

RESULTADOS

En nuestra base de datos encontramos a 18 nifios, los cuales corresponden al 7% de todos los pacientes
con LE. 12 mujeres (66,7%) y 6 hombres (33.3%). 16 pacientes (88,9%) presentaron LE genital (LEG) y
2 casos LE extragenital (1 hombre y una mujer). El diagndstico se realizd en base a las caracteristicas
clinicas, sélo un paciente tenia histologia confirmatoria. La edad media de inicio del cuadro fue de 9,3
afios (rango:1-14 afos). 8 pacientes tenian enfermedades asociadas; 4 casos de asma, 3 dermatitis
atopica, 2 vitiligo, 1 enfermedad celiaca y 1 linfohistiocitosis hemofagocitica. El tiempo medio de retraso
en el diagndstico fue de 1,2 afios (rango:1 mes-4 afos). Respecto al LEG, los sintomas de presentacion
mas comunes fueron: picazén (50%), dolor o ardor (44%), disuria (31%), estrefiimiento (25%) y 3 pacientes
fueron asintomaticos, pero presentaban aspecto clinico anormal de genitales. Los principales signos
clinicos fueron: fisuracién crénica (63%), placas esclerdticas (44%), erosiones (25%) e hipopigmentacion
(19%). El tiempo medio del seguimiento fue de 2,7 afios (rango: 6 meses a 8 afios). Al momento del
diagndstico, los 18 pacientes iniciaron terapia con corticosteroides topicos superpotentes o potentes, 14
(87,5%) de estos pacientes mostraron una mejoria de los sintomas clinicos después del tratamiento de
induccion. A 9 pacientes se les cambid a tratamiento de mantenimiento usando pautas de regimenes
individualizados, a 4 mantenimiento segun demanda y 5 pacientes fueron perdieron en el seguimiento,
todos con estabilidad de laenfermedad en elmomento del ultimo control. Ningln paciente con tratamiento
de mantenimiento experimentd progresion de la enfermedad, ademas los efectos secundarios del
tratamiento fueron minimos; se observo eritema en 3 pacientes, ningun nifio desarrollé atrofia cutanea.
Durante el seguimiento, 3 nifias con LEG, con cambios en la arquitectura de sus genitales, alcanzaron
la pubertad, en ninguna se produjo mejoria de estos cambios clinicos, persistiendo a pesar de la buena
supresion de la enfermedad.

DISCUSION

En la literatura existen pocas series de LE pediatrico en la poblacion espafiola. Este estudio nos permitio
analizar diferentes variables, con el objetivo de mejorar el diagndstico temprano, el tratamiento y el
seguimiento de LE en este grupo de edad. Se debe sospechar LEG en pacientes que presenten cualquier
tipo de clinica urogenital, como disuria y estrefimiento. El tratamiento de mantenimiento a largo plazo
ha sido eficaz para controlar la enfermedad, evitando la progresion, con una incidencia muy baja de
efectos adversos. Ninguna mujer que llego a la pubertad presento regresion de la enfermedad.

BIBLIOGRAFIA

1. Anderson K, Ascanio NM, Kinney MA, et al. A retrospective analysis of pediatric patients with lichen
sclerosus treated with a standard protocol of class | topical corticosteroid and topical calcineurin
inhibitor. J Dermatolog Treat 2016; 27: 64-6.

2. Focseneanu MA, Gupta M, Squires KC, et al. The Course of Lichen Sclerosus Diagnosed Prior to
Puberty. J Pediatr Adolesc Gynecol 2013;26:153-5.

3. Bercaw-Pratt JL, Boardman LA, Simms-Cendan JS. Clinical Recommendation: Pediatric Lichen
Sclerosus. J Pediatr Adolesc Gynecol 2014;27:111-6.
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P-05 LIQUEN PLANO ACTINICO EN LA INFANCIA: A PROPOSITO DE UN CASO

A. Castany Pich', C. Baliu Piqué', M. Cucurell Palomas’, A. Quintana Vives? , E. Santander Paredes?, F.
Bové Marti', JM Mascaré Galy®

1) Dermatologia, Consorci Sanitari de l’/Anoia, Igualada 2) Atencion Primaria, CAP Anoia Urba, Institut Catala de la Salut, Igualada 3)
Dermatologia, Hospital Clinic, Barcelona

INTRODUCCION

El liguen plano actinico es una variedad de liquen plano fotoinducido que suele afectar a individuos
de fototipo alto. Es mas frecuente en climas tropicales y subtropicales con lesiones que tipicamente
aparecen o se exacerban durante los meses de verano. La presentacion clinica es variable; se ha descrito
unaforma anular, discromicay pigmentada (melasma-Llike). Presentamos el caso de un paciente caucasico
con liquen plano actinico en su variante anular y con una excelente respuesta al tratamiento.

CASO CLiNICO

Un nifio de 11 afios de edad, sin antecedentes de interés, acudié a nuestra consulta por una lesion en
la frente de 4 meses de evolucion, asintomatica, que se habia iniciado durante los meses de verano.
A la exploracién presentaba una placa eritematosa anular de bordes sobrelevados y centro atréfico de
localizacion centrofrontal. Durante los siguientes meses, aparecieron nuevas lesiones de menor tamafo
localizadas en frente, labio superior y cuello. Algunas de las lesiones mostraban un halo hipopigmentado
periférico. No habia antecedentes de exposicion afarmacos o sustancias fotosensibilizantes. Las pruebas de
laboratorio incluyendo hemograma, bioquimica, anticuerpos antinucleares, anti-Ro, anti-La, complemento
e inmunoglobulinas resultaron normales El estudio histolégico de una de las lesiones mostraba
caracteristicas similares al liquen plano. Con estos hallazgos, se establecié el diagnostico de liquen plano
actinico. Se realiz6 tratamiento con fotoproteccion solar, corticoides e inmunomoduladores topicos con
resolucién completa de las lesiones, sin recurrencia de las mismas a los 6 meses de seguimiento.

DISCUSION

El liquen plano actinico es una enfermedad infrecuente en la edad pediatrica, con pocas series de
casos publicadas hasta la fecha. Debemos sospechar esta entidad ante la aparicion de lesiones en
zonas fotoexpuestas, como las descritas previamente, que caracteristicamente se inician o empeoran
en verano, una vez descartadas otras fotodermatosis. El hallazgo de cambios superponibles al liquen
plano en el estudio anatomopatolégico nos confirmara el diagndstico. El tratamiento se basa en medidas
de fotoprotecciéon asociadas a corticoides e inmunomoduladores topicos, habiéndose descrito el uso de
antimaldricos y otros farmacos sistémicos en casos aislados.

BIBLIGRAFIA

1. Dammak A, Masmoudi A, Boudaya S, Bouassida S, Marrekchi S, Turki H. Childhood actinic lichen
planus (6 cases). Arch Pediatr. 2008 Feb;15 (2): 111-4.

2. Ramirez P, Feito M, Sendagorta E, Gonzalez-Beato M, De Lucas R. Childhood actinic lichen planus:
successful treatment with antimalarials Australas J Dermatol 2012 Feb;53 (1): e10-3.

3. Collgros H, Vicente A, Gonzalez-Ensefiat MA, Azon-Masoliver A, Rovira Zurriaga C. Childhood actinic
lichen planus: four cases report in Caucasian Spanish children and review of the literature. J Eur Acad
Dermatol Venereol, 2016 Mar;30 83): 518-22.
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P-06 LIQUEN PLANO EN LA INFANCIA. REVISION DE UNA SERIE DE 41 PACIENTES DE DOS HOSPITALES
UNIVERSITARIOS CON CONSULTA EN DERMATOLOGIA PEDIATRICA

N.A Richarz', I. Bielsa', X. Fusta?, V. Fatsini?, A. Vicente? , M.A. Gonzalez-Ensefat?

1) Dermatologia, Hospital Universitari Germans Trias i Pujol 2) Dermatologia, Hospital Sant Joan Déu

INTRODUCCION
Lichen plano (LP) es una dermatosis infrecuente en la infancia cuyas manifestaciones clinicas suelen ser
atipicas. La mayoria de los casos descritos proceden de paises como India, EEUU y Reino Unido.

CASO CLiNICO

Se realizd una revision retrospectiva (desde 1986-2017) de los pacientes pediatricos con diagnostico de
LP a partir de las historias clinicas y la iconografia de los archivos en dos hospitales universitarios de
tercer nivel en Barcelona. Se revisaron caracteristicas clinicas, posibles asociaciones y el tratamiento de
pacientes con diagnéstico de LP en pacientes <18 afos.

RESULTADOS

Obtuvimos un total de 41 casos con predominio de sexo femenino (27 niflas y 14 nifios). La mayoria
de los nifos fueron caucasicos/hispanos mientras que 3 eran de origen arabe y 2 de etnia africana.
La edad media al diagndstico era de 8 afios y 5 meses (2-17 afios). En 5 casos existia el antecedente
de dermatitis atdpica, un caso era virus hepatitis C positivo y otro presentaba el antecedente de una
hepatitis colestasica no filiada con serologia negativa.

La variante de LP clasico (papular) era la mas frecuente (18 casos) seguido por el LP eruptivo generalizado
(12 casos). La afectacion de la mucosa oral se observé en sélo 10 casos y la ungueal concomitante con
lesiones cutaneas en 5 casos. Con menos frecuencia se identificd un LP hipertrofico (3 casos), actinico
(3 casos), folicular (2 casos), lineal (2 casos), ampollar (2 casos), pigmentado (1 caso) y atréfico (1 caso).
En cuanto a la localizacion de las lesiones, las extremidades inferiores fueron la mas frecuente (86,8%),
seguida de las extremidades superiores (73,7%) y el tronco (55,3%). La afectacién de los tobillos (60%)
predomind sobre las muiecas (34,2%). Los corticoides topicos fueron el tratamiento que se recomendo
con mas frecuencia (87,8%), seguido de los antihistaminicos (19,5%) y los glucocorticoides sistémicos
(17%). La fototerapia con UVBEE fue administrado en 2 casos de LP eruptivo. La confirmacion microscoépica
mediante biopsia se obtuvo en un 75 % (31 casos) de todos los casos.

DISCUSION

Reportamos las caracteristicas clinicas, asociaciones y tratamiento de LP en edad pediatrica en una
amplia serie espafola y comparamos los hallazgos con series publicados de otros paises (India', EEUU?,
Reino Unido®). En la literatura se observa una mayor prevalencia de LP en nifios de origen indio ¢ afro-
americano. Como es logico, en nuestra serie predomino la etnia caucasica/hispana. Similar a los estudios
de EEUU 2y Reino unido 3 encontramos una prevalencia del sexo femenino mientras que el estudio de
Pandhi et al. observo un predominio en varones. La forma de LP mas frecuentemente observado es
el clasico (papular) seguido por el LP eruptivo. Al igual que en la serie de Walton et al. predomina la
afectacion de extremidades inferiores sobre las extremidades superiores y el tronco. ELLP en la infancia
es un diagnostico a considerar y en la clinica predomina la forma clasica (papular) que se localiza sobre
todo en las extremidades inferiores.

BIBLIOGRAFIA

1. Pandhi D, Singal A, Bhattacharya SN. Lichen planus in Childhood: A series of 316 patients. Pediatric
Dermatology. 2014; 31:59-67

2. Walton KE, Bowers EV, Drolet BA, Holland KE. Childhood lichen planus: Demographics of a U.S.
population. Pediatric Dermatology. 2010;27:34-8.

3. Balasubramaniam P, Ogboli M, Moss C. Lichen planus in children: review of 26 cases. Clin Exp
Dermatol. 2008;33:467-9.
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P-07 PIGMENTACION MACULAR ERUPTIVA IDIOPATICA: CASO CLiINICO Y DISCUSION DE LAS DIFERENCIAS CON

EL ERITEMA DISCROMICO PERSTANS
C. Pindado-Ortega' , P. Fernandez-Gonzalez', D. Buendia-Castafio' , M. Molins-Ruiz', B. Pérez-Garcia'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Ramdn y Cajal

INTRODUCCION

La pigmentacién macular eruptiva idiopatica (PMEI) es una entidad rara, descrita por Degos en 1978, de
etiologia desconocida, pero evolucién benignay autolimitada.' Se caracteriza por la aparicion asintomatica
de maculas hiperpigmentadas, de color marrén, azul pizarra o gris, que afectan al cuello, el tronco y
las extremidades proximales. Presentamos el caso de una nifia de 13 afios con PMEI y discutimos las
diferencias con el eritema discromico perstans (EDP). Consideramos que la PMEI es una entidad distinta.

CASO CLiNICO

Nifia de 13 afios, caucasica, que acudid por la aparicion progresiva de lesiones cutaneas asintomaticas,
de aproximadamente 1 afio y medio de evolucion, de inicio en abdomen, con gradual extensién al
resto del tronco y raiz de extremidades. Negd lesiones inflamatorias, consumo de medicamentos o
aplicaciones topicas anteriores a la aparicion de las lesiones, tan solo un cuadro de amigdalitis tratado
con antibioterapia dos meses antes del comienzo de las maculas. A la exploracion se observo un fototipo
I, con numerosas maculas marronaceas, ovaladas, no confluentes, no descamativas, de eje mayor
perpendicular o ligeramente oblicuo al eje del cuerpo, de entre 5 y 15 mm de diametro, localizadas
en tronco anterior y posterior. El signo de Darier fue negativo. No se evidenciaron lesiones palmo-
plantares, ungueales, mucosas ni en cuero cabelludo. La exploracion fisica por 6rganos y sistemas no
revelo alteraciones.

RESULTADOS

Se realizaron dos biopsias cutaneas en las que se evidencid presencia de melanéfagos en dermis papilar
y escaso infiltrado perivascular linfocitario, con un normal recuento de mastocitos. Dados los hallazgos
clinicos e histolégicos, se realizé el diagndstico de PMEL.

DISCUSION

De acuerdo con Galdeano et al. 2 los siguientes criterios son esenciales para el diagndstico de PMEI: 1.
Erupcion macular marronacea, no confluente en tronco, cuello y region proximal de extremidades, en
nifios y adolescentes 2. Ausencia de enfermedades inflamatorias de la piel previas. 3. No medicacién
previa. 4. Hiperpigmentacién de la capa basal, y ocasionalmente melandfagos en la dermis, sin dafio
visible en la capa basal o infiltrado liquenoide. 5. Recuento de mastocitos normales. Como nuestra
paciente cumplioé todos los criterios definitorios la diagnosticamos de PMEI. El diagndstico diferencial
debe hacerse con distintas entidades como el exantema fijo medicamentoso, la hiperpigmentacion
postinflamatoria, la mastocitosis, el liquen plano pigmentoso y, sobre todo, el EDP. En nuestra opinion,
el EDP puede separarse de la PMEI por la diferente aparicion clinica de las maculas: gris con borde
eritematoso y posiblemente confluente en EDP, frente a marrén y no confluente en PMEI. Las alteraciones
vacuolares de la capa basal se ven solo en EDP y no en PMEI. Incontinencia pigmentaria prominente con
abundante numero de melandfagos en EDP.

BIBLIOGRAFIA

1. Jang KA, Choi JH, Sung KS, Moon KC, Koh JK. Idiopathic eruptive macular pigmentation: report of 10
cases. J Am Acad Dermatol. 2001 Feb;44(2 Suppl):351-3.

2. Sanz de Galdeano C, Léauté-Labreze C, Bioulac-Sage P, Nikolic M, Taieb A. Idiopathic eruptive macular
pigmentation: report of five patients. Pediatr Dermatol. 1996 Aug;13(4):274-7.
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P-08 LUPUS ERITEMATOSO NEONATAL. CLINICA Y EVOLUCION DE 2 CASOS

C.R. Garcia Acebes', F.J. Garcia Martinez' , N. Valdeolivas Casillas', L.M. Lépez Ballesteros' , L. Nieva
Garcia' , M.A. Segurado Rodriguez'

1) Dermatologia, Hospital del Sureste

INTRODUCCION

El lupus eritematoso neonatal (LEN) es una enfermedad debida al paso transplacentario de anticuerpos
maternos contra las proteinas SS-A (Ro), SS-B (La) y/o RNP, que pueden dafiar los tejidos fetales y
causar diferentes manifestaciones clinicas. Las 2 formas clinicas mas frecuentes son la cutanea (50%)
y la cardiolégica (bloqueo AV) (50%) (coexisten 10%). Puede cursar también con afectacion hepatica,
hematoldgica, etc. Estas suelen remitir antes del afio de vida, coincidiendo con la desaparicién de los
anticuerpos maternos en la circulacién fetal, excepto la afectacion cardiaca.

CASO CLiNICO

CASO 1

CASO 2

Sexo

Mujer

Varén

Edad inicio lesiones

2 semanas de vida

6 semanas de vida

Edad curacion lesiones

4 meses

6 meses

Caracteristicas lesiones
cutaneas

Papulas eritematosas y
placas anulares eritematosas.

Eritema facial difuso.
Papulas y placas anulares
eritematosas.

Distribucion lesiones

Cara, cuero cabelludo, cara
anterior torax.

Cara, cuero cabelludo, cara
anterior torax, MMII.

Analitica Hematies 2,75, Hb 9,4, Hco Hemograma normal.
25,4, Serie blanca y plaquetas  GPT 49, GOT 55.
normales.

GPT 25, GOT 47, GGT 42.
Inmunologia ANA, SS-A, SS-B +. RNP-. ANA, SS-A +, SS-B, RNP-.

Cardiologia

Estudio sin alteraciones.

Estudio sin alteraciones.

Antecedentes maternos

Artritis reumatoide y Sd de
Sjogren.
ANA, SS-A, SS-B +.

LES.
ANA, SS-A +, SS-B -.

Tratamiento

FPS y corticoide topico.

FPS.

DISCUSION

Las caracteristicas clinicas de nuestros pacientes y su evolucién coinciden con el de otras series
presentadas. El prondstico de la enfermedad es bueno si no existe BAV. Estos pacientes deben ser
seguidos regularmente ya que presentan mayor riesgo de desarrollar enfermedades autoinmunes. También
es necesario un seguimiento de las madres, ya que el 50% tienen o desarrollaran una conectivopatia y
ademas, el riesgo de tener un segundo hijo afecto aumenta, tanto LEN cutaneo como cardiaco.

BIBLIOGRAFIA

1. P. Aguilera Peird, A. Vicente Villa, M.A. Gonzalez Ensefat, J. Ros Viladons, J. Anton Lépez, D. Velasco
Sanchez. Espectro clinico del lupus eritematoso neonatal cutaneo. An Pediatr 2009;70(3):287-92.

2. P. Aguilera Peiro, A. Vicente Villa, M.A. Gonzalez Ensefat. Lupus eritematoso neonatal. Semin Fund
Esp Reumatol 2011;12(1):15-20.
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LUPUS ERITEMATOSO TUMIDO EN UN NINO DE 12 ANOS TRATADO CON CORTICOIDES ORALES E
HIDROXICLOROQUINA

N. Sanchez Neila', I. Cervigdn Gonzalez', R. Rodriguez Merlo? , CA. Quimbayo Arcila®

1) Dermatologia, Hospital Nuestra Sefiora del Prado, Talavera de la Reina (Toledo) 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Quirénsalud,
Toledo 3) Anatomia Patoldgica, Hospital Virgen de la Salud, Toledo

INTRODUCCION

El lupus eritematoso es una entidad poco frecuente en nifios. En la mayoria de los casos descritos en la
edad pediatrica, se trata de una enfermedad que cursa con manifestaciones sistémicas y son pocos los
casos en los que esta limitada a la piel.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un nifio de 12 afos que presentaba lesiones cutaneas faciales, asintomaticas,
de un afo de evolucion. Habia sido tratado con corticoides y tacrdélimus tépico sin mejoria. A la
exploracion se apreciaban placas eritematosas de color rojo-violaceo intenso, ligeramente infiltradas
al tacto y sin componente epidérmico asociado. No existia ninguna sintomatologia sistémica. Ante la
sospecha diagnostica de colagenopatia, se llevd a cabo una biopsia cutanea y se realizé una analitica
con determinacion de autoanticuerpos. Se inicid tratamiento de forma empirica con prednisona a dosis
de 0,5 mg/kg/dia inicialmente y en pauta descendente después.

RESULTADOS

A nivel histopatolégico podia observarse una epidermis con cierta atrofia, una dermis en la que aparecia
un infiltrado inflamatorio linfocitario crénico con histiocitos de distribucién perivascular y perianexial, sin
dafio en la capa basal epidérmica. Ademas, era patente la presencia de mucina entre los haces de colageno.
Los resultados analiticos mostraban un hemograma y una bioquimica sin alteraciones destacables, perfil
de autoanticuerpos negativos (ANAs, Ro, La, dsDNA, factor reumatoide, Sm, Scl70, anti-centrémero, Mi2),
niveles de complemento normal y no elevacién de reactantes de fase aguda.

Con estos resultados, el paciente fue diagnosticado de lupus eritematoso cutaneo tumido y se afiadid
al tratamiento hidroxicloroquina 100 mg/dia. En este momento pudo observarse como las lesiones iban
curando dejando hipopigmentacion residual sin cicatriz.

DISCUSION

El lupus eritematoso cutaneo tumido es una variedad de lupus eritematoso cutaneo cronico en el
que por un lado, las lesiones tienen relacion con la fotoexposicidn y curan sin cicatriz y/o dejando
hipopigmentacion (en este aspecto, similar al subagudo) y por otro, los ANAs suelen ser negativos y
no hay sintomas sistémicos asociados (en este caso, similar al lupus cutaneo cronico). La anatomia
patologica muestra rasgos comunes con otras formas de lupus como es la presencia de mucina y el
infiltrado inflamatorio perivascular y perianexial. Sin embargo, no aparece vacuolizacion de la capa basal
(lo que nos orientaria a diagnostico de lupus discoide). Si existe cierto grado de atrofia epidérmica, que
es compatible con el diagnostico.

En nuestro paciente, tanto los datos clinicos, como los analiticos e histopatolégicos nos han orientado
a realizar el diagnostico de lupus tumido. A pesar de que en el momento actual no existe afectacion
sistémica, es necesario el seguimiento del paciente para descartar que no la desarrolle a medio plazo. Dado
que se trata de una entidad poco frecuente en esta edad, consideramos de interés comunicar este caso.

BIBLIOGRAFIA

1. Sonntag, M., Lehmann, P., Megahed, M., Ruzicka, T. & Kuhn, A. Lupus erythematosus tumidus in
childhood. Report of 3 patients. Dermatology 207, 188—92 (2003).

1. AlKharafi, N. et al. Cutaneous Lupus Erythematosus in Children: Experience from a Tertiary Care
Pediatric Dermatology Clinic. Pediatr. Dermatol. 33, 200-208 (2016).

1. Kuhn, A. et al. Lupus Erythematosus Tumidus. Arch. Dermatol. 136, (2000).
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P-10 DERMATOMIOSITIS VESICULOSA JUVENIL: A PROPOSITO DE UN CASO

C. Salas Marquez', J. Del Boz Gonzalez', R. FUnez Liébana?, P. Garcia Montero', C. Garcia Harana', D.
Rodriguez Baron', M. De Troya Martin'

1) Dermatologia y Venereologia, Hospital Costa del Sol de Marbella (Malaga) 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Costa del Sol de
Marbella (Malaga)

INTRODUCCION

La dermatomiositis (DM) es una enfermedad autoinmune que afecta al tejido conectivo y musculo. La
formacién de vesiculas y ampollas es una manifestacion rara, no descrita previamente en la infancia, que
en adultos frecuentemente se asocia a neoplasia.

CASO CLiNICO

Nifla de 6 afios remitida por eritema malar, edema palpebral y febricula de 2 semanas de evolucién. A la
exploracion se observd una erupcion papulovesiculosa en codos, rodillas y nudillos que fue biopsiada,
no se evidencié compromiso funcional. Se extrajo analitica con hipertransaminasemia y aumento de
enzimas musculares (LDH 590, CK 2769, aldolasa 28.2 U/L), ANA positivos 1/160, y negativo para anti DNA,
anti Sm, antiSm/RNP, anti SSA, anti SSB, antisintetasa, Jo1, PL7, EJ, SRP-54, Mi-2, Ku, MDA-S, TIF y scl-
70. En la biopsia cutanea se observo leve hiperqueratosis, dermatitis de la interfase con queratinocitos
apoptoicos y cambios vacuolares en la capa basal epidérmica con presencia de malanofagos en dermis
superficial, depdsito de mucina en dermis superficial y reticular, edema subepidérmico y vesiculacién
intraepidérmica. Se inicio corticoide oral (1Img/kg/dia) hasta completar estudio. A pesar de ello a las
2 semanas fue ingresada por limitacion dolorosa a la movilizacién, faringolalia y disfagia a soélidos,
con aumento de transaminasas y enzimas musculares (CK 11809, CK-Mb 116.9, LDH 1181). Se realizé
biopsia muscular con necrosis parcial parcheada, deposito patolégico de MAC (Complejo de Ataque a la
Membrana) pericapilar con expresion del MHC-1 supresor al 90% y resonancia magnética con aumento
patolégico de lasefial STIR y difusidn en la musculatura proximal. Debido a la evolucion preciso corticoides,
inmunoglobulinas, hidroxicloroquina, amlodipino y tacrolimus para control.

DISCUSION

La dermatomiositis juvenil (DMJ) tiene una incidencia estimada de 3/1.000.000 de nifios al afio, con una
edad media de debut a los 7 afios; aunque no se describe asociacion con neoplasias. Los anticuerpos
especificos de miositis se observan en menos del 10% siendo con mayor frecuencia Mi-2. Anti Joy PM/Scl 70
rara vez son positivos y los ANA estan presentes en un 60-70%. En la revision realizada de la literatura este
seria el primer caso pediatrico de presentacion vesiculosa. Debido a su evolucion de este caso planteamos
la posibilidad de que esta forma de presentacién pueda correlacionarse con un curso mas agresivo.

BIBLIOGRAFIA

1. Nishigori K, Yamamoto T, Yokozeki H. Vesiculo-bullous dermatomyositis: report of three cases.
Dermatol Online J. 2009 Apr 15;15(4):6.

2. Zangrilli A, Papoutsaki M, Bianchi L, Teoli M, Chimenti S. Bullous dermatomyositis: a marker of poor
prognosis and aggressive internal malignancy? Acta Derm Venereol. 2008;88(4):393-4.
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DOS CASOS DE DERMATOMIOSITIS JUVENIL DE INICIO PRECOZ

L. Calzado Villarreal', L. Gonzaga Sala-Icardo? , J. Alcantara Gonzalez' , M. Ruano del Salado', S. Ibafiés
del Agua', M. E. y M. Sadnchez-Largo Uceda y Andreu-Barasoain', A. Torrelo Fernandez®

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Torrejon. Torrejon de Ardoz. Madrid. 2) Reumatologia Hospital Universitario de Torrejon.
Torrejon de Ardoz. Madrid. 3) Dermatologia, Hospital Universitario Infantil Nifio Jesus. Madrid

INTRODUCCION

La dermatomiositis juvenil (DMJ) es una conectivopatia autoinmune con una incidencia de 3 casos/
millén de nifios/afio. La media de edad de inicio son los 7 afios. Presentamos dos casos de inicio mas
precoz, con 2 y 6 afos.

CASO CLiNICO

El primer caso es un varén de 19 meses que consulté por eritema palpebral bilateral y papulas en
dorso de articulaciones de ambas manos, compatibles con papulas de Gottron de 1 mes y medio de
evolucion. No presentaba fiebre, debilidad muscular u otra clinica extracutanea. En analitica destacd
aumento progresivo de GOT, LDH y aldolasa. La resonancia magnética muscular no mostré atrofia ni
edema. Se instaurd tratamiento esteroideo oral (1 mg/k/d) e hidroxicloroquina, con mala tolerancia de
este ultimo. En la evolucion, asocié pérdida objetiva de fuerza en miembros inferiores, por lo que se
afadid metotrexate subcutaneo al tratamiento. Las lesiones cutaneas apenas se han modificado desde
el diagnostico.

El segundo caso es un varén de 6 afios que comenzd con cuadro de fiebre, rash malar, papulas
compatibles con papulas de Gottron en codos, y artritis en rodillas y tobillos con pérdida de fuerza en
estos niveles. Analiticamente, Aldolasa, LDH y GOT se encontraron elevadas y en la RMN muscular, se
objetivé intenso edema en miembros superiores e inferiores. La biopsia muscular fue compatible con
miositis. Se instaurd tratamiento secuencial con corticoides orales, hidroxicloroquina y metotrexate
subcutaneo. Por empeoramiento de fuerza a nivel axial y periférico y corticodependencia se instaurd
tratamiento con inmunoglobulinas intravenosas, con mejoria solo parcial después de seis infusiones, y
posteriormente adalimumab, que no resulto eficaz. Recientemente hainiciado tratamiento con rituximab.
La clinica cutanea en este caso solo ha aparecido en momentos de fotoexposicion.

RESULTADOS
En el primer caso el tiempo de seguimiento no llega a un afio, en el segundo son aproximadamente 15 meses.

DISCUSION

DMJ tiene una distribucion etaria bimodal con un pico entre los 2 y los 5 aflos y otro a los 12 afios. Un
35% de los casos se presentan antes de los 5 afios, como el primero de los casos.

En el primer caso, las lesiones cutaneas precedieron a la clinica muscular en unos meses, con un curso
subagudo, mientras que, en el segundo, aparecieron de forma simultanea y con una clinica extracutanea
mas florida, lo que puede darse hasta en el 30% de los casos. La instauracion de tratamiento sistémico
precoz agresivo, como en estos dos casos, es una recomendacion clara si la clinica asi lo indica. Por ello,
el papel del dermatodlogo en el diagndstico precoz de esta entidad es fundamental. En ambos casos, el
tiempo de seguimiento es aln pequefio para comentar mas datos evolutivos.

BIBLIOGRAFIA

1. 0. Corral-Magafia y colaboradores. La resonancia magnética muscular y el tratamiento agresivo
precoz, claves en la dermatomiositis juvenil. Actas Dermosifiliogr, 2017.

2. Collagen vascular disorders. En: Hurwitz: Clinical Pediatric Dermatology, 5th Edition. Pg. 509-539.

60 2400



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

éﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica

o
=

P-12

d

SINDROME DE PRADER-WILLI Y PSORIASIS

J. Suarez Hernandez', C. Alegria Medina? , R. Mullor Nogales® , G. Marrero Aleman' , N. Hernandez
Hernandez', R. Fernandez de Misa Cabrera’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria 2) Pediatria, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de
Candelaria 3) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria

INTRODUCCION

El sindrome de Prader-Willi (SPW) es el sindrome asociado a obesidad genética mas frecuente; con una
prevalencia estimada en un caso entre 10.000 a 25.000 nacidos vivos. Afecta por igual a ambos sexos y
se ha detectado en todas las razas. Se caracteriza por hipotonia y fallo de medro del lactante seguido
por hiperfagia y obesidad progresiva en la infancia y otras anomalias. Se debe a la falta de expresién
de genes paternos localizados en la region del cromosoma 15911.2-q13. La psoriasis es una enfermedad
muy frecuente, aunque menos en la infancia; que se caracteriza por la aparicion de placas eritemato-
descamativas que pueden afectar a cualquier region corporal. Existe predisposicién genética a padecer
psoriasis, con multiples genes implicados; pero ninguno de ellos en el cromosoma 15, hasta lo que sabemos.

CASO CLiNICO

Nifia de 4 afios de edad diagnosticada desde los pocos meses de edad de SPW por hipotonia neonatal y
retraso del desarrollo que es enviada a nuestro Servicio por presentar lesiones cutaneas de 2 semanas
de evolucién, diagnosticadas inicialmente de intertrigo mixto por su pediatra de Atencién Primaria, que
empeoran progresivamente a pesar de tratamiento con miconazol y mupirocina topicos.

Se inicia tratamiento con esteroide tdopicos con mejoria parcial. Pendiente de evolucidon y seguimiento.
El padre es portador de una traslocacion en el cromosoma 22 y la madre padece obesidad mérbida. No
hay antecedentes familiares de psoriasis

RESULTADOS

La biopsiade una de las lesiones del muslo muestra con hiperplasia epitelial psoriasiforme, paraqueratosis
superficial y presencia de agregados neutrofilicos intracérneos.

El cultivo de frotis de las lesiones mostrd crecimiento e flora bacteriana habitual y fue negativo para hongos.
Su féormula cromosomica es 46,XX,-15,+der(22)t(15;22)(q13;q11.2)pat [20].

DISCUSION

Presentamos una nifia con los hallazgos fenotipicos y genotipicos de SPW que desarrolla una psoriasis
extensa de rapida evolucién de inicio en pliegues y zona del pafial. Aunque pensamos que la asociacion
es casual, no le hemos encontrada referida en la literatura.

El diagnodstico de una nueva enfermedad crénica como la psoriasis, con posibles comorbilidades
asociadas; en una nifia con SPW empeora su calidad de vida y hace que manejo, tratamiento y prevencion
de sus problemas meédicos sea mas complejo, requiriéndose colaboracién multidisciplinar.

BIBLIOGRAFIA

1. Millington GW. Genomic imprinting and dermatological disease. Clin Exp Dermatol. 2006 Sep;31(5):681-8.

2. Cheon CK. Genetics of Prader-Willi syndrome and Prader-Will-Like syndrome. Ann Pediatr Endocrinol
Metab. 2016 Sep;21(3):126-135.

3. Pietrzak A, Grywalska E, Walankiewicz M, Lotti T, Rolinski J, Myslinski W, Chabros P, Piekarska-
Myslinska D, Reich K. Psoriasis and metabolic syndrome in children: current data. Clin Exp Dermatol.
2017 Mar;42(2):131-136.
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REACCIONES PSORIASIFORMES PARADOJICAS DURANTE EL TRATAMIENTO CON TERAPIA ANTI-FACTOR
DE NECROSIS TUMORAL EN NINOS

S.I. Palencia-Pérez', C. Postigo-Llorente', E. Gil-De la Cruz', M. Prieto-Barrios’, V. Velasco-Tamariz', JL.
Rodriguez-Peralto? , L. Marofias-Jiménez'

1) Dermatologia, Hospital 12 de Octubre. Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital 12 de Octubre. Madrid

INTRODUCCION

Se han descrito casos de induccion o empeoramiento de una psoriasis durante el tratamiento con
agentes anti-factor de necrosis tumoral (anti-TNF) (infliximab, etanercept, adalimumab y certolizumab).
El mecanismo para el desarrollo de la psoriasis a pesar de la supresion por la inhibicion de TNF sigue
sin estar claro.

CASO CLiNICO

Presentamos 4 nuevos casos de pacientes menores de 16 afios que desarrollaron psoriasis de novo
durante el tratamiento con agentes anti-TNF. Dos de ellos con enfermedad de Crohn en tratamiento
con Infliximab, otro con enfermedad de Chron en tratamiento con Adalimumab y el otro con osteitis no
bacteriana multifocal en tratamiento con Infliximab. Las lesiones de psoriasis aparecieron entre 4 y 12
meses del inicio del agente anti-TNF.

Uno de los pacientes presentaba afectaciéon palmoplantar y los otros tres, lesiones psoriasiformes
impetiginizadas en regiones periorificiales, pasando a una psoriasis en placas de distribucion extensa en
uno de los pacientes.

RESULTADOS
En 3 casos las lesiones se controlaron con tratamiento tépico, en el caso de la psoriasis en placas
extensa se cambid a Ustekinumab, con mejoria de las lesiones.

DISCUSION

Clinicamente la psoriasis puede ser de novo, que es lo mas frecuente, pero también puede surgir como
exacerbacién de una psoriasis preexistente, con o sin un cambio de morfologia. Las erupciones se
describen después de un amplio rango de duracion del tratamiento, que van desde una dosis hasta
hasta 63 meses. La localizacion de las lesiones es en cuero cabelludo, la piel periorificial, las ufas, la
cara dorsal de las manos y los pies y, a menudo, las palmas y las plantas, donde puede ser pustuloso.
Es frecuente la infeccion secundaria con S. aureus.

No existe un consenso sobre el tratamiento de estas reacciones paraddjicas. En muchos casos es posible
el tratamiento topico de las lesiones de psoriasis manteniendo la terapia anti-TNF-a. Sin embargo, en los
casos mas severos, se debe considerar la interrupcion o el cambio de los farmacos anti-TNF-a.

BIBLIOGRAFIA

1. Romiti R, Araujo KM, Steinwurz F, Denadai R. Anti-Tumor Necrosis Factor alfa-Related Psoriatic
Lesions in Children with Inflammatory Bowel Disease: Case report and Systematic Literature Review.
Pediatric Dermatology 2016; Vol 33;2:e174-e178

2. R. Navarro y E. Daudén. Reacciones psoriasiformes paraddjicas durante el tratamiento con terapia
anti-factor de necrosis tumoral. Manejo clinico. Actas Dermosifiliogr. 2014;105(8):752-
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ESTUDIO RETROSPECTIVO DEL TRATAMIENTO SISTEMICO DE LA DERMATITIS ATOPICA SEVERA CON
AZATIOPRINA. EFICACIAY TOLERANCIA EN 11 PACIENTES PEDIATRICOS

L. Noguera Morel', N. Kndpfel', A. Torrelo’ , A. Hernandez-Martin’

1) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus de Madrid

INTRODUCCION

La dermatitis atdpica es una enfermedad inflamatoria cronica de la piel. Existen casos severos y
refractarios a tratamientos de primera linea que pueden afectar mucho a la calidad vida del paciente.
La azatioprina (AZA) es un pro-farmaco que se convierte en 6-mercaptopurina tras su absorcion y tiene
propiedades inmunosupresoras y anti-inflamatorias. Es utilizada fuera de ficha técnica para el eccema atopico
severo. A dia de hoy no existen guias claras para monitorizar los efectos adversos en la edad pediatrica.
Objetivos: Evaluar la eficacia y tolerancia de Azatioprina (AZA) en niflos con dermatitis atdpica severa.

CASO CLiNICO
Pacientes y métodos: Se realizd una revision retrospectiva de niflos con dermatitis atopica severa tratados
con AZA entre enero de 2007 y mayo de 2017.

RESULTADOS

Se revisaron 11 pacientes (6 varones, 5 mujeres). La edad media al inicio del tratamiento fue de 10,9 afos.
La media de la dosis inicial fue de 1,8 mg / kg /dia. Evaluamos la respuesta al tratamiento de nuestros
pacientes a las cuatro semanas, entre la semana 12 y 16, y a partir de los seis meses. La media del
tratamiento fue de 10,8 meses. Dos pacientes tuvieron que suspender el tratamiento por efectos adversos.
De los pacientes restantes 7/9 presentaron un aclaramiento completo o casi completo de las lesiones.

DISCUSION

Limitaciones: Se trata de un estudio retrospectivo. El periodo de seguimiento es limitado.

Conclusion: En nuestra experiencia, AZA tiene un buen perfil de tolerabilidad y puede ser considerada
como una opciéon en los niflos con dermatitis atopica severa refractaria a tratamientos convencionales.

BIBLIOGRAFIA

1. Schram M, Borgmonjen R, Bik M, van der Schroeff J, van Everdingen J, Spuls P. Off-label Use of
Azathioprine in Dermatology.pdf. Arch Dermatol. 2011;147(4):474—-88.

2. Caufield M, Tom WL. Oral azathioprine for recalcitrant pediatric atopic dermatitis: clinical response
and thiopurine monitoring. J Am Acad Dermatol. 2013 Jan;68(1):29-35.

3. Fuggle NR, Bragoli W, Mahto A, Glover M, Martinez AE, Kinsler VA. The adverse effect profile of oral
azathioprine in pediatric atopic dermatitis, and recommendations for monitoring. J Am Acad Dermatol.
2015 Jan;72(1):108-14.
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P-15 ESTUDIO DE STAPHYLOCOCCUS AREUS Y MICROBIOTA NASAL EN NINOS CON DERMATITIS ATOPICA

L. Berbegal' , F.J. De Ledn? , M.T. Martinez-Miravete® , J.C. Rodriguez* , A.J. Galiana® , J. Sanchez® , I.
Betlloch’

1) Dermatologia, Hospital Marina Salud de Dénia 2) Dermatologia, Hospital Morales Meseguer de Murcia 3) Pediatria, Hospital
General Universitario de Alicante 4) Microbiologia, Hospital General Universitario de Alicante ISABIAL 5) Microbiologia, Hospital
General Universitario de Elche 6) Medicina Preventiva, Hospital General Universitario de Alicante ISABIAL 7) Dermatologia, Hospital
General Universitario de Alicante ISABIAL

INTRODUCCION

La microbiota cutanea y nasal, especialmente el Staphylococcus aureus (S. aureus) juegan un papel
importante en la Dermatitis Atdpica (DA). Aunque esta asociacién es bien conocida, es dificil de establecer
si la colonizacion de este microorganismo es causa o consecuencia de la enfermedad. Gracias al desarrollo
de la biologia molecular, cada vez hay mas estudios que permiten establecer las interacciones entre el
huésped y el microbioma que dan lugar a un desequilibrio en el ecosistema en la DA.

CASO CLiNICO

El objetivo principal de nuestro estudio fue estudiar la prevalencia de colonizacién nasal por S. aureus
en pacientes con DA y su asociacion con la gravedad, asi como, conocer la magnitud de la asociacion
entre la DAy la colonizacién nasal por S. aureus. Como objetivos secundarios estudiamos la sensibilidad
antimicrobiana de las cepas aisladas de S. aureusy la frecuencia de otros colonizadores potencialmente
patégenos. Se efectud un estudio analitico observacional de tipo casos (nifios con DA) y controles
(niflos sin DA). Los pacientes fueron reclutados de forma consecutiva en la consulta de Dermatologia
Pediatrica del Hospital General Universitario hasta alcanzar el tamafio muestral estimado de 157 casos
y 314 controles (proporcion 1:2), con un total de 471 nifos. Adicionalmente, en 8 casos y 10 controles se
efectud el estudio de la microbiota nasofaringea mediante técnicas de secuenciacion masiva.

RESULTADOS

Se ha encontrado mayor prevalencia de colonizacion nasal por S.aureus en nifilos con DA (32,5%) que en
nifios sin DA (23,9%), con una OR 1,5 (1,0-2,3) y significacién estadistica (p: 0,047). Sin embargo, en los
nifios con DA grave no se detectaron cifras mayores de colonizacion (34,6%) que en los nifios con DA leve
(45,5%). Tampoco se encontraron cifras mayores de colonizacion en los nifios con DAy alteraciones del
suefio asociados al prurito (26%) que en nifos con DA sin estas alteraciones (38%). Tras la realizacion de
un estudio multivariante se mantuvo el efecto de mayor colonizacién nasal por S. aureus en nifios con
DA (OR 1,5), independientemente del resto de variables incluidas en el estudio.

No se ha encontrado significacion estadistica en las diferencias de los perfiles de resistencia antibiotica
del S. aureus entre los casos y controles colonizados. La portacion nasal S. aureus se ha correlacionado
de forma negativa con la presencia de colonizacién nasal por otros gérmenes. El estudio piloto del
microbioma nasofaringeo nos ha permitido detectar una gran diversidad de flora, destacando la pérdida
de protagonismo del S. aureus, en contraposicion con lo que ocurre con los medios de cultivo habituales.

DISCUSION

El papel del S. aureus nasal y la microbiota en los pacientes con DA es un punto clave a la vez que
controvertido. Un mayor conocimiento en este ambito puede tener aplicabilidad clinica en los pacientes
con DA.

BIBLIOGRAFIA

1. Kobayashi T ,Glatz m, Horiuchi K, Kawasaki H, Akiyama H, Kaplan DH.

2. Dysbiosis and Staphyloccus aureus Colonization Drives Inflammation in Atopic
3. Dermatitis. Immunity 2015;42 .756-66.
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ESCUELAS DE DERMATITIS ATOPICA: IMPORTANCIA DE LA FORMACION DE CUIDADORES.

A. Batalla ', R. Fernandez-Torres? , H.J. Suh-Oh', L. Rivas-Arribas®, L. Juncal-Gallego® , J.A. Couceiro-
Gianzo?®, E. Fonseca?, A. Florez'

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Pontevedra 2) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de A
Corufia 3) Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de Pontevedra

INTRODUCCION

La dermatitis atopica (DA) afecta negativamente a la calidad de vida del paciente y sus cuidadores. Tanto
el tratamiento de la piel lesional como el cuidado de la piel sana consumen tiempo. La laboriosidad
del tratamiento, asociada a falsas creencias o preocupaciones ante el uso de medicaciones topicas,
contribuye a la falta de cumplimiento y, secundariamente, al peor control de la enfermedad.

Nuestro objetivo principal fue determinar el conocimiento por parte de los padres y cuidadores, sobre DA
y su manejo, y el impacto que la educacion terapéutica (ET) podria tener en ampliarlo. Secundariamente
se tratd de describir su percepcidon sobre la repercusion de la enfermedad en diferentes ambitos de la
vida diaria.

CASO CLiNICO

Encuesta no validada realizada a los participantes adultos (padres de nifios con DA) en la Escuela de
la Atopia de Pontevedra. La encuesta se componia de 9 preguntas, con 3 posibilidades de respuesta
(mucho, medianamente, poco). Las cuestiones se referian a la repercusion de la DA en el rendimiento
escolar, las relaciones sociales y la vida familiar; al consumo de tiempo que los cuidados y tratamientos
topicos les suponian; y a los conocimientos sobre la enfermedad y el efecto de la “escuela” en la
ampliacion y aplicabilidad de dicha informacion.

RESULTADOS

Se obtuvieron 47 encuestas procedentes de 4 sesiones de la Escuela de la Atopia.

En el 87,2% (41/47) de los casos, los padres percibieron que la DA influia medianamente (22/47) o mucho
(19/47) en la calidad de vida de su hijo. La repercusion desglosada por areas concretas (rendimiento
escolar, relaciones sociales y familiares), fue menor (12,8-23,4% mucha repercusion; 17-34% repercusion
media). Aproximadamente un tercio de los padres consideraban que el cuidado de la piel con eccemay
de la piel sana consumia mucho tiempo (29,8% y 38,3%, respectivamente), siendo mayor el porcentaje
de los que consideraban que consumia tiempo en un grado intermedio (53,2% y 44,7%, respectivamente).
Solo el 6,4% de los padres reconocia tener mucha informacion sobre DA con anterioridad. En todos
los casos la informacion recibida en la “escuela” amplié medianamente (21,3%) o mucho (78,2%) los
conocimientos previos. EL 83% clasificaron la informacion recibida como muy practica.

DISCUSION

La ET destinada a los pacientes (o padres de pacientes) trata de transmitir la informacion y las habilidades
necesarias para manejar la enfermedad. En el campo de la DA, la ET ha demostrado mejorar el control
lesional, el manejo del prurito, la adherencia al tratamiento o la mejoria de la calidad de vida.

En nuestro trabajo se refleja que los padres de nifios diagnosticados de DA tienen escaso conocimiento
de la enfermedad y su manejo. Las sesiones de ET pueden ampliar en gran medida esta informacion,
ademas de resultar practicas y aplicables para la vida diaria.

BIBLIOGRAFIA

1. LeBovidge J, et al. Atopic dermatitis: therapeutic care delivery: therapeutic education, shared
decision-making, and access to care. Semin Cutan Med Surg. 2017;36:131-136.

2. Lee JY, et al. Topical Corticosteroid Phobia among Parents of Children with Atopic Eczema in Korea.
Ann Dermatol. 2015;27:499-506.
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PANICULITIS POR DEFICIT DE ALFA-1 ANTITRIPSINA
J. M. Sanchez Schmidt', P. Garcia Martinez', M. Bertolin Colilla’ , R. Pujol Vallverdd®

1) Dermatologia, Hospital del Mar, Barcelona

INTRODUCCION

Las paniculitis son procesos inflamatorios que afectan al tejido graso subcutaneo. Su frecuencia es baja
durante la infancia y pueden ser primarias, secundarias o asociadas a un trastorno sistémico. La edad
del paciente, la localizacion de las lesiones y el patron histolégico son fundamentales para la correcta
orientacion diagnostica de las paniculitis. A pesar de que la paniculitis mas frecuente en la infancia es
el eritema nodoso, la mayoria de paniculitis caracteristicas de la infancia son lobulillares, siendo las
paniculitis enzimaticas unas de ellas. Presentamos el caso de una nifia con déficit de alfa-1 antitripsina
que debutd con lesiones de paniculitis.

CASO CLiNICO

Nifia que desde los 8 afios de edad presenta aparicion recurrente cada dos meses aproximadamente de
nodulos subcutaneos inflamatorios en la parte baja de abdomen y extremidades, inferiores y superiores.
Algunas de las lesiones han presentado emision espontanea de material purulento. Las lesiones se
resuelven de forma espontanea sin atrofia residual.

RESULTADOS

En la ecografia de las lesiones se observé una imagen compatible con paniculitis.

En la biopsia de una de las lesiones se observo una paniculitis con focos de abscesificacion. Los estudios
de microbiologia fueron negativos.

En el estudio analitico se detectaron niveles disminuidos de alfa-1 antitripsina (16 mg/dL; normal: 90-
200 mg/dL). El estudio del fenotipo correspondia al tipo ZZ.

Hasta el momento no se han detectado alteraciones hepaticas y sigue controles en neumologia por una
tos equivalente asmatica.

Los padres han desestimado el tratamiento con dapsona para la paniculitis ante la autoinvolucion de
las lesiones.

DISCUSION

El déficit de alfa-1 antitripsina es un trastorno genético caracterizado por niveles séricos disminuidos
del principal inhibidor sérico de las proteasas en humanos. Clinicamente se manifiesta con enfisema
pulmonar, cirrosis hepatica y paniculitis. EL fenotipo ZZ de déficit de alfa-1 antitripsina se asocia a
manifestaciones severas.

La paniculitis es una manifestacion muy poco frecuente del déficit de alfa-1antitripsina en lainfancia, pero
es la alteracién cutanea mas frecuente del mismo y puede ser el sintoma de presentacion. En la infancia
las lesiones suelen desarrollarse tras un traumatismo y se localizan sobre todo en las extremidades
inferiores, aunque pueden aparecer también en las extremidades superiores, tronco y cara. En ocasiones
pueden evolucionar hacia ulceras profundas dolorosas.

La histologia de la paniculitis por déficit de alfa-1 antitripsina se caracteriza por una necrosis severa de
los lobulillos con infiltrado denso de neutrofilos e histiocitos.

Respecto al tratamiento, los pacientes deben evitar factores ambientales como el tabaquismo y la
exposicion a la polucion para evitar el desarrollo precoz de manifestaciones pulmonares. El tratamiento
de primera eleccion de la paniculitis es la dapsona. Los casos severos de paniculitis y/o afectacion
pulmonar son tributarios del tratamiento endovenoso sustitutivo de alfa-1 antitripsina.

BIBLIOGRAFIA

1. Polcari IC, Stein SL. Panniculitis in childhood. Dermatol Ther. 2010;23(4):356-67.

2. Fregonese L, Stolk J. Hereditary alpha-1-antitrypsin deficiency and its clinical consequences.Orphanet
J Rare Dis. 2008;3:16.
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ALGO MAS QUE UN PRURITO REBELDE

L. Gonzalez Ruiz', M. Franco Mufioz', M. Rogel Vence' , M. Garcia Arpa' , MP. Cortina de la Calle’ , MA.
Flores Terry', P. Sdnchez Caminero', P. Zamberk Majlis’, JA. Garrido Martin', G. Romero Aguilera’

1) Dermatologia, Hospital General de Ciudad Real

INTRODUCCION

La psoriasis es una enfermedad cronica inflamatoria cuya prevalencia en la edad pediatrica oscila entre un
0,19% y 0,71%, siendo infrecuente el debut en menores de 10 afios. Se han realizado numerosos estudios
para esclarecer la relacion de la psoriasis con otras patologias y comorbilidades, pero la mayoria en
poblacion adulta, habiendo escasos datos en poblacién pediatrica. En adultos, se ha visto una tendencia
al incremento del riesgo de determinadas neoplasias, especialmente linfomas. En relacion al linfoma de
Hodgkin (LH) también se ha observado incremento del riesgo entre los varones con psoriasis y con varios
familiares afectos de esta enfermedad cutanea. En relacién a la poblacién pediatrica, recientemente
se ha visto aumento de la incidencia de linfomas. Presentamos un niflo con psoriasis que desarrollé
LH posteriormente.

CASO CLiNICO

Varén de trece aifos con antecedentes de mononucleosis infecciosa a los nueve y psoriasis vulgar
leve en pequenas placas desde los tres afios que habia sido tratada con corticoides topicos y sol
con buena respuesta. Consultdé por prurito generalizado muy intenso de predominio nocturno, de seis
meses de evolucion condicionando insomnio, cambio de caracter y descenso del rendimiento escolar.
Asocidé también leve cuadro constitucional y aparicién brusca y progresiva de lesiones cutaneas.
Presentaba xerosis y lesiones generalizadas de distribucién simétrica y bilateral de distinta morfologia,
tanto eritematodescamativas de aspecto eccematoso y liquenificado como placas eritematoescamosas
psoriasiformes. Llamaba la atencidon una adenopatia cervical visible de unos 1.5 cm, de consistencia
dura sin otras adenopatias. Con la sospecha de proceso linfoproliferativo, se realizaron varias pruebas
complementarias.

RESULTADOS

La analitica completa incluyendo serologias fue normal. La biopsia cutanea de una lesién eccematosa fue
compatible con eccema. La extirpacién de la adenopatia mostrd un LH variante esclerosis nodular. En la placa
de térax se observaba ensanchamiento mediastinico, y en el PET-TAC afectacion adenopatica laterocervical,
supraclavicular y mediastinica, compatible con LH estadio Il. La medula 6sea no mostro infiltracion. Tras
recibir quimioterapia, el picor y las lesiones cutaneas desaparecieron en unos dias. Posteriormente, solo
presentd placas aisladas de psoriasis tratadas con corticoides tdpicos, hasta la actualidad.

DISCUSION

Presentamos el caso de un paciente con psoriasis desde los 3 afos, al que se le diagnostica un LH diez
afios después que debuta con prurito incoercible y lesiones cutaneas eccematosas y psoriasiformes
generalizadas, asi como afectacion importante del estado general. A pesar de los escasos estudios
en poblacion pediatrica, recientemente se ha visto que hay mayor incidencia de linfomas (aunque
no estadisticamente significativa) en nifios con psoriasis que en aquellos que no la tienen, pero sin
estudiarse de forma independiente el LH del LNH.Por otro lado, el paciente habia padecido infecciéon por
VEB, que también se ha descrito como uno de los posibles factores relacionados con la aparicién de LH.
Debido a los escasos datos, es complejo determinar la relacion causal en este paciente entre psoriasis y
LH, si bien es cierto que son entidades cada vez mas relacionadas en los estudios publicados.

BIBLIOGRAFIA

1. Gu Y, Nordstrom B. The risk of malignancy among biologic-naive pediatric psoriasis patients: a
retrospective cohort study in US claims data base.J Am AcadDermatol. 2017 Aug;77(2):293-301

2. Pouplard C, Brenaut E, Horreau T, Paul C. Risk of cancer in psoriasis: a systematicreview and meta-
analysis of epidemiologicalstudies. J EurAcadDermatolVenereol. 2013 Aug;27 Suppl 3:36-46

3. Gelfand UM, Berlin J, Van Voorhees A, Margolis DJ. Lymphomarates are lowbutincreased in patientswith
psoriasis. ArchDermatol. 2003 Nov;139(11):1425-9
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URTICARIACRONICAENLACTANTESCOMOPRIMERAMANIFESTACIONDESINDROMEAUTOINFLAMATORIO
I. Latour', L. Noguera-Morel' , A. Hernandez-Martin', I. Colmenero?, J.i. De Arostegui®, A. Torrelo'

1) Dermatologia, Hospital Infantil del Nifio Jesus, Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Infantil del Nifio Jesus, Madrid 3) Unidad
de Enfermedades Autoinflamatorias, Inmunologia-CDB, Hospital Clinic, Barcelona

INTRODUCCION

Los sindromes autoinflamatorios pueden presentar sus primeras manifestaciones clinicas en la primera
infancia. Su reconocimiento y correcto diagndstico son fundamentales para el tratamiento precoz y
prevencion de sus complicaciones y secuelas.

CASO CLINICO

Se presentan dos casos, de dos lactantes femeninas, que presentaron urticaria cronica en el periodo
neonataly en lalactancia. En un caso se asociaba discreto aumento del perimetro cranealy abombamiento
frontal. En ambos casos la biopsia cutanea mostré infiltrados perivasculares e intersticiales moderados
con polimorfonucleares neutréfilos.

RESUITADOS

El estudio genético mostré dos mutaciones heterozigotas en el gen NLRP3 en las dos pacientes:
p.Gly569Arg y p.Cys259Trp, respectivamente. Ambas mutaciones han sido previamente descritas,
asociadas a sindrome de urticaria-sordera-amiloidosis y a urticaria por frio familiar, respectivamente.
En el primer caso, se inicid tratamiento con Anakinra lograndose la remision de los sintomas y buena
evolucion de la paciente.

DISCUSION
La urticaria cronica en lactantes, especialmente si se asocia con la presencia de polimorfonucleares
neutrofilos en la biopsia, es un signo de alarma de un posible sindrome autoinflamatorio asociado a NLRP3.

BIBLIOGRAFIA

1. Kuemmerle-DeschnerJB,VermaD, EndresT,etal. Clinicaland Molecular Phenotypes of Low-Penetrance
Variants of NLRP3: Diagnostic and Therapeutic Challenges. Arthritis Rheumatol 2017;69:2233-40

2. de Torre-Minguela C, Mesa Del Castillo P, Pelegrin P. The NLRP3 and Pyrin Inflammasomes: Implications
in the Pathophysiology of Autoinflammatory Diseases. Front Immunol 2017;8:43
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P-20 OMALIZUMAB EN EL TRATAMIENTO DE UCE EN EDAD PEDIATRICA

C. Lépez Sanchez', V. Flores Climente', E. Roe Crespo’, E. Serra Baladrich', L. Puig Sanz', E. Baselga Torres’

1) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

INTRODUCCION

Los antihistaminicos (AH) de segunda generacion a dosis altas son el tratamiento de eleccidn en pacientes
con urticaria cronica espontanea (UCE). Sin embargo, hasta en un 10% de los pacientes pediatricos no se
consigue un buen control de los sintomas. Omalizumab es un anticuerpo monoclonal IgG que bloquea la
union de IgE al receptor de alta afinidad de mastocitos y basofilos. Su uso esta aprobado para pacientes
>12 aflos con UCE que no responden a AH'. No obstante, la experiencia en pacientes menores de 12 afios
es escasa dada la falta de ensayos controlados en esta poblacion, y la baja incidencia de UCE en este
grupo de edad. 2% Presentamos la experiencia en nuestro centro en 4 pacientes pediatricos con UCE, dos
de ellos menores de 1 afio de edad con autorizacion como uso compasivo, tratados con Omalizumab.

CASO CLiNICO

Se trata dos nifias de un afios y un nifio y una nifia de 13 afios respectivamente. Dos de ellos habian
presentado algun episodio de angioedema y dos tenian antecedente de asma. Todos habian recibido
tratamiento con AH a dosis altas y uno de ellos corticoides sistémicos, sin una respuesta adecuada.
En las dos pacientes de un afio de edad se habia realizado estudio genético molecular que descarté la
presencia de mutaciones asociadas a enfermedades autoinflamatorias hereditarias. El tiempo mediano
desde el diagndstico de UCE y el inicio de Omalizumab fue de 11 (IQR Cl 95%, 5.5 — 21.75) meses.

RESULTADOS

Las dosis iniciales fueron 75mg/4semanas en las dos nifias de un afio y de 300mg/4 semanas en los
otros dos pacientes. En todos los pacientes fue necesario un aumento de dosis debido a persistencia
de la UCE (2 casos) o bien por aparicion de lesiones pocos dias antes de la siguiente administracion (2
casos): hasta 150mg/4 semanas en las dos nifias de un afio y hasta 300mg/3 semanas en los otros casos.
En tres pacientes se consiguié un control de los sintomas tras el aumento de dosis, mientras que en el
restante se suspendié por falta de respuesta (nifio, 13 afios) y cefalea como efecto adevrso. Este ultimo
paciente era el que presentaba los niveles mas altos de IgE tanto antes como después del inicio de
omalizumab (niveles maximos de 4380 Ul/mL), sin que llegasen a normalizarse durante el tratamiento.

DISCUSION

En base a nuestra experiencia, Omalizumab es una alternativa eficaz y segura para el tratamiento de la
UCE en nifios incluso menores de 12 afios. Igual que en la poblacién adulta, parece que la respuesta es
dosis dependiente, obteniéndose mejores resultados con dosis mas altas sin que se asocie a mayor tasa
de efectos adversos.

BIBLIOGRAFIA

1. Treatment of Refractory Chronic Urticaria: Current and Future Therapeutic Options. Asero R, Tedeschi
A, Cugno M. Am J Clin Dermatol. 2013 Dec;14(6):481-8.

2. Extraordinary response to omalizumab in a child with severe chronic urticaria. Asero R, Casalone R,
lemoli E. Eur Ann Allergy Clin Immunol. 2014 Jan;46(1):41-2.

3. Management of pediatric chronic spontaneous and physical urticaria patients with omalizumab: case
series. Netchiporouk E, et al. Pediatr Allergy Immunol. 2015 Sep;26(6):585-8.
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URTICARIA POR PROTEINAS DE LECHE DE VACA EN LACTANTES, SERIE DE TRES CASOS

E.R. Martinez-Lorenzo', A.l. Sdnchez-Moya', C. Pérez-Hortet', E. Molina-Figuera' , A. Gonzalez-Cantero',
L. Vergara-De la Campa', C. Schéendorff-Ortega’

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario de Toledo- Hospital Virgen del Valle

INTRODUCCION

Las alergias alimentarias son comunes afectando al 6-8% de los nifios menores de 3 afios. Entre los
alérgenos mas frecuentes encontramos las proteinas de leche de vaca (PLV) estimandose que entre
5-15% de los nifnos muestran durante su desarrollo algun sintoma de intolerancia/alergia a estas.

CASO CLiNICO

Caso 1: Neonato de 11 dias de vida alimentado con férmula artificial desde el nacimiento, es remitido
por presentar un cuadro de menos de 24 horas de evolucién de edema en antebrazo derecho y placas
habonosas generalizadas, sin otra clinica asociada. Ante la sospecha de urticaria aguda y su probable
relacion con la leche de férmula artificial utilizada se solicitan valores de IgE total y especifica a PLV y
se indica su evitacién.

Caso 2: Prematuro de 1 mes de vida es traido a urgencias por lesiones habonosas anulares de menos
de 24 horas de evolucién, inicialmente en dedos de manos y posteriormente generalizadas, sin
desencadenante evidente. Durante los tres meses posteriores continud presentando brotes recurrentes
de lesiones cutaneas refiriendo la madre posteriormente que las lesiones comenzaron tras sustituir
lactancia materna por una formula artificial. Se recomienda entonces su evitacion y se solicitan valores
de IgE total y especifica a PLV y pruebas de provocacion oral.

Caso 3: Neonato de 17 dias de vida que presenta lesiones habonosas en extremidades inferiores de
menos de 24 horas de evolucion sin otra clinica asociada. 10 dias antes habia sido sustituida la lactancia
materna por formula artificial. Ante los antecedentes se indica el cambio de la formula utilizada por
leche hidrolizada.

RESULTADOS

Tras la evitacion de PLV se consiguidé en todos la remision completa y mantenida de las lesiones. El primer
paciente presentaba valores de IgE totaly especifica a PLV y beta-lactoglobulina elevados. En el segundo
caso la prueba de provocacién oral realizada resultd positiva a pesar de tener valores indetectables de
IgE. El tercer paciente se mantiene asintomatico a la espera de las pruebas de provocacién oral.

DISCUSION

Las alergias a PLV pueden ser mediadas o no por IgE. Los casos asociados a IgE presentan clinica
variable, desde prurito o urticaria hasta reacciones severas como angioedema. Las no mediadas suelen
presentarse como dermatitis atopica o con clinica digestiva. Estos sintomas generalmente aparecen en
las primeras semanas tras la introducciéon de PVL a la alimentacién. Todos nuestros pacientes presentaron
manifestaciones leves-moderadas exclusivamente cutaneas en los primeros 10 dias tras el inicio de la
lactancia artificial, detectandose en el primer caso valores elevados de IgE.

Las urticarias en lactantes son raras y suelen tener origen viral, siendo el alimentario mas frecuente
en jovenes y adolescentes. Los casos publicados de urticarias por PLV en lactantes son escasos. Todos
nuestros casos son lactantes alimentados con férmula artificial desde los primeros dias de vida, esto
podria explicarse por el inicio tan precoz de la misma ya que se ha observado que la lactancia materna
podria tener un papel protector, su uso durante los primeros 4-6 meses de vida actuaria reduciendo el
riesgo de padecer alergia a PLV.

BIBLIOGRAFIA

1. Yvan Vanderplas, Martin Brueton, Christophe Dupont, et al. Guidelines for the diagnosis and
management of cow s milk protein allergy in infants. Arch Dis Child 2007; 92:902-8.

2. Zain Husain, MD, and Robert A. Schwartz, MD, MPH. Food allergy update: more than a peanut of a
problem. International Journal of Dermatology 2013; 52:286-294.

3. Giorgio Longo, Irene Berti, A Wesley Burks, et al. ISE-mediated food allergy in children. Lancet 2013;
382(9905):1656-64.
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P-22 MASTOCITOSIS CUTANEA CON PREDOMINIO DE PROMASTOCITOS
N. Knopfel', I. Colmenero?, L. Noguera-Morel' , A. Hernandez-Martin', A. Torrelo’

1) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid

INTRODUCCION

Las mastocitosis constituyen un grupo heterogéneo de enfermedades caracterizadas por la infiltracién
de mastocitos en distintos organos, siendo la localizacién cutanea la mas frecuente. Las mastocitosis
pediatricas en su mayoria tienen afectacién cutanea Unicamente y se conocen diversas formas clinicas
que pueden evolucionar hacia la remisién o persistencia de las lesiones en la edad adulta. El estudio
histopatolégico de la piel revela un infiltrado de mastocitos con un nucleo central hipercromatico y
un citoplasma amplio y baséfilo con granulos en su interior o la presencia de mastocitos que adoptan
una morfologia fusiforme. La presencia de mastocitos con nucleos bilobulados o multilobulados en la
mastocitosis cutanea ha sido raramente reportado en la literatura y se ha descrito como una forma de
mastocitosis cutanea con mastocitos “atipicos” Aportamos 4 casos con hallazgos histologicos similares
y seflalamos que esta forma clinico-patoldgica de mastocitosis corresponde a una mastocitosis cutanea
con predominio de promastocitos.

BIBLIOGRAFIA

1. Marrero Aleman G, EL Habr C, Islas Norris D, et al. Cutaneous Mastocytosis With Atypical Mast Cells
in a 7-Year-Old Girl. Am J Dermatopathol. 2017;39:310-312.

2. Lachapelle J, Moroz B, Nguyen VH. Cutaneous mastocytosis with atypical mast cells and giant
cytoplasmic granules. J Cutan Pathol. 2012;39:773-776.

3. Hu S, Kuo TT, Hong HS. Mast cells with bilobed or multilobed nuclei in a nodular lesion of a patient
with urticaria pigmentosa. Am J Dermatopathol. 2002;24:490-492.
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P-23 MASTOCITOSIS CUTANEA FAMILIAR EN DOS HERMANOS

R. Moreno Alonso de Celada’, P. Abajo Blanco', M.J. Moreno de Vega Haro', N. Barrientos Pérez', S. Nieto
Llanos?, J.D. Dominguez Aufion’

1) Dermatologia , Hospital Universitario del Henares, Coslada, Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario del Henares,
Coslada, Madrid

INTRODUCCION
Presentamos los casos de dos hermanos, hijos de padres sanos, con diagndstico en ambos de mastocitosis cutanea.

CASO CLiNICO

A) Nifio de 5 afios con diagndstico previo de mastocitosis cutdnea en otro centro. Presentaba desde el
nacimiento maculas marronaceas en tronco y extremidades superiores con signo de Darier positivo. A
los 11 meses una biopsia de lesidon cutanea con histologia compatible confirmd el diagndstico. Desde el
nacimiento habian aumentado lentamente el numero de lesiones hasta presentar, en el momento de
la consulta, una veintena de maculopapulas parduzcas en tronco y brazos, sin otra clinica sugestiva de
enfermedad sistémica y con triptasa en valores no superiores a 7 ug/L.

B) Nifio de 18 meses, hermano del paciente A) que desde los 16 meses de vida presenta lesiones vesiculosas
en cuero cabelludo de manera intermitente, de base eritematosa, que resuelven espontaneamente. A
los 21 meses vuelve a consulta con unas 10 maculas parduzcas en tronco y brazo, que recuerdan a las
lesiones de mastocitosis de su hermano, y que muestran episodios ocasionales de enrojecimiento,
edema y formacion de ampolla en respuesta a la friccion. EL paciente no presentaba ningun signo de
mastocitosis sistémica.

RESULTADOS

En el paciente B, una biopsia de piel de una lesién mostrd la presencia, en dermis papilar, de abundante
infiltrado mastocitario positivo para CD117, con imagenes de degranulacién y ocasionales eosindfilos
acompafantes. El cuadro fue diagnosticado de mastocitosis cutanea. La triptasa sérica fue de 12,3
ug/L. No se identificaron anomalias en la ecografia abdominal. Se ha realizado un estudio genético para
determinacion de mutaciones de c-kit en muestra de lesidén cutanea.

DISCUSION

Las mastocitosis componen un grupo clinicamente heterogéneo de trastornos caracterizados por la
acumulacién andmala de mastocitos de varios tejidos, sobre todo en piel y érganos hematopoyéticos.
Con frecuencia se detectan mutaciones activadoras en el protooncogen c-kit, tanto en mastocitosis de
inicio en la edad adulta como en casos pediatricos. En la edad pediatrica las mastocitosis tipicamente
presentan lesiones cutaneas (mastocitomas, maculopapulas multiples clasicamente denominadas
urticaria pigmentosa, y con menor frecuencia, mastocitosis cutanea difusa) siendo infrecuente la
afectacion de otros o6rganos, y con un buen pronoéstico, con tendencia a la mejoria significativa o remision
completa antes de la adolescencia.

La mastocitosis familiar es muy infrecuente, con menos de 100 familias comunicadas. En casos familiares
se han descrito diversas mutaciones en los exones 8, 10, 11, 17 y 18 del gen c-kit, sin embargo no
parece haber una clara relaciéon genotipo-fenotipo. Algunas de estas mutaciones se han descrito en
otras neoplasias como el melanoma de mucosas o la leucemia mieloide croénica, y en algunos casos
de mastocitosis familiar se han encontrado asociados tumores estromales gastrointestinales (GIST),
trombocitosis, y un cuadro cutaneo conocido como hiperpigmentacion familiar progresiva.

BIBLIOGRAFIA

1. Méni C, Bruneau J, Georgin-Lavialle S, Le Saché de Peufeilhoux L, Damaj G, Hadj-Rabia S, et al.
Paediatric mastocytosis: a systematic review of 1747 cases. Br J Dermatol. 2015 Mar;172(3):642-51.

2. Piqueres-Zubiaurre T, Martinez de Lagran Z, Gonzalez-Pérez R, Urtaran-Ibarzabal A, Perez de Nanclares
G. Familial Progressive Hyperpigmentation, Cutaneous Mastocytosis, and Gastrointestinal Stromal
Tumor as Clinical Manifestations of Mutations in the c-KIT Receptor Gene. Pediatr Dermatol. 2017
Jan;34(1):84-9.

3. Pollard WL, Beachkofsky TM, Kobayashi TT. Novel R634W c-kit mutation identified in familial
mastocytosis. Pediatr Dermatol. 2015 Apr;32(2):267-70.
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P-24 FOTOTERAPIAY MASTOCITOSIS CUTANEA DIFUSA

E. Gonzalez-Guerra' , L. Campos Mufioz' , A. Conde Taboada', A. Fueyo Casado', J.A. Cortés Toro? , E.
Lépez Bran'

1) Dermatologia, Hospital Clinico San Carlos. Madrid. 2) Anatomia Patologica, Hospital Clinico San Carlos. Madrid

INTRODUCCION

La mastocitosis cutdnea difusa es una variante rara de infiltracion cutanea por mastocitos. Se presenta
como una erupcion ampollosa generalizada en nifios menores de 3 afios. Son frecuentes los episodios de
rubor intenso, broncoespasmo y complicaciones digestivas que pueden poner en peligro lavida del paciente.
Se han utilizado diferentes tratamientos como los corticoides orales, antihistaminicos H1, cromoglicato
oral, antagonistas de los leucotrienos y PUVA. Exponemos un caso de mastocitosis cutanea difusa
presente al nacimiento, tratado con PUVA, logrando una rapida respuesta con mejoria de las lesiones
cutaneas y de los sintomas.

CASO CLiNICO

Varon nacido mediante cesarea, que presenta en el momento del nacimiento lesiones cutdneas extensas
induradas e hiperpigmentadas. Se realizd biopsia cutanea donde se observé en dermis superficial la
presencia de un infiltrado denso y difuso de mastocitos (CKIT positivo, CD1a negativo). En la analitica
sanguinea la triptasa era de 8. Visto en en el Centro Nacional de Mastocitosis, Toledo, se inicid tratamiento
con dexclorofeniramina, cromoglicato oral y topico, ketotifeno y ranitidina. Acude de nuevo a consulta a
los 3 meses de edad por la presencia de ampollas y enrojecimiento difuso que se traté durante casi un
mes con prednisolona, afladido a su tratamiento habitual. Las cifras de triptasa durante el brote era de 89.

RESULTADOS
Tras esto, y debido a la persistencia de los sintomas cutaneos, se acuerda iniciar tratamiento con
fotoquimioterapia (PUVA) logrando una mejoria clinica del cuadro.

DISCUSION

La mastocitosis cutanea difusa es un tipo raro y grave de mastocitosis que afecta a la primera infancia. Suele
tener un buen prondstico ya que las lesiones tienden a desaparecer a los 2-5 afos tras el inicio del cuadro.
Dentro de los tratamientos de la enfermedad se encuentra la fototerapia con psoralenos combinando UVA
o UVB. Este tipo de tratamiento esta reservado para casos raros con afectacién cutanea masiva, donde los
pacientes experimentan sintomas graves, la formacion repetida de ampollas y otros sintomas causados
por la accion masiva de los mediadores de los mastocitos que no responden a otros tratamientos. Debido
a la corta edad y bajo peso del paciente, la formulacién y administracion del metoxaleno se hace compleja.
Gracias a la colaboracién de la madre, de la farmacia y del personal del Servicio de Dermatologia se logré
un efecto terapéutico 6ptimo sin efectos toxicos ni intolerancia gastrointestinal.

BIBLIOGRAFIA

1. Wawrzycki B, Pietrzak A, Chodorwska G, Kanitakis. Diffuse cutaneous bullous mastocytosis in a
newborn. J Dermatol Ther. 2013 Mar-Apr;26(2):176-9.

2. Azafia JM, Torrelo A, Matito A. Update on mastocytosis (Part 2): categories, prognosis, and treatment.
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P-25 ELPAPELDELAECOGRAFIACUTANEAEN ELDIAGNOSTICOY SEGUIMIENTO DE LA FASCITIS EOSINOFILICA.

A. |. Rodriguez Bandera', A. Sanchez Orta', D. Nieto Rodriguez', R. Maseda Pedrero', M. Feito Rodriguez'
, R. De Lucas Laguna'

1) Dermatologia, Hospital Universitario La Paz

INTRODUCCION

La fascitis eosinofilica (FE) es un trastorno esclerodermiforme poco comuin con poco mas de 40 casos
descritos en la edad pediatrica. El diagndstico suele confirmarse mediante estudio histoldgico de una
biospia cutanea que incluya fascia muscular o mediante resonancia magnética. Presentamos un caso en
el que la ecografia fue clave en el diagndstico y seguimiento de esta entidad.

CASO CLiNICO

Una nifia de 4 anos, sin antecedentes de interés, presentaba un endurecimiento a nivel de la nalga y el
muslo derecho, de 8 meses de evolucion, no acompafiado de dolores o contracturas articulares. En la
exploracion fisica, llamaba la atencion la presencia de una piel de naranja y un claro endurecimiento de
las zonas afectas evidente a la palpacién. La analitica reveld una eosinofilia periférica relativa.

Se realizé una ecografia con una sonda de frecuencia variable de hasta 18MHz, que mostré un
engrosamiento de la dermis y un llamativo engrosamiento de la fascia muscular en las zonas afectas.
Con estos hallazgos, dada la alta sospecha clinica de FE, se decidi¢ iniciar tratamiento con corticoides
orales, en monoterapia y pauta continua.

Un mes mas tarde, habia disminuido el endurecimiento, pero persistia la apariencia en piel de naranja de
la piel afecta. Ecograficamente, la fascia, aunque seguia ligeramente engrosada con respecto a la zona
homologa contralateral sana, habia disminuido de tamafio de forma evidente.

RESULTADOS
La ecografia cutanea ayudd en el diagndstico y seguimiento de una nifia con una FE.

DISCUSION

Solo hemos encontrado 3 articulos en la literatura que comunican los hallazgos ecograficos de la FE™
%, En dos de ellos, los autores describen y comparten la imagen ecografica de un Unico caso y, como
en el nuestro, encuentran un engrosamiento llamativo de la fascia muscular en la zona afecta" ® En
el tercer articulo utilizan la ecografia con elastografia para medir la compresibilidad de los tejidos y
concluyen que la compresibilidad en la FE es menor que en la esclerosis sistémica? Sin embargo, a pesar
de que la ecografia parece mostrar hallazgos evidentes y similares a los de la resonancia magnética,
no parece utilizarse de forma rutinaria en el diagndstico o seguimiento de esta entidad. De hecho, en
los criterios diagnosticos propuestos por Pineda-Fernandez y colaboradores en 2014, donde incluyen
criterios clinicos, analiticos, histologicos y de imagen, no se incluyen los hallazgos ecograficos, y solo se
tienen en cuenta los resultados obtenidos mediante resonancia magnética.

No obstante, pensamos que, como ilustra nuestro caso y los dos casos de la literatura, la ecografia es
una técnica completamente inocua, rapida y accesible que puede apoyar la sospecha clinica de FE y
evitar pruebas diagndsticas cruentas, como la biopsia de fascia, o pruebas de imagen que requieren
inmovilidad durante un largo periodo de tiempo, como la resonancia magnética, y que, en la infancia,
suelen requerir sedacion.

Ademas, proponemos la ecografia como una herramienta Util no solo en el diagndstico, sino, también,
en el seguimiento de esta entidad, ya que evidencia la progresiva normalizacion del tamafio de la fascia
durante el tratamiento y puede ayudar a decidir cuando disminuir, aumentar o suspender el farmaco.

BIBLIOGRAFIA

1. Mondal S, Goswami RP, Sinha D, Ghosh A. Ultrasound is a useful adjunct in diagnosis of eosinophilic
fasciitis. Rheumatology. 2015 Nov;54:2041.
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P-26 ENFERMEDAD DE FOX-FORDYCE EN ADOLESCENTE DE 12 ANOS.
L. Noguera Morel', P. Chicharro', N. Knépfel', I. Colmenero?, A. Torrelo', A. Hernandez-Martin'

1) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus de Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Infantil Universitario Nifio
Jesus de Madrid

INTRODUCCION

La enfermedad de Fox Fordyce, es una enfermedad crénica que afecta a las glandulas sudoriparas
apocrinas. Esta descrita principalmente en mujeres de mediana edad, aunque hay casos reportados
en la adolescencia (1). No existe un tratamiento para la enfermedad, no hay casos reportados hasta la
fecha de resolucién espontanea, se han intentado muchas estrategias de tratamiento como corticoides
y antibidticos topicos, retinoides topicos, inyeccion de corticoides intralesionales e incluso laser. El
diagnéstico diferencial se debe hacer con los siringomas la miliaria rubra y la foliculitis (2-3).

CASO CLiNICO

Adolescente mujer de 12 afios, que acude a consulta por lesiones axilares pruriginosas bilaterales de 7
meses de evolucion. Inicialmente recibidé tratamiento con amoxicilina-clavulanico oral y acido fusidico
topico durante 3 semanas sin mejoria. A la exploracion fisica presentaba multiples papulas foliculares
milimétricas de color piel en ambas axilas y algunas salpicadas de forma bilateral también en las ingles.
Con la sospecha de enfermedad de Fox-Fordyce decidimos realizar una ecografia de la piel de la zona
axilar y una biopsia cutanea.

RESULTADOS

En la ecografia se apreciaban multiples lesiones hipoecoicas irregulares en la dermis de trayecto
serpiginoso, sin sefial Doppler.

La biopsia mostro multiples foliculos pilosos dilatados y repletos de tapones cdérneos, con un infiltrado
inflamatorio moderado perivascular y perifolicular ademas de una dilatacién luminal de los ovillos
apocrinos, todo ello compatible con miliaria apocrina o enfermedad de Fox-Fordyce.

Recomendamos tratamiento tépico con tacrolimus 0,1% pomada y adapaleno 1% gel.

DISCUSION

Describimos las caracteristicas clinicas, ecograficas e histolégicas de la miliaria apocrina o enfermedad
de Fox-Fordyce en una adolescente con lesiones axilares e inguinales cronicas. El tratamiento puede
resultar dificil y frustrante para los pacientes, nuestra paciente hasta el momento ha obtenido una
respuesta parcial con tratamientos tépicos.

BIBLIOGRAFIA

1. Blasco-Morente G, Naranjo-Diaz MJ, Pérez-Lépez |, Martinez-Lopez A, Ruiz-Villaverde R, Aneiros-
Fernandez J. Fox-Fordyce Disease. Sultan Qaboos Univ Med J. 2016 Feb 2;16(1):e119-120.

2. Mataix J, Silvestre JF, Niveiro M, Lucas A, Pérez-Crespo M. Xantomatosis perifolicular: Hallazgo
histolégico clave en la enfermedad de Fox-Fordyce. Actas Dermosifiliogr. 2008;99(2):145-8.

3. Roga G, Bhat I. Axillary syringomas mimicking Fox—Fordyce disease. Indian Dermatol Online J.
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P-27 INCONTINENCIA PIGMENTI. PRESENTACION DE 2 CASOS

P. Cerro Mufioz', M. Zubiri Ara' , Z. Galve Pradel?, C. Yus Gotor® , M. Sanchez Hernandez', R. Baldellou
Lasierra', Y. Gilaberte Calzada’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza 2) Pediatria, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza 3)
Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

La Incontinentia Pigmenti (IP) o Sindrome de Bloch-Sulzberger, es una rara genodermatosis ligada al
cromosoma X, causada por mutaciones en el gen IKBKG/NEMO, ocurre en mujeres, siendo generalmente
letal en varones. Las lesiones cutaneas se presentan desde el nacimiento, se localizan en espalda, torso
o extremidades, siguen las lineas de Blaschko y suelen desarrollarse en 4 etapas, primera vesiculosa;
segunda verrucosa; tercera maculas hiperpigmentadas; y cuarta maculas hipopigmentadas. Una tercera
parte de los pacientes presentan alteraciones sistémicas, que incluyen anomalias oftalmoldgicas,
dentales, esqueléticas y neuroldgicas. A continuacién, les presentamos dos casos de IP con una clinica
poco habitual.

CASO CLiNICO

Caso n°1: Recién nacida, que desde el nacimiento presentd vesiculas, pustulas y costras sobre una
base eritematosa; localizada en extremidades, torax, y cuero cabelludo. Las lesiones posteriormente
desarrollaron una distribucion siguiendo las lineas de Blaschko. Se realizé biopsia cutanea que confirmé
el diagndstico de IP, el estudio genético confirmd que la paciente era portadora de la mutacion den el
gen IKBKG/NEMO. La evaluacion oftalmologica, el EEG, la RM y ecografia cerebral fueron normales.
Caso n? 2: Lactante mujer de 8 meses, con fototipo IV, que presenta desde los 3 meses de vida lesiones
pigmentadas en tronco y extremidades que siguen las lineas de Blaschko, se realiza una biopsia cutanea
compatible con fase tardia postinflamatoria de IP. Se encuentra pendiente del estudio genético.

RESULTADOS

Las dos pacientes son primeras hijas de padres no consanguineos que no presentan lesiones tipicas
de IP. Ninguna de nuestras pacientes ha asociado hasta el momento actual alteraciones oftalmologicas,
destacar que la paciente del caso n%2 presentd un estatus convulsivo febril a los 8 meses de vida, siendo
la exploracion neuroldgica y el TAC cerebral normales, por lo tanto, no se ha comprobado afectacion del
sistema nervioso central.

DISCUSION

Presentamos dos casos de IP, destacando en el caso n?1 la dificultad diagnodstica en el momento del
nacimiento, por la gran extensién de las lesiones que en un principio no tenian la distribucién lineal
caracteristica de la IP, planteando el diagndstico diferencial con otras dermatosis vesiculo-ampollosas
del recién nacido; y en el caso n? 2, su debut en la fase pigmentaria a las pocas semanas de vida nos
hace suponer que la primea fase vesiculosa se desarrollé intradtero.

BIBLIOGRAFIA

1. Gianfaldoni S, Tchernev G, Wollina U, Lotti T. Incontinentia Pigmenti: A Case Report of a Complex
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3. Rafatjou R, Vafaee F, Allahbakhshi H, Mahjoub P. A Multidisciplinary Approach to a Seven Year-Old
Patient with Incontinentia Pigmenti: A Case Report and Five-Year Follow Up. Journal of Dentistry
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P-28 INCONTINENTIA PIGMENTI CON EXTENSA AFECTACION CUTANEA Y GRAVE AFECTACION CEREBRAL
J. Ferrando Barbera', J. Riera Monroig', A. Garcia-Herrera' , G. Arca', |. Marin Berruezo?, D. Cruz Vila®

1) Dermatologia, Anatomia Patoldgica y Neonatologia, Hospital Clinic de Barcelona 2) Pediatria, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues
3) Pediatria, Hospital del Mar, Barcelona

INTRODUCCION

La Incontinentia Pigmenti (IP) es una genodermatosis poco frecuente provocada por la mutacion en
el gen IKBKG (NEMO). Clasicamente, se han descrito cuatro estadios clinicos cutaneos con periodos
de aparicion definidos. Ademas de la piel, pueden existir anomalias de los anejos, dentales, dseas,
oftalmoldgicas y del sistema nervioso central.

CASO CLiNICO

Recién nacida a término fruto de un parto eutdcico sin complicaciones que debutd al segundo dia de
vida con crisis tonicas en extremidades superiores por lo que ingresé en la Unidad de Neonatologia.
A la exploracién fisica destacaba la presencia de maculas hiperpigmentadas de distribucion lineal
en extremidades inferiores junto con papulas sobre base eritematosa y algunas vesico-ampollas en
extremidades superiores. Se realizd estudio microbiolégicos y virolégicos que fueron negativos. Ademas,
analiticamente destacaba marcada eosinofilia. Ante la sospecha de Incontinentia Pigmenti se realizé
biopsia cutanea de las lesiones del antebrazo.

En los dias siguientes, logro salir del estatus epiléptico y fue dada de alta sin crisis. Al mes de vida,
coincidiendo con un episodio febril de origen infeccioso, presentd nuevo brote de vesiculas sobre base
eritematosa. En el momento actual, se encuentra pendiente de realizar estudio genético.

RESULTADOS

Histolégicamente, se observaba hiperplasia epitelial con focos de espongiosis y exocitosis eosinofilica,
asociado ala presencia de disqueratosis con tendencia a confluir; hallazgos compatibles con el diagnéstico
de IP. Los estudios de RM cerebral mostraron multiples lesiones isquémicas en ambos hemisferios.

DISCUSION

La IP es una genodermatosis con herencia ligada al cromosoma X, aunque mas de la mitad de los casos
aparecen por mutaciones de novo.' En nuestra paciente, se trataria muy probablemente de esta situacion
ya que la madre no presentaba ningun tipo de alteracion cutanea ni historia de abortos conocidos. Aun
asi, es preciso realizar un estudio genético para confirmarlo con seguridad.

La afectacion cutanea se puede observar en todos los pacientes, aunque en distinto grado. Se debe tener
en cuenta que los estadios descritos no son estancos y no es infrecuente su superposicién.! En este
sentido, entre un 5-10% de los casos puede presentar lesiones tipicas de estadio 2 y 3 al nacimiento,
suponiéndose que el estadio 1 se ha producido intrautero.? En nuestro caso, la paciente presentaba a la
exploracion fisica papulas y placas con despegamiento ampolloso en algunas de ellas.

En cuanto a la afectacion del SNC, se presenta en alrededor de un tercio de los casos y es el principal
responsable de la morbilidad.! Puede presentarse como en nuestra paciente en forma de convulsiones
y eventos isquémicos, asi como también espasmos infantiles, retraso psicomotor y microcefalia. No se
conoce claramente la fisiopatologia a nivel del SNC, aunque se han propuesto fendmenos vaso-oclusivos
e inflamatorios secundarios a la inactivacion de NFkB3, como se ha observado en estudios animales con
déficit del gen NEMO.?

Conclusion

La clinica de la IP puede ser muy variada. A pesar de los estadios clinicos clasicos, éstos pueden
superponerse o tener lugar intraltero. Ademas, cabe recordar la afectacién del SNC, que sera la que
marcara el prondstico.

BIBLIOGRAFIA
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P-29 NUEVO CASO DE INCONTINENCIA PIGMENTI

R. Pefia Sanchez', M.L. Martinez Barranca', H.D. Cely Rodriguez?, A. Crespo Cruz', |. Garcia Morales', M.
Coronel Pérez', F. Vasquez Chinchay', A. Lorente Lavirgen', J. Escudero Orddéfiez’

1) Dermatologia, Hospital de Valme 2) Anatomia Patoldgica, Hospital de Valme

INTRODUCCION

Las erupciones vesiculo-pustulosas del neonato comprenden un amplio diagnéstico diferencial, que
incluye desde entidades benignas, como el acné neonatal, hasta diversas genodermatosis de pronostico
variable. Es fundamental descartar siempre la etiologia infecciosa por su potencial gravedad y la necesidad
de tratamiento precoz.

CASO CLIiNICO

Recién nacida con erupcion generalizada vesiculopustulosa, ampollas y erosiones con tendencia a
la distribucién blaschkoide. Las mucosas y el polo cefalico estaban respetados. Nikolsky negativo y
buen estado general. Controles gestacionales y medidas antropométricas normales. Parto vaginal sin
incidencias y padres sin antecedentes de interés.

Realizamos una biopsia con la sospecha clinica de incontinencia pigmentaria. Tomamos muestras del
contenido de las vesiculas para cultivo de bacterias, hongos y PCR de virus herpes, y cursamos analiticas
y serologias. Tratamos las lesiones con vaselinay mupirocina tépicas, con buena evolucién de las lesiones
y alta hospitalaria a la semana.

RESULTADOS

El estudio histolégico reveld una dermatitis eosinofilica perivascular e intersticial con focos de exocitosis
y células disqueratdsicas aisladas. EL hemograma detectd una eosinofilia del 9% (1260 eosindéfilos/mmé).
Los cultivos y el resto de estudios fueron negativos.

La erupcion curso en brotes con vesiculas, papulas y costras, requiriendo ocasionalmente corticoides
topicos. En los meses siguientes les lesiones desaparecieron dejando una hiperpigmentacién lineal. La
ecografia cerebral y el fondo de ojo fueron normales. La paciente no ha presentado otros sintomas ni
alteraciones del desarrollo tras 12 meses de seguimiento.

Establecimos el diagndstico de incontinencia pigmentaria en base a las lesiones, la evolucién y la
anatomia patolégica. Se ha solicitado el estudio genético, actualmente pendiente.

DISCUCION

La incontinencia pigmentaria es una enfermedad genética de herencia dominante ligada al cromosoma X
que afecta principalmente a mujeres. Se produce por mutaciones del gen IKBKG/NEMO, que aparecen ‘de
novo’ en mas de la mitad de los casos. Es caracteristica la aparicién de lesiones siguiendo las lineas de
Blaschko en 4 fases: vesiculosa, verrucosa, hiperpigmentada e hipopigmentada. Estos estadios pueden
solaparse, recurrir, o estar ausentes'.

En la mitad de los casos se afecta el vello y el cuero cabelludo. Puede haber alteraciones dentarias y
distrofia ungueal. El 30% de los pacientes padecen alteraciones neurologicas.

En el estudio histoldgico es caracteristica la espongiosis eosinofilica y la disqueratosis. Los criterios
diagnosticos fueron revisados en 2014 y permiten el diagnéstico en caso de dificultad de acceso a
las pruebas genéticas y en aquellos pacientes en los que no se detecte la mutacion, ya que el test es
positivo en el 85% de los casos?.

BIBLIOGRAFIA

1. Van Leeuwen RL, Wintzen M, van Praag MC. Incontinentia pigmenti: an extensive second episode of
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P-30 RASH MACULOPAPULARY CONVULSIONES EN EL PERIODO NEONATAL.:

2 CASOS DE INCONTINENCIA PIGMENTI

A. Lucas Costa', N. Pastor Tomas', |. Marin Cabafas', L. Garcia Fernandez', |. Escandell Gonzalez', C.
Mas Tomas', E. Vergara de Caso?, |. Betlloch Mas?, G. Vergara Calatayud?®

1) Dermatologia , Hospital General Universitario de Elda. 2) Dermatologia, Hospital General Universitario de Alicante 3) Pediatria,
Hospital General Universitario de Elda

INTRODUCCION
Presentamos los casos de dos neonatos ingresados en la UCI por convulsiones y exantema cutaneo, en
los que finalmente el diagndéstico fue Incontinencia Pigmenti (IP).

CASO CLiNICO

Caso 1

Recién nacida de padres sanos. Ingresa con 2 dias de vida por crisis convulsivas focales, consistentes en
movimientos clénicos ESI y Ell. Ademas, presenta un exantema maculopapular en extremidades, tronco,
periocular y predominante en EEIl (confluente formando placas). La distribucion no es lineal y no hay vesiculas.
Todas las exploraciones son normales excepto la RMN cerebral: multiples infartos isquémicos agudos-subagudos
de pequeio tamafio distribuidos por ambos hemisferios cerebrales, de predominio cortical, de probable origen
vasculitico. Las convulsiones son controladas con fenobarbital y levetiracetam. Ante los hallazgos en RMN
de lesiones compatibles con vasculitis se inicia tratamiento intravenoso con metilprednisolona. Alrededor
del décimo dia de vida las lesiones son papulas sobreelevadas, de aspecto liquenoide en MMII, con cierta
configuracion lineal, con desapariciéon de las localizadas previamente en regién facial y atenuacién de las
lesiones en tronco. Se detecta eosinofilia periférica, y la biopsia cutanea muestra espongiosis con eosindfilos y
queratinocitos disqueratdsicos, por lo que se solicita estudio genético de IP que fue positivo.

Caso 2

Recién nacidaingresada en UCI con estatus epiléptico refractario. Presenta un rash confluente maculopapular
en cara, tronco y raices de miembros. En la RMN se detectan imagenes compatibles con isquemiay en el
analisis espectroscopico: aumento de acido lactico compatible con encefalopatia hipoxico-isquémica. A los
14 dias de vida las lesiones tienen un aspecto mas lineal y se detecta eosinofilia periférica. Su madre presento
lesiones cutaneas similares en la etapa infantil, episodio de crisis convulsiva a los 7 afios y anodontia de
varias piezas. La biopsia cutdnea muestra espongiosis eosinofilica con disqueratosis e infiltrado eosinéfilico
perivascular superficial. El estudio genético fue negativo, pero esta pendiente de estudio genético ampliado
(secuenciacion del gen). El estatus epiléptico es finalmente controlado con fenobarbital y dexametasona.

RESULTADOS

La IP es una genodermatosis con herencia dominante ligada al X, causada por una delecion en el gen
NEMO, con una gran variabilidad fenotipica. Existen numerosos casos descritos de presentaciones
atipicas, incluyendo la presentacién en maculas, papulas y placas que presentaban nuestros pacientes.
La presencia de eosinofilia en sangre periférica, lesiones isquémicas en la RMN y la evolucion de las
lesiones cutaneas (lesiones lineales y mas tipicas de IP) pueden ayudar a orientar el diagnodstico. EL
tratamiento con corticoides puede ser eficaz en el control de las convulsiones y de los sintomas
neurolégicos agudos en la IP.

DISCUSION

Ante la presencia de un neonato con convulsiones y rash maculopapular cutaneo, a pesar de que dicho
rash no muestre las caracteristicas ni los estadios clasicos de la Incontinencia Pigmenti, esta enfermedad
debe de ser uno de los principales diagnosticos de sospecha.

BIBLIOGRAFIA

1. An Unusual Case of Incontinentia Pigmenti Presenting with Papules and Plaques. Williams A, Snitzer
L, Martin K. Clin Pediatr Dermatol. 2016, 2:2

2. Hadj-Rabia S, Froidevaux D, Bodak N, Hamel-Teillac D, Smahi A, Touil Y, Fraitag S, de Prost Y, Bodemer
C. Clinical study of 40 cases of incontinentia pigmenti. Arch Dermatol. 2003;139:1163-70.

3. Effectiveness of corticoesteroid therapy for acute neurological symptons in incontinentia pigmenti.
Tomotaki S. Pediatr Neurol. 2016; 56-5.
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MANIFESTACIONES CUTANEAS EN UNA LACTANTE CON SINDROME DE HIPER IGE

S. Lépez Pefa', B. Monteagudo', B. Fernandez-Jorge', E. Ledn-Muifios? , E. Garcia?, A. Varela', O. Suarez
Magdalena', O. Figueroa-Silva', L. Rosende Maceiras', C. De las Heras’

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Ferrol 2) Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de Ferrol

INTRODUCCION
El sindrome de hiper IE es una inmunodeficiencia primaria infrecuente, de etiologia desconocida,
caracterizada por infecciones cutdneas y pulmonares de repeticion, dermatitis eczematosa y niveles
elevados de IgE, asi como alteraciones esqueléticas y dentales, facies caracteristica y alteraciones
inmunoldgicas.

CASO CLiNICO

Lactante de 40 dias de vida, nacida por parto vaginal no instrumental en la semana 41+2, que presentaba
desde el tercer dia de vida una erupcién compuesta de lesiones eritematodescamativas y, en otras
zonas, papulo-pustulosas localizadas en area facial y mitad superior de tronco. Se realizd frotis del
contenido de una pustula que mostré tras tincién de Papanicolau células epiteliales entremezcladas con
polimorfonucleares y eosindéfilos. En el cultivo de una de las pustulas se aisld Staphylococcus aureus,
siendo negativo para hongos. Cabe destacar que su padre, su tia paterna y su hermana padecian el
sindrome de Hiper IgE; la biopsia corial ya confirmo que el feto era portador de la mutacién.

RESULTADOS

Se establecio el diagnosticd de foliculitis por Staphylococcus aureus en contexto de sindrome de hiper
IgE. Instaurando tratamiento con antibioterapia oral (amoxicilina/clavulanico 7 dias) y topica (acido
fusidico 21 dias), con gran mejoria del cuadro

DISCUSION

Revisamos un caso de una paciente con sintomas dermatoldgicos caracteristicos de sindrome de
hiper Ig E al poco de nacer. Este sindrome es una inmunodeficiencia infrecuente, en la cual el rash
neonatal papulopustuloso es frecuentemente una de sus primeras manifestaciones, dando lugar a
que el dermatologo sea de los primeros especialistas en valorar a estos pacientes. También presentan
otras manifestaciones dermatolédgicas como el eczema cronico y las infecciones cutaneas (forunculos,
celulitis, micosis...). El estudio histopatoldgico de las lesiones cutaneas muestra, con frecuencia, una
dermatitis espongidtica eosinofilica y una foliculitis eosinofilica.

BIBLIOGRAFIA

1. Sindrome de Hiper IgE: sus manifestaciones cutaneas. Revision casuistica y bibliografica. A. Noriega.
Arch. Argent. Dermatol. 2013; 63 (4): 125-136

2. Hyper-IgE syndrome update. K. J. Sowerwine, S. M. Holland, and A. F. Freeman. Ann N Y Acad Sci. 2012
February; 1250: 25-32

3. Sindrome de hipergammaglobulinemia IgE con infecciones recurrentes: patogénesis, diagnostico y
aproximacioén terapéutica. P. Guisado Vasco, G. Fraile Rodriguez y S. Arechaga Uriarte. Rev Clin Esp.
2011;211(10):520-526
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P-32 NEVUS VERRUCOSO GENERALIZADO: A PROPOSITO DE UN CASO
F. Benavente Villegas', L. Moneva Léniz', A. Fuertes Prosper’, R. Garcia Ruiz', M. Marti Ibor?, A. Mateu Puchades’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Doctor Peset, Valencia 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Doctor Peset, Valencia

INTRODUCCION
Presentamos un caso de un adolescente con un cuadro de nevus epidérmico verrucoso generalizado
portador de una mutacion en el gen FGFR3, sin criterios de afectacion de otros organos.

CASO CLiNICO

Paciente masculino de 13 afos, remitido por lesiones cutaneas multiples con apariciéon desde la
infancia temprana que, desde la pubertad se volvieron mas notorias y confluyentes principalmente en
pliegues. Correspondian a multiples papulas marronaceas de superficie verrucosa con una distribucion
Blaschkoide a nivel de tronco y extremidades, presentando placas papilomatosas en axilas y genitales. No
tenia afectacion palmo-plantar, prurito, ampollas, erosiones, ni historia familiar de lesiones similares. Su
crecimiento y desarrollo era normal. No presentaba afectacion de otros 6rganos ni sintomatologia asociada.
La biopsia diagndéstica demostré hiperplasia epidérmica con papilomatosis, hiperqueratosis y
pigmentacion de la capa basal. Ante estos hallazgos se diagnosticd de nevus verrucoso generalizado.
Para filiar diagndstico y consejeria, se efectud test genético, detectandose con frecuencia alélica del 28%
la variante c.742c>T(p.Arg248Cys) en el gen FGFR3.

RESULTADOS

EL nevus epidérmico verrucoso corresponde a una proliferacién hamartomatosa de la epidermis.
Clinicamente se caracteriza por papulas verrucosas marronaceas, agrupadas a modo de lesiones mas o
menos lineales, localizadas o difusas, que suelen seguir una distribucién Blaschkoide. Cuando son muy
extensos hablamos de nevus verrucosos sistematizados o generalizado; pudiendo afectar una mitad del
cuerpo (nevus unius lateris) o de forma bilateral y simétrica (ictiosis hystrix). Los nevus epidérmicos se
presentan en 1/1.000 nacidos vivos, y se estima que el 80% de las lesiones aparecen en el primer afio
de vida, sin diferencia por sexo, siendo la mayor parte de los casos esporadicos. Los nevus epidérmicos
lineales pueden aumentar de tamafo durante la infancia, aunque suelen estabilizarse posteriormente
sin complicaciones. Algunos individuos tienen solo afectacién cutanea, sin embargo, en ocasiones tienen
afectacion de otros dérganos, tales como cerebro, ojos o huesos, denominandose sindrome del nevus
epidérmico, existiendo una amplia variedad dentro de éstos. Corresponden a un mosaicismo cutaneo,
ocasionado por mutaciones postcigoticas en la fase embrionaria de células destinadas a poblar un area
epidérmica. Se han asociado con mutaciones de PIKC3A y FGFR3 (hasta un 40%) y HRAS, implicados en
vias de sefalizacidon que son necesarios para el crecimiento y division celular. Aquellas mutaciones que
ocurren en fases tempranas del desarrollo embrionario llevaran a una clinica cutanea mas extensay una
mayor probabilidad de afectaciéon extracutanea. En ocasiones, esta mutacion ocurre en gametos por lo
que hay riesgo de transmitirla a la proxima generacion.

DISCUSION

Presentamos un nuevo caso de nevus verrucoso generalizado, no asociado a un contexto sindromico,
portador de una mutacion en el gen FGFR3, la cual esta descrita en ClinVar y HGMD (CM950469) como
patogénica asociada en linea somatica a nevus verrucoso. Es importante descartar un sindrome de nevus
epidérmico por la posibilidad de afectacion de otros érganos y considerar estudio de cosegregacion
familiar con fines de consejeria genética.

BIBLIOGRAFIA
1. Happle R. The group of epidermal nevus syndromes. JAAD. 2010;63(1):25-30.
2. Brandling-Bennett H. Epidermal Nevi. Pediatric Clinics of North America. 2010;57(5):1177-1198.
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P-33 SINDROME DE MEGALENCEFALIA-MALFORMACION CAPILAR, ESPECTRO DE SOBRECRECIMIENTO

RELACIONADO CON PIK3CA (PROS)

M. Bertolin-Colilla', D. Lépez-Aventin', A. Dalmases-Massegu? , B. Bellosillo-Paricio? , J. Capellades-Font®,
Rm. Pujol-Vallverdu'

1) Dermatologia, Hospital del Mar-Parc de Salut Mar, Barcelona 2) Biologia Molecular, Hospital del Mar-Parc de Salut Mar, Barcelona
3) Radiologia, Hospital del Mar-Parc de Salut Mar, Barcelona

INTRODUCCION

El espectro de sobrecrecimiento relacionado con PIK3CA (PIK3CA-related overgrowth spectrum
(PROS)) incluye diversos sindromes con manifestaciones clinicas de severidad variable, que cursan con
sobrecrecimiento de diferentes tejidos. Los casos descritos hasta la fecha en la literatura son casos
esporadicos, congénitos o con inicio en infancia temprana, y con distribucién en mosaico.

CASO CLiNICO

Varon de 18 afos, hijo de padres sanos no consanguineos y dos hermanos varones sanos, que presenta
hemihipertrofia izquierda congénita, junto con malformaciones capilares extensas en tronco y
extremidades ipsilaterales y lipomas multiples en tronco y piernas. Se confirmé por angio-RM la asimetria
de extremidades a expensas de tejido celular subcutaneo y aumento del calibre de la vascularizacion
venosa izquierda. En la RM cerebral se observo hipertrofia de hemisferios cerebraly cerebeloso izquierdos
y malformacion de Chiari tipo 1. Resto de exploraciones complementarias realizadas, sin alteraciones.

RESULTADOS

Ante la sospecha diagndstica de un sindrome dentro del PROS, se realizd un estudio de mutaciones del
gen PIK3CA sobre la biopsia de un ndédulo subcutaneo (angiolipoma), detectandose la presencia de la
mutacién p.G914R, con lo que se obtuvo el diagndstico de sindrome de megalencefalia-malformacion
capilar (MCAP), en mosaicismo somatico.

DISCUSION

Mutaciones somaticas activadores en la via fosfatidilinositol-3-kinasa/AKT/mTOR ocasionan diferentes
fenotipos de sobrecrecimiento segmentario. Bajo el término PROS se ha intentado englobar un espectro
fenotipico asociado a diferentes genotipos y cargas mutacionales que incluyen macrodactilia, hiperplasia
o sobrecrecimiento fibroadiposo, malformaciones vasculares, hemihiperplasia-lipomatosis multiple,
el sindrome de CLOVES (sobrecrecimiento lipomatoso congénito, malformaciones vasculares y nevus
epidérmico) y otros procesos relacionados con megalencefalia.

Las mutaciones en G914R del gen PIK3CA, como la observada en nuestro caso, se han relacionado con
el sindrome MCAP.

Actualmente nuestro paciente tiene un hijo de 1 aflo de edad totalmente sano, lo que apoyaria que se
trata de mutaciones somaticas esporadicas con ausencia de transmision vertical. EL consejo genético en
estos pacientes es controvertido al tratarse de un mosaicismo.

BIBLIOGRAFIA

1. Keppler-Noreuil KM, Rios JJ, Parker VER, Semple RK, Lindhurst MJ, Sapp JC, Alomari A, Ezaki M,
Dobyns W, Biesecker LG. PIK3CA-related overgrowth spectrum (PROS): Diagnostic and testing
eligibility criteria, differential diagnosis, and evaluation. Am J Med Genet A 2015 Feb;167A(2):287-95

2. Mirzaa GM, Riviere J-B, Dobyns WB. 2013. Megalencephaly syndromes and activating mutations in the
PI3K-AKT pathway: MPPH and MCAP. Am j Med Genet Part C Semin Med Genet 163C:122-130

3. Vahidnezhad H, Youssefian L, Uitto J. Molecular Genetics of the PI3-AKT-mTOR Pathway in
Genodermatoses: Diagnostic Implications and treatment opportunities. J Invest Dermatol 2016
Jan;136(1):15-23
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P-34 ACRODERMATITS DISMETABOLICA. NO SIEMPRE ES CULPA DEL ZINC

A. Sanchez-Velazquez', J.J. Andrés-Lencina', C. Vico-Alonso', C. Zarco-Olivo', P.L. Ortiz-Romero’ , E.
Gonzalez-Guerra', A. Guerra-Tapia’

1) Dermatologia y Venereologia, Hospital Universitario 12 de Octubre de Madrid

INTRODUCCION

El adecuado aporte y metabolismo de los nutrientes esenciales es crucial para el mantenimiento de una
correcta homeostasis y su déficit puede resultar en un gran espectro de manifestaciones dermatoldgicas
y sistémicas. La acrodermatitis enteropatica se ha asociado clasicamente con déficit de Zinc. No
obstante, se han descrito manifestaciones cutaneas similares en otros desérdenes metabodlicos tales
como el déficit de acidos grasos y aminoacidos esenciales o en acidemias organicas. Por este motivo,
se ha propuesto el término “Acrodermatitis Dismetabdlica” para englobar a estas patologias que no
necesariamente se relacionan con los niveles de zinquemia.

CASO CLiNICO

Presentamoselcasode unvardon de 2 meses condiagnostico bioquimico de déficit de ornitinatranscarbamilasa
(OTC) con debut neonatal que requirio hemofiltracién por altos niveles de hiperamonemia. A la exploracion
fisica se objetiva cabello ralo y xerosis extensa sobre eritema difuso, mas marcado en flexuras y zonas
proximales de extremidades, adoptando un aspecto en craquelé. Asimismo, presenta intensa afectacion del
area del pafal, y en region perioral y perinasal se observa tendencia a la fisuracion radiada.

RESULTADOS

Desde el punto de vista analitico destaca aumento de glutaminay alaninay descenso de argininay citrulina
plasmaticas, hallandose elevado el acido ordtico en orina. Los niveles de zinc se encuentran dentro de
los limites de la normalidad. Las lesiones cutaneas han mejorado con la reposicion de aminoacidos
esenciales, citrulina y arginina.

DISCUSION

El déficit de OTC es el mas frecuente dentro de los trastornos del ciclo de la urea cuya herencia ligada al
cromosoma X (Xp21.1) determina una amplia variabilidad de presentaciones clinicas. Parte del tratamiento
de esta patologia consiste en el administrar una dieta baja en proteinas para evitar la hiperamonemia.
Estos pacientes pueden desarrollar déficit de determinados aminoacidos (como consecuencia de la dieta
restrictiva o debido al déficit primario de la enzima) que puede resultar en un cuadro de acrodermatitis
enteropatica-like.

En la bibliografia consultada solo hemos encontrado tres casos clinicos similares en pacientes con
déficit de OTC. Se atribuye un papel etiopatogénico al déficit de arginina ya que ésta forma parte de la
queratina epidérmica, mejorando las lesiones cutaneas cuando se repone la misma.

BIBLIOGRAFIA

1. Tabanlioglu D1, Ersoy-Evans S, Karaduman A..Acrodermatitis enteropathica-like eruption in metabolic
disorders: acrodermatitis dysmetabolica is proposed as a better term. Pediatr Dermatol. 2009; 26(2):150-4.

2. Pascual JC1, Matarredona J, Mut J. Acrodermatitis Enteropathica-like Dermatosis Associated with
Ornithine Transcarbamylase Deficiency. Pediatr Dermatol. 2007; 24(4):394-6.

3. Lee JY, Chang SE, Suh CW, Choi JH, Sung KJ, Moon KC, Koh JK. A case of acrodermatitis enteropathica-
like dermatosis caused by ornithine transcarbamylase deficiency. J Am Acad Dermatol. 2002; 46(6):965-7.
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P-35 ENFERMEDAD DE LA ORINA CON OLOR A JARABE DE ARCE: ACRODERMATITIS DISMETABOLICA

P. Fernandez-Gonzalez', J. Jiménez-Cahue', D. Buendia-Castano? , C. Pindado-Ortega' , S.M. Stanescu’,
B. Pérez-Garcia' , M. Fernandez-Guarino’

1) Dermatologia, Hospital Ramdn y Cajal, Madrid. 2) Pediatria, Hospital Ramon y Cajal, Madrid

INTRODUCCION

En la Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (EOOJA) existe una incapacidad innata para el
metabolismo de los aminoacidos ramificados (Ile, Leu, Val). Estos aminoacidos son excretados a través
de la orina y otras secreciones, provocando un olor dulzén caracteristico. Ademas, produce una grave
neurotoxicidad que puede conducir a la muerte del paciente.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifla de 3 meses de edad con EOOJA. Se encontraba ingresada a cargo de
Pediatria por letargia, comay convulsiones en contexto de una descompensacién metabdlica. Presentaba
unos niveles de Isoleucinay Valina muy elevados debido a un error en la dosificacién de los suplementos
alimenticios. Como consecuencia de la clinica neuroldgica, fue necesaria una depuracién extrarrenal para
reducir los niveles de estos aminoacidos. Posteriormente la paciente comenzo con placas eritemato
descamativas en cuello y extremidades, destacando lesiones erosivas periorales, perianales y en pliegue
nucal. Coincidiendo con las lesiones cutaneas se detectaron unos niveles de Isoleucina muy por debajo
de los limites normales, asi como unos niveles normales de Zn sérico. Dados los antecedentes clinicos,
se realizo el diagnéstico de AD en contexto de EOOJA. Se observo una rapida mejoria clinica de las
lesiones una vez corregidos los niveles de isoleucina.

DISCUSION

La acrodermatitis dismetabdlica (AD) es un conjunto de manifestaciones clinicas comunes a diferentes
enfermedades metabodlicas y que comparten caracteristicas cutdneas similares a la acrodermatitis
enteropatica (AE). A diferencia de esta ultima, en la AD no existe una relacion directa con el Zinc. La AD es
una patologia poco comun. Puede ocurrir en metabolopatias como la EOOJA, la citrulinemia, las acidemias
o la enfermedad de Hartnup entre otras. Existen varios casos en la literatura que describen lesiones de AD
en pacientes con EOOJA. La mayoria se desencadenan por un déficit en la ingesta de aa ramificados, ya
que los requerimientos nutricionales de estos pacientes deben de ser monitorizados estrechamente con
el fin de evitar la temida neurotoxicidad. Aunque el mecanismo fisiopatolégico no se conoce, la Isoleucina
parece que juega el papel mas importante al observarse la curacion de las lesiones cuando se corrigen
los niveles de este aminoacido. La clinica se caracteriza por la triada de dermatitis, diarrea y alopecia. Es
tipica la afectacion de la zona del pafial, del pliegue nucal y de las areas periorificiales. El diagndstico es
fundamentalmente clinico, la biopsia esta indicada si existen dudas. En la mayoria de los casos, como en
el nuestro, las lesiones desaparecen una vez corregido el déficit nutricional.

BIBLIOGRAFIA

1. Dominguez-Cruz JJ, Bueno-Delgado M, Pereyra J, Bernabeu-Wittel J, Conejo-Mir J. Acrodermatitis
enterophatica-like skin lesions secondary to isoleucine deficiency. Eur J Dermatol. 2011 Jan-Feb;21(1):115-6.

2. Flores K1, Chikowski R, Morrell DS. Acrodermatitis dysmetabolica in an infant with maple syrup urine
disease. Clin Exp Dermatol 2016 Aug;41(6):651-4.
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P-36 MUTACIONES EN EL GEN ABCA12 EN FAMILIAS ESPANOLAS CON ICTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA
RECESIVA: EFECTO FUNDADOR Y CORRELACION FENOTIPO-GENOTIPO

U. Esperén-Moldes' , M. Ginarte? , L. Rodriguez-Pazos® , L. Fachal', T. Pozo*, J. Luelmo-Aguilar® , J. Del
Boz-Gonzalez® , A. Martin-Santiago’ , A. Vega'

1) Genetista, Fundacion Publica Galega de Medicina Xendmica-SERGAS, CIBERER, IDIS, Santiago de Compostela, Espafa. 2) Dermatologia,
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago, Facultad de Medicina, Santiago de Compostela 3) Dermatologia, Complejo Hospitalario
Universitario de Vigo 4) Dermatologia, Hospital Universitario Rio Hortega, Valladolid 5) Dermatologia, Hospital de Sabadell, Barcelona 6)
Dermatologia, Hospital Costa del Sol, Malaga 7) Dermatologia, Hospital Universitari Son Espases, Palma de Mallorca

INTRODUCCION

Mutaciones en ABCA12 son responsables del desarrollo de las ictiosis congénitas autosomico recesivas
(ICAR) que incluyen: Ictiosis Arlequin (IA), Eritrodermia Ictiosiforme Congénita (EIC) e Ictiosis Lamelar
(IL). El tipo de mutacion se correlaciona con el fenotipo del paciente: mutaciones truncantes en ambos
alelos se relacionan con la IA, en EIC al menos una mutacion es missense pudiendo ir acompafiada de
otras mutaciones truncantes. Hasta la fecha, solo las combinaciones de mutaciones missense se han
asociado con fenotipos de IL.

CASO CLiNICO

A través del diagndstico genético de pacientes con ICAR, identificamos doce pacientes con mutaciones
en ABCAT2. De los diez pacientes con ABCA72 mutado y diagnodstico clinico establecido, seis presentaban
un cuadro de EIC, dos tenian IL y otros dos habian sido diagnosticados con IA.

RESULTADOS

Se identificaron trece mutaciones diferentes, nueve de ellas no descritas previamente, en nuestros
doce pacientes con ABCAT2 mutado. Las mutaciones identificadas incluyeron: una frameshift, cuatro
splice-site, cuatro nonsense, y cuatro missense. Las mutaciones nonsense fueron identificadas en
pacientes con IA, EIC y por primera vez en un paciente con IL. Curiosamente, también identificamos
dos pacientes, ambos diagnosticados con EIC, portadores de la mutacién homocigdtica c.4139A>G, que
muestran diferencias significativas en sus manifestaciones clinicas (existen diferencias en prematuridad,
presencia de membrana de colodién en el nacimiento, color de las escamas, eritema o alopecia entre
ambos pacientes). En el caso del gen ABCA712, se ha visto que el mismo genotipo puede originar tanto
EIC?2 como LI3, sin embargo, esta es la primera vez que se describe que un mismo tipo de ICAR, asociado
a un genotipo idéntico, conduce a caracteristicas clinicas muy diferentes. No obstante, otros factores
modificadores ademas del genotipo pueden influir en el fenotipo y la severidad del cuadro clinico, tales
como: genes modificadores, ambiente, variabilidad intra e inter-observador, adherencia del paciente al
tratamiento, cuidado de la piel y la posible existencia de fenotipos intermedios. Estos resultados agregan
mas complejidad a las relaciones genotipo / fenotipo, previamente establecidas en la literatura'.

EL67% de nuestras familias, ocho de doce, fueron portadoras de la mutacion c.4139A>G; p.Asn1380Ser. El
estudio de los haplotipos de estos individuos, mediante el genotipado de diez marcadores polimérficos
flanqueantes al gen ABCA12, reveld la existencia de una region conservada de 4Mb. Los algoritmos para
el calculo de la edad del ancestro comuUn mas reciente, indicaron que estas familias se originaron de un
ancestro comun que vivié en Espafia hace 43 generaciones. Mediante el software DMLE+, se estimo que
la mutacién pudo haber surgido hace 113-120 generaciones aproximadamente.

En conclusion, hemos identificado nueve nuevas mutaciones de ABCA72 en nuestra cohorte de pacientes
con ICAR siendo este el primer reporte que detecta la combinacion de mutaciones missense y nonsense
en un paciente diagnosticado con IL. También hemos reportado dos pacientes EIC homocigotos para
la mutacion recurrente, c.4139A> G; p.Asn1380Ser, que presentan fenotipos distintos. Adicionalmente
aportamos evidencia, por primera vez, de un efecto fundador para la mutacién c.4139A> G, p.Asn1380Ser
en la poblacion espafiola.

BIBLIOGRAFIA

1. Akiyama M. ABCA12 mutations and autosomal recessive congenital ichthyosis: a review of genotype/phenotype
correlations and of pathogenetic concepts. Hum Mutat 2010; 31:1090-1096.
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P-37 HETEROGENEIDAD GENO-FENOTIPICA DE LAS MUTACIONES EN EL GEN KRT1

P. Chicharro', N. Knopfel', L. Noguera', I. Colmenero', A. Torrelo', A. Hernandez-Martin'

1) Dermatologia, Hospital Infantil Nifio Jesus, Madrid

INTRODUCCION

Las queratinas son proteinas que constituyen el citoesqueleto filamentoso de los queratinocitos y
participan en la integridad estructural de la epidermis. Mutaciones en el gen KRT1y KRT10, codificantes
de la queratina 1y la queratina 10 respectivamente, se manifiestan clinicamente como una ictiosis
epidermolitica (IE) y se diferencian segun la afectacién palmoplantar, presentes en las alteraciones
del gen KRT1. Sin embargo, las diferentes mutaciones en el gen KRT1 determinan cuadros clinicos tan
distintos que a veces es dificil pensar que se trata de la misma enfermedad.

CASO CLiNICO

CASO CLIiNICO 1

Varén de 17 meses de edad sin antecedentes personales ni familiares de interés que nacioé con tegumento
cutaneo normal y presentd lesiones ampollosas flacidas en extremidades, tronco y cara en el transcurso
de las primeras horas de vida. Aunque el diagnostico clinico e histologico inicial fue de epidermolisis
ampollosa, el estudio genético demostrd la mutacion patogénica c.1436T>C (p.Ile479Thr) en heterocigosis
en el gen KRT1. En la actualidad el paciente presenta exclusivamente queratodermia palmoplantar, y aunque
las lesiones ampollosas contintuan apareciendo, se resuelven en pocos dias sin dejar secuela cicatricial.

CASO CLIiNICO 2

Varén de 3 afios sin antecedentes personales ni familiares de interés nacido con eritrodermiaictiosiforme.
En el transcurso de los meses preserntd hiperqueratosis generalizada mas acentuada en miembros
inferiores, afectacion palmoplantar, ectropion y queratitis de repeticion. El estudio genético detectd una
mutacién en el gen KRT1 (c.314>T; p.G105V). En la actualidad el cuadro cutaneo es de dificil control con
tratamientos tépicos y ha sido preciso instaurar tratamientos retinoides orales.

CASO CLiNICO 3

Varon de 17 afios con diagndstico de eritrodermia ictiosiforme congénita diagnosticada histolégicamente
deictiosis epidermolitica. En el transcurso de su vida las lesiones se atenuaron en eltroncoy se acentuaron
en grandes pliegues, codos y rodillas, objetivandose una importante queratodermia palmoplantar. La
queratodermia palmoplantar, el estudio histolégico y otros casos fenotipicamente similares descritos
en la literatura orientan el diagndstico hacia una ictiosis epidermolitica por mutacion en el gen KTR1
(estudio genético pendiente de resultados).

RESULTADOS
Presentamos tres casos clinicos que ilustran la heterogeneidad clinica de la IE producida por mutaciones
en la KRT1.

DISCUSION

La mayoria de las IEs por mutacién en el gen KRT1 se presentan como una eritrodermia ictiosiforme
congénita con un numero variable de lesiones ampollosas o erosivas que, con el transcurso de los
meses, dejan paso a una hiperqueratosis difusa de predominio flexural y yuxtaarticular. Sin embargo,
algunos pacientes presentan una expresion clinica mucho menos tipica cuyo conocimiento es esencial
para evitar demoras en el diagnostico de confirmacion clinico y molecular.
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P-38 ICTIOSIS EN CONFETI: REPORTE DE UN CASO SIN MANISFESTACIONES EXTRACUTANEAS

CON MUTACION DE KRT10

C. Valenzuela Ofiate', J. Magdaleno Tapial', M. Giacaman Von Der Weth', R. Rodriguez Lépez', A. Esteve Martinez'

1) Dermatologia, Consorcio Hospital General Universitario de Valencia

INTRODUCCION

La ictiosis en confeti (IEC) es una genodermatosis autosomica dominante también conocida como
ictiosis variegata o eritrodermia congénita reticular ictiosiforme (1). Se trata de una condicién infrecuente
descrita por primera vez en 1984. Los pacientes afectos presentan eritrodermia desde el nacimiento,
marcada descamacién y queratodermia palmoplantar. Recibe su nombre, debido al desarrollo durante la
infancia de cientos o miles de areas de piel de aspecto normal que le dan la apariencia de confeti2. La
manifestacion cutanea de esta genodermatosis en el adulto puede incluir entre otras manifestaciones
hipertricosis dorsal acra. El fenotipo de esta forma de ictiosis parece ser resultado de mutaciones
dominantes en el gen codificante de la queratina 10 (KRT10) resultando en proteinas mutadas con
extremo C terminal rico en arginina (3).

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un vardn en controles en nuestras consultas externas desde los dos afios de
edad. Hijo de padres sanos no consanguineos. Con historia de eritrodermia y descamacién afectando la
totalidad del tegumento desde el nacimiento. Sin presentacion como bebé colodién. Ante los hallazgos
fenotipicos se le habia realizado estudio genético en otro centro para despistaje de ictiosis recesivas
(Genes estudiados: TGM1, ALOX12B y CYP4F2) resultando este negativo. El desarrollo psicomotor fue en
todo momento normal y no presentd clinica sistémica. Se decidio¢ iniciar tratamiento con emolientes y
acitretino via oral el cual ha llevado desde los 2 afios de edad en dosis ajustadas a su peso, siguiendo
un curso fluctuante en cuanto a la eritrodermia y descamacién, pero con clara tendencia a la mejoria.
El paciente desarrollé durante sus primeros afos de vidaqueratodermia palmoplantar que remitié de
manera muy marcada con el tratamiento. No presenté efectos adversos derivados de los retinoides. A los
6 afios de edad se le realiza un nuevo estudio genético sobre biopsia cutanea resultando positivo para
mutacién en heterocigosis de KRT10. En el transcurso de los 12 meses siguientes comienzan a hacerse
visibles islotes de piel normal de distribucién en tronco y extremidades.

RESULTADOS
Paciente con manifestaciones clinicas y genéticas compatibles con Ictiosis en confeti.

DISCUSION

Como en la mayoria de los casos descritos nuestro paciente presentd eritrodermia y descamacion
practicamente desde el nacimiento, sin embargo, existen en la literatura reportes de casos con
presentacién al nacimiento como bebé colodidn (2). Al desarrollarse a lo largo de la infancia los parches
de piel sana, se pone de manifiesto que en ocasiones el diagndstico genético puede preceder al aspecto
clinico “en confeti”. La IEC ha sido clasificada como una forma de ictiosis no sindrémica, sin embargo,
recientemente se han reportado varias manifestaciones extracutaneas, halladas de forma consistente
en pacientes afectos y proponen criterios diagnésticos3. Nuestro paciente, aunque exento de clinica
extracutanea presentaba ademas de la mutacidén en heterocigosis de KRT10 los criterios mayores de
eritrodermia descamativa generalizaday areas de piel sana en confeti, y el criterio menor de queratodermia
palmoplantar; segun los criterios diagndsticos propuestos por Spoerri. et. al.
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P-39 ICTIOSIS ARLEQUIN: DOS CARAS DE UNA GENODERMATOSIS DRAMATICA

M. Campos Dominguez', A. Sdnchez Herrero', A. Mateos Mayo', M. E. Zamora Flores?, E. Bueno Martinez®,
R. Gonzalez Sarmiento® , J. Luelmo Aguilar* , A. Hernandez Martin®

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. 2) Neonatologia, Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Madrid. 3) Medicina Molecular, IBSAL, Facultad de Medicina, Universidad de Salamanca. 4) Dermatologia, Consorci
Corporaci6 Sanitaria Parc Tauli, Sabadell. 5) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus

INTRODUCCION

Dentro de las ictiosis congénitas autosdmicas recesivas (ARCI), la ictiosis arlequin es la que conlleva una
mayor mortalidad perinatal y un peor prondstico. Describimos un caso neonatal y otro con supervivencia
hasta la adolescencia.

CASO CLiNICO

Caso 1

Nifia nacida a las 34 semanas de gestacion con un peso de 2500 g tras rotura de bolsa. Se realiza
cesarea por presentacién podalica. Al nacimiento, se objetivan gruesas membranas blanquecinas
que cubren la practica totalidad de la superficie corporal. Bajo estas membranas se observa una piel
eritrodérmica y exudativa. Presenta alopecia cicatricial, ectropion, eclabium, nariz ancha y aplanada y
sinequias auriculares. Las articulaciones estan rigidas y presenta necrosis de las falanges distales de
la mano derecha. Los movimientos espontaneos son casi inexistentes. En el cuarto dia de vida precisa
fasciotomia de antebrazo y mufeca derechos por inicio de sindrome compartimental en dicha region.
En el quinto dia de vida se inicia tratamiento con acitretino oral a dosis de 1 mg/kg/dia con lo que se
consigue el despegamiento de las membranas a las dos semanas de vida. En la tercera semana de vida
la paciente desarrolla una sepsis por gram-negativo con coagulacion intravascular diseminada. En dicho
contexto sufre un infarto cerebral hemorragico masivo y fallece.

Caso 2

Nifia de 16 afios con ictiosis arlequin. Nacida por parto vaginal a las 32 semanas de gestacion con un peso
de 2100 gramos no desarrolla complicaciones neonatales relevantes. Durante el seguimiento posterior
inicia tratamiento con acitretino 10 mg/d. A los 12 afios comienza con episodios de artritis en mufiecas
y tobillos, por lo que estd actualmente en tratamiento con metotrexato y etanercept. A la exploracién
presenta eritema con descamacion generalizados, ectropion, sinequias auriculares, alopecia cicatricial y
deformidades en manos y pies. Su capacidad intelectual es elevada y planea realizar estudios superiores.

DISCUSION

La ictiosis arlequin es el fenotipo mas grave de ARCI. Estd causada por mutaciones en el gen ABCA12
(adenosine triphosphate binding cassette A 12) que codifica un transportador de lipidos. Los pacientes nacen
con una apariencia clinica muy caracteristica, encerrados en una armadura de placas hiperqueratosicas
densas separadas por fisuras eritematosas. La funcion barrera de la piel esta gravemente afectada, lo que
puede llevar a deshidratacién hipernatrémica, alteracion de la termorregulacién, aumento de las necesidades
metabdlicas e incremento del riesgo de fallo respiratorio e infecciones. Historicamente, los nifios con ictiosis
arlequin no sobrevivian mas alla del periodo neonatal, sin embargo, los avances en los cuidados intensivos
pediatricos y el manejo multidisciplinar han incrementado notablemente la supervivencia.

BIBLIOGRAFIA
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P-40 EL ESPECTRO CLINICO DE LAS MUTACIONES EN EL GEN DE LA CONEXINA 26

A. Martinez Lopez', A.M. Bueno Rodriguez', L. Salvador Rodriguez', A. Rodriguez Tejero’, S. Arias Santiago’,
J. Tercedor Sanchez’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Virgen de las Nieves

INTRODUCCION

El sindrome KID (acronimo de queratitis-ictiosis-sordera, OMIM 148210) es una rara enfermedad
ectodérmica congénita caracterizada por presencia de trastornos de la queratinizacion asociados a
queratitis vascularizante y sordera neurosensorial. EL germen de esta patologia se encuentra en una
mutacion autosdémica dominante de penetrancia incompleta localizada en el gen que codifica a proteina
transmembrana Conexina 26 (Cx26). Esta caracteristica provoca la aparicion de un espectro variado
de manifestaciones clinicas, algunas de ellas presentes en otras formas de sordera sindromica que
aparecen de forma secundaria a la alteracion de esta proteina.

CASO CLiNICO

Presentamos tres casos clinicos de sindrome KID seguidos en nuestra Unidad de Dermatologia Pediatrica.
La primera paciente es una mujer de 5 afios que fue derivada a nuestra unidad para valoracién de un
cuadro de ictiosis palmoplantar asociado a distrofia ungueal, alopecia total y sordera neurosensorial. EL
estudio genético mostro la presencia de una mutacion en el gen GJB2 que codifica la Cx26. La segunda
paciente es una mujer de 38 afios y madre de la primera paciente, que sélo habia sido diagnosticada
de sordera neurosensorial. A la exploracion fisica se observo la presencia de papulas hiperqueratosicas
localizadas en las regiones dorsal y lumbar. Se realizd un estudio genético que reflejo la presencia de la
misma mutacién en el gen GJB2 que la de la primera paciente.

RESULTADOS

La tercera paciente es una nifia de un afio que presentd desde el nacimiento lesiones hiperqueratodsicas
en cuero cabelludo y maleolos peroneos asociadas a distrofia ungueal. Se realizaron potenciales
evocados, detectandose la presencia de sordera neurosensorial bilateral, y el estudio genético confirmo
la presencia de una mutacién somatica en el gen GJB2.

DISCUSION

El sindrome KID es una rara enfermedad multisistémica de herencia autosémica dominante causada
por mutaciones en el gen de la Cx26. Este gen codifica proteinas transmembrana indispensabes para
la formacion de uniones GAP intercelulares, encontrandose expresion en tejidos de origen ectodérmico
como la céclea, cornea, epidermis y anejos cutaneos. Asi, tras el descubrimiento inicial de la implicacion
de la Cx26 en la aparicion de sordera neurosensorial, en los ultimos afos se ha descrito la asociacion
de mutaciones en esta proteina con el desarrollo de diversas genodermatosis, como los sindromes
KID, Vohwinkel, Hystrix-ictiosis-sordera (HID) y Bart-Pumphrey, asi como con diversas formas de
queratodermia palmoplantar. La penetrancia incompleta de las mutaciones somaticas que aparecen
en este gen dan lugar a un espectro clinico muy variable, desde formas de sordera con alteraciones
cutaneas indetectables o paucisintomaticas hasta alteraciones graves que afectan de forma importante
a la calidad de vida de los pacientes, suponiendo un reto terapéutico para el que es imprescindible un
abordaje multidisciplinar.
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ALOPECIA CICATRICIAL, ICTIOSIS Y ALTERACIONES OSEAS: CONDRODISPLASIA PUNTIFORME LIGADA AL
X O SINDROME DE CONRADI-HUNERMAN-HAPPLE

C. Vico-Alonso ', S.I. Palencia Pérez ', A. Sanchez-Velazquez', P.L. Ortiz Romero ', E. Gonzalez-Guerra?,
A. Guerra-Tapia'

1) Dermatologia Médico-Quirurgica y Venereologia, Hospital Universitario 12 de Octubre 2) Dermatologia Médico-Quirtrgica y
Venereologia, Hospital Clinico San Carlos

INTRODUCCION

La condrodisplasia puntiforme ligada al X (CDPX2) o Sindrome de Conradi-Hunermann-Happle es una
genodermatosis rara que cursa con multiples deformidades éseas, siendo caracteristica la condrodisplasia
punctata. Entre las manifestaciones cutaneas destaca la presencia de una alopecia cicatricial y un cuadro
ictiosiforme con distribucion blaschkoide. También es caracteristica la afectacion ocular en forma de
cataratas. Este sindrome se debe a un error congénito del metabolismo del colesterol asociado a
la mutacién en la proteina ligadora de emopamil (EBP), que convierte el colesterol-8 (9)-3-B-ol en
lanosterol y cuyo gen se localiza en el brazo corto del cromosoma X. Se conocen cuatro tipos de
condrodisplasia punctata segun el patrén de herencia, siendo la que nos ocupa una forma dominante
ligada al cromosoma X manifestandose exclusivamente en mujeres dada su letalidad en fetos varones.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia de 10 afios de edad quien consultd por talla baja y alopecia. Entre sus
antecedentes destacaba una faquectomia en ojo derecho a los 8 afios de edad. La historia familiar tanto
materna como paterna no revelaron hallazgos significativos. A la exploracion, se observaron escamas
marronaceas geométricas distribuidas a lo largo de la cara extensora de miembros inferiores. En tronco y
extremidades superiores presentaba hipery hipopigmentacion lineales siguiendo las lineas de Blaschko. En
cuero cabelludo manifestaba una alopecia cicatricial parcheada cuyo estudio histolégico no revelod signos
de especificidad. Asociaba ademas rasgos dismorficos con facies triangular, rebordes supraorbitarios
poco marcados, hipoplasia malar y raiz nasal hundida. Entre las deformidades esqueléticas por las
que estaba siendo estudiada destacaba una talla baja con miembros cortos y asimétricos, asi como
calcificaciones a nivel de rétula, tarso y paravertebrales compatibles con condrodisplasia punctata.

RESULTADOS

En base a los hallazgos dermatolégicos y la historia de deformidades esqueléticas, se solicitd un
estudio genético que reveld una heterocigosis para la mutacion c.451C>T (p.Q151X) en el exén 4 del
gen EBP (emopamil binding protein). El estudio de esteroles demostré un aumento en los niveles de
8-dehidrocolesterol y 8 (9)-colestenol congruentes con la disfuncién del gen EBP.

DISCUSION

Son numerosas las mutaciones asociadas a este sindrome, todas ellas causantes de una biosintesis
erratica del colesterol originando un fenotipo caracteristico. EL conocimiento de los signos clinicos
cutaneos, en este caso por parte del especialista en Dermatologia, permite identificar con prontitud este
tipo de genodermatosis.
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ICTIOSIS NEONATAL COMO MANIFESTACION INICIAL DE TRICOTIODISTROFIA

P.Vilas Boas', A. Ruedas-Martinez', V. Parra Blanco?, V. Seidel®, M.E. Seoane Reula*, R. Suarez Fernandez',
M. Campos-Dominguez'

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafion, Madrid 2) Anatomia Patoldgica Hospital General Universitario
Gregorio Marafion, Madrid 3) Pediatria, Hospital General Universitario Gregorio Marafidn, Madrid 4) Alergia, Hospital General
Universitario Gregorio Marafion, Madrid

INTRODUCCION
La presencia de ictiosis en un neonato supone un reto diagndstico por el solapamiento clinico entre multiples
entidades. Presentamos un caso en el cual el estudio microscopico del pelo fue clave para el diagnodstico.

CASO CLiNICO

Nifio nacido a las 36+6 semanas de gestacion con un peso de 2650 g. Se consulta a Dermatologia por la
presencia de descamacioén y alteraciones del pelo. En la exploracion fisica se encuentra una eritrodermia,
con descamacion folidcea en palmas y plantas y presencia de escamas de menor tamafio en tronco.
Presenta una hipotricosis con pelo aspero y ralo y retroceso de la linea de implantacién frontal. El
fenotipo es peculiar, con micrognatia y prominencia del occipucio, orejas con lébulo antevertido, manos
con pulgares incluidos y clinodactilia de quintos dedos. Destaca una hipertonia generalizada. En la
primera semana de vida desarrolla una conjuntivitis bacteriana y en la segunda una onfalitis.

RESULTADOS

En la analitica de sangre presenta anemia (Hb 8,4 g/dl) y neutropenia (200/mcl) Los cultivos de conjuntiva
y ombligo son positivos para Enterobacter aerogenes. En la exploracion neurolégica destaca hipertonia
de miembros, extremidades en flexién, movimientos en bloque e hiperreflexia. En la ecografia abdominal
se encuentra una ectasia piélica izquierda. EL examen del cabello con el microscopio de luz polarizada
muestra un patron de bandas claras y oscuras (en cola de tigre) patognomonico de la tricotiodistrofia. Esta
se confirmo6 mediante el estudio genético que demostré dos mutaciones en heterocigosis en el gen ERCC2.

DISCUSION

En un neonato con ictiosis, deben buscarse signos guia para aumentar la precision diagnostica. Ante la
asociacion de ictiosis con hipotricosis, el examen del cabello es fundamental para realizar el diagnéstico
diferencial entre los principales sindromes con esta combinacion. La tricotiodistrofia es un trastorno de
las proteinas reparadoras del DNA de herencia autosdmica recesiva con una afectacion caracteristica
del pelo que da nombre a la enfermedad. Son frecuentes las alteraciones neuroldgicas, la talla baja
y los problemas oculares. Ademas, desde el punto de vista dermatoldgico pueden presentar ictiosis,
fotosensibilidad y alteraciones ungueales. Las alteraciones inmunoldgicas dan lugar a un aumento de
infecciones y disminucion de la esperanza de vida.

BIBLIOGRAFIA
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P-43 HIPOTRICOSIS Y PELO LANOSO EN DOS HERMANOS
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INTRODUCCION

El pelo lanoso se caracteriza por cabello corto, delgado y rizado. Clinicamente se clasifica en formas
sindrémicas y no sindromicas. En las formas sindromicas, los individuos afectados pueden presentar
queratodermia palmoplantar, miocardiopatia dilatada, neuropatia o anomalias oculares. Las formas
no sindrémicas pueden heredarse como un rasgo autosémico dominante o autosdémico recesivo y se
acompafan de diversos grados de hipotricosis.

Presentamos dos hermanos diagnosticados de hipotricosis y pelo lanoso, sin manifestaciones sistémicas
asociadas.

CASO CLiNICO

Dos hermanos gemelos dicigdticos (un nifio y una nifa), fueron remitidos a Dermatologia por alteracién
del crecimiento del cabello desde el nacimiento. Ningun miembro mas de su familia presentaba esta
alteracion y no existia consanguinidad entre los padres.

A la exploracion ambos pacientes presentaban hipotricosis con pelos cortos y finos en todo el cuero
cabelludo. Las cejas y las pestafias eran normales. El resto de la exploraciéon clinica fue anodina, sin
presentar alteraciones dentales, ungueales ni hipohidrosis. No tenian hiperqueratosis palmoplantar y su
desarrollo psicomotor era normal.

RESULTADOS

Ante estos hallazgos clinicos se solicitd estudio genético, que detectd dos mutaciones diferentes en
heterocigosis en el gen LPARG, lo que confirmé el diagnéstico de hipotricosis y pelo lanoso con herencia
autosdmica recesiva.

DISCUSION

La asociacion de hipotricosis y pelo lanoso, con herencia autosémica recesiva, es una forma rara de
alopecia congénita caracterizada por cabello escaso en el cuero cabelludo, aunque a veces puede afectar
a todo el vello corporal. Esta entidad esta causada por mutaciones en los genes L/IPH o LPARG.

El gen LIPH, codifica una fosfolipasa que reduce el acido fosfatidico a acido lisofostatidico, y el gen
LPARG6, codifica el receptor 6 del acido lisofosfatidico. Las mutaciones en estos genes dan lugar a
manifestaciones clinicas similares, ya que estan implicados en la misma via de regulacion.

El acido lisofosfatidico juega un papel muy importante en el desarrollo y crecimiento del cabello en los
seres humanos. La identificacién molecular de las vias que regulan el crecimiento del cabello ofrece una
oportunidad para nuevos enfoques terapéuticos de la pérdida de cabello.

BIBLIOGRAFIA

1. G protein—coupled receptor P2Y5 and its ligand LPA are involved in maintenance of human hair growth.
Pasternack SM, von Klgelgen I, Al Aboud K, Lee YA, Rischendorf F, Voss K, Hillmer AM, Molderings GJ,
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2. Mutations in LPAR6/P2RY5 and LIPH are associated with woolly hair and/or hypotrichosis. Kurban M,
Wajid M, Shimomura Y, Christiano AM. J Eur Acad Dermatol Venereol. 2013 May;27(5):545-9.

3. Novel sequence variants in the LIPH and LPARG genes underlies autosomal recessive woolly hair/
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M. Congenit Anom. 2017; [Epubahead of print].

o2 2400



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

éﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica

o
=

d

P-44 CABELLO LANOSO PARCIALMENTE DIFUSO

O. Lopez-Barrantes Gonzalez', C. Rubio Flores', C. Garrido Gutiérrez', F. Pinedo Moraleda? , R.M. Diaz Diaz’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Infanta Sofia. San Sebastian de los Reyes. Madrid 2) Anatomia Patoldgica, Hospital
Universitario Fundacion Alcorcén. Madrid

INTRODUCCION

El cabello lanoso es una de las displasias pilosas clasicas que generalmente se presenta en forma
nevoide (Unica o multiple) y se asocia a menudo a la presencia de un nevus epidérmico.

Existe una forma peculiar menos frecuentemente descrita en la literatura, que se presenta de forma mas difusa
y entremezclada con otra poblacion de pelo no displasico en el individuo; se denomina CABELLO LANOSO
PARCIALMENTE DIFUSO y puede presentarse en miembros de una misma familia o de forma esporadica.

CASO CLiNICO

Nifia de 21 meses de edad cuya madre consulta por evidenciar areas del cuero cabelludo donde algunos
foliculos se presentan distintos a los que inmediatamente les rodean, estdn mas retorcidos y brillan de
modo diferente.

A la exploracion se objetivan esos foliculos diferentes, con un brillo un poco atigrado y un tacto mas
aspero, entremezclados en las areas temporales y parietales con otros foliculos normales.

Se toma muestra para tricograma donde se muestra una doble poblacién de cabellos, unos con marcada
reduccion del calibre frente a otros.

Se realiza estudio analitico sin alteraciones del hemograma, bioquimica general basica ni alteracion de
los niveles de hierro, cobre o zinc.

RESULTADOS
Se realizo el diagnostico de CABELLO LANOSO PARCIALMENTE DIFUSO.

DISCUSION

ElL término CABELLO LANOSO PARCIALMENTE DIFUSO fue por primera vez descrito en la literatura
por Ormerod en 1987 (1); observando en varios casos de una misma familia la aparicién de una doble
poblacion de cabellos; unos mas finos y ensortijados que otros, en una proporcion aproximada de 20-
30% frente al total.

Desde entonces se han presentado mas casos, tanto familiares como esporadicos, en niflos y en adultos
y en general no muestran asociaciéon con otras alteraciones cutaneas o sistémicas, salvo un caso descrito
en una paciente con epidermolisis ampollosa simple con pigmentacion moteada (2).

EL cabello lanoso parcialmente difuso se ha relacionado con la pérdida adquirida de la curvatura del
cabello rizado, incio de un cabello anageno suelto o incluso una alopecia androgenética

Nuestro caso es peculiar y novedoso por la precocidad de la presentacion; se realizara seguimiento para
descartar el inicio de otra displasia pilosa.

BIBLIOGRAFIA

1. Ormerod AD, Main RA, Ryder ML, Gregory DW. A family with diffuse partial woolly hair.Br J Dermatol. 1987;116:401-5.

2. Agnieszka Gerkowicz and Ralph M Trieb Diffuse partial Wolly hair in a patient with epidermolysis
bullosa simplex with mottled pigmentation Int J Trichology. 2014 Apr-Jun; 6(2): 80-82.
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P-45 ALOPECIA EN UN NEONATO

E. Rojas-Mora' , MJ. Alcazar' , PP. Garcia-Montero' , S. Alique' , J. Company' , C. Martinez-Moran' , A.
Hernandez-Nufez'

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Fuenlabrada. Madrid

NTRODUCCION
La alopecia congénita es un trastorno poco frecuente que supone un gran reto diagndstico para el
dermatologo debido al amplio abanico de diagnostico diferencial.

CASO CLiNICO

Recién nacido a término tras embarazo bien controlado, primer hijo de padres consanguineos,
marroquies, con alopecia universal congénita. En las semanas siguientes desarrolld vello incipiente en
region interparietal, cejas y pestafas. Los padres abandonaron el seguimiento en el Hospital. A los 16
meses de edad fue remitido por su pediatra ante sospecha de raquitismo por retraso ponderoestatural
y deformidades dseas. El nifio fue ingresado para estudio. En las pruebas realizadas destacaba en la
analitica hipocalcemia, hipofosfatemia, elevacién de fosfatasa alcalina (FA), 25Hidroxivitamina D en el
limite bajo de la normalidad, 1-25 dihidroxivitamina D elevada e hiperparatiroidismo secundario. Las
radiografias dseas mostraban imagenes de metafisis “en copa” (ensanchamientos y desflecamientos
metafisario) en himeros, cubitos, radios, metacarpianos, metatarsianos, fémures, tibias y peronés con
incurvacion distal de estos ultimos; y ensanchamiento del margen lateral de las costillas, con imagen de
“rosario costal”. Se diagnostico al paciente de raquitismo hereditario resistente a la vitamina D tipo Il y
se inicio tratamiento con carbonato calcico y calcitriol. EL paciente ha precisado incremento de la dosis
tanto de calcio como de calcitriol (actualmente toma a diario 7.5 mg de Calcio y 7.5 mcg de calcitriol).
Los niveles de calcio se han normalizado, la PTH y FA han disminuido y los niveles fosforo han mejorado,
sin llegar a normalizarse todavia. El resultado del estudio genético esta pendiente

RESULTADOS

El raquitismo hereditario resistente a la vitamina D tipo Il es una enfermedad rara de herencia autosdémica
recesiva, causada por una mutacion en el receptor de la vitamina D (VDR). Esta mutacion produce una
resistencia a la forma activa de la vitamina D (1,25 dihidroxivitamina D3 ¢ calcitriol), hormona importante en el
metabolismo del calcio-fosforo y en la mineralizacion dsea. Las principales manifestaciones clinicas de esta
entidad son: retraso en el crecimiento, hipoplasia dental, deformidades dseas y alteraciones bioquimicas
con hipocalcemia, hipofosfatemia, fosfatasa alcalina elevada, cifras elevadas de 1-25 dihidroxivitD3 e
hiperparatirodismo secundario. La alopecia es una manifestacion clinica comun, presente en dos tercios
de los casos diagnosticados, que en ocasiones constituye la primera manifestacion de la enfermedad.
El espectro clinico es muy variado, con patrones de alopecia inusuales y extension variable (desde una
alopecia parcial hasta una alopecia universal afectando a cejas y pestafas). Aunque no esta claramente
establecido, la severidad de la alopecia parece estar relacionada con el tipo de mutacion en VDR.

DISCUSION

Presentamos un caso de raquitismo hereditario resistente a la vitamina D tipo Il en un neonato con
alopecia congénita. Debido a que la alopecia puede preceder al resto de sintomas/signos, se requiere un
estrecho seguimiento del paciente para el diagndstico temprano de esta entidad.

BIBLIOGRAFIA

1. Malloy PJ(1), Feldman D. The role of vitamin D receptor mutations in the development of alopecia. Mol
Cell Endocrinol. 2011;347(1-2):90-6.

2. Casey G(1), McPherson T, Kini U, Ryan F, Taibjee SM, Moss C, et al. Hereditary vitamin D-resistant
rickets presenting as alopecia. Pediatr Dermatol. 2014;31:519-20.
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P-46 MICROSCOPIA CONFOCAL DE FLUORESCENCIA: NUEVA TECNICA DIAGNOSTICA EN DERMATOLOGIA

A. Calle Andrino', F. C. Benavente Villegas', C. Prat Torres', M. A. Gonzalez Ensefat', C. Jou Mufioz?, C.
Rovira Zurriaga? , M. Roldan Molina®, M. A. Vicente Villa'

1) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu, Universitat de Barcelona, Barcelona 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Sant Joan de
Déu, Universitat de Barcelona, Barcelona 3) Anatomia Patoldgica, Unidad de Microscoipa Confocal, Hospital Sant Joan de Déu,
Universitat de Barcelona, Barcelona

INTRODUCCION

El sindrome del cabello anageno suelto (SCAS) es una displasia pilosa que se caracteriza por un
arrancamiento facil e indoloro del cabello a la traccion, debido a una insuficiente adhesion del tallo
piloso al foliculo.

Presentamos una paciente afecta de SCAS, en la que hemos tenido la oportunidad de realizar estudio del
pelo con microscopia de barrido laser confocal espectral (confocal laser scanning microscopy, CLSM).

CASO CLiNICO

Nifia de 2 afios, sin antecedentes personales ni familiares de interés ni exposicion a farmacos. Remitida
por su pediatra por caida del pelo de 4 meses de evolucion. En la exploracion cutanea: fototipo I, pelo
rubio de aspecto deslustrado y aspero. A nivel parieto-occipital se apreciaba una pérdida de densidad
capilar, sin signos inflamatorios ni cicatriciales. La pilotraccién era positiva e indolora, extrayéndose
aproximadamente 10 cabellos. El tricograma mostraba estructuras pilosas con bulbos deformados con
morfologia de maza o palo de golf. La cuticula de la zona terminal presentaba un aspecto desflecado,
como enrollado sobre si mismo. Con el objetivo de alcanzar una mayor resolucion de imagenes, se efectud
estudio mediante CLSM. En éste se observaban los mismos cambios, manifiestos por la fluorescencia
endogena del pelo y un marcador especifico de ADN que permitia visualizar los nucleos del bulbo piloso.

RESULTADOS

EL SCAS es una entidad de aparicion esporadica; habiéndose descrito algunos casos familiares de
herencia autosémica dominante. Se presenta con mayor frecuencia en nifias de pelo rubio, entre 2 y 10
afos. La clinica es de alopecia difusa o irregular sin signos inflamatorios ni cicatriciales. Suele mejorar
de forma espontanea después de la adolescencia, recomendandose actitud expectante.

Las técnicas de estudio de SCAS incluyen: pilotraccion, tricogramay microscopia electronicade barrido. La
CLSM es una técnica que permite el estudio tridimensional de muestras, detectando tanto fluorescencia
endodgena como exdgena en diferentes longitudes de onda, ademas de la obtencion de imagenes de
reflexién. Sus aplicaciones en dermatologia hasta hoy se limitan a la investigacion, a diferencia de la
microscopia confocal de reflectancia ampliamente utilizada en el diagndstico de lesiones tumorales.

DISCUSION

Presentamos un caso de SCAS de caracteristicas tipicas, en el que hemos podido efectuar estudio
mediante CLSM.

Es posible que la incorporacién de la CLSM tenga una potencial aplicacién en dermatologia, permitiendo
el estudio arquitectural y fisiologico de la piel y sus anejos. Hasta la fecha son muy pocas las referencias
bibliograficas en nuestra especialidad. Creemos que nuestro paciente es el primero en el que se analiza
la estructura del pelo con esta técnica novel.

BIBLIOGRAFIA

1. Swink S. Loose Anagen Syndrome: A Retrospective Chart Review of 37 Cases. Pediatric Dermatology.
2016;33(5):507-510.

2. Suihko C. Fluorescence confocal laser scanning microscopy for in vivo imaging of epidermal reactions
to two experimental irritants. Skin Research and Technology. 2008;14(4):498-503.

3. Meyer L. In vivo confocal scanning laser microscopy: comparison of the reflectance and fluorescence
mode by imaging human skin. Journal of Biomedical Optics. 2006;11(4):044012.
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P-47 HIPERTRICOSIS INDUCIDA POR OMEPRAZOL EN DOS NINOS

M. Campos-Dominguez', M. Elosua-Gonzalez?, D. Bancalari®, L. Noguera-Morel® , A. Hernandez-Martin®
, J. Huerta-Aragonés* , A. Torrelo®

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. 2) Dermatologia, Hospital Universitario Fundacion
Alcorcén. Alcorcon. Madrid. 3) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus 4) Pediatria, Hospital General Universitario
Gregorio Marafién. Madrid.

INTRODUCCION

Los inhibidores de la bomba de protones (IBPs) son ampliamente utilizados en la enfermedad péptica.
Los efectos adversos de los IBPs, que ocurren en el 5% de los pacientes, son normalmente leves e
incluyen cefaleas, nauseas y diarrea. En el presente trabajo presentamos dos nifios que desarrollaron
hipertricosis reversible en relacién a tratamientos con omeprazol

CASO CLiNICO

Caso 1

Niflo de 2 meses que comienza tratamiento con omeprazol (1 mg/kg/d) por reflujo gastroesofagico. Es
derivado a Dermatologia por exceso de vello corporal advertido al tercer mes de vida. La exploracion
muestra hipertricosis generalizada con pelo grueso y densamente pigmentado en cara, tronco, miembros
superiores e inferiores. El estudio endocrinolégico descarté alteraciones de la edad 6sea, de las hormonas
sexuales, tiroideas o del crecimiento.

Caso 2

Niflo de 8 afios derivado por hipertricosis generalizada de 6 semanas de evolucion. Como antecedentes
destacaban una mastocitosis tratada con cromoglicato sédico y cetirizinay un dolor abdominal recurrente
tratado con omeprazol (20 mg/dia). Tres meses antes de la visita, el paciente habia presentado una
invaginacion intestinal por lo que se habia aumentado la dosis de omeprazol a 40 mg/dia. En la
exploracion fisica, el paciente mostraba un aumento de pelo oscuro en cara, tronco y extremidades. Los
niveles de hormonas sexuales y tiroideas fueron normales. Se descartaron neoplasias productoras de
hormonas mediante pruebas de imagen y marcadores tumorales que resultaron normales.

RESULTADOS

En el primer caso, se retird el omeprazol a los 4 meses por resolucion del reflujo. A las pocas semanas,
la hipertricosis empezd a atenuarse y 6 meses mas tarde habia desaparecido completamente.

En el segundo caso se suspendid el omeprazol manteniendo el resto de farmacos. La hipertricosis se
resolvio completamente dos meses después de la retirada del omeprazol.

DISCUSION

No se han encontrado en la literatura otros casos de hipertricosis por omeprazol. En nuestros dos
pacientes, la relacién causal es probable por la ausencia de otras posibles causas de hipertricosis,
el comienzo poco después del inicio del tratamiento o incremento de dosis y la desaparicién sin
recurrencias tras la suspension del farmaco.

La patogenia de la hipertricosis inducida por omeprazol es desconocida. EL omeprazol aumenta la
sintesis de COX-2 y PGE,. Las prostaglandinas participan en la regulacion del foliculo piloso: PGE,y PGF -
alfa estimulan el crecimiento del cabello, mientras que PGD, tiene un efecto inhibitorio. El equilibrio
entre PGE, y PGD, parece importante para el control del crecimiento del cabello. El analogo de la
PGF, latanoprost aumenta la pigmentacion, grosor, longitud y numero de pestafias. Por otro lado,
el mmOX|d|L parece aumentar la produccion de PGE, El efecto de las prostaglandinas sobre la regulacion
del crecimiento del pelo podria deberse a sus efectos vasodilatadores y a una estimulacién de la divisidon
y crecimiento celulares.

BIBLIOGRAFIA

1. Poonam D, Vinay CS, Gautam P. Cyclo-oxygenase-2 expression and prostaglandin E2 production in experimental
chronic gastric ulcer healing. Eur J Pharmacol 2005;519:277-84.

2. Sasaki S, Hozumi Y, Kondo S. Influence of prostaglandin F2 alpha and its analogues on hair regrowth and
follicular melanogenesis in a murine model. Exp Dermatol 2005;14:323-8.
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P-48 HIPERTRICOSIS GENERALIZADA CONGENITA CON FACIES TOSCA Y MUTACION EN EL GEN ABCCS9, ;UN

NUEVO CASO DE SINDROME CANTU?
J. Herrerias-Moreno', C. Prat', E. Gabau Vila? , M. Urgelles® , A. Alvarez Abella’, N. Curcd’

1) Dermatologia, Hospital Universitari MutuaTerrassa, Terrassa (Barcelona) 2) Genética Clincia Pediatrica, Corporacid Sanitaria Parc
Tauli, Hospital Universitari de Sabadell, Sabadell (Barcelona) 3) Pediatria, Hospital Universitari MutuaTerrassa, Terrassa (Barcelona)

INTRODUCCION

Ante la asociacion de hipertricosis generalizada congénita y una fascies tosca uno de los diagnosticos a
plantearse es el sindrome Cantu (SC), entidad relacionada con hipertrofia cardiacay osteocondrodisplasia,
debida a mutaciones en el gen ABCC9. Sin embargo, los casos publicados en la literatura son muy
dispares, pues no existen criterios diagndsticos especificos.

CASO CLiNICO

Varén de 2 aflos de padres no consanguineos y antecedentes familiares de hipertricosis generalizada
en familiares maternos. Fruto de una gestacién normal, parto eutdcico con macrosomia y macrocefalia.
Presenta hirsutismo generalizado congénito (frente, cara, espalda y miembros) y fascies tosca (epicantus,
pestafias largas, filtrum largo, puente ensanchado, narinas antevertidas y labios gruesos), estando
ausente la hiperplasia gingival y la macroglosia.

Se realizaron seriada ésea, exploracién cardiacay ecocardiograma, asi como estudio oftalmolégico que fueron
normales. El estudio genético reveld una mutacion en el gen ABCC9 c.910CT, p.Arg304Ser en heterocigosis,
hallazgo que presentaban también su madre y abuela materna (ambas con hirsutismo desde la infancia).

RESULTADOS
Ante la demostracion de una mutacién en el gen ABCC9, sospechamos que estemos ante un nuevo caso
de SC, pese a no cumplir todos los criterios tipicos.

DISCUSION

Hasta el momento, se han descrito 40 casos de SC (1). Sin unos criterios diagnosticos establecidos, se
debe sospechar ante fascies tosca, hipertricosis congénita, hipertrofia cardiaca y osteocondrodisplasia
(2). En la mayoria de casos se asocia a polihidramnios, macrosomia y macrocefalia e hiperextensibilidad
articular. Menos frecuentemente presentan ductos arterioso persistente, infecciones respiratorias
recurrentes, edema de tejidos blandos, hiperplasia gingival y retraso en el desarrollo (1).

El diagndstico definitivo es por confirmacién genética de la mutacién en el gen ABCC9 6 KCNJ8 en
heterozigosis, aunque se han publicado casos sin dicha mutacion (2).

Por otro lado, en 2013 Czeschik et al. describieron dos casos de hipertricosis congénita, polihidramnios,
macrocefalia y macrosomia al nacimiento, pero sin hipertrofia cardiaca ni alteraciones éseas, portadores
de la mutacién en el gen ABCC9 (2). Dichos autores concluyen, pues, que la hipertrofia cardiaca y las
alteraciones 6seas no son condicién indispensable para el diagnodstico del SC (2).

Asimismo, Harakalova y colaboradores en 2012 publicaron un paciente con cara acromegaloide,
hipertricosis congénita y ductus arterioso persistente, sin mutacion en el ABCC9 pero siendo portador
de la microdeleccion del 17924.2-q24.3, aberracion descrita por Sun et al y relacionada con el sindrome
hipertricosis con apariencia facial acromegaloide. Dicha entidad se caracteriza por hipertricosis
generalizada congénita, fascies tosca e hiperplasia gingival de forma inconstante (3).

Estudios moleculares posteriores han objetivado que los genes implicados en las aberraciones del
cromosoma 17924 y la mutacion en el gen ABCC9 juegan un papel decisivo en la transcripcion del mismo
complejo de transportadores ATP-dependientes, lo que explicaria la similitud fenotipica entre ambas
entidades (2), por lo que algunos autores proponen englobarlos dentro del mismo espectro (1).

En resumen, presentamos un caso de hipertricosis congénita con fascies acromegaloide y que en el
nacimiento presentd macrosomia y macrocefalia, siendo portador de una nueva mutaciéon del gen ABCC9
por ahora no descrita en el SC.

BIBLIOGRAFIA

1. Czeschik JC, Voigt C, Goecke TO et al. Wide clinical variability in conditions with coarse facial features
and hypertrichosis caused by mutations in ABCC9. Am J Med Genet Part A. 2013;161A:295-300.
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3. SunM,LiN,DongWetal.Copy-number mutations onchromosome17q24.2-q24.3incongenitalgeneralized
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P-49 HAMARTOMASRABDOMIOMATOSOSMULTIPLES, HIPERTRICOSISLUMBO-SACRAEHIPERPIGMENTACION

BLASCHKOIDE EN VARON DE 9 ANOS: UN PACIENTE POR FILIAR
O. Corral-Magana', A. Giacaman', J. Boix-Vilanova', MR. Perelld', MA. Ventayol', C. Saus', A. Martin-Santiago’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Son Espases (Palma de Mallorca)

INTRODUCCION
La combinacion de hamartomas mesenquimales rabdomiomatosos multiple, hipertricosis y mosaicismo
pigmentario no ha sido descrito en la literatura.

CASO CLiNICO

Presentamos un paciente varon de 9 afios natural de Colombia que consultaba por hipertricosis lumbo-
sacra y facial desde el nacimiento. No presentaba antecedentes de interés personales ni familiares. No
asociaba retrasos del desarrollo ni psicomotor ni se encontraba en seguimiento por ningun especialista.
A la exploracion fisica destacaba la presencia de hipertricosis lumbar extensa conformada por pelos
gruesosy rizados. En angulos externos de ambas cejasy a nivel glabelar se apreciaban maculas levemente
hiperpigmentadas con crecimiento de vello, asi como la presencia de papulas duras en alas nasales y
perioculares. En region posterior de muslo izquierdo por la cara interna y alcanzando hueco popliteo
medial se observaron maculas hiperpigmentadas marronaceas agminadas de recorrido blaschkoide.
Finalmente, en area preesternal la piel era dspera al tacto con presencia de telangiectasias y pequeias
papulas perifoliculares.

RESULTADOS

Se realiz6 toma de muestra de una de las papulas nasales para filiacion con diagnéstico histologico de
hamartoma mesenquimal rabdomiomatoso.

El estudio oftalmolodgico, la serie esquelética, la ecografia abdominal y la resonancia magnética de
cerebro y columna fueron normales.

DISCUSION

En 1986 Hendrick y col. describieron por primera vez el hamartoma mesenquimal rabdomiomatoso
habiéndose publicado posteriormente mas de 60 casos en la literatura ™. A pesar de tratarse de una
entidad que puede hallarse como una alteracién aislada del desarrollo se han descrito casos asociados a
otras entidades @, tales como el sindrome (sd.) de Delleman- Oorthuys, el sd. de Goldenhair o el sd. de la
banda amnidtica, asi como a hendidura nasopalatina, meningiomas nasofrontales, disrafismos espinales
o anomalias oculares.

Paralelamente, la hipertricosis generalizada puede observarse en el sd. de Cornelia de Lange, el sd.
de Gorlin-Chaudhry-Moss, el sd. de Winchester, distintas formas de mucopolisacaridosis, el sd. de
Berardinelli/Lawrence-Seip, sd. De Rubinstein-Taybi, Sd. Coffin-Siris o el sd. De Schinzel-Giedion®.

Sin embargo, en nuestro paciente no hemos hallado criterios de ninguna de estas entidades. Tampoco
se ha evidenciado un disrafismo espinal asociado a la hipertricosis lumbar.

Cabe destacar como limitacion la falta de estudio genético por no contar con el consentimiento para
dicho estudio.

Aportamos nuestro caso como un reto diagnéstico que hemos sido incapaces de resolver con la esperanza
de arrojar luz sobre él mediante la colaboracién conjunta con ustedes.

BIBLIOGRAFIA

1. Hendrick SJ, Sanchez RL, Blackwell SJ, Raimer SS. Striated muscle hamartoma: description of two
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P-50 CAMBIOS EN EL PELO DE UNA NINA EN TRATAMIENTO CON TRAMETINIB

A. Giacaman', A. Quintero?, J. Boix-Vilanova', O. Corral-Magafa', J. Escalas’, L.J. Del Pozo', J.A. Salinas
Sanz®, A. Martin- Santiago’

1) Dermatologia, Hospital Universitari Son Espases. Palma de Mallorca. 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitari Son Espases.
Palma de Mallorca. 3) Hematologia y Oncologia Pediatrica, Hospital Universitari Son Espases. Palma de Mallorca.

INTRODUCCION
El uso de inhibidores de MEK, como Trametinib, se ha utilizado en ensayos clinicos en fase 1y 2 para el
tratamiento de neoplasias solidas y hematoldgicas.

CASO CLiNICO

Paciente con antecedente de neurofibromatosis tipo | diagnosticada a los 9 meses de edad, portadora de
una mutacion de novo en heterocigosis en c.7006G>T. En la RNM se detectd un neurofibroma plexiforme
cervical con afectacion de raices nerviosas y ocupacion del canal medular, compresion vascular y riesgo
de afectacion de la via aérea. Ademas, se observd engrosamiento de ambos nervios opticos compatible
con gliomas. A los 14 meses de edad se inicio tratamiento con Trametinib, como uso compasivo. Valorada
en nuestras consultas a los 2 afios de edad por papulo-pustulas agrupadas en area dorsal derecha,
algunas umbilicadas. Ademas, papulas eritematosas en punta nasal y perioral, ragades en comisura
bucal y pelo rubio, fino y de aspecto deslustrado.

RESULTADOS

Los cortes de la biopsia mostraron foliculitis aguda neutrofilica sin evidencia de microorganismos. El
examen del pelo con microscopio 6ptico y con luz polarizada mostro fracturas de tipo tricorrexis nodosa,
sin otras alteraciones valorables.

DISCUSION

Las manifestaciones cutaneas son frecuentes en pacientes tratados con inhibidores de MEK. La
cronologia en su aparicion es util para predecirlas e instaurar un tratamiento oportuno evitando asi
reducir dosis o suspender innecesariamente los inhibidores de MEK. El registro de estas reacciones en
adultos es escaso, y lo es aun mas en nifios, en donde los inhibidores de MEK no estan actualmente
aprobados y sélo se indican como uso compasivo. Dentro de las manifestaciones cutaneas descritas
con estas terapias se encuentran la queilitis angular, xerosis, foliculitis y pelo mas fino, como en nuestra
paciente, ademas de erupciones acneiformes, dermatitis seborreica y paroniquia. Las caracteristicas de
los cambios en el cabello no se han clasificado hasta la fecha, por lo que tras realizar una busqueda en
la literatura publicada hasta la fecha este seria el primer caso que describe los hallazgos microscopicos
de esta manifestacion.

BIBLIOGRAFIA
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P-52 MUCINOSIS FOLICULAR EN LA INFANCIA
R. Carrascosa de Lome', B. Sanchez', M. Valdivielso-Ramos', M. Martin', S. Alonso?, P. De la Cueva'

1) Dermatologia, Hospital Infanta Leonor 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Infanta Leonor

INTRODUCCION

La mucinosis folicular se define como el acimulo de mucina dentro del epitelio folicular y de las
glandulas sebaceas. Clinicamente se caracteriza por la presencia de una o varias placas eritematosas,
descamativas, ligeramente infiltradas y de bordes bien definidos. Puede asociar alopecia de tipo no
cicatricial, si afecta a areas pilosas, y prominencia folicular. Las localizaciones mas frecuentemente
afectadas son la cabezay el cuello.

Se presenta un caso de mucinosis folicular en la infancia.

CASO CLiNICO

Varén de 12 afios de edad, sin antecedentes personales de interés, que consultaba por la aparicidén hacia
3 meses de una lesion asintomatica en la mejilla derecha. En la exploracion fisica presentaba una placa
eritematosa, de morfologia ovalada y bordes bien definidos, de 25x35mm, ligeramente infiltrada a la
palpacion y con descamacion fina en superficie, localizada en la mejilla derecha. No se apreciaba clara
alopecia ni prominencia folicular.

RESULTADOS

Inicialmente ante la sospecha de unatifiafacial se solicité raspado con KOH y cultivoy se pautd tratamiento
con terbinafina topicay oral. Ante la negatividad de las pruebas solicitadas y la ausencia de mejoria clinica
se realizd una biopsia cutanea. Esta mostrd depoésitos de mucina en el interior del epitelio folicular y un
infiltrado inflamatorio perifolicular compuesto por linfocitos, histiocitos y eosinofilos. ELinmunofenotipo
de los linfocitos perifoliculares mostré positividad para CD3, CD4, CD5 y CD8 con pérdida de expresion
de CD7 y CD2. Con todo ello se diagnosticd de mucinosis folicular. Se solicitd una analitica general que
fue normal y el estudio del reordenamiento del TCR que esta aun pendiente. Actualmente el paciente
estd en tratamiento con propionato de fluticasona en crema 2 veces al dia con mejoria clinica.

DISCUSION

La mucinosis folicular es una enfermedad infrecuente en la infancia. A esta edad suele tener un curso
benigno, con un prondstico excelente, ya que, en la mayoria de los casos, al igual que en el nuestro, no se
asocia a ninguin proceso patolégico concomitante. Aunque tiene tendencia a resolverse espontaneamente
en varios meses-anos, es fundamental el seguimiento a medio-largo plazo de estos pacientes para realizar
un correcto despistaje de procesos linfoproliferativos, en especial el desarrollo de micosis fungoide.
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P-53 RETRONIQUIA EN DOS ADOLESCENTES: UNA FORMA POCO CONOCIDA DE PARONIQUIA

E. Vergara de Caso', |. Poveda Montoya' , D. Romero Pérez', L. Schneller-Pavelescu Apetrei' , P. Alvarez
Chinchilla', B. Encabo Duran', I. Betlloch Mas'

1) Dermatologia médico quirurgica y Venereologia, Hospital General Universitario de Alicante - Instituto de investigacion sanitaria
y biomédica de Alicante (ISABIAL)

INTRODUCCION

La retroniquia es una forma de onicocriptosis en que la ldmina ungueal se encarna en el pliegue ungueal
proximal, produciendo una paroniquia cronica Afecta caracteristicamente al primer dedo del pie y el
retraso en su diagnostico lleva a innecesarios ciclos antibidticos, complicaciones infecciosas y malestar
prolongado. Presentamos 2 casos de retroniquia en dos mujeres adolescentes, uno unilateral y el otro
bilateral, ambos con diagndstico tardio.

CASO CLiNICO

Caso 1

Nifla de 14 afios que consultd por dolor en el 12 dedo de pie izquierdo de 2 meses de evolucion tratada con
antibidticos orales y tépicos sin éxito. No presentaba antecedente de traumatismo, practica de deporte
ni uso de calzado ajustado. A la exploracién se objetivaron signos inflamatorios en el pliegue ungueal
proximal. En el estudio ecografico y en la radiografia se aprecié inflamacion de partes blandas y una imagen
radiolUcida en la cortical de la primera falange, sugestiva de osteomielitis. La paciente fue hospitalizada
y tratada con cefazolina intravenosa. El cultivo cutaneo fue positivo para Pseudomonas aeruginosa. Se
inicid ciprofloxacino intravenoso y al no mostrar mejoria, se realizé una avulsion ungueal, durante la cual
se extirp6 un fragmento ungueal no dependiente de la lamina, subyacente al pliegue ungueal proximal.

Caso 2

Nifla de 16 afios referida por dolor e inflamacion del pliegue ungueal proximal del primer dedo de
ambos pies de 6 meses de evolucién, refractario a antibiéticos. Como Unico factor de riesgo, era
deportista. La radiografia descarté afectacion o6sea. El cultivo fue positivo para Staphylococcus
lugdunensis y Corynebacterium striatum, se instaurd tratamiento con ciprofloxacino y ante la falta de
mejoria, se realizé avulsién de la ldmina ungueal, extrirpandose un fragmento ungueal subyacente a
ambos pliegues ungueales proximales.

RESULTADOS

En ambos casos se establecio el diagndstico de retroniquia.

A los dos dias de la avulsion, las dos pacientes presentaron una resolucién total de los sintomas. En
el primer caso, debido a la osteomielitis, se completd tratamiento antibidtico. En el seguimiento, no
experimentaron recaidas y se observé un crecimiento normal de la ldmina ungueal.

DISCUSION

La retroniquia, es un trastorno poco frecuente, producido por micro-traumatirmos repetidos y el uso
de calzado ajustado. En su patogenia se genera separacion entre la lamina ungueal y la matriz, la
ufia comienza a crecer bajo la antigua, empujando esta ultima hacia arriba y atras, lo que lleva a la
encarnacién de esta y a la inflamacién en el pliegue ungueal proximal.

Es mas frecuente la afectacion unilateral del primer dedo del pie, aunque puede ser bilateral. Esta
condicion es mas frecuente en mujeres jovenes.

El diagnostico se basa en la clinica de paroniquia crénica, con exudado en el pliegue proximal, interrupcion
del crecimiento ungueal, coloracion amarillenta del pliegue ungueal y aumento de curvatura en el eje
longitudinal. Hasta ahora no se ha descrito osteomielitis como en nuestro primer caso.

Aunque en nuestro primer caso la ecografia no fue diagndstica, esta prueba suele ser confirmatoria,
demostrando la anomalia anatémica. El tratamiento de eleccion es quirurgico, con la avulsion de la
ldmina ungueal y del fragmento ungueal proximal encarnado.

BIBLIOGRAFIA
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P-54 SIGNO DE HUTCHINSON TRAS REALIZACION DE BIOPSIA DE MATRIZ UNGUEAL

L. Campos Mufioz', C. Carranza Romero', C. Soto Beauregard, 2, N. Diez-Cabellero Pascual', A. Conde
Taboada,', E. Lopez Bran!

1) Dermatologia, Hospital Clinico San Carlos 2) Cirugia Pediatrica, Hospital Clinico San Carlos

INTRODUCCION

El signo de Hutchinson se presenta en lesiones pigmentadas ungueales y consiste en la extension del
pigmento de la ldmina ungueal hasta el pliegue proximal y la piel periungueal. Aunque es un signo de
alarma que debe hacer sospechar melanoma y que hace recomendable la realizacion de una biopsia,
puede presentarse en lesiones benignas como nevus melanociticos.

CASO CLiNICO

Paciente mujer de origen chino de 18 meses de edad que consulta por presentar una lesién pigmentada
marrdén negruzca en la primera uia de la mano derecha, de aparicion a los 3 meses de vida, que habia ido
aumentando progresivamente. Clinicamente presentaba una banda marrén oscura longitudinal en la ufia.
Con dermatoscopia de luz polarizada observamos bandas de pigmento marrén regulares y homogéneas
plantedndose actitud conservadora y revisiones periodicas con dermatoscopia digital. A los 11 meses de la
consulta inicial la banda habia aumentado de tamafio y de intensidad, presentando ademas fractura de la
ldmina ungueal distal. Se decide realizar biopsia de la matriz ungueal con diagndstico de nevus compuesto.
La paciente no volvid a consultar hasta pasado un afo; en ese momento apreciamos una pigmentacién
completa del pliegue ungueal y signo de Hutchinson positivo en la zona de la biopsia previa.

RESULTADOS
Se realiza extirpacion completa del aparato ungueal con el resultado histologico de nevus juntural.
Actualmente la paciente continla en seguimiento, sin recurrencia de la melanoniquia.

DISCUSION

El signo de Hutchinson consiste en la extension del pigmento de la lamina ungueal hasta el pliegue proximaly la
piel periungueal. Aunque es un signo de alarma que debe hacer sospechar melanomay que hace recomendable
la realizacion de una biopsia, puede presentarse en lesiones benignas como nevus melanociticos.

La melanoniquia longitudinal en nifios es muy raro que se asocie a malignidad. En una serie de 30 nifios
con melanoniquia longitudinal, solo 5 presentaron hiperplasia de melanocitos con atipia, y son muy
escasos los casos descritos de melanoma ungueal en nifios (13 casos). En cualquier caso, hay algunos
datos que hacen recomendable la biopsia de una melanoniquia en un nifio: pigmentacion asociada a
distrofia ungueal, signo de Hutchinton, caracteristicas dermatoscopicas irregulares (bandas irregulares o
pigmentacion irregular), cambios bruscos en la pigmentacion o la forma, o bandas muy anchas.
Presentamos el caso de una paciente pediatrica que presentd una lesion ungueal pigmentada con signo
de Hutchinton positivo tras la realizacion de una primera biopsia de matriz ungueal, con resultado
histolégico de nevus juntural.
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P-55 SINDROME DE COWDEN: LA IMPORTANCIA DE LA EXPLORACION ORAL EN DERMATOLOGIA PEDIATRICA

A. Arnandis Mufioz' , MA. Gonzalez Ensefiat', V. Fatsini Blanch', C. Prat Torres', A. Vicente Villa'

1) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu. Universidad de Barcelona

INTRODUCCION

El sindrome de Cowden (SC) es un sindrome de cancer hereditario que se trasmite de forma autosémica
dominante. Se caracteriza por la aparicién de multiples hamartomasy neoplasias derivadas del ectodermo,
mesodermo y endodermo pudiendo afectar a multiples érganos y aumenta el riesgo de desarrollar
neoplasias internas. Presentamos dos casos clinicos para destacar la importancia de la exploracion oral
en el diagnostico de esta patologia.

CASO CLiNICO

Caso 1

Niflo de 10 afios, con antecedentes personales de sindrome de ALPS y macrocefalia en estudio. Como
antecedentes familiares, su madre estaba diagnosticada de mastopatia fibroquistica. Fue remitido a
la consulta para valoracion de varias papulas cutaneas, color piel normal en los dedos de las manos y
plantas de los pies. El estudio histopatologico fue compatible con neuromas. Con la sospecha clinica de
un posible SC, se solicitd el estudio de genética molecular que confirmé la mutacion en el gen PTEN;
siendo este negativo en sus progenitores. Ante los nuevos hallazgos, en la posterior visita se realiz6 la
exploracion de la cavidad oral observandose multiples papulas en encias superiores, inferiores y mucosa
yugal izquierda.

Caso 2

Nifo de 4 afos, con antecedentes de macrocefalia e hidrocefalia de causa desconocida. Era portador
de una derivacion ventriculo-peritoneal y presentaba buen desarrollo psicomotor. Es remitido a nuestra
consulta para valoracion de unas papulas queratdsicas con centro deprimido, color piel en palmasy plantas
que habian sido previamente orientadas y tratadas como una queratodermia punctata. Ante la sospecha
de un SC, se realizé la exploraciéon de la cavidad oral observandose nuevamente papulas, formando un
empedrado a nivel de las encias. Por lo cual se solicitd el estudio genético, identificandose una mutacion
en el gen PTEN. En este segundo caso, los progenitores tampoco eran portadores de la mutacion.

DISCUSION

El SC es causado por mutaciones germinales en el gen PTEN y ha sido incluido dentro del concepto
“PTEN hamartoma-tumour sindrome” (PHTS). Los signos mucocutaneos estan presentes en mas del 90%
de los pacientes a los 20 afios y en el 98% a los 30 afios. El diagndstico es clinico, se basa en los criterios
de 2015, revisados por National Comprehensive Cancer Network. Se incluyen como criterios diagnosticos
mayores los triquilemomas multiples, queratosis acrales (pits y/o papulas hiperqueratdsicas), neuromas
mucocutaneos, papilomatosis oral, pigmentacion macular del glande. Presentamos dos casos controlados
en nuestro hospital por macrocefalia de origen desconocido siendo los hallazgos dermatolégicos los
que conducen al diagnostico del SC. Es importante llevar a cabo un diagnéstico precoz y un correcto
seguimiento debido al alto riesgo que tienen de desarrollar tumores malignos. Queremos destacar que
habitualmente la exploracion oral no se incluye en la practica diaria 'y en estos casos hubiese conducido
de forma mas precoz al diagnodstico.

BIBLIOGRAFIA
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P-56 NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1: PRESENTACION DE DOS CASOS

M. Pico Valimafia', MA. Romero Cabrera', E. Baquero Sanchez', P. Martin Carrasco', A. Gonzalez Cabrerizo’,
JC. Armario Hita', D. Del Ojo Cordero’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Puerto Real

INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o Enfermedad de Von Recklinghausen es el sindrome neurocutaneo
mas frecuente. El locus genético se identifico en 1987 en el cromosoma 17 en el gen de la neurofibromina.
Es de herencia autosémica dominante, pero la mitad de los casos son esporadicos o de novo, y carecen
de antecedentes familiares de la enfermedad. Pertenece al grupo de las RASopatias. Puede afectar
a practicamente todos los 6rganos y sistemas, y provocar trastornos del aprendizaje y problemas
oftalmolégicos, neurolégicos, ortopédicos, cardiovasculares y tumorales.

CASO CLiNICO

Caso 1
Nifio de 5 afios con antecedentes familiares en la rama paterna de NF1, con mUltiples manchas café con
leche, signo de Crowe y convulsiones febriles.

Caso 2
Nifla de 4 afios con glaucoma primario unilateral congénito del ojo izquierdo y posterior aparicién
de manchas café con leche a los 2 afios de edad, y sin antecedentes familiares de NF1.

RESULTADOS

Caso 1
Se realiza estudio genético, y se detecta en heterocigosis la variante c.4717delinsAAA (p.Tyr1573Lysfs*31)
en el gen NF1 no descrita hasta la fecha en la literatura.

Caso 2
Se realiza estudio genético encontrandoen heterocigosis la mutacion ¢.3827G-A (p.Arg1276G1n) en el gen NF1.

DISCUSION

Aunque en la actualidad el diagnostico de esta enfermedad sigue siendo fundamentalmente clinico,
aportamos un caso en el que se detecta una nueva mutacion genética no descrita hasta la fecha.

El glaucoma primario congénito unilateral afecta al 1% de pacientes con NF1. Creemos que puede ser
considerado un signo precoz asociado a NF1, y ayudar a un diagndstico temprano de la enfermedad. Es
fundamental el consejo a los familiares sobre este tipo de glaucoma para iniciar un tratamiento lo antes
posible e intentar evitar la pérdida de vision del ojo afectado.

BIBLIOGRAFIA
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P-57 NEUROFIBROMATOSIS. REVISION DE CASUISTICA

S. Santos Alarcon', F. Benavente Villegas' , M. Garcia Briz' , L. Moneva Leniz', E. Sanchez Martinez', C.
Sanchis Sanchez', A. Fuertes Prosper', A. Mateu Puchades'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Doctor Peset. Valencia

INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 1 es el sindrome neurocutaneo mas frecuente con aproximadamente 1 caso
cada 3000 nacimientos. Se caracteriza por la presencia de manchas café con leche, efélides axilares e
inguinales, nédulos de Lisch en el iris, neurofibromas cutaneos y, en ocasiones, gliomas de via optica y
displasias 6seas. Pese a su frecuencia, existen pocas series de pacientes descritas en la literatura, de
seguimiento de la morbimortalidad asociada.

CASO CLiNICO

Se realizé un estudio observacional retrospectivo en forma de serie de casos clinicos, valorando casos
con diagnodstico clinico o genético de NF-1 pediatricos y casos con sélo 1 criterio NIH. Se incluyeron
pacientes que consultaron en nuestro servicio, desde 1 de enero de 2008 hasta 28 de febrero de 2017.
Se analizaron variables clinicas y variables diagndsticas, con el fin de valorar si es necesario solicitar
exploracion oftalmoldgica y/o RM aun si no se cumple criterio de Manchas café con leche (MCCL) de NIH
del todo, o en pacientes que cumplen otro criterio NIH, con el fin de valorar un diagndstico precoz de la
misma y valorar su comorbilidad asociadas.

RESULTADOS

Se obtuvo 77 pacientes pediatricos en seguimiento por Manchas Café con Leche (1 a 5 manchas tipicas),
El seguimiento habitual de nuestro servicio, es solicitar un fondo de ojo, si hay al menos 3 MCCL, y una
RM si hay al menos 5 MCCL. No se observé adelanto diagndstico hacia NF1 ni comorbilidades asociadas.
Se obtuvo 22 pacientes pediatricos en seguimiento por 1 criterio NIH, 1 paciente con NF plexiforme
congénito y 21 pacientes con el criterio de MCCL. En estos pacientes se habia solicitado fondo de ojo y
RM. No se observd adelanto diagnostico hacia NF1 ni comorbilidades asociadas. Estos pacientes tuvieron
un tiempo medio de seguimiento de 11 afos.

Ademas, se obtuvo 27 casos pediatricos de NF-1. La media de seguimiento fue de 14 afos. Se observod
una media edad de diagnodstico de NF-1 (si cumplian criterio MCCL y Efélides de 3,3 afos, inferior a la
literatura, esto se explica porque en nuestra serie existia un adelanto precoz por deteccidén precoz de
efélides. Se observd una baja incidencia de nddulos de Lisch y de NF plexiformes con respecto a la
literatura, explicable por no utilizar de rutina la tomografia 6ptica de coherencia ni la RM corporal. Con
respecto a las comorbilidades de este grupo, la neuroldgica fue la mas frecuente, siendo el grupo de
trastornos del aprendizaje el mas frecuente (25,9%). Se correlaciono el presentar trastorno de aprendizaje
con la presencia de hipercaptaciones en secuencias T2 de RM, sin hallar significacion estadistica. No se
observaron casos de patologia oncoldgica, salvo una incidencia similar de Gliomas de via dptica.

DISCUSION

Existe actual controversia entre diferentes autores y diferentes especialistas, con respecto al manejo y
seguimiento de los pacientes con diagndstico de neurofibromatosis. Son necesarios estudios con mayor
numero de poblacion, con el fin de evidenciar la posible morbimortalidad asociada con la neurofibromatosis.

BIBLIOGRAFIA

1. Huson SM, Harper PS, Compston DA. Von Recklinghausen neurofibromatosis. A clinical and population
study in south-east Wales. Brain 1988;111 ( Pt 6):1355-1381.
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P-58 EPIDERMOLISIS BULLOSA DISTROFICA RECESIVAYY EMBARAZO: PRESENTACION DE DOS CASOS

R. Maseda Pedrero', F. Boria Alegre? , D. Nieto Rodriguez', J. M. Rueda Carnero', A. |. Rodriguez Bandera'
, M. Feito Rodriguez? , M. De la Calle Fernandez Miranda', R. De Lucas Laguna'

1) Dermatologia, Hospital Universitario La Paz 2) Ginecologia, Hospital Universitario La Paz

INTRODUCCION

La epidermolisis bullosa distrofica es una enfermedad hereditaria rara debida a mutaciones del gen COL7AT. Su
variante recesiva (EBDR) se caracteriza por una marcada disminucion o ausencia completa de colageno tipo VIl
(C7), que da lugar a una marcada fragilidad de la piel y las mucosas, desencadenando la formacion de ampollas de
forma espontanea o en respuesta a minimos traumatismos. Son muy pocos los casos descritos de esta enfermedad
en embarazadas debida a la gran morbilidad que presentan estas mujeres. A continuacion, exponemos dos casos
de gestantes con EBDR y su manejo en la Unidad de obstetricia de alto riesgo de nuestro hospital.

CASO CLiNICO

Caso 1

Mujer de 40 afios con EBDR severa generalizada. Su pareja estaba afecta de retinosis pigmentaria. En el estudio
molecular del gen COL7A1, realizado mediante secuenciacion directa, se demostraron dos mutaciones en
heterocigosis, en los exones 34 y 80 del gen COL7AT. La gestacion fue conseguida mediante fecundacion in vitro (FIV)
con ovocitos y semen propios, por incapacidad de mantener relaciones sexuales debido a una estenosis vaginal.
En la amniocentesis en la semana 15 se descarté EBDR fetal. En las ecografias de control, se diagnosticé un feto
pequeio para la edad gestacional desde la semana 32, sin repercusion hemodinamica. Se realizé una cesarea por
estenosis vaginal en semana 37+4, naciendo una mujer de 2200 gramos (p8), no afectada de EBDR. El postoperatorio
transcurrié sin incidencias, consiguiendo la reepitelizacion completa de la herida quirurgica a las pocas semanas.

Caso 2

Mujer de 25 afos con EBDR. En el estudio genético, se identificaron dos mutaciones en heterocigosis:
la mutacion materna, denominada p.R2008C, identificada en el exdn 73 del gen COL7A1, y la mutacion
paterna, denominada p.R1730X, identificada en el exon 58 del gen COL7A1. Como antecedentes, habia
tenido una gestacion previa controlada en otro hospital con amenaza de parto prematuro en la semana
30, y cesarea en la semana 34 de gestacion. La gestacién actual habia sido espontanea. Se realizd
una cesarea por estenosis vaginal en la semana 36+2, naciendo una mujer sana de 2980 gramos. El
postoperatorio transcurrid sin incidencias, siendo posible realizar lactancia materna desde el primer dia.

RESULTADOS

En el caso de nuestras pacientes, en ambas se demostré mutaciones en el gen COL7A1, gracias a lo
cual, fue posible realizar el diagndstico prenatal mediante amniocentesis en una de ellas.Asi pues,
el asesoramiento o consejo genético en estas pacientes es fundamental. Para ello, hemos de tener
en cuenta que al ser una enfermedad recesiva Unicamente serda necesario el diagnostico prenatal o
preimplantacional en el caso de que haya sospecha de estado de portador en la pareja.

DISCUSION

A pesar de la escasa literatura existente sobre el tema, todo parece indicar que, a pesar de relacionarse con
un mayor numero de complicaciones maternas, la EBDR no es una contraindicacion para la gestacion. En
nuestra experiencia, con un control estricto del embarazo, ambas gestaciones fueron llevadas a término sin
complicaciones mayores para la madre o el feto. A pesar de haberse descrito partos vaginales en gestantes
con EBDR sin incidencias, la eleccién de la via del parto debe ser individualizada segun las condiciones de cada
paciente. En el caso de nuestras gestantes, debido a la estenosis vaginal que ambas padecian, se optd por cesarea
programada. Sin embargo, en casos de pacientes sin afectacion vaginal, y en ausencia de otras comorbilidades
que contraindiquen el parto vaginal, éste podria ser una opcion a valorar a la hora de finalizar la gestacion.
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P-59 PUSTULOSIS EXANTEMATICA, FOLICULITIS POR SAMR Y ERITEMA MULTIFORME

R. Alfonso Alberola' , M. Perez Crespo’, L. Cuesta Montero', M. Leiva Salinas’, J. Mataix Diaz!

1) Dermatologia, Hospital Marina Baixa. la Vilajoiosa

INTRODUCCION

La pustulosis exantematica aguda generalizada(PEAG) es un areaccion adversa a medicamentos, pero
tambien se ha descrito asociada a cuadros infecciosos, virales y bacterianos.

Presentamos el caso de una nifla de 3 afios con una infeccion por mycoplasma pneumoniae, que debutd
con un cuadro de PEAG y de forma concatenada desarrollé un eritema multiforme.

CASO CLiNICO

Nos consultan desde pediatria por una nifia de 3 afios de edad, ingresada por fiebre y exantema de 3
dias de evolucién. Como antecedente refiere ingesta de Augmentine® en los 4 dias previos al ingreso por
sospecha de faringoamigdalitis.

Al explorarla se aprecia un cuadro de exantema pustuloso de predominio facial, tronco y pliegues,
acompafado de fiebre y mal estado general. Ante la sospecha clinica de PEAG vs psoriasis pustuloso, se
suspende el farmaco y se comienza tratamiento con corticoides mas antibioticos topicos. y se solicitan
serologias para virus exantematicos y mycoplasma, lograndose a los 3 dias una mejoria del cuadro
cutaneo, pero no de su estado general.

Al 4¢ dia aparecen nuevas pustulas ahora de mayor tamafio, afectando solo a mmss y mmiiy claro predominio
folicular. Se toma muestra cultivo y se realiza bx punch de una de las lesiones. En el cultivo crece un
estafilococo aureus meticilin resistente y la biopsia la informan de foliculitis aguda. Se aisla a la paciente
y se comienza tratamiento con daptomicina mas cefuroximay 24 horas mas tarde se aflade claritromicina.
Al 32 dia de tratamiento antibiético, el cuadro cambia por completo apareciendo lesiones generalizadas
de eritema multiforme sin afectacion de mucosas, se supende daptomicina y cefuroxima y se comienza
tratamiento con corticoides orales, manteniendose el macrélida ya que recibimos resultado de serologia
positiva para mycoplasma pneumoniae, siendo las restantes negativas.

El cuadro se resolvié en los siguientes 5 dias con una descamacion generalizada.

RESULTADOS

Los cuadros cutaneos que con mas frecuencia se asocian a infeccion por mycoplasma pneumoniae son
el exantema maculo-papular, el eritema nodoso, la urticaria, el eritema multiforme y el sindrome de
Stevens-Johnson, considerando a esta bacteria como la “gran simuladora” tanto en patologia cutanea
como respiratoria. En el caso de la PEAG, la asociacién a mycoplasma pneumoniae solo la hemos
encontrado en 2 publicaciones.

DISCUSION

Aunque no podemos demostrar de forma categorica que panto la PEAG comoo el eritema multiforme
fueran manifestaciones de la infeccion por mycoplasma, tampoco nos parece descabellada dicha
interpretacién.

BIBLIORAFIA

1. Sidorff A, Dunant A, Viboud C, Halevy S, Bavinck JN, Naldi L, et al. Risk factors for acute generalized
exanthematous pustulosis-results of a multinational case-control study. Br J Dermatol 2007; 157:989-96.

2. Navarrete-Dechent C, Curi-Tuma M, Mol-Manzur C, Dossi MT, Manriquez JJ, Gonzalez S y Fich F.
Pustulosis exantematica aguda generalizada asociada a Mycoplasma pneumoniae: reporte de un
caso. Rev Chil Infectol. Vol 33 n? 1. Santiago feb 2016.

AGO



=

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

é.""ﬂ' Reunién del Grupo Espaiiol de Dermatologia Pediatrica

d

P-60 TINEA CORPORIS POR UN TRICHOPHYTUN VIOLACEUM: UN PATOGENO EMERGENTE

S. Fernandez Alonso', A. Arana Raja', L. Bagazgoitia Saez de Vicuia', B. Pérez Garcia'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Ramdn y Cajal

INTRODUCCION

Las dermatofitosis constituyen en la actualidad una patologia dermatoldgica frecuente causada por
distintos tipos de hongos.

La distribucién geografica de estos dermatofitoses variable en funcién de varios factores, tales como
el tipo de vida,condiciones socioecondmicas, sanitarias, climaticas, etc.., existiendo especies de amplia
distribucion mundial y otras restringidas a zonas definidas.

Los viajes a zonas endémicas, la inmigracién y la adopcion internacional han contribuido a la aparicién
o el resurgimiento de especies de hongos antropofilicos en nuestra area geografica, concretamente
Trichophyton violaceum, endémico en grupos étnicos que viven en paises mediterraneos, norte de Africa,
Turquia, Grecia, antigua Yugoslavia y Centroamérica.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un paciente de 13 afios de edad que acude al Servicio de Urgencias de nuestro hospital
por presentar en la regicon cervical posterior una lesion ligeramente pruriginosa de 10 dias de evolucion.

El paciente residia en Espafia desde hacia afios, es de origen marroqui. Habia viajado a su pais hacia unos
meses, y recibia visitas de familiares con relativa frecuencia.

A la exploracion fisica destaca una placa de morfologia anular, de coloracién eritematoviolacea, con
descamacién en la superficie, de predominio periférico.

RESULTADOS

Ante la sospecha de una dermatofitosis se recogieron escamas de la superficie de la lesién y se pautd
tratamiento empirico con la asociacion de betametasona y cotrimazol.

A las 3 semanas fue revisado en las consultas externas del hospital, apreciandose mejoria parcial de la
lesién. En el cultivo en medio de Sabouraud-cloranfenicol-actidiona, se aislé un hongo que se identifico
segun sus caracteristicas macro y microscépicas como T.violaceum. Se pauto tratamiento con terbinafinal
oral, a dosis de 250 mg/diadurante 4 semanas, con resolucion completa.

DISCUSION

El interés de este caso radica en la poca frecuencia de T.iolaceum en Espafia ; se trata de una especie
antropofilica, rara en Europa Occidental,América del Norte y Escandinavia. Se han descrito dermatofitosis
causadas por el T.violaceum, pero en la mayoria de casos aparece como agente etioldgico de tinea capitis
o tinea corporis en areas endémicas del norte de Africa, América del Sur y Europa del Este. En Espafia,
como en otros paises del area mediterranea, su prevalencia fue importante en el pasado.

Elfendmeno de la movilidad humana, que incluye la inmigracion, la adopcion y los viajes internacionales,
supone una nueva realidad en el contexto sanitario, lo que obliga a profundizar en un mayor conocimiento
de patologias importadas y nuevos agentes etioldgicos infecciosos. Este es el caso de Twiolaceum, un
patégeno emergente en nuestra area geografica.

BIBLIOGRAFIA
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NODULO DE ORF ASOCIADO A ERUPCION TIPO ERITEMA MULTIFORME

L. Noguera-Morel' , A. Lopez-Cedefio’ , N. Kndpfel', I. Colmenero? , E. Pérez-Pastrana® , A. Hernandez-
Martin', A. Torrelo'

1) Dermatologia, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus de Madrid 2) Anatomia Patolégica, Hospital Infantil Universitario Nifio
Jesus de Madrid 3) Microscopia Electrénica, Centro Nacional de Microbiologia, Instituto de Salud Carlos Il

INTRODUCCION
El nédulo de Orf es una enfermedad cutdnea zoondtica generada por parapoxvirus (1).

CASO CLiNICO

Nifio de 6 afios, sin antecedentes personales de interés que acude a consulta por una lesion nodular
costrosa en cara lateral del 2do dedo de la mano izquierda de 2 semanas de evolucion, se encontraba en
tratamiento con amoxicilina-clavulanico oral por indicacion de su médico de atencion primaria. Ademas
de la lesion 4 dias antes de su consulta en nuestro servicio presentd una erupcion constituida por placas
eritemato-edematosas dianiformes en el dorso de las manos y extremidades inferiores compatible con
eritema multiforme. Re-interrogado referia contacto con animales de granja (cabras y ovejas).

RESULTADOS

Se realizd un afeitado del ndédulo del dedo que demostré la presencia de una epidermis con
acantosis y extensa necrosis con ocasionales células mostrando balonizacion y cuerpos de inclusion
intracitoplasmaticos. Con microscopia electréonica se observd la presencia de particulas de la familia
Parapoxviridae (Orf). El diagndstico final fue de infeccion por poxvirus compatible con Orf asociado
a erupcion tipo eritema multiforme. No se instaurd ningun tratamiento y las lesiones se resolvieron
espontaneamente en 3 semanas.

DISCUSION

El nédulo de Orf es una zoonosis causada por parapoxvirus, un virus de ADN bicatenario que prevalece
entre las comunidades ganaderas. Los huéspedes principales son las ovejas y cabras, pero los humanos
pueden infectarse a través de la piel erosionada o con heridas por contacto con la boca de un animal
infectado o fomites contaminados. La enfermedad en los humanos tiende a ser benigna y autolimitada.
Comunmente se manifiesta como una pequefa Ulcera o nodulo en la mano o el dedo. El eritema
multiforme esta descrito como una complicacion comun de esta infeccion desde 1975(2).

El nédulo habitualmente cura espontdneamente dentro de 6 a 8 semanas, pero deja tejido cicatricial. En
los casos no complicados, es suficiente con realizar curas y utilizar medicamentos antiinflamatorios no
esteroideos para minimizar el dolor y la inflamacién (3).

BIBLIOGRAFIA
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P-62 MACULAS VIOLACEAS EN TRONCO Y LESIONES EN PESTANAS COMO INDICADOR

DE INFESTACION POR LADILLAS
C. Gomez Fernandez', C. Duran Vian', R. Casado Casuso? , M. Drake Monfort', M. Gonzalez Lépez’

1) Dermatologia, Hospital Univeristario Marqués de Valdecilla 2) Pediatria, Servicio Cantabro de Salud

INTRODUCCION

Tanto la parasitacion de las pestafias por Phtirus pubis como las lesiones cutaneas que produce el
parasito no se encuentra de manera frecuente en la practica clinica habitual. Presentamos un caso en el
que confluyeron ambos hallazgos.

CASO CLiNICO

Paciente de 4 afios de edad con antecedente personal de bronquiolitis y dermatitis atépica leve por los
que no recibia tratamiento habitual. Acudié derivado para valoracion de maculas en tronco de 1,5 meses
de evolucion con leve sensacion de prurito asociado. El paciente se mostraba colaborador y sin mostrar
reticencias a la exploracion fisica.

En la exploracion fisica se apreciaban manchas y maculas de tonalidades violacea y parduzca
distribuidas de manera aleatoria por el tronco. Ademas, a nivel dorsal destacaban unas estructuras de
coloracién negruzca que a mayor detalle eran compatibles con parasitos que también se encontraron
en el abdomen y, en gran numero, en el cuero cabelludo. Se evidenciaron igualmente unas estructuras
tubulares blanquecinas adheridas a las pestafias. Debido a estos hallazgos, se tomd muestra para
estudio microbiolégico de una de las formas adultas adheridas al vello corporal que resulté compatible
con Pthirus pubis.

Se inicid tratamiento con locion de Permetrina al 1% y Butéxido de piperonilo en el tronco y vaselina en
las lesiones de las pestafias con resolucion clinica. Se reinterrogd a la familia y se constatd que un primo
de 6 afos del paciente presentd en los meses previos lesiones similares en el tronco y en las pestafias
pero que no llegaron a ser filiadas.

El caso se puso en conocimiento de los servicios sociales locales que actualmente mantienen en
seguimiento al paciente y a su familia.

RESULTADOS

Pthitus pubis (P. Pubis), también conocido como ladilla, tiene predileccion por afectar zonas de vello
grueso siendo el género de piojos que mas frecuentemente se relaciona con la afectacién de las pestaias.
Esta localizacién es mas frecuente en la poblacion infantil que en adultos por no existir vello grueso a
edades tempranas.

Una lesién caracteristica de la infestacion por P.pubis son las maculas ceruleas que son lesiones azuladas
que tipicamente se localizan en la zona genital pero pueden aparecer en térax y abdomen si estas zonas
han sido invadidas por el parasito. Se producen por un pigmento que produce el microorganismo al picar
y se deriva de la hemoglobina de la sangre del ser humano.

DISCUSION

Ante el diagnostico de phthiriasis pubis en poblacion infantil se debe descartar la existencia de abuso
sexual, aunque puede existir un contagio directo no sexual con familiares o cuidadores infestados. En
nuestro caso la afectacion de las pestafias fue un elemento clave para la sospecha de infestacion por
P.pubis. En la literatura se describen las maculas ceruleas como caracteristicas de la afectacion por
este parasito, pero, en la revision bibliografica realizada, no hemos identificado casuistica infantil con
maculas tan extensas como el caso que presentamos. Por ello, consideramos relevante que el pediatra
y dermatodlogo pediatrico conozca esta entidad para un diagndstico temprano y certero.

BIBLIOGRAFIA
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P-63 NO ES ARTROPATIA TODO LO QUE PARECE

M. Churruca Grijelmo’ , S. Tabbara Carrascosa' , H. Cembrero Saralegui' , M. Martinez Garcia' , E. Fernandez
Cogolludo', A. Aguilar Martinez', A. Imberndn Moya' , M. Martinez Pérez', E. Vargas Laguna', M.A. Gallego Valdés'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Severo Ochoa

INTRODUCCION

La onicomicosis es la onicopatia mas frecuente. La prevalencia de onicomicosis en nifios esta entre el
0.2% al 2.6%, con una ratio de 1:30 respecto a la de los adultos. A pesar de ser una enfermedad benigna,
la poca especificidad de sus signos dificulta en ocasiones su diagndstico.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia de 13 afios con antecedentes personales de coxartritis derecha y
artritis de metacarpofalangicas a los 9 meses de edad que consultd por unas lesiones ungueales de mas
de 1 afo de evolucidn. A la exploracion se observaba onicolisis de la lamina ungueal de 19, 32 y 42 dedos
de la mano derecha.

RESULTADOS

Una analitica sanguinea no mostraba alteraciones en la bioquimica, inmunoglubulinas, EEF, C3, C4 y
coagulacion. Sin embargo, se objetivaron unos ANA positivos a titulo 1/640 con patrén homogéneo
moteado y unos anti DNA negativos. Ante la sospecha de artropatia ungueal de origen psoriasico se
solicitd un HLA-B27 que fue negativo. Ademas, se realizd una radiografia de ambas manos en la que no
se observaron signos de artritis y un raspado ungueal para cultivo de hongos aislandose Trichophyton
rubrum y Candida parapsilosis, lo que finalmente determind el diagndstico de onicomicosis. Se pautd
Itraconazol 400 mg semanales durante 4 semanas, con resolucion completa de las lesiones.

DISCUSION

La onicomicosis es una infeccion de la ufia causada por hongos dermatofitos, no dermatofitos o levaduras
y representa aproximadamente un 50% de las causas de onicopatia. Este es un caso relevante debido a
la edad del paciente, la localizacion y el tiempo de evolucion de las lesiones.

Clasicamente se ha considerado que tiene una escasa prevalencia en la poblacién pediatrica,
probablemente debido a estos factores: crecimiento mas rapido de las ufias, menor superficie ungueal
susceptible de ser infectada, menos traumatismos acumulados, y menor exposicion ambiental a
vestuarios y duchas publicas que albergan altas densidades de hifas y esporas infecciosas. Sin embargo,
en la ultima década se ha detectado un aumento en su incidencia postulando que este se debe a: mayor
uso de calzado estrecho, aumento del numero de pacientes inmunodeprimidos y mayor empleo de
taquillas comunitarias. Las ufias de los pies son las que mas se afectan y el agente mas frecuentemente
aislado es el Trichophyton rubrum. En nifios la infeccion fungica suele persistir menos de un afo y no
se asocia a comorbilidades. El patron mas repetido es la afectacion subungueal distal y lateral. Entre
los diagnodsticos diferenciales se encuentran: artropatia psoriasica, dermatitis atopica, alopecia areata o
liguen plano. El tratamiento topico (laca ungueal con amorolfina 5%, ciclopirox olamina 8% o clobetasol
8%, etc.) consigue una buena respuesta cuando la infeccién es muy superficial o inicial. En cuadros
mas evolucionados, resistentes o con multiples recaidas puede optarse por tratamiento sistémico
(itraconazol, terbinafina o fluconazol), siendo la combinacién de tratamientos topicos y orales mas
eficaz que la monoterapia. Como norma general, la poblacion pediatrica debe tratarse con la misma
terapia que los adultos, con ajuste de dosis en funcion del peso y de la edad.

BIBLIOGRAFIA

1. Solis-Arias MP, Garcia-Romero MT. Onychomycosis in children. A review. Int J Dermatol. 2017
Feb;56(2):123-130.

2. Rodriguez-Pazos L, Pereiro-Ferreirés MM, Pereiro M Jr, Toribio J. Onychomycosis observed in children
over a 20-year period. Mycoses 2011;54: 450-453.

3. Dong Min Kim, Moo Kyu Suh, Gyoung Yim. Onychomycosis in Children: An Experience of 59 Cases.
Ann Dermatol Vol. 25, No. 3, 2013.

AGO



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

é,ﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica

o
=

d

P-64 PILOMATRIXOMAS MULTIPLES EN PACIENTE CON TETRASOMIA 9 EN MOSAICO

D. Martinez Sanchez', E. Rojas Mora', P.P. Garcia Montero', A. Hernandez Nunez', C. Martinez Moran’, A.
Moreno Torres?, J.M. Borbujo Martinez'

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Fuenlabrada 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario de Fuenlabrada

INTRODUCCION

Los pilomatricomas multiples son caracteristicos de la enfermedad de Steinert pero pueden asociarse
a otras patologias, incluidas la tetrasomia y la trisomia en mosaico del cromosoma 9. Presentamos un
caso asociado a esta tetrasomia.

CASO CLiNICO

Nifa de 11 afios con diagndstico de tetrasomia 9 en mosaico que desarrolla de forma progresiva tres
lesiones subcutaneas clinica y ecograficamente compatibles con pilomatricomas. Por inflamacion y dolor
asociados se procede a la extirpacién de las lesiones.

RESULTADOS
El resultado histologico de las lesiones confirma el diagnostico de pilomatricomas.

DISCUSION

La tetrasomia 9 en mosaico se caracteriza por dismorfismos faciales y retraso madurativo de expresividad
muy variable, con casos descritos con fenotipo normal. En la serie de 12 casos de El Khattaby, 3 de los 9
valorables presentaban pilomatricomas multiples, llamando la atencion que en los 54 casos previos revisados
de la literatura no hubiera ninguno descrito con esta asociacion. La presencia de pilomatricomas multiples
puede ser la base del diagndstico en las formas mas leves o con fenotipo normal de esta tetrasomia.

BIBLIOGRAFIA

1. Clinical and molecular delineation of Tetrasomy 9p syndrome: report of 12 new cases and literature
review. El Khattabi L et al. Am J Med Genet A. 2015 Jun;167(6):1252-61.

2. Multiple pilomatricomas in association with trisomy 9. Blaya B et al. Pediatr Dermatol. 2009 Jul-
Aug;26(4):482-4.,

3. Tetrasomy 9p mosaicism associated with a normal phenotype in two cases. Papoulidis | et al.
Cytogenet Genome Res. 2012;136(4):237-41.
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P-65 HISTIOCITOSIS DE CELULAS DE LANGERHANS CONGENITA EROSIVA, UNA FORMA DE PRESENTACION

EXCEPCIONAL: A PROPOSITO DE 3 CASOS

F. Benavente Villegas', A. Calle Andrino', M. Gonzalez Ensefiat’ , C. Jou Mufioz? , M. Suiol Capella?, V.
Celis Passini®, V. Santa Maria Lopez®, M. Vicente Villa'

1) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu, Universitat de Barcelona, Barcelona 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Sant Joan de
Déu, Universitat de Barcelona, Barcelona 3) Oncologia Pediatrica, Hospital Sant Joan de Déu, Universitat de Barcelona, Barcelona

INTRODUCCION

Las erupciones vesiculo-pustulosas en el periodo neonatal pueden suponer un reto diagndstico para
neonatélogos y dermatodlogos. Las pruebas complementarias incluyen estudios microbiolégicos rapidos
para descartar el origen infeccioso y, raramente, se precisan biopsias cutaneas para su diagnodstico
etiologico. Presentamos 3 casos de Histiocitosis de células de Langerhans (HCL) congénita erosiva.

CASO CLIiNICO

Presentamos tres neonatos, dos niflos y una nifia, con una erupcion generalizada al nacimiento de
lesiones predominantemente erosivo-costrosas, existiendo en un caso compromiso palmo-plantar. Todos
se encontraban afebriles y con buen estado general. El estudio microbiolégico inmediato (Gram, tincién
Tzanck, KOH, PCR herpes simple y varicela zoster) y los cultivos posteriores descartaron infecciones
bacterianas, fungicas y herpéticas. Para filiar el diagndstico se decidid biopsiar las lesiones, apreciandose
un infiltrado dérmico de células de habito histiocitoide y nucleo arrifionado, positivas para S100 y CD1A.
Los neonatos fueron diagnosticados de HCL. La evolucién fue hacia la resolucion espontanea en un
periodo medio de una semana, dejando quistes de millium residuales en todos los casos. La exploracion
fisica completa y el estudio de extension (analitica, ecografia abdominal, Rx térax, serie 6sea) no
evidenciaron afectacion extracutanea al diagnostico ni durante el seguimiento. Este periodo oscila entre
los dos meses (caso de reciente diagndstico) hasta los 12 afios. Los estudios de genética molecular de
BRAF estan pendientes.

RESULTADOS

Ante unaerupcién vesiculo-pustulosa en el periodo neonatal, el diagndstico diferencial ha de establecerse
con entidades benignas y transitorias (eritema téxico neonatal, melanosis pustulosa transitoria neonatal,
acropustulosis infantil), infecciones (grupo herpes virus, candidiasis, bacterianas, sifilis), enfermedades
ampollosas (autoinmunes, hereditarias y genodermatosis) e histiocitosis. La presencia predominante
de erosiones y costras es excepcional en los cuadros transitorios benignos neonatales y ha de tenerse
en cuenta como signo de alarma. Lo primero a descartar es la etiologia infecciosa, siendo necesaria la
biopsia cutanea en algunas ocasiones para filiar el diagndstico.

La HCL congénita es poco frecuente. Se caracteriza por papulas o noédulos eritemato-marronaceos de
resolucion espontanea en los primeros meses de vida. Se recomienda seguimiento durante afos por la
posibilidad de recaidas y riesgo de compromiso sistémico, especialmente en los dos primeros afios de
vida. La HCL congénita erosiva es una forma de presentacién clinica excepcional, habiendo sélo cinco
casos descritos, la cual se manifiesta con ampollas y/o erosiones diseminadas. La sospecha diagndstica
es primordial, ya que al ser autoinvolutiva, el diagndstico puede retrasarse o no establecerse si no se
realiza la biopsia en el momento adecuado. Posteriormente se debe descartar afectacién extracutanea,
ya que los casos de HCL diseminados presentan mal prondstico.

DISCUSION

Presentamos tres nuevos casos de HCL congénita de variante erosiva. Subrayamos la importancia de
conocer esta forma inusual de presentacion, escasamente descrita en la literatura. Deberiamos practicar
biopsia en aquellas erupciones neonatales de diagndstico incierto.

BIBLIOGRAFIA

1. Gothwal S. Congenital Self Healing Langerhans Cell Histiocytosis. The Indian Journal of Pediatrics.
2017 Sep 19

2. Thong H. An unusual presentation of congenital self-healing reticulohistiocytosis. British Journal of
Dermatology. 2003;149(1):191-192
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P-66 MIOFIBROMA INFANTIL SOLITARIO EN UN RECIEN NACIDO

P. Cerro Mufioz' , R. Garcia Felipe', N. Torrecilla Idoipe? , M. Zubiri Ara' , N. Porta Aznarez' , A. Morales
Callaghan', Y. Gilaberte Calzada'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

Elmiofibroma (MF) infantil es un tumor poco frecuente, que se presenta de forma congénita o en lainfancia
temprana, como nodulos dérmicos o subcutaneos, cuya coloracién varia desde color piel a violaceo. La
localizacion mas comun es la cabeza y el cuello, seguidos del tronco y las extremidades. La forma de
presentacién solitaria es la mas frecuente 90%, pero puede presentarse como miofibromatosis con
lesiones multicéntricas y con o sin afectacion visceral. Las caracteristicas histoldgicas son la coexistencia
de un area con células mioides fusiformes con citoplasma eosinofilico y un area con células fusiformes
pequefas dispuestas tipicamente alrededor de un patréon vascular, inmunohistoquimicamente, el huso
y las células redondeadas son positivas para vimentina y actina, con tincion negativa para desmina. A
continuacion, presentamos un caso de MF solitario limitado a la piel.

CASO CLiNICO

Nifio recién nacido, con tumoracion congénita en muslo derecho, de 20 mm de diametro, de consistencia dura,
superficie eritematosa, lisa y brillante. Se realizé biopsia incisional cuyo estudio histolégico fue compatible
con MF. Se realizaron radiografias y ecografias que descartaron afectacion multicéntrica y visceral.

RESULTADOS

Nos planteamos el diagndstico diferencial con hemangioma, rabdomiosarcoma y hemangiopericitoma, el
tumor tenia consistencia dura y crecimiento infiltrante que hicieron sospechar malignidad por lo cual se
realizé estudio histologico que evidencié tumoracion dérmica mesenquimal de caracteristicas benignas,
constituida por células de morfologia e inmunofenotipo miofibroblastico, compatible con Miofibroma.

DISCUSION

EL MF infantil es un tumor cutaneo poco frecuente, cuyo diagndstico basado solo en las caracteristicas
clinicas es dificil, por lo cual es muy importante la biopsia. Las opciones de tratamiento del MF solitario
incluyen la reseccion quirurgica y el manejo conservador, hay descritos muchos casos de resolucion
espontanea, en nuestro caso se decidié seguimiento por oncologia pediatrica, aplazando la intervencion
hasta los dos afos en caso de que no se haya reabsorbido antes para disminuir las secuelas estéticas
de la cirugia. En general, los miofibromas tienen un prondstico excelente, las recidivas son muy raras
incluso con margenes quirurgicos comprometidos. Es importante buscar afectacion sistémica lo que
implica un peor prondstico y un manejo diferente justificando el uso de quimioterapia sistémica en
pacientes que presenten enfermedad progresiva, con afectacion visceral no susceptible de reseccién
quirurgica porque presentan alto riesgo de mortalidad. En nuestro caso el MF infantil solitario estaba
limitado a la piel, sin embargo, no se puede descartar que en un futuro presente nuevas lesiones ya que
el comportamiento bioldgico es impredecible.

BIBLIOGRAFIA

1. Priya Mahajan, MD,* John Hicks, MD,*w Murali Chintagumpala, MD,* and Rajkumar Venkatramani, MD*.
Myofibroma in Infancy and Childhood. J Pediatr Hematol Oncol Volume 39, Number 3, April 2017.

2. Shinya Amano1, Mark Halsey MD1, Mariko Yasuda MD2, Patrick O’Donnell DO1, Courtney Csikesz MD3.
Infantile myofibroma: a firm, round plaque in an infant. Dermatol Online J. 2016 May 15;22(5). pii:
13030/qt22m7;j3fk.

3. Lasso Betancor CE1, Vasquez Rueda F, Vargas Cruz V, Ayala Montoro J, Ruiz HC, Gomez Beltran O.
Congenital solitary infantile myofibroma: report of two cases. Cir.Pediatr. 2011 Aug; 24(3):184-7.
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P-67 PACIENTE DE 14 ANOS CON LINFOMA DE CELULAS B DE LA ZONA MARGINAL PRIMARIO CUTANEO

TRATADO CON DOXICICLINA

L. Schneller-Pavelescu Apetrei' , E. Vergara de Caso', M. Blanes Martinez' , M. Niveiro de Jaime? , C.
Esquembre Menor?®

1) Dermatologia, Hospital General Universitario de Alicante - ISABIAL 2) Anatomia Patoldgica, Hospital General Universitario de
Alicante - ISABIAL 3) Pediatria, Hospital General Universitario de Alicante - ISABIAL

INTRODUCCION
El linfoma de células B de la zona marginal primario cutdneo es una entidad poco frecuente en la edad
pediatrica, con pocos casos documentados en la bibliografia.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia de 14 afios de edad que nos fue remitida por lesiones cutaneas
nodulares multiples localizadas en los miembros superiores y en el tronco, las cuales se habian iniciado
unos meses antes. Inicialmente habia consultado en otro centro donde se habia realizado una biopsia con
diagnostico de linfoma B de la zona marginal. El estudio de extension descarté afectacion extracutanea.

RESULTADOS
Dado el caracter indolente de este tipo de linfoma y a pesar del resultado negativo de la serologia

......

completa de las lesiones.

DISCUSION

El linfoma de células B de la zona marginal primario cutaneo generalmente es un proceso indolente
con tasas de supervivencia superiores al 98% a los 5 afios. Se ha descrito su asociacion con procesos
infecciosos, principalmente con Borrelia burgdorferi. En estos casos resulta evidente considerar como
primera linea el tratamiento con doxiciclina, habiéndose documentado ampliamente la respuesta al
mismo. Existen, sin embargo, diversas publicaciones de casos de linfomas en anejos oculares que a
pesar de presentar serologias negativas han respondido también a dicho tratamiento, si bien con tasas
algo inferiores respecto a los pacientes con serologias positivas (38-50% vs 64-66% respectivamente).
EL mecanismo de accién en estos casos se desconoce, sin poder descartar la accion antiinflamatoria
de este farmaco. Tampoco podemos ignorar la posible implicacion de otros microorganismos todavia
desconocidos en la etiopatogenia de este tipo de linfoma, ni la involucién espontanea que se observa en
ocasiones en este tipo de procesos. Llama sin embargo la atencién la coincidencia en el tiempo del inicio
del tratamiento con la resolucién de las lesiones tras varios meses de persistencia.

BIBLIOGRAFIA

1. Zucca E, Bertoni F. The spectrum of MALT lymphoma at different sites: biological and therapeutic
relevance. Blood. 2016;127:2082-92.
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2017;176:1010-20.
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lymphoma. Ann Hematol. 2015;94:575-81.
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P-68 LESION NODULAR SUBCUTANEA DE VARIOS ANOS DE EVOLUCION

J. Sabater Abad', S. Lucas Truyols', A. Arnandis Mufioz', M. Matellanes Palacios', P. Alemany Monraval?
, A. Diago Irache®, B. Llombart Cussac?®, R. Carmena Ramon'

1) Dermatologia, Hospital Arnau de Vilanova de Valencia 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Arnau de Vilanova de Valencia 3)
Dermatologia, Instituto Valenciano de Oncologia

INTRODUCCION

El dermatofibrosarcoma protuberans (DFSP) es un tumor fibrohistiocitario de grado intermedio de
malignidad poco comun cuyo pico de incidencia esta entre la cuarta y la sexta década de la vida. Esta
neoplasia es infrecuente en la edad pediatrica, con una incidencia aproximada de 1/1000000. En nifios,
la clinica es heterogénea y es importante sospechar esta entidad para realizar un diagndstico precoz
y reducir la morbilidad asociada al tratamiento de la misma. Describimos el caso de un DFSP que se
presentd clinicamente como una lesién nodular subcutanea suprapubica en una paciente de 13 afios.

CASO CLiNICO

Una mujer de 13 afios de edad fue remitida a nuestro servicio por la aparicion de un noédulo subcutaneo
en la regién suprapubica de varios afios de evolucion. La exploracién fisica reveld la existencia de una
lesion nodular, moévil y dolorosa con una macula eritematosa en la parte inferior derecha de la misma'y
con ausencia de vello en la region afectada.

RESULTADOS

Ecograficamente se trataba de una tumoracion hiperecogénica, de aspecto fibroso y sin actividad doppler
que expandia la dermis y afectaba al tejido celular subcutaneo. Se realizé una biopsia y el analisis
histopatolégico mostré una proliferacién de células fusiformes ocupando la dermis profunda con un
patrén de crecimiento estoriforme y con un patron de infiltracidon del tejido celular subcutaneo en panal de
abeja. Las células neoplasicas eran monomorfas, alargadas, con escaso citoplasma y con muy leve atipia,
pudiéndose observar alguna mitosis de forma ocasional. El estudio inmunohistoquimico revelo la expresion
de CD34 y bcl2 en las células tumorales, asi como la ausencia de inmunotincion con CD117, actina y factor
Xllla. Con todos los datos anteriores se realizé el diagnostico de un DFSP en la infancia. La paciente fue
tratada con cirugia micrografica de Mohs, requiriendo un solo estadio para la obtencion de margenes libres 'y
reconstruyéndose el defecto con un colgajo. Posteriormente, mediante hibridacion in situ con fluorescencia
(FISH), se identifico la translocacién t(17;22) correspondiente al gen de fusion COL1A1-PDGFB.

DISCUSION

EL DFSP es un sarcoma de partes blandas de grado intermedio de malignidad extremadamente raro en
la poblacién pediatrica. Recientemente se han publicado series de casos de este tumor con el objetivo
de conocer la incidencia, los factores demograficos, las diferentes formas clinicas de presentacion y el
prondstico del mismo en este grupo poblacional. La incidencia de esta neoplasia es mayor en pacientes
de raza negra y en aquellos por encima de los 10 afios de edad. Se han descrito también casos de
DFSP congénitos y casos asociados a inmunodeficiencias, como el déficit de adenosina desaminasa. Su
localizacion mas frecuente es el tronco o raiz de miembros y su presentacion clinica es heterogénea,
habiéndose descrito formas esclerdticas, atroficas, maculares o nodulares. EL DFSP en pacientes
pediatricos tiene las mismas caracteristicas histolégicas que en los adultos. En el 70-90 % de los casos
pediatricos se puede detectar una translocacion entre los cromosomas 17 y 22, dando lugar al producto
de fusion COL1A1-PDGFB, responsable del desarrollo de la neoplasia. EL prondstico general es favorable
con una alta supervivencia y con una baja tasa de metastasis. Es importante conocer las diferentes
formas clinicas de presentacion de esta entidad en la edad pediatrica con el fin de evitar retrasos
en el diagndstico y complicaciones derivadas del tratamiento quirurgico, como pueden ser grandes
mutilaciones, invalidez y malos resultados estéticos.

BIBLIOGRAFIA

1. Kornik RI, Muchard LK, Teng JM. Dermatofibrosarcoma protuberans in children: an update on the
diagnosis and treatment. Pediatric Dermatology 2012; 29:707-713
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P-69 POLIPO FIBROEPITELIAL CONGENITO GIGANTE A NIVEL ESCROTAL

A. Perea Polak', A. Vera Casafio', L. Martinez Pilar', E. Gdmez Moyano', D.J. Godoy Diaz', M.D. Fernandez
Ballesteros', S. Simonsen'’

1) Dermatologia, Hospital Regional Universitario de Malaga

INTRODUCCION

El polipo fibroepitelial es un tumor benigno de la piel, usualmente pedunculado y que no suele superar 1
cm de tamafio. Aparece en personas de edad media y ancianos, en las zonas intertriginosas, siendo mas
frecuente en personas obesas. A nivel histoldgico, destaca una hiperplasia epidérmica sobre un estroma
de tejido fibroso.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de un nifio de un mes de vida que acude a nuestra consulta por la presencia de unas
lesiones papilomatosas, blandas al tacto, ubicadas en la zona ventral del escroto (figura 1). Presentaba
esas lesiones desde el nacimiento e iban aumentando de tamafio conforme pasaban los meses, llegando
a medir mas de 5cm a los 8 meses de vida (figura 2). A los 6 meses, presentd una hemorragia por lo que
se decidio adelantar la exéresis de las lesiones por parte de cirugia plastica (figura 3).

RESULTADOS

Los polipos fibroepiteliales o acrocordones son poco frecuentes en lainfancia, siendo ain menos frecuente
de forma congénita. De hecho, revisando la literatura solo se han reportado 8 casos diagnosticados en la
infancia, apareciendo 7 de esos en vulva e introito vaginal de niflas y solo uno en nifio, a nivel de glande.
De esos casos, 2 se detectaron de forma prenatal mediante ecografia. Uno de ellos presentaba otras
malformaciones a nivel genito-urinario. Nuestro caso es el segundo reportado en un nifio y no se asocio
a ninguna otra malformacion, siendo extirpado sin presentar recidivas. Sin embargo, el hallazgo de un
polipo fibroepitelial de forma congénita, haria recomendable realizar el despistaje mediante estudios de
imagen de otras malformaciones que puedan estar asociadas.

BIBLIOGRAFIA

1. Prenatal sonographic findings associated with fibroepithelial stromal polyp of the vulva. Lee J, Jang
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2. Prenatal sonographic diagnosis of congenital perineal skin tag: case report and review of the literature.
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P-70 NEVUS DE SPITZ MULTIPLES SOBRE MACHA CAFE CON LECHE: COMUNICACION DE 2 CASOS

M.T. Monserrat Garcia', J. Dominguez Cruz ', A. Ortiz Prieto', M. Dafiino Garcia ', T. De Zulueta Dorado?,
J. Conejo-Mir Sanchez ', J. Bernabeu Wittel'

1) Dermatologia y Venereologia, Hospital Virgen del Rocio 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Virgen del Rocio

INTRODUCCION
Los nevus de Spitz multiples agrupados (NSA) son muy infrecuentes y en 40% de los casos aparecen
sobre piel hiperpigmentada congénita o adquirida.

CASO CLiNICO

CASO 1

Paciente de 4 afios, fototipo 1, con macula pigmentada congénita en muslo derecho que a la exploracién
consiste en una mancha café con leche (MCCL) de 11x7cm en la que fueron apareciendo papulas rosadas
(4), con patrén vascular atipico en dos de ellas, que se extirparon con hallazgo de nevus de Spitz en ambas.

CASO 2

Paciente de 8 afios con lesién maculosa marronacea congénita en pierna derecha con varias maculas
marrones en el interior, con aparicion de una zona papulosa rosada en una de ellas, que se extirpd con
diagndstico de nevus de Spitz. Al aifo de seguimiento aparecié otra lesion similar.

DISCUSION

Existen escasos casos de nevus de Spitz multiples descritos en la literatura. Se clasifican en 4 grupos:
diseminados, agrupados sobre piel normal, sobre piel hiperpigmentada y hipopigmentada. EL nUmero de
lesiones es muy variable, desde escasas hasta centenares. Suelen aparecer antes de los 2 afios de edad y
la localizacion mas frecuente es la facial, seguida de los miembros superiores. Su causa es desconocida,
siendo la hipdtesis mas aceptada la presencia de un mosaicismo somatico durante la embriogénesis,
habiéndose descrito un caso de mutacién somatica activadora de HRAS. Ademas de la predisposicion
genética, se han propuesto varios factores desencadenantes, como la exposicion solar, las quemaduras,
la radioterapia o el embarazo. Con respecto a la macula hiperpigmentada, histopatolégicamente puede
corresponder a una mancha café con leche o a un nevus Spilus, considerandose graduales las diferencias
entre ambos. El potencial maligno de estas lesiones no esta aclarado en la actualidad. Por un lado, existen
autores que recomiendan manejo conservador con seguimiento estrecho, basandose en la ausencia de
casos publicados de melanoma sobre NSA sobre MCCL y en la posibilidad de resolucion espontanea.
Por otro lado, debido a la escasa evidencia cientifica, la dificultad diagndstica para distinguir los nevus
de Spitz del melanoma y al potencial riesgo de malignizacién de los de los nevus Spilus, otros autores
recomiendan la extirpacion total o parcial de la lesion.

BIBLIOGRAFIA
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PROTUBERANCIA OCCIPITAL EXTERNA: DESCRIPCION DE 4 CASOS CON SU CORRELACION CLINICA,
RADIOLOGICA Y ECOGRAFICA

P.P. Garcia Montero', E. Rojas Mora', B. Echeverria Garcia' , C. Martinez Moran', D. Martinez Sanchez', A.
Hernandez Nufez', J. Borbujo'

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Fuenlabrada

INTRODUCCION

La protuberancia occipital externa (EOP) es una entesis del hueso occipital donde se insertan musculos
antigravitatorios en constante actividad. Puede alargarse (entesofito) con el paso de los afios y por
diferentes mecanismos (biomecanicos, metabdlicos, inmunoldgicos y genéticos). Presentamos cuatro
pacientes adolescentes con esta condicion y describimos los hallazgos clinicos y ecograficos.

CASO CLiNICO

Caso 1
Mujer de 14 afios remitida por una lesion en cuero cabelludo desde hace cuatro afios, de lento crecimiento
y dolor ocasional asociado.

Caso 2
Varén de 15 afios que presentaba una lesion occipital dolorosa a la presién desde hacia dos meses.

Caso 3
Varon de 14 afios que referia una lesidon en la zona occipital desde hacia un afio sin ninguna clinica asociada.

Caso 4
Varén de 14 aios remitido por una lesion occipital desde hacia tres meses con molestias ocasionales.

Ninguno tenia antecedentes personales ni familiares de interés, el desarrollo psicomotor fue normal,
y no presentaban otras alteraciones clinicas ni antecedentes traumaticos. La exploracion fisica era
similar en los cuatro casos: lesién nodular subcutdnea de consistencia firme, de 1-2 cm, no desplazable,
recubierta de piel normal, en la zona occipital media inferior.

RESULTADOS

Se le realiz6 a toda una ecografia cutanea donde se observaba un area hiperecoica sin flujo Doppler, en
continuidad con la cresta 6sea, con realce posterior y sin el artefacto de imagen en espejo, tipico de los
huesos del craneo. El diagnodstico de EOP se confirmd con una radiografia simple de craneo.

DISCUSION

Aunque su prevalencia todavia no se conoce, en los ultimos afios se ha observado un aumento en la
presencia de una EOP alargada en adolescentes y adultos jovenes, con cierta predileccion por el sexo
masculino. Se ha postulado como primera causa los factores biomecanicos, en probable relacion con una
mala postura por el uso extendido de pantallas y dispositivos moviles “de mano” y diferentes practicas
deportivas. Puede ser asintomatica, aunque a veces produce molestias o dolor con la presion, el decubito
supino y los movimientos cervicales, contracturas musculares o incluso cefalea. Su diagndstico se basa
en la realizacién de una radiografia simple o escaner. En los casos sintomaticos se ha propuesto el uso de
analgésicos, toxina botulinica o cirugia. Es importante la exclusion del sindrome del cuerno occipital por
las implicaciones que conlleva. Dado que podria tratarse de una condicién infradiagnosticada en nifios
y adolescentes, describimos aqui los hallazgos ecograficos, que podrian evitar pruebas mas agresivas.

BIBLIOGRAFIA
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ESTUDIO RETROSPECTIVO DE INGRESOS HOSPITALARIOS EN POBLACION PEDIATRICA

A. Hernandez-Nufiez', C. Martinez Moran', P.P. Garcia Montero', E. Rojas Mora', B. Echeverria Garcia', D.
Martinez Sanchez', J. Borbujo Martinez’

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Fuenlabrada

INTRODUCCION

La patologia dermatoldgica infantil requiere en ocasiones ingreso hospitalario, bien por situaciones
derivadas de la propia enfermedad (extension, sintomas de gravedad, infeccién) o bien por causas
independientes de la misma (incumplimiento terapéutico, mal manejo ambulatorio, necesidad de
tratamiento intravenoso,cirugia,etc). Existe cada vez mas literatura en relacién a las interconsultas
hospitalarias, pero poca sobre la indicacién propiamente dicha de ingresar a los nifios con enfermedades
dermatolégicas a cargo de un Servicio de Dermatologia.

CASO CLiNICO

MATERIAL Y METODO: Se recoge de forma retrospectiva el nimero de pacientes de 0 a 16 afios ingresados
en el Hospital Universitario de Fuenlabrada de Madrid de julio de 2004 a abril de 2017 por problemas
cutaneos, tanto a cargo de Dermatologia como a cargo de otros servicios. Se analizaron: sexo, edad,
motivo duracion y numero de ingresos.

RESULTADOS

Se produjeron un total de 40888 ingresos pediatricos. De ellos, 124 fueron ingresados a cargo del Servicio
de Dermatologia y 494 en otros servicios. De los 124 ingresados en Dermatologia, habia 86 varones
(69%) y 38 mujeres (31%); 28 (22.6%) tenian entre 0-2 afios, 30 (24.2%) entre 3-6 afios, 30 (24.2%) entre
7-12 afios y 36 (29%) entre 13-16 afios. EL motivo mas frecuente de ingreso fue la dermatitis atdpica,
con un total de 88 ingresos (71%), seguido de la urticaria (6.5%) y los exantemas (5.6%); el resto por
motivos variados. La duracion del ingreso fue de 1-14 dias (media 3.9 dias). 18 pacientes requirieron varios
ingresos por el mismo motivo.

De los 494 pacientes ingresados en otros Servicios, 481 (97%) estaban a cargo de Pediatria, 6 a cargo de
Medicina Interna, 5 en Traumatologia y 2 en Cirugia General. De éstos, 37 (7.5%) estaban a cargo de otro
Servicio, pero con las indicaciones de Dermatologia, y un 10% de ellos fueron valorados por solicitud de
interconsulta hospitalaria (el 95% procedentes de Pediatria).

DISCUSION

Existen diversas publicaciones en las que se analiza la sensacién de los residentes en relacion a la
formacién en dermatologia pediatrica, y en muchos casos la refieren como insuficiente, lo cual le provoca
cierto estrés a la hora de enfrentarse a estos pacientes. Cada vez es mas evidente que el dermatologo
pediatrico requiere una formacion especifica para manejar a esta poblacion y sus peculiaridades. Las
interconsultas hospitalarias y los ingresos a cargo de Dermatologia de pacientes pediatricos es cada vez
mas frecuente, y probablemente ird en aumento, por lo cual recomendamos el entrenamiento durante
la residencia en este campo, y recalcamos la necesidad de que estos nifios sean valorados en la medida
de lo posible por dermatélogos con suficiente formacion en dermatologia pediatrica.

BIBLIOGRAFIA

1. PefateY, Borrego L, Hernandez N, Islas D. Pediatric dermatology consultations: a retrospective analysis
of inpatient consultations referred to the dermatology service. Pediatr Dermatol 2013; 29: 115-8

2. Akhavan A, Murphy-Chutorian B, Friedman A. Pediatric dermatology training during residency: a survey
of the 2014 graduating residents. Pediatr Dermatol 2015; 32: 327-32

3. Martin-Santiago A. La dermatologia pediatrica espafiola en el punto de mira internacional. Actas
Dermosifiliogr 2017; 108: 699-700

AGO



—

= Malaga, 26 y 27 de enero 2018

éﬂa Reunién del Grupo Espafiiol de Dermatologia Pediatrica

o
=

P-73

d

SINDROME DE DRESS SIMULTANEO EN PADRE E HIJO

D. Morgado-Carrasco’, X. Fusta-Novell', M.A. Vicente Villa?, M.A. Gonzalez Ensefiat?, J. Ferrando Barberd’
, T. Estrach Panella’

1) Dermatologia, Hospital Clinic de Barcelona 2) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona

INTRODUCCION

El sindrome de DRESS (Drug reaction with eosinophilia and systemic symptoms) es una reaccion de
hipersensibilidad retardada poco frecuente a farmacos, habitualmente anticonvulsivantes, caracterizada
por exantema, eosinofilia, poliadenopatias y compromiso sistémico. Puede ocasionar elevada mortalidad.
Presenta una predisposicion genética y se ha descrito el rol de multiples virus, como el virus herpes 6.
Presentamos un caso de sindrome de DRESS de aparicion simultanea en padre e hijo tras iniciar terapia
antituberculosa.

CASO CLiNICO

Varén de 38 afios y su hijo de 9 afios iniciaron tratamiento con Rimstar (rifampicina 150mg/isoniazida
75mg/pirazinamida 400mg/etambutol 275mg) tras ser diagnosticados de tuberculosis pulmonar. Dos
semanas después ambos consultaron por fiebre, exantema maculopapular generalizado, edema facial y
poliadenopatias palpables. En la analitica se observd en ambos casos leucocitosis, marcada eosinofilia
e importante elevacion de las transaminasas. El padre ademas presentaba neumonitis intersticial. Las
serologias para virus herpes tipo 7, citomegalovirus, virus Epstein Barr, parvovirus B19 y Mycoplasma
pneumoniae fueron negativas en ambos pacientes. El padre presentd una PCR positiva para virus herpes
tipo 6 (negativa en el caso de su hijo) y se le realizd una biopsia cutanea que mostré una dermatitis de
interfase con presencia de eosindfilos en dermis.

RESULTADOS

Tanto el padre como el hijo cumplian los criterios de RegiSCAR (European Registry of Severe Cutaneous
Adverse Reactions) para el diagnostico definitivo de sindrome de DRESS. Se suspendié el Rimstar y se
iniciaron corticoides a 1 mg/kg/dia. Ambos presentaron una buena evolucién clinica con seguimiento
meédico durante varios meses, y completaron el tratamiento antituberculoso con farmacos de segunda
linea sin incidentes.

DISCUSION

Pese a lo frecuente de los efectos adversos de los farmacos antituberculosos, el sindrome de DRESS es
excepcional. ELl farmaco responsable con mayor frecuencia seria la rifampicina.

Se han descrito multiples polimorfismos del HLA, mayoritariamente en poblacion asiatica, que
conferirian una mayor susceptibilidad a presentar reacciones graves de hipersensibilidad, especialmente
frente a anticonvulsivantes. Hasta el momento no se han descrito HLA asociados al sindrome de DRESS
secundario a tuberculostaticos.

El diagndstico de sindrome de DRESS se realiza mediante los criterios de la escala RegiSCAR o del consenso
del grupo japonés. Los resultados de las pruebas de provocaciéon como el test del parche son variables y
no estan exentas de riesgos. El diagnostico diferencial incluye otras toxicodermias e infecciones virales.
Debido a que lo mas importante en el manejo de esta patologia es la suspensién del farmaco responsable,
es fundamental sospechar esta entidad y tomar las medidas adecuadas precozmente. Los corticoides
sistémicos se reservan para aquellos pacientes con mayor compromiso sistémico.

Hemos presentado el caso de un padre e hijo que presentaron sincronicamente una grave reaccién
farmacolégica, en la cual la sospecha clinica fue fundamental para realizar el diagnéstico diferencial con
una infeccidn viral, patologia que a priori era mas probable, dada la afectacion de ambos convivientes.

BIBLIOGRAFIA
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PSEUDOAINHUM TRAUMATICO: HALLAZGOS ECOGRAFICOS

V. Melgar Molero', M. I. Burdn Alvarez', M. A. Alvarez Lépez', M. Gonzalez Olivares', C. Pérez Hortet', C.
Villegas Fernandez’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Sanitas La Moraleja

INTRODUCCION

El pseudoainhum es un proceso caracterizado por la aparicion de una banda de constriccion que
puede progresar a la autoamputacion de la zona del cuerpo afecta. En la literatura hay gran confusién
terminologica entre “ainhum” y “pseudoainhum?, siendo a partir de 1953 cuando se intentan establecer
criterios diagndsticos reservando el término pseudoainhum para aquellos casos de autoamputacién en
los que podemos encontrar una causa reconocible sin existir predileccién por ninguna raza y que no
se asocian con el clasico ainhum espontaneo o dactilolisis espontanea de causa desconocida visto en
dedos de los pies en personas de raza negra.

CASO CLiNICO

Lactante varon de 4 meses de edad de raza caucasica, sano, nacido a término con embarazo controlado,
sin antecedentes familiares de interés. Consulté por cuadro de un mes de evolucidon de lesién en tercer
dedo de pie izquierdo, aparentemente asintomatica. A la exploracién presentaba un surco profundo y
circunferencial en el dedo, con discreto eritema e inflamacién alrededor y edema distal; no se observaba
clinica ni dermatoscépicamente cuerpo extrafio en profundidad.

RESULTADOS

Se realizd ecografia cutanea y observamos una interrupciéon en la continuidad de la linea hiperecoica de
la epidermis, con dermis superficial hipoecoica y una imagen hiperecogénica puntiforme en dermis media
que se apreciaba en toda la circunferencia del dedo. Con la sospecha de pseudoainhum traumatico por un
cuerpo extrafio, se realizd intervencion quirurgica visualizando un pelo en profundidad de la mencionada
grieta y procediendo a la extraccién del mismo. La resolucién del cuadro fue completa sin existir secuelas.

DISCUSION

El pseudoainhum es un proceso poco estudiado, de prevalencia desconocida, quizas por las escasas
publicaciones al respecto y la citada confusion terminoldgica. Segun la clasificacion mas aceptada, dentro
de los pseudoainhum podriamos establecer tres grupos: el primario para aquellos casos congénitos debidos
a una causa identificable exceptuando las bridas amnidticas, el secundario que se produce de forma mas
tardia también por un proceso conocido (psoriasis, genodermatosis) y el traumatico, que se produce por
una causa traumatica clara y clinicamente es el mas semejante al ainhum en su forma de presentacion.
Suele comenzar como un surco circunferencial o banda constrictiva, que al inicio es superficial, pero va
profundizando hasta alcanzar la falange; de forma inconstante encontramos dolor, edema o hipoperfusion
distal. En un periodo de tiempo variable, conduce a la autoamputacién. No existe descripcién en la
literatura del uso de la ecografia cutanea para el diagndstico del ainhum ni pseudoainhum, pero en nuestro
caso nos permitié evidenciar la existencia de un cuerpo extrafio en la profundidad del surco, no visible
clinicamente, y asi realizar el diagnodstico de pseudoainhum traumatico y un rapido y sencillo tratamiento
quirdrgico que evitd complicaciones mayores y otras pruebas innecesarias.

BIBLIOGRAFIA
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ULCERA CONGENITA EN ATEBRAZO E INFARTO CEREBRAL
J. Riera-Monroig', I. Marin Berruezo? , J.M. Rodriguez Miguélez', J. Ferrando Barberd'

1) Dermatologia y Neonatologia, Hospital Clinic de Barcelona 2) Pediatria, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat

INTRODUCCION

La presencia de ulceracion en un recién nacido es un evento infrecuente. Entre sus causas, se debe tener
en cuenta la instrumentalizacion del parto (como el uso de férceps), aplasia cutis, bandas amnidticas,
necrosis grasa, erc. Presentamos un caso inhabitual de Ulcera en un recién nacido.

CASO CLiNICO

Varén fruto de una 22 gestacion bien controlada, que ingresa en la Unidad de Neonatologia por acidosis
fetal y distrés respiratorio precoz después de parto por cesarea por pérdida del bienestar fetal. Como
antecedentes maternos destaca lupus eritematoso sistémico con afectacion cutanea, articular y
pericarditis sin datos de actividad durante el embarazo y anti-Ro/La negativos. En la exploracion fisica
destacaba letargia, hipotonia moderada generalizada e hiporreflexia. En la cara posterior del antebrazo
izquierdo presentaba una ulcera de 3 cm, ovalada, profunda con bordes eritematosos irregulares. No
presentaba signos de afectacion neuromuscular con pulsos radial y cubital presentes.

RESULTADOS

Se realizd una RMN cerebral en la que se observaba un infarto arterial de todo el hemisferio izquierdo
y del territorio de la arteria cerebral media derecha. Se realizé un estudio completo de trombofilia
incluyendo anticoagulante lupico, con resultado negativo. Tras su ingreso en la UCI, el paciente evoluciond
favorablemente. Se realizaron curas con sistema de vacio con buena cicatrizacion.

DISCUSION

El sindrome compartimental neonatal o contractura isquémica de Volkmann congénita es una entidad
muy infrecuente que se presenta en forma de Ulcera unilateral en extremidades superiores. No todos los
pacientes presentan afectacion neuromuscular. Dada su clinicay la ausencia de sindrome compartimental
en algunos casos, algunos autores plantean que puede tratarse de una aplasia cutis tipo VII.2 De este
modo el término de contractura de Volkmann quedaria reducida a los casos adquiridos con etiologia
conocida. Lo cierto es que no existen definiciones claras de estas dos entidades y la clinica se superpone.
Nuestro paciente no presentaba malformaciones dseas ni tampoco un claro defecto nervioso en dicha
extremidad, aunque su valoracion es dificil al asociarse también a lesiones del SNC.

En cuanto a su etiologia, se han propuesto factores extrinsecos como oligohidramnios, y factores
intrinsecos, entre los que destaca un posible estado de hipercoagulabilidad. En esta linea, se han descrito
varios reportes asociados a la presencia de infartos cerebrales, por lo que esta teoria cobraria fuerza.®
Ademas, sugieren que la presencia de una Ulcera en extremidades superiores deberia levantar la sospecha
de infarto cerebral, y por tanto, llevar a la realizacion de una prueba de neuroimagen. En nuestro paciente,
los estudios de trombofilia fueron negativos tanto en el recién nacido como en la madre. A pesar de ello, la
presencia de un estado procoagulante durante los meses del embarazo no se puede descartar, y pareciera
ser una causa factible que justificaria tanto la clinica cutanea como neurolégica.

Conclusion

La contractura isquémica de Volkmann congénita es segun algunos autores un subtipo de aplasia cutis tipo
VII. Su clinica es la presencia de ulceracion en extremidades superiores, con o sin defecto neuromuscular.
Debido a su posible asociacion a infarto cerebral, se deberia plantear la realizacion de neuroimagen.

BIBLIOGRAFIA
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P-76 VASCULOPATIA LIVEDOIDE CON BUENA RESPUESTA A TRATAMIENTO ANTICOAGULANTE

L. M. Moneva Léniz', F. C. Benavente Villegas', P. Pose Lapausa? , A. Mateu Puchades'

1) Dermatologia y Venereologia Médico Quirurgica, Hospital Universitario Doctor Peset de Valencia 2) Anatomia Patologica, Hospital
Universitario Doctor Peset de Valencia

INTRODUCCION

La vasculopatia livedoide (VL) es una patologia infrecuente que se presenta clinicamente como ulceras
dolorosas en miembros inferiores. Existen ensayos clinicos que muestran buena respuesta al tratamiento
anticoagulante, por lo que podemos considerar estos fArmacos como una opcion terapéutica'2

CASO CLiNICO

Mujer de 18 afios que consulta por brotes de ulceras dolorosas de 3 meses de evolucion en cara interna
de ambos tobillos.

A la exploracion observamos livedo reticularis en MMII y lesiones cutaneas en la cara interna de ambos
tobillos, consistentes en maculas purpuricas, Ulceras y lesiones de atrofia blanca. El resto de la
exploracion fue normal.

RESULTADOS

La biopsia cutanea fue compatible con vasculopatia livedoide.

Se inicia tratamiento con nifedipino 10 mg y AAS 300 mg diarios. AL mes de tratamiento la clinica habia
empeorado, por lo que decidimos agregar tinzaparina sédica subcutanea 12.000 Ul al dia.

En el control a las 3 semanas de inicio del anticoagulante hubo una mejoria clinica significativa, por lo
cual disminuimos la dosis de tinzaparina sddica a 6.000 Ul/d. La paciente se cita a control en 1 mes y
esta pendiente de evaluacion.

DISCUSION

No existe consenso respecto a cual es el tratamiento de eleccién de la VL, debido al escaso numero de
casos publicados. En el caso de nuestra paciente, hubo una resolucién completa del dolor y mejoria de
las lesiones de ambos tobillos tras 3 semanas de tratamiento con tinzaparina sédica, aspirina y nifedipino.
Giacomo et al." evaluaron la efectividad del tratamiento anticoagulante con warfarina, heparina de alto o bajo
peso molecular en 13 pacientes con VL. En todos los pacientes hubo una respuesta adecuada a tratamiento,
con cese completo del dolor en 1,8 semanas y tiempo promedio de curacion de las uUlceras de 2,3 meses.
Por otro lado, Weishaupt el al.?2 publicaron un ensayo en el que se administré rivaroxaban 20 mg/d a 20
pacientes con VL, con buena respuesta a tratamiento en el control a las 12 semanas.

Por lo tanto, concluimos que los anticoagulantes son una opcién valida en el tratamiento de la VL,
aungue son necesarios mas estudios para poder situarlos como tratamiento de primera linea.
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INVAGINACION ILEO-CECAL COMO FORMA DE PRESENTACION DE HEMANGIOMAS INFANTILES
INTESTINALES

C. Lépez Sanchez', C. Downey', E. Granell Moreno?, E. Roe Crespo', L. Puig Sanz', E. Baselga Torres'

1) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant PAu, Barcelona 2) Radiologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona

INTRODUCCION

La afectacién gastrointestinal (GI) en los hemangiomas infantiles (HI) es rara. Clasicamente se consideraba
que los pacientes con hemangiomas multifocales tenian mayor riesgo de presentar hemangiomas
gastrointestinales. Posteriormente se concluyd que la mayoria de casos de hemangiomatosis neonatal
difusa con afectacion intestinal correspondian en realidad a linfangioendoteliomatosis multifocal con
trombocitopenia, y que los hemangiomas gastrointestinales eran mas frecuentes en pacientes con
hemangiomas segmentarios o con sindrome PHACES. Se presentan habitualmente como hemorragia
digestiva (HD) en forma de melenas o hematoquecia durante los 4 primeros meses de vida, coincidiendo
con la fase de proliferacion del HI. El diagndstico puede realizarse mediante pruebas de imagen como
ecografia-doppler, resonancia magnética (RM) o tomografia computerizada, presentandose como lesiones
multifocales y difusas a lo largo del mesenterio y la pared intestinal. La localizacion mas frecuente
es yeyuno e ileon, correspondiente al territorio de la arteria mesentérica superior. El tratamiento de
eleccion, igual que en los HI cutaneos, son los betabloqueantes sistémicos, aunque puede requerirse
abordaje quirdrgico en caso de perforacion intestinal u otras complicaciones. Presentamos el caso de
una paciente con un hemangioma focal cutaneo Unico con afectacion gastrointestinal que debutd con
un cuadro de invaginacion.

CASO CLiNICO

paciente de 6 meses de edad, nacida a término, que consultd a urgencias por un cuadro de vomitos de
12h de evolucién, dolor abdominal célico y una deposicion con restos de sangre fresca. Una ecografia
urgente confirmod el diagndstico de invaginacién ileo-cecal, intentandose desinvaginacion con agua sin
éxito. La paciente fue sometida a intervencion quirurgica urgente, siendo necesaria la reseccién de 30
cm de intestino delgado, con buena evolucién en el postoperatorio. El estudio anatomopatologico de la
pieza informo de una proliferacion vascular de arquitectura globular compatible con hemangioma infantil
(GLUT-1 y WT-1 positivos). La paciente presentaba ademas una lesién Unica a nivel cervical posterior
compatible con HI focal profundo de 43x45 mm por la que no habia recibido tratamiento.

RESULTADOS

Ante dichos hallazgos se inicié tratamiento con propranolol a dosis de 1mg/Kg/d con buena tolerancia.
El estudio de extension mediante RM craneo-téraco-abdominal informdé de un engrosamiento difuso
del mesenterio con multiples imagenes de aspecto nodular, marcadamente hiperintenso en secuencia
T2, que rodeaba la arteria y vena mesentéricas superiores, asi como dos pequefias lesiones de iguales
caracteristicas en mediastino y a nivel perihepatico subfrénico, todo ello compatible con el diagnéstico de
HI multiples. Tras el inicio de tratamiento betabloqueante hasta alcanzar dosis de 3mg/Kg/d la paciente
se ha mantenido asintomatica, con desaparicion del HI cervical posterior y sin haber presentado nuevos
episodios de HD.

DISCUSION

Presentamos el caso de una paciente con un uUnico hemangioma focal cutaneo que presentaba HI
multifocales con afectacion GI, mediastinica, perihepatica que debutoé en forma de invaginacion intestinal.
Los hemangiomas gastrointestinales deben considerarse en el diagndstico diferencial de lactantes con
melenas, hamatoquecia o invaginacion, aunque no presenten hemangiomas segmentarios o multifocales
La evolucién clinicay respuesta a tratamiento con betabloqueantes no difiere de los HI cutaneos, si bien
la importancia del diagndstico radica en las potenciales complicaciones asociadas.

BIBLIOGRAFIA

1. Gastrointestinal Infantile Hemangioma: Presentation and Management. Soukoulis IW, Liang MG, Fox
VL, et. al. J Pediatr Gastroenterol Nutr. 2015 Oct;61(4):415-20.

2. Gastrointestinal bleeding in infantile hemangioma: a complication of segmental, rather than multifocal,
infantile hemangiomas. Drolet BA, Pope E, Juern AM, et. al. J Pediatr. 2012 Jun;160(6):1021-6.e3.
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P-78 RESPUESTA DE HEMANGIOMAS INFANTILES INTRACRANEALES A PROPRANOLOL ORAL EN UN CASO

ATiPICO DE SINDROME DE PHACES

A. Ruedas Martinez', PT. Vilas Boas Da Silva', A. Alegre Sanchez*, MI. Pescador Chamorro?, Y. Ruiz Martin?
, R. Suarez Fernandez' , M. Campos Dominguez'

1) Dermatologia, Hospital General Universitario Gregorio Marafidén. Madrid 2) Neonatologia, Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Madrid 3) Radiologia Pediatrica, Hospital General Universitario Gregorio Marafidon. Madrid 4) Dermatologia, Hospital
Universitario Ramdn y Cajal. Madrid

INTRODUCCION

La asociaciéon de un hemangioma infantil con alteraciones vasculares intracraneales supone un reto
terapéutico por el riesgo tedrico de accidentes cerebrovasculares en relacion con el tratamiento beta-
blogueante. Presentamos un caso de sindrome PHACES con la infrecuente asociacion de fistula carotido-
cavernosa, hemangiomas intracraneales y hemangioma infantil labial.

CASO CLiNICO

Se trata de una recién nacida sin antecedentes destacables trasladada a nuestro Centro a los 6 dias
de vida. EL motivo del traslado fue el hallazgo de una anomalia vascular intracraneal en una ecografia
realizada por la presencia de un soplo sistolico en la fontanela anterior. Se realiza una resonancia
magnética cerebral a los 10 dias de vida donde se visualiza un aumento de tamafio de la vena yugular
y arteria carodtida derechas con tortuosidad asociada en el segmento extracraneal de la arteria carétida
comun y arteria carétida interna. Intracranealmente se aprecia una fistula cardtido-cavernosa directa
derecha con drenaje a vena petrosa superior, seno transverso y vena oftalmica ipsilaterales. El cierre de
la fistula por via endovascular se realiza con éxito a los 26 dias de vida. Como Unicas complicaciones
antes del tratamiento presenta insuficiencia cardiaca por sobrecarga de volumen y crecimiento de un
hemangioma infantil profundo en el labio superior. En la resonancia de control realizada después del
procedimiento se descubre una coartacién de aorta que completa los criterios de sindrome PHACES.
En dicha resonancia se encuentra persistencia de lesiones intracraneales captadoras de contraste
compatibles con hemangiomas infantiles intracraneales.

RESULTADOS

Cinco dias después del tratamiento endovascular se inicia el tratamiento con propranolol para el
hemangiomainfantillabialy los hemangiomasinfantilesintracraneales,conelprotocolo defraccionamiento
y ascenso lento de dosis descrito para el sindrome PHACES. A los 6 meses, se realiza una nueva RM de
control que detecta involucion de las lesiones diagnosticadas de hemangiomas intracraneales.

DISCUSION

Los hemangiomas infantiles intracraneales son extremadamente infrecuentes, pero su incidencia esta
aumentada en el sindrome PHACES. La respuesta a propranolol es superponible a la de los hemangiomas
localizados en piely partes blandas. La presencia de fistulas carétido-cavernosas en el sindrome PHACES
estd descrita, pero es extremadamente infrecuente. AlUn es mas excepcional que esta fistula sea el
primer signo del sindrome PHACES. La necesidad de tratamiento precoz y secuencial de la fistula y los
hemangiomas convirtieron este caso neonatal en un reto terapéutico.

BIBLIOGRAFIA

1. Antonov NK, Spence-Shishido A, Marathe KS, Tlougan B et al. Orbital Hemangioma with Intracranial
Vascular Anomalies and Hemangiomas: A New Presentation of PHACE Syndrome? Pediatr Dermatol.
2015;32:€267-72

2. Steiner JE, McCoy GN, Hess CP, Dobyns WB et al. Structural malformations of the brain, eye, and
pituitary gland in PHACE syndrome. Am J Med Genet A. 2017 Nov 24
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P-79

VLA 5

HEMANGIOMA RETICULAR ABORTIVO O MINIMAMENTE PROLIFERATIVO CON LIPOATROFIA: UNA
ASOCIACION INFRECUENTE

JL. Agudo Mena', JM. Azana Defez', G. Ochando Ibernén’, ML. Martinez Martinez' , ME. Gomez Sanchez?
, MT. Lopez Villaescusa®

1) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Albacete 2) Dermatologia, Hospital General de Villarrobledo, Albacete 3)
Dermatologia, Hospital General de Almansa, Albacete

INTRODUCCION

Elhemangiomainfantil (HI) es eltumor benigno mas frecuente de lainfancia. Su diagndstico es generalmente
clinico, basado en la morfologia y en su historia evolutiva. En algunos casos el componente proliferativo de
estos Hl es minimo, por lo que se han denominado hemangiomas abortivos (HA), minimamente proliferativos
o con crecimiento detenido (H-MCD). EL hemangioma reticular abortivo (HRA) o minimamente proliferativo
con crecimiento detenido (HR-MCD) constituye una variante clinica peculiar, pudiendo asociarse en
ocasiones a otras anomalias menores del desarrollo, entre ellas la lipoatrofia.

CASO CLiNICO

Recién nacida a término sin otros antecedentes personales o familiares de interés, que presenta desde
el nacimiento una lesién asintomatica en tercio medio de miembro inferior izquierdo. A la exploracion
fisica se objetiva una mancha de coloracién homogénea eritemato-violacea y aspecto reticulado, junto
con pequefas papulas rojizas en superficie. Durante los primeros meses de seguimiento se observé una
leve fase proliferativa; evidenciandose a partir del primer afio de vida una marcada lipoatrofia en el tejido
circundante, hecho corroborado por ecografia. Tras 10 afios de seguimiento la atrofia grasa persiste y la
lesion vascular ha involucionado por completo.

RESULTADOS

EL HRA o HR-MCD constituye una variante infradiagnosticada de HI con una clinica caracteristica. Suele
presentarse como una lesion Unica en forma de mancha eritemato-violacea que afecta con frecuencia a
la regidn distal de las extremidades, de bordes geométricos rectangulares o romboidales y con un patron
reticular homogéneo caracteristico. Es un hallazgo frecuente la aparicion en su interior de pequeias
papulas color rojo brillante.

DISCUSION

La coexistencia de HRA o HR-MCD Yy lipoatrofia es un fendmeno raramente descrito en la literatura vy,
hasta donde sabemos, son menos de diez los casos publicados hasta el momento, siendo la serie de
Bessis et al. la mas larga con siete pacientes. Dicho diagnostico debe diferenciarse clinicamente de la
malformacién capilar, del hemangioma congénito de rapida involucion con lipoatrofia como secuela y
del cutis marmorata telangiectasica focal y atréfica congénita. EL marcador GLUT-1 puede ser de utilidad
en caso de dudas.

Una de las hipdtesis clave para dilucidar el origen de los HI se basa en una reaccién a la hipoxia. Esta
parece jugar un papel importante en la adipogénesis, habiéndose demostrado que la hipoxia reduce
el tejido adiposo al inhibir la diferenciacion de los adipocitos; sin embargo, la ausencia de una fase
proliferativa en los HRA o0 HR-MCD y la rareza de su asociacién con la lipoatrofia contindan siendo motivo
de discusion. También se ha descrito la asociacion con hipertrofia de tejido adiposo lo que indica un nexo
en el desarrollo del tejido vascular y adiposo todavia no establecido.

BIBLIOGRAFIA

1. Bessis D, Bigorre M, Labréze C. Reticular infantile hemangiomas with minimal or arrested growth
associated with lipoatrophy. J Am Acad Dermatol. 2015; 72:828-33.
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hemangiomas with minimal or arrested growth associated with soft tissue hypertrophy: a case series
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P-80 NEVUS VASCULAR MIXTO GENERALIZADO

I. Vazquez-Osorio', M. Gonzalez-Sabin', L. Gonzalez-Lara', E. Rodriguez-Diaz’

1) Dermatologia, Hospital Universitario de Cabueries, Gijon

INTRODUCCION

El nevus vascular mixto (NVM), o nevus gemelos vasculares, se caracteriza por la coexistencia espacio-
temporal de nevus anémico y nevus telangiectasico. Puede presentarse como una manifestacion cutanea
aislada o bien formar parte de un fenotipo neurocutaneo conocido como sindrome de Ruggieri-Leech o
sindrome del NVM. Presentamos el caso de un nifio de 7 aflos con un nevus vascular mixto generalizado,
aungue sin otras manifestaciones clinicas sindromicas bien definidas.

CASO CLiNICO

Nifio de 7 afios con desarrollo psicomotor normaly sin antecedentes personales ni familiares de interés,
que consultaba por lesiones cutaneas generalizadas presentes desde el nacimiento. A la exploracion
fisica el paciente presentaba una cara de peculiar fenotipo, redondeada, pero sin asimetrias, asi como un
cuello corto. No se observaba hipertelorismo, synophris, filtrum ancho, labios gruesos o nariz prominente.
En la exploracion dermatoldgica destacaba una combinacion de extensas lesiones telangiectasicas
reticuladas entremezcladas con parches anémicos de bordes indentados distribuidos por cara, tronco,
miembros superiores e inferiores.

RESULTADOS

Somatometria: peso p97, talla p60 y perimetro craneal p90 (madre p98). En la exploracion oftalmolégica se
identifico una anisocoria hiporrectiva, mientras que en las exploraciones otorrinolaringolégica y neurolégica
no se identificaron alteraciones. Se solicitaron pruebas complementarias para descartar un sindrome del
nevus vascular mixto, incluyendo estudio analitico, electrocardiograma, ecografia abdominal, EEG, RM
cerebral y angioRM cerebral, ninguna de las cuales mostraron claros hallazgos patolégicos.

DISCUSION

EL NVM, descrito por Hamm y Happle en 1986, es considerado un ejemplo de didimosis alélica. Ruggieri
et al. establecen que el evento primario que da lugar a estas manchas gemelas es el emparejamiento
y recombinacion somatica de los alelos recesivos que controlan el equilibrio entre la constriccion y la
dilatacion de los vasos sanguineos cutaneos en un embrion. Actualmente se han descrito 34 casos de
NVM sin afectacion sistémica asociada, asi como 7 casos de sindrome de Ruggieri-Leech, caracterizado
por la presencia de un NVM, generalizado o localizado, en combinacion con anomalias cerebrales de
tipo Dyke-Davidoff-Masson, manifestaciones neurolédgicas, anomalias esqueléticas, asimetria facial y
patologias autoinmunes. Por tanto, el diagndstico de un NVM extenso debe llevarnos a descartar la
existencia de malformaciones y patologias extracutaneas.

BIBLIORAFIA

1. Hamm H, Happle R. Naevus vascularis mixtus. Der Hautarzt. 1986;37:388-92.

2. Leech SN, Taylor AE, Ramesh V, Birchall D, Ann Lynch S. Widespread capillary malformation associated
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3. Ruggieri M, Polizzi A, Strano S, Schepis C, Morano M, Belfiore G et al. Mixed vascular nevus syndrome:
a report of four new cases and a literature review. Quant Imaging Med Surg. 2016;6:515-24.
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MALFORMACIONES VASCULARES ASOCIADAS A SOBRECRECIMIENTO: DIFERENCIANDO SINDROMES
CON DISTINTO PRONOSTICO

M. E. Gdmez Sanchez ', J. M. Azafia Defez? , M. L. Martinez Martinez 2, M. T. Lépez Villaescusa ° , J. L.
Agudo Mena?, O. Iberndn Gemma?

1) Dermatologia, Hospital de Villarrobledo 2) Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Albacete 3) Dermatologia,
Hospital de Almansa

INTRODUCCION

Las malformaciones capilares asociadas a sobrecrecimiento constituyen un grupo heterogéneo
de sindromes que en ocasiones suponen un reto diagnostico. En 2013 Mulliken propuso el término
“malformacién capilar difusa con sobrecrecimiento” (DCMO) como un grupo de mejor prondstico
distinto de otros sindromes con malformaciones vasculares e hipertrofia tales como Klippel Trenaunay,
macrocefalia-malformacién capilar, CLOVES, Proteus, Parkes Weber, Cowden, entre otros.

CASO CLiNICO

Presentamos 8 casos de malformaciones vasculares asociadas a sobrecrecimiento o normocrecimiento,
describiéndose sus caracteristicas clinicas y distinguiendo entre aquellos casos que han presentado
complicaciones de las que han tenido un curso indolente.

RESULTADOS

De los 8 casos, 3 fueron mujeres y 5 varones. En 6 casos presentaban malformaciones vasculares
capilares (sobre todo reticuladas difusas y en forma de MVC tipo MVO), un caso con malformacion linfatica
y otro con malformacién veno-linfatica. Todas las lesiones vasculares, salvo la malformacién veno-
linfatica en torax y en craneo, se localizaron a nivel de la zona lumbar, glitea y extremidades inferiores
con mayor o menor extension segun el caso. En dos pacientes existia un franco sobrecrecimiento de
la extremidad, siendo un paciente diagndsticado de Sdme de klippel Trenaunay y el otro dentro del
espectro de sindromes PROS (pendiente estudio genético de PIK3CA). En dos casos se apreciaba un
leve sobrecrecimiento de la extremidad, catalogandose ambos dentro del espectro del sindrome DCMO.
De cuatro pacientes que presentaban normocrecimiento, un caso con malformaciones veno-linfaticas
fue diagnosticado de Sdme PROS y el resto de malformacién capilar reticulada difusa sin anomalias de
crecimiento, en el momento actual.

DISCUSION

Con el término de malformaciones vasculares y sobrecrecimiento, se incluyen pacientes con distinta
presentacion clinica, evolucion y prondstico. Es fundamental el estudio genético (PIK3CA PTEN y RAS-
1 etc) en pacientes con este tipo de patologias y un registro nacional que permita agrupar estos
sindromes para su estudio y manejo adecuado en funcién de su prondstico.

BIBLIOGRAFIA

1. Lee Ms, Liang MG, Muliken JB. Diffuse capillary malformation with overgrowth: a clinical subtype of
vascular anomalies with hypertrophy. J Am Acad Dermatol. 2013;69:589-94.

2. Keppler-Noreuil KM, Rios JJ, Parker VE, Semple Rk Lindhurst MJ, et al. PIK3CA-related overgrowth
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P-82 SINDROME MEGALOENCEFALIA-MALFORMACION CAPILAR DENTRO DEL ESPECTRO PROS, UN NUEVO

CASO
C. Matas Nadal', X. Soria Gili", E. Baselga Torres?, C. Cortés Pinto', J. Angel Baldé', JM. Casanova Seuma’

1) Dermatologia, Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida 2) Dermatologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona

INTRODUCCION

El sindrome Megaloencefalia-Malformacién capilar (MCAP) forma parte del grupo heterogéneo de
enfermedades genéticas neurocutaneas que cursan con malformaciones vasculares y sobrecrecimiento,
relacionadas con mutaciones en la via PI3K-AKT

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una nifia sin antecedentes familiares y de padres no consanguineos, fruto de una
gestacion sin incidencias, que presentd al nacer una malformacion capilar generalizada, macrocefalia,
“sandal gap” bilateral e hemihipertrofia derecha. En la RMN cerebral se objetivd un aumento del tamafio
del cerebelo, ventriculomegalia y herniacion amigdalar.

RESULTADOS

Con los hallazgos clinicos y radioldgicos, se realizé el diagndstico de sindrome MCAP. Se le ha realizado
una derivacién ventriculoperitoneal, asi como seguimiento mediante ecografias abdominales trimestrales
que han sido normales. Asi mismo, se ha cursado el estudio mutacional de PI3K en saliva que se
encuentra pendiente de resultados.

DISCUSION

El sindrome MCAP fue descrito por primera vez en 1997 con el nombre de Macrocefalia Cutis Marmorata
(M-CM) y desde entonces se han publicado >140 casos y ha recibido varias denominaciones, el mas
reciente sindrome Megaloencefalia-Malformacién capilar (MCAP). Clinicamente cursa con megaloencefalia,
malformaciones capilares faciales o generalizadas, sandal gap, sindactilia o polidactilia, displasia del tejido
conectivo y sobrecrecimiento segmentario o hemihipertrofia, entre otros, y radiolégicamente encontramos
ventriculomegalia, ectopia cerebelar y polimicrogiria. Se han hallado en estos pacientes mutaciones
germinales y también somaticas postzigoticas de la via de las PIBK-AKT-mTOR, con ganancia de funcién.
Esta via esta implicada en diversas funciones del ciclo celular, y la isoforma AKT3 en el neurodesarrollo. En
los ultimos afios se ha englobado el MCAP y otros sindromes de sobrecrecimiento asociados a mutaciones
de la via PI3K-AKT bajo el acronimo PROS (sindromes de sobrecrecimiento relacionados con PI3CA). EL
diagnostico suele ser clinico, basado en los hallazgos de la exploracién fisica y en las pruebas radiologicas
y puede ser apoyado genéticamente, estudiando las mutaciones en la via mencionada, aunque no siempre
son detectadas. Estos sindromes no tienen en la actualidad un tratamiento especifico, mas que el
de las propias complicaciones (como drenaje quirurgico de la hidrocefalia, cirugia ortopédica para las
extremidades hipertréficas...). No obstante, se estan realizando ensayos clinicos con diversas moléculas
inhibidoras de PI3K con posibles resultados esperanzadores. En estos pacientes se recomienda ademas
el seguimiento con ecografia abdominal periddica hasta los ocho afios, ante el riesgo incrementado de
anomalias genitourinarias y neoplasias como tumores de Wilms o neuroblastoma.

BIBLIOGRAFIA
1. Nellist et al, 2015; Loconte et al, 2015; Keppler-Noreuil et al, 2015.
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P-83 EXPERIENCIA EN EL TRATAMIENTO DE MALFORMACIONES VENOSAS EN EDAD PEDIATRICA EN EL

HOSPITAL RAMON Y CAJAL

M. Molins Ruiz ', B. Pérez Garcia', P. Boixeda', P. Fernandez Gonzalez', P. Fonda Pascual', D. De Perosanz
Lobo', A. Arana Raja’

1) Dermatologia, Hospital Universitario Ramdn y Cajal

INTRODUCCION
El presente estudio pretende mostrar nuestra experiencia como Unidad de Laser de Referencia para el
tratamiento de malformaciones venosas en la edad pediatrica.

CASO CLiNICO

Las malformaciones venosas son malformaciones vasculares de bajo flujo formadas por canales venosos
andémalos dilatados que estan presentes desde el nacimiento, aunque en ocasiones no se hacen
clinicamente evidentes hasta varios afios después, con lento crecimiento progresivo, acelerado en la
pubertad, cambios hormonales y tras traumatismos.

Son reconocibles como tumoraciones vasculares no pulsatiles, facilmente comprimibles, con tono azulado-
verdoso. Pueden ser cutaneas, mucocutaneas o afectar estructuras mas profundas como musculo y hueso.
El sitio mas frecuente de aparicion es en cabeza y cuello. Pueden producir sangrado, importantes defectos
estéticos, dificultad para la deglucidn u obstruccion de la via aérea. ElL manejo es complejo y requiere
un abordaje en unidades multidisciplinares que cuenten con dermatdlogos, cirujanos maxilofaciales/
pediatricos y pediatras. Para su diagndstico puede ser necesario pruebas de imagen: ecografia doppler para
demostrar su bajo flujo o estudio mediante angio-resonancia para determinar su extension y profundidad.
Para su tratamiento existen varias opciones que es preciso individualizar: escleroterapia, cirugia y terapia
con laser. Posiblemente, la combinacién de varios tratamientos sea la mejor opcion.

RESULTADOS

Se revisan los pacientes pediatricos diagnosticados de malformaciones venosas cutaneasy mucocutaneas
tratados en nuestro servicio en los ultimos 10 afios. Han sido tratados mediante laser secuencial de
PDL 595 nm y Nd:YAG 1064 nm combinado o no con escleroterapia o cirugia, siendo necesarias varias
sesiones (de 2 a 5). Implica una coordinacién con el servicio de anestesia, ya que dada la edad de los
pacientes muchas veces es necesario realizarlo con anestesia general o sedacidén. No se ha registrado
ningun efecto secundario grave asociado al uso de esta terapia. La terapia con laser secuencial PDL
595 nm y Nd:YAG 1064 ha demostrado ser una alternativa eficaz con buena tolerancia ya que un laser
potencia el efecto del otro, necesitdndose energias mas bajas y alcance en lesiones mas profundas. El
grado de satisfaccion de los pacientes tratados es alto.

DISCUSION

Las malformaciones venosas se benefician de un manejo multidisciplinar. No existe un tratamiento de
eleccioén, sino que a menudo se requiere combinacion de escleroterapia, cirugia y terapia laser. En nuestra
experiencia, la terapia con laser es eficaz y segura para el tratamiento en pacientes en edad pediatrica.

BIBLIOGRAFIA

1. Alcantara-Gonzalez, J., Boixeda, P., Pérez-Garcia, B., Truchuelo-Diez, M. T., Gonzalez-Mufioz, P., &
Jaén-Olasolo, P. (2013). Venous malformations treated with dual wavelength 595 and 1064 nm laser
system. Journal of the European Academy of Dermatology and Venereology, 27(6), 727-733.

2. Murthy, A. S., Dawson, A., Gupta, D., Spring, S., & Cordoro, K. M. (2017). Utility and tolerability of
the long-pulsed 1064-nm neodymium: yttrium-aluminum-garnet (LP Nd: YAG) laser for treatment
of symptomatic or disfiguring vascular malformations in children and adolescents. Journal of the
American Academy of Dermatology.
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P-84 MALFORMACION GLOMOVENOSA TIPO PLACA. PRESENTACION DE UN CASO

C. M. Alcantara Reifs', M. Ayala Blanca? , G. Garnacho Saucedo?®

1) Dermatologia, Hospital Alto Guadalquivir, Andujar 2) Anatomia Patoldgica, Hospital Comarcal de Antequera 3) Dermatologia,
Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba

INTRODUCCION

Las malformaciones glomovenosas (MGV) son una variante poco frecuente de malformacion venosa (MV),
con caracteristicas clinicas e histologicas que permiten diferenciarlas de las MV tipicas. Presentamos un
caso de MGV tipo placa.

CASO CLiNICO

Varén de 19 afios sin antecedentes personales de interés, que consulta por lesion de aspecto vascular
en hombro derecho, en ocasiones algo dolorosa sobre todo tras la presion en la zona, que empezo a
evidenciarse en torno a los 10 afios de vida. A la exploracién, hallamos una macula de coloracion rosa
azulado, con hipertricosis en superficie, afectando focalmente al hombro derecho, siendo el resto de la
piel completamente normal.

RESULTADOS

Ante la sospecha inicial de malformacion venosa, se solicitd recuento plaquetario y pruebas de
coagulacion, que resultaron dentro de la normalidad y biopsia de la lesidn. La biopsia de la placa mostré
estructuras vasculares de distinta morfologiay calibre, de distribucion andmala, algunas de ellas rodeadas
por un discreto numero de células monomorfas redondeadas con nucleo central palido y citoplasma
eosinofilico. La correlacién clinicopatologica permitid el diagndstico de MGV tipo placa.

DISCUSION

Las MGV son hamartomas compuestos por células glémicas, estructuras vasculares y tejido muscular liso
en proporciones variables, que representan en torno al 5% de las anomalias venosas. Las MGV pueden
ser esporadicas o hereditarias, siendo hasta un 64% de los casos de presentacion familiar, con un patron
de herencia autosdémico dominantel. Se sabe hoy que las MGV se deben a mutaciones en el gen de la
glomulina, localizado en el cromosoma 1p21-22, el cual interviene en el proceso de diferenciacion de las
células musculares?. Presumiblemente, los casos esporadicos se deberian a una mutacion somatica del
mismo gen. Clinicamente puede ser solitarias y multiples, pudiendo clasificarse a su vez las lesiones
multiples en formas localizadas, diseminadas y congénitas tipo placa. La rara variante de MGV congénita
tipo placa fue descrita por Landthaler et al en 1990, siendo habitual su diagndstico inicial erréneo de MV
tipica o de malformacién capilar. Habitualmente presentes al nacimiento, pueden mostrarse bien como
maculas rosadas o azuladas, o papulas y nddulos de color azul, que en general se expanden y empeoran
con el paso de los afios. Otros pueden aparecer mas tarde en la vida, incluso en la edad adulta. En la
histologia, estan compuestas de vasos dilatados de tipo venoso, de pared fina, tapizados por células
endoteliales aplanadas y rodeados por una capa media con disminucion de células musculares lisas
junto con un numero variable de células glémicas rodeando los vasos. No existe un tratamiento 6ptimo
para las MGV, y a menudo se manejan de forma similar a las MV tipicas. La extirpacion quirurgica podria
emplearse en lesiones pequefas, localizadas y poco infiltradas. La escleroterapiay la embolizacidon suelen
ser menos eficaces que en las MV y no proporcionan buenos resultados en lesiones evolucionadas. En
cuanto a las medidas compresivas, pueden aumentar el malestar en las MGV. En lesiones superficiales
se ha propuesto el tratamiento con laser.

BIBLIOGRAFIA

1. Martin-Gonzalez T, Boz-Gonzalez J; Vera-Casafio A, Sanz-Trelles A. Malformacion glomovenosa
congénita gigante tipo placa con distribucién segmentaria Piel. 2008;23:283-6.

2. Brouillard P, Ghassibe M, Penington A, Boon LM, Dompmartin A, Temple IK, et al. Four common
glomulin mutations cause two thirds of glomuvenous malformations (“familial glomangiomas®):
evidence for a founder effect. J Med Genet. 2005;42:e13.

3. Garzon MC, Huang JT, Enjolras O, Frieden IJ. Vascular malformations: Part I. J Am Acad Dermatol.
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P-85 ANGIOMA SERPIGINOSUM DE PRESENTACION FAMILIAR

E. Varas Meis', MA. Gonzalez Ensefat? , MA. Vicente Villa?, C. Rovira Zurriaga? , C. Prat Torrez?

1) Dermatologia, Complejo Asistencial Universitario de Léon 2) Dermatologia, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona

INTRODUCCION
El angioma serpiginosum es una infrecuente lesién vascular benigna descrita por Hutchinson en 1889.

CASO CLiNICO

Nifia de 11 afios de edad, sin antecedentes personales de interés. Acudié por multiples lesiones maculosas
purpureas y puntiformes, agrupadas en extremidad y gluteo izquierdos de 1 afio de evolucion. En la
anamnesis, la madre refirié presentar lesiones similares de localizacién superpuesta a las de su hija,
estables desde los 20 afios de edad, aunque con ligero aumento de tamafo durante el embarazo. El
estudio por dermatoscopia evidencio la presencia de lagunas ovoides milimétricas eritemato-violacieas,
agrupadas, sin tendencia a la confluencia y que no desaparecian a la vitropresion. Se procedio6 al estudio
histolégico de las lesiones maternas, objetivandose bajo una epidermis sin alteraciones, multiples
capilares dilatados en dermis papilar con ligero engrosamiento endotelial. No se objetivaron signos
inflamatorios ni depdsitos de hemosiderina. Finalmente, fueron diagnosticadas de Angioma Serpiginosum
con asociacion familiar.

DISCUSION

El angioma serpiginosum es considerado una lesidén vascular benigna que cursa con proliferacién de
células endoteliales y dilatacién de vasos capilares. Predominantemente suele presentarse de forma
adquirida en mujeres durante las primeras décadas de la vida y con predileccién por los gluteos y
extremidades inferiores. Sin embargo, se han descrito casos aislados de asociacién familiar con herencia
autosdmica dominantes o ligada al X. Su diagnostico diferencial incluye las dermatosis purpuricas
pigmentadas, la telangiectasia esencial generalizada, la telangiectasia nevoide unilateral y la vasculopatia
colagena cutanea, entre otros. Presenta un curso indolente, aunque puede ser tratado mediante
electrocoagulacion o laser vascular en caso de compromiso estético.

Presentamos un caso de angioma serpinginosum de asociacién familiar, escasamente reportado en
la literatura, cuyos hallazgos dermatoscopicos e histoldgicos permitieron diferenciarlo de entidades
clinicamente semejantes.

BIBLIOGRAFIA
Sandhu K, Gupta S. Angioma serpiginosum: report of two unusual cases. J Eur Acad Dermatol Venereol.
2005 Jan;19:127-8
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P-86 PSEUDOANGIOMATOSIS ERUPTIVA RECURRENTE: UN CASO DE PRESENTACION FAMILIAR

C. Garcia Harana', J. Del Boz Gonzalez', L. Padilla Espafia’, J.F. Milldn Cayetano', P. Garcia Montero', C.
Salas Marquez', D. Rodriguez Baron', M. De Troya Martin’

1) Dermatologia, Hospital Costa del Sol

INTRODUCCION

La Pseudoangiomatosis Eruptiva (PE) es una dermatosis poco frecuente de causa desconocida que se
caracteriza por la aparicion de multiples lesiones papulosas rojoviolaceas con halo blanquecino periférico,
localizandose predominantemente en areas fotoexpuestas. Se presenta con mayor frecuencia en nifios,
que debutan en los dias previos con fiebre, sintomatologia respiratoria o gastrointestinal, y las lesiones
se resuelven de forma espontanea en 10-15 dias sin marcas residuales. Se han publicado casos de PE con
presentacion familiar, asi como PE recurrente, si bien no se ha descrito la presencia concomitante de
ambas particularidades. Presentamos un caso de PE recurrente en una abuela y su nieta.

CASO CLiNICO

Nifia de 7 aflos remitida a nuestras consultas por un episodio de lesiones eritematosas asintomaticas
de mas de una semana de evolucidn, localizadas en regién facial y brazos. La paciente referia episodios
similares previos autolimitados desde los 5 afios, inicialmente con una frecuencia de 3-4 episodios al
afio y sin sintomatologia previa al inicio de las lesiones. Durante la anamnesis los progenitores referian
lesiones similares en la abuela de la paciente, que presentaba en forma de brotes autolimitados desde la
cuarta década de vida, con 1-2 episodios mensuales y un mayor numero de lesiones, apareciendo también
en region facial, brazos y téorax. La abuela fue remitida también a nuestras consultas, presentando ambas
pacientes papulas de tonalidad rojo-vinosa de 2-3 milimetros de diametro, en su mayoria rodeadas de
un halo hipocromo y localizadas en ambos antebrazos y mejillas. Se realizd biopsia cutanea en ambas
visualizandose un discreto edema dérmico e inflamacién perivascular en dermis papilar y media, sin
vasculitis ni extravasacion eritrocitaria siendo compatible con el diagnostico de PE.

DISCUSION

La PE fue descrita por primera vez en 1965 por Cherry et al. como lesiones angioma-like presentes
en 4 niflos con infeccién aguda por Echovirus. Aunque la PE se presenta con mayor frecuencia en la
infancia, también se han descrito casos en pacientes adultos, mas frecuentemente mujeres, en los
que la fase prodromica suele estar ausente y su resolucion puede ser mas lenta. La histopatologia no
es especifica de la enfermedad, siendo en nuestros casos concordante con lo descrito en la literatura.
Se postula la causa infecciosa como etiologia mas probable de dicho cuadro, que podria explicar la
presentacién concomitante en familiares, considerandose también otros posibles desencadenantes
como las picaduras de insectos, farmacos o ciertos alimentos. En conclusién, presentamos un caso de
PE recurrente con presentacion familiar, asociacién no previamente descrita. Dada la aparicién en forma
de brotes recurrentes y la presentacion similar en parientes sugiere una mayor susceptibilidad genética
en ambas pacientes, si bien no se puede descartar su asociacion a infecciones o picaduras de insectos.

BIBLIOGRAFIA

1. Kim JE, Kim BJ, Park HJ et al. Clinicopathologic review of eruptive pseudoangiomatosis in Korean
adults: report of 32 cases. Int J Dermatol 2013;52:41-5.

1. Stoebner PE, Templier I, Ligeron C et al. Familial Eruptive Pseudoangiomatosis. Dermatology
2002;205:306-7
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P-87 ARTERITIS MACULAR

T. Repiso Montero', C. Gonzalez Cruz', B. Ferrer Fabrega? , J. Calzada Hernandez®, A. Vicente Villa* , V.
Garcia-Patos Briones'

1) Dermatologia, Hospital Universitario Vall d’Hebron 2) Anatomia Patologica, Hospital Universitario Vall d’Hebron 3) Dermatologia
Hospital Sant Joan de Deu 4) Dermatologia Hospital Sant Joan de Deu

INTRODUCCION

La arteritis macular (AM) en una entidad clinicopatolégica descrita por primera vez por Fein et al en 2003.
Hasta el momento se han descrito una treintena de casos con dos casos reportados en la edad pediatrica.
Se trata de unavasculitis linfocitaria de curso indolente. Clinicamente suele cursar con maculas y papulas
eritematosas e hiperpigmentadas en extremidades inferiores sin asociacion a enfermedad sistémica.
Su rasgo definitorio es la histologia que muestra una vasculitis linfocitaria de las arteriolas de la union
dermo-hipodérmica, estrechamiento de la luz y un agregado concéntrico de fibrina que justifica el
término «arteritis linfocitica trombofilica» con el que también se identifica esta entidad en la literatura.

CASO CLiNICO

Presentamos una nifla de 8 afos, sana que consultdé por la aparicién progresiva de maculas
eritematoparduzcas de distribucion retiforme en piernas y raiz de muslos, asintomaticas, de cuatro meses
de evolucion. Las lesiones eran dudosamente palpables en algunas areas (papulo-nodulos). No habia
sintomatologia sistémica asociada previa aparicion de las lesiones ni durante la progresion de las mismas.

RESULTADOS

El estudio histolégico mostré una vasculitis linfocitaria de las arteriolas dermo-hipodérmicas
con depdsitos de fibrina y oclusion parcial de la luz. El estudio analitico mostré normalidad del
hemograma y la bioquimica sanguinea; se descartd patologia infecciosa y reumatolégica subyacente
con serologias, estudio de autoinmunidad, anti-cardiolipina y anticuerpos anti-neutrofilos negativos. EL
hallazgo de una proteinuria ortostatica por debajo del rango nefroético ha sido valorado por nefrologia. La
paciente se mantiene en buen estado general sin otra sintomatologia asociada.

DISCUSION

Presentamos un caso de arteritis macular en edad pediatrica, habiendo so6lo dos casos descritos
previamente en la literatura.

Elconcepto de arteritis macular (AM) o arteritis linfociticatrombofilica (ALT) hace referenciaa unavasculitis
linfocitaria de mediano calibre de curso indolente pero persistente. Se considera infradiagnosticada por
su escasa expresion clinica y la ausencia de progresion a afectaciéon sistémica en los casos descritos.
La ausencia de neutrofilos en el infiltrado inflamatorio permite diferenciarla de la poliarteritis nodosa
cutanea (PANc). En la literatura se plantea el dilema de la nosologia y clasificaciéon de la AM / ALT. Se
discute si puede tratarse de un estadio evolutivo de la PANc.

BIBLIOGRAFIA

1. Buckthal-McCuin J, Mutasim DF. Macular arteritis mimicking pigmented purpuric dermatosis in a
6-year-old caucasian girl. Pediatr Dermatol. 2009; 26:93-5.

2. Zampella JG, Vakili S, Doig S, Girardi N, Kwatra SG, Seo P, Patel M. Macular lymphocytic arteritis:
Clinical-pathologic correlation of a rare vasculitis.J Am Acad Dermatol 2017;3:116-120.

3. Wee E(1), Kelly RI(1). The histopathology of cutaneous polyarteritis nodosa and its relationship with
lymphocytic thrombophilic arteritis. J Cutan Pathol. 2017; 44:411.

4. Buffiere-Morgado et al. Relationship between cutaneous polyarteritis nodosa (cPAN) and macular
lymphocytic arteritis (MLA): Blinded histologic assessment of 35 cPAN cases. J Am Acad Dermatol.
2015; 73:1013-20.
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