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RESUMEN

Se presentan 3 pacientes con el sindrome del epitelioma basocelular nevoide (5 facomatosis), enfermedad de interés en
las distintas especialidades médicas, por el posible compromiso de diferentes drganos extracutdneos. Se efectiia ademas una

revision del tema.

SUMMARY

h
Three patients with the basal cell nevus syndrome (5
different medical specialities, because the possible campromise

also made.

INTRODUCCION

El sindrome del epitelioma basocelular nevaide
(SEBN} e una entidad incluida en el grupo de las
facamatosis, término dado a ciertas enfermedades con-
génitas caracterizadas por la presencia de malformacio-
nes v hamartomas de origen neuroecto y mesodérmico.
Pertenecen a ellas las neurofibromatosis (enfermedad
de Von Recklinghausen), la esclerosis tuberosa
{enfermedad de Pringle-Bourneville), la hemangioblas-
tomatosis cerebelarretinal {sindrome de Hippel-
Lindau, el sindrome encéfalo trigeminal (enfermedad
de Sturge-Weber), y el sindrome del epitelioma basoce-
lular nevoide (sindrome del nevo basocelular 6 5
facomatosis)."- 1, 1y

Presentamos 3 pacientes afectados con esta dltima
genodermatosis, de observacion infrecuente, que mostra-
ban todas, o casi todas las alteraciones que la componen.

CASUISTICA
Caso N 1
T. N., 35 anos, sexo femenino.

Consulté por maltiples epiteliomas basocelulares
nodulares pequenios (15 en total), algunos ulcerocostro-
sos, con borde perlado, ubicados en cara, cuello y
tronco, de un ano de evolucién.

El diagnastico clinico fue confirmado por ef examen
histopatolagico, el cual mostré ura proliferacion blas-
tomatosa en | dermis, compuesta por células de
aspecto basaloide, homogéneas, agrupadas en clmu-
los y cordones, con disposicion en empalizada en |a
periferia y formaciones Microquisticas. El estroma que
las rodeaba poseia un denso infiltrade moronuclear.

Antecedentes personales. Extirpacion quirtirgica de
quistes maxifares mdltiples a la edad de 12 afos, con
pérdida definitiva de piezas dentarias.

Antecedentes heredofamiliares. Padres, hermanas e
hijos sin anormalidades clinicamente detectables.

Examen fisico. Paciente licida, nivel intelectual
normal.

En piel, ademds de las lesiones que motivaron la
consulta, presentd numMerosas efélides, milium en la
zona interciliar v “hoyos” en la cara palmar de los
dedos y en las plantas. Otros hallazgos incluyeron:
hipertelarismo, distopia cantorum, escaliosis dorsal vy
hallux valgus bilateral.

phacomatosis) are presented. This is of great interest for the
of many extraCUtanequs argans. A revision of the literature is

Fondo de oio y cariograma, normales. Dosaje de
calcio y fésfaro en plasma y orina, normales. Rx:
calcificaciones intracraneanas, quistes mandibulares vy
escaoliosts dorsal dextroconvexa.

Caso N 2
L. C., 32 anos, sexo masculino

El paciente fue enviado en interconsulta al Servicio
de Dermatologia par presentar numerosas epiteliomas
basocelulares localizados en ambos pdrpados inferio-
res, regiones malares y labio superior.

Antecedentes personales. El primer sintoma referido
por el paciente fue una pequena tumoracion ubicada
en el surco nasogeniano izquierdo, la cual fue extirpa-
da quirlrgicamente a los 28 afos de edad. Sucesivos
tumores del mismo tipo, localizados en la cara fueron
tratados con cirugia o radioterapia.

Antecedentes familiares. No conoce ningan fami-
liar afectado por lesiones semejantes.

Al examen presentaba el enfermo, de 1,90 m de
altura, numerosas lesiones ubicadas en los parpados,
regiones malares, labio superior y cuello. Se trataba de
tumoraciones de forma redondeada y ovalada, mode-
radamente sabreelevadas cuyo calor varfaba del rosado
al rojo o pardo. En alguras era posible reconocer un
borde perlado. En el borde interno de urma extensa
cicatriz del labio superior en su mitad izquierda se
observd una lesion erosiva con pdpulas perladas en la
periferia que se interpreté como recidiva posoperatoria.
Otra cicatriz operatoria estaba localizada en & dorso
de la nariz.

El examen histopatologico de las tuMoraciones
descritas correspondid 2 epiteliomas basacelulares.

Otros hallazgos de significacion fueron: hipertrico-
sis en puente uniendo ambas cejas, hipertelorismo,
base de la mariz deprimida v un discreta prognatismo
{figura 1).

La inspeccion de la cavidad oral Mostrd una posi-
cion defectuosa de numerosas piezas dentarias {figu-
R 2).

En el estudio radiologico s observaron anomalias
en el arco anterior de las costillas 4 v 6 con bifurca-
cion de esta dltima (figura 3), calcificacion laminar de
la hoz del cerebro (figura 4), silla turca pequena con
calcificacion del diafragma selar, braguimetacarpalis-
mo {acortamiento del cuarto metacarpfanog) (figura §) v
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miiltiples cavidades quisticas en el maxilar inferior
(figuras 6 y 7).

Figura 1. Caso N 2. Numerosos epitelfomas basocelulares en
cara, hipertelorismo, hipertricosis de las cejas v base de la
nariz deprimida.

Figura 2. Posicion defectuosa de piezas dentarias.
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Figura 3. Bifurcacion del arco anterior de la & costilla,

Figura 4. Calcificacion laminar de la hoz del cerebro,

El cariograma no mostré anormalidades. Los epite-
liomas basocelulares fueron tratados localmente con
cirugia,

También fueron excididos quirdrgicamente los
quistes del maxilar inferior.



Figura 6. Quistes maltiples en el maxilar inferior.

{

Figura 7. Quistes multiples de maxilar inferior.

Caso N 3.
C. D., 49 anos, sexo masculino.

Consulté por & control al que son sometidas perig-
dicamente sus lesiones de piel.

Estas comenzaron a aparecer a los 38 anos, edad en
que s le extirpd un nédulo ulcerado ubicado en el
parpado inferior derecho, con diagnéstico de epitelio-
ma basocelular. Posteriormente se siguieron desarro-
llande oftras lesicnes similares, ubicadas en tronco y
cara, las que fueron tratadas con cirugia o electrocoa-
gulacion.

Antecedentes personales. Operado a los 26 afios de
un quiste maxilar; posteriormente fue intervenido tam-
bién por quistes mandibulares en 7 oportunidades.
Hipertensidn arterial desde los 45 anos, controlade con
betabloqueantes.

Antecedentes heredofamiliares. Abuela materna
diabética; hermanos e hijos sin anomalias clinicamente
detectables.

Examen fisico. Nivel intelectual normal. Ectropion
por cicatriz operatoria del parpado inferior derecho.
Numerosos epiteliomas basocelulares, especialmente
de tipo pigmentado, se observan en ambos pabellones
auriculares v el cuello. En Ia piel del tronco presents 2
lesiones con aspecto clinico de epitelioma basocelular,
uno de tipo nodular y el otro superficial, apreciindose
ademds numerosas efélides. En las palmas se observa-
ron numerosos “hoyos”, del color de la piel, de T mm
de didmetro (figura 8). El examen bucal reveld la
ausencia total de piezas dentarias en el maxilar supe-
rior, y de los molares en el maxilar inferior. Presign
arterial: 130-95 mm Hg, El resto del examen ciinico
fue normal,

Figura 8. Hoyuelos en palma de manos.

En fos andlisis de laboratorio solicitados, el dasaje
de Ca y Pen sangre y orina estaban dentro de los [mites
normales. Asimismo fue normal e nivel de paratohor-
mona, con 0,83 ng/ml. En las radiografias se observa-
ron las siguientes anomalias: bifurcacion del arco
anterior de la cuarta costilla, bilateral. Caicificacion de
la hoz del cerebro. Acortamiento del cuarto metacar-
piano, bilateral. Quistes del maxilar inferior. Escoliosis
dorsolumbar moderada.

Los exdmenes histopatolégicos realizados en varias
oportunidades de diferentes lesiones, mostraron epite-
liomas basocelulares con grado variable de diferencia-
cion.
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COMENTARIO

El sindrome del nevo basocelular fue descrito por
Binkley en 1951. Se trata de un desorden autosémico
dominante con alta penetracion y variable expresivi-
dad;" ¥ ® esta Gltima en una misma familia pareciera
seguir un patrén similar. =

Clinicamente s caractetiza por la afectacién de
diversos érganos de la economia, siendo por b tanto su
conocimiento de interés en las distintas especialidades
médicas.

Durante la infancia o en la pubertad, aparecen
lesivnes pequerias que en el “estadio nevoide” aurnen-
tan lentamente de tamario y se distribuyen al azar en la
cara y el cuerpo.” Posteriormente, muchos de los
epiteliomas basocelulares se ulceran, torndndose inva-
sores, destructivos y mutilantes, sobre todo los ubica-
dos en la cara.

Se han referido casos de muerte por invasién de la
orbita, primero, y del cerebro, mas tarde. 2"

Estos tumores se diferencian del epitelioma basoce-
lular solitario del adulto, por su aparicién en edad més
temprana, el abundante nimero de lesiones y su
ubicacién frecuente en dreas no expuestas.™ 9

Observados al microscopio 6ptico los tumores exhi-
ben una amplia diversidad de aspectos, que varian
desde un tricoepilelioma a un epitelioma basocelular
en sus variedades solida, quistica, adenocide y
fibrosante.“« Un tercio de los pacientes presenta dos o
mas tipos distintos simultaneamente.®

Histogenéticamente es probable que surjan de
un germen epitelial primario, & cual da origen tanto
ala capa de células basales como a estructuras anexia-
Ies_@)

El sindrome del nevo hasocelular es e prototipo de
una forma genética de carcinoma de células basales,
donde las células que transportan e gen mutante
heredado son peculiarmente vulnerables a la carcino-
génesis, tanto por la luz ultravioleta como por radiacio-
nes ionizantes, Esto fue senalado en los casos repor-
tados de miltiples epiteliomas basocelulares en
pacientes con el sindrome, luego de ser irradiados pa-
ra el tratamiento de eccema de manos o timo
agrandado.® " Los basaliomas s desarrollaron 6
meses a 3 anos después de la irradiaccion y en el
campo expuesto, tiempo de latencia diferente al de los
tumores radioinducidos, que e de aproximadamente
21 anos.

Otro signo de utilidad para e diagnéstico son las
depresiones cupuliformes ubicadas en las palmas vy
plantas, presentes en la mitad de los pacientes con el
sindrome; aparecen generalmente en la segunda déca-
da de la vida, son permanentes, asintomaiticas y se
deben a una ausencia parcial o completa del estrato
corneo.” ' Se las considera carcinomas de células
basales abortivos,? habiéndose referido casos con
desarrollo posterior de epiteliomas infiltrantes y ulcera-
dos a partir de estas depresianes.’* % =

Las anomalias esqueléticas son frecuentes; en 75 %
de los pacientes se encuentran costillas bifurcadas, en
ocasiones bilaterales. También sinostosis y costillas
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cervicales rudimentarias.'® Puede existir ademds cifoes-
coliosis, fusion de vértebras cervicales o toracicas,
hallux valgo bilateral y metacarpianos acortados, prin-
cipalmente el cuarto, al grado de producir un
“hoyuelc” en lugar del nudillo, conocido con & térmi-
no de braquimetacarpalismo o signo de Albright. ¢

A nivel del sistema nervioso central se han descrito
retardo mental moderado, agenesia parcial del cuerpo
calloso con ausencia de la hoz del cerebro y fusian de
hemisferios frontales. También calcificacion laminar de
la duramadre, hoz del cerebro, tentorio y coroides.”

Las anomalias oculares incluyen: ceguera congéni-
@ por catarata, glaucoma y/o coloboma de coroides y
nervio optico. Hermans y col."? pensaron que los
cambios oculares que ellos describieron como
“disgenesia neuroblistica gliomatosa” eran tan
caracteristicos que definieron a la enfermedad como el
5 tipo- de facomatosis. Otras alteraciones oculares son
estrabismo interno, pliegue epicantico, hipertelorismo
y distopia cantorum.

En la cavidad oral, los quistes maxilares y el paladar
arqueado parecen ser un signo constante' * y han sido
considerados quistes primordiales o queratoquistes
odontoginicos. A menudo aparecen durante la primera
década de la vida y son el motivo de consulta principal
en la mitad de los casos, debido a inflamacién de la
mandibula, dolor sordo y drenaje intraoral." Varfan de
tamano desde microscopicos a varios centimetros de
didmetro, siendo en ocasiones tan voluminosos que
pueden producir una fractura patoligica."” Histoldgi-
camente los quistes estin limitados por upa capa
uniforme de epitelio escamoso estratificado, cubiertos
por una delgada capa de queratina.® Algunos exhiben
brotes © yemas, reminiscencia de piel embrionaria, y
tienen tendencia a transformarse en verdaderos
amelobtastomas®™ ™ y fibrosarcomas. ® 2

La probable asociacion con el seudohipoparatiroi-
dismo estd sustentada en el habito corporal especial de
estos enfermos, quienes son frecuentemente bajos,
obesos, de cara redondeada, cuello corto v con braqui-
metacarpalismo; presentan ademds calcificaciones de
tejidos blandos.® ' Tienen, sin embargo, niveles
sanguineos normales de calcio y fosforo. s

EH curso y prondstico varia en estos enferMmos, vy se
agrava cuando las lesiones de piel en etapas tardias
entran en un estadio francamente neoplisico, hacién-
dose invasoras y mutilantes, pudiendo extenderse las
ubicadas en la cara hasta la orbita y cerebro® 24
También se han mencionado metsstasis pulmonares, 4

El tratamiento de eleccién es la extirpacion quirdr-
gica de los tumores; siendo recomendable la
quimiocirugia de Mohs en las lesiones superficiales.?¥
La radioterapia no se indica por la probable transforma-
cién de lesiones en “estadio nevoide” a basaliomas
infiltrantes.

Son de interés los trabajos de Heinterlaitner vy
Miescher,™ y Milller y Kunze, 2" quienes administraron
etretinato, retinoide aremdtico por via oral en dosis
de 50-75 mg/dia, observando disminucion de nume-
rosas lesiones palpables y la no aparicion de otras
nuevas,
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