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HISTORIA CLINICA

*PACIENTE VARON DE 60 ANOS CON HISTORIA DE
NEUMOTORAX ESPONTANEO A LOS 56 ANOS.
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A. Radiografia simple de torax en la que se aprecia neumotdrax espontaneo izquierdo en un paciente con-
_B. TAC toracica que muestra multiples quistes pulmonares derechos en un paciente con el sindrome.



HISTORIA CLINICA

EN EL EXAMEN FISICO:

+ MULTIPLES PAPULAS CUPULIFORMES BIEN DELIMITADAS
DE SUPERFICE LISA Y ERITEMATOSAS EN NARIZ, MEJILLA
Y CUELLO DE ENTRE 2 Y 4MM DE DIAMETRO MAXIMO
(ALGUNAS BLANQUECINAS)
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FIBROFOLICULOMA
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TRICODISCOMA




ESPECTRO: FFY TDS
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FIBROFOLICULOMAS

NEUMOTORAX

TRICODISCOMAS
QUISTES BASALES

ANTECEDENTES
FAMILIARES




SOSPECHA DIAGNOSTICA

'SINDROME DE BIRT-HOGG-DUBE




Birt-Hogg-Dubé

. *Genodermatosis autosdmica dominante

- *Mutaciones en el GEN FLCN localizado en
-cromosoma 17p11.2

. +Codifica FOLICULINA




Mamalian TARGET OF
RAPAMYCIN (mTOR)

FOLICULINA

Inhibe via mTOR

RAPAMICINA
(SIROLIMUS)




FOLICULINA

FOLICULINA que se expresa a nivel:

¢ Cutaneo vy anejos

¢ Renal (nefrona distal)

¢ Pulmonar (neumocitos tipo |)



" MANIFESTACIONES CUTANEAS Y
TRACUTANEAS DE PACIENTES CON
’ SDME BHD

Fibrofoliculomas, tricodiscomas

Quistes pulmonares y neumotdrax espontaneos

Canceres renales
¢+ formas hibridas: oncocitoma y carcinoma cromofobo

¢+ formas puras: cromofobo, oncocitico, células claras o
papilar




NOVEDADES EN DERMATOLOGIA

Actualizacién en el sindrome Birt-Hogg-Dubé

V. Lopez®*, E. Jorda? y C. Monteagudo®

@ Fundacion de Investigacion Clinico de Valencia-INCLIVA, Hospital Clinico Universitario, Universidad de Valencia, Espaha
b Servicio de Dermatologia y Departamento de Anatomia Patolégica, Hospital Clinico Universitario, Universidad de Valencia,
Espana

Recibido el 6 de abril de 2011; aceptado el 15 de julio de 2011

Tabla 2 Criterios propuestos por el Consorcio Europeo para
el diagnodstico del sindrome Birt-Hogg-Dubé

Criterios mayores

Al menos 5 fibrofoliculomas o tricodiscomas de inicio en
la edad adulta con al menos una lesion confirmada
histologicamente

Mutacion patogénica en linea germinal del gen FLCN

Criterios menores

Multiples quistes pulmonares: localizados en la zona
basal, sin causa evidente asociados 0 no a neumotorax
espontaneo

Cancer renal: de inicio temprano (< 50 afios), multifocal,
bilateral y/o con formas histologicas caracteristicas
(forma hibrida de oncocitoma y cromofobo)

Familiar de primer grado con sindrome de
Birt-Hogg-Dubé

Para el diagnostico de sindrome Birt-Hogg-Dubé el paciente debe
presentar un criterio mayor o dos menores.




NOVEDADES EN DERMATOLOGIA
Actualizacion en el sindrome Birt-Hogg-Dubé

V. Lépez?®*, E. Jorda? y C. Monteagudo®

@ Fundacién de Investigacion Clinico de Valencia-INCLIVA, Hospital Clinico Universitario, Universidad de Valencia, Espafia
b Servicio de Dermatologia y Departamento de Anatomia Patoldgica, Hospital Clinico Universitario, Universidad de Valencia,
Espana

Recibido el 6 de abril de 2011; aceptado el 15 de julio de 2011

Tabla 3  Criterios para la solicitud del estudio genético
segun el Consorcio Europeo Birt-Hogg-Dubé

Lesiones cutaneas caracteristicas (fibrofoliculomas y/o
tricodiscomas)

Enfermedad pulmonar quistica sin causa evidente
Neumotorax espontaneo primario

Cancer renal: de inicio temprano (< 50 anos), multifocal,
bilateral y/o con formas histologicas caracteristicas (forma
hibrida de oncocitoma y croméfobo o formas puras)
Familiar de primer grado con alguna de las caracteristicas
previas
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
(CLINICO) LESIONES CUTANEAS

GENODERMATOSIS CON AFECTACION FACIAL:
*ENFERMEDAD DE COWDEN

+*SINDROME DE BROOKE-SPIEGLER
*SINDROME DE ROMBO

*ESCLEROSIS TUBEROSA

*SINDROME DE HAMARTOMAS FOLICULARES
BASALOIDES



'DIAGNOSTICO DIFERENCIAL (CLINICO)
‘ NEUMOTORAX ESP/QUISTES

PULMONARES

¢+ Déficit de alfa-1-antitripsina

¢ Sdme de Marfan

¢ Sdme de Ehlers-Danlos

¢+ Esclerosis tuberosa

¢+ Histiocitosis de células de Langerhans

¢+ Fibrosis quistica




OTRAS ASOCIACIONES

PATOLOGIA BENIGNA PATOLOGIA MALIGNA

* Adenomasy polipos colorrectales Cancer cutaneo

L. , ) ¢ no melanomay melanoma
1 ¢ Oncocitomas parotideos

4 Amigdalar
¢ Tumores neurales

g e Pulmonar
¢ Angiofibromas, acrocordones,

,-ricoblastomas Cancer mama

4 Coriorretinopatia Colorrectal (Mut. c.1285dupC)




MANE]JO DEL PACIENTE

‘» - MULTIDISCIPLINAR:

" +Correcta exploracién cutanea junto a la extirpacion de lesiones
= sospechosas

¢ TTO Qx o isotretinoina oral, Laser CO2, erbium:YAG
¢ RAPAMICINA TOPICA (SIROLIMUS)

:*Inicio vigilancia para carcinoma renal a los 20 ahos
¢ ECO, TAC 0o RNM

¢ Al diagnodstico TTO Qx, intentando preservar la mayor
cantidad de parénquima renal

¢Informar al paciente ante riesgos por cambios de presién (viajes
~avion o actividades acuaticas)




. Tiene nuestro paciente un sindrome de

Birt-Hogg-Dubé?
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CONCLUSIONES
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Tumores cutaneos

“La verdadera pregunta que uno debe
responder cuando estudia una neoplasia
cutanea NO es cual es su nombre

sSino

;es solitaria o multiple?”

Burgdorf y Kvester (1992)
J Cutan Pathol 19:449-457
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