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Reporte de caso

Sindrome Schimmelpenning-Feuerstein-Mims

Manuel Castillo de la Cruz', Maria Eugenia Moreno?

RESUMEN

El sindrome de nevos epidérmicos es una entidad
clinica muy rara en la cual existen lesiones neurocu-
taneas que afectan piel, cerebro, ojos y/o esqueleto.
Las lesiones cutaneas de este sindrome son
hamartomas congénitos de origen ectodérmico y se
clasifican de acuerdo a su componente principal existen
cuatro tipos. EI compromiso del sistema nervioso
central incluye la presencia de crisis convulsivas, retraso
mental y alteraciones anatdmicas del cerebro que
incluyen asimetria del craneo, hemimegalencefalia con
dilatacion y asimetria del sistema ventricular v,
depositos de calcio. Se reporta el caso de una paciente
con lesiones cutaneas y sistémicas compatibles con
sindrome de Schimmelpenning-Feuerstein-Mims con
lesiones cutaneas y estudios de tomografia imagen por
resonancia magnética que demuestran el compromiso
del SNC.

Palabras claves: sindrome de nevos epidérmicos, sin-
drome schimmelpenning-Feuerstein-Mims, lesiones
cerebrales, TAC.

SCHIMMELPENNING-FEUERSTEIN-MIMS
SYNDROME

ABSTRACT

The epidermal nevus syndrome is a very rare
entity that has neurocutaneous lesions with systemic
defects in the skin, brain, eyes and/or skeleton. The
skin lesions of this syndrome are congenital hamar-to-
mas of ectodermal origin and they are classified on the
basis of their main component and we can find four
types. The nervous central system compromise include
seizures, mental retardation and anatomyc alterations
that involve cranial asymmetry, hemimegalencephaly
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with asymmetric and dilated ventricles and calcium
deposit. We report a 24-years old female patient that
has skin and systemic lesions compatibles with a
Schimmelpenning-Feuerstein-Mims syndrome with CT
and MRI studies those which showing the nervous cen-
tral system compromise in this case.

Key words: epidermal nevus syndrome systemic,
Schimmelpenning-Feuerstein-Mims syndrome, brain
lesions, CT.

| sindrome de nevos epidérmicos (SNE) es una

entidad clinica en la cual existen lesiones

cutaneas distribuidas a lo largo de las lineas de
Blaschko y se asocia con afecciones del sistema
nervioso central del sistema 6seo y de los ojos'.

Las lesiones cutaneas de este sindrome son
hamartomas congénitos de origen ectodérmico y se
clasifican de acuerdo a su componente principal, que
puede ser: sebaceo, apocrino, ecrino, folicular o
queratinico'2.

Solomon?® definié que se trataba de lesiones
neurocutaneas por defectos ectodérmicos congénitos
de la piel, cerebro, ojos y/o esqueleto. Schimmel-
pening* fue el primero en describir la asociacion de los
nevos epidérmicos con anomalias neurologicas.

En la actualidad se describen cuatro tipos clini-
cos distintos del SNE de acuerdo al nevo cutaneo,
todos son lineales por lo que se omite dicho sufijo.
Estos son:
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1. Nevo sebaceo: se le conoce como sindrome
Schimmelpenning-Feuerstein-Mims, sindrome Solo-
mon, facomatosis de nevos organoides o facomatosis
nevoide de Jadassohn. Se asocia a anomalias cerebra-
les (neuropatia del VI o VII nervio craneal, convulsiones
en el 75% de los casos que inician desde los 6 meses
de edad y pueden producir retraso mental si no hay
un control efectivo de dichas convulsiones), colobo-
mas y un tumor lipodermoide de la conjuntiva. El 84%
de los pacientes tienen lesiones en la cara, en prome-
dio en el 50% de los casos las lesiones estan
localizadas en el cuero cabelludo (con alopecia de
dicha zona), el cuello y la frente. En la mayoria de los
pacientes, las lesiones aparecen en un lado del cuer-
po. Las lesiones son menos obvias en la infancia
porque se observan como placas suaves de color
amarillo-naranja y se distribuyen a lo largo de las lineas
de Blaschko y con la edad se vuelven mas visibles,
oscuras, verrugosas e hiperqueratéticas.'2°.

2. Nevo comedonico: se le conoce también
como, nevo acneiforme unilateral y, tiene como carac-
teristica prominente su asociacion con cataratas. Las
lesiones son orificios foliculares dilatados, llenos de
queratina y dan la apariencia de comedones abiertos,
ocasionalmente son paralelas a las lineas de Blaschko;
son generalmente unilaterales y los sitios mas comu-
nes de aparicidn son cara, tronco y el inicio de las
extremidades. Pueden estar asociados a anomalias
esqueléticas (escoliosis, vértebra fusionada o
hemivértebra, espina bifida oculta, ausencia del quin-
to dedo), alteraciones del sistema nervioso central
(epilepsia, alteraciones en el EEG, mielitis transversa)
y cataratas'?%.

3. Nevo epidérmico: es un desorden congénito
caracterizado por la presencia de los nevos epidér-
micos con compromiso del sistema nervioso,
oftalmoldgico y/o del sistema esquelético. Las lesio-
nes en la piel pueden ser bilaterales o distribuidos en
casi todo el cuerpo, tienen apariencia de placas o par-
ches asintomaticos. La cabeza, cuello y tronco son los
sitios mas comunes donde aparecen’2%.

4. Nevo epidémico inflamatorio: este tipo de SNE
se caracteriza por la presencia de una placa pruritica,
persistente y lineal que se presenta primero en una
extremidad desde la infancia. Se describe como una
lesidon delgada eritematosa ligeramente papulosa y
que se agrupa en una formacion lineal. Con predomi-
nio en mujeres’25,

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una mujer de 24 anos de edad a la
que se le diagnostica desde el nacimiento lesiones en
placas de aspecto empedrado amarillentas en la piel
cabelluda de la regién parietal derecha que se
extendian hacia la cara. A los 6 meses de edad
presenta crisis convulsivas ténico-clénicas generali-
zadas, estuvo en tratamiento médico con antiepilép-
ticos que después suspendié durante la infancia. Du-
rante la adolescencia seguia bajo tratamiento médico,
fue valorada y tratada por médicos especialistas, inclu-
yendo neurélogos y neurocirujanos. Se le realizaron
varios estudios de imagen con interpretacién por
radidlogos que coincidian en el diagndstico de quis-
te aracnoideo y probable neurocisticercosis en las
imagenes de tomografia y de resonancia magnética de
craneo simple y contrastado.

La paciente contaba con dos estudios de EEG
que reportaban paroxismos de predominio en la region
parietal derecha.

No presentaba retraso mental y fue valorada por
el servicio de psiquiatria del hospital quien diagnésti-
co depresion leve y le recetd amitriptilina.

A la exploracién fisica la paciente mostraba
areas de alopecia en la region parietal y frontal dere-
chas con lesiones hipercromaticas e hiperqueratésicas
de bordes irregulares y coalescentes en el cuero ca-
belludo, frente, cuello y tronco (fotografias 1Ay 1B).

Fotografia 1A. Muestra la parte posterior del cuello de la paciente
con un nevo sebaceo hiperpigmentado y verrucoso que se extiende
desde la piel cabelluda, cuello y espalda. Fotografia 1B. Se observa un
nevo sebaceo de aspecto empedrado amarillento que se extiende desde
el cuero cabelludo y baja por la frente del lado derecho hasta el nasion.
Se aprecia también el tumor lipodermoide en la conjuntiva de ambos
0jos.

El aspecto de estas lesiones en la piel es de un
gran nevo que se extiende desde el lado derecho del
cuello y la espalda como una lesién lineal hiperpig-
mentada no pruriginosa en forma de eritema
verrucoso asintomatico (fotografias 2A 'y 2B).

A la exploracion neurologica se observaba
paresia de VI nervio craneal derecho con vasculari-
zacion corneal y tumor lipodermoide en la conjuntiva
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Fotografia 2A. Se observa la extension del nevo sebaceo de patron
lineal en el cuello del lado derecho. El ojo derecho con exoftalmo,
paresia del VI nervio craneal derecho y la presencia de tumor
lipodermoide que ya invadio la cornea derecha. El ojo izquierdo es el
que fija la mirada pero también tiene un tumor lipodermoide que esta
invadiendo la coérnea en su borde inferior. Fotografia 2B. Muestra el
tumor lipodermoide de la conjuntiva del lado derecho y el nevo sebaceo
lineal que produce alopecia en la region frontal derecha.

del ojo derecho con la agudeza visual disminuida; el
0jo izquierdo con un tumor lipodermoide mas pequeno
y sin papiledema. (fotografias 4 y 5) El resto de su ex-
ploracién neurolégica y fisica es normal.

La tomografia de craneo simple y contrastada
muestra ventriculomegalia en la porcién del atrio y
cuerno occipital del ventriculo lateral derecho, un
quiste aracnoideo en la cisterna pineal con desviacion
del seno recto. Se observa también aumento en el
espesor de la boveda craneana en los Ultimos cortes
(figura 1Ay 1B).

Figura 1A. Imagen de TAC de cranco contrastada que muestra el
quiste a nivel de la cisterna pineal y desviacidén del seno recto;
deformidad de los cuernos ventriculares frontales, una calcificacidén
interhemisférica anterior y una aparente zona de esquincencefalia
adyacente a la cisura lateral derecha. Figura 1B. Imagen de TAC de
craneo que muestra el aumento del espesor del craneo en el lado
izquierdo. En el resto de los cortes axiales del estudio no habia
angulacion.

La imagen por resonancia magnética (RM) sim-
ple y contrastada mostré atrofia del hemisferio
derecho, comunicacién del quiste aracnoideo de la cis-
terna pineal con el cuerno occipital del ventriculo
lateral derecho, atrofia severa del |6bulo parietal dere-
cho y poligiria en la corteza medial del I6bulo occipital
y parietal izquierdos (figura 2A, 2B y 2C).

La paciente se presento a la consulta con crisis
convulsivas generalizadas ténico-clonicas mal contro-
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Figura 2A. Corte coronal de la RM de craneo simple de la paciente en
donde se observa atrofia del hemisferio derecho con ventriculomegalia
y el quiste aracnoideo en la cisterna pineal. Figura 2B. Corte axial de
la RM de craneo de la paciente que muestra la comunicacion que existe
entre el quiste aracnoideo de la cisterna pineal con el cuerno occipital
ventricular derecho. Figura 2C. Corte sagital paramedio derecho que
muestra la poligiria del 16bulo occipital y parietal derechos y parte del
quiste aracnoideo en la cisterna pineal.

ladas y por considerar un neurologo que las lesiones
intracraneales eran quirlrgicas. Las crisis tonico-
clénicas se presentaban de una a dos veces por
semana y cedieron con el ajuste de la dosis de dife-
nilhidantoina y valproato de magnesio.

Se le realizd una biopsia de un fragmento del
nevo y del tumor lipodermoide, el reporte histopa-
tolégico sélo confirmd que se trataba de dichas
lesiones.

Con la historia clinica, y exploracién fisica rea-
lizada a la paciente y los hallazgos de las alteraciones
anatdmicas en la tomografia y la RM de craneo, asi
como el reporte histopatolégico de las lesiones, se
estableci6 el diagnéstico de sindrome Schimmel-
penning-Feuerstein-Mims.

DISCUSION

Los nevos sebaceos se presentan en 0.3% de
los nacimientos, por lo general se observan a esa edad
de un color amarillo 0 naranja que sugiere hiperplasia
de glandulas sebaceas. Estas lesiones se observan
casi siempre en la piel de la cabeza, y cuello pero tam-
bién en tronco y extremidades®.

El nevo sebéaceo es una lesidon congénita que se
distribuye a lo largo de las lineas de Blaschko, aparece
en el vertex y la zona temporal de la piel cabelluda, es
una zona alopécica que después adquiere el aspecto
amarillento y empedrado; se describen 3 etapas:
nacimiento o alopécica, puberal o verrucosa y tumoral.
Cuando el nevo sebaceo se asocia a lesiones
sistémicas recibe el nombre de nevo organoide. Las
lesiones sistémicas son oculares, vasculares,
musculoesqueléticos y del sistema nervioso central
(SNC). Las lesiones oculares van desde vascularizacion
corneal o microftalmia, colobomas y tumores lipoder-
moides de la conjuntiva o de la esclera’®7#,
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Las lineas de Blaschko no deben confundirse
con dermatomas, la distribucion que tienen es en ar-
cos en el torax, en forma de “S” en el abdomen, en
forma de “V” en linea media posterior y, menos defi-
nidas en cara y cuello. La distribucion de estas lineas
aparentemente sigue un patrén embriogénico no bien
descrito que ademas de la piel afecta la grasa y los
vasos sanguineos. Estas lineas pueden representar la
distribucion metamérica del sistema nervioso motor
autondémico para las estructuras dérmicas®.

En el presente informe, distribucién y carac-
teristicas de las lesiones dérmicas desde el nacimiento
hasta la edad adulta en cabeza y cuello, al igual que
las lesiones oculares sugieren el diagndstico.

La presencia de las crisis convulsivas desde la
infancia, al igual que la paresia del VI nervio craneal
derecho sefalan un compromiso del SNC.

Las alteraciones anatomicas del SNC que
demostraron los estudios de tomografia e RM de su
craneo, son similares a las que se han descrito en
estudios previos y son: asimetria del craneo, hemime-
galencefalia con asimetria del sistema ventricular y
depdsitos de calcio®'®'". En este informe, la paciente
presentaba asimetria del craneo y sistema ventricular,
sin la hemimegalencefalia o los depdsitos de calcio.
Pero también presentaba atrofia cerebral, quiste
aracnoideo pineal que deformaba el trayecto del seno
recto y poligiria.

Las alteraciones de la paciente en su EEG son
compatibles con los hallazgos reportados también''"12
y, aunque se refiere que llegan a tener retraso mental
la valoracion psiquiatrica lo descartd. Cabe mencionar
que la paciente dejé de estudiar por la pérdida progre-
siva de la vision debido a las lesiones lipodermoides
de la conjuntiva que invadieron sus corneas.

Se realizaron biopsias de un fragmento del nevo
y de un fragmento del tumor lipodermoide del ojo
derecho ya que el izquierdo era valioso porque era el
Unico funcional. El reporte histopatologico de la
biopsia del nevo fue de papilomoatosis e hiperquera-
tosis y, el de las lesiones lipodermoides de colobomas
que también son similares a los reportes de estudios
previos’s.

La paciente actualmente esta en control de cri-
sis convulsivas y depresion. No recibe tratamiento de
las lesiones dérmicas porque los nevos sebaceos no
responden a ningun tipo de manejo; se ha informado
que puede usarse inyeccién de esteroides dentro de
la lesién, criocirugia, dermoabrasion o retinoides
tépicos pero sin una muy buena respuesta’. Sin em-
bargo, en la etapa puberal o verrucosa del nevo
sebaceo se tienen que remover las lesiones quirdrgica-

mente porque pueden malignizarse.
CONCLUSIONES

El sindrome de nevos epidérmicos es una pato-
logia ya identificada y conocida por los médicos
dermatoélogos con una amplia descripciéon de las le-
siones y de los diferentes tipos de entidades que
existen2561314 E| tipo de nevo epidérmico de este caso
es de un nevo sebaceo que degenerd al tipo organoi-
de al asociarse a lesiones en otros sistemas y que
es conocido como sindrome Schimmelpenning-
Feuerstein-Mims cuya frecuencia se reporta en 0.3% de
los casos®. Lo cual indica que no es frecuente de en-
contrar. Debemos de considerarla toda vez que
encontremos lesiones dérmicas compatibles con
nevos y asociados a lesiones sistémicas, principalmen-
te del SNC, tal como lo describen algunas de las
escasas publicaciones en revistas de neurologia'"'2. El
sindrome de nevos epidérmicos es distinta de las
facomatosis y con lesiones en los estudios de imagen
que ya se detectaron y que aun faltan por describir en
detalle con la RM.
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