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Tumor de Koenen, una manifestacion cutanea
poco conocida de esclerosis tuberosa

Kdenen tumor: a rare cutaneous manifestation of tuberous sclerosis
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RESUMEN

La esclerosis tuberosa es un sindrome neurocutaneo, autoso-
mico dominante, con una incidencia de uno por cada 10 mil
nacimientos. La triada clésica de la enfermedad son crisis con-
vulsivas, manchas hipocrémicas lanceoladas y angiofibromas.
Las manifestaciones cutdneas se consideran marcadores de la
enfermedad debido a lo tipicas que son y a que aparece una
gran cantidad de las mismas.

Los fibromas periungueales o subungueales, también cono-
cidos como tumores de Kdenen, a pesar de que se consideran
un criterio mayor de la enfermedad, no se tienen presentes al
momento del diagndstico, ya que aparecen durante la adoles-
cencia, pero son causa de consulta frecuente porque producen
dolor e incapacidad al caminar en estos pacientes. Presentamos
el caso de un nifio con esclerosis tuberosa y un tumor de Koe-
nen, tratado quirtirgicamente con muy buenos resultados.
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Introduccién
La esclerosis tuberosa es un sindrome neurocutdneo,
autosémico dominante, con una incidencia de uno por
cada 1o mil nacimientos.' Se cree que es secundario a mu-
taciones en los genes que ayudan en la migracién neuronal
y en la diferenciacién celular, como el gen TSCt 0 hamarti-
na (cromosoma 9q34) o el gen TSC2 o tuberina (cromosoma
16p13), en dos tercios de los casos la enfermedad se presen-
ta de forma esporddica, y se atribuye al desarrollo de muta-
ciones de novo." Afecta multiples 6rganos, como el sistema
nerviosos central, la piel, el pulmén, el corazén, el riién
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ABSTRACT

Tuberous sclerosis is an autosomal dominant neurocutaneous
syndrome with an incidence of 1in 10 000 births. The classic
triad of the disease are seizures, hypomelanotic macules and
angiofibromas. The cutaneous manifestations are considered
markers of the disease due to their frequency and considerable
number in one patient.

Periungual or subungual fibromas, also known as Koenen
tumors, are considered a major criterion of the disease, how-
ever they are not present at the time of diagnosis. They appear
during adolescence and they are a frequent cause of consulta-
tion since they produce pain and inability to walk in these pa-
tients. We present a case of a child with tuberous sclerosis and
a Kdenen tumor, treated surgically with good outcome.

KEYWORDS: tuberous sclerosis, periungual fibromas, Kéenen tumors.

y los ojos. La esclerosis tuberosa se caracteriza por inicio
temprano de crisis convulsivas que con el tiempo pueden
llegar a ser de dificil control, y se asocia con discapacidad
mental severa y profunda, antes llamada retraso mental.?
Cerca de 85% de nifios y adolescentes con esclerosis tube-
rosa tienen complicaciones del sistema nervioso central
(SNC) en las que se incluyen epilepsia, trastornos cogni-
tivos, cambios del comportamiento y autismo.> También
produce lesiones cerebrales como tuberosidades cortica-
les, nédulos subependimarios, tumores de células gigantes
subependimarias y anomalias de la sustancia blanca.
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Los hallazgos mds comunes son tumores benignos en
la piel, el cerebro, los rifiones, el pulmén y el corazén que
puede originar una disfuncién orgdnica cuando el parén-
quima normal es reemplazado por otros tipos celulares.

Las manifestaciones cutdneas se consideran marcado-
res de la enfermedad debido a lo tipicas que son y a que
aparece una gran cantidad de las mismas. Los principales
hallazgos dermatolégicos incluyen manchas hipopigmen-
tadas lanceoladas, placas de Shagreen y angiofibromas.”

Los fibromas periungueales o subungueales, también
conocidos como tumores de Kéenen, aparecen durante
la edad escolar y evolucionan con la edad. Clinicamente
los observamos como nédulos rojizos o del color de la
piel normal y aparecen en la regién distal de las falanges
y sobre el lecho ungueal o en los repliegues ungueales.*?
Histopatolégicamente son similares a los angiofibromas.
La mitad de los pacientes con esclerosis tuberosa pue-
den desarrollarlos y constituyen un criterio mayor para
el diagndstico de la esclerosis tuberosa. Los fibromas pe-
riungueales se pueden observar en personas sanas des-
pués de un traumatismo.

Caso clinico

Nifo de 11 afios, diagnosticado desde los dos meses de
edad con esclerosis tuberosa, con crisis convulsivas de con-
trol dificil y manchas hipopigmentadas. Paulatinamen-
te, con la edad desarrollé manchas lanceoladas, placa de
Shagreen, hamartoma retiniano, tuberosidades corticales,
angiofibromas faciales y angiolipomas renales bilaterales;
recibié manejo multidisciplinario. Desde los ocho afos
de edad tiene una tumoracién en el dorso del cuarto dedo
del pie izquierdo, en el lecho periungueal, sin sintomato-
logia en un principio, no obstante, al crecer dicho tumor
produjo dolor al caminar, por lo que se decidi6 extirparlo
quirdrgicamente, con muy buenos resultados (figura 1).
Histopatolégicamente, con tincién de hematoxilina y eo-

Figura 1. Tumor de Kdenen previo a la cirugfa.
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sina (figura 2) se observé epidermis con hiperqueratosis,
dermis superficial con vasos sanguineos dilatados, en la
dermis profunda se identificé la lesién bien delimitada,
compuesta de fibras de coldgeno gruesas con orienta-
cién perpendicular y fibroblastos. Se hizo tincién con
tricrémico de Masson (figura 3) que mostré las fibras de
coldgeno en color azul (figura 4). Con esto se confirmé
el diagnéstico de tumor de Koenen. Actualmente el pa-
ciente contintia en seguimiento multidisciplinario por la
esclerosis tuberosa. Un afio después de la cirugia presenta
recurrencia (figura 5).

Discusion

Debido a que la esclerosis tuberosa es un sindrome neu-
rocutdneo, puede afectar a los pacientes en diferentes
6rganos. Las primeras manifestaciones cutineas de escle-
rosis tuberosa mas comunes y tempranas son: @) méculas
o manchas hipopigmentadas lanceoladas y b) angiofibro-
mas faciales. Los fibromas ungueales suelen aparecer des-
de la edad escolar, como en nuestro paciente.

Figura 2. Fotomicrografia en poco aumento tefiida con hematoxilina-eosina que
muestra la epidermis con hiperqueratosis, en la dermis superficial se observan
vasos sanguineos discretamente dilatados, la lesion se identifica en la dermis pro-
funda, esta delimitada, es hipocelular compuesta por gruesas fibras de colageno
y fibroblastos.
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Figura 3. Fotomicrografia histoquimica con tricrémico de Masson que resalta las
fibras de colageno en azul, ndtese la disposicién perpendicular de su arreglo con
respecto a la epidermis.

Existen criterios diagnésticos de la esclerosis tuberosa,
la altima actualizacién la hizo en el afio 2012 el Grupo In-
ternacional de Consenso de Esclerosis Tuberosa® (tabla 1).

El diagnéstico definitivo se realiza cuando se tienen
dos criterios clinicos mayores o un criterio mayor mas dos
criterios menores. El diagnéstico posible es cuando se
tiene sélo un criterio clinico mayor o dos o mds criterios
clinicos menores.

Los tumores de Kéenen, o fibromas periungueales,
son parte de los criterios mayores para el diagndstico de
esclerosis tuberosa. Tipicamente aparecen en la edad es-
colar y pueden ser causa de preocupacién funcional y cos-
mética, ya que ocasionan deformidad ungueal y dolor,*
como sucedié con nuestro paciente. Es mads comun ob-
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Figura 4. Fotomicrografia histoquimica con tricrémico de Masson que muestra la
colagena en azul y los niicleos en tincidn roja.

Figura 5. Un afo después de la cirugia con recurrencia del tumor en el mismo
sitio.

servarlos en las unas de los pies que en las de las manos,
y mds frecuente en el sexo femenino. El origen de este
tumor es en la matriz ungueal, por lo que se espera que
haya recurrencias cuando se realizan procedimientos que
preservan la matriz ungueal .*

Los diagnésticos diferenciales clinicos son: exostosis
subungueal proximal, tumores glémicos y fibromas un-
gueales sin asociacién con esclerosis tuberosa.’

Exostosis subungueal proximal: sobrecrecimiento éseo
o de cartilago calcificado, frecuente en adolescentes y
adultos jévenes, se localiza principalmente en el primer
dedo del pie. Tiene un origen fibrocartilaginoso con hue-
so trabecular maduro.

Tumores glémicos: se caracteriza porque es un tumor
solitario acral, frecuentemente subungueal. Estd relacio-
nado con el segmento arteriolar del glomus cutdneo.

Histolégicamente no tiene diferencias significativas
con un fibroqueratoma subungueal, por lo que se consi-
dera una variante de éste.
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Tabla 1. Criterios diagnosticos de esclerosis tuberosa, Grupo Internacional de Consenso de Esclerosis Tuberosa, 2012

A. Genéticos:

Identificacion de la mutacion en TSCT o TSC2 para realizar el diagnéstico definitivo

10 a 25% no tiene mutacion identificada
B. Criterios clinicos
Criterios mayores:
1. Angiofibromas faciales (=3) o placas en la frente
2. Maculas no traumaticas hipomelanicas (=3 de al menos 5 mm de
diametro)
. Fibromas ungueales o periungueales no traumaticos (>2)
. Placa de Shagreen
Mdltiples hamartomas nodulares retinianos

3
4
5.
6. Tuberomas o displasias corticales
7. Nodulos subependimarios

8. Astrocitoma subependimario de células gigantes
9. Rabdomioma cardiaco (inico o mltiple)

10. Linfangiomatosis pulmonar

11. Angiomiolipoma (>2)

Diagnéstico definitivo: 2 mayores o 1 mayor + 2 menores.

La imagen histolégica puede variar segun la propor-
cién vascular y la fibrosis estromal.® Existen tres subtipos
histolégicos:

a. Angiomatoso, se caracteriza por numerosos espacios
vasculares dilatados, alineados con células endotelia-
les regordetas. Entre los espacios vasculares hay pro-
liferacién de fibroblastos entremezclados con cantida-
des variables de coldgeno denso.®

b. Fibrético, en el que se observan haces de coldgeno
gruesos, orientados de manera vertical en la dermis,
entremezclados con vasos pequefios con pared gruesa.®

c. Mixto, presenta caracteristicas entre angiomatosas y
fibréticas.®

En el caso de nuestro paciente se caracterizaba por el
subtipo fibrético, ya que estaba compuesto por coldgeno
grueso con orientacién vertical.

Las opciones de tratamiento son la escisién quirdrgica,
vaporizacién por léser de diéxido de carbono, electrode-
secacién, rasurado y técnicas de fenolizacién. La recu-
rrencia es alta en estos tltimos, por lo que el tratamiento
es un reto. Sin embargo, el estindar de oro es la cirugfa.”
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Criterios menores:

Pozos o pits distribuidos al azar en el esmalte dental (=3)
Fibromas orales (=2)

Hamartoma no renal (con confirmacién histologica)
Placa acrémica retiniana

Lesiones cutaneas en confeti

oA W S

Quistes renales mdltiples (con confirmacion histologica)
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