
Casos Clínicos

39

Localizador web

03-007

Med Cutan Iber Lat Am 2003; 31(2): 107-109

Síndrome de Birt-Hogg-Dube
Birt-Hogg-Dube Syndrome

María López-Escobar, Santiago Gómez, José Antonio Manjón, Narciso Pérez.
Servicio de Dermatología. Hospital Central de Asturias.

Oviedo. España.

Correspondencia:
María López-Escobar García -Prendes
C\ Pío XII, Nº 17, 2ºB. CP. 33013 Oviedo (Asturias). España.
Tel. : (+34) 985 25 53 27
e -mail : marialopezescobar@yahoo.es

Resumen
Los fibromas perifoliculares, los fibrofoliculomas y tricodiscomas son tumores benignos derivados del aparato pilosebáceo. Describimos el caso de un 
varón de 40 años con neumotórax espontáneo y múltiples fibrofoliculomas (síndrome de Birt-Hogg-Dube), y discutimos sobre si estas tumoraciones 
podrían tratarse de variantes histopatológicas de una lesión única, provocadas por la interpretación de diferentes planos de sección.

(López-Escobar M, Gómez S, Manjón J A, Pérez N. Síndrome de Birt-Hogg-Dube. Med Cutan Iber Lat Am 2003; 31(2): 107-109)
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Summary
Perifollicular fibromas, fibrofolliculomas and trichodiscomas are benign tumors of the hair follicle. We report the case of a 40-year-old man 
with spontaneous pneumothorax and multiple fibrofolliculomas (Birt-Hogg-Dube syndrome), and we discuss if these tumors could be histologic 
variations of a single lesion caused by interpretation of different sectioning planes.
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Los fibromas perifoliculares, los fibrofoliculomas y los trico-
discomas son tumores benignos derivados del aparato pilo-
sebáceo[1-4]. Clínicamente se manifiestan como pequeñas 
pápulas rosado-amarillentas asintomáticas, localizadas en la 
región facial y en la parte alta del tronco[1-4]. Cualquiera de 
ellas puede asociarse a múltiples patologías extracutáneas y 
su diagnóstico diferencial es histopatológico[1-3,5,6].

El síndrome de Birt-Hogg-Dube se describió en 1977 
como “fibrofoliculomas múltiples hereditarios con tricodisco-
mas y acrocordones”7. Estos pacientes presentan un elevado 
riesgo de padecer trastornos extracutáneos, fundamental-
mente tumores renales y neumotórax espontáneo[1,5,7-14]. 
El síndrome de Hornstein-Knickenberg asocia fibromas peri-
foliculares, acrocordones y pólipos de colon[6,15,16].

Describimos un nuevo caso de síndrome de Birt-Hogg-
Dube.

Caso clínico
Presentamos el caso de un varón de 40 años, sin ante-
cedentes familiares de interés y entre cuyos antecedentes 
personales destacaba un episodio de neumotórax espon-
táneo 7 años antes. El paciente consultó por presentar 
desde hacía 6 años, en la cara, pabellones auriculares, y 

parte alta del tronco, una erupción de pequeñas lesiones 
blanquecinas, ligeramente elevadas y asintomáticas, que 
habían ido aumentando en número de manera progresiva. 
Como sintomatología sistémica asociada únicamente refería 
ocasionales rectorragias.

En la exploración física se observaban, de forma disemi-
nada en cara, pabellones auriculares y región superior del 
tronco, múltiples pápulas cupuliformes de pocos milíme-
tros de diámetro, de superficie lisa, brillante, de tonalidad 
blanquecina o del color de la piel normal y con tendencia a 
confluir en determinadas zonas (Figura 1).

En los estudios analíticos realizados, que incluyeron 
un hemograma, VSG, bioquímica hemática y sistemático 
y sedimento de orina, únicamente se encontraron niveles 
elevados de colesterol (257 mg/dl) y triglicéridos (254 mg/
dl). Se realizó además una colonoscopia, en la que se de-
tectaron hemorroides y se descartó otra patología orgánica 
del colon asociada.

El estudio histopatológico de las lesiones reveló folículos 
pilosos dilatados, repletos de un material queratósico, desde 
los cuales partían unas delgadas bandas de células epitelia-
les de aspecto basaloide, que posteriormente se unían unas 
con otras creando en conjunto un patrón de aspecto fenes-
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trado. Rodeando a este componente epitelial, se apreciaba 
una proliferación de tejido conectivo laxo, rico en fibroblastos 
y en pequeños vasos, que se separaba del resto de la dermis 
por una hendidura (Figura 2). 

Con estos datos clínicos e histopatológicos, establecimos 
el diagnóstico de síndrome de Birt-Hogg-Dube.

En la actualidad, el paciente realiza revisiones periódicas, 
en las que además de una anamnesis y exploración física 
detalladas, se realizan los siguientes estudios complementa-
rios: hemograma, bioquímica hemática, sistemático y sedi-
mento de orina, ecografía abdominal y colonoscopia, sin que 
hasta el momento se hayan detectado alteraciones.

Comentario
Los fibromas perifoliculares, los fibrofoliculomas y los trico-
discomas forman parte del espectro de los tumores benignos 
que derivan de la vaina conectiva del pelo[1-4]. El interés 
de estos tumores radica en su posibilidad de asociación con 
patología extracutánea diversa. El caso que describimos 
aparece asociado a neumotórax espontáneo, una de las 
patologías con las que con mayor frecuencia se relacionan 
este tipo de lesiones cutáneas[8]. 

Los fibromas perifoliculares se caracterizan histológica-
mente por una proliferación de tejido conjuntivo laxo, que 
generalmente se dispone de forma concéntrica alrededor de 
un folículo piloso que, por otra parte, no suele mostrar otras 
alteraciones[1,2,6,17].

Los fibrofoliculomas se presentan como una estructura 
quística central revestida por un epitelio infundibular, y 
rodeada por un prominente estroma. Desde el infundíbulo 
dilatado emanan unos cordones de células epiteliales que 
semejan al manto folicular, y que se distribuyen por el inte-
rior del estroma creando en conjunto un patrón de aspecto 
fenestrado[1-4]. 

En los tricodiscomas se observa una estructura central 
de tejido conectivo alterado, formado por haces de coláge-
no, fibroblastos, abundantes vénulas y capilares, localizado 
en la dermis reticular, que se rodea sobre todo en su parte 
profunda por glándulas sebáceas aisladas, sin folículo piloso 
asociado[2,6,18]. 

El síndrome de Birt-Hogg-Dube se define por la 
asociación de fibrofoliculomas, tricodiscomas y acrocor-
dones[1,2,4-6,9,17]. En el síndrome de Hornstein-Knic-
kenberg se describen fibromas perifoliculares con o sin 
acrocordones[1,6,15,16]. Ambos son síndromes de heren-
cia autosómica dominante y clínicamente resultan indistin-
guibles[1,6]. Se conocen diversas patologías que pueden 
aparecer asociadas a cualquiera de estos dos síndromes. 
Entre ellas destacamos la patología gastrointestinal (en forma 
de pólipos o carcinomas de colon), pulmonar (fundamen-
talmente neumotórax espontáneo, pero también quistes 
pulmonares, bronquiectasias y enfisema) y renal[1,5,8-14]. 
Los procesos renales que se describen con mayor frecuen-
cia son carcinomas de células cromófobas, oncocitomas y 
carcinomas de células claras[11]. Con menor frecuencia 

Figura 1. Múltiples pápulas foliculares cupuliformes de super-
ficie lisa y brillante en región facial.

Figura 2. Fibrofoliculoma: dilatación quística de un folículo pi-
loso, repleta de material queratósico, y revestida por un epite-
lio infundibular del que emanan cordones de células epiteliales. 
Rodeando estos elementos, el estroma conectivo, netamente 
delimitado del resto de la dermis por una hendidura.
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se han publicado casos de carcinoma medular de tiroides, 
quistes ováricos, cicatrices coriorretinianas y malformaciones 
vasculares asociadas a este síndrome[7,8,10,12]. Por este 
motivo es recomendable realizar un seguimiento a estos pa-
cientes, en el que además de una anamnesis cuidadosa, se 
incluyan ecografías y/o tomografías abdominales, así como 
colonoscopias regulares, para detectar los posibles tumores 
renales o de colon asociados[6,9]. 

En 2001, Schmidt y cols. identificaron el locus del gen 
del síndrome de Birt-Hogg-Dube en la banda cromosómica 
17p11.2[13]. Según el artículo publicado recientemente 
por Nickerson et al., esta región genómica codificaría una 
proteína denominada foliculina, cuyas mutaciones serían las 
responsables del síndrome[14].

Algunos autores han observado que en función del tipo 
de corte realizado en el tejido (vertical, horizontal, superficial 
o profundo) es posible observar la arquitectura histopatoló-
gica típica de un fibroma perifolicular, de un fibrofoliculoma 
o de un tricodiscoma en una misma lesión[4,6].

Asimismo, existe un artículo recientemente publicado en 
el que de la Torre y cols., tras realizar estudio histopatológi-
co de múltiples acrocordones en pacientes diagnosticados 
de síndrome de Birt-Hogg-Dube, han observado que son 
idénticos a los fibrofoliculomas, por lo que consideran que 
deberían ser considerados fibrofoliculomas péndulos[4].

Nosotros consideramos que el fibroma perifolicular, el 
fibrofoliculoma y el tricodiscoma son variantes de un único 
proceso patológico, y que por tanto, la separación entre 
síndrome de Birt-Hogg-Dube y síndrome de Horstein-
Knickenberg podría tratarse de un artificio provocado por 
la interpretación de diferentes planos de sección de una 
misma lesión.

Por otra parte, destacamos la importancia de reconocer 
este tipo de lesiones que, aunque poco aparentes desde 
el punto de vista clínico, constituyen un marcador de una 
posible neoplasia que el especialista deberá detectar o 
descartar empleando los medios adecuados y realizando el 
seguimiento oportuno del paciente.
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