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SINDR. DE COWDEN

e Hiperplasia verrucosa @ Lesiones en
adoquin en mucosa oral, papulas
periorificiales faciales (triguilemomas),
gueratosis acrales

e Otras: lipomas, angiomas, quistes, alt.
pigmentarias




SINDR. DE COWDEN
Triguilemomas faciales, keratosis acrales y lesione s
mucosas
Tiroides: hiperplasia, adenoma, carcinoma
Mama: Mastopatia fibroguistica (casi constante)
Adenocarcinoma de mama (50%)

Otros: Polipos TGI, TGU (se malignizan con menos
fre C u e n C i a) International Cowden Consortium operational criteria for the diagnosis of Cowden syndrome 2000 (688}

Pathognomonic criteria

Mucocutaneous lesions
Trichilemmomas, facial
Acral keratoses
Papillomatous papules
Mucosal lesions

Thyroid carcinoma (nenmedullary), especially foflicular thyroid carcinoma
Macrocephaly (megalencephaly) (~95th percentile or more}
Lhermitte-Duclos disease

Endometrial carcinoma

Minor criteria
Other thyroid lesions (eq. adenoma or multinodular goitre)
Mental retardation (10-75 or less)
Gastrointestinal hamartomas
Fibrocystic disease of the breast
Lipomas
Fibromas
Genitourinary tumours (eq, renal cell carcinoma, utesine fibroids) or malformation

Operational diagnosis in an individual
1. Mucocutaneous lesicns alone if there are:
(a) 6 or more facial papules, of which 3 or more are trichilemmoma, or
(b) cutaneous facial papules and oral mucosal papillomatosis, or
(c) oral mucosal papiliomatosis and acral keratoses, of
(d) 6 or more paimoplantar keratoses,
2. Two major criteria, one of which is macrocephaly or Lhermitte-Duclos disease
3. Dne major and three minor criteria
4. Four minor criteria

Operational diagnosis in a family where one individual is diagnosed with Cowden syndrome
1. The pathognomanic criterion or criteria

2. Any one major criterion with or without minor criteria

3. Two minor criteria




Sindrome de Muir-Torre

Muir EG et al, Br J Surg 1967;54:191-5
Torre D et al, Arch Dermatol 1968:98:549-51

Asociacion de neoplasias cutaneas sebaceas poco
frecuentes con neoplasias malignas viscerales de bajo
grado de malignidad.

Queratoacantomas multiples asociados a neoplasia
maligna visceral, en una familia con antecedentes de sd.
de Muir Torre




SINDR. DE MUIR-TORRE

A.D.

Tumores sebaceos + Queratoacantomas + carcinomas
viscerales

Lesion cutanea mas frecuente: Adenoma sebaceo
Carcinoma mas frecuente: Colon
Tumores gastrointestinales (61%)

Colon, recto, intestino delgado, gastricos y esofagicos
Genitourinario (22%)

Utero, ovario, cervix, vejiga, uréter, pelvis renal, prostata
Otros

Mama, neoplasias hematoldgicas, tumores de cabeza y cuello,
melanoma, biliares, paraganglioma, desconocidos

.//.



SINDR. DE PEUTZ-JEGHERS

A.D. Frecuentes nuevas mutaciones.
Polipos TGI, sobre todo hamartomas de intestino del gado.

Otros: polipos TGU y respiratorio, neoplasias ovari casy
testiculares...

Pigmentacion mucocutanea, sobre todo, perioral.
Diagnostico diferencial: Enf. de Laugier




SINDR. DE GORLIN

Diagnostic criteria for NBCCS

Ca. basocelulares mdltiples Diagnosis based on to major or one major and
Wi minor criteria.
Piqueteado palmoplantar Major crtera
. . 1.Mnr&than:_!BCE&urmemderagenizﬂyrs
Queratoquistes mandibulares ok
. . 4, Bitametfar calcification of falx cerebri
Calcificaciones anormales 5. Bifd, fused or splayed ribs
6. First degree relative with NBCCS
Alteraciones esqueléticas Mior crteria
. 1. Macrocephaly adjusted for height
Asocia: meduloblastomay E i b ot ek
tumores ovario oetai G
4. Bridging of sella !m::m:a hanrveﬂehrae
Otros tumores de SNC e
. e 6. Medulioblastoma
v Basedon VE Kimonis etal (1273,




ESCLEROSIS TUBEROSA

« AD.

« Angiofioromas faciales, filboromas
periungueales, manchas hipopigmentadas en
noja de fresno, placas achagrinadas, y otras
esiones cutaneas.

« Retraso mental. Epilepsia.

 Tumores multisistémicos, sobre todo
hamartomas en SNC, renales y cardiacos.




NEUROFIBROMATOSIS

« A.D. Frecuentes nuevas mutaciones.
e Alteraciones en células derivadas de cresta neural
e Manchas café con leche

* Neurofibromas periféricos
— Superficiales © Bajo potencial maligno
— Plexiformes y perineurales © Mayor potencial
 Tumores SNC (neurofibrosarcoma, astrocitoma
y Otros)







Complejo de Carney

S. Sindrome neoplasico multiple de herencia autosémica domirtan

« Tumores neuromixomatosos muco-cutaneos y cardiacos

 Tumores y alteraciones endocrinas

* Lesiones pigmentadas en piel y mucosas

» El complejo de Carney, puede implicar simultaneamente a niiiples glandulas
endocrinas de forma similar a los MEN 1 y MEN 2

« Se asocia a menudo con tumores testiculares de células dedhe
con Schwannomas melanoticos ( pigmentados ) y carcinomas de tiies

e Sinonimias:

«  Sindrome NAME: nevus, mixomaauricular; neurofioromas mixoides yefélides

o Sindrome LAMB: | éntigos mucocutaneos; mixomasuriculares; mixomas
muco-cutaneos; nevus azules:(ue ).




Sindrome de Birt-Hogg-Dubé

El sindrome de Birt-Hogg-Dube se define por la
asociacion de fibrofoliculomas, tricodiscomas y acrocor-
dones{l,2,4-6,9,17]1. En el sindrome de Hornstein-Knic-
kenberg se describen fibromas perifoliculares con o sin
acrocordones[l,6,15,16]. Ambos son sindromes de heren-
cia autosomica dominante y clinicamente resultan indistin-
guibles[1,6]. Se conocen diversas patologias que pueden
aparecer asociadas a cualquiera de estos dos sindromes.
Entre ellas destacamos la patologia gastrointestinal (en forma
de polipos o carcinomas de colon), pulmonar (fundamen-
talmente neumotorax espontaneo, pero también quistes
pulmonares, bronquiectasias y enfisema) y renall1,5,8-141.

Med Cutan |ber Lat Am E{ZFIEI; 312 107-109




MEN Il

e Neuromas mucosos + carcinoma medular de
tiroides (CMT) + feocromocitoma

e Multiples papulas y nodulos en cavidad oral,
aunque tambien pueden afectar otras
mucosas. conjuntiva, nasal, intestinal...

e CMT: suele ocurrir después de los
neuromas, en la 22 década, y es la principal
causa de mortalidad.




QUERATODERMIA PALMOPLANTAR

(SINDR. HOWEL-EVANS)

A.D.

Queratodermia palmar y plantar
asociado a carcinoma esofagico
Vejiga y pulmon si queratosis
palmar

La hiperqueratosis palmar adquirida
puede ocurrir también como
fenOmeno paraneoplasico o ser
marcador de contacto con un
carcinégeno (por ej. arsénico)
52 década vida




XERODERMA PIGMENTOSO

e AutosOmica recesiva
 Fotosensibilidad extrema
* Importante afectacion ocular

« Canceres cutaneos por deficit de reparacion DNA post
exposicion solar.

Ca. Basocelular y Epidermoide. Melanomas.

* Neoplasias internas en 10-20%: leucemia, pulmaon,
mama, gastrico, pancreas, cerebro y testicular
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