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RESUMEN

La enfermedad de Cowden es una rara genodermatosis que se carac-
teriza por la aparicion de multiples hamartomas tanto a nivel cutaneomu-
coso como visceral. Es una lesion cerebelosa que consiste en el engrosa-
miento displasico de las circunvoluciones cerebelosas. Se incluye dentro
de las facomatosis y suele presentarse junto a la enfermedad de Cowden,
la esclerosis tuberosa o sindromes de solapamiento.

Presentamos un paciente de 56 afios diagnosticado en la consulta de
Dermatologia de enfermedad de Cowden hace 10 afios. En el estudio de
extension se le diagnostica de poliposis intestinal hamartomatosa, acan-
tosis glucogénica esofdgica y se encuentran dos nédulos sélidos tiroide-
0s. A los 10 afios del diagndstico se realiza resonancia magnética nuclear
cerebral por aparicién de cefalea encontrando una masa mal definida en
hemisferio cerebeloso derecho compatible con gangliocitoma displdsico
cerebeloso.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad de Lhermitte-Duclos. Gangliocitoma
displasico Enfermedad de Cowden. Hamartomatosis miuiltiple. Poliposis
gastrointestinal. RMN.
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ABSTRACT

Cowden’s disease is a rare genodermatosis that is characterized for
multiple cutaneus and visceral hamartoma . Lhermitte-Duclos’s disease
is a cerebelous lesion that consists in the displasic enlargement of the
cerebelous circumvolution. It’s incluyed in phacomatosis and ussually
presents associated to Cowden’s disease, tuberous sclerosis and overlap
syndromes.

A 56 years old man, diagnosed in Dermatology with Cowden’s dise-
ase ten years ago. In the extension study, he had hamartoma intestinal
polip, esophagic glucogenic acanthosis and two solid thyroid nodules.
The craneal TC didn’t show significant alteration. Ten years after diag-
nosis a cerebral magnetis resonance was performanced for intense cep-
halea, and it was found a bad-defined mass in right cerebelous hemisp-
here without contrast captation, compatible with cerebelous
glangliocytoma.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Lhermitte-Duclos o gangliocitoma dis-
plasico cerebeloso es un tumor unilateral, lentamente progre-
sivo, que consiste en un engrosamiento displasico de las cir-
cunvoluciones cerebelosas. Se incluye dentro del espectro de
las facomatosis y suele asociarse a la enfermedad de Cowden.
Aproximadamente hay publicados 220 casos de Lhermitte-
Duclos en total (1). En un estudio multicéntrico realizado en 8
hospitales franceses con departamento de dermatologia se rea-
lizaron resonancias magnéticas cerebrales a 20 pacientes con
enfermedad de Cowden encontrandose anomalias en el 35%
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de los casos (tres L hermitte-Duclos, un meningioma y seis
malformaciones vasculares) (2). También se encuentra en la
literatura asociada a otras enfermedades como la esclerosis tube-
rosa, neurofibromatosis tipo I o a sindromes de “solapamiento”
3A4).

La enfermedad de Cowden es una enfermedad hereditaria
extremadamente rara (menos de 500 casos publicados) que se
caracteriza por la presencia de lesiones mucocutaneas caracte-
risticas y diagndsticas, asociadas con lesiones hamartomato-
sas viscerales y la formacién de neoplasias malignas, funda-
mentalmente mamarias y tiroideas, en la edad adulta (5). Se
hereda como un rasgo autosémico dominante, de penetrancia
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variable, habiéndose identificado el gen relacionado en el bra-
zo largo del cromosoma 10 (10q23.31, 10g22.3), llamado gen
PTEN (phosphatase and tensin homologue) que actia normal-
mente como gen supresor tumoral (6-8).

La enfermedad de Cowden afecta por igual a ambos sexos
y aparece en la segunda o tercera década de la vida (9). Se
reconoce clinicamente por la presencia de lesiones mucocuti-
neas tipicas, que aparecen en el 80% de los pacientes, siendo
la de mayor interés para el diagndstico los llamados triquile-
momas o tricolemomas (lesiones multiples que corresponde a
tumores benignos del foliculo piloso), que se manifiestan
como pépulas faciales, de color carne y se agrupan especial-
mente alrededor de boca nariz o pabellones auriculares, cuan-
do se agrupan dan lugar a una imagen tipica en empedrado.

Otro de los rasgos clinicos es la presencia de hamartomas
o fibroadenomas multiples, siendo tipicas la aparicién de
hamartomatosis visceral: tiroidea, mamaria y a cualquier nivel
del aparato reproductor femenino, poliposis gastrointestinal y
del sistema nervioso central, hemangiomas, neuromas, y en
algunos casos estrias angioides en la retina (9,10).

Existe un elevado riesgo de malignizacion de los fibroade-
nomas mamarios en las mujeres y de los tiroideos en los hom-
bres, incluso a edad temprana, también puede aparecer carci-
noma a nivel del tracto gastrointestinal (10,11).

CASO APORTADO

Varén de 56 afios diagnosticado hace 10 afios de enfermedad de
Cowden por presentar miltiples formaciones papilomatosas en dorso
de la lengua de tamafio variable, macroglosia saburral y papulas de
color piel en mucosa lingual a modo de empedrado. El resultado ana-
tomopatodgico fue de pdlipos fibroepiteliales (12) (Fig. 1).

Tras el diagndstico dermatoldgico se inicid el estudio de exten-
sién: a) trdnsito EGD y enema opaco que evidencian numerosos poli-
pos desde el antro hasta la ampolla rectal; b) endoscopias digestivas
alta y baja: parcheado difuso desde eséfago cervical a cardias que his-
tol6gicamente coincide con una acantosis glucogénica; pélipos sésiles
y alguno pediculado desde estdmago hasta ampolla rectal que corres-
ponden histolégicamente a pdlipos hamartomatosos; c) ecografia
tiroidea: 2 nddulos sélidos, uno en cada 16bulo. Tras puncién (PAAF)
se diagnostica de bocio coloidal; y d) se realizé tomografia compute-
rizada craneal que no demostré alteraciones significativas.

En la actualidad el paciente consulta por cefalea. Dada su enfer-
medad de base se le realiza resonancia magnética nuclear demos-
trandose una lesion en hemisferio cerebeloso derecho descrita como

Fig. 1. Formaciones papilomatosas en el dorso de la lengua, macro-
glosia saburral y pdpulas en mucosa lingual a modo de “empedrado”.

un aumento de volumen debido a la presencia de una masa mal deli-
mitada que muestra discreta hipodensidad de sefial T1 y discreta
hiperdensidad de sefial T2 y FLAIR que afecta a la cortical cerebe-
losa en regién posterolateral y que condiciona un leve desplaza-
miento hacia la izquierda del IV ventriculo sin evidencia de hidroce-
falia a nivel supratentorial. Tras la administracién de contraste
paramagnético no se visualiza captacion significativa por lo que
parece tratarse de un gangliocitoma displdsico cerebeloso con
engrosamiento de las capas del cerebelo lo que produce un aparente
laminado de la cortical (Fig. 2).
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Fig. 2. Imagen de RMN con masa mal delimitada en hemisferio
cerebeloso derecho con aspecto estriado que afecta a la cortical
cerebelosa en region posterolateral y que desplaza hacia la izquier-
da el IV ventriculo.

DISCUSION

El gangliocitoma displdsico cerebeloso se presenta habi-
tualmente entre los 20-40 afios. Suele manifestarse con cefa-
lea por hipertension intracraneal e hidrocefalia y ocasional-
mente vértigo. Puede ocurrir ademds hipotension ortostatica y
manifestaciones psiquidtricas. Los hallazgos de la tomografia
axial son inespecificos, como una lesién hipodensa de limites
escasamente definidos y que puede protuir hacia el IV ventri-
culo. Sin embargo la resonancia magnética constituye el
método de diagndstico. Se manifiesta por una masa cerebelo-
sa con aspecto estriado en forma de bandas hiperintensas en
las secuencia T2 e hipodensas en las T1. Hay publicaciones en
las que el diagndstico de L’hermitte-Duclos se ha realizado
mediante tomograffa por emisién de positrones con 11C-
metionina (13).

El caso que nos ocupa viene a confirmar la asociacién
entre gangliocitoma displdsico cerebeloso y la enfermedad de
Cowden, considerandose la enfermedad de L hermitte-Duclos
un criterio mayor para el diagnéstico de la enfermedad de
Cowden (14).

El diagnéstico de la enfermedad de Cowden es fundamen-
talmente clinico, habiéndose establecido unos criterios diag-
nésticos por el Consorcio Internacional del Sindrome de
Cowden, que tras la revision efectuada en el afio 2000, quedan
definidos como se puede apreciar en la tabla I (1,2,9,10).

El diagnéstico precoz del sindrome es de gran importan-
cia, pues un diagndstico de sindrome de Cowden, siempre
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conlleva un despistaje de los tumores malignos, de aparicién
juvenil con los que frecuentemente se asocia. El carcinoma de
mama, generalmente bilateral, afecta al 30% de las mujeres,
por lo general con una edad media al diagndstico de 40 afios;
el carcinoma de tiroides afecta al 7% de los pacientes, prefe-
rentemente hombres; menos frecuentes son los tumores
malignos del tracto gastrointestinal, sobre todo colon y pue-
den aparecer de forma excepcional tumores malignos en pul-
mon, ttero, vejiga y sistema hematopoyético (15,16).

Una vez diagnosticado el paciente segiin los criterios
dermatoldgicos es necesario hacer seguimiento de las mani-
festaciones viscerales asociadas, en nuestro paciente desta-
can las manifestaciones digestivas, tiroideas y neuroldgicas,
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