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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 49 afos con antecedentes de hiperuricemia, hepatitis crénica por virus C en
remision, que consulta por la presencia de multiples pdpulas faciales asintométicas de unos 15 afios de
evolucion, sin otra clinica afadida.

Exploracion y pruebas complementarias. Destaca numerosas |esiones cuténeas de aspecto papular entre 1-3
mm de diametro, coloracion blanquecina, firmes al tacto distribuidas en el areafrontal, retroauricular y
cervical. Ademés también presenta numerosas lesiones de tipo acrocordén en cuello y region superior del
térax. Biopsia para estudio histol6gico: agrupaciones de colageno y fibroblastos con una disposicion
concéntrica entorno alos folicul os pilosos compatible con un fibroma folicular. Estudio genético detecta
mutacién en heterozigosis en el exén 12 del gen FCLN (foliculina).

Orientacion diagnéstica: Sindrome de Birt-Hogg-Dubé (SBHD).

Diagnostico diferencial: Enfermedad de Cowden, esclerosis tuberosa, sindrome Brooke Spiegler, sindrome
rombo, sindrome de hamartomas foliculares basal oides.

Comentario final: El SBHD es una genodermatosis rara de herencia autosémica dominante producida por una
mutacién en el gen FCLN, que se expresa preferentemente a nivel cutaneo, renal y pulmonar Clinicamente se
manifiesta por latriada de |esiones cuténeas consistente en fibrofoliculomas, tricodiscomas y acrocordones, a
la que se asocia un aumento del riesgo de padecer quistes pulmonares, neumotdrax secundariosy cancer

renal (oncocitoma, carcinoma cromofobo, células claras o papilar). En el paciente del caso nos encontramos
delante un paciente con multiples fibromas perifoliculares. Delante de dichas lesiones se derivo el paciente a
dermatol ogia quien considerd descartar un SBHD realizando un estudio genético. Laimportanciadel caso en
atencién primaria, radica en cOmo unas lesiones aparentemente benignas, conducen a diagnostico de una
patol ogia cuyos pacientes afectos deben ser seguidos cuidadosamente con el objetivo de descartar,
precozmente, alguna de |as patol ogias potencialmente graves relacionadas con SBHD. Por 1o que, es
necesario realizar un seguimiento periddico mediante tomografia axial computarizaday ecografia abdominal
gue permita el diagndstico de las mismas. Hasta el dia de hoy € paciente sigue controles sin complicaciones.
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