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Sindrome de Brooke-Spiegler

Brooke-Spiegler syndrome

Vitorino Modesto dos Santos'

Seiora editora:

| sindrome de Brooke-Spiegler (BSS) o sindrome cutdneo CYLD (CCS), es una entidad autosémica

dominante rara, descrita por separado en 1892 y 1899, y se manifiesta por cilindromas, espiradenomas,
o tricoepiteliomas en la piel o glandulas salivales, que suelen aparecer en la segunda década y aumentan
en nimero y tamafio con el tiempo'*. Aproximadamente el 15% de los pacientes pueden no presentar
alteraciones genéticas3. La cabeza, el cuello, y el tronco son los sitios mas frecuentes (90%) de estos tumores;
el diagnostico se basa en historia familiar, datos clinicos, histologia, y andlisis genétical-4. Como carcinoma
basocelular, o tumores malignos de glandulas salivales pueden ocurrir, los pacientes necesitan consultas
periodicas para prevencion de potencial malignidade®*. El tratamiento puede incluir electrocirugia,
dermoabrasion, crioterapia, y radioterapia'.

Recientemente lei el articulo de Mendoza Macias MB, et al. en esta revista reportando un hombre
de 52 afios, con antecedentes familiares y el diagnostico de SSB manifestado a los 13 afios de edad con
tricoepiteliomas y clindromas en la cara y cabeza’. La investigacion genética demostrd alteraciones clasicas
del BSS en el gen CYLD, y el tratamiento incluy6 electrocoagulacion, crioterapia, y laser de CO2 con mejoria
parcial. Los autores enfatizaron la seleccion de tratamientos que permitan la eliminaciéon del mayor numero
de lesiones presentes, y el seguimiento para prevenir neoplasias malignas3. En este contexto, valorando el
papel del estudio de caso mencionado, se afladen breves comentarios sobre la literatura actual con el objetivo
de incrementar el interés sobre BSS.

Brambullo T, et al. reportaron un hombre de 28 afios con lesiones en el cuero cabelludo sospechosas
de neurofibromatosis tipo 1, como ocurrié con su padre, pero cilindromas, espiradenomas y
espiradenocilindromas se confirmaron en histopatologial. El analisis de mutaciones CYLD no tuvo datos
positivos y el diagndstico final fue BSS; se declind durante cuatro afios la indicada extirpacion de lesiones y
reconstruccion local'. En 2022, el paciente regresé con lesiones agrandadas y la cirugia se complet6 con éxito;
los autores destacaron estas caracteristicas atipicas y superpuestas con otros sindromes'. Goehring L, et al.
reportaron una mujer de 82 aios con masa preauricular, a quien se le extirp6 una papula en la nariz hace casi
10 afios, y crioterapia para multiples lesiones escamosas y queratosis seborreica localizadas bilateralmente en
orejas, brazos y espalda®. Habia una masa en la glandula parétida derecha anterosuperior sin linfadenopatia,
y el diagnostico fue un adenocarcinoma de células basales (BCAC); rechazé otros examenes dermatoldgicos
y genéticos por BSS, pero la biopsia de nariz mostrd un tricodiscoma2. Los autores destacaron las pruebas
genéticas para la mutacion CYLD en casos de tumores de células basales en las glandulas salivales, para el
diagndstico de este sindrome raro” Platkowska A, et al. reportaron a un paciente de 59 aflos con tumores del
color de la piel en la cabeza y el tronco; videodermoscopia e histopatologia mostraron datos de cilindromas
y descartaron BCCs, y datos genéticos establecieron el diagndstico de BSS*. Sin extirpacion radical del
cilindroma las recurrencias son frecuentes; para el diagnostico y tratamiento tempranos, pacientes y
familiares deben recibir vigilancia especializada®.

Los informes de estudios de casos contribuyen a mejorar el indice de sospecha y la concienciacion entre
no especialistas, lo que resulta en menos diagnosticos erréneos.
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