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Abbreviazioni AMR = amartoma mesenchimale rabdomiomatoso; EI = emangioma infantile; LUMBAR
= EI segmentale della parte inferiore del corpo, anomalie urogenitali, malformazioni del
midollo spinale, difetti ossei, malformazioni anorettali/anomalie arteriose, anomalie renali.

Caso clinico. Un bambino di 3 mesi con anamnesi di appendice caudale, midollo spinale ancorato
e lipoma spinale complicato da vescica neurogena e membrana penoscrotale ¢ stato inviato al reparto
di dermatologia per una persistente dermatite da pannolino. Il pediatra di base aveva evidenziato do-
lore nella zona del pannolino, con pianto ad ogni cambio, e lesioni non responsive a creme barriera e
nistatina, prescritta per sospetta candidosi cutanea. La valutazione dermatologica pediatrica ha rive-
lato un’ampia placca sottile di colore rosso vivo di circa 20 cm di diametro, composta da numerose
papule rosso vivo, confluenti, con papule multifocali adiacenti simili, che si estendevano dalla regione
lombosacrale alla piega interglutea, al perineo, allo scroto e al pene, su uno sfondo di telangectasie
rosa che alla dermoscopia mostrava vasi lineari ramificati di grosso calibro. All’interno della piega
interglutea, sono state osservate aree ulcerative della placca vascolare. La lesione vascolare non inte-
ressava gli arti inferiori. L’esame della regione sacrococcigea ha inoltre rivelato la gia nota appendice
solida esofitica in prossimita della piega glutea superiore sinistra (Fig. 1, 2). La presenza di papule/
placche vascolari proliferative sovrastanti un’area pill ampia di teleangectasie prominenti era compa-
tibile con la diagnosi di EI a crescita minima.

In base al quadro clinico, il paziente soddisfaceva i criteri diagnostici per la sindrome LUMBAR
— EI segmentale pelvico pit un’ulteriore caratteristica della sindrome — (6) per la presenza di anoma-
lie urogenitali concomitanti (membrana peno-scrotale) e malformazioni del midollo spinale (midollo
ancorato e lipoma spinale). Al momento della diagnosi, ¢ stata eseguita un’ecografia renale che non
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Fig. 1, 2: Emangioma infantile ano-genitale con appendice cutanea nell’ambito di sindrome LUMBAR.
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Fig. 3, 4: La RM (Fig. 3) mostra midollo ancorato con lipoma intradurale (freccia gialla). L’esame istologico dell’appendice
cutanea (Fig. 4, EE, 10x e riquadro Fig. 4 EE, 40x) rivela amartoma mesenchimale rabdomiomatoso.

ha evidenziato anomalie renali associate. Le ecografie pelviche e scrotali hanno confermato la super-
ficialita delle lesioni vascolari in assenza di una componente profonda. Dopo consenso cardiologico
pediatrico, al paziente ¢ stato somministrato propranololo alla dose di 0,5 mg/kg/die, con successivo
incremento fino a 2 mg/kg/die, per il trattamento dell’emangioma infantile ulcerato. Il paziente ha
mostrato un progressivo miglioramento dell’ulcerazione e, infine, una costante involuzione dell’e-
mangioma infantile nel tempo, con successiva sospensione graduale del propranololo.

La risonanza magnetica (RM) della colonna lombare ha evidenziato un sacro distale e segmenti
coccigei ipoplasici, insieme a un canale spinale sacrale pervio e un lipoma terminale di 5,9 x 1,3 cm
(Fig. 3). L’angio-RM della colonna lombare e della regione pelvica non ha rivelato anomalie arteriose.
Un intervento chirurgico sulla sindrome del midollo ancorato avrebbe richiesto la resezione subtotale
del lipoma da parte della neurochirurgia, ma, dati i rischi significativi associati all’intervento, questo ¢
stato rimandato e si € optato per un monitoraggio clinico, tenendo anche conto dell’eventuale sviluppo
di ulteriori deficit neurologici. Per I’appendice caudale congenita, frequente manifestazione cutanea
della sindrome LUMBAR (12), il paziente ¢ stato inviato in chirurgia plastica per una rimozione escis-
sionale superficiale. L’esame istopatologico dell’appendice caudale ha rivelato un polipo benigno con
abbondante tessuto adiposo e diverse aree di differenziazione muscolare scheletrica (Fig. 4), compa-
tibile con amartoma mesenchimale rabdomiomatoso (AMR).

Discussione. Il caso presentato suggerisce che I’emangioma infantile a crescita minima deve es-
sere preso in considerazione nella diagnosi differenziale della dermatite da pannolino resistente alla
terapia. Cio richiede un’attenta ispezione visiva e un tempestivo invio al dermatologo pediatrico, date
le potenziali implicazioni del coinvolgimento multisistemico in caso di sindrome LUMBAR. L’EI a
crescita minima ¢ meno facilmente diagnosticabile rispetto ad altre morfologie tipiche di EI perché
prevalentemente caratterizzato da telangectasie con proliferazione minima; un’attenta valutazione
dermatologica pediatrica e la dermoscopia possso essere utili per la diagnosi corretta (13). Sebbene
in questo caso le malformazioni spinali e le complicanze urogenitali fossero gia state identificate
prima della diagnosi di sindrome LUMBAR, I’intervento del dermatologo pediatrico ha consentito
una diagnosi unificante e un’indagine pit completa per escludere maformazioni renali e arteriose
clinicamente non evidenti. L’inizio della terapia con propranololo ¢ stato inoltre essenziale per gestire
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le complicanze ulcerative, favorire I’involuzione e ridurre il rischio di infezioni sovrapposte, dolore e
cicatrici (14). Pertanto, I’identificazione precoce dell’El ¢ fondamentale per guidare il monitoraggio,
la gestione e ulteriori accertamenti per le possibili associazioni morbose, se necessari.

Infatti, la letteratura recente (15) ha sottolineato 1’associazione tra la presenza di amartomi cutanei
complessi, in particolare quelli con differenziazione muscolare scheletrica e le sindromi PHACES (EI
+ anomalie del sistema nervoso centrale, del cuore, dei vasi sanguigni della testa e del collo, dell’oc-
chio e dello sterno). Oltre a AMR cutanei sono stati anche dimostrati nella sondrome PHACES amar-
tomi intracranici associati (16). Altri amartomi sono stati segnalati nella sindrome PHACES, inclusi i
sottotipi cistici follicolo-sebacei (15), a differenza della sindrome LUMBAR in cui nella maggior par-
te dei casi si riscontrano amartomi con componenti muscolari scheletriche (6, 12, 17). Analogamente a
precedenti casi clinici, I’AMR congenito confermato istopatologicamente nel nostro caso di sindrome
LUMBAR era localizzato nell’area paramediana piuttosto che nella classica posizione mediana (12).
Ulteriori indagini sulle caratteristiche istopatologiche degli annessi cutanei nelle sindromi PHACES
e LUMBAR sono necessarie per determinare 1’incidenza dei sottotipi specifici di amartoma e la loro
relazione con le comorbilita aggiuntive di queste condizioni. Cid potrebbe ulteriormente ampliare la
nostra comprensione dell’origine embriologica e dei meccanismi fisiopatologici alla base delle varie
componenti della sindrome LUMBAR, incluso I’EI segmentale.

Le caratteristiche cliniche simili delle sindromi PHACES e LUMBAR sollevano la questione di
meccanismi patologici comuni agli opposti poli embriologici, craniale e caudale. Oltre ai riscontri
condivisi di anomalie congenite extracutanee, emangiomi infantili e AMR, si ¢ visto recentemente
che la sindrome LUMBAR presenta talora un difetto della linea mediana ventrale, noto come rafe
ombelicale. E interessante notare che il rafe ombelicale nella sindrome LUMBAR ¢ infraombelicale
(18) e rispecchia direttamente il rafe sovraombelicale osservato nella sindrome PHACES (19). Tali
difetti della linea mediana e paramediana sono stati attribuiti a una migrazione aberrante delle cellule
mesenchimali (18), mentre la teoria prevalente dello sviluppo dell’EI chiama in causa I’origine embo-
lica placentare basata su firme trascrittomiche comparabili (20) ed espressione di antigeni placentari
(21) come GLUT-1 (11). Le relazioni meccanicistiche tra le complicanze placentari, la localizzazione
e I’estensione dell’El associato e lo sviluppo di anomalie congenite multisistemiche nelle sindromi
correlate all’El rimangono poco chiare. Ulteriori indagini potrebbero rivelare altri fattori di rischio
in utero e strumenti di screening per I’identificazione preclinica di EI complessi, al fine di sviluppare
strategie di prevenzione e intervento precoce.

Conclusione. L’attuale lavoro ¢ stato presentare per allertare neonatologi e pediatri sulla necessita
di pensare a un possibile emagioma infantile in caso di dermatiti da pannolino resistenti alla terapia.
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