
S. M., bambina di 21 mesi, nata a termine da parto eutocico; ge-
nitori non consanguinei. Nessuno degli ascendenti o dei collaterali
era affetto da patologie cutanee a carattere ereditario. Anamnesi
fisiologica e patologica remota non significativa. La piccola pre-
sentava sin dalla nascita una chiazza mongolica aberrante di co-
lorito blu-grigio, che interessava gran parte del dorso e si estende-
va anche alla regione occipitale del cuoio capelluto. Si apprezza-
va altresì, nella parte alta del dorso, un angioma piano di dimen-

sioni minori rispetto alla lesione pigmentata, in parte sconfinante in quest’ultima (Figura 1). A tali manifestazioni si
associava una melanosi delle sclere, che si presentavano di colore blu (Figura 2). Per escludere un eventuale inte-
ressamento sistemico, riscontrato in circa il 40% dei casi descritti2, abbiamo sottoposto la paziente a varie indagini
di laboratorio e strumentali, fra cui esame del fondo oculare, EEG, RMN del cranio, radiografia del torace e del-
l’apparato gastrointestinale, che risultavano tutte nella norma. L’unico dato degno di menzione era la presenza alla
risonanza magnetica di depositi ferro-calcici a livello dei nuclei della base.
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Figura 1

Figura 2
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Le facomatosi pigmento-vascolari (FPV) costituiscono un
gruppo di genodermatosi caratterizzate dall’associazio-
ne di angiomi cutanei e nevi pigmentari (macchie mon-
goliche spesso aberranti, nevo di Ota, nevo verrucoso e
naevus spilus), con o senza interessamento sistemico. Il
primo caso è stato descritto da Ota et al. nel 19471. Da
allora sono stati riportati 81 casi, la maggior parte dei
quali nella letteratura giapponese. Descriviamo il quarto
caso in Italia. Secondo la classificazione di Hasegawa -
Yasuhara (Tabella I) le FPV possono essere distinte in
quattro gruppi, ciascuno di essi distinto in due sottogrup-
pi (a e b) a seconda che l’interessamento sia soltanto cu-
taneo o anche sistemico3,4. In accordo con tale classifica-
zione, il nostro caso può essere inquadrato in una FPV ti-
po IIa, per la presenza di angioma piano associato a
macchia mongolica e per l’assenza di interessamento si-
stemico. Al tipo II appartengono oltre il 75% dei casi se-
gnalati. Per quanto concerne la patogenesi, si presume
che le FPV siano legate a un’anomalia di sviluppo dei
melanociti e delle cellule nervose con funzione vasomoto-
ria derivanti dalla cresta neurale. Un’anomala modula-
zione neurale dei vasi sanguigni potrebbe giocare un
ruolo nella componente vascolare delle FPV e potrebbe

spiegare la frequente coesistenza di nevo flammeo e ne-
vo anemico5,6.
A sostegno di tale ipotesi vi sono recenti studi di immu-
noistochimica con anticorpi nei confronti della proteina
specifica del sistema nervoso S-100, che hanno dimo-
strato la presenza di terminazioni nervose all’interno del-
le lesioni vascolari della FPV e non nel nevo flammeo
non associato a lesioni pigmentarie7. La descrizione di
casi familiari e la prevalenza di tale patologia nelle po-
polazioni asiatiche ci inducono a considerare che una
predisposizione genetica condiziona l’insorgenza della
malattia, la quale, secondo Happle e Steijlen, potrebbe
esteriorizzarsi per il verificarsi di un singolare fenomeno
genetico denominato “twin spot”8. Abbiamo ritenuto inte-
ressante segnalare questo caso perché anche il pediatra
possa tener presente l’associazione non casuale di an-
giomi piani con le lesioni pigmentarie descritte, convinti
che le FPV, sebbene di raro riscontro, possano avere
un’incidenza maggiore di quella riportata in letteratura.
A sostegno della nostra convinzione il fatto che in pochi
anni sono stati descritti quattro casi in Italia, di cui tre so-
lo nella regione Campania.
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Facomatosi
pigmento-vascolare

CLASSIFICAZIONE DELLE
FACOMATOSI-PIGMENTOVASCOLARI

Tipo Aspetti clinici

I a, b Angioma piano, nevo pigmentoso e verrucoso

II a, b Angioma piano, macchia mongolica con o senza 
nevo anemico

III a, b Angioma piano, naevus spilus con o senza nevo anemico

IV a, b Angioma piano, macchia mongolica, naevus spilus con 
o senza nevo anemico

a = esclusivo interessamento cutaneo
b = interessamento cutaneo e sistemico

da: Hasegawa e Yasuhara, 1979

Tabella I


