ESTAMOS TRABAJANDO PARA
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DE LAS PERSONAS CON CLOVES En nuestra web se puede encontrar una descripcion detallada
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La Asociacion Macrocefalia con Malformacion Capilar de Espa- http://www.clovessyndrome.org/
fa (AMCME) es una entidad sin animo de lucro de ambito na-
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cional. Se funda en mayo de 2015 gracias a la iniciativa de un MALFORMACION CAPILAR

pequefio grupo de padres de nifios afectados con éste sindro-
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me. La Asociacion se constituye para informar, asesorar y apo- ESP AN A
yar a las personas afectadas y a sus familias. Ademas quere- CLOVES (del ingés: Sobrecrecimiento lipomatoso congeénito,
mos dar a conocer el sindrome a profesionales, organismos y malformaciones vasculares, nevi epidérmicos y anomalias es-

poblacién en general favoreciendo el intercambio de informa- queléticas). MACROCEPHALY‘CAP"-LARY MALFORMATION

cién necesario para facilitar la integracion social de los afecta- o i o .
PROS (del inglés: Sindromes de Sobrecrecimiento Asociados a

PIK3CA) .

dos a todos los niveles.

El sindrome CLOVES (acrénimo de Congenital Lipomatous
Overgrowth, Vascular malformations, Epidermal nevi, and Ske- w
letal/Spinal abnormalities) se caracteriza por sobrecrecimiento ol M _ CM & )
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lipomatoso congénito, malformaciones vasculares complejas,

. . » ASOCIACION MACROCEFALIA
nevi epidérmicos y anomalias esqueléticas. Se trata de una
Enfermedad Rara que, al igual que el sindrome de Macrocefa- MALFORMACION CAPILAR ESPANA
lia-Malformacion Capilar, estd causada por mutaciones en el MACROCEPHALY-CAPILLARY MALFORMATION

gen PIK3CA, por lo que ambos sindromes estan incluidos de-
ntro del llamado espectro PROS (de sus siglas en inglés

Sindromes de Sobrecrecimiento Asociados a PIK3CA). ASOCIACION MACROCEFALIA MALEORMACION

CAPILAR ESPANA (AMCME)
Es necesario que las instituciones y la opinion publica tomen G-87369252

conciencia de la importancia de la investigacién cientifica. Uno www.amcmesp.es
amcmesp@gmail.com

de nuestros principales objetivos es conseguir financiacion para

estimular y promover la investigacion sobre este sindrome y CALLE NORTE N° 7
buscar las mejores opciones para el diagnodstico y el tratamien- 28720 BUSTARVIEJO (MADRID) La red M_CM trabaja para mejorar Ia
to de las personas afectadas. Para conseguirlo necesitamos la Teléfono: 626185616 (ROSA) . .

’ ° 626689433 (ANGELES) calidad de vida de las personas con

ayuda de familiares, amigos y personas comprometidas que

sindrome CLOVES

quieran colaborar con este proyecto. Nosotros siempre esta- El El

mos pensando en nuevas ideas para seguir creciendo, pero
nos encantara recibir vuestras sugerencias. Podéis conocer un

poco mas acerca de nosotros y del sindrome a través de nues- E M .
tra web. iBienvenidos! Este folleto revisado por ultima vez 01/2016 [ 1

You




CLOVES

El sindrome CLOVES es un tipo de sobrecreci-
miento descrito en el afio 2007 y del que sabemos
desde el afo 2012 que esta causado por mutacio-
nes en el gen PIK3CA, aunque éstas mutaciones
se presentan Unicamente en tejidos especificos y
no en todo el cuerpo. A diferencia de otras enfer-
medades genéticas mas comunes en las que la
mutacion se encuentra en todas y cada una de las
células del cuerpo, frecuentemente heredada de
un progenitor, en el sindrome CLOVES la muta-
cion se produce después de la fecundacion (no es
heredada) y sélo afecta a partes del cuerpo es-
pecificas. A este mecanismo genético se le deno-
mina mosaicismo somatico, y hace que depen-
diendo de los tejidos afectados las manifestacio-
nes y el tratamiento sean muy variables, compli-
cando también su diagndstico y la capacidad de

detectar la mutaciéon causante.

El sindrome CLOVES se presenta con manifesta-
ciones caracteristicas desde el periodo prenatal.
Sin embargo, al ser una patologia poco frecuente
no siempre es reconocida por el personal sanita-

rio.

Las personas afectadas presentan sobrecrecimiento
asimétrico y tienen manos y/o pies gruesos con uno o
varios dedos grandes (Macrodactilia), que progresan
lentamente y que a menudo son mal diagnosticados
como Sindrome Proteus. El sobrecrecimiento es de
naturaleza lipomatosa y se caracteriza por el aumento
excesivo de grasa dentro de los planos grasos norma-
les, con o sin crecimiento excesivo del esqueleto. La
asimetria facial por acimulos de grasa en las 6rbitas,
maxilar o mandibula también puede presentarse. Tam-
bién es frecuente la aparicion de nevus epidérmicos

verrucosos y lineales.

Todos los pacientes muestran las llamadas malforma-
ciones vasculares de bajo flujo (malformaciones linfati-
cas, venosas y capilares), que suelen hacerse mas
evidentes en la infancia temprana, y un pequefio por-
centaje de los pacientes tienen lesiones de alto flujo
(malformaciones arteriovenosas con y sin fistula arte-
riovenosa) que cuando se presentan en la regién para-
vertebral pueden asociarse a deformidades de la co-

lumna.

Las malformaciones capilares estan presentes en la
mayoria de los pacientes y se pueden encontrar en los
depdsitos de grasa que recubren las extremidades y el
tronco. Las malformaciones linfaticas y venosas son
comunes a todas las regiones afectadas. No hay ano-
malias cardiovasculares, gastrointestinales o hemato-
poyéticas asociadas. Mientras que casi todos los pa-
cientes con CLOVES son intelectualmente normales,
casi la mitad presentan algun grado de deterioro neu-

rolégico.

La mayoria de los pacientes con sindrome CLOVES
no tienen todas estas caracteristicas a la vez, sino mas
bien una combinacion muy variable de ellas tanto en
numero como en severidad, por lo que una adecuada
exploracion fisica es necesaria para llegar a un correc-
to diagndstico clinico. La confirmacion molecular re-
quiere estudios genéticos especificos en los tejidos
afectados, que son los Unicos que presentan la muta-
cion, por lo que se utiliza una muestra de tejido, ya sea
obtenida durante una intervenciéon quirtrgica progra-
mada como parte del tratamiento, o por medio de una
biopsia tomada especificamente para tal fin. El segui-
miento de un paciente con sindrome CLOVES requiere
un equipo interdisciplinario de médicos con experiencia

en sobrecrecimiento y vasculares anomalias.



