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1. INTRODUCCION

Los trastornos pigmentarios son un motivo de frecuente de consulta en dermatologia
pediatrica, siendo un capitulo importante dentro de la misma, pues algunas de las
enfermedades con anomalias de la pigmentacion son marcadores de anomalias exracutaneas
que, inicialmente, pueden estar ocultas. Por otra parte las lesiones pigmentadas también son
habituales en la practica clinica diaria de la consulta dermatologica infantil, y es importante

conocerlas, por ello también serdn objeto de estudio en este capitulo.

2. MANCHAS CAFE CON LECHE

Las manchas café con leche (MCCL) son maculas planas, cuyo tono varia de color
marron claro a oscuro, con pigmentacion uniforme y homogénea, y de bordes irregulares
pero bien definidos. Histolégicamente se observa un aumento de la melanina epidérmica
sin proliferacion de melanocitos. Pueden estar presentes al nacimiento o aparecer durante la
infancia. Tienden a crecer en proporcion general a la del cuerpo durante varios afos, para
estabilizarse posteriormente. Su presencia en la poblacion no es inhabitual (aparecen hasta
en un 10% de personas aproximadamente), y en la mayoria de ocasiones no se asocian a

ninguna entidad. Sin embargo, existe un subgrupo de enfermedades donde pueden ser una



manifestacion clinica, como por ejemplo la Neurofibromatosis (NF). Aunque esta
enfermedad es la més conocida donde se presentan las MCCL, no es la unica, y por tanto
no so patognomonicas de ella. Otras enfermedades que también pueden cursar con MCCL
son la Esclerosis tuberosa, el Sindrome de Mc Cune Albright o el Sindrome de Legius,
entre otros. Todas estas enfermedades requieren un diagnostico temprano y un seguimiento
multidisciplinar, por ello es importante conocerlas, para poder optimizar el abordaje de
estos pacientes y reducir las derivaciones innecesarias.

Respecto a la Neurofibromatosis 1 (NF1) es el tipo mas frecuente y conocido de

Neurofibromatosis. Se trata de un trastorno neurocutdneo de herencia autosomica
dominante (AD), aunque el 50% de los casos aparecen de novo. Se debe a una alteracion
del gen de la neurofibromina, produciéndose una activacion descontrolada en la via
RAS/MAPK. No existe una correlacion geno-fenotipica, y la expresividad de las
manifestaciones clinicas en esta enfermedad es muy variable, incluso dentro de la misma
familia'.

Debemos sospecharla cuando aparezcan MCCL grandes (>5mm) y de forma
numerosa (>6 de ese tamafo), siendo un hallazgo frecuente y precoz de la enfermedad y
uno de los criterios mayores de la misma (tablal). En pacientes pequefios con estos
hallazgos es importante hacer un seguimiento estrecho, ya que la mayoria de pacientes que

presentan mas de 6 MCCL cumpliran criterios a los 6 afios.

Tabla 1. Criterios diagnosticos de NF1

NOTA: Deben cumplirse 2 o mas criterios para el diagnostico de NF1

1. > 6 manchas café¢ con leche (> 5 mm de diametro en nifos, > 15 mm en adultos)

2. Pecas axilares o inguinales (signo de Crowe)

3. Neurofibromaplexiforme o > 2 neurofibromas cutaneos

4. Glioma optico

5.> 2 nddulos de Lisch (hamartomas del iris)

6. Anomalias Oseas caracteristicas

7. Familiar de primer grado con NF




Otros hallazgos cutdneos no tan caracteristicos pero a tener en cuenta en la NF1 son
el xantogranuloma juvenil, el tumor glémico, el nevus anémico, y la hiperpigmentacion
generalizada. Ademas es importante recordar que los pacientes con NF1 tienen una mayor

predisposicion al desarrollo de neoplasias'.

Existen protocolos de la Asociacidon Espafiola de Pediatria para conocer las
revisiones  periddicas 'y  exploraciones que se recomiendan para  esta
enfermedad. Finalmente, destacar la importancia del consejo genético, en una enfermedad
que no tiene tratamiento especifico. Respecto al tratamiento de las MCCL no suele ser
necesario ya que se presentan de forma asintomatica, teniendo solamente implicacion

cosmética, en cuyo caso puede intentarse tratamiento con laser.

Fig. 1.- MCL y efélides axilares en nifio con NF1

3. MACULAS HIPOMELANOTICAS Y ESCLEROSIS TUBEROSA

Las maculas hipomelanéticas son manchas blancas que pueden aparecer de forma

aislada o en el contexto de una enfermedad, como por ejemplo la Esclerosis tuberosa,

donde suelen ser el signo de presentacion (son criterio de la enfermedad si aparecen mas de
3 y mayores de 5Smm). La Esclerosis tuberosa (también conocida como enfermedad de
Bourneville) es un trastorno neurocutaneo que se caracteriza por la aparicion de multiples
hamartomas. Tiene herencia AD, aunque 2/3 de las mutaciones aparecen de novo. En el 75-
90% de los casos se detectan mutaciones en TSC1 (Hamartina) y TSC2 (Tuberina). Las

maculas hipomelanoéticas caracteristicas de la enfermedad estan presentes en mas del 90 %
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de los pacientes, y normalmente aparecen durante la lactancia o en las primeras etapas de la
infancia. Suelen ser multiples, de bordes irregulares y forma lanceolada, distribuyéndose en
tronco y extremidades®. Otro signo caracteristico de la enfermedad pero no patognomdnico
son los angiofibromas faciales (también se han descrito en otras enfermedades como MEN
I o Sd Birth--Hogg-Dubbé, entre otros), que pueden producirse a cualquier edad, pero
suelen hacerlo al final de la infancia o al inicio de la adolescencia. Otras manifestaciones
cutaneas de esta enfermedad son la placa chagrin (suele aparece en la primera década, mas
frecuente en region lumbosacra), lesiones hipopigmentadas en confetti y fibromas

periungueales (tumores de Koenen)®.

Fig.2.- Maculas hipomelanéticas y angiofibromas faciales en nifio con esclerosis tuberosa

4. MOSAICISMOS PIGMENTARIOS

El término mosaico hace referencia a un individuo compuesto de dos o mas lineas
celulares genéticamente diferentes como resultado de una mutacién poscitgotica. Los
mosaicimos pigmentarios son manchas de un color diferente al de la piel (mas oscuras en
los mosaicismos hiperpigmentados y mas claras en los mosaicimos hipopigmentados) que
afectan una o mas areas del tegumento bien en forma de cuadrantes o siguiendo las lineas
de Blaschko, o presentando otros patrones de mosaicismo, como pequefias manchas
ovaladas o redondeadas (Figura 3). El mosaicimo estd presente en el nacimiento o se
manifiesta tempranamente en cualquier sitio. Es unilateral y no atraviesa la linea media,

aunque pueden haber lesiones que coincidan en el segmento homologo contralateral.



Generalmente son lesiones cutaneas aisladas y la observacion clinica suele ser suficiente;
sin embargo, se han descrito casos en la literatura asociados a alteraciones neurologicas,
oftalmologicas, dentales y musculo-esqueléticas, entre otras (en los casos en que la
mutacion fue lo suficientemente precoz en la embriogénesis para producirlas)’. La mayoria
de estas lesiones son asintomaticas y no requieren tratamiento, aunque el laser puede ser
una alternativa’.

. Figura 3: Patrones de mosaicismos

-

Figura 4.a. Mosaicismo hipopigmentado b. Mosaicismo hiperpigmentado




S. LESIONES PIGMENTADAS

Las efélides (“pecas) son maculas marrones claras, generalmente de menos de 3mm
de didmetro, de limites poco definidos. Se producen por un aumento transitorio de la
produccion de melanina por los melanocitos, secundaria a la estimulacion por la radiacion
ultravioleta. Suelen desaparecer casi completamente durante el invierno. Son mas
frecuentes en fototipos claros I-1I.

Los nevus melanociticos (“lunares”) son muy frecuentes en los nifios, y la gran

mayoria presentan un comportamiento benigno, siendo la progresion hacia melanoma antes
de los 12 afios muy rara. Histologicamente se observa proliferacion de melanocitos. De
forma general los podemos dividir en congénitos (su aparicion es desde el nacimiento) y
adquiridos (su aparicion es progresiva, durante la infancia y pubertad principalmente).

Aproximadamente el 1% de los recién nacidos presentan un nevus melanocitico

congénito (NMC). Estos nevus se clasifican atendiendo a su tamafio en pequefios (< 1,5
cm), medianos (1,5-20 cm) y gigantes (> 20 cm). Clinicamente son lesiones ovaladas, con
limites bien definidos, de superficie lisa, rugosa, papular o verrucosa. Con la edad aparece
pelo oscuro y grueso, tienden a oscurecerse y pueden desarrollar nddulos en su superficie.
En cuanto al tratamiento de los NMC es un tema controvertido. En los NMC
pequefios actualmente suele recomendarse vigilancia periddica en la infancia y, si se
decide exéresis, €ésta se realizaria en la pubertad. Respecto a los medianos y gigantes, no
existe hoy en dia un consenso acerca de la edad Optima, indicaciones y modalidad
terapéutica. El principal motivo para extirpar profilacticamente es el de evitar el riesgo de
malignizacion, con las minimas secuelas posibles. Eltratamiento con motivos
estéticos (para prevenir las consecuencias de la estigmatizacion psicosocial) también es
motivo de debate, ya que extirparlos supone una cicatriz. Si se decide no operar, se debe
realizar un seguimiento estrecho”.

Los clinica de los nevus melanociticos adquiridos es muy diversa. Suelen estar

hiperpigmentados aunque no siempre. Algunos evolucionan lentamente con el tiempo
desde nevus de la unién (normalmente se presentan como maculas marrones planas) a
nevus intradérmicos (papulas elevadas o papilomatosas, de color de piel normal-

eritematosas, de consistencia blanda), pasando por nevus compuestos (varian desde papulas



ligeramente sobreelevadas hasta una superficie verrucosa de coloracion uniforme que oscila
de marron claro a oscuro). En el seguimiento de los nevus melanociticos adquiridos debe
realizarse observacion clinica y consultar ante signos de alarma (cambios en la simetria de
la lesidén, cambios en los bordes, la coloracion, el diametro o en la evolucion) para descartar
malignizacion y realizar exéresis si precisa para estudio histologico.

Ademas de los nevus melanociticos adquiridos que hemos comentado previamente,
existen algunas variantes peculiares que muestran caracteristicas clinicas e histologicas

diferentes:

Nevus de Spitz: es una neoplasia melanocitica de células epitelioides o fusiformes que

suele aparecer en la infancia. Su naturaleza es benigna, aunque en ocasiones puede mostrar
unas caracteristicas dificiles de distinguir histolégicamente del melanoma. Clinicamente se
presenta como una papula firme, redondeada, bien circunscrita, de color rosado, rojo o
marron rojizo. La lesion suele crecer rapidamente durante 3-6 meses hasta alcanzar un
diametro de 1-2cm. Tras esta fase de crecimiento rapido la lesion puede mantenerse estatica
durante afios, mostrar una transformacion progresiva hasta adquirir el aspecto de un nevus
melanocitico comin o involucionar hasta su desaparicion completa En la infancia se

localizan con més frecuencia en cabeza y cuello”.

Nevus de Reed: Se trata de una lesion melanocitica benigna, muy pigmentada, de tonalidad

marrdon oscura Se localizan con mas frecuencia en las piernas. Son simétricos y bien
delimitados pero su color intensamente oscuro puede confundirnos con un melanoma. Al
observarlos con el dermatoscopio, muchas veces podemos encontrar el patron tipico
denominado “en estallido de estrellas”, que se caracteriza por una pigmentacion
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central homogénea y proyecciones radiales regulares’.

Nevus de Sutton o halo nevus: Es un nevus melanocitico rodeado de un halo de piel

despigmentada. Son relativamente frecuentes en nifios mayores y adolescentes, en
ocasiones pueden ser multiples. El halo blanco aparece sobre un nevus melanocitico
preexistente, y puede progresar hasta despigmentar por completo al nevus y hacerlo

desaparecer. Este tipo de lesiones se interpreta como un fenémeno de autoinmunidad y en



ocasiones estd asociado a otras enfermedades autoinmunes como el vitiligo o patologia
tiroidea, entre otras.

Normalmente este tipo de nevus suelen tener un comportamiento benigno en nifos,
de manera que en caso de lesiones estables y tipicas suele realizarse controles periddicos.
En cambio, se deberia realizar exéresis si la lesion presenta caracteristicas atipicas, como

tamafo mayor de 1cm, rapido crecimiento, asimetria o ulceracion, entre otros.

Fig 5. a.Nevus melanocitico congénito  b.Nevus melanociticos adquiridos

Fig. 6 a Halo-nevus b.Nevus de Reed
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