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RESUMEN

La melanosis neurocutdnea se caracteriza por la proliferacion
de melanocitos y depdsitos de melanina en el sistema nervioso
central asociada con nevos melanociticos gigantes. Los pacien-
tes con nevos melanociticos congénitos gigantes localizados en
el gje axial posterior (dorso, nuca o cabeza) o mdltiples nevos
melanociticos congénitos pequefios son los que tienen mayor
riesgo de presentarla.

En la mayoria de los pacientes la melanosis neurocuténea es
asintomatica y se detecta como un hallazgo en los estudios
por imégenes; sin embargo, los casos que desarrollan sinto-
mas tienen mal prondstico y el ébito se produce antes de los
3 anos de iniciados.

Se presenta una paciente con un nevo melanocitico congénito
gigante y muiltiples satelitosis, con compromiso asintomati-
co del sistema nervioso central. Se destaca la importancia del
seguimiento multidisciplinario de estos nifios con el fin de
detectar, en forma precoz, cualquier signo o sintoma neuro-
légico que pudiesen desarrollar, como asi también la presen-
cia de melanoma.

Palabras clave: melanosis neurocutinea, nevo melanocitico con-
génito gigante, nifios.

SUMMARY

Neurocutaneous melanosis is characterized by an increased
number of melanocytes and melanin depositin centralnervous
system associated with giant melanocytic congenital nevi. Pa-
tients with multiplesatellite nevi or giant cutaneous melanocytic
nevus in a midline location (overlying the back, neck or head)
have more likelihood of having neurocutaneous melanosis.
In most patients, the neurocutaneous melanosis is asymptom-
atic, only detectable by MRI; nevertheless, those patients with
clinical manifestations have a poor prognosis, dying within 3
years of initial neurological manifestations.

We present a patient with giant melanocytic congenital nevi
and multiple satellite nevi associated with asymptomatic neu-
rocutaneous melanosis. We emphazise the importance of mul-
tidisciplinary evaluation in order to detect early neurological
symptoms and/or melanoma.
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INTRODUCCION

La melanosis neurocutdanea (MNC) es un ra-
ra enfermedad, caracterizada por la proliferacion
de melanocitos y depdsitos de melanina en el sis-
tema nervioso central (SNC) asociada a un nevo
melanocitico congénito gigante o multiples nevos
melanociticos satélites.

Presentamos una nifia con un nevo melanoci-
tico congénito gigante (NMCG) ubicado en dorso,
multiples nevos melanociticos satélites con com-
promiso del SNC sin sintomatologia neuroldgica
hasta el momento de esta publicacién.

CASO CLINICO

Paciente de 8 meses de vida que concurri6 a la
consulta por presentar un nevo melanocitico con-
génito gigante que ocupaba la totalidad del dor-
so con extension hacia region anterior del tronco.
Se trataba de una placa de mas de 20 cm, de co-
loracién negruzca, con componente piloso en su
parte inferior (Figura 1). A la palpacion, el nevo
era rugoso y aspero, con disminucién del tejido
celular subyacente y presencia de algunos nédu-
los subcutdneos compatibles con proliferaciones
neuroides. Ademas, presentaba multiples nevos
melanociticos satélites congénitos y adquiridos

Ficura 1. Nevo melanocitico congénito gigante que
compromete la totalidad del dorso
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que comprometian la totalidad del tegumento (Fi-

gura 2), incluida la mucosa oral, palmas, plantas

(Figura 3) y una del hallux del pie derecho. El de-

sarrollo neurolégico era acorde a su edad; no pre-

sentaba visceromegalias ni adenopatias palpables.
Se realizaron los siguientes estudios comple-
mentarios:

e Estudio histopatolégico: nevo melanocitico
compuesto con rasgos congénitos.

* Resonancia magnética de cerebro y columna
vertebral: multiples focos de melanosis ubica-
dos en ambos l6bulos temporales, cerebelo y
protuberancia (Figura 4). Columna vertebral
sin particularidades.

e Examen oftalmolégico y fondo de ojo: normal.

FiGura 2. Extension anterior del NMCG de dorso y
presencia de miiltiples satelitosis en tronco, cara y
miembros

FiGURA 3. Satelitosis en ambas plantas de pie

La paciente es evaluada periddicamente por
los servicios de neurologia, neurocirugia, derma-
tologia y clinica pediatrica de nuestro Hospital.
Actualmente tiene 3 afios y, hasta el momento,
no ha presentado sintomas neurolégicos ni crite-
rios para ser intervenida por el servicio de neu-
rocirugia.

DISCUSION

La melanosis neurocutanea (MNC) se caracte-
riza por la proliferacién de melanocitos en el sis-
tema nervioso central (SNC), asociada a un nevo
melanocitico congénito gigante (NMCG) o sate-
litosis cutaneas.'* Fue descripta por primera vez
en 1861 y, desde entonces, se han publicado pocos
casos. En 1964, Fox estableci6 los siguientes crite-
rios diagnosticos para definirla: 1) presencia de
grandes o multiples nevos congénitos asociados a
melanosis 0 melanoma leptomeningeo; 2) ausen-
cia de melanoma en piel; 3) no evidencia de me-
lanoma en ningtin otro 6rgano fuera del SNC.>*

Habitualmente, en el SNC se hallan melanoci-
tos, que permanecen quiescentes y asintomaticos.
En el caso de la melanosis neurocutanea, debido
a un defecto durante el desarrollo embrioldgico,
se produce la proliferacion de células névicas con
depésito anormal de melanina en el SNC."#

FIGURA 4. RMI de cerebro: Imdgenes hiperintensas en
ambos I6bulos temporales en T1
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Se define a un nevo melanocitico congénito
gigante como aquel cuyo didmetro mayor supera
los 20 cm en la edad adulta.>” En los recién naci-
dos, se puede definir como NMCG a aquellos ne-
vos que son mayores que la palma si se localizan
en cabeza o cuello u ocupan mas del 5% de la su-
perficie corporal si estan en tronco o miembros.®
Se considera satelitosis cuando el paciente presen-
ta 3 o mdas nevos melanociticos congénitos peque-
fos o medianos.” La incidencia de los NMCG es
de aproximadamente 1 en 20 000 nacimientos.**!!

El origen embrioldgico de la MINC no esta bien
establecido. Se cree debida a una alteracién en
la migracién de los melanoblastos desde la cres-
ta neural hacia la piel y las leptomeninges, con
depésitos anormales y posterior proliferacién
de ellos, con produccién de nevos melanociticos
congénitos, satelitosis o melanosis del SNC.3>!"
Existen en la actualidad multiples lineas de in-
vestigacion acerca del origen de esta patologia.
Se cree que estarian involucradas mutaciones so-
maticas del protooncogen c- Met o que existiria
sobreexpresion del factor de crecimiento hepa-
tocitario (el cual es un promotor de la prolifera-
cién y movilidad del melanocito), que causa una
disrregulacion en el crecimiento, diferenciacion y
migracién de los melanoblastos. Nuevas investi-
gaciones sobre los mecanismos de desarrollo, ma-
duracién y proliferacion ayudardn a comprender
mejor la via de migracion.®"

La melanosis neurocutdnea presenta una he-
rencia esporddica, sin predileccion de raza o
sexo.? Su incidencia real es desconocida;? segtin
diferentes publicaciones oscila entre el 1-12% de
los pacientes con NMCG.'? Estas cifras varian se-
gun la presencia o no de sintomas neurolégicos y
del tipo de estudio realizado a los pacientes con
NMCG. Los porcentajes mas bajos corresponden
a aquellas publicaciones en que sélo se estudiaron
los pacientes con algtin sintoma.

Los NMCG ubicados en la linea media pos-
terior (extremidad cefalica, nuca o columna) y la
presencia de mdltiples satelitosis se asocian con
mayor riesgo de presentar melanosis neurocuta-
nea.'?%!"3 Nuestra paciente presentaba tanto un
NMCG en el dorso y extremidad cefalica como
muiltiples satelitosis.

Por fortuna, aproximadamente el 96% de las
MNC son asintomaéticas, siendo s6lo un hallaz-
go en las neuroimagenes.*’ Los sintomas en la
MNC pueden manifestarse independientemente
de la transformacién maligna de las lesiones.? Se
presentan generalmente dentro de los primeros 2
anos de vida y se deben a la proliferacion de los

melanocitos; consisten en convulsiones, hidroce-
falia, parélisis de los nervios craneales, signos de
hipertensién endocraneana, de compresioén raqui-
dea o de masa ocupante, entre otros.">*™

Excepcionalmente se presentan en forma maés
tardia, alrededor de la 2% 0 3% década de la vida,
con aumento de presiéon endocraneana o trastor-
nos conductuales.” En los casos en que la mela-
nosis neurocutdnea es sintomatica, su pronostico
es ominoso, incluso en ausencia de melanoma; la
mayoria los pacientes (90%) fallece dentro de los
3 afios del inicio de los sintomas.'?#5°14

El riesgo de transformacién maligna de la me-
lanosis del SNC no esté atin bien determinado;
algunos autores sostienen que tendrian el mismo
riesgo que las lesiones cutdneas® y otros descri-
ben hasta un 40-50% de riesgo de malignizacién.'

El estudio de eleccién para la bisqueda de
melanosis del SNC es la resonancia magnéti-
ca.***1215Los hallazgos habituales son: depésitos
de melanina en el cerebro (fundamentalmente 16-
bulos temporales, amigdala, tdlamo y cerebelo)
y engrosamiento de las leptomeninges. Los pri-
meros se observan como imagenes hiperinten-
sas sin contraste en T1; la afectacién meningea se
evidencia luego de la administraciéon de contraste
endovenoso, que refuerza las leptomeniges afec-
tadas.!>%1

Otras anormalidades halladas en los pacientes
con NMCG o melanosis neurocutanea son: mal-
formaciéon de Dandy-Walker; quistes de la fosa
posterior; lipomas intraespinales; espina bifida;
hipertrofia de los huesos del craneo y escoliosis,
por lo que los estudios por imédgenes, ademas de
pesquisar la presencia de melanosis, son de utili-
dad para detectar también cualquier tipo de ano-
malia estructural del SNC.>6?

Ademas de realizar un estricto seguimiento
clinico y neurolégico es recomendable una RMI
anual en pacientes asintomaticos o mas temprana-
mente en caso de existir algtin sintoma.'*? Asimis-
mo, es fundamental el seguimiento de las lesiones
cutaneas por el riesgo de desarrollo de melanoma.

Los pacientes con melanosis neurocutanea sin-
tomatica pueden requerir tratamiento neuroqui-
rurgico (valvulas de derivacién, descompresiones,
extracciones quirdrgicas, etc.) o tratamiento ra-
diante o quimioterdpico.?

El tratamiento precoz no modificaria el pro-
nostico de estos nifios, pero si su calidad de vida.

CONCLUSION
Ante un nevo melanocitico congénito gigante
ubicado en el eje axial posterior o la presencia de
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satelitosis se deben realizar estudios por imagenes
del SNC con el fin pesquisar la presencia de mela-
nosis neurocutanea o malformaciones asociadas.
En caso de que se confirme la presencia de mela-
nosis neurocutanea y ésta sea sintomadtica, el trata-
miento debe instaurarse lo mas temprano posible
con la finalidad de mejorar la calidad de vida.

En el caso de que la MNC sea asintomatica, el
seguimiento multidisciplinario debe ser estricto,
con el fin de detectar cualquier cambio neurologi-
co. Deberd incluir al pediatra de cabecera, derma-
télogo, neurdlogo, especialista en diagndstico por
imégenes y, eventualmente, neurocirugia.

Se debe recalcar, también, la importancia de
los controles periédicos del NMCG y sus sateli-
tosis, por el riesgo de desarrollo de melanoma. ®
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