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Resumen

Introducción. La melanosis neurocutánea (MNC) es un síndrome raro, caracterizado por la presencia de
nevos melanocíticos congénitos gigantes y una excesiva melanosis de leptomeninge. El síndrome parece
presentar un error de la morfogénesis del neuroectodermo embrionario.

Caso clínico. Se presenta un nuevo caso de MNC en una niña de 3 años 7 meses de edad, sin anteceden-
tes hereditarios de importancia, mostró al nacimiento lesiones hiperqueratósicas, hiperpigmentadas con
hipertricosis que involucraba cráneo, cara, cuello, tórax anterior y posterior, genitales, abdomen y extre-
midades inferiores, abarcando aproximadamente 60% de superficie corporal, con aplasia cutis en zona
parietal izquierda. Con cuadro clínico, evolución desde el nacimiento y criterios diagnósticos de MNC,
se reportan los signos encontrados por diversos especialistas y los resultados de estudios de laboratorio y
gabinete.

Conclusión. El hallazgo de un nevo melanocítico congénito gigante acompañado de manifestaciones
del sistema nervioso central, indica la investigación de un síndrome neurocutáneo que involucra al siste-
ma pigmentario.

Palabras clave. Melanosis neurocutánea; nevos congénitos.

http://www.medigraphic.com/medi-artemisa
http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm


123Vol. 63, marzo-abril 2006    MG

Melanosis neurocutánea.

edigraphic.com

:rop odarobale FDP
VC ed AS, cidemihparG

arap
acidémoiB arutaretiL :cihpargideM

sustraídode-m.e.d.i.g.r.a.p.h.i.c

Introducción
La melanosis neurocutánea (MNC), descrita ini-
cialmente por Rokitansky1 en 1861 y considerada
un trastorno congénito esporádico,2 presenta
como característica primordial la presencia de
nevos pigmentados gigantes o múltiples en la piel,
con una excesiva proliferación de células meláni-
cas benignas o malignas en leptomeninges.3 Las
lesiones cutáneas características se encuentran al
momento del nacimiento; sin embargo, las mani-
festaciones neurológicas de la enfermedad mues-
tran una amplia variabilidad respecto a la forma
de expresión y en el tiempo de aparición de las
mismas. Hay manifestaciones neurológicas en
menores de dos años de edad en 58% de los casos
y solo aparecen después de los 20 años en 8%. Se
han descrito poco más de 100 casos en la literatu-
ra, por lo que es una entidad rara, no hereditaria
al parecer. También se le ha considerado una en-
fermedad autosómica dominante4 que se presenta
en cualquier sexo, más frecuentemente en perso-
nas de piel blanca, sin mostrar predominio racial.5,6

La incidencia de nevus melanocítico congénito
gigante es de 1 por cada 20 000 a 50 000 nacidos
vivos y aproximadamente una cuarta parte de los
pacientes presentan melanosis en sistema nervio-
so central.7 La superficie de la melanosis pigmen-
taria varía, pudiendo ser lisa, rugosa, verrugosa,
cerebriforme o lobular. Los situados en cabeza,
cuello y línea media posterior pueden estar aso-
ciados con melanosis craneal y leptomeníngea
medular subyacente, lo que puede no generar sín-
tomas o dar origen a hidrocefalia comunicante o
no comunicante, convulsiones, defectos neuroló-
gicos focales, retardo mental e incluso melano-
mas.8,9

El pronóstico es pobre en el melanoma neuro-
cutáneo una vez que manifiesta síntomas y signos
neurológicos aún en ausencia de malignidad, y no
es predecible en los casos asintomáticos. Si el diag-
nóstico es temprano aumenta la supervivencia del
paciente.10-12 Se presenta el caso de una niña de
tres años siete meses de edad, quien manifestó
desde el nacimiento un nevo gigante que involu-

craba cara, tronco, cadera y extremidades en
aproximadamente 60% de superficie corporal, con
crisis convulsivas, hidrocefalia, agenesia de ver-
mis cerebeloso y quiste de fosa posterior sugesti-
vo de malformación de Dandy-Walker y que re-
quirió derivación ventricular.

Esta asociación no es común, pues se han des-
crito sólo 11 casos en la literatura.13 Las facoma-
tosis o síndromes neurocutáneos congénitos obli-
gan a descartar otras entidades tales como:
síndrome de Carney, neurofibromatosis tipo 1, sín-
drome del nevus epidermal con nevus melanocí-
tico congénito, síndrome de estatura corta y en-
vejecimiento prematuro, disrafismo espinal oculto,
médula espinal atada y melanosis neurocutá-
nea.14,15

Presentación del caso clínico
Niña producto de gesta IV, A I, con buen control
prenatal, obtenida por cesárea, padres y dos her-
manas sanas, sin antecedentes hereditarios de im-
portancia. A su nacimiento presentó Apgar de 6-
8-9, Silverman-Andersen de 0, peso de 3 200 g,
perímetro cefálico 37 cm, perímetro torácico 35
cm, talla 51 cm, con lesiones hiperqueratósicas e
hiperpigmentadas con hipertricosis, que se exten-
dían por cráneo, cara, cuello, tórax anterior y pos-
terior, genitales, abdomen y extremidades inferio-
res en aproximadamente 60% de superficie
corporal, con aplasia cutis en zona parietal izquier-
da (Fig. 1), además de lesiones verrugosas en es-
palda en número de cuatro, con microftalmos y
estrabismo de ojo izquierdo, observándose en éste
un probable quiste dermoide. La tomografía axial
computada (TAC) de cráneo mostró dilatación
ventricular, desplazamiento de la masa encefálica
y agenesia del cerebelo. Se instaló válvula de Pu-
denz a los 15 días de nacida. A los dos años de
edad, la resonancia magnética con gadolineo mos-
tró malformaciones de la fosa posterior con evi-
dencia de ausencia de ambos hemisferios cerebe-
losos así como cuerpo calloso a nivel del esplénico.
Había lesiones intraventriculares con un compor-
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tamiento hipointenso durante la secuencia depen-
diente de T1, las cuales reforzaron en forma im-
portante a la administración de contraste, con re-
lación a probable papiloma de plexos coroideos
como primera posibilidad, la segunda con lesio-
nes de tipo metastásicos, hemangioblastomas e hi-
drocefalia grave. Ingresó nuevamente por disfun-
ción valvular sin datos de cráneo hipertensivo y
con evolución favorable. A los tres años siete meses
de edad reingresó por presentar crisis convulsivas
tónico-clónicas generalizadas, en período postic-
tal, sin relajación de esfínteres, con duración
aproximada de siete minutos, yugulada con dia-

zepam, con antecedente de haber sufrido una caí-
da de su propia altura cuatro días antes, golpeán-
dose la cresta iliaca izquierda. Exploración física:
peso 14.5 kg, talla 98 cm, lesiones de hiperpig-
mentación con hipertricosis generalizada de pre-
dominio en hemicuerpo izquierdo, además de hi-
potrofia de miembros izquierdos (Fig. 2). Sin datos
meníngeos ni de cráneo hipertensivo, viscerome-
galia o adenopatía, genitales de acuerdo a edad y
sexo con lesiones verrugosas semejantes a condi-
lomas en región perianal. Los exámenes de labo-

Figura 11111. A la edad de 3 años 7 meses, con hiperpigmenta-
ción, hipertricosis y aplasia cutis en parietal izquierdo.

Figura 2. Presentando hiperpigmentación en aproximadamente
60% de superficie corporal, zonas de hipertricosis y aumento de
volumen de cadera izquierda.

Figura 3. Tomografía axial computada de cráneo en corte
sagital: se observan datos de agenesia del vermis y hemisferios
cerebelosos, quiste de la fosa posterior y dilatación ventricular.

Figura 4. El sistema supratentorial con válvula en ventrículo
derecho, dilatación del izquierdo, imagen ovoidea que sugiere la
presencia de masa atrás de la pineal, sin datos de cráneo hiper-
tensivo.
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ratorio mostraron: hemoglobina de 11.5 g/dL, Na
143 mEq/L, K 4.3 mEq/L, Ca 10.6 mg/dL, glucosa
119 mg/dL, urea 36 mg/dL, creatinina 0.31 mg/
dL, proteínas totales 7.6 g/dL, TP 12.8 seg, TTP
21.8 seg, plaquetas 349 000/mm3; en líquido ce-
falorraquídeo (LCR): pH 8.5, proteínas 11.5 mg/
dL, glucosa 63 mg/dL, células 0, tinción de Gram
negativa; siendo el Papanicolaou negativo a ma-
lignidad. La TAC de cráneo mostró datos de age-
nesia de vermis y hemisferios cerebelosos, quiste
de la fosa posterior, con una sola cavidad quística
en fosa posterior que fusionaba el cuarto ventrí-
culo y sistema magna, dilatación ventricular en la
región supratentorial (Fig. 3). El sistema supra-
tentorial mostró una válvula en ventrículo dere-
cho con dilatación del ventrículo izquierdo, sin
desplazamiento de la línea media ni datos de crá-
neo hipertensivo, con imagen ovoidea sugestiva
de masa posterior a la pineal y probable anomalía
de Dandy-Walker (Fig. 4).

El corte axial mostró imagen quística con au-
sencia de vermis y hemisferios cerebelosos, sólo
una cavidad que fusionaba el cuarto ventrículo
con la cisterna magna y presencia del puente (Fig.
5). El ultrasonido de cadera mostró una imagen
líquida y sólida con vascularidad. La TAC de ab-
domen con imagen probable de linfangioma no

comunicado a abdomen ni retroperitoneo. El ul-
trasonido Doppler renal izquierdo mostró altera-
ción de la morfología, el derecho normal. En ca-
dera izquierda había aumento de volumen con
relación a hematoma.

Discusión
El hallazgo de un nevus melanocítico congénito
gigante con manifestaciones neurológicas como
hipertensión endocraneana y somnolencia indican
la investigación de facomatosis o síndromes neu-
rocutáneos que involucran al sistema pigmenta-
rio.14,16 Así se observó en esta paciente, ya que
desde el nacimiento presentó las alteraciones de
hiperpigmentación y complicaciones neurológicas.
La paciente manifestaba los tres criterios para
diagnóstico de MNC aceptados en la actualidad:5

a) Nevus cutáneos pigmentados grandes, mayo-
res de 9 cm en el cráneo y de 6 cm en el resto
del cuerpo, para recién nacidos y niños; y para
adultos, mayores de 20 cm de diámetro; o
pequeños pero numerosos (tres o más) y siem-
pre asociados a melanosis o melanoma me-
níngeo.

b) Sin evidencia de melanoma cutáneo, excepto
en aquellos pacientes en los que las lesiones
meníngeas sean histológicamente benignas.

c) Ausencia de melanomas meníngeos, salvo en
pacientes en los que las lesiones cutáneas sean
histológicamente benignas.

Las lesiones cutáneas más comunes de la MNC
son los nevus pigmentados gigantes, asociados a
lesiones satélite en forma de pequeños nevus. Los
pacientes que presentan lesiones en cuero cabe-
lludo, cara, cuello o línea media posterior son más
propensos a tener afección meníngea por las célu-
las de melanina,5 como sucedió con la paciente
de este informe, que tenía lesiones en aproxima-
damente 60% de superficie corporal en cráneo,
cara, tórax, cadera y múltiples y más pequeñas en

Figura 5. Tomografía axial computada de cráneo simple en
corte axial: demuestra imagen quística con ausencia de vermis y
hemisferios cerebelosos, sólo una cavidad que fusiona al cuarto
ventrículo y cisterna magna.
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La hidrocefalia puede tener diferentes causas,
siendo la más frecuente obstrucción del flujo del
líquido cefalorraquídeo en la base del cráneo, dado
por aumento de melanina que engrosa las menin-
ges (hidrocefalia comunicante) o por obstrucción
del acueducto de Silvio (no comunicante). El caso
que nos ocupa presentó la primera opción, por lo
que requirió derivación ventricular derecha des-
de el nacimiento. Las convulsiones pueden ocu-
rrir debido a transformación maligna de áreas de
infiltración celular melanocítica, que empobrece
el pronóstico;2,17,18 o se deben a la acumulación
de células melánicas en la cisterna subaracnoidea
con subsiguiente obstrucción del fluido cerebroes-
pinal, evitando su reabsorción en las vellosidades
aracnoideas.5,9,19 Posiblemente esto ocurre en la
paciente de este informe, ya que en la TAC de
cráneo no se observaron datos de cráneo hiper-
tensivo y sí una zona hiperpigmentada localizada
en parte posterior, con hidrocefalia izquierda, age-
nesia del cerebelo y un quiste por atrás de la pi-
neal, así como ausencia de malignidad en el Papa-
nicolaou del LCR. En estas regiones, la meninge
puede tener pigmentación macroscópica normal,
por lo que la diferenciación entre melanosis pato-
lógica y pigmentación fisiológica depende de la
extensión de la infiltración y no de su distribu-
ción.2,17 De los niños con nevus gigante sin sínto-
mas neurológicos, 26% presentan alteraciones en
la resonancia magnética compatibles con melano-
sis en sistema nervioso central,15 por lo que en es-
tos casos se recomienda efectuar una resonancia
magnética cerebral cada seis meses inicialmente,
y cada 12 meses a partir de los tres años. Los ha-
llazgos asociados incluyen: malformaciones tipo
Chiari I, espina bífida, siringomielia, anomalías

renales y malformaciones de Dandy-Walker. En
esta última hay hidrocefalia congénita, agenesia
del cerebelo y quiste posterior,20-24 tal y como se
observó en las neuroimágenes de esta paciente.

Frecuentemente hay manifestaciones neuroló-
gicas en los primeros dos años de la vida;2 64% de
los casos con síntomas de hipertensión intracra-
neana secundaria a hidrocefalia comunicante. La
afección neurológica suele ser progresiva, siendo
frecuente en los pares craneales VI y VII.5,17,25 Esta
paciente presentó afección del VI par. El estudio
del LCR y las neuroimágenes son fundamentales
para el diagnóstico. El LCR presenta leucocitosis,
hiperproteinorraquia y glucorraquia normal o dis-
minuida2,5,6 (esta paciente sólo presentó leve hi-
perglucorraquia). El Papanicolaou fue negativo a
malignidad. La resonancia magnética cráneo-es-
pinal es la más sensible para lesiones melánicas en
el sistema nervioso central.2,26

Es frecuente encontrar malformaciones vascula-
res en sistema nervioso central como telangiectasia
de la pía, síndrome de Sturge-Weber,17 hemorra-
gias subaracnoideas, y malformaciones arteriove-
nosas,27 tal y como aconteció en este caso.

Como conclusión se puede mencionar que esta
paciente presenta una MNC con infiltración a me-
ninges e hidrocefalia comunicante secundaria a
obstrucción por melanina en los plexos coroides
sin manifestaciones de cráneo hipertensivo, ni in-
vasión de células malignas. Es posible que en esta
niña haya una malformación de Dandy-Walker,
ya que manifiesta la tríada de hidrocefalia, ausen-
cia del vermis cerebeloso y quiste de la fosa pos-
terior con comunicación al cuarto ventrículo. Una
ventriculostomía, además de la neurorradiología,
serían de gran utilidad en su diagnóstico. El pro-
nóstico en este caso es reservado a corto plazo.
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NEUROCUTANEOUS MELANOSIS. CASE REPORT AND CLINIC
AND RADIOLOGICS CHARACTERISTICS

Neurocutaneous melanosis is a rare syndrome which is characterized by the presence of giant melanocitic
nevi and an excessive leptomeningeal melanosis. The syndrome presents an error in the embryo ecto-
derm morphogenesis. We present a case report of a 3 year 7 month old girl, and her clinical history,
evolution and diagnosis criteria.
Key words. Melanosis, neurocutaneous; congenital nevi.
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