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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN
Historia del articulo: La melanosis neurocutdnea es un sindrome congénito no hereditario poco frecuente, carac-
Recibido el 20 de noviembre de 2018 terizado por la presencia de nevus congénitos gigantes o multiples nevus satélites asociados
Aceptado el 27 de noviembre de a células productoras a nivel de leptomeninges o del parénquima cerebral. Al menos uno
2018 de cada 20.000 nacimientos estan afectados con nevus congénito melanocitico gigante y
On-line el 4 de febrero de 2019 solo uno de cada 500.000 corresponden a la variedad nevus congénito melanocitico gigante
similar a prenda de vestir. Se presenta el caso de un escolar de 7 anos con nevus melano-
Palabras clave: citico gigante con retraso en el neurodesarrollo, crisis convulsivas repetidas y resonancia
Melanosis magnética cerebral compatibles con melanosis neurocuténea.
Melanosis neurocutinea © 2018 Sociedad Neuroldgica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los
Sindrome neurocutdneo derechos reservados.

Melanosis neurocutanea: Report of a case and review of the literature

ABSTRACT

Keywords: Neurocutaneous melanosis is a rare non-hereditary congenital syndrome, characterized by
Melanosis the presence of giant congenital nevus or multiple satellite nevus associated with producer
Neurocutaneous melanosis cells at the level of leptomeninges or brain parenchyma. At least one in 20,000 births are
Neurocutaneous syndrome affected with congenital giant melanocytic nevus and only one in 500,000 correspond to the

congenital giant melanocytic nevus variety similar to garment. We present the case of a
7-year-old schoolboy with giant melanocytic nevus with delayed neurodevelopment,
recurrent seizures and brain magnetic resonance compatible with neurocutaneous mela-

nosis.
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Introduccién

La melanosis neurocutdnea fue descrita por Rokitansky en
1861, ano en el que describe un caso de una nina de 14 anos
con nevus congénito gigante, retardo mental e hidrocefalia de
aparicién tardia’. Posiblemente se relaciona con displasia de
las células melanociticas del neuroectodermo, conduciendo a
proliferacién de células productoras de melanina en la piel y
leptomeninges?. Existen entre 100 y 200 casos sintométicos
descritos en la literatura®. Se encuentra vinculado con casos
de nevus congénito gigante y sus variedades.

Presentacién del caso

Presentamos el caso de un paciente que acude a la consulta
externa del hospital universitario san José de Popayan, en
controles desde los 4 anos, con diagndsticos de retraso en
el neurodesarrollo, discapacidad intelectual, comportamiento
agresivo, y epilepsia focal de dificil manejo, a pesar de mul-
tiples esquemas de anticonvulsivantes. En el momento del
examen fisico llama la atencién nevus gigante de mas de
25 x 20 cm con presencia de anexos cutaneos, que envuelve el
abdomen, espalda, y tercio proximal de ambos muslos, similar
a un pantalén (figs. 1y 2).

Se tomd biopsia de la lesién, la cual fue compatible con
nevus intradérmico. Por la sospecha de compromiso del sis-
tema nervioso central se hace resonancia magnética que
muestra hallazgos sugestivos de melanosis neurocutdnea
(fig. 3). Las demas resonancias a nivel de columna cervical,

Figura 1 - Se observa nevus melanocitico gigante en
abdomen que se extiende al dorso.
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Figura 2 - Se observa compromiso de los miembros
inferiores, asi como lesiones satélites en cara y miembros
superiores.

dorsal y lumbosacra fueron negativas para lesiones expansi-
vas o infiltrantes.

Comentarios

La melanosis neurocutdnea pertenece a una poco frecuente
facomatosis caracterizada por lesiones en piel, parénquima
cerebral y leptomeninges?*; su incidencia es desconocida.
Segun la literatura el nevus melanocitico congénito estd pre-
sente en el 1% de la poblacién®, la variedad nevus congénito
gigante, muy relacionado con el anterior, se calcula en uno
de cada 20.000 nacimientos®; la melanosis neurocutinea es
mas frecuente en ninos pero también se reportan casos en
adultos’. Fisiopatoldgicamente se caracteriza por un trastorno
durante un periodo critico de la embriogénesis, en el desarro-
llo de las células meldnicas derivadas de la cresta neural®
que involucra alteraciones de la senalizacién de los facto-
res de crecimiento’ y anomalias en la secrecién paracrina de
endotelina 1 por el keratinocito' asociada a mutaciones en el
oncogén NRAS'12,

La presentacién clinica es diversa, produciendo cuadros
crénicos de cefalea, emesis, visién borrosa, y sus manifes-
taciones dependeran de la localizacién de la lesién como
alteraciones de la sensibilidad por compromiso espinal®®;
otros hallazgos clinicos reportados son hidrocefalia'®, mal-
formacién de Dandy-Walker?, epilepsia®, discapacidad
intelectual y psicosis’®. En nuestro caso se resalta el cuadro
de marcada discapacidad intelectual y psicosis, acordes a la
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Resonancia magnética cerebral T1 : Seaprecian areas hiperintensias en ambos 16bulos temporales.

Figura 3 - Resonancia magnética cerebral T1: se aprecian areas hiperintensas en ambos lébulos temporales.

literatura revisada; llama la atencién la pobre respuesta a las
crisis convulsivas focales.

En 1991' se definieron los criterios diagnésticos més acep-
tados, los cuales se muestran a continuacién:

1. Presencia de nevus pigmentados gigantes 20 cm de didme-
tro en adultos y en neonatos o nifios pequetios 9cm en el
craneo y/o 6 cm en el cuerpo, o numerosos (3 o mas lesio-
nes) asociados a melanosis o melanoma leptomeningeo.

2. No evidencia de malignidad en las lesiones cutaneas.

3. No evidencia de melanoma en otro 6rgano fuera de las
meninges.

El compromiso del sistema nervioso central es mas fre-
cuente a nivel de amigdalas cerebrales', cerebelo, puente,
y cordén espinal'®. En el caso reportado se correlaciona con
los hallazgos de hiperintensidades a nivel de las amigdalas
bilaterales.

El comportamiento de la infiltracién al sistema ner-
vioso central usualmente es benigno, los sintomas son
variables y la mayoria de las veces no se correlacionan
directamente con los hallazgos comprobados por resonancia
cerebral’®.

Tienen mejor prondstico los pacientes si permanecen
asintomaticos. Al contrario, los sintométicos tienen alta
probabilidad de transformacién maligna hacia melanoma
intracraneal primario’ y desarrollo de complicaciones como
obstruccién mecénica de liquido cefalorraquideo?.
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