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Introduccién

Lamelanosis neurocutanea de Touraine (MNC), es un tras-
torno neuroectodérmico poco frecuente que se caracteriza por
la asociacion de nevus pigmentados congénitos extensos e in-
filtracion melanocitica leptomeningea que suele originar una se-
miologia clinica neurol 6gica secundaria. Descrita por vez pri-
mera por Rokitansky en 1861M en una nifia de 14 afios con re-
traso psicomotor nevus, hidrocefalia e infiltracion leptomenin-
gea, essin embargo Van Bogaert en 19481 quien reconocio una
asociacion entre nevus pigmentados cutneos congénitosy mar-
cada pigmentacion melénica de las |eptomeninges, definiendo
el sindrome como un desorden heredofamiliar y denominan-
dolo MNC. Por ultimo, Fox en 19720), establece los criterios
diagndsti cos necesarios proponiendo |0s siguientes puntos fun-
damentales: a) presencia de nevus pigmentados gigantes y/o ne-
VUS pequefios muy numerosos (3 0 més). El tamarfio del nevus
gigante varia entre 10 y 20 cm. b) ausencia de transformacion
malignadel &reapigmentaday c) no evidencia de melanomapri-
mario maligno fuera del sistema nervioso central.

Dentro de los sindromes neurocutaneos, se consideraquela
MNC es el resultado de una displasia congénita de | os precur-
sores neuroectodérmicos de los melanocitos,@, y adiferenciade
otros trastornos pertenecientes a este grupo, se trata de un pro-
ceso que no es familiar y que afecta a ambos sexos con lamis-
maincidencia, con preferencia, casi exclusiva, por larazablan-
ca®9, Por otraparte, e sindrome de Dandy-Walker (SDW), ca-
racterizado por una hipoplasia o aplasia del vermis cerebel 0so,
quiste de fosa posterior, aumento de tamafio del 1V ventriculoy
fosa posterior aumentada de tamafio, ocupa un lugar destacado
entre las malformaciones del sistema nervioso central (™.
Presentamos €l caso de un lactante de dos meses de edad ingre-
sado en nuestro servicio en el que concurrian una MNC con un
SDW.

Caso clinico
Lactante varon de dos meses de edad que ingresa en el
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Melanosis neurocutaneay
sindrome de Dandy - Walker

Figura 1. Lesiones névicas |ocalizadas fundamental mente en cara, de
tamario variabley distribucidn irregular.

Universitario “Virgen del Rocio” de Sevilla para evaluacion
de un aumento progresivo del perimetro cefdlico. Producto Gni-
co de una primera gestacion bien controlada, nace alas 42 se-
manas, tras un parto eutdcico, con un peso de 2.900 g. Lafami-
lia paterna presenta numerosos nevus, y €l paciente muestra
lesiones névicas dispersas, presentando tresde ellasen cara (Fig.
1): lamayor infrapalpebral derecha de pigmentacion uniforme,
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Figura 2. Resonanciamagnéticacranea. Puede observarse unahipoplasia
del vermis cerebeloso, con un quiste de fosa posterior; fosa posterior
aumentada de tamafio, y una hidrocefalia asociada. Sindrome de Dandy-
Walker.

de 1,5 cm de didmetro; otraen mejilladerechade 0,5 cmy una
terceraen labio superior izquierdo. Presentaotras 5 lesiones di-
seminadas de tamafio variable, entre 0,5y 2,5 cm, distribuidas
por miembros inferiores, region axilar, y espalda. En zona glU-
tea, muestra un nevus piloso de 1 cm de diametro.

El examen general no muestraanomaliasvalorables, perod
realizar una exploracion neurol égica detallada, ya se apreciaun
perimetro cefélico de 46,5 cm con fontanela hipertensay dias-
tasis de todas las suturas. Frente abombada, con aumento de la
red venosa epicraneal. Ojos en posicion de sol poniente.
Nistagmus vertical. Motilidad espontanea, global y segmenta-
rig, vivay desordenada. Discreta hipotoniaglobal, con modera-
do aumento de lapasividad y extensibilidad. Actitudes postura-
les: no sosten cefalico, yace en decubito dorsal con cabezalate-
ralizada. Reflejos musculares profundos, presentes, bilaterales,
vivosy simétricos, con aumento del areareflexdgena. Reflejo
cutaneoplantar en extension. Reflejos arcaicos, presentes Moro
braguial y crura, y grasping de piesy manos. Sonrisa afectiva,
persecucién ocular inconstante. Se le realiza una valoracion psi-
comotora (test de Brunet-Lezinne) con un cociente de desarro-
llo de 40.

Serealiza analitica habitual de sangrey orina, incluyendo
estudio cuantitativo de aminoécidos y serologia TORCH, con
resultados normales. Un estudio citoldgico y bioguimico de li-
quido cefalorraguideo es normal, y no se encuentran células me-
lanicas. Se practica un electroencefalograma, obteniéndose pa-
trones dentro valores normales.

Cuando seinician los estudios de diagnéstico por laimagen,
ya se observa en la ecografia cerebral una hidrocefaliaimpor-
tante. Pero es en la TAC cuando se evidencia por vez primera
unaformacion quisticaanivel de lafosa posterior con aumen-
to de tamafio de la cisternadel angulo, importante dilatacién del
acueducto de Silvio, tercer ventriculo y ventriculos laterales,
existiendo, ademés, un notable edema periependimario. En la
RM, (Fig. 2), en secuencia T1 hay unamarcada hidrocefdiatri-
ventricular con una gran destruccion del parénquima cerebral,
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donde existen lesiones hipointensas periventriculares, en lafo-
sa posterior, se aprecia una hipoplasia de vermisy hemisferios
cerebel0sos, y la presencia de una extensa cavidad quistica hi-
pointensa, que comunicacon el 1V ventriculo. En secuencia T2,
pueden objetivarse con mayor nitidez |esiones hiperintensas peri-
ventriculares de predominio anterior, compatible con edema pe-
riependimario.

El paciente evoluciona con mal estado general y un incre-
mento diario de 0,5 cm en el perimetro cefélico, por lo que es
intervenido con implantacion de unavélvula de derivacion ven-
triculoperitoneal. Cursa con un postoperatorio favorable, por lo
que es dado de dltaalos 8 dias de laintervencion.

Discusion

A pesar que la patogeniadelaMNC no esta suficientemen-
te aclarada, se piensa que es el resultado de una displasia con-
génitade los melanoblastos de la piel y de la piamadre, que se-
rian precursores de |os mel anocitos neuroectodérmicos que de-
rivan de la cresta neural®9. No obstante, se han encontrado de
forma accidental en estudios necrpsicos, casos de melanosisen
meninges sin lesiones cutaneaso.

El componente cutaneo, suele limitarse a un nevus de gran
extension, de color marrén-negruzco, habitual mente piloso, que
suele distribuirse de forma metamérica de preferenciaenlas dre-
as gl teo-perineo-genitales, y que adopta en determinados lu-
gares del cuerpo formas caracteristicas, como en “calzén o es-
clavina’ cuando afectaalas raices delos miembros, 0 en “guan-
te o calcetin” cuando asienta en los segmentos distales de los
miembros®41, Otras veces, |0s nevus de tamafio y nimero muy
variable, se encuentran diseminados de formairregular por to-
do el cuerpo. En el presente caso hemaos encontrado maltiples
nevus diseminados de formairregular por la superficie corpo-
ral. Los nevus de por si son benignos, pero las célulasdelapia-
madre que contienen melanina, tienen un gran potencia para
malignizarse. Ha sido demostrado, que cuando os nevus se lo-
calizan en regién cervical y en general en todo € territorio ce-
félico, como ocurriera en nuestro paciente, hay una mayor pre-
cocidad en la aparicion de las anomalias neurol 6gicas’>®),

Desde lostrabajos de Fox@19), se sabe que cercadel 85 % de
los casos muestran una marcada pigmentacion de las leptome-
ninges de la base del cerebro y del tronco cerebral. Las &reas
mas frecuentemente afectadas, son la protuberancia, médula, ce-
rebelo, pedlinculos cerebrales, fosainterpeduncular y superficie
inferior de los I6bulos frontales temporales y occipitales.
Excepcional mente se encuentra pigmentacion melanica sobre
los hemisferios cerebrales.

Como hasido suficientemente resefiado®, el 50 % de los pa-
cientes afectos de MNC sufren una afectacion del sistema ner-
vioso central durante el primer afio de edad, y sélo el 12-15 %
lo hace en periodos posteriores de lavida. Dentro de las atera
ciones neurol égicas asociadas alaMNC, lahidrocefaiaesla
anomalia mas frecuente214, Y a pesar de que su patogenia no
esta suficientemente esclarecida, parece que puede deberseaun
fallo en laabsorcion del LCR como consecuencia de unainfil-
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tracion de las vellosidades aracnoideas por |os melanocitos, o
bien a una obstruccion a nivel de la cisterna magna; la hidro-
cefaliapor estenosis del acueducto de Silvio bien deformaais-
lada 0 en combinacion con un quiste de fosa posterior, tal como
esta documentado en nuestro caso, es un hecho excepcional
(121315 Existelateoriade que e SDW se produciriapor laatre-
siau obstruccion del 1V ventriculo por los melanocitos ala sa-
lida del foramen, produciendo un ensanchamiento quisticoy la
consiguiente alteracion del vermis®®), pero este concepto no es-
ta suficientemente aceptado, y hoy se propone que el SDW po-
dria ser el resultado de un insulto en el desarrollo de los he-
misferios cerebelosos y/o |V ventriculo provocado por laMNC?,
El tratamiento con unavalvula de derivacion ventriculo perito-
neal permite la diseminacion del melanomaen la cavidad peri-
toneal, por lo que algunos autores® propugnan la colocacion de
un filtro en la derivacién que pueda prevenir esta complicacion.

Cuando laMNC se establece de forma prioritariaen labase
del cerebro, lasemiologia es de signos deficitarios de pares cra-
nealesy clinicade hipertension intracraneal, por 1o que habrade
hacerse el diagnostico diferencial con las meningitis tubercu-
losas, ya que ambas entidades muestran en lainfancia un cua-
dro clinico muy parecido. Por otra parte, hay que diferenciar
también laMNC del melanoma primario, que es el tumor con
més altaincidencia de metastasis en el sistemanervioso centrd,
Yy con otros procesos como la melanosis heredofamiliar de he-
rencia autosomica dominante, e melanoma maligno primario
de leptomeninges, tumor melanacitico de nervio, etc.

El pronéstico casi nunca es favorable. En aquellos casos
en los que existe infiltracion nerviosa la esperanza de vida se
acercaalos 20 afios, pero hay fallecimientos durante el primer
afo de vida eincluso en €l periodo de RN. Se han descrito ca-
sos de curso benigno, en |os que se produce unaregresion celu-
lar, hay una ausencia de malignizacion y no se produce sinto-
matologia alguna. En aquellos casos de infiltracion nerviosa el
tratamiento es practicamente sintomatico, basado en radiotera-
piay/o quimioterapia.

Como conclusion, puede decirse que laMNC desarrolla, por
lo general, una sintomatol ogia neurol dgica en edades tempranas
de lavida, con frecuentes hidrocefalias y signos de hipertension
craneal, que en nuestra experiencia, no guardan relacién ni con e
tamafio ni con lalocalizacién de los nevus, y que a pesar de ser
unaentidad de carécter no hereditario, son relativamente frecuentes
los antecedentes familiares de ateraciones cutaneas. Por Ultimo,
sefidar que enlaMNC existe un elevado riesgo de desarrollar gra-
ves complicaciones neurol gicas, como en €l presente caso, por
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lo que todo nifio con nevus melanicos, gigantes o pequefios pero
numerosos, deben ser estrechamente vigilados ante la eventuali-
dad que desarrollen una afectacion del sistema nervioso central.
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