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rocutdnea conjunta son numerosas, no

en vano ambas estructuras comparten
el mismo origen ectodérmico. La busqueda
en la Oxford Medical Database bajo los tér-
minos combinados de retraso mental-altera-
cién cutanea, arroja 1.250 procesos y si no se
limita el campo neuroldgico el nimero es
mayor. La diferente metodologia clinica de
neur6logos y dermatélogos, complementaria
en cualquier caso, reduce normalmente un
campo tan amplio y heterogéneo a una lista
mas realista de posibilidades. La simple com-
binacion de ambos rasgos unida o no a otras
manifestaciones, a menudo es suficiente para
el diagnostico, aunque cada vez mas frecuen-
temente son necesarios datos de imagen, en-
zimaticos, histologicos o genéticos para la
confirmacion.

I as enfermedades con afectacion neu-

Este protocolo se ha estructurado evitando
los apartados neuroldgicos tradicionales
como trastornos neurocutaneos, enfermeda-
des heredodegenerativas o metabdlicas...,
agrupando las entidades en torno a manifes-
taciones dérmicas significativas: 1) lesiones
cuténeas asociadas a defectos del cierre del
tuvo neural, 2) ictiosis con alteraciones neu-
rolégicas, 3) lesiones cutaneas vasculares en
enfermedades neuroldgicas y 4) discromias
con afectacion neuroldgicas.

Los procesos mencionados en las Tablas y no
en el texto pueden consultarse en las bases de
datos o en tratados de Neurologia Infantil.

1. Lesiones cutaneas asociadas a defectos
de cierre del tubo neural. Cualquier alte-
racion cutanea en la linea media posterior
puede ser un indicador de la existencia de
malformaciones subyacentes en la colum-
na o médula. Por orden de frecuencia las
mas significativas son los lipomas subcu-
taneos, senos dérmicos, pilificaciones pa-
toldgicas y angiomas. Menos frecuente-
mente lo delatan &reas del piel atrdfica,
cicatrices, aplasia cutis congénita, hoyue-
los dérmicos, lesiones discromicas, forma-
ciones polipoides recordando colas resi-
duales, nevus melanoéticos y otras masas
tumorales. El disrafismo espinal puede ser
asintomatico o cursar con un sindrome
neuroldgico (falta de fuerza y atrofia de los
miembros inferiores), un sindrome orto-
pédico (pies cavos-varos, escoliosis), 0 un
sindrome urolégico (trastorno del control
de la orina, pielonefritis). La precocidad
del diagnéstico mediante neuroimagen y
del tratamiento quirdrgico son imperati-
vas para evitar déficits neuroldgicos irre-
versibles.

2. Entre las neuroictiosis (tabla I) cabe in-
cluir las enfermedades peroxisomales,
bien por alteracién en la biogénesis (iden-
tificadas al menos 13 proteinas en este
proceso), o por déficit enzimatico aislado.
Constituyen un grupo heterogéneo y cada
vez mas amplio que engloba el sindrome
de Zellweger clasico (2p15, 7921-g22) y
sus variantes, ad re n o | e u c odistrofia
forma autosémica neonatal (12p13.3,
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7021-g22), forma pseudonatal (17g25) y
forma ligada al sexo (Xg28), forma infantil
de la enfermedad de Refsum (7921-g22),
condrodistrofia punteada rizomélica tipo 1
(6g22-g24), tipo 2 y tipo 3 (2g31), enfer-
medad de Nieman-Pick tipo C (18ql1-
g12) y otras muchas. Ti e n e n una recono-
cida variabilidad genética y clinica; la

misma alteracion bioquimica puede cursar
con sintomatologia diferente y distintas
mutaciones pueden generar fenotipos cli-
nicobioquimicos similares. Casi todas las
enfermedades peroxisomales se acompa-
fian de manifestaciones cutaneas en forma
de cuadros ictiosicos. El diagnostico debe
sospecharse en nifios con encefalopatia re-

Tabla I. Ictiosis con alteraciones neuroldgicas

ENFERMEDAD SIGNOS SINTOMAS LOCALIZACION
CUTANEOS NEUROLOGICOS GENICA
Sjogren-Larson Ictiosis RM, crisis epilépticas, paresia 17pl11.2
espastica
Enfermedades Cuadros ictidsicos RM, deterioro, hipotonia, Varias
peroxisomales dismorfia facial, cataratas,
retinitis
Chanarin-Dorfman Ictiosis eritodérmica | RM, afaxia, arreflexia, miopatia
(tesaurismosis de congénita
lipidos neutros)
Austin (déficit Ictiosis Deterioro, rasgos toscos
maltiple de
sulfatasas)
Sindrome de Rud Ictiosis laminar RM, crisis epilépticas,
congeénita polineuropatia
Sindrome KID Ictiosis, alopecia RM, ocasional (forma recesiva)
sordera neurosensorial
Cardiofaciocutaneo | Hiperqueratosis, RM, macrocefalia, facies 12924
angiomas peculiar
Tricotiodistrofia Ictiosis, RM, facies peculiar, talla baja | 19913
fotosensibilidad
CHIME (displasia Dermatitis RM, crisis epilépticas
neuroectodérmica de | ictiosiforme
Zunich)
Costello Hiperqueratosis, piel | RM
redundante

RM: retraso mental
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Tabla I1. Anomalias vasculares-cutaneas en enfermedades neuroldgicas

ENTIDAD SIGNOS SINTOMAS LOCALIZACION
CUTANEOS NEUROLOGICOS GENICA
Sturge-Weber Angioma plano trigeminal RM, déficit motor, crisis Esporadica
epilépticas

Shapiro-Shulman | Angioma plano facial Hidrocefalia Esporadica
Bonnet- Angioma plano facial Disminucién agueza visual | Esporéadica
Dechaume-Blanc

Cobb Angioma plano metamérico | Lesiones medulares Esporadica

Klippel- Angioma plano RM, macrocefalia, 59 (7),5p 11 ()

Trenaunay (extremidades) (ocasional)

Blue rubber bleb Angiomas planos y Crisis epilépticas, déficit 9P (M

nevus cavernosos focal

Angioma Angioma plano o cavernoso | Crisis epilépticas, déficit

neurocutaneo focal

hereditario

Angioma Angiomas cavernosos Crisis epilépticas, déficit 7911.2-g21

cavernoso focal

familiar

Pascual- Angioma cavernoso facial | Angiomas intracraneales

Castroviejo 11

Riley-Smith Angiomas, lipomas RM moderado, macrocefalia | 10q 23.3

Noonan Linfedema, angiomas RM (ocasional), trastorno 12q 24
lenguaje

Proteus Hemihipertrofia, lipomas Macrocefalia, Esporadica,
malformaciones mosaicismo (?)

Ataxia- Telangiectasias en Ataxia, apraxia oculomotriz | 11q 22-23

Telangiectasia conjuntiva ocular

Cockaine Telangiectasias, aspecto senil | RM, ataxia Cr.5

Xeroderma Telangiectasias, RM, ataxia, espasticidad

pigmentosum poiquiloderma

Bloom Telangiectasias faciales Dolicocefalia, déficit 15qg26.1
aprendizaje

Fabry Angioqueratoma Disfuncién auténoma Xq22

Fucosidosis Angioqueratoma RM, facies tosca 1p34

© Asociacion Espafiola de Pediatria. Prohibida la reproduccion de los contenidos sin la autorizacion correspondiente.
Protocolos actualizados al afio 2008. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/




138

Protocolos Diagnostico TerapeUticos de la AEP: Neurologia Pediatrica

=]

S—
AEP

Tabla I11. Discromias en enfermedades neurolégicas

ENTIDAD SIGNOS SINTOMAS LOCALIZACION
CUTANEOS NEUROLOGICOS GENICA

Esclerosis Manchas acrémicas RM, West, crisis epilépticas | | (99 34),

tuberosa l y Il 11 (16p 13.3)

Incontinetia Hipo-hipermelanosis RM, ataxia, crisis epilépticas | Xq28

pigmenti 11

Hipomelanosis Hipopigmentacion lineal RM, crisis epilépticas Mosaicismos

de Ito

Menkes Hipopigmentacion cutanea | Deterioro progresivo, Xql2-q13

epilpesia

Westerhof Manchas hipo e hiperpigm. | RM, talla baja

Jadassohn Nevus sebaceo lineal RM, crisis epilépticas

Neurofibromatosis | Manchas café con leche Gliomas SNC 1 (179 11.2),

lyll 11 (22912)

Noonan- Neurofibromas Trastorno aprendizaje

Neurofibromatosis

Fanconi Manchas café con leche RM 16924.3

pancitopenia

von Hippel-Lindau | Manchas café con leche Angiomas 3p26 - p25
(raras) cerebeloso-medulares

Turcot Manchas café con leche, Tumores SNC 7p22, 5021 - 22
lipomas

Displasia fibrosa Manchas café con leche Siringomielia, Mosaicismos

compresion tronco
Watson Manchas café con leche RM 17911.2
(alélico NFI ?)
Cromosomopatias | Manchas café con leche RM, anomalias multiples Anillos del 14, 17,
trisomia 11..

Melanosis Nevus pigmentados Hidrocefalia,

neurocutanea malformaciones cerebelosas

Lentiginosis Pecas faciales RM

centrofacial

LEOPARD Pecas, manchas café con RM moderado, sordera
leche (ocasionales)

Waardenburg 'y Il | Albinismo parcial Sordera 2935
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gresiva asociada a hipotonia, crisis convul-
sivas, dismorfia facial, hepatomegalia, ca-
taratas, retinitis o anomalias 6seas. El trata-
miento va encaminado a disminuir las
tasas de acido fitanico y acidos grasos de ca-
dena larga.

.- Un gran nimero de enfermedades neuro-
légicas cursan con alteraciones vascula-
res diversas, cuya naturaleza exacta esta-
blecida precozmente puede adelantar el
diagnostico antes de que se desarrollen
de forma florida las manifestaciones neu-
roldgicas. En la tabla Il aparecen ordena-
das en funcion de la lesion asociada pre-
ferente: angiomas planos (Sturge-Weber,
Shapiro-Shulman), angiomas cavernosos
(blue rubber-bled nevus), telangiectasias
(ataxia-telangiectasia), angioquerato-
mas (Fabry, fucosidosis). En general son
procesos que afectan a multiples érga-nos:
piel, sistema nervioso central, 0jos, visce-
rasy no es infrecuente que asocien mas de
un tipo de lesion vascular. Unas se trans-
miten por herencia mendeliana, cono-
ciéndose la localizacién del gen y su pro-
ducto, otras aparecen de forma esporadica
por mecanis-mos desconocidos. El trata-
miento es, seglin el caso, mediante laser,
radioterapia, embolizacion o directamen-
te quirdrgico.

. Las enfermedades neuroldgicas asociadas
a discromias cuténeas también confor-
man un grupo heterogéneo de trastornos
de causa genética, en el que se incluyen la
mayoria de los trastornos neurocutaneos
clasicos (tabla I11). La biologia molecular
ha permitido un mejor conocimiento de
las mismas. A destacar la importancia de
la adecuada interpretacién de la semiolo-
gia cutdnea que facilitard un encuadre no-
sologico correcto. Se ha dicho que los sig-

nos cutaneos representan la mas sensible,
menos costosa y menos invasiva de todas
las técnicas para el diagnostico inicial de
sospecha. Datos a tener en cuenta son la
naturaleza de la discromia (por ej. Man-
chas acrémicas neonatales apreciables
mejor con luz de Wood, en la esclerosis tu-
berosa), morfologia (bordes rugosos de la
hiperpigmentacion en la displasia fibro-
sa), localizacidn (areas leucodérmicas
irregulares siguiendo las lineas de Blascho
en la hipomelanosis de 1to), hallazgos aso-
ciados (neurofibromas, nédulos de Lisch,
gliomas combinados con manchas de co-
lor café con leche en la nerofibromatosis
1) y evolucidn (lesiones eruptivas neona-
tales que evolucionan en cuatro estadios
en la incontinencia pigmenti).
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