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El nevus anémico (NA) es una anomalía vascular congénita no progresiva, descrita por primera vez en 1906 

por Voemer. Se trata de una mácula pálida bien definida que, en ocasiones, asocia lesiones satélite de menor 

tamaño pero con similares características. En general, el NA está presente desde el nacimiento o aparece en 

la primera infancia, y se localiza con mayor frecuencia en el tronco, característicamente en la mitad superior de 

la espalda y el cuello. El examen histológico de la piel muestra una epidermis y una dermis normales, por lo 

que su patogenia no se debe a una escasez de vasos sanguíneos, sino que se postula que pueda estar 

causada por una alteración en la respuesta a las catecolaminas, junto con un posible defecto de la célula 

muscular lisa que determina una vasoconstricción mantenida. El diagnóstico diferencial con otras lesiones 

hipopigmentadas es fácil, ya que el NA no es más evidente bajo la fluorescencia de la luz de Wood y la piel 

correspondiente al NA permanece pálida tras la fricción de la zona, observándose un enrojecimiento 

circundante1. 

Ya en 1915 se postuló su asociación con la neurofibromatosis tipo 1 (NF1), y se encuentran referencias2 en la 

bibliografía al respecto desde 1970, aunque no es hasta 2013 cuando se publican los primeros estudios que 

concluyen una relación evidente entre ambas1,3,4. 

La NF1 es un trastorno autosómico dominante común, causado por mutaciones germinales en la codificación 

de la neurofibromina (gen NF1), un regulador negativo de la proteína quinasa vía Ras. Según el Instituto 

Nacional de Salud (NHI), la NF1 se diagnostica clínicamente en función de la presencia de 2 o más de los 7 

criterios siguientes: a) 6 o más manchas café con leche (MCL) >5 mm de diámetro en niños prepúberes o >15 

mm después de la pubertad; b) efélides en los pliegues cutáneos; c) 2 o más neurofibromas de cualquier tipo o 

1 neurofibroma plexiforme; d) glioma óptico; e) 2 o más nódulos de Lisch; f) lesiones óseas distintivas, y g) un 

pariente de primer grado afectado de NF15. Estos criterios son altamente sensibles y específicos en los 

adultos, aunque sólo el 45% de los niños menores de 2 años presenta más de 2, lo cual suele conllevar un 

retraso en el diagnóstico. Las MCL pueden ser típicas (varios tonos más oscuras que la piel que las rodea, con  
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un tinte marrón anaranjado-rojizo uniforme, con bordes bien delimitados, no elevadas y con un tamaño que 

oscila entre 5 mm y 15 cm) o atípicas, y una persona con NF1 puede tener 1 o más de las atípicas, además de 

las 6 o más MCL típicas6. Por otro lado, las MCL no son un hallazgo específico de la NF1, sino que se 

encuentran presentes también en otras genodermatosois, como el síndrome de Legius, asociado a mutaciones 

del gen SPRED1, localizado en el cromosoma 15q13.2, frecuentemente mal catalogado como NF13,5. De 

hecho, en varios estudios transversales publicados en 2009 se buscó la mutación SPRED1 en pacientes que 

cumplían criterios de NF1 sin presentar la mutación correspondiente (gen NF1), encontrándose en el 48% de 

los mismos7. 

Presentamos el caso de una niña de 3 años de edad sin antecedentes de interés, seguida desde los 3 meses 

de edad por presentar múltiples MCL (más de 6) de más de 5 mm distribuidas por el tronco y las extremidades 

(figura 1), así como efélides axilares asociadas. 

Se realizaron radiografías de los huesos largos, una ecografía transfontanelar y un estudio oftalmológico, sin 

que se apreciaran alteraciones destacables. Se propuso realizar una resonancia magnética (RM) craneal, pero 

la familia inicialmente lo rechazó. En una revisión posterior se apreció un NA en la base cervical derecha 

(figura 2), y pocos meses después se observaron nódulos subcutáneos en la zona occipital, compatibles 

ecográficamente con neurofibromas dérmicos (figura 3), apreciándose como lesiones sólidas ovoides en el 

tejido subcutáneo, de consistencia heterogénea y sin vascularización en su interior8. 

Con estos nuevos hallazgos se insistió en la realización de una RM del cráneo –en esta ocasión sí autorizada 

por sus padres–, en la que se hallaron hamartomas en ambos hemisferios cerebelosos y en el globo pálido 

derecho, así como un engrosamiento de ambos nervios ópticos, por lo que se recomendó realizar un 

seguimiento posterior de la paciente ante la posible relación de estos hallazgos con los gliomas ópticos. No se 

realizaron pruebas genéticas, ya que en nuestro centro, al igual que en otros de nuestra área sanitaria, éstas 

se reservan para casos muy específicos, dejando por lo general que el niño crezca para observar la aparición 

de los criterios diagnósticos que definen la enfermedad. 

Tres series de casos recientemente publicadas concluyen que el NA se relaciona de manera exclusiva con la 

NF1. En estas series se ha hallado una prevalencia de NA en pacientes con NF1 que varía entre el 8,8 y el 

51%, y es mucho más frecuente en edades más tempranas1,3,4. En los estudios prospectivos se apreció una 

prevalencia más alta que en los retrospectivos, muy probablemente debido al aspecto clínico sutil del NA, que 

hace difícil su detección si la lesión no se busca específicamente. 

Aunque el NA puede hallarse en individuos sanos, es más prevalente en pacientes con NF1. Por otro lado, la 

asociación entre NA y NF1 no se ha relacionado con otras genodermatosis, por lo que en niños múltiples con 

MCL debe realizarse una búsqueda activa de dicha lesión2-4. 
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Figura 1. Manchas café con leche 
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Figura 2. Nevus anémico en la base del cuello. Tras la fricción se aprecia 
una coloración rojiza de la piel circundante al nevus, manteniendo éste la 
palidez característica 

 

Figura 3. Nódulos subcutáneos hipoecogénicos, de aproximadamente 
4-5 mm, que carecen de vascularización 
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