CARTAS AL DIRECTOR PEDIATRICA

Implicacion diagnéstica del nevus anémico en la neurofibromatosis
M.T. Gutiérrez Perandones, J. del Boz Gonzalez

Unidad de Dermatologia y Pediatria. Hospital Costa del Sol. Marbella (Malaga)

Title: Diagnostic involvement of nevus anemicus in neurofibromatosis

Sr. Director:

El nevus anémico (NA) es una anomalia vascular congénita no progresiva, descrita por primera vez en 1906
por Voemer. Se trata de una macula palida bien definida que, en ocasiones, asocia lesiones satélite de menor
tamafio pero con similares caracteristicas. En general, el NA esté presente desde el nacimiento o aparece en
la primera infancia, y se localiza con mayor frecuencia en el tronco, caracteristicamente en la mitad superior de
la espalda y el cuello. EI examen histologico de la piel muestra una epidermis y una dermis normales, por lo
que su patogenia no se debe a una escasez de vasos sanguineos, sino que se postula que pueda estar
causada por una alteracion en la respuesta a las catecolaminas, junto con un posible defecto de la célula
muscular lisa que determina una vasoconstriccion mantenida. El diagnostico diferencial con ofras lesiones
hipopigmentadas es facil, ya que el NA no es mas evidente bajo la fluorescencia de la luz de Wood y la piel
correspondiente al NA permanece pélida tras la friccion de la zona, observandose un enrojecimiento

circundante?.

Ya en 1915 se postuld su asociacién con la neurofibromatosis tipo 1 (NF1), y se encuentran referencias? en la
bibliografia al respecto desde 1970, aunque no es hasta 2013 cuando se publican los primeros estudios que

concluyen una relacién evidente entre ambas’34,

La NF1 es un trastorno autosémico dominante comun, causado por mutaciones germinales en la codificacion
de la neurofibromina (gen NF7), un regulador negativo de la proteina quinasa via Ras. Segun el Instituto
Nacional de Salud (NHI), la NF1 se diagnostica clinicamente en funcién de la presencia de 2 0 mas de los 7
criterios siguientes: a) 6 0 mas manchas café con leche (MCL) >5 mm de didmetro en nifios prepuberes o >15
mm después de la pubertad; b) efélides en los pliegues cutaneos; ) 2 0 mas neurofibromas de cualquier tipo o
1 neurofibroma plexiforme; d) glioma dptico; e) 2 0 mas nodulos de Lisch; f) lesiones 6seas distintivas, y g) un
pariente de primer grado afectado de NF1%. Estos criterios son altamente sensibles y especificos en los
adultos, aunque sélo el 45% de los nifios menores de 2 afios presenta méas de 2, lo cual suele conllevar un

retraso en el diagnostico. Las MCL pueden ser tipicas (varios tonos mas oscuras que la piel que las rodea, con
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un tinte marrén anaranjado-rojizo uniforme, con bordes bien delimitados, no elevadas y con un tamafio que
oscila entre 5 mmy 15 ¢cm) o atipicas, y una persona con NF1 puede tener 1 0 més de las atipicas, ademas de
las 6 0 mas MCL tipicas®. Por otro lado, las MCL no son un hallazgo especifico de la NF1, sino que se
encuentran presentes también en otras genodermatosois, como el sindrome de Legius, asociado a mutaciones
del gen SPRED1, localizado en el cromosoma 15q13.2, frecuentemente mal catalogado como NF135, De
hecho, en varios estudios transversales publicados en 2009 se busco la mutacion SPRED1 en pacientes que
cumplian criterios de NF1 sin presentar la mutacién correspondiente (gen NF1), encontrandose en el 48% de

los mismos’.

Presentamos el caso de una nifia de 3 afios de edad sin antecedentes de interés, seguida desde los 3 meses
de edad por presentar multiples MCL (mas de 6) de mas de 5 mm distribuidas por el tronco y las extremidades

(figura 1), asi como efélides axilares asociadas.

Se realizaron radiografias de los huesos largos, una ecografia transfontanelar y un estudio oftalmolégico, sin
que se apreciaran alteraciones destacables. Se propuso realizar una resonancia magnética (RM) craneal, pero
la familia inicialmente lo rechazd. En una revisién posterior se aprecio un NA en la base cervical derecha
(figura 2), y pocos meses después se observaron nédulos subcutaneos en la zona occipital, compatibles
ecograficamente con neurofibromas dérmicos (figura 3), apreciandose como lesiones solidas ovoides en el

tejido subcutaneo, de consistencia heterogénea y sin vascularizacion en su interior®.

Con estos nuevos hallazgos se insistié en la realizacion de una RM del craneo —en esta ocasion si autorizada
por sus padres—, en la que se hallaron hamartomas en ambos hemisferios cerebelosos y en el globo palido
derecho, asi como un engrosamiento de ambos nervios 6pticos, por lo que se recomend6 realizar un
seguimiento posterior de la paciente ante la posible relacién de estos hallazgos con los gliomas 6pticos. No se
realizaron pruebas genéticas, ya que en nuestro centro, al igual que en otros de nuestra area sanitaria, éstas
se reservan para casos muy especificos, dejando por lo general que el nifio crezca para observar la aparicion

de los criterios diagnosticos 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 varia entre el 8,8 y el
51%, y es mucho mas frecuente en edades més tempranas™34. En los estudios prospectivos se aprecié una
prevalencia mas alta que en los retrospectivos, muy probablemente debido al aspecto clinico sutil del NA, que

hace dificil su deteccion si la lesion no se busca especificamente.

Aunque el NA puede hallarse en individuos sanos, es més prevalente en pacientes con NF1. Por otro lado, la
asociacion entre NA y NF1 no se ha relacionado con otras genodermatosis, por lo que en nifios maltiples con

MCL debe realizarse una busqueda activa de dicha lesion?4.
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Fiaura 1. Manchas café con leche
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Figura 2. Nevus anémico en la base del cuello. Tras la friccion se aprecia
una coloracion rojiza de la piel circundante al nevus, manteniendo éste la
palidez caracteristica
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Figura 3. Nodulos subcutaneos hipoecogénicos, de aproximadamente
4-5 mm, que carecen de vascularizacion
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