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CASOS CLÍNICOS

Nevomatosis melanocítica neurocutánea.
Un caso asociado a síndrome de Dandy Walker,
melanoma y espina bífida

ABSTRACT

Neurocutaneous melanocytic nevomatosis (NCM) is a rare congenital disorder in which
there is melanocytes proliferation in the skin and central nervous system. The presence of
a giant cutaneous melanocytic nevus in a midline location and multiple other smaller
melanocytic nevus alert of a higher risk of having this patology. When NCM is symptoma-
tic has a poor prognosis. We report a case of a patient with a giant congenital melanocy-
tic  nevus and multiple medium and small-sized melanocytic nevi in association with
Dandy-Walker syndrome and spina bifida, who died for metastatic brain melanoma. 
(Dermatol Argent. 2014; 20 (2): 126-129)
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RESUMEN

La nevomatosis melanocítica neurocutánea (NMN) es una rara alteración congénita en la
cual se observa proliferación de melanocitos en la piel y en el sistema nervioso central. 
La presencia de un nevo melanocítico congénito gigante en eje axial posterior y múltiples
nevos melanocíticos más pequeños alerta sobre la posibilidad de esta patología. Cuando
la NMN es sintomática el pronóstico es malo. Comentamos el caso de un paciente con un
nevo melanocítico congénito gigante (NMCG) y múltiples nevos de mediano y pequeño
tamaño, en asociación con un síndrome de Dandy Walker y espina bífida. El paciente falle-
ce debido al desarrollo de melanoma cerebral con metástasis diseminadas.
(Dermatol Argent. 2014; 20 (2): 126-129)
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Abreviaturas

NMCG= nevo melanocítico congénito gigante

RM=resonancia magnética

NMN= nevomatosis melanocítica neurocutánea.

NCM= neurocutaneos melanosis

Caso clínico
Paciente recién nacido, parto normal, embarazo a térmi-
no, madre sana, peso 3,2kg. Presentaba macrocefalia y
múltiples nevos melanocíticos. El de mayor tamaño
(“nevo en vestimenta”) tomaba la zona del pañal y se
extendía hacia el abdomen. En tórax, cabeza y miembros
(incluyendo palmas y plantas) había varios nevos de
pequeño y mediano tamaño. El color variaba del tostado
al marrón-negruzco y algunos de ellos eran pilosos. El de
mayor tamaño tenía márgenes indefinidos y dos tonos.
(Foto 1) 
En zona sacra se observó una depresión de bordes everti-
dos. El  examen neurológico reveló movimientos lentos y
reflejos disminuídos. El laboratorio y las radiografías de
tórax no presentaron particularidades El líquido céfalorra-
quídeo mostraba glucorraquia (36 mg/dl), proteínas 419
mg/dl, ácido láctico 3 mmol/l y presencia de melanocitos,
lo que confirmó el diagnóstico de nevomatosis melanocí-
tica neurocutánea. Con ecografía transfontanelar se evi-
dencio hidrocefalia con malformación quística de Dandy-
Walker de la fosa posterior con colección líquida en el
cuarto ventrículo. La imagen con resonancia magnética
(RM) del cerebro demostró marcada hidrocefalia, aumen-
to leptomeníngeo difuso, aumento cortical parasagital
derecho, disminución del volumen del parénquima ence-
fálico, acortamiento de T1, y quiste en fosa posterior que
se proyecta al agujero magno (Foto 2). Se colocó una vál-
vula de derivación del líquido cefalorraquídeo (shunt
cerebroperitoneal) para descomprimir cráneo. Presentó
buena evolución y buena maduración neurológica. Al año
de vida se internó en Terapia Intensiva con un cuadro de
descompensación, disnea, y deterioro del estado general
en forma aguda, falleciendo por paro cardiorrespiratorio a
la semana. La autopsia puso de manifiesto un melanoma
cerebral en la pared posterior del quiste de fosa posterior,
con diseminación metastásica a múltiples órganos, espe-
cialmente en vísceras abdominales (Foto 3). Subyacente a
la depresión sacra se halló espina bífida oculta.

Comentario 
La nevomatosis melanocítica neurocutánea es una displa-
sia neuroectodérmica embrionaria no hereditaria caracte-
rizada por la proliferación de nevomelanocitos en piel y
sistema nervioso central. Es una rara enfermedad, conoci-

FOTO 2: RM de cerebro que muestra marcada hidrocefalia, disminución del
volumen del parénquima encefálico y un quiste en fosa posterior que se
proyecta hacia el foramen magno.

FOTO 1: Nevo en vestimenta que toma la zona sacro-lumbar y raíz de
muslos y presencia de múltiples nevos satélites.
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da también como melanosis neurocutánea, melanocitosis
neurocutánea,  nevomatosis neurocutánea y melanofaco-
matosis.1-3 

Luego de la primera descripción hecha por Rokitanski1 en
1861, menos de 200 casos han sido comunicados. Se pre-
senta en ambos sexos con una relación 1:1. Su prevalencia
se estima en 2.5% a 4.6% entre pacientes con nevos mela-
nocíticos congénitos gigantes.3 Se establecen 3 criterios
diagnósticos para definirla: 1) presencia de nevos melano-
cíticos congénitos grandes o múltiples asociados a mela-
nosis o melanoma leptomeníngeo, 2) ausencia de melano-
ma en piel, 3) no evidencia de melanoma primario en nin-
gún otro órgano fuera del SNC.2

Los NMCG ubicados en eje axial posterior y la presencia
de múltiples nevos satélites se asocian a mayor riesgo de
padecer la enfermedad. La patogenia no está del todo acla-
rada y representa un error en la morfogénesis del neuro-
ectodermo embrionario, diferentes teorías tratan de expli-
carlo. Es probable que se produzca un error temprano en
precursores melanocíticos durante la migración,  resultan-
te en una regulación aberrante del crecimiento celular y
sobrevida, así como aumento de proliferación en piel y
leptomeninges. Se postula que habría mutaciones somáti-
cas del protooncogen c-met y sobreexpresión del factor de
crecimiento hepatocítico HGF (inductor de proliferación,
migración y diferenciación de melanocitos)4. Reciente-
mente se descubrió que las mutaciones postzigotas simples
del gen NRAS (codon 61) son responsables de los nevos
melanocíticos congénitos múltiples y de las lesiones neu-
rológicas asociadas. 

Las manifestaciones clínicas  son precoces, presentándose
en un tercio de los recién nacidos. El NMCG se ve en 2/3
de los pacientes con NMN. Generalmente se ubica en
línea media posterior del tronco y cabeza; raramente es
segmentario en un miembro. El tercio restante tiene nevos
múltiples, diseminados por todo el tegumento, siendo
particularmente constantes los palmoplantares. Se consi-
dera que 3 de estos nevos son suficientes para formar parte
de los criterios diagnósticos. El color de los nevos varía del
marrón al negro, y lo habitual es que sean pilosos.
Cuando un nevo melanocítico congénito gigante tiene
satelitosis, hecho observado en el 74% de los casos, sobre
todo más de 3 elementos, es un signo de mayor posibili-
dad  para desarrollar NMN, como así también mayor ries-
go de transformación maligna.6,7 La mayoría de las mani-
festaciones neurológicas aparecen en los 2 primeros años
de vida, el 50% ya en el primer año. Se deben a un
aumento de la presión endocraneal, lesiones ocupantes y
compresión medular. Se caracterizan por irritabilidad,
letargia, cefaleas, vómitos recurrentes, convulsiones, foto-
fobia y parálisis. La epilepsia es uno de los síntomas más
frecuente. El signo neurológico más precoz es la hidroce-
falia, que se nota desde los primeros meses de la vida. Una
vez que aparecen, los síntomas son progresivos y rápida-
mente fatales, a menudo con desarrollo de ataxia y pérdi-
da del control de esfínteres. Otras anomalías neuroanató-
micas que se pueden observar, son las malformaciones
quísticas de la fosa posterior, particularmente la de Dandy
Walker.8 La asociación  se observa en el 11 a 18% de los
casos y se cree que es debida a que las células melanocíti-
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FOTO 3: Melanoma cerebral en la pared posterior del quiste.



cas inhiben la formación de la matriz extracelular y la con-
siguiente malformación cerebelar. La anomalía de Dandy
Walker siempre se acompaña de hidrocefalia.9 La RM es
el método de elección para el diagnóstico de NMN,  per-
mite observar el engrosamiento de las leptomeninges que
rodean el cerebro y la médula espinal, dilatación ventricu-
lar, compromiso del parénquima cerebral e hipoplasia del
vermis inferior.10 Se recomiendan exámenes de RM de
rutina en recién nacidos que presentan nevos melanocíti-
cos congénitos a más de 2 cm que toman el cuero cabellu-
do, o los que presentan más de una veintena de nevos. El
estudio del liquido cefalorraquídeo revela el aumento de
la presión intracraneana y de las proteínas, disminución
de glucosa y cloruros. 

El examen citológico es fundamental ya que pueden
observarse melanocitos o melanina, y constituye el proce-
dimiento más importante e inmediato para diagnostico de
esta patología. El tratamiento es quirúrgico para los nevos,
si es que la lesión nerviosa no es importante, y neuroqui-
rúrgico para las lesiones del sitema nervioso. Desde ya,
cada caso debe ser considerado en particular. El trata-
miento paliativo en niños con hidrocefalia es la inserción
de un shunt ventrículoperitoneal con filtro para descom-
primir y evitar la diseminación celular a la cavidad perito-
neal.11 Ni el melanoma ni la melanocitosis suelen modifi-
carse por la quimioterapia o por la radioterapia.12 En estos
pacientes es imprescindible el manejo interdisciplinario
entre dermatólogos, pediatras y neurocirujanos. 

Cada cambio de volumen sobre el nevo, debe ser estudia-
do, teniendo siempre en cuenta la posibilidad de "brotes
celulares reactivos". Afortunadamente el 96% de las
NMN son asintomáticas permaneciendo solo como un
hallazgo en las neuroimágenes.13 En los casos sintomáticos
el pronóstico es malo, aún en ausencia de transformación
maligna. En general la mitad de los pacientes muere en
menos de un año de realizado el diagnóstico. Es aún peor
cuando la NMN se asocia a la anomalía de Dandy Walker.
La aparición de melanoma también conduce a una muer-
te temprana; el riesgo de transformación maligna se esti-
ma cercano al 50%, el melanoma puede localizarse en piel
o mas habitualmente en SNC.3

Nuestro caso es representativo de lo que se refiere en la
literatura dado que asociaba  una anomalía de Dandy-
Walker con aparición temprana de síntomas y complica-
ciones asociadas a melanoma metastásico que le provoca-
ron la muerte al año de vida.
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