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RESUMEN
Introducción. Las facomatosis constituyen un grupo 

heterogéneo de trastornos neurocutáneos de origen gené-
tico que afectan principalmente piel y sistema nervioso 
central. Su importancia en pediatría radica en la detección 
precoz de signos cutáneos que actúan como marcadores 
de enfermedad neurológica subyacente. Estas patologías 
presentan una evolución variable, con manifestaciones 
que pueden incluir epilepsia, retraso del desarrollo, alte-
raciones vasculares y riesgo de desarrollo de neoplasias. 
El abordaje requiere una evaluación clínica integral y un 
seguimiento multidisciplinar.

Enfermedades neurocutáneas. La melanosis congé-
nita se caracteriza por nevus pigmentados extensos con 
posible afectación leptomeníngea, asociando riesgo de 
melanoma y complicaciones neurológicas. La incontinen-
tia pigmenti, de herencia autosómica dominante ligada 
al X, cursa con lesiones cutáneas evolutivas y puede 
acompañarse de alteraciones neurológicas y oculares. El 
síndrome de Sturge-Weber presenta angiomas faciales en 
distribución en el área del trigémino y malformaciones 
vasculares leptomeníngeas, frecuentemente asociadas a 
epilepsia y afectación cognitiva. El complejo de esclerosis 
tuberosa se distingue por hamartomas multisistémicos, 
epilepsia de inicio precoz y trastornos del neurodesarro-
llo. La neurofibromatosis tipo 1, la enfermedad neuro-
cutánea más frecuente, se manifiesta con manchas café 
con leche, neurofibromas y problemas de aprendizaje, 
desarrollo de tumores del sistema nervioso y alteraciones 
osteo-articulares.

Conclusiones. El reconocimiento temprano de las faco-
matosis permite instaurar medidas de vigilancia y trata-
miento oportuno, mejorando el pronóstico. La evaluación 
clínica detallada, las pruebas de imagen y los estudios 
genéticos son esenciales. El manejo debe ser individua-
lizado, con énfasis en el seguimiento por neuropediatría 
y el apoyo familiar.

Palabras clave: Síndromes neurocutáneos; Neurofibro-
matosis; Neurodesarrollo; Epilepsia.

WHEN THE SKIN ALERTS: DIAGNOSIS OF 
NEUROCUTANEOUS DISEASES IN PEDIATRICS

ABSTRACT
Introduction. Phakomatoses comprise a heterogeneous 

group of genetically determined neurocutaneous disorders 
that primarily affect the skin and central nervous system. 
Their importance in pediatrics lies in the early detection 
of cutaneous signs that act as markers of underlying neu-
rological disease. These conditions show variable progres-
sion, with manifestations that may include epilepsy, devel-
opmental delay, vascular abnormalities, and an increased 
risk of neoplasia. Management requires a comprehensive 
clinical evaluation and multidisciplinary follow-up.

Neurocutaneous disorders. Congenital melanosis is 
characterized by extensive pigmented nevi with possible 
leptomeningeal involvement, associated with a risk of 
melanoma and neurological complications. Incontinentia 
pigmenti, an X-linked dominant disorder, presents with 
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evolving skin lesions and may be accompanied by neuro-
logical and ocular abnormalities. Sturge-Weber syndrome 
features facial angiomas in the trigeminal distribution and 
leptomeningeal vascular malformations, frequently asso-
ciated with epilepsy and cognitive impairment. Tuberous 
sclerosis complex is distinguished by multisystem ham-
artomas, early-onset epilepsy, and neurodevelopmental 
disorders. Neurofibromatosis type 1, the most common 
neurocutaneous disorder, manifests with café-au-lait spots, 
neurofibromas, learning difficulties, development of ner-
vous system tumors, and osteoarticular abnormalities.

Conclusions. Early recognition of phakomatoses allows 
the implementation of appropriate surveillance and timely 
treatment, improving prognosis. Detailed clinical evalua-
tion, imaging studies, and genetic testing are essential. 
Management should be individualized, with emphasis on 
neuropediatric follow-up and family support. 

Keywords: Neurocutaneous disorders; Neurofibroma-
tosis; Neurodevelopmental; Epilepsy.

INTRODUCCIÓN 

Las enfermedades neurocutáneas o también llamadas 
facomatosis son un grupo de patologías que afectan de for-
ma común a la piel y al sistema nervioso, aunque también 
pueden involucrar otros órganos y sistemas. Todas ellas se 
producen por alteraciones durante el desarrollo embrionario. 
Durante la tercera semana de gestación tiene lugar en la 
embriogénesis un proceso denominado neurulación, en don-
de el ectodermo (capa más externa del tejido embrionario) 
se divide en dos grandes componentes: el neuroectodermo, 
que dará lugar al sistema nervioso central (cerebro y médula 
espinal) y el ectodermo superficial, que formará la epidermis 
(piel). De la región intermedia del neuroectodermo se desa-
rrollará la cresta neural, formada por células pluripotencia-
les que migrarán a lo largo del embrión y darán lugar a los 
melanocitos, las células de Schwann, parte de las meninges, 
componentes craneofaciales y las células del sistema nervioso 
autónomo. Aunque cada facomatosis se produzca por una 
alteración específica en un gen o vía de señalización, todas 
ellas derivan de un defecto en este proceso del desarrollo 
embrionario(1). 

Existen actualmente descritas más de 50 tipos de enfer-
medades neurocutáneas, de las cuales las más frecuentes 
son: la neurofibromatosis tipo 1 y 2, el síndrome de Sturge 
Weber, el complejo esclerosis tuberosa y la incontinencia 
pigmenti(2). 

Es importante que un Pediatra sepa identificar estas en-
fermedades porque la mayoría tienen algún signo reconoci-

ble desde el nacimiento. Muchas de ellas asocian entre sus 
posibles manifestaciones clínicas la aparición de tumores, 
y su diagnóstico precoz puede cambiar el curso y pronóstico 
de la enfermedad. Dentro del espectro se pueden observar 
comorbilidades a nivel neurológico como la alteración en la 
adquisición progresiva de los hitos de desarrollo, la epilep-
sia… Además, la mayoría son crónicas y necesitan seguimien-
to por múltiples especialistas, por lo que el pediatra debe ser 
la figura coordinadora de estas patologías(3). 

ENFERMEDADES NEUROCUTÁNEAS

1. Nevus melanocítico congénito gigante
El Nevus melanocítico congénito gigante es una facoma-

tosis poco frecuente. Tiene una prevalencia de 1 por cada 
20.000-50.000 recién nacidos vivos. Se caracteriza por la 
proliferación benigna de melanocitos, presente desde el naci-
miento, cuyo tamaño puede ser grande (> 20 cm) o gigante 
(> 40 cm). Su origen se relaciona con alteraciones en la 
migración y proliferación de células derivadas de la cresta 
neural, frecuentemente asociadas a mutaciones somáticas en 
genes como NRAS(4). Se manifiesta como una lesión pigmen-
tada amplia, de coloración marrón oscura o negra, pudiendo 
asociar hipertricosis y una superficie irregular. Puede acom-
pañarse también de otras lesiones o nevus satélites (deno-
minadas melanosis). Su localización más característica es el 
tronco o región lumbosacra, aunque puede aparecer en cual-
quier región corporal. El seguimiento de esta lesión desde el 
nacimiento es fundamental, por el riesgo de malignización en 
un 1-2% y de desarrollo de un melanoma, especialmente en 
los primeros años de vida. Además, existe una entidad clínica 
asociada, la melanosis neurocutánea, de gran importancia en 
estos pacientes(5). La melanosis neurocutánea consiste en la 
proliferación anómala de melanocitos en leptomeninges y, 
en ocasiones, parénquima cerebral. Puede ser asintomáti-
ca inicialmente, pero en lactantes y niños pequeños puede 
manifestarse con convulsiones, hidrocefalia, irritabilidad, 
vómitos, retraso del desarrollo o desarrollo de hipertensión 
intracraneal. En casos más avanzados pueden aparecer défi-
cits neurológicos focales o deterioro cognitivo progresivo(6). El 
diagnóstico se realiza mediante resonancia magnética cere-
bral y medular, idealmente en los primeros meses de vida, 
que puede mostrar depósitos melanocíticos (hiperintensidad 
en T1) en el parénquima cerebral y/o meninges. La evolución 
del nevus melanocítico congénito gigante es variable(7). Los 
casos asintomáticos pueden permanecer estables, siendo de 
elección el tratamiento de resección progresiva de la lesión, 
pero cuando existe afectación neurológica sintomática, el pro-
nóstico suele ser desfavorable, con progresión neurológica y 
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limitadas opciones terapéuticas. No existe tratamiento curati-
vo; el manejo es principalmente sintomático y de soporte. Por 
todo ello, el nevus melanocítico congénito gigante requiere 
un abordaje multidisciplinar, basado fundamentalmente en 
una vigilancia dermatológica y neurológica estrecha, dado 
su potencial impacto sistémico y con un pronóstico variable 
en función del grado de afectación(8).

2. Incontinencia pigmenti
Es una enfermedad genética rara, con una prevalencia 

0,2 a 1,2 casos por cada 100.000 personas. Se produce por 
variantes en el gen IKBKG, también llamado NEMO, locali-
zado en la región cromosómica Xq28. El 95% de los casos 
son mujeres, siendo letal en varones durante la vida fetal(9). 

La incontinencia pigmenti afecta a la piel, pelo, dientes, 
uñas, ojos y sistema nervioso central, por lo que se engloba 
dentro de las displasias neuroectodérmicas(10). 

La afectación cutánea, es lo más característico, y puede 
verse desde el nacimiento o desde los primeros meses de 
vida. Las lesiones se modifican en 4 estadios diferentes, 
pero el inicio y la duración de estos varía en cada individuo 
y no todas las lesiones experimentan obligatoriamente los 4. 
Estos 4 estadios son:

•	 1er estadio o estadio bulloso: se caracteriza por la erup-
ción de pequeñas ampollas, en forma de bullas, de forma 
lineal en las extremidades y/o circunferencial en el tronco. 
Esta distribución sigue las líneas de Blaschko (líneas de 
migración de las células embrionarias). Se pueden con-
fundir con lesiones impetiginosas. Generalmente apare-
cen entre las 6 y las 8 semanas de vida, aunque pueden 
estar presentes desde el nacimiento, y suelen desaparecer 
antes de los 18 meses de vida.

•	 2º estadio o estadio verrugoso: se caracteriza por la apa-
rición de tejido hipertófico, y la aparición de lesiones 
similares al molusco contagioso, en la misma localización 
que el estadio bulloso (siguiendo las líneas de Blaschko). 
Este estadio aparece a los pocos meses de vida y se suele 
asociar la aparición de uñas displásicas y alteraciones en 
la erupción dentaria. 

•	 3er estadio o estadio hiperpigmentario: se caracteriza por 
la aparición de maculas hiperpigmentadas, grises o marro-
nes, con aspecto marmolado. Este estadio es el más carac-
terístico de la incontinencia pigmenti y suele aparecer a 
partir del año, después de que el estadio dos se resuelva, 
pudiendo desarrollarse a partir de cualquier edad. 

•	 4º estadio o estadio atrético: se caracteriza por áreas de 
hipopigmentación linear residual y alopecia. Este estadio 
no sucede en todos los individuos. Y la distribución de las 
lesiones no sigue claramente las líneas de Blaschko(11).

Otras manifestaciones clínicas son: 

•	 Pelo: en forma de áreas de alopecia. 
•	 Dientes: hipodontia, microdontia, alteración morfología 

cúspide dentaria…
•	 Uñas: distróficas.
•	 Alteraciones oculares (hasta en un 77% de los indivi-

duos): hipervascularización de la retina, estrabismo, 
catarata, atrofia óptica…

•	 Afectación del sistema nervioso central: crisis epilépti-
cas de distintos tipos y con distinto grado de afectación 
(aproximadamente en un 7% de los pacientes), discapa-
cidad intelectual… En algunos pacientes se han descrito 
alteraciones estructurales en pruebas de neuroimagen y 
casos de paraparesia espástica(12). 

El diagnóstico es clínico. Considerando las lesiones 
cutáneas en sus distintos estadios criterios mayores de la 
enfermedad, y el resto de las manifestaciones clínicas crite-
rios menores. La confirmación se realiza mediante estudio 
genético, con detección de variantes mediante técnicas de 
MLPA o secuenciación en el gen IKBKG. El seguimiento 
multidisciplinar debe realizarse de forma conjunta por neu-
ropediatría, dermatología y oftalmología(13). 

3. Complejo esclerosis tuberosa
El complejo de esclerosis tuberosa (CET) es una enfer-

medad genética multisistémica de herencia autosómica 
dominante caracterizada por el desarrollo de hamartomas 
en distintos órganos, especialmente cerebro, piel, riñón, 
corazón y pulmón. Su incidencia estimada es de 1 por cada 
6.000 nacidos vivos, con una expresividad clínica muy varia-
ble(14). El CET está causado por variantes en los genes TSC1 y 
TSC2, encargados de codificar respectivamente las proteínas 
hamartina y tuberina, reguladoras negativas de la vía mTOR, 
esencial en el control del crecimiento y proliferación celular. 
La hiperactivación de esta vía explica la formación de lesiones 
hamartomatosas y constituye la base fisiopatológica de las 
actuales terapias dirigidas en esta entidad(15).

La afectación neurológica representa la principal causa 
de morbimortalidad y discapacidad en el CET. Las lesio-
nes cerebrales típicas incluyen los túberes corticales, los 
nódulos subependimarios y los astrocitomas subependima-
rios de células gigantes (SEGA). Los túberes corticales son 
focos displásicos relacionados estrechamente con epilepsia 
y trastornos del neurodesarrollo(16). Las crisis epilépticas 
aparecen en hasta el 80-90% de los pacientes, frecuente-
mente durante el primer año de vida, inicialmente en forma 
de crisis focales, con desarrollo de crisis de tipo espasmos 
infantiles en un alto porcentaje de pacientes. La epilepsia 
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precoz y refractaria se asocia a peor pronóstico cognitivo y 
conductual(17).

Además de la epilepsia, estos pacientes presentan con 
elevada frecuencia alteraciones neuropsiquiátricas agrupa-
das bajo el término TAND (Tuberous Sclerosis Associated 
Neuropsychiatric Disorders). Este espectro incluye: trastor-
no del espectro autista, trastorno por déficit de atención e 
hiperactividad, ansiedad, depresión…. La evaluación siste-
mática del perfil neuropsicológico resulta esencial, existiendo 
listas de control validadas para revisar en la consulta de 
forma sistemática estas dificultades (Lifetime Version TAND; 
L-TAND) ; ya que muchas de estas alteraciones permanecen 
infradiagnosticadas pese a condicionar significativamente la 
calidad de vida(18).

Las manifestaciones cutáneas suelen constituir una pista 
diagnóstica precoz. Entre las lesiones más características 
destacan las máculas hipomelanóticas, los angiofibromas 
faciales, las placas de Shagreen y los fibromas ungueales. 
A nivel renal predominan los angiomiolipomas y los quistes 
renales, pudiendo desarrollar cuadros como: hipertensión 
arterial, hemorragia o insuficiencia renal crónica. La afec-
tación cardíaca se manifiesta principalmente mediante rab-
domiomas, detectables incluso prenatalmente, que suelen 
involucionar espontáneamente durante la infancia. En muje-
res adultas puede aparecer linfangioleiomiomatosis pulmonar, 
complicación potencialmente grave(19).

El diagnóstico del CET es clínico. Pudiendo confirmarse 
mediante la identificación de variantes patogénicas en los 
genes TSC1 o TSC2. El abordaje tras el diagnóstico implica la 
realización de una resonancia magnética cerebral y un elec-
troencefalograma precoces, así como el seguimiento conjunto 
por dermatoloría, cardiología, nefrología y oftalmología(20).

En los últimos años, el avance en investigación sobre 
los inhibidores de mTOR, como everolimus, ha demostrado 
eficacia en la reducción del tamaño de los SEGA y angio-
miolipomas renales, además de beneficios parciales sobre 
determinadas manifestaciones cutáneas y en el manejo de 
las crisis epilépticas. En el manejo de la epilepsia dentro del 
uso de los fármacos antiepilépticos convencionales, debemos 
que destacar la administración precoz de vigabatrina en los 
espasmos infantiles asociados al CET(21,22). 

El CET requiere un enfoque multidisciplinar. El diagnósti-
co precoz y el uso de tratamientos dirigidos permiten modifi-
car el pronóstico neurológico y sistémico de estos pacientes, 
mejorando su supervivencia y su calidad de vida(23).

4. Angiomatosis leptomeningea o síndrome de  
Sturge-Weber

El síndrome de Sturge-Weber (SSW), también denomina-
do angiomatosis encefalotrigeminal, es un trastorno neuro-

cutáneo caracterizado por la asociación de malformaciones 
vasculares cutáneas, leptomeníngeas y oculares. Su inciden-
cia estimada es de aproximadamente 1 por cada 20.000-
50.000 nacidos vivos. Se produce por mutaciones somáticas 
en el gen GNAQ durante el desarrollo embrionario precoz lo 
que produce una alteración en la señalización celular y el 
desarrollo vascular, generando anomalías capilares y venosas 
en diferentes tejidos(24,25).

La manifestación clínica más característica es la mancha 
en vino de Oporto o nevus flamígero facial, presente desde el 
nacimiento. Consiste en una malformación vascular congé-
nita que sigue la distribución de la primera rama del nervio 
trigémino y puede extenderse a otras áreas faciales. Aunque 
no es patognomónica de esta entidad, ante su presencia debe 
sospecharse siempre un SSW(26).

La afectación neurológica se encuentra relacionada con 
la presencia de angiomas leptomeníngeos, generalmente 
unilaterales y localizados con mayor frecuencia en regiones 
parietooccipitales. Estas malformaciones vasculares produ-
cen hipoperfusión cerebral crónica, alteraciones del drenaje 
venoso y fenómenos de isquemia progresiva que condicionan 
atrofia cortical y calcificaciones intracraneales. Las crisis 
epilépticas constituyen la manifestación neurológica más 
frecuente y suelen iniciarse durante el primer año de vida. 
La epilepsia precoz y de difícil control se asocia a peor pro-
nóstico cognitivo y funcional(27).

Además de la epilepsia, los pacientes pueden desarrollar 
hemiparesia contralateral fluctuante o permanente, déficits 
campimétricos, episodios de stroke-like y deterioro cogniti-
vo progresivo. La discapacidad intelectual es muy variable, 
desde pacientes con un desarrollo normal hasta afectación 
algunos con afectación severa. También son frecuentes las 
alteraciones neuropsiquiátricas asociadas, siendo esencial 
el seguimiento neuropsicológico precoz(28).

La afectación oftalmológica es fundamental en este 
síndrome. El glaucoma aparece en aproximadamente un 
30-70% de los pacientes y puede manifestarse desde el 
periodo neonatal o durante etapas posteriores de la infan-
cia y adolescencia. Su origen se relaciona con anomalías 
vasculares y aumento de la presión venosa ocular. También 
pueden observarse hemangiomas coroideos y alteraciones 
en la agudeza visual(29).

El diagnóstico del síndrome de Sturge-Weber es funda-
mentalmente clínico. La resonancia magnética cerebral con 
contraste constituye la técnica de elección para identificar 
la angiomatosis leptomeníngea, especialmente mediante 
secuencias vasculares y de perfusión cerebral. Las calcifi-
caciones corticales descritas clásicamente como un patrón 
“en vía de tren”, pueden observarse mediante TAC, aunque 
no está indicado su realización de rutina. La evaluación inicial 
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debe incluir asimismo valoración oftalmológica completa y 
seguimiento neurológico estrecho(30).

El tratamiento es sintomático y requiere un abordaje 
multidisciplinar. El control precoz de la epilepsia constituye 
uno de los principales objetivos terapéuticos, utilizándose 
fármacos antiepilépticos en función del tipo de crisis. En 
pacientes con epilepsia refractaria existen opciones qui-
rúrgicas como la resección focales de la lesión o la hemis-
ferectomía funcional, particularmente en casos de afecta-
ción unilateral extensa. El tratamiento del glaucoma puede 
requerir terapia médica y cirugía oftalmológica. Por otra 
parte, las lesiones cutáneas faciales pueden beneficiarse del 
tratamiento con láser de colorante pulsado, con resultados 
cosméticos variables(31).

Actualmente, el pronóstico del síndrome de Sturge-Weber 
depende en de la extensión de la afectación cerebral y del 
control de la epilepsia en los primeros años de vida. La iden-
tificación precoz de los pacientes de riesgo y el seguimiento 
multidisciplinar coordinado permiten optimizar minimizar 
complicaciones y mejorar la calidad de vida de los pacientes 
y sus familias(32).

5. Neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de  
Von Recklinghausen

La neurofibromatosis tipo 1 es la facomatosis más fre-
cuente en la edad pediátrica. Tiene una incidencia aproxima-
da de 1 de cada 2.500-3.000 nacidos vivos, sin predominio 
por sexo ni grupo étnico. Es una enfermedad genética mul-
tisistémica causada por variantes en el gen NF1, localizado 
en el cromosoma 17q11.2, que codifica la neurofibromina, 
una proteína con función supresora tumoral implicada en la 
regulación de la vía RAS/MAPK. La pérdida de función de 
esta proteína favorece la proliferación celular descontrolada 
y explica la predisposición al desarrollo de tumores y altera-
ciones del neurodesarrollo. Las variantes pueden presentar un 
patrón de herencia autosómico dominante o bien de novo(33).

Desde el punto de vista clínico, la NF1 presenta una 
expresividad extremadamente variable, incluso entre miem-
bros de una misma familia. Las manifestaciones cutáneas 
constituyen habitualmente la primera sospecha diagnóstica. 
Las manchas café con leche suelen aparecer en los primeros 
años de vida y representan el hallazgo más frecuente. Las 
pecas o efélides axilares o inguinales, conocidas como signo 
de Crowe, suelen desarrollarse posteriormente y constituyen 
otro de los criterios diagnósticos. Los neurofibromas cutá-
neos, aunque más característicos de la adolescencia y la 
edad adulta, pueden observarse también en niños. Existen 
distintos subtipos en función de la afectación (subcutáneos, 
viscerales…). Hay que destacar los neurofibromas plexiformes 
debido a su potencial infiltrativo, capacidad de crecimiento 

y riesgo de transformación maligna hacia tumores malignos 
de la vaina nerviosa periférica(34).

Otro de los aspectos más relevantes de la NF1 es su 
asociación con alteraciones del neurodesarrollo. Entre el 50 
y el 70% de los pacientes presentan dificultades de apren-
dizaje, especialmente en áreas relacionadas con la atención, 
las funciones ejecutivas y las habilidades visuoespaciales. 
El trastorno por déficit de atención e hiperactividad es sig-
nificativamente más prevalente que en la población general. 
Asimismo, existe un aumento del riesgo de trastornos del 
espectro autista, alteraciones del lenguaje y dificultades en 
la coordinación motora. Estas manifestaciones tienen un 
impacto considerable sobre el rendimiento académico y la 
calidad de vida, por lo que resulta esencial una detección 
precoz y un abordaje multidisciplinar(35).

Otras complicaciones neurológicas que pueden aparecer 
en estos pacientes son: epilepsia, cefalea y predisposición 
al desarrollo de tumores del sistema nervioso central. El 
glioma del nervio óptico constituye el tumor intracraneal más 
característico de la NF1 y suele diagnosticarse en la infancia 
temprana (generalmente antes de los 6 años de vida)(36).

También existen alteraciones características en la neuroi-
magen como son las lesiones hiperintensas en T2, o lesiones 
“FASI” (Focal Areas of Signal Intensity), visibles en un 70% 
de los pacientes. Estas lesiones pueden aparecer tanto a 
nivel supra-tentorial como infra-tentorial y consisten en áreas 
benignas de alteración en la mielina del cerebro, carecien-
do de significado patológico. Otros hallazgos pueden ser: la 
estenosis del acueducto de Silvio, la displasia del ala mayor 
del esfenoides...(37).

El diagnóstico de la NF1 continúa basándose funda-
mentalmente en criterios clínicos establecidos interna-
cionalmente y recientemente actualizados. La presencia 
de dos o más criterios diagnósticos, permite establecer el 
diagnóstico. Estos criterios son: la presencia de al menos 6 
manchas café con leche de al menos 5 mm de diámetro en 
prepúberes y a 15 mm en los púberes, los efélides axilares 
e inguinales, dos o más nódulos de Lisch, al menos dos 
neurofibromas o bien un neurofibroma plexiforme, un glioma 
de la vía óptica, la presencia de una lesión ósea sugerente 
de NF1 (displasia esnoidal, displasia o adelgazamiento de 
la cortical de huesos largos con o sin pseudoartrosis) o 
bien la presencia un familiar de primer grado con diagnós-
tico de NF1. Actualmente, la detección mediante estudios 
genéticos de variantes en el gen NF1, constituye un criterio 
añadido diagnóstico(38).

El seguimiento clínico debe ser continuo y coordinado 
por equipos multidisciplinares que incluyan neuropediatras, 
genetistas, oftalmólogos, dermatólogos, oncólogos y espe-
cialistas en rehabilitación y neuropsicología. La evaluación 
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periódica del desarrollo cognitivo y del rendimiento escolar 
es tan importante como la vigilancia de las complicaciones 
tumorales. En los últimos años, el desarrollo de terapias 
dirigidas ha supuesto un avance significativo. Los inhibido-
res de MEK, como el selumetinib, han demostrado eficacia 
en la reducción del volumen y la sintomatología de algunos 
neurofibromas plexiformes inoperables, abriendo nuevas pers-
pectivas terapéuticas para estos pacientes(39).

El neuropediatra desempeña un papel fundamental no 
solo en el diagnóstico precoz y la vigilancia de complicacio-
nes, sino también en la identificación de dificultades cogni-
tivas y conductuales que condicionan el pronóstico funcio-
nal. Un abordaje integral e individualizado resulta esencial 
para optimizar la calidad de vida y el desarrollo de los niños 
afectados(40).

CONCLUSIONES

Las enfermedades neurocutáneas o facomatosis son un 
grupo de patologías con un espectro clínico variable, pero 
con un origen común. El diagnóstico precoz es fundamental y 
puede cambiar el curso natural de la enfermedad en muchas 
de ellas. Su manejo requiere un abordaje multidisciplinar 
por todos los profesionales implicados, siendo el pediatra la 
figura coordinadora de todos ellos cuando estas se detectan 
en la infancia. 
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