BOL PEDIATR. 2026; 66: 63-69

Conferencia

Cuando la piel alerta: diagndstico de las enfermedades

Las facomatosis constituyen un grupo
heterogéneo de trastornos neurocutaneos de origen gené-
tico que afectan principalmente piel y sistema nervioso
central. Su importancia en pediatria radica en la deteccién
precoz de signos cutaneos que actlian como marcadores
de enfermedad neurolégica subyacente. Estas patologias
presentan una evolucién variable, con manifestaciones
que pueden incluir epilepsia, retraso del desarrollo, alte-
raciones vasculares y riesgo de desarrollo de neoplasias.
El abordaje requiere una evaluacidn clinica integral y un
seguimiento multidisciplinar.

La melanosis congé-
nita se caracteriza por nevus pigmentados extensos con
posible afectaciéon leptomeningea, asociando riesgo de
melanoma y complicaciones neurolégicas. La incontinen-
tia pigmenti, de herencia autosémica dominante ligada
al X, cursa con lesiones cutaneas evolutivas y puede
acompafiarse de alteraciones neurolégicas y oculares. El
sindrome de Sturge-Weber presenta angiomas faciales en
distribucidn en el area del trigémino y malformaciones
vasculares leptomeningeas, frecuentemente asociadas a
epilepsia y afectacion cognitiva. EI 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-
cutanea mas frecuente, se manifiesta con manchas café
con leche, neurofibromas y problemas de aprendizaje,
desarrollo de tumores del sistema nervioso y alteraciones
osteo-articulares.

neurocutaneas en pediatria
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El reconocimiento temprano de las faco-
matosis permite instaurar medidas de vigilancia y trata-
miento oportuno, mejorando el pronéstico. La evaluacidn
clinica detallada, las pruebas de imagen y los estudios
genéticos son esenciales. EI manejo debe ser individua-
lizado, con énfasis en el seguimiento por neuropediatria
y el apoyo familiar.

Sindromes neurocutaneos; 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.

INTRODUCCION

Las enfermedades neurocuténeas o también llamadas
facomatosis son un grupo de patologias que afectan de for-
ma comun a la piel y al sistema nervioso, aunque también
pueden involucrar otros 6rganos y sistemas. Todas ellas se
producen por alteraciones durante el desarrollo embrionario.
Durante la tercera semana de gestacién tiene lugar en la
embriogénesis un proceso denominado neurulacién, en don-
de el ectodermo (capa mas externa del tejido embrionario)
se divide en dos grandes componentes: el neuroectodermo,
que daréa lugar al sistema nervioso central (cerebro y médula
espinal) y el ectodermo superficial, que formara la epidermis
(piel). De la regién intermedia del neuroectodermo se desa-
rrollard la cresta neural, formada por células pluripotencia-
les que migrarén a lo largo del embrién y daran lugar a los
melanocitos, las células de Schwann, parte de las meninges,
componentes craneofaciales y las células del sistema nervioso
auténomo. Aunque cada facomatosis se produzca por una
alteracién especifica en un gen o via de sefializacién, todas
ellas derivan de un defecto en este proceso del desarrollo
embrionario®,

Existen actualmente descritas méas de 50 tipos de enfer-
medades neurocutaneas, de las cuales las mas frecuentes
son: la neurofibromatosis tipo 1y 2, el sindrome de Sturge
Weber, el complejo esclerosis tuberosa y la incontinencia
pigmenti®@.

Es importante que un Pediatra sepa identificar estas en-
fermedades porque la mayoria tienen algln signo reconoci-
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ble desde el nacimiento. Muchas de ellas asocian entre sus
posibles manifestaciones clinicas la aparicién de tumores,
y su diagnostico precoz puede cambiar el curso y pronéstico
de la enfermedad. Dentro del espectro se pueden observar
comorbilidades a nivel neurolégico como la alteracién en la
adquisicién progresiva de los hitos de desarrollo, la epilep-
sia... Ademas, la mayoria son crénicas y necesitan seguimien-
to por multiples especialistas, por lo que el pediatra debe ser
la figura coordinadora de estas patologias®®.

ENFERMEDADES NEUROCUTANEAS

1. Nevus melanocitico congénito gigante

El Nevus melanocitico 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
proliferacion benigna de melanocitos, presente desde el naci-
miento, cuyo tamafio puede ser grande (> 20 cm) o gigante
(> 40 cm). Su origen se relaciona con alteraciones en la
migracién y proliferacion de células derivadas de la cresta
neural, frecuentemente asociadas a mutaciones sométicas en
genes como NRAS®. Se manifiesta como una lesién pigmen-
tada amplia, de coloracién marrén oscura o negra, pudiendo
asociar hipertricosis y una superficie irregular. Puede acom-
pafiarse también de otras lesiones o nevus satélites (deno-
minadas melanosis). Su localizacién mas caracteristica es el
tronco o regién lumbosacra, aunque puede aparecer en cual-
quier regién corporal. El seguimiento de esta lesion desde el
nacimiento es fundamental, por el riesgo de malignizacion en
un 1-2% y de desarrollo de un melanoma, especialmente en
los primeros afios de vida. Ademas, existe una entidad clinica
asociada, la melanosis neurocutanea, de gran importancia en
estos pacientes®. La melanosis neurocutanea consiste en la
proliferacion anémala de melanocitos en leptomeninges vy,
en ocasiones, parénquima cerebral. Puede ser asintomati-
ca inicialmente, pero en lactantes y nifios pequefios puede
manifestarse con convulsiones, hidrocefalia, irritabilidad,
vomitos, retraso del desarrollo o desarrollo de hipertension
intracraneal. En casos mas avanzados pueden aparecer défi-
cits neurolégicos focales o deterioro cognitivo progresivo®., El
diagndstico se realiza mediante resonancia magnética cere-
bral y medular, idealmente en los primeros meses de vida,
que puede mostrar depésitos melanociticos (hiperintensidad
en T1) en el parénquima cerebral y/o meninges. La evolucion
del nevus melanocitico congénito gigante es variable”. Los
casos asintomaticos pueden permanecer estables, siendo de
eleccion el tratamiento de reseccién progresiva de la lesion,
pero cuando existe afectacién neuroldgica sintomatica, el pro-
néstico suele ser desfavorable, con progresion neurolégica y
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limitadas opciones terapéuticas. No existe tratamiento curati-
vo; el manejo es principalmente sintomético y de soporte. Por
todo ello, el nevus melanocitico congénito gigante requiere
un abordaje multidisciplinar, basado fundamentalmente en
una vigilancia dermatolégica y neurolégica estrecha, dado
su potencial impacto sistémico y con un prondstico variable
en funcion del grado de afectacion®.,

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 regién cromosémica Xq28. El 95% de los casos
son mujeres, siendo letal en varones durante la vida fetal®.

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

La afectacion cutanea, es lo més caracteristico, 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 duracion de estos varia en cada individuo
y no todas las lesiones experimentan obligatoriamente los 4.
Estos 4 estadios son:

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

e 2°estadio o estadio verrugoso: se caracteriza por la apa-
ricién de tejido hipertéfico, y la aparicién de lesiones
similares al molusco contagioso, en la misma localizacion
que el estadio bulloso (siguiendo las lineas de Blaschko).
Este estadio aparece a los pocos meses de vida y se suele
asociar la aparicién de ufias displasicas y alteraciones en
la erupcién dentaria.

e 3¢ estadio o estadio hiperpigmentario: se caracteriza por
la aparicién de maculas hiperpigmentadas, grises o marro-
nes, con aspecto marmolado. Este estadio es el mas carac-
teristico de la incontinencia pigmenti y suele aparecer a
partir del afio, después de que el estadio dos se resuelva,
pudiendo desarrollarse a partir de cualquier edad.

e 4° estadio o estadio atrético: se caracteriza por areas de
hipopigmentacidn linear residual y alopecia. Este estadio
no sucede en todos los individuos. Y la distribucion de las
lesiones no sigue claramente las lineas de Blaschko?,
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Otras manifestaciones clinicas son:

¢ Pelo: en forma de areas de alopecia.

¢ Dientes: hipodontia, microdontia, alteracién morfologia
clspide dentaria...

e Ufias: distréficas.

¢ Alteraciones oculares (hasta en un 77% de los indivi-
duos): hipervascularizacién de la retina, estrabismo,
catarata, atrofia optica...

e Afectacion del sistema nervioso central: crisis epilépti-
cas de distintos tipos y con distinto grado de afectacién
(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 espastica?,

El diagnéstico es clinico. Considerando las lesiones
cuténeas en sus distintos estadios criterios mayores de la
enfermedad, y el resto de las manifestaciones clinicas crite-
rios menores. La confirmacion se realiza mediante estudio
genético, con deteccion de variantes mediante técnicas de
MLPA o secuenciacion en el gen /IKBKG. El seguimiento
multidisciplinar debe realizarse de forma conjunta por neu-
ropediatria, dermatologia y oftalmologia!3.

3. Complejo esclerosis tuberosa

El complejo de esclerosis tuberosa (CET) es una enfer-
medad genética multisistémica de herencia autosémica
dominante caracterizada por el desarrollo de hamartomas
en distintos érganos, especialmente cerebro, piel, rifién,
corazén y pulmén. Su incidencia estimada es de 1 por cada
6.000 nacidos vivos, con una expresividad clinica muy varia-
ble, EI CET esta causado por variantes en los genes TSCI1y
TSC2, encargados de codificar respectivamente las proteinas
hamartina y tuberina, reguladoras negativas de la via mTOR,
esencial en el control del crecimiento y proliferacion celular.
La hiperactivacion de esta via explica la formacién de lesiones
hamartomatosas y constituye la base fisiopatoldgica de las
actuales terapias dirigidas en esta entidad®®.

La afectacién neurolégica representa la principal causa
de morbimortalidad y discapacidad en el CET. Las lesio-
nes cerebrales tipicas incluyen los tlberes corticales, los
nédulos subependimarios y los astrocitomas subependima-
rios de células gigantes (SEGA). Los tlberes corticales son
focos displasicos relacionados estrechamente con epilepsia
y trastornos del neurodesarrollo®, Las crisis epilépticas
aparecen en hasta el 80-90% de los pacientes, frecuente-
mente durante el primer afio 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 prondstico cognitivo y
conductual®”.

Ademas de la epilepsia, estos pacientes presentan con
elevada frecuencia alteraciones neuropsiquiatricas agrupa-
das bajo el término TAND (Tuberous Sclerosis Associated
Neuropsychiatric Disorders). Este espectro incluye: trastor-
no del espectro autista, trastorno por déficit de atencién e
hiperactividad, ansiedad, depresion.... La evaluacion siste-
matica del perfil neuropsicolégico resulta esencial, existiendo
listas de control validadas para revisar en la consulta de
forma sistematica estas dificultades (Lifetime Version TAND;
L-TAND) ; ya que muchas de estas alteraciones permanecen
infradiagnosticadas pese a condicionar significativamente la
calidad de vida®.

Las manifestaciones cuténeas suelen constituir una pista
diagnoéstica precoz. Entre las lesiones mas caracteristicas
destacan las méaculas hipomelanéticas, 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: hipertension
arterial, hemorragia o insuficiencia renal crénica. La afec-
tacién cardiaca se manifiesta principalmente mediante rab-
domiomas, detectables incluso prenatalmente, que suelen
involucionar espontdneamente durante la infancia. En muje-
res adultas puede aparecer linfangioleiomiomatosis pulmonar,
complicacién potencialmente grave?,

El diagnéstico del CET es clinico. Pudiendo confirmarse
mediante la identificacién de variantes patogénicas en los
genes TSCI o TSC2. El abordaje tras el diagndstico implica la
realizacién de una resonancia magnética cerebral y un elec-
troencefalograma precoces, asi como el seguimiento conjunto
por dermatoloria, cardiologia, nefrologia y oftalmologia®?.

En los Gltimos afios, el avance en investigacién sobre
los inhibidores de mTOR, como everolimus, ha demostrado
eficacia en la reduccién del tamafio de los SEGA y angio-
miolipomas renales, ademas de beneficios parciales sobre
determinadas manifestaciones cutaneas y en el manejo de
las crisis epilépticas. En el manejo de la epilepsia dentro del
uso de los farmacos antiepilépticos convencionales, debemos
que destacar la administracion precoz de vigabatrina en los
espasmos infantiles asociados al CET@1:22),

EI CET requiere un enfoque multidisciplinar. EI diagnésti-
co precoz y el uso de tratamientos dirigidos permiten modifi-
car el pronéstico neurolégico y sistémico de estos pacientes,
mejorando su supervivencia y su calidad de vida®3,

4. Angiomatosis leptomeningea o sindrome de
Sturge-Weber

El sindrome de Sturge-Weber (SSW), también denomina-
do angiomatosis encefalotrigeminal, es un trastorno neuro-
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cutaneo caracterizado por la asociacién de malformaciones
vasculares cutaneas, leptomeningeas y oculares. Su inciden-
cia estimada es de aproximadamente 1 por cada 20.000-
50.000 nacidos vivos. Se produce por mutaciones somaticas
en el gen GNAQ durante el desarrollo embrionario precoz lo
que produce una alteracion en la sefializacién celular y el
desarrollo vascular, generando anomalias capilares y venosas
en diferentes tejidost?425),

La manifestacion clinica mas caracteristica es la mancha
en vino de Oporto o nevus flamigero facial, presente desde el
nacimiento. Consiste en una malformacién vascular congé-
nita que sigue la distribucion de la primera rama del nervio
trigémino y puede extenderse a otras éreas faciales. Aunque
no es patognomanica de esta entidad, ante su presencia debe
sospecharse siempre un SSW6),

La afectacion neurolégica se encuentra relacionada con
la presencia de angiomas leptomeningeos, generalmente
unilaterales y localizados con mayor frecuencia en regiones
parietooccipitales. Estas malformaciones vasculares produ-
cen hipoperfusion cerebral crénica, alteraciones del drenaje
venoso y fenémenos de isquemia progresiva que condicionan
atrofia cortical y calcificaciones intracraneales. Las crisis
epilépticas constituyen la manifestacién neurolégica mas
frecuente y suelen iniciarse durante el primer afio de vida.
La epilepsia precoz y de dificil control se asocia a peor pro-
néstico cognitivo y funcional®@?.

Ademas de la epilepsia, los pacientes pueden desarrollar
hemiparesia contralateral fluctuante o permanente, déficits
campimétricos, episodios de stroke-/ike y deterioro cogniti-
vo progresivo. La discapacidad intelectual es muy variable,
desde pacientes con un desarrollo normal hasta afectacion
algunos con afectacién severa. También son frecuentes las
alteraciones neuropsiquiatricas asociadas, siendo esencial
el seguimiento neuropsicoldgico precoz®@®,

La afectacién oftalmoldgica es fundamental en este
sindrome. 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 anomalias
vasculares y aumento de la presién venosa ocular. También
pueden observarse hemangiomas coroideos y alteraciones
en la agudeza visual®@.

El diagnéstico del sindrome de Sturge-Weber es funda-
mentalmente clinico. La resonancia magnética cerebral con
contraste constituye la técnica de eleccién para identificar
la angiomatosis leptomeningea, especialmente mediante
secuencias vasculares y de perfusién cerebral. Las calcifi-
caciones corticales descritas clasicamente como un patrén
“en via de tren”, pueden observarse mediante TAC, aunque
no esté indicado su realizacion de rutina. La evaluacién inicial
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debe incluir asimismo valoracién oftalmoldgica completa y
seguimiento neuroldgico estrecho®9,

El tratamiento es sintomatico y requiere un abordaje
multidisciplinar. El control precoz de la epilepsia constituye
uno de los principales objetivos terapéuticos, utilizandose
farmacos antiepilépticos en funcion del tipo de crisis. En
pacientes con epilepsia refractaria existen opciones qui-
rirgicas como la reseccion focales de la lesién o la hemis-
ferectomia funcional, particularmente en casos de afecta-
cion unilateral extensa. El tratamiento del glaucoma puede
requerir terapia médica y cirugia oftalmolégica. Por otra
parte, las lesiones cuténeas faciales pueden beneficiarse del
tratamiento con laser de colorante pulsado, con resultados
cosmeéticos variablesi3V,

Actualmente, el pronéstico del sindrome de Sturge-Weber
depende en de la extensién de la afectacién cerebral y del
control de la epilepsia en los primeros afios de vida. La iden-
tificacion 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®?),

5. Neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de
Von Recklinghausen

La neurofibromatosis tipo 1 es la facomatosis mas fre-
cuente en la edad pediatrica. 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 proteina con funcion supresora tumoral implicada en la
regulacion de la via RAS/MAPK. La pérdida de funcion de
esta proteina favorece la proliferacion celular descontrolada
y explica la predisposicion al desarrollo de tumores y altera-
ciones del neurodesarrollo. Las variantes pueden presentar un
patrén de herencia autosémico dominante o bien de novo®®3.

Desde el punto de vista clinico, la NF1 presenta una
expresividad extremadamente variable, incluso entre miem-
bros de una misma familia. Las manifestaciones cutaneas
constituyen habitualmente la primera sospecha diagnéstica.
Las manchas café con leche suelen aparecer en los primeros
afios de vida y representan el hallazgo més frecuente. Las
pecas o efélides axilares o inguinales, conocidas como signo
de Crowe, suelen desarrollarse posteriormente y constituyen
otro de los criterios diagnésticos. Los neurofibromas cuta-
neos, aunque mas caracteristicos de la adolescencia y la
edad adulta, pueden observarse también en nifios. Existen
distintos subtipos en funcion de la afectacién (subcutaneos,
viscerales...). Hay que destacar los neurofibromas plexiformes
debido a su potencial infiltrativo, capacidad de crecimiento
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y riesgo de transformacién maligna hacia tumores malignos
de la vaina nerviosa periférica®*.

Otro de los aspectos mas relevantes de la NF1 es su
asociacion con alteraciones del neurodesarrollo. Entre el 50
y el 70% de los pacientes presentan dificultades de apren-
dizaje, especialmente en areas relacionadas con la atencidn,
las funciones ejecutivas y las habilidades visuoespaciales.
El trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad es sig-
nificativamente mas prevalente que en la poblacién general.
Asimismo, existe un aumento del riesgo de trastornos del
espectro autista, alteraciones del lenguaje y dificultades en
la coordinacion motora. Estas manifestaciones tienen un
impacto considerable sobre el rendimiento académico y la
calidad de vida, por lo que resulta esencial una deteccién
precoz y un abordaje multidisciplinar®?,

Otras complicaciones neuroldgicas que pueden aparecer
en estos pacientes son: epilepsia, cefalea y predisposicién
al desarrollo de tumores del sistema nervioso central. El
glioma del nervio éptico constituye el tumor intracraneal mas
caracteristico de la NF1 y suele diagnosticarse en la infancia
temprana (generalmente antes de los 6 afios de vida)®©®,

También existen alteraciones caracteristicas 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 areas
benignas de alteracion en la mielina del cerebro, carecien-
do de significado patolégico. Otros hallazgos pueden ser: la
estenosis del acueducto de Silvio, la displasia del ala mayor
del esfenoides...7,

El diagndstico de la NF1 contintia basédndose funda-
mentalmente en criterios clinicos establecidos interna-
cionalmente y recientemente actualizados. La presencia
de dos o mas criterios diagnésticos, permite establecer el
diagnéstico. Estos criterios son: la presencia de al menos 6
manchas café con leche de al menos 5 mm de didmetro en
preplberesy a 15 mm en los puberes, los efélides axilares
e inguinales, dos 0 méas nodulos de Lisch, al menos dos
neurofibromas o bien un neurofibroma plexiforme, un glioma
de la via 6ptica, la presencia de una lesién 6sea sugerente
de NF1 (displasia esnoidal, displasia o0 adelgazamiento de
la cortical de huesos largos con o sin pseudoartrosis) o
bien la presencia un familiar de primer grado con diagnds-
tico de NF1. Actualmente, la deteccién mediante estudios
genéticos de variantes en el gen NF1, constituye un criterio
afiadido diagndstico®®,

El seguimiento clinico debe ser continuo y coordinado
por equipos multidisciplinares que incluyan neuropediatras,
genetistas, oftalmélogos, dermatélogos, oncédlogos y espe-
cialistas en rehabilitacién y neuropsicologia. La evaluacion
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periddica del desarrollo cognitivo y del rendimiento escolar
es tan importante como la vigilancia de las complicaciones
tumorales. En los Gltimos afios, el desarrollo de terapias
dirigidas ha supuesto un avance significativo. Los inhibido-
res de MEK, como el selumetinib, han demostrado eficacia
en la reduccion del volumen y la sintomatologia de algunos
neurofibromas plexiformes inoperables, abriendo nuevas pers-
pectivas terapéuticas para estos pacientes®?,

El neuropediatra desempefia un papel fundamental no
solo en el diagnostico precoz y la vigilancia de complicacio-
nes, sino también en la identificacién de dificultades cogni-
tivas y conductuales que condicionan el pronostico funcio-
nal. Un abordaje integral e individualizado resulta esencial
para optimizar la calidad de vida y el desarrollo de los nifios
afectados®?,

CONCLUSIONES

Las enfermedades neurocutaneas o facomatosis son un
grupo de patologias con un espectro clinico variable, pero
con un origen comun. El diagndstico 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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