DIAGNOSTICO PRENATAL DE SINDROMES
NEUROLOGICOS CONGENITOS CON DUDOSA
SIGNIFICACION CLINICA.

Muhoz Contreras, M.; Lorca Alfaro, S.; Martinez Vicente, L.; Gurrea Almela, E.; Auriznc
Arteaga Moreno, A.; De Paco Matallana, K.; Pertegal Ruiz, M.; Pefialver Parres, C.
Hospital Universitario «Virgen de la Arrixaca», Murcia

INTRODUCCION: La melanosis neurocutanea es una rara enfermedad congénita no

hereditaria cuya prevalencia se estima en 1:20000-200000 recién nacidos. 1. Presencia de nevo congénito gigante (>20cm de didmetro en
Fisiopatoldgicamente esta descrita como una facomatosis, probablemente secundaria a el adulto) 6 multiples (3 6 mas) nevos congénitos asociados a

z A9 . 0 melanosis meningea o melanoma.
trastornos en el desarrollo de células melanicas derivadas de la cresta neural y se caracteriza 8

por la presencia de nevus congénitos gigantes o multiples nevus satélites y de tumores 2. No debe haber evidencia de melanoma cuténeo excepto en
melanociticos, tanto benignos como malignos, a nivel de las leptomeninges (Tabla 1). al‘t‘g:g’gsicpaa::::tt:iz:i;’:a‘:“e las lesiones meningeas sean
Dentro del sindrome congénito denominado melanosis neurocutanea se ha descrito su '

asociacién a malformaciones del sistema nervioso central, lesiones ecogréficamente 2 e el el ewldeie g e e i ieliiEee @t

; ! 2 . en aquellos pacientes en que las lesiones cutaneas son
diagnosticables en el periodo fetal y que nos deben hacer sospechar esta entidad . histologicamente benignas.

OBJETIVO: Ante el diagndstico ecografico prenatal de quiste aracnoideo y el diagndstico neonatal de -
melanosis neurocutanea nos planteamos realizar una revision de las publicaciones sobre esta rara '
entidad clinica para poder valorar diagndsticos precoces.

MATERIAL Y METODOS: Bisqueda en bases de datos cientificas de las publicaciones en inglés
acerca de la aparicidon de imagenes neuroldgicas asociadas a esta entidad.

CASO CLINICO:

Paciente de 39 afios, gestante de 32+3 SG, G4A3, que remiten a nuestra unidad materno-fetal (UMMF)
por hallazgo de hidrocefalia en la ecografia del 3er trimestre. Previamente controles normales, sin
hallazgos ecograficos resefiables. Serologia y carga viral de CMV negativos.

- Ecografia UMMF: hidrocefalia bilateral severa (posiblemente de origen obstructivo) sin asociarse a
otros defectos anatémicos (Imdagenes 1-4).

- RMN fetal: lesién quistica retrocerebelosa (5,4 x 6,5 x 3,9 cm) y que no parece comunicar con el IV
ventriculo. Vermis y cerebelo presentan un tamafo normal. Lo mas probable es que corresponda con
un quiste aracnoideo que condiciona una ventriculomegalia supratentorial severa (Imagenes 5-7).

Por casos previos similares se conoce que el nacimiento mejoraria el cuadro al disminuir la presion
intracraneal. Se decide, conjuntamente con neonatologia, iniciar maduracion pulmonar e induccidon
médica del parto. El parto finaliza mediante cesdrea, naciendo una mujer de 2790gr que inicia llanto
espontdneo con Apgar 9/10 y con SatO2 y FC en rango normal.

A la exploracion fisica se objetiva macrocefalia con fontanela anterior llena no abombada y multiples
nevus melanociticos congénitos de tamafio pequefio con mas de tres lesiones (8 en total) con e
afectacion de zona lumbo-sacra, muslos, tronco y miembros superiores, lo que nos impone como g — '
diagnéstico diferencial la MELANOSIS NEUROCUTANEA.

- Se solicita RMN craneoespinal, informa de hallazgos compatibles con melanosis neurocutanea con
depdsitos parenquimatosos en cerebelo, protuberancia y mesencéfalo. Quiste aracnoideo en fosa
posterior que comprime los hemisferios cerebelosos y el vermis. Extensa ventriculomegalia
supratentorial sin signos de actividad (Imagenes 8-9).

Dada la progresion de la hidrocefalia se decide colocar una valvula de derivacion ventriculo-peritoneal.

Imagen 8 —RMN Neonatal

Al alta, neurolégicamente no muestra déficits, no crisis convulsivas, minima hipotonia axial con buen
tono de miembros sin asimetrias, arcaicos presentes y simétricos, no asimetria de pares craneales,
pupilas isocdricas y normoreactivas, megacefalia con suturas acabalgadas y fontanela deprimida,
mirada conjugada, sonrisa social, abre las manos... y con actividad bioeléctrica cerebral dentro de
limites normales en el electroencefalograma.

Actualmente continda en seguimiento por Neuro-Pediatria y Dermatologia.

CONCLUSIONES:

»  Las malformaciones del sistema nervioso central son las anomalias congénitas mas
comunmente detectadas durante las ecografias prenatales.

»  Los quistes retrocerebelosos/aracnoideos son malformaciones del sistema nervioso central que
pueden ser adecuadamente evaluadas con ultrasonidos, aunque siempre podemos usar como
método complementario para el diagndstico la resonancia magnética fetal.

» Larealizacidon de una RMN fetal parece la manera mas apropiada de confirmar los hallazgos
ecograficos. Sin embargo sigue siendo obligatoria la realizacién de una RMN Neonatal.

»  Los quistes retrocerebelosos/aracnoideos generalmente se asocian a buen prondstico cuando
se diagnostican de manera aislada.

»  Entre las malformaciones del sistema nervioso central asociadas a la Melanosis Neurocutadnea se
han descrito el complejo Dandy-Walker, los quistes aracnoideos y la espina bifida oculta.

»  Lapresencia de afectacidn neuroldgica en la Melanosis Neurocutdnea empeora el prondstico,
siendo el tratamiento de estos pacientes Unicamente paliativo.

»  Dados los criterios diagndsticos de la enfermedad descrita (Tabla 1) podemos determinar que
las lesiones cutaneas son imprescindibles para el diagndstico, por lo que prenatalmente sdlo se
podria sospechar.
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