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Hipermelanosis nevoide lineal y espiral
asociado a retraso mental y del crecimiento

Linear and whorled nevoid hypermelanosis associated whit a mental

and growth retardation

Esperanza Martinez Ruiz', Francisco Sevilla Chica?, Maria José Roca Estellés?, Pedro Piera Torrella', Virgilio Navarro Fuentes'

La Hipermelanosis Nevoide Lineal y Espiral (HNLE), es un
trastorno de la pigmentacion caracterizado por la presencia
de méculas hiperpigmentadas, que aparecen a las pocas
semanas de vida, y que dibujan un patron reticulado
siguiendo las lineas de Blaschko.

El 30% de los casos asocian manifestaciones sistémi-
cas, sobre todo neurolégicas, como retraso mental.

Kalter, et al., en el 1988 descibieron por vez primera los
criterios diagnosticos (Tabla 1).

Presentamos un caso de HNLE, con retraso mental y del
crecimiento.

Revisamos las diferentes denominaciones de estos tras-
tornos pigmentarios en la literatura médica, asi como su
diagnostico diferencial.

Caso clinico
Varén de 16 afios de edad, nacido de padres no consangui-
neos, tras embarazo normal y parto por cesarea por prolapso
del cordén. La edad materna fue de 32 afios y no habia ante-
cedentes de toxicos ni de irradiaciones. No existian tampoco
antecedentes familiares descritos de enfermedades congé-
nitas ni de trastornos pigmentarios. El peso al nacimiento fue
de 3.050 g, evidenciandose desde ese momento una crip-
torquidia derecha.

A las pocas semanas del nacimiento comienzan a apare-
cer lesiones maculosas pigmentadas, de color marrén claro,
localizadas en espalda, y que dibujaban un patrén arremoli-
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nado siguiendo las lineas de Blaschko, continuandose por
los flancos (Figuras 1y 2). Estas lineas estaban formadas
por la confluencia de maculas marrones, de escasos milime-
tros de diametro. Dichas lesiones eran asintométicas y no se
habian precedido de lesiones ampollosas o inflamatorias
previas. Tampoco existia antecedente de ingesta o de aplica-
cion tépica de medicamentos o sustancias que pudieran
causar hiperpigmentacion.

Las palmas y plantas estaban respetadas y no se objeti-
vaban lesiones mucosas. La denticion, el pelo y las ufias
eran normales.

Se realizaron analitica hematolédgica que no reveld nin-
guna anormalidad. El TAC abdominal puso de manifiesto un
teste derecho disminuido de tamafio, localizado en conduc-
to inguinal derecho. El resto de los érganos eran de caracte-
risticas normales.

Se realizé biopsia de la piel hiperpigmentada y de la nor-
mal. El examen histolégico de la piel pigmentada mostrd una
hiperpigmentacion de la capa basal de la epidermis. No se
observé incontinencia de pigmento, ni presencia de melané-
fagos en dermis (Figura 3).

Con todo lo anterior, se llegé al diagnéstico de Hiperme-
lanosis Nevoide Lineal y Espiral (HNLE).

El cariotipo realizado en linfocitos de sangre periférica
fue normal (46,XY). No se realizd estudio de los fibroblastos
cutaneos.

Alos 7 meses de edad, ya se evidenciaban alteraciones de
la conducta y desde el inicio de su escolaridad manifesto
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Tabla 1. Criterios diagnésticos

— Aparicion a las pocas semanas de edad.
— lgual proporcién de hombres y mujeres afectados.
— No se precede de proceso inflamatorio previo.

— Desarrollo durante los 2 primeros afios de la vida y luego se
establece el proceso.

— En algunos pacientes las maculas se van aclarando con la
edad.

— Dibuja un patrén lineal y espiral siguiendo las lineas de Blas-
chko.

— La hiperpigmentacion esta formada por méaculas de 1-5 mm.
de diametro.

— Las mucosas, palmas y plantas estan respetadas.

— La histologia muestra un aumento del pigmento de la capa
basal, sin incontinencia de pigmento ni presencia de melano-
fagos en dermis.

— Pueden existir otras malformaciones asociadas.

necesidades educativas especiales, junto con retraso ponde-
ro-estatuaral leve. El examen neurolégico no revelé ninguna
alteracion, pero evidencié, que se trataba de un nifio hiperac-
tivo y el TAC cerebral mostré una discreta atrofia cerebral sin
presencia de calcificaciones o hemorragias. El EEG realizado
evidencié un ritmo alfa con adecuada frecuencia para su
edad, destacando una lentificacion difusa de fondo, no corre-
lacionada con la edad y un déficit beta a nivel frontal. Todo lo
anterior compatible con un retraso mental leve.

Las lesiones cutaneas se establecieron a los 2 afios de
edad, y los padres refieren que han crecido proporcional-
mente al crecimiento del nifio, y que el Unico cambio que
observan, es el oscurecimiento de las mismas tras exposi-
cién solar.

Comentario
Kalter, et al.[1] en el 1988 fueron los primeros autores en
emplear el término Hipermelanosis Nevoide Lineal y Espiral
(HNLE), para referirse a los casos de hiperpigmentaciones
congénitas que tenian un patron lineal siguiendo las lineas
de Blaschko.

Establecieron una serie de conclusiones, que se consi-
deran criterios diagnosticos (Tabla I).

Previo a esta descripcion en la literatura médica existen
casos similares con denominaciones distintas.

ljima y cols.[2], describen dos casos de hiperpigmenta-
ciones reticulares, con histologia y evolucion similar a la
HNLE, pero que ellos denominan”Hiperpigmentacion reti-
culada con patron zosteriforme”, de manera inadecuada, ya
que la pigmentacion sigue las lineas de Blaschko y no pre-
senta distribucion en dermatomas.

Figura 1. Maculas hipercrémicas de patrén arremolinado.

Asimismo, Port, et al.[3], desciben a un varén de 26
afios con lesiones similares a la HNLE, pero limitadas a un
solo cuadrante del cuerpo, empleando el término de “Nevus
lentiginoso zosteriforme”.

Otros autores[4], aportan un caso que denominan
“Hiperpigmentacién en zebra”, que asocia diversos defec-
tos congénitos, cardiacos, sordera y retraso mental.

Aunque los 2 casos primeros descritos de HNLE sola-
mente tenfan clinica cutédnea, desde entonces han apare-
cido publicados otros, que asocian diferentes alteraciones
extracutdneas, como retraso mental, similar a nuestro
paciente[5], convulsiones[6], parélisis cerebrall7], anorma-
lidades esqueléticas[8] y defectos congénitos cardiacos.

En una revision realizada de 54 casos de hipo e hiper-
pigmentaciones siguiendo las lineas de Blaschko[9], se
concluye que el 31% de de los pacientes con HNLE aso-
ciaban clinica sistémica, siendo predominantemente de tipo
neurologico y sobre todo retraso mental.

Nuestro caso asocia retraso mental leve y del crecimiento.

El diagnostico diferencial se plantea con trastornos pig-
mentarios que siguen las lineas de Blaschko, como el tercer
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Figura 2. Lesiones semejantes en el torax lateral.

estadio de la Incontinencia Pigmenti, una fase temprana de
Nevus Epidérmico, la Hipomelanosis de Ito, y la Atrofoder-
mia lineal de Moulin, entre otros.

La Incontinencia Pigmenti (IP) es una enfermedad de
herencia dominante ligada al X, casi siempre aparece en
muijeres, porque es letal en varones, excepto algunos casos
descritos de varones con Sindrome de Klinefelter. EI 14% de
las IP debutan con lesiones pigmentarias correspondientes
al tercer estadio, sin lesiones inflamatorias previas[10], sugi-
riendo una progresion intrauterina de la enfermedad. La IP
asocia diversas alteraciones neurolégicas, oculares y denta-
les. El diagndstico se basa en la histologia, siendo un hallaz-
go tipico la incontinencia de pigmento y la presencia de
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Figura 3. Hiperpigmentacion de la capa basal sin reaccion
dérmica.

melano6fagos dérmicos, lo cual difiere de la HNLE. Aunque
existen autores que sugieren que la incontinencia de pig-
mento no es un hecho concluyente para diferenciar las dos
enfermedades[11].

El diagndstico mas dificil se plantea con la Hipomelano-
sis de Ito (HI), en la cual las lesiones cutédneas siguen el
mismo patrén y aparecen a la misma edad. La diferencia cli-
nica se basa en que en la HNLE las lesiones lineales son mas
oscuras que el resto de la piel del paciente y en la Hl las
lesiones lineales son de color mas claro que el resto de la
piel.

Actualmente diferentes autores piensan que la HNLE y
la HI corresponden a mosaicismos pigmentarios con dife-
rente fenotipo[12, 13].

La patogenia de la HNLE no esta todavia del todo clara,
aunque hay estudios que evidencian que las hipo o hiperpig-
mentaciones siguiendo las lineas de Blaschko son debidos a
mosaicismos o quimerismos subyacentes[14-17].

En conclusién presentamos un caso de HNLE con retra-
so mental y del crecimiento asociado. Pensamos que existen
numerosas dermatosis congénitas, que muestran este
curioso patrén lineal y espiral, y que los avances genéticos
futuros nos ayudaran a comprender la patogenia de estos
trastornos pigmentarios y sus asociaciones sistémicas.
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