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Resumen

Introduccion: el sindrome de nevo melanocitico congénito agrupa nevos melanociticos
congénitos con compromiso extracutdneo, especialmente del sistema nervioso central, y su
sospecha prenatal es excepcional. Objetivo: mapear la evidencia sobre signos prenatales por
ecografia y resonancia magnética fetal, correlacionarlos con la expresion dermatolégica neonatal
y proponer un enfoque practico para medicina fetal, radiologia, pediatria y dermatologia.
Metodologia: se realiz6 una revision de alcance de literatura biomédica indexada y de referencias
cruzadas, priorizando reportes con imagen prenatal, neuroimagen posnatal, manifestaciones
cutaneas, criterios diagnésticos y recomendaciones de seguimiento. Resultados: la evidencia
prenatal se concentré en reportes de caso y mostrd tres patrones: quiste de fosa posterior,
hiperecogenicidad cerebelosa o amigdaloidea y acortamiento de sefial en resonancia fetal
compatible con depdsitos de melanina. La resonancia posnatal temprana permitié caracterizar
melanosis leptomeningea o intraparenquimatosa antes de que la mielinizacion redujera la
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sensibilidad diagnéstica. Discusién: no existen criterios prenatales validados, por lo que el
diagnéstico debe plantearse como sospecha diferencial ante hallazgos persistentes del encéfalo
posterior o temporal, especialmente si se identifican lesiones cutaneas fetales o alto riesgo
neonatal. Conclusiones: la integracion de ecografia, resonancia fetal, examen dermatolégico
neonatal y resonancia cerebral o medular temprana constituye el eje diagndstico mas razonable,
aunque se requieren registros multicéntricos para definir sensibilidad, especificidad y
seguimiento.

Palabras claves: Nevo Pigmentado. Melanosis. Diagnéstico Prenatal. Ultrasonografia Prenatal.
Imagen por Resonancia Magnética. Dermatologia. Recién Nacido.

Abstract

Introduction: congenital melanocytic nevus syndrome comprises congenital melanocytic nevi with
extracutaneous involvement, especially of the central nervous system, and prenatal suspicion is
exceptional. Objective: to map the evidence on prenatal ultrasound and fetal magnetic resonance
imaging signs, correlate them with neonatal dermatologic expression, and propose a practical
approach for fetal medicine, radiology, pediatrics, and dermatology. Methodology: a scoping
review of indexed biomedical literature and citation searching was performed, prioritizing reports
with prenatal imaging, postnatal neuroimaging, cutaneous manifestations, diagnostic criteria, and
follow-up recommendations. Results: prenatal evidence was concentrated in case reports and
showed three patterns: posterior fossa cyst, cerebellar or amygdaloid hyperechogenicity, and
fetal magnetic resonance signal shortening compatible with melanin deposits. Early postnatal
magnetic resonance imaging allowed characterization of leptomeningeal or intraparenchymal
melanosis before myelination reduced diagnostic sensitivity. Discussion: validated prenatal
criteria do not exist; therefore, the diagnosis should be considered as a differential suspicion when
persistent posterior fossa or temporal brain findings are present, particularly if fetal skin lesions
or high neonatal risk are identified. Conclusions: integration of ultrasound, fetal magnetic
resonance imaging, neonatal dermatologic examination, and early brain or spine magnetic
resonance imaging is the most reasonable diagnostic pathway, although multicenter registries
are needed to define sensitivity, specificity, and follow-up.

Keywords: Nevus, Pigmented. Melanosis. Prenatal Diagnosis. Ultrasonography, Prenatal.
Magnetic Resonance Imaging. Dermatology. Infant, Newborn.

1. Introduccién de la orientacion metodoldgica del

Joanna Briggs Institute, abreviado

La revision de alcance es util cuando JBI, complementada con criterios

la evidencia es escasa, heterogénea generales de transparencia de la

0 dominada por reportes de caso, declaracion  Preferred  Reporting

porque permite mapear conceptos, ltems for Systematic Reviews and

lagunas de conocimiento y tipos de Meta-Analyses de 2020.123
desenlace sin imponer una sintesis

estadistica prematura. En este El sindrome de nevo melanocitico
manuscrito se siguié la Iégica de la congénito es una entidad rara en la
extension Preferred Reporting Items que un nevo melanocitico congenito,
for Systematic Reviews and Meta- abreviado NMC, se asocia con
Analyses extension for Scoping alteraciones extracutaneas, sobre

Reviews, abreviada PRISMA-ScR, y todo del sistema nervioso central,
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abreviado SNC. La literatura prenatal
es particularmente limitada, pero
reportes recientes han mostrado que
algunos fetos pueden presentar
hiperecogenicidad del cerebelo o del
complejo amigdaloideo, quiste de
fosa posterior y sefiales anémalas en
resonancia magnética fetal,
abreviada RM fetal, antes de que el
hallazgo cutdneo sea evidente al

nacimiento.4>6

La melanosis neurocutanea,
abreviada MNC, se ha usado
histéricamente para describir la
proliferacion melanocitica benigna o
maligna en leptomeninges,
parénquima encefalico o médula en
pacientes con NMC. Sin embargo, el
término sindrome de NMC ha
ganado uso para integrar el espectro
cutdneo, neurolégico y sistémico,
porque no todos los pacientes tienen
la misma carga de melanosis ni el

mismo prondstico.”8°

Desde dermatologia, el NMC se
clasifica por tamafio, localizacion,
namero de nevos acompafantes,
rugosidad, nédulos e hipertricosis. El
nevo melanocitico congénito
gigante, abreviado NMCG, suele
definirse por un tamafno proyectado

adulto, abreviado TPA, mayor de 40

cm; ademas, mas de 20 nevos
acompafantes y fenotipos con
multiples NMC medianos se
consideran sefales de mayor riesgo

de compromiso neurolégico.%t

Para radiologia fetal y pediatrica, el
punto critico es reconocer que la
melanina puede modificar la sefial de
imagen: tipicamente se observa
hiperintensidad en Tl e
hipointensidad relativa en T2 cuando
la concentracibn de melanina es
suficiente. La ecografia puede
mostrar focos hiperecogénicos, pero
estos signos son inespecificos y
deben interpretarse junto con
evolucion temporal, anatomia de la
fosa posterior y hallazgos cutaneos o

sistémicos.*>

El objetivo de esta revision fue
mapear las manifestaciones
prenatales por ecografia y RM fetal
del sindrome de NMC y la MNC,
describir su correlacion con la
expresion dermatolégica neonatal,
organizar los diagndsticos
diferenciales y proponer un algoritmo
practico para la sospecha vy

seguimiento interdisciplinario.
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2. Metodologia

Se elabord una revision de alcance
con pregunta estructurada en
poblacion, concepto y contexto,
abreviado PCC. La poblacion incluyo
fetos, recién nacidos y pacientes
pediatricos con NMC, NMCG, MNC o
sindrome de NMC. El concepto fue la
sospecha o diagndstico prenatal por
ecografia, RM fetal o correlacion
posnatal por neuroimagen. El
contexto incluyé medicina materno-
fetal, radiologia, pediatria,
dermatologia, genética y

neonatologia.l?

Se consideraron articulos originales,
reportes de caso, series de caso,
revisiones sistematicas, revisiones
narrativas y articulos de
actualizacion clinica. Se priorizaron
fuentes con imagenes prenatales o
posnatales, descripciones de

hallazgos radiol6gicos, criterios
dermatolégicos, criterios de riesgo y
recomendaciones de seguimiento.
Se excluyeron comunicaciones sin
datos clinicos interpretables, textos
duplicados y documentos no
revisados por pares cuando no

aportaban hallazgos relevantes.

Las busquedas se estructuraron con
términos en inglés y espafiol
relacionados con neurocutaneous
melanosis, neurocutaneous
melanocytosis, congenital

melanocytic nevus, giant congenital

melanocytic  nevus, congenital
melanocytic nevus  syndrome,
prenatal, fetal, ultrasound,

sonography, magnetic resonance
imaging, posterior fossa cyst,
cerebellum, amygdala y neonatal
dermatology. Ademas, se revisaron
referencias cruzadas de articulos
clave recientes y se incluyeron
fuentes abiertas con imagenes
reutilizables bajo licencia

académica.

La extraccion se organizé en cinco
dominios: tipo de estudio, edad
gestacional o edad posnatal,
hallazgo por ecografia, hallazgo por
RM, manifestacion dermatologica y
mensaje clinico-radiologico. Debido
a la baja frecuencia de reportes
prenatales y la heterogeneidad de
las definiciones, no se realizd
metaanalisis ni evaluacion formal de
certeza de evidencia. La sintesis fue

narrativa y tabular.
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Tabla 2. Estructura PCC y estrategia de sintesis. Fuente: Elaboracion propia

Elemento Definiciébn operativa Justificacién

Poblacion Fetos, recién nacidos y nifios con NMC, | Define el grupo clinico-radiolégico
NMCG, MNC o sindrome de NMC de interés.

Concepto Signos prenatales por ecografia o RM | Centra la revisién en diagndstico
fetal y correlacién con piel y SNC prenatal y correlacién posnatal.

Contexto Medicina fetal, radiologia, dermatologia | Permite una lectura
pediatrica, neonatologia y genética interdisciplinaria y aplicable.

Fuentes PubMed/MEDLINE, PubMed Central, | Util para literatura escasa
revistas de acceso abierto, referencias | dominada por casos.
cruzadas

Sintesis Narrativa, tablas de hallazgos, figuras y | Adecuada para evidencia
algoritmo clinico-radioldgico heterogénea sin metaandlisis.

3. Resultados y discusién

Panorama de la evidencia prenatal

La evidencia prenatal disponible se
concentr6 en reportes aislados. El
articulo con mayor aporte
iconogréfico describié una gestante
evaluada desde las 24 semanas, con
hiperecogenicidad cerebelosa
persistente, crecimiento de un quiste
de fosa posterior, hiperecogenicidad
del complejo amigdaloideo y RM
fetal con acortamiento de sefial en
T1ly T2 en cerebelo y amigdala; la
confirmo

autopsia nevos

melanociticos lumbosacros.4

Un reporte previo presentdo MNC
prenatal como quiste de fosa
posterior, reforzando que el
compromiso leptomeningeo o de
fosa posterior puede ser el primer

signo imagenoldégico antes de que la

piel sea evaluable clinicamente.®> Un

caso mas reciente integro

diagnéstico prenatal fetal con
revision de literatura y subray6 que
los signos por imagen son
infrecuentes, inespecificos y
requieren correlacion posnatal o

anatomopatolégica.®

La escasez de reportes no permite
calcular sensibilidad o especificidad
de la ecografia ni de la RM fetal. El
valor de la evidencia actual reside en
generar una alerta diagndstica: ante
hiperecogenicidad persistente de
cerebelo o amigdala, especialmente
si se combina con quiste de fosa
posterior o hallazgos cutaneos
fetales, el sindrome de NMC debe
incluirse en el diagnostico
diferencial, sin excluir causas mucho

mas frecuentes.
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Tabla 3. Reportes prenatales clave y mensajes practicos. Fuente: Elaboracion propia

Fuente

Hallazgo prenatal

Correlacion

Mensaje

Easty Soares,
2021

Quiste de fosa
posterior descrito
como presentacion

prenatal de MNC.

No dependi6 de
hallazgo cutéaneo
prenatal visible.

El quiste de fosa
posterior puede ser
una pista temprana,
pero es inespecifico.

Shi et al., 2024

Hiperecogenicidad
cerebelosa desde 24

semanas, quiste de
fosa posterior a 28
semanas e

hiperecogenicidad
amigdaloidea a 32
semanas.

Autopsia con nevos
melanociticos

lumbosacros; RM
fetal con
acortamiento T1/T2.

Cuando la
ecogenicidad
persiste y se localiza
en sitios tipicos de
melanosis, la RM
fetal ponderada en
T1 es prioritaria.

Zhao et al., 2026

Reporte prenatal fetal

con revision de | de integracion | todavia son

literatura. genética, insuficientes para
imagenoldgica y | una regla
posnatal. diagnostica.

Reforz6 la necesidad

Los casos publicados

La Figura 1 muestra los patrones ecogréaficos prenatales de mayor interés:

hiperecogenicidad cerebelosa persistente, quiste de fosa posterior y alteraciones

del complejo amigdaloideo. (Ver Figura 1).

Figura 1. Ecografia fetal en sindrome de nevo melanocitico congénito. Se observan alteraciones
hiperecogénicas cerebelosas en diferentes edades gestacionales, quiste de fosa posterior y
alteracién ecogénica del complejo amigdaloideo sefialada por flechas. Fuente: Shi et al.,

Frontiers in Pediatrics, 2024; licencia Creative Commons Attribution 4.0.4

(A)

(B)

(@

(E)
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La Figura 2 resume la correlacién por RM fetal, donde el acortamiento T1y T2

en el cerebelo y complejo amigdaloideo apoya la presencia de depdsitos

melandticos. (Ver Figura 2).

Figura 2. Resonancia magnética fetal a las 30 semanas. Las imagenes muestran acortamiento
de sefial en T1 y T2 en cerebelo y complejo amigdaloideo. Fuente: Shi et al., Frontiers in
Pediatrics, 2024; licencia Creative Commons Attribution 4.0.4

Correlacion dermatoldgica

neonatal

La expresion dermatoldgica del NMC
puede variar desde una macula
pigmentada Unica hasta placas

extensas, hipertricosis, superficie

rugosa, nodulos y decenas de nevos
acompanantes. La evaluacion
posnatal debe documentar tamairio,
localizacion axial o paravertebral,
namero de lesiones satélite,
presencia de nodulos y cambios

clinicos evolutivos.1011
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Los estudios de cohortes y series
han sefialado que el numero de
nevos acompafantes, el tamafno y
determinados fenotipos cutaneos se
asocian con mayor probabilidad de
compromiso del SNC por RM. En
una cohorte japonesa con nifios
menores de un afo, la MNC se
diagnostic6 por RM cerebral en
31,6% de los pacientes con NMC
evaluados, con localizacion mas
frecuente en amigdala y luego
cerebelo, tronco encefdlico vy

hemisferios cerebrales.?

JOURNALM:TAR

En revisiones y estudios
retrospectivos, la RM del SNC ha
mostrado valor para identificar
anomalias que  cambian el
prondstico o el seguimiento, aunque
persisten diferencias entre centros
sobre quién debe ser cribado y
cuando repetir la imagen. El
consenso practico es individualizar la
NMCG,

multiples nevos acompafantes,

decision, priorizando

sintomas neuroldgicos o fenotipos

multiples de riesgo.314.15.16

Figura 3. Correlacién dermatoldgica y resonancia posnatal. A: nevos melanociticos congénitos
multiples con nevo gigante dorsal. B: RM neonatal con melanosis leptomeningea e
intraparenquimatosa hiperintensa en T1, con menor visibilidad en T2 o T2 estrella. Fuente:
Adaptado de Ruff et al., Diagnostics, 2024; licencia Creative Commons Attribution 4.0.16
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Genética y fisiopatologia

El modelo fisiopatologico dominante

es el mosaicismo  somatico
poscigoético. La mutacion activadora
de NRAS en codén 61 es la
alteracion recurrente mas
reconocida en NMC grandes vy
multiples; mutaciones o fusiones que
involucran BRAF son menos
frecuentes y pueden asociarse con

fenotipos multinodulares.17:18.19.20

La plausibilidad prenatal se explica
por el origen de melanocitos en la
cresta neural y su migracion
temprana hacia piel, leptomeninges,
globo ocular, oido interno y otras
estructuras. Si el evento genético
ocurre en una ventana embrionaria
temprana, la carga de células
melanociticas an6malas puede
involucrar simultdneamente piel y
SNC, lo que genera la correlacion

neurocutanea.’.817

La presencia de melanina altera la
RM por

paramagnéticas. En el encéfalo fetal

propiedades

y neonatal, antes de la mielinizacion
avanzada, las lesiones melanoticas
suelen ser mas visibles en imagenes
ponderadas en T1; posteriormente

pueden requerirse planos

adicionales, contraste y
comparacién con secuencias T2 o
susceptibilidad para diferenciar
melanosis leptomeningea,
melanosis intraparenquimatosa,

hemorragia o melanoma.?1:22.23,24.25

Hallazgos por imagen y

diagnéstico diferencial

En ecografia fetal, los hallazgos

descritos son sefiales de alerta y no

criterios diagnosticos:
hiperecogenicidad cerebelosa,
hiperecogenicidad en region

amigdaloidea, quiste de fosa
posterior y, en teoria, masas o
placas cutaneas si son voluminosas.
La principal amenaza interpretativa
es sobrellamar MNC ante hallazgos
gue son mucho mas frecuentes en
hemorragia, infeccion, tumores o
malformaciones  de la  fosa

posterior.4526

La RM fetal aporta especificidad

relativa cuando demuestra
acortamiento T1 y T2 en
localizaciones anatémicas tipicas,
especialmente  cerebelo, tronco
encefalico, amigdala o]
leptomeninges basales. Aun asi, la
RM fetal puede estar limitada por

movimiento, edad  gestacional,
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resolucién espacial y ausencia de

criterios validados.4232425

En la etapa posnatal, la RM cerebral
y medular temprana permite mapear
melanosis focal, melanosis difusa
leptomeningea, quistes aracnoideos,

hidrocefalia y masas sospechosas.

\ A\

JQLJ‘{?if‘tle‘:j\ifvgiS:'=’«${

La distincion entre melanosis
intraparenquimatosa focal y

compromiso leptomeningeo difuso
importa porque las complicaciones,
la necesidad de neurocirugia y el

riesgo de eventos neuroldgicos
difieren.14,15,16,27,28,2930

Tabla 4. Diagnéstico diferencial por hallazgo prenatal o neonatal. Fuente: Elaboracion propia

Hallazgo

Diagndstico
diferencial

Claves de
discriminacion

Siguiente paso

Hiperecogenicidad
cerebelosa
persistente

Hemorragia fetal,
calcificaciones,
tumor, infeccioén,
artefacto por plano
de insonacion,
melanosis

Evolucion temporal,
ausencia de
degradacion tipica
de sangre,
localizacion bilateral
o simétrica, RM
T1/T2.

Solicitar RM fetal y
seguimiento
ecografico dirigido.

Quiste de fosa
posterior

Dandy-Walker, bolsa
de Blake
persistente, quiste
aracnoideo,
megacisterna
magna, alteracion
secundaria a
melanosis
leptomeningea

Medir vermis,
tentorio,
comunicacién con
cuarto ventriculo y
evolucion del LCR.

RM fetal de fosa
posterior y
consejeria materno-
fetal.

Hipersefial T1 fetal o
neonatal

Melanina, sangre
subaguda, grasa,
proteina alta,
mineralizacion

Correlacionar con
T2, susceptibilidad,
localizacion tipica y
piel.

Interpretacion por
neurorradiologia
fetal/pediatrica.

pigmentarios

neuroldgicos.

variable
Nevo gigante o NMC aislado, Tamafo proyectado | RM cerebral y
multiples nevos al sindrome de NMC, adulto, nimero de medular temprana si
nacer hamartomas, nevos, eje posterior, | alto riesgo.
mosaicismos sintomas

Discusioén

Esta revisibn muestra que el
diagnéstico prenatal del sindrome de
NMC es posible solo en
circunstancias excepcionalesy, en la
mayoria de los escenarios, debe

formularse como sospecha. La

ecografia fetal puede ser el primer
estudio en sugerir anomalias, pero
su especificidad es baja. La RM fetal
mejora la caracterizacion tisular al
identificar acortamiento de sefial
compatible con melanina, sobre todo
en T1, y puede orientar la consejeria

familiar cuando los hallazgos son
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persistentes y topograficamente

concordantes.4>6

El hallazgo cutaneo sigue siendo
esencial. El diagnéstico fetal sin
correlacion dermatoldgica puede ser
incompleto, porque la piel es el
organo mas accesible y define
fenotipos de riesgo. Al nacimiento
deben documentarse las lesiones
con fotografia clinica, medicion,
clasificacion por TPA y conteo de
nevos acompafantes. Esta
evaluacion permite decidir si la RM
del SNC es urgente, electiva 0 no

prioritaria,10.1131.32.33

La literatura reciente no apoya una
conducta Unica para todos los NMC.
En pacientes con NMC pequefios y
pocos nevos acompafantes, el
beneficio de RM de cribado puede
ser bajo; en cambio, NMCG,
multiples nevos acompafantes,
fenotipo de multiples NMC medianos
0 sintomas neuroldgicos justifican
RM cerebral y medular temprana.
Cuando la RM inicial es positiva, la
repeticion seriada no tiene consenso
y suele reservarse para cambios
hidrocefalia,

clinicos, sospecha

tumoral 0 planificacion

Desde el punto de vista radioldgico,
el mensaje mas importante es
anatbmico y  temporal. Las
localizaciones repetidamente
descritas son amigdala, l6bulos
temporales anteriores, cerebelo,
tronco encefalico y leptomeninges
basales; en el neonato, la ventana
previa a la mielinizacion facilita la
deteccion en T1. En consecuencia,
la RM temprana debe incluir planos
T1 adecuados, T2, susceptibilidad o
T2 estrella cuando esté disponible, y
evaluacion de columna si el fenotipo
cutaneo 0 la clinica lo

justifican,1516.23.25.30

El prondstico depende de la
presencia, distribucion y
comportamiento de las lesiones del
SNC. La

intraparenquimatosa puede

melanosis focal

permanecer asintomatica, mientras
gue la melanosis leptomeningea
difusa se asocia con hidrocefalia,
convulsiones, hipertension
intracraneal, melanoma primario del
SNC y necesidad de neurocirugia. El
manejo debe ser individualizado y
coordinado por dermatologia,
neurologia, radiologia, neurocirugia,
cirugia plastica, genética y apoyo

pSiCOSOCiaI _37,38,39,40,41,42,43
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Tabla 5. Estratificacion practica de riesgo y uso de resonancia posnatal. Fuente: Elaboracion

propia

Escenario clinico

Riesgo relativo

Imagen sugerida

Seguimiento

NMC pequeiio
aislado, sin sintomas
neurolégicos

Bajo

Seguimiento
dermatolégico; RM no
obligatoria salvo
cambios clinicos o
dudas diagnosticas.

Educar sobre
cambios de color,
nédulos, sangrado,
dolor o sintomas
neurolégicos.

NMC grande o
gigante, eje
posterior, multiples
nevos acompafantes

Moderado-alto

RM cerebral
temprana; considerar
RM medular segun
fenotipo o sintomas.

Control
interdisciplinario;
fotografia seriada y
revision neurolégica.

Méas de 20 nevos Alto RM cerebral y Vigilar epilepsia,

acompafantes o medular temprana, desarrollo,

fenotipo de mdltiples idealmente en hidrocefalia,

NMC medianos primeros meses. hipertension
intracraneal.

RM positiva para Muy alto Neurorradiologia, Repetir imagen ante

melanosis
leptomeningea
difusa, hidrocefalia o
masa

neurologia y
neurocirugia;
seguimiento
individualizado.

sintomas,
crecimiento,
hidrocefalia o
sospecha tumoral.

Flujogramas propuestos

La Figura 4 resume el proceso metodologico usado para organizar la revision de

alcance. (Ver Figura 4).

Figura 4. Flujograma metodologico de la revision de alcance con enfoque PCC. Fuente:
Elaboracion propia.

Flujograma metodolégico de la revision de alcance

Pregunta PCC: feto, recién nacido o nifio

con nevo melanocitico congénito y

h[Blﬁlsqueda: literatura indexada, referencias

compromiso neurolégico J

Lcruzadas y fuentes ablertas con imagenes

3

Seleccién: prioridad a diagnostico
prenatal, ecografia fetal, resonancia fetal
y correlacién dermatolégica

1

Extraccion: hallazgos por imagen, edad

3

Sintesis: mapa de signos, diagndsticos
diferenciales y brechas de evidencia

]

[ gestacional, piel neonatal, neuroimagen
[ posnatal y desenlaces

Producto: tablas, figuras, algeritmo

‘[ clinico-radiclogico y recomendaciones
[ para investigacion

PCC: poblacion, concepto y contexto. El flujograma resume el método de mapeo; para una version estrictamente
PRISMA-ScR deben afiadirse los conteos de registros identificados, excluides e incluidos.
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La Figura 5 propone un algoritmo clinico-radiolégico para escenarios de

sospecha prenatal o alto riesgo neonatal. (Ver Figura 5).

Figura 5. Algoritmo clinico-radiol6gico propuesto ante sospecha prenatal de sindrome de nevo

melanocitico congénito o melanosis neurocutanea. Fuente: Elaboracion propia.

Algoritmo clinico-radiolégico propuesto ante sospecha prenatal

Ecografia fetal: quiste de fosa posterior,

hiperecogenicidad cerebelosa/amigdaloidea o

masa/placa cutanea sospechosa

X

Revisar diferenciales: hemorragia, malformacién de

fosa posterior, tumeor, infeccién congénita

¥

Resonancia fetal: priorizar secuencias ponderadas en
T1y T2; buscar acortamiento T1/T2 por melanina

A

Consejeria interdisciplinaria: medicina fetal, radiologia,
genética, dermatologia pediatrica y neonatologia

/\

Al nacimiento: examen cutaneo completo,
documentacion fotografica, clasificacion por tamafio

proyectado y nevos acompafiantes

Si hay alto riesgo: resonancia cerebral y medular
temprana, idealmente antes de que la mielinizacion

oculte melanosis

\

——

psicosaocial

‘ Seguimiento individualizado por dermatolegia, neurologia, radiologia, cirugia plastica y apoyo ]

Brechas de conocimiento

Tabla 6. Brechas de conocimiento y preguntas futuras.

Fuente: Elaboracién propia

MNC?

Brecha Pregunta investigable Disefio sugerido
Criterios prenatales ¢, Qué combinacion de Registro multicéntrico de fetos
inexistentes ecografia y RM fetal predice | con quiste de fosa posterior e

hiperecogenicidad
cerebelosa/amigdaloidea.

Baja frecuencia de casos
con imagen fetal

¢ Cudl es la sensibilidad de
T1 fetal para melanina?

Revision colaborativa con
repositorio de imagenes y
revision central por
neurorradidlogos.

Seguimiento heterogéneo

¢,Cuéando repetir RM si la
imagen neonatal es
positiva?

Cohorte prospectiva con
criterios clinicos,
imagenologicos y
neurodesarrollo.

Correlacién genotipo-
fenotipo incompleta

¢, Qué variantes predicen
compromiso del SNC?

Secuenciacion de tejido
cutaneo y, si esté indicado,
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tejido del SNC o liquido
cefalorraquideo.

Impacto psicosocial poco

¢ Como influye el
medido diagnostico prenatal en
decisiones familiares? familiar.

Estudios cualitativos y
medicién de calidad de vida

Consideraciones éticas

Esta revisibn utilizé literatura
publicada y figuras de articulos de
licencia

acceso abierto con

académica; no incluyé datos
primarios de pacientes Ni
intervencion sobre seres humanos.
Las imagenes clinicas e
imagenologicas reproducidas en las
figuras mantienen la atribucion de
fuente y licencia declarada por las

publicaciones originales.*16

Si este manuscrito se complementa
con casos propios, fotografias
clinicas, ecografias, RM fetales o
posnatales de pacientes locales,
debera afadirse aprobacion
institucional cuando corresponda,
consentimiento informado especifico
para publicacion de imagenes vy

medidas de anonimizacion.
Limitaciones

La principal limitacion fue la baja
disponibilidad de casos prenatales
publicados, lo que impidi6 estimar
rendimiento  diagnoéstico de la

ecografia o la RM fetal. La mayoria

de datos procediéo de reportes de
caso, series pequefias y estudios
retrospectivos, con definiciones
variables de MNC, sindrome de

NMC y fenotipos de riesgo.

Otra limitacion fue la tension entre
literatura histérica y actual. Algunos
articulos previos a 2008 se
mantuvieron porque establecieron
definiciones, patrones de imagen o
bases fisiopatolégicas aun citadas
en trabajos recientes; sin embargo,
las recomendaciones clinicas se
apoyaron  preferentemente  en

literatura de los ultimos afnos.

Para contextualizar el NMCG desde
cirugia, dermatologia e
histopatologia se  conservaron
revisiones y descripciones clinicas
ampliamente citadas, ademas de
una referencia metodolégica sobre
cuando elegir una revision de
alcance frente a wuna revision
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4. Conclusiones

El sindrome de NMC y la MNC son
entidades raras cuya sospecha
prenatal es excepcional, pero
relevante cuando la ecografia fetal
muestra hiperecogenicidad
cerebelosa o] amigdaloidea
persistente, quiste de fosa posterior
0 lesiones cutaneas fetales

sugestivas.

La RM fetal, especialmente las
secuencias ponderadas en T1,
puede aumentar la sospecha
diagnostica al identificar
acortamiento de sefial compatible
con melanina en localizaciones
tipicas; no obstante, la ausencia de
criterios validados exige

interpretacion cautelosa.

El examen dermatoldgico neonatal y
la RM cerebral o medular temprana
en pacientes de alto riesgo son la
base de la confirmacion vy
estratificacion. La atencion debe ser
interdisciplinaria y orientada a
neurodesarrollo, hidrocefalia,
convulsiones, sospecha tumoral,
seguimiento cutaneo 'y apoyo

familiar.

La prioridad de investigacion futura
es construir registros multicéntricos
con imagenes prenatales,
dermatologia neonatal, genética y
desenlaces  neurolégicos  para
transformar signos aislados en

criterios diagndsticos reproducibles.
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Anexo 1. Estrategia de busqueda

sugerida para réplica

("neurocutaneous melanosis® OR
"neurocutaneous melanocytosis" OR
"congenital melanocytic  nevus
syndrome” OR "giant congenital
melanocytic nevus" OR "congenital
melanocytic nevus") AND (prenatal
OR fetal OR antenatal OR ultrasound
OR sonography OR "magnetic
resonance imaging” OR MRI OR
"posterior fossa cyst" OR cerebellum

OR amygdala).

Nota para los autores: antes del
envio formal, se recomienda ejecutar
la estrategia final en Dbases
bibliogréficas seleccionadas,
registrar fecha exacta, conteos de
registros y motivos de exclusion si la
revista exige una adherencia estricta

a PRISMA-ScR.
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