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Resumen

La alteracion de la piel forma parte de diferentes sindro-
mes genéticos y de enfermedades con afectacion multior-
ganica. Muchas de estas entidades cursan con alteracion
del neurodesarrollo y la piel constituye una importante
pista para el diagndstico de estas entidades nosologicas.
El reconocimiento en el recién nacido de los trastornos cu-
taneos asociados a alteraciones del SNC permite: @) iden-
tificar precozmente una poblacion de recién nacidos con
riesgo biologico de epilepsia y de trastorno motor y/o cog-
nitivo; b) incluir a estos recién nacidos en programas de
seguimiento, formular planes de tratamiento y/o interven-
ciones terapéuticas, y ¢) en muchas entidades predecir la
historia natural del trastorno y aportar consejo genético a
la familia. Esta revision examina los signos cutaneos que
pueden aportar importantes pistas en el recién nacido
para el reconocimiento de entidades con riesgo de tras-
torno del desarrollo neuroevolutivo en el neonato.
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THE SKIN AS AN EXPRESSION OF NEUROLOGICAL
ALTERATIONS IN THE NEONATE

The skin is involved in many different genetic syn-
dromes and diseases with multiple organ involvement.
Neurodevelopmental disorders appear in many of these
entities and knowledge of these cutaneus alterations may
provide clues to their diagnosis. Recognizing these skin
disorders in the newborn allows early identification of
neonates with a biological risk of epilepsy and motor
and/or cognitive disorders and enables them to be fol-
lowed up. This helps to plan the management of these pa-
tients and, in many entities, to predict their natural histo-
ry and provide genetic counseling to the family. This
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review examines the cutaneus signs that may provide im-
portant clues in the neonate that help to identify entities
that carry a risk of neurodevelopmental disorders in the
neonate.
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INTRODUCCION

La piel constituye la barrera entre el medio interno y el
medio externo. Durante el desarrollo del feto, la piel
cambia el color, la consistencia, la funcion de barrera, las
estructuras pilosebaceas y la cantidad de grasa subcuta-
nea. Es por ello que el examen de la piel es una parte
esencial en la estimacion de la edad gestacionall. La ins-
peccion de la piel, ademas de permitir establecer el diag-
nostico de trastornos de la piel como 6rgano aislado e
informar de la homeostasia corporal, puede detectar le-
siones cutdneas que sefalan la posibilidad de alteracio-
nes del desarrollo del SNC y en muchas ocasiones ayu-
da a establecer el diagnostico de entidades nosologicas
especificas, principalmente sindromes genéticos. La epi-
dermis y el cerebro derivan de la misma capa germinal,
el ectodermo primordial, el cual se diferenciard en ecto-
dermo de superficie y neuroectodermo (fig. 1). El ecto-
dermo de superficie dara lugar a la epidermis y los apén-
dices cutaneos (pelo y unas) y al esmalte de los dientes,
mientras que del neuroectodermo se origina el SNC y sus
apéndices, como la vesicula Optica, la neurohipofisis, la
glandula pineal, asi como la cresta neural. Esta Gltima
provoca células migratorias, progenitores multipotencia-
les, que contribuyen a la formacion de diversos tipos de
células, tejidos y elementos durante la embriogénesis?.
Este origen comun del SNC y otros derivados ectodér-
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Figura 1. Principales estructuras derivadas del ectodermo.

micos explica el porqué determinadas alteraciones cuta-
neas constituyen importantes indicios para el diagnostico
de entidades con riesgo neuroevolutivo.

Este particular enfoque no ha sido suficientemente tra-
tado en la literatura médica neonatal, a pesar de que el
conocimiento de estas alteraciones cutineas ayuda a
identificar ripidamente una poblacion de recién nacidos
con riesgo biologico de epilepsia y de trastorno motor
y/o cognitivo. Esta identificacion permite incluir a estos
neonatos en programas de seguimiento de alto riesgo y
formular planes de tratamiento y/o intervenciones tera-
péuticas. En algunos casos el diagnostico posibilita el
consejo genético a la familia. En este periodo de la vida
se debe tener en cuenta que algunas alteraciones cuti-
neas de enfermedades congénitas pueden no estar pre-
sentes inmediatamente al nacer, pero se harin manifies-
tas durante las primeras semanas y meses de vida.
Ademas, la expresion cutinea en algunas enfermedades
varia con la edad, por lo que la sintomatologia difiere
de la observada en ninos y adultos. Finalmente, la altera-
cion del SNC puede expresarse en el periodo neonatal o
bien posteriormente, durante la infancia o la ninez.

El objetivo de este articulo es facilitar el reconocimien-
to en el recién nacido de signos cutineos que constituyen
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importantes pistas para el diagnostico de entidades con
riesgo de trastorno del neurodesarrollo.

DISTRIBUCION DE LAS LESIONES CUTANEAS

Ademas de las caracteristicas de la alteracion cutdnea,
la distribucion de esta puede aportar una importante in-
formacion adicional necesaria para establecer la sospecha
diagnostica.

Distribucion indicativa de mosaicismo cutaneo

Ciertas distribuciones senalan la existencia de un mo-
saicismo cutdneo (fig. 2). Estos cursan con un fenotipo
heterogéneo que asocia con frecuencia anomalias extra-
cutdneas, entre estas las neurologicas. Los mosaicismos
cutineos tienen generalmente presentacion esporadica y
pueden ser debidos a mosaicismos epigenéticos (inacti-
vacion X) y a mosaicismos gendmicos que resultan de
una mutacion autosoémica letal que sobrevive por mosai-
cismo3. Segiin Happle las alteraciones de la piel en los
mosaicismos cutineos se manifiestan siguiendo cinco pa-
trones de distribucion? (fig. 2).

Las lineas de Blaschko resultan de la proliferacion
transversal desde la linea primitiva de células precurso-
ras de la epidermis y su migracion durante la embriogé-
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