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RESUMEN

Algunas genodermatosis y defectos congénitos cutdaneos son muy similares, por lo que se
precisa de técnicas no invasivas como la dermatoscopia, que orienten su diagndstico y
permita diferenciarlas. El objetivo del estudio fuecaracterizar clinica vy
dermatoscdpicamente las maculas en las genodermatosis y defectos congénitos cutaneos
mas frecuentesque permita diferenciarlas. Se realizd un estudio cuali-cuantitativo,
descriptivo, transversal y prospectivo, en Las Tunas del 2025 al 2026. La muestra estuvo
constituida por 155 pacientes, seleccionados por muestreo aleatorio simple. El
dermatoscopio utilizado fue de luz polarizada. Las variables a estudiar fueron: diagndstico

definitivo; tipo de maculas; hallazgos dermatoscdpicos; concordancia dermatoscopia-
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histopatologia. Se realizé el calculo de porcentaje, indice de positividad respecto al

diagnodstico dermatoscépico e histopatoldgico, para determinar el grado de acuerdo entre
ambas técnicas se determind indice kappa de Cohen y se describieron los hallazgos
clinicos y dermatoscdpicos. La observacion de la distribucién de hallazgos
dermatoscopicos en maculas hiperpigmentadas revelé predominio de la red pigmentaria
tipica con homogeneidad; en las lesiones hipopigmentadas las afecciones fueron
asimétricas con bordes irregulares y en las maculas vasculares se observé tendencia a la
asimetria con estructuras vasculares en forma de laguna, vasos globulares, lineales y
arboriformes. Se determind alto indice de positividad con elevada concordancia entre
dermatoscopia e histopatologia. La caracterizaciéon clinica y dermatoscopica de las
maculas en pacientes con genodermatosis y defectos congénitos cutdneos permitio
establecer patrones diagndsticos Utiles para la practica dermatoldgica, especialmente en
contextos pedidtricos y genéticos.

Palabras claves: Genodermatosis; Dermatoscopia; Defectos congénitos cutaneos; Nevos.

RESUMEN

Introduccidn: algunas genodermatosis y defectos congénitos cutdneos son muy similares,
por lo que se precisa de técnicas no invasivas como la dermatoscopia, que orienten su
diagnéstico y permita diferenciarlas.

Objetivo: caracterizar clinica y dermatoscépicamente las maculas en las genodermatosis y
defectos congénitos cutaneos mas frecuentes que permita diferenciarlas.

Métodos: se realizé un estudio cuali-cuantitativo, descriptivo, transversal y prospectivo,
en Las Tunas del 2025 al 2026. La muestra estuvo constituida por 155 pacientes,
seleccionados por muestreo aleatorio simple. El dermatoscopio utilizado fue de luz
polarizada. Las variables a estudiar fueron: diagndstico definitivo; tipo de maculas;
hallazgos dermatoscépicos; concordancia dermatoscopia-histopatologia. Se realizé el

calculo de porcentaje, indice de positividad respecto al diagndstico dermatoscdpico e
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histopatoldgico, para determinar el grado de acuerdo entre ambas técnicas se determind

indice kappa de Cohen y se describieron los hallazgos clinicos y dermatoscépicos.
Resultados: la observacion de la distribucién de hallazgos dermatoscépicos en mdaculas
hiperpigmentadas reveld predominio de la red pigmentaria tipica con homogeneidad; en
las lesiones hipopigmentadas las afecciones fueron asimétricas con bordes irregulares y en
las maculas vasculares se observd tendencia a la asimetria con estructuras vasculares en
forma de laguna, vasos globulares, lineales y arboriformes. Se determiné alto indice de
positividad con elevada concordancia entre dermatoscopia e histopatologia.
Conclusiones: la caracterizacion clinica y dermatoscépica de las maculas en pacientes con
genodermatosis y defectos congénitos cutdaneos permitid establecer patrones
diagndsticos Utiles para la practica dermatoldgica, especialmente en contextos pedidtricos
y genéticos.

Palabras claves: Genodermatosis; Dermatoscopia; Defectos congénitos cutaneos; Nevos.

ABSTRACT

Introduction: some genodermatoses and congenital skin defects are very similar,
necessitating non-invasive techniques such as dermoscopy to guide diagnosis and allow
differentiation.

Objective: to clinically and dermoscopically characterize macules in the most frequent
genodermatoses and congenital skin defects to enable differentiation.

Methods: a quali-quantitative, descriptive, cross-sectional, prospective study was
conducted in Las Tunas from 2025 to 2026. The sample consisted of 155 patients selected
by simple random sampling. A polarized light dermatoscope was used. Variables studied
included: definitive diagnosis; type of macules; dermoscopic findings; dermoscopy-
histopathology concordance. Percentage calculations and positivity index regarding

dermoscopic and histopathological diagnosis were performed. To determine the degree of
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agreement between both techniques, Cohen's kappa index was calculated, and clinical

and dermoscopic findings were described.

Results: observation of the distribution of dermoscopic findings in hyperpigmented
macules revealed a predominance of the typical pigment network with homogeneity; in
hypopigmented lesions, the conditions were asymmetric with irregular borders; and in
vascular macules, a tendency toward asymmetry was observed with lacunar vascular
structures, globular, linear, and arborizing vessels. A high positivity index with high
concordance between dermoscopy and histopathology was determined.

Conclusions: the clinical and dermoscopic characterization of macules in patients with
genodermatoses and congenital skin defects allowed the establishment of diagnostic
patterns useful for dermatological practice, especially in pediatric and genetic contexts.

Keywords: Genodermatoses; Dermoscopy; Congenital skin defects; Nevi.

RESUMO

Introdugao: algumas genodermatoses e defeitos congénitos cutaneos s3ao muito
semelhantes, sendo necessarias técnicas nao invasivas como a dermatoscopia para
orientar o diagndstico e permitir a diferenciacdo.

Objetivo: caracterizar clinica e dermatoscopicamente as maculas nas genodermatoses e
defeitos congénitos cutdneos mais frequentes, permitindo sua diferenciacao.

Métodos: realizou-se um estudo quali-quantitativo, descritivo, transversal e prospectivo,
em Las Tunas de 2025 a 2026. A amostra foi constituida por 155 pacientes, selecionados
por amostragem aleatdria simples. O dermatoscépio utilizado foi de luz polarizada. As
varidveis estudadas foram: diagndstico definitivo; tipo de maculas; achados
dermatoscopicos; concordancia dermatoscopia-histopatologia. Realizou-se o célculo de
porcentagem, indice de positividade em relacdo ao diagnéstico dermatoscdpico e

histopatoldgico; para determinar o grau de concordancia entre ambas as técnicas,
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determinou-se o indice kappa de Cohen e descreveram-se os achados clinicos e

dermatoscopicos.

Resultados: a observacdao da distribuicdo dos achados dermatoscédpicos em maculas
hiperpigmentadas revelou predominio da rede pigmentar tipica com homogeneidade; nas
lesdes hipopigmentadas, as afec¢des foram assimétricas com bordas irregulares; e nas
maculas vasculares observou-se tendéncia a assimetria com estruturas vasculares em
forma de lagoa, vasos globulares, lineares e arboriformes. Determinou-se alto indice de
positividade com elevada concordancia entre dermatoscopia e histopatologia.
ConclusGes: a caracterizacdo clinica e dermatoscdpica das maculas em pacientes com
genodermatoses e defeitos congénitos cutdneos permitiu estabelecer padrdes
diagndsticos Uteis para a pratica dermatoldgica, especialmente em contextos pediatricos e
genéticos.

Palavras-chave: Genodermatoses; Dermatoscopia; Defeitos congénitos cutdneos; Nevos.

Recibido: 23/03/2026
Aprobado: 11/05/2026

Introduccion

Las genodermatosis constituyen un conjunto diverso de enfermedades de origen genético
cuya manifestacién principal se expresa en la piel, independientemente de factores
ambientales. Aunque algunas se relacionan con alteraciones cromosdémicas o
mitocondriales, la mayoria se debe a mutaciones en uno o varios genes, siguiendo
patrones mendelianos de herencia. Por su parte, los defectos congénitos cutdneos

corresponden a anomalias estructurales originadas durante la morfogénesis prenatal, que
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pueden ser evidentes al nacimiento o manifestarse posteriormente mediante disfunciones

del 6rgano afectado. @

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) ha sefialado desde 1963 la necesidad de
implementar estrategias de prevencién y control de enfermedades genéticas @) En Cuba,
los estudios sobre genodermatosis son escasos y no figuran en los registros oficiales. En la
provincia de Las Tunas, se identificd que el 22,22 % de las enfermedades genéticas
presentan un patrén de mosaicismo cutdneo como fenotipo clinico que dificultaba su
diagnéstico. ®)|as gue cursan con maculas mas prevalentes son: neurofibromatpsis tipo 1
(NF1) con 13.6:100,000 habitantes, mastocitosiscon 2.4:100,000 habitantes, albinismo
oculocutdneo (AOC), incontinencia pigmentiambos con 1.9:100,000 habitantes, sindrome
de LEOPARD con 0.9:100,000 habitantes. @) Algunas son muy similares, por lo que se
precisa de técnicas no invasivas como la dermatoscopia, que orienten su diagndstico y
permita diferenciarlas.

La investigacion de Veldzquez et al, @) validaron una metodologia que protocoliza el
diagnéstico, tratamiento y prevencion, con algoritmo de seguimiento de las
genodermatosis mas frecuentes; cuyo fundamento teérico y practico se validé mediante
la variante Delphi del método de expertos destacando la utilidad de la dermatoscopia,
como herramienta no invasiva utilizada para la observacion in vivo de las lesiones
cutaneas que posibilita el reconocimiento de estructuras no visibles al ojo humano,®
para diferenciar lesiones dermatoldgicas en las genodermatosis y defectos congénitos
cutaneos.

El objetivo de esta investigacion fue caracterizar clinica y dermatoscépicamente las
maculas en las genodermatosis y defectos congénitos cutdneos mas frecuentes que

permita diferenciarlas.

Métodos
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Tipo de estudio, universo y muestra

Se diseid un estudio mixto, con enfoque cualitativo y cuantitativo, de caracter descriptivo,
transversal y prospectivo, realizado en la consulta multidisciplinaria de genodermatosis
del Departamento Provincial de Genética Médica (DPGM)de Las Tunas entre 2025 y 2026.
El universo estuvo conformado por 256 pacientes con diagndstico de genodermatosis o
defectos congénitos cutaneos, de los cuales se selecciond una muestra de 155 mediante
muestreo aleatorio simple, con un nivel de confianza del 95% y margen de error del 5%.
Criterios de inclusidén: que los pacientes estudiados residieran en la provincia Las Tunas,
que presentaran maculas como parte de las manifestaciones dermatoldgicas de
genodermatosis o algun defecto congénito, que se les realice la dermatoscopia y el
consentimiento informado previo del tutor.

Criterio de exclusién: abandono del seguimiento en consulta.

A todos los pacientes se les realizé6 anamnesis, examen dermatolégico y dermatoscopia.
Se procedié primero a examinar con dermatoscopica la piel sana cercana a la zona
anatémica de la lesidn para reconocer las caracteristicas normales de la piel segin edad,
fototipo cutdneo y zona anatdmica. Ante la presencia de hallazgos compatibles con
lesiones premalignas o malignas se procedidé a realizar estudio histopatolégico para
relacionarlo con la dermatoscopia.

El dermatoscopio utilizado fue del tipo luz polarizada, modelo Dermlite DL100, disenado
para el examen de lesiones cutaneas mediante aumento e iluminacién polarizada cruzada,
qgue incluye: 8 LED blancos, lente 10x, polarizacién cruzada, con separador extraible.

Las variables a estudiar fueron: Diagndstico definitivo como genodermatosis: AOC, ataxia
telangiectasias, esclerosis tuberosa, hipermelanosis lineal arremolinada (HLA),
hipomelanosis de Ito, incontinencia pigmenti, mastocitosis, NF1, piebaldismo, sindrome
de Legius, sindrome de LEOPARD, sindrome de Noonan, sindrome de Waardenburg (SW);
o defectos congénitos cutaneos: hemangiomas cavernoso y plano, mancha mongdlica,

nevo anémico, nevo de Becker, nevo de Ota, nevolentiginoso moteado (NLM),
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nevolentiginoso simple (NLS), nevomelanocitico congénito (NMC), nevo gigante (NG),

vitiligo segmentario; tipo de maculas; hallazgos dermatoscdpicos; concordancia
dermatoscopia-histopatologia.

Entre los métodos bioestadisticos cuantitativos se utilizé el cdlculo de porcentaje como
medida de frecuencia; el indice de positividad (IP) respecto al diagndstico dermatoscdpico
e histopatoldgico, considerandose efectivos cuando el IP>285%; y para determinar el grado
de acuerdo entre ambas técnicas se determind indice kappa de Cohen (KC) el cual fue
interpretado de la siguiente forma: débil concordancia <0,20; aceptable concordancia:
0,20-0,40; moderada concordancia: 0,40-0,60; considerable concordancia: 0,60-0,80;
muy buena concordancia: >0,80. Se considerd la hipdtesis HO: no existe concordancia y
HA: existe concordancia.

Cualitativamente se describieron los hallazgos clinicos dermatoscépicos que permitieron
diferenciar las genodermatosis y los defectos congénitos cutaneos mas frecuentes.

El diagndstico diferencial de las mdculas pigmentarias y vasculares se resumié en una
tabla que sobrepasa las medidas estandarizadas en las normas de la revista Multimed, por
lo que se decidié utilizar la Al (Inteligencia artificial) para convertirlo en texto plano
descriptivo. Se empled, especificamente, el chat.deepseek.com. Los datos de la tabla
fueron recopilados por los autores por lo que el instrumento de Al solo se usé en la
conversidn de un formato a otro.

Consideraciones éticas: El protocolo fue aprobado por el Comité de Etica y el Consejo
Cientifico del Hospital Pediatrico Provincial Docente Martires de Las Tunas, siguiendo la

Declaracién de Helsinki. ®

Resultados

La observacion de la distribucion de hallazgos dermatoscépicos en maculas

hiperpigmentadas (grafico 1) reveld que predominé la red pigmentaria tipica con
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homogeneidad y bordes irregulares, aunque no fue homogénea en el nevo de Becker, el

NLM ni el NG. En las genodermatosis resultd particularmente notable la presencia de
areas hipopigmentadas sin red pigmentaria en el 16,67 % de los pacientes con
incontinencia pigmenti, mientras que el 83,33 % mostré maculas hiperpigmentadas café
con leche. En los defectos congénitos se observé que el patrén en paralelo se mostré en
NMC (20%) que fueron de localizacidon palmoplantar. Se detectaron glébulos negros en el

nevo de Becker, el NLM, NLS (14,29 %), NMCy el NG (22 %).
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Sindrome de Noonan

Sindrome de LEOPARD
Sindrome de Legius

[ ] 0 mNF1
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Grafico 1. Distribucion de hallazgos dermatoscdpicos en maculas hiperpigmentadas.

Respecto a la distribucién de hallazgos dermatoscdpicos en maculas hipopigmentadas
(grafico 2) las afecciones fueron asimétricas con bordes irregulares y se identificé acromia
en el AOC, el piebaldismo, la poliosis en el SW vy vitiligo segmentario y solo las maculas de

didimosis en el SW presentaron policromia con red pigmentaria (45,45 %).
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Diagnésticos
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Grafico 2. Distribucion de hallazgos dermatoscépicos en maculas hipopigmentadas.

En las maculas vasculares (grafico 3) se encontré tendencia a la asimetria con estructuras
vasculares en forma de laguna en el hemangioma cavernoso y el 14,3 % de los

hemangiomas planos, se identificaron vasos globulares, lineales y arboriformes.

Diagndstico Leyenda
Hemangioma plano

Hemangioma cavernosos
14,30%

11Lvnn

m Ataxia-telangiectasia

Hallazgos dermatoscépicos

Grafico 3. Distribucion de hallazgos dermatoscdpicos en maculas vasculares.
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El 34,84 % de los pacientes necesitaron estudio histopatoldgico (tabla 1) que
correspondieron fundamentalmente con la mastocitosis (8,39 %) el NMC (6,46 %), y se
encontré 1P=90,74 con elevada concordancia entre dermatoscopia e histopatologia
(KC=0,89) que respalda la fiabilidad de esta técnica no invasiva, especialmente en

contextos pediatricos y genéticos donde la biopsia puede resultar limitada o riesgosa.

Tabla 1. Concordancia dermatoscopia-histopatologia para el diagnéstico.

Dermatoscopia histopatologia
Diagnésticos IP
No. % No. %
Ataxia-telangiectasia 1 0,65 1 0,65 100
Esclerosis tuberosa 3 1,94 3 1,94 100
HLA 3 1,94 3 1,94 100
Hipomelanosis de Ito 4 2,58 5 3,23 80
Incontinencia pigmenti 3 1,94 5 3,23 60
Mastocitosis 13 8,39 15 9,69 86,67
Piebaldismo 4 2,58 3 1,94 75
Nevo anémico 2 1,29 2 1,29 100
Nevo de Becker 3 1,94 3 1,94 100
NLM 2 1,29 2 1,29 100
NMC 10 6,46 10 6,46 100
Vitiligo segmentario 1 0,65 2 1,29 50
Total 49 31,61 54 34,84 90,74
KC=0,89

Caracteristicas clinico-dermatoscopicas de las maculas pigmentadas

NF1 (Neurofibromatosis tipo 1): maculas color café con leche, bordes lisos o irregulares,
sin alteraciones del vello, que aparecen desde el nacimiento. Se presentan mas de 6,
acompafiadas de efélides axilares o inguinales, dos o mas neurofibromas, neurofibromas

plexiformes, nddulos de Lisch, glioma del nervio 6ptico y lesiones dseas tipicas.
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Dermatoscépicamente se observa un patrén simétrico de bordes irregulares, color café

con leche homogéneo, con red tipica pigmentaria.

Sindrome de Legius: Maculas color café con leche de bordes irregulares que aparecen
desde el nacimiento, en nimero mayor de 6, acompafiadas de efélides axilares o
inguinales. Dermatoscépicamente, se observa un patrén simétrico de bordes irregulares,
color café con leche homogéneo, con red tipica pigmentaria.

Sindrome de Noonan: miaculas y lentigos de color café con leche, simétricos, bordes
irregulares, que acompafian un cuadro con facies caracteristica triangular, defectos
cardiacos y deformidad tordcica. Dermatoscépicamente, se observa un patrén simétrico
de bordes irregulares, color café con leche homogéneo, con red tipica pigmentaria.
Sindrome de LEOPARD: lentiginosis de color marrén tipo café con leche o café oscuro,
simétricas, bordes irregulares, que aparecen desde el nacimiento afectando piel y
mucosas. Se acompafia de electrocardiograma alterado, hipertelorismo ocular, estenosis
pulmonar, anomalias genitourinarias, retraso del crecimiento y sordera neurosensorial. En
dermatoscopia: patrén simétrico de bordes irregulares, color café con leche o marrén
oscuro homogéneo, con red tipica pigmentaria.

Mastocitosis: maculas que pueden ser papulosas, de color marrén oscuro, con signo de
Darier positivo. Dermatoscépicamente se observa una macula simétrica de bordes
regulares, color marrdn oscuro, patrén homogéneo.

Nevo de Ota: macula meldnica de color marrdn o azul oscuro que afecta piel, escleréticay
conjuntiva de manera unilateral y a veces bilateral, presente desde el nacimiento. En
dermatoscopia: macula de color azuloso, asimétrica, bordes irregulares, patrén
homogéneo.

Mancha mongdlica: macula de color azulada o gris que se presenta desde el nacimiento,
localizada en region sacrococcigea y nalgas. (Sin hallazgos dermatoscépicos en la tabla).
Nevo de Becker: macula hiperpigmentada color café con leche, bordes irregulares, con

hipertricosis en su superficie. Dermatoscépicamente: mdcula asimétrica, color café con
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leche, bordes irregulares con red pigmentaria tipica, hiperpigmentacion perifolicular e

hipertrofia folicular.

NLM (Nevo de maculas café con leche): macula de color café con leche con presencia de
pequefias mdaculas marrones oscuras en su interior, bordes irregulares. Dermatoscopia:
macula asimétrica, heterocromia con pigmentaciéon café con leche y maculas internas
marrdn oscuras, bordes irregulares con red pigmentaria tipica, hiperpigmentacién
perifolicular y presencia de gldbulos café.

NLS (Nevo de lesiones pequenas): maculas color café con leche, bordes regulares, sin
alteraciones del vello, que aparecen desde el nacimiento, de pequeiio tamano, escasas en
numero (menos de seis). Dermatoscépicamente: patrén simétrico de bordes irregulares,
color café con leche homogéneo, con red tipica pigmentaria, en ocasiones con glébulos
café.

NMC (Nevo melanocitico congénito): maculas redondeadas de color marrén desde
tonalidades claras hasta oscuras, generalmente aparecen al nacimiento o primeros afios
de la infancia, bordes regulares, en ocasiones con hipertricosis. Dermatoscopia: macula
simétrica, color marrédn oscura o negra, bordes regulares con red pigmentaria tipica,
hiperpigmentacion perifolicular, presencia de gldbulos café, patrén en paralelo en las
crestas dactilares e hipertrofia folicular.

NG (Nevo gigante): gran macula oscura, parda e incluso negruzca que cubre una zona de
la piel simulando un traje de bafio, de aspecto grueso, dando la impresién de piel de
animal. La superficie puede ser lisa o rugosa con elevaciones en forma de verrugas o
nddulos, y parches hipopigmentados que aparecen con el crecimiento. Dermatoscopia:
macula asimétrica, color marrén oscura o negra, bordes irregulares con red pigmentaria
tipica, presencia de glébulos café, patron en empedrado, hiperpigmentacién perifolicular,
posible heterocromia con zonas de regresidn hipopigmentadas, e hipertrofia folicular.

HLA (Hiperpigmentacidn lineal blaschkoide): maculas hiperpigmentadas café con leche,

bordes irregulares, de distribucidn lineal blaschkoide que aparecen desde el nacimiento.
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Dermatoscopia: patrdn asimétrico de bordes irregulares, color café con leche homogéneo,

con red tipica pigmentaria.

Incontinencia pigmenti: pasa por las fases vesicoampollar y verrugosa. Alrededor del afio
de edad se instaura la fase hiperpigmentada, de color café con leche, bordes irregulares
de distribucién lineal blaschkoide. Alrededor de la adolescencia aparece la fase
hipopigmentada, bordes irregulares, también de distribucidon lineal blaschkoide.
Dermatoscopia: patrén asimétrico de bordes irregulares, color blanco homogéneo, sin red
pigmentaria.

Hipomelanosis de Ito: maculas hipopigmentadas de bordes irregulares, distribucion lineal
blaschkoide que aparecen desde el nacimiento. Dermatoscopia: patréon asimétrico de
bordes irregulares, color blanco homogéneo, sin red pigmentaria.

SW (Sindrome de Waardenburg): didimosis, coexisten en la misma macula lesiones hiper
e hipopigmentadas, que no afectan el vello, con bordes irregulares, en ocasiones difusos,
que aparecen desde el nacimiento. Ademads, poliosis, maculas hipopigmentadas o
acromicas en tronco o extremidades, heterocromia del iris, distopia cantorum y pérdida
de la audicion neurosensorial. Dermatoscopia: heterocromia con hipopigmentacién y red
pigmentaria tipica, asimétrica, bordes difusos sin afectaciéon del vello; o bien acromia
asimétrica, bordes irregulares, con brillo blanco difuso, despigmentaciéon folicular y
algunos vasos normales de la piel visibles.

Piebaldismo: poliosis generalmente localizada en zona frontal; ademas, en la piel hay
zonas de despigmentaciéon. Dermatoscopia: heterocromia con hipopigmentacién y red
pigmentaria tipica, asimétrica, bordes difusos sin afectaciéon del vello; o bien acromia
asimétrica, bordes irregulares, con brillo blanco difuso, despigmentaciéon folicular y
algunos vasos normales de la piel visibles.

Vitiligo segmentario: macula adquirida acromica, de distribucidon en mosaico segmentario,
asimétrica, bordes irregulares, vello despigmentado dentro de la lesién y borde

leucomelanodérmico. Dermatoscopia: acromia asimétrica, bordes irregulares, con brillo
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blanco difuso, hiperpigmentacién periférica, despigmentacién folicular, algunos vasos

normales visibles y signo de micro-koebnerizacion.

AOC (Albinismo oculocutaneo): falta de pigmentacién casi generalizada que afecta piel,
pelo y ojos. Piel rosada y fina, muy sensible al sol, con eritema o quemaduras. Pelos finos y
amarillo palido. Afectaciones oculares: iris rojo, nistagmo y fotofobia. Dermatoscopia:
acromia generalizada con despigmentacién folicular y visualizacién de la estructura
vascular normal de la piel.

Nevo anémico: maculas hipopigmentadas con bordes irregulares que aparecen desde el
nacimiento. Al frotarlas no se produce eritema. Dermatoscopia: hipopigmentacién
asimétrica, bordes irregulares, sin afectacién del vello.

Esclerosis tuberosa: maculas hipocrémicas desde el nacimiento o la infancia, Unicas o
multiples, en tronco o extremidades. Se acompaiian de angiofibromas faciales, placas o
parches de Shagreen, placas fibrosas faciales y fibromas ungueales. Dermatoscopia:
macula hipopigmentada, asimétrica, bordes irregulares, con presencia de pseudépodos o
estrias.

Ataxia telangiectasia: telangiectasias oculares y cutdneas de aparicidn progresiva, que
acompafian a una ataxia instaurada en la niflez, con afectacién principalmente de la
respuesta inmune humoral. Dermatoscopia: asimetria con bordes irregulares, color rojiza,
con estructuras vasculares lineales y arboriformes.

Hemangioma cavernoso: hemangiomas cavernosos maduros, congénitos, no tan
frecuentes en cara, mds profundos, subcutdneos, de color azul violdceo. Pueden ser
planos o en relieve, afectan vasos de gran calibre; no tienden a crecer ni a desaparecer.
Dermatoscopia: asimetria con bordes irregulares, color rojo vinoso o azul, con presencia
de lagunas y sin estructuras vasculares.

Hemangioma plano: el hemangioma plano en macula de vino de Oporto o nevo flameo es
congénito y unilateral, restringido al territorio facial del trigémino (frente, mejilla, paladar

o conjuntiva), color rojo oscuro, a veces con salientes hemorragicas o granuloma piégeno.
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Dermatoscopia: asimetria con bordes irregulares, color rojo vinoso, con presencia de

lagunas y vasos globulares. Los hemangiomas planos del recién nacido o macula salmén
(piquete de cigliefia o beso de angel) son congénitos, predominan en frente, parpados y
nuca, no hacen relieve y son de color rosado. Dermatoscopia: asimetria con bordes
irregulares, color rojiza, con presencia de vasos globulares.

El andlisis de las caracteristicas clinico-dermatoscépicas de las maculas pigmentadas
permitié identificar que aunque la NF 1, sindrome de Legius, sindrome de Noonan vy
sindrome de LEOPARD compartieron rasgos comunes, con la dermatoscopia se pueden
distinguir de lesiones semejantes como el nevo de Becker o el NLM, gracias a hallazgos
especificos como la hipertrofia folicular o la policromia con glébulos café.

En las dermatosis hipopigmentadas, la acromia fue un hallazgo transversal, pero la
presencia de brillo blanco difuso, hiperpigmentacion periférica y fenédmeno de micro-
Koebner en el vitiligo segmentario ofrecid criterios diferenciales frente al AOC y el
piebaldismo. Las madculas vasculares, aunque clinicamente semejantes, mostraron
patrones dermatoscépicos distintivos: lagunas en hemangiomas cavernosos, vasos
globulares en hemangiomas planos y estructuras lineales o arboriformes en la ataxia-

telangiectasia.

Discusion
Diversas investigaciones han demostrado que la dermatoscopia es una herramienta no
invasiva y eficaz para el diagndstico de lesiones nevicas y otras dermatosis. No obstante,
en lo que respecta a su aplicacién en el estudio de las genodermatosis, los autores no
encontraron en la literatura cientifica reportes de publicaciones que aborden
especificamente este enfoque.
Algunos autores destacan la relevancia de conocer las particularidades dermatoscdpicas

de la piel sana, considerando variables como el fototipo, la edad y la localizacién
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anatémica. ®”) Desde el punto de vista histoldgico, la red pigmentaria se corresponde con

queratinocitos pigmentados y melanocitos localizados en las paredes de las crestas
epidérmicas, mientras que los espacios de la malla coinciden con las papilas dérmicas. (®)
En la incontinencia pigmenti, la red pigmentaria se manifiesta durante la fase
hiperpigmentada, en forma de mdculas hipercrémicas con distribucidon blaschkoide. En
cambio, durante la fase hipopigmentada, dicha red estd ausente, reflejando la evolucién
natural de la enfermedad. ©

Gauray y colaboradores, (19 gocumentaron dos casos de nevo de Becker en los que
describieron la presencia de red pigmentaria tipica, hiperpigmentacidnperifolicular e
hipertrofia folicular, hallazgos que coinciden con los observados en este estudio.

@ 3] analizar la correlacién clinica e histolégica de nevos

Fontaine y colaboradores,
pigmentados, reportaron predominio del patrén reticular homogéneo, en concordancia
con los resultados aqui descritos. Torres y colaboradores, 12 identificaron un predominio
del patrén en empedrado (27,7 %) glébulos cafés (24,5 %) y describieron el patrén en
paralelo (2,7 %) en lesiones con localizacién palmoplantar de los NMC. Al compararlas, en
la presente investigacion se observé mayor frecuencia de glébulos café, seguidos del
patron en empedrado y se coincidid con la localizacién de lesiones con patrdn en paralelo,
el cual se corresponde con las crestas dactilares.

Los globulos café o negros son estructuras redondeadas que, en el patrén empedrado,
adoptan formas grandes y anguladas similares a adoquines. Estas estructuras
corresponden a agrupaciones de melanocitos en nidos o tecas. (13.1%) £, e estudio de Mejia

1 / .z , . ) .
15 se demostré relacién entre glébulos asimétricos con presencia de

y colaboradores,
reticulo invertido con la progresidon hacia melanoma. Reviste especial importancia el
seguimiento dermatoscdpico de toda lesion pigmentada, fundamentalmente las de origen
névico.

En la presente investigacidn se encontrd hallazgos similares a los descritos por Sharma vy

(16)

colaboradores, en un estudio transversal realizado en India sobre dermatoscopia en
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vitiligo y otras lesiones hipopigmentadas, documentandose la ausencia total de red

pigmentaria en el 66,7 % de los casos, presencia de red tenue en el nevo anémico,
pseuddpodos en maculas en hojas de fresno (64,3 %) y brillo blanco difuso en todos los
pacientes con vitiligo.

De manera similar, Wang y colaboradores, an

quienes evaluaron el uso de Ia
dermatoscopia en el vitiligo, describiendo caracteristicas como ausencia de red
pigmentaria en el interior de las lesiones, bordes mal definidos, hiperpigmentacién
perilesional, lesiones satélites, fenémeno de micro-Koebner, telangiectasias y leucotriquia
o despigmentacion perifolicular.

Resulta dificil diferenciar los melanomas malignos delgados de los nevos atipicos, ya que
pueden presentar caracteristicas clinicas, dermatoscépicas e incluso histopatolégicas
similares. Segun método de los dos pasos y la regla del ABCD de Stolz resulta un signo de

sospecha de melanoma, la aparicién de policromia, &*°)

aungue este puede observarse en
otras lesiones pigmentadas como las descritas en la presente investigacion.

Las lesiones vasculares comprenden una amplia gama de entidades, incluyendo los
hemangiomas,muy comunes en la infancia, que se caracterizan por lagunas bien
delimitadas, sin estructuras vasculares internas, de forma redondeada u ovalada y
coloracion variable (roja, azulada, violdcea o negruzca). Histolégicamente, estas lagunas
corresponden a la proliferacién de vasos capilares dilatados en la dermis. 18 Esta
descripcidn coincide con los hemangiomas evaluados en este estudio dada la presencia de
estructuras vasculares globulares y lagunas.

En el caso de ataxia-telangiectasia estudiado en un paciente joven, los hallazgos
dermatoscdpicos fueron concordantes con los descritos por Knopfel y colaboradores, (9 3)
referir que las telangiectasias recientes muestran vasos lineales y ramificados de color

rojo, mientras que las lesiones mas antiguas pueden presentar vasos tortuosos de color

violaceo con disposicidn serpiginosa en la dermatoscopia.
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Al contrastar los hallazgos con los reportados por Torres y colaboradores, (12) quienes

llevaron a cabo una caracterizaciéon clinico-dermatoscépica de NMC en poblacién
pedidtrica de Villa Clara, se evidencié una coincidencia notable entre los estudios en
cuanto a la correspondencia diagndstica entre la dermatoscopia y la histopatologia, asi
como en la ausencia de lesiones malignas.

Si bien no se encontraron referentes sobre el estudio del uso de la dermatoscopia en las
maculas de las genodermatosis, la presente investigacion muestra las similitudes clinicas y
dermatoscopicas de algunas como las RASOpatias, y a su vez los hallazgos
dermatoscopicos que permiten diferenciarlas de otras genodermatosis hiperpigmentadas
y defectos congénitos cutaneos.Entre las genodermatosis hipopigmentadas la
dermatoscopia resulta especialmente Util para diferenciarlas de defectos congénitos como
el nevo anémico y de mosaicismos como el vitiligo segmentario. Respecto a las
genodermatosis que cursan con madculas vasculares, los hallazgos descritos en esta
investigacion coinciden con los reportes de otros autores y contribuyen a orientar el
diagnéstico diferencial frente a otras dermatosis.

Una limitacién relevante de esta investigacion radica en la heterogeneidad del grupo de
entidades analizadas, lo que exige una muestra mas amplia para establecer correlaciones
robustas entre los hallazgos dermatoscépicos y las manifestaciones clinicas. Aun asi, los
resultados obtenidos ofrecen un marco util para la orientacion diagndstica de las

genodermatosis y los defectos congénitos cutaneos.

Conclusiones

La caracterizacidon clinica y dermatoscépica de las maculas en pacientes con
genodermatosis y defectos congénitos cutaneos permitio establecer patrones
diagndsticos utiles para la practica dermatoldgica, especialmente en contextos pediatricos

y genéticos. La dermatoscopia demostrd ser una herramienta eficaz para distinguir
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entidades con manifestaciones clinicas semejantes ya que aporta criterios objetivos que

complementan la evaluacién clinica y reducen la necesidad de procedimientos invasivos.
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