
Las genodermatosis son enfermedades genéticas de la piel que 
pueden tener transcendencia en la vida del individuo y cuyo 
diagnóstico no siempre es inmediato. Aunque habitualmente son 
hereditarias, nuestro paciente puede ser el primer individuo afec-
tado de la familia y, por tanto, carecer de antecedentes familiares 
de la enfermedad. Por otro lado, a pesar de ser congénitas, estas 
enfermedades pueden manifestarse tardíamente y pasar desaper-
cibidas durante los primeros años de la vida. Además, el grado de 
afectación cutánea no se correlaciona con la gravedad de las 
manifestaciones sistémicas,  por lo que hallazgos dermatológicos 
muy sutiles pueden ser la clave diagnóstica precoz. Probablemen-
te, las alteraciones de la pigmentación son uno de los signos cu-
táneos más indicativos de enfermedad genética, por lo que a lo 
largo de la sesión intentaremos  distinguir entre las manchas 
buenas, feas y malas. Porque tan importante como conocer los 
signos cutáneos de las enfermedades genéticas es evitar procedi-
mientos diagnósticos (e inevitable ansiedad paterna) innecesarios. 

Las preguntas claves ante un paciente con alteraciones de la pig-
mentación son: 1) antecedentes patológicos (¿el niño sufre alguna 
otra enfermedad?); 2) antecedentes familiares (¿hay otros miem-
bros de la familia con la misma patología cutánea u otra enferme-
dad importante?); 3) exploración física completa del niño (algunos 
signos pueden pasar desapercibidos para los padres). Por último, 
y tan importante como preguntar y explorar al paciente, es man-
tener la serenidad: la mera sospecha causará mucha ansiedad a 
los padres, y para resolver las dudas no hay que recurrir a todo 
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tipo de pruebas diagnósticas, porque, entre otras cosas, 
las manifestaciones pueden tener un desarrollo cronoló-
gico que haga inútil buscar donde todavía no puede 
haber. Además, ¡no todas las manchas congénitas son 
malas!

Manchas buenas: en general, podemos clasificar así 
todas aquellas que aparecen aisladamente o en escaso 
número, son asintomáticas, están presentes desde el 
nacimiento o se han desarrollado en los primeros meses 
de la vida y las tiene un niño mayor sano. Entre ellas se 
encuentran los nevus hipercrómicos, los nevus acrómi-
cos, los nevus congénitos pequeños o las máculas café 
con leche aisladas.

Manchas feas: de manera sintética, consideramos así 
las manchas extensas presentes en un niño sano, las que 
se parecen a otras malas (pero que no lo son) y aquellas 
en las que, simplemente, no conocemos el diagnóstico. 
Este grupo puede ser derivado al especialista si no tene-
mos completa seguridad sobre su comportamiento.

Manchas malas: se considerarán así las manchas nume-
rosas, de aparición progresiva y naturaleza persistente, 
las que detectamos en un niño con otras enfermedades 
(cutáneas o no) asociadas o con antecedentes familiares 
de las mismas. Una vez detectado este tipo de manchas, 
hay que repasar las preguntas clave y, en función del 
diagnóstico de presunción, iniciar las exploraciones com-
plementarias adecuadas para confirmar la sospecha 
diagnóstica.

A lo largo de la sesión se estudian en detalle las mani-
festaciones cutáneas de dos genodermatosis frecuentes 
con típicas alteraciones de la pigmentación, la neurofi-
bromatosis tipo 1 y la esclerosis tuberosa. Además de los 

signos clásicos de ambas enfermedades (manchas café 
con leche y lesiones hipopigmentadas lanceoladas o en 
hoja de arce respectivamente), haremos una actualiza-
ción general de las mismas y mostraremos algunos casos 
clínicos que nos permitan enriquecer el diagnóstico dife-
rencial.
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