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Mancha mongólica generalizada

CASOS CLÍNICOS

INTRODUCCIÓN

La melanocitosis dérmica se caracteriza por la pre-
sencia de melanocitos ectópicos en la dermis. Este tér-
mino tan genérico incluye, además de la mancha mon-
gólica, el nevo azul, el nevo de Ota, el nevo de Ito y el
hamartoma melanocítico dérmico (1).

La identificación clínica de estos procesos no ofre-
ce dificultad. Desde el punto de vista histológico las di-
ferencias se establecen, fundamentalmente, por el dis-
tinto nivel en el que se sitúan los melanocitos en la
dermis. En el caso de nevo de Ota, nevo de Ito y ha-
martoma melanocítico dérmico los melanocitos afec-
tan dermis superior, infiltrándola de forma difusa, con
predominio perivascular y pueden acompañarse de hi-
perpigmentación de la capa basal. En el nevo azul la
disposición de los melanocitos es más nodular y en ban-

das, se puede afectar tejido celular subcutáneo y exis-
te un aumento de fibroblastos y colágeno por parte del
estroma. En la mancha mongólica, habitualmente los
melanocitos infiltran los dos tercios inferiores de la der-
mis, distribuyéndose entre los haces de colágeno sin
distorsionar la arquitectura cutánea. En la práctica dia-
ria, en ocasiones, las diferencias histológicas entre ne-
vo de Ota, de Ito, hamartoma melanocítico dérmico y
mancha mongólica no son tan evidentes (2).

Sabemos que la mancha mongólica es un proceso
que aparece desde el nacimiento localizándose en re-
gión lumbosacra, a cuyo nivel se aprecia una colora-
ción de tonalidad azulgrisácea. Es más frecuente en
las razas negra y en la oriental afectando el 90-100%
de recién nacidos (3, 4), mientras que su presencia en
los caucasianos oscila entre un 3 y un 17% (5, 6, 7).
Remite de forma espontánea alrededor de los dos años
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de edad, no siendo habitual su presencia a partir de
los ocho años, probablemente por engrosamiento de
la dermis y por destrucción de la vaina melanocitaria
extracelular, que envuelve a los melanocitos (8).

En ocasiones la mancha mongólica permanece en la
vida adulta denominándose entonces mancha mongólica
persistente (4% de orientales) (4). Cuando se localiza fue-
ra de la región lumbosacra recibe el nombre de mancha
mongólica aberrante y cualquier localización es válida: glú-
teos, espalda, cara, cuello, manos, pies, etcétera (9). Me-
nos habitual es la mancha mongólica extensa o generalizada
en la que encuadramos el caso que nos ocupa (10).

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Niña de dos meses de edad, de raza caucasiana, sin
antecedentes familiares de interés, con padres no con-

sanguíneos. Nacida a término mediante cesárea con
sufrimiento fetal agudo. Peso y talla en percentiles nor-
males. Desarrollo psicomotor normal. Estudio analí-
tico y valoración pediátrica normal.

Su madre refería que desde el nacimiento presen-
taba la pigmentación cutánea actual, apreciándose, a
la exploración física, áreas maculosas extensas de co-
loración azulada que afectaban con mayor intensidad
región lumbosacra y glúteos, también se observaban
en tercio medio y superior de espalda, dorso de bra-
zos y antebrazos (Fig. 1) y con menor intesidad en ex-
tremidad inferior izquierda, tanto en su cara anterior,
como en su cara externa (Fig. 2) llegando hasta dor-
so de pie (Fig. 3).

Realizamos una pequeña biopsia de la zona más pig-
mentada, concretamente de glúteo izquierdo, apre-
ciando con hematoxilina-eosina un epitelio normal y
en el tercio inferior de la dermis se observó un ligero
aumento de la celularidad debido a la presencia de cé-
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FIG. 1.—Áreas maculosas de tonalidad azulada que afectan región
lumbosacra, glúteos, tercio medio y superior de espalda y dorso

de extremidades superiores.

FIG. 2.—Tonalidad azulada en cara externa de extremidad inferior
izquierda.

FIG. 3.—Tonalidad azulada en cara posteroexterna de pierna y dor-
so de pie izquierdo.

FIG. 4.—Melanocitos dérmicos HMB45 positivos.



lulas elongadas cargadas de pigmento, dispersas entre
los haces de colágenos, algunas de ellas con disposi-
ción paralela a la superficie cutánea. Eran positivas pa-
ra proteína S100 y HMB 45 (Fig. 4), lo que confirmó
su carácter melanocítico. Los fibroblastos, histiocitos
y células endoteliales no presentaban alteraciones.

En revisiones posteriores, la última a los dos años
de edad, se apreció disminución de la pigmentación
tanto en extremidades superiores como en la inferior
izquierda, permaneciendo estable en glúteos, región
lumbosacra y espalda.

DISCUSIÓN

La pigmentación tan extensa que presentaba nues-
tra paciente es poco habitual, aunque existen antece-
dentes de casos similares. El más llamativo quizá fue
el descrito por Carleton en 1948 (citado por Hidano
en 1965) (1) en una niña de 14 años con manchas azu-
ladas difusas que progresaron hasta la vida adulta. Su
evolución posterior fue aportada por Levene (11), fa-
lleció a los 43 años de melanoma maligno metastási-
co de origen desconocido. Este proceso se equiparó
con la «enfermedad melanótica equina» y es la única
descripción en cuya evolución aparece un melanoma.
Bashiti (10) publicó un caso superponible al nuestro
en una niña sin afectación sistémica cuya pigmenta-
ción disminuyó de forma ostensible a los 15 meses de
edad. Posteriormente, Park (12) hizo una aportación
similar en cuanto a la evolución (disminución marca-
da de la pigmentación a los 16 meses), pero clínica-
mente existían varias zonas moteadas sobre una pig-
mentación azulgrisácea bastante difusa.

Se han descrito otras formas de melanocitosis menos
extensas y con características peculiares; así Burkhart en
1981 (13) propuso el término de hamartoma melano-
cítico dérmico para una forma de melanocitosis exten-
sa, con distribución segmentaria y moteado suprayacente
más oscuro. Probablemente no sea éste el término más
adecuado, según argumentan otros autores (14) que
describen un proceso similar para el que proponen la
denominación, quizá más acertada, de melanocitosis
dérmica congénita segmentaria. Estos pacientes pre-
sentaron áreas extensas de pigmentación, pero les dife-
rencia de nuestra aportación el hecho de que su distri-
bución fue segmentaria, presentaron un moteado
suprayacente más oscuro y la pigmentación permane-
ció estable en el tiempo que fueron controlados.

Existen otras formas de melanocitosis más localiza-
das y no congénitas (15, 16), hecho que las diferencia
de nuestro caso.

Quizá, el mayor interés de la mancha mongólica ge-
neralizada resida en la importancia de descartar pro-
cesos acompañantes. Recientemente, la literatura apor-
ta casos asociados a GM1 gangliosidosis tipo 1. En
principio, fueron considerados como un hecho casual
(17), pero el goteo sucesivo de nuevas aportaciones
(18, 19, 20) parece confirmar que se trata de algo más
que una coincidencia.

Existen tres tipos de gangliosidosis (tabla I). Es la
GM1 gangliosidodis tipo 1 la que se asocia a mancha
mongólica generalizada (17). Afecta a la infancia pre-
coz y son niños que pueden fallecer alrededor de los
dos años. Se trata de un proceso autosómico recesivo
causado por déficit de beta galactosidasa que da lugar
a un aumento de depósito de esfingolípidos en dis-
tintos órganos provocando un aspecto característico
con facies tosca, puente nasal aplanado, hipertrofia
gingival, macroglosia, hipertricosis, hepatoespleno-
megalia e importantes trastornos neurológicos y psi-
comotores con retraso mental evidente (20).

El estudio histológico de la mancha mongólica de
estos pacientes muestra, además de los rasgos típicos
de la misma, histiocitos y células endoteliales de vasos
sanguíneos con aspecto espumoso (18, 21) y en los fi-
broblastos pueden apreciarse gránulos que se tiñen
metracomáticamente con azul de toluidina (20).

La mancha mongólica de nuestra paciente no pre-
sentaba estas alteraciones y la evolución a los dos años
de edad ha sido favorable con un desarrollo psico-
motor normal.

La sospecha de ganliosidosis se basa fundamental-
mente en el aspecto fenotípico de estos niños, si ade-
más presentan mancha mongólica extensa, el diagnós-
tico puede ser más precoz, permitiendo en algunos casos
el tratamiento mediante trasplante de médula ósea, he-
cho que puede evitar el retraso mental (20). De todas
formas, la gangliosidosis puede diagnosticarse mediante
cromatografía de mucopolisacáridos en orina (17) y el
déficit de beta galactosidasa se puede detectar en cul-
tivos de fibroblastos y leucocitos (20, 21).

La patogenia de esta asociación entre mancha mon-
gólica y gangliosidosis queda por esclarecer, aunque
puede atribuirse a desequilibrios en el metabolismo
durante el desarrollo embrionario (19).
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TABLA I

Gangliosidosis:
Tipo 1: Inicio en infancia precoz (fallecen alrededor de los

dos años).
Tipo 2: Inicio a los 6-12 meses (fallecen entre 3-10 años).
Tipo 3: Inicio en vida adulta.



Junto al cuadro anterior, conviene descartar la exis-
tencia de una facomatosis pigmentovascular, que aso-
cia a la mancha mongólica, en sus diversas formas, an-
giomas cutáneos nevos melanocíticos o epidérmicos
nevus spilus y nevo anémico (22, 23, 24).

Otro proceso relacionado con la mancha mongóli-
ca es la hendidura labial, algunos pacientes presentan
a este nivel coloración azulada con estudio histológi-
co compatible con mancha mongólica. Se explica por
la dificultad de migración melanocítica (25, 26).

Es interesante referir otros aspectos de la mancha
mongólica. Algunos estudios en distintas razas abogan
por su origen inicial en la raza negra africana; las mi-
graciones de población hicieron que se extendiera pos-
teriormente a mongoles y caucasianos (27).

En cuanto a su significado se ha equiparado con la
enfermedad melanótica equina (11, 28), trastorno res-
tringido a los caballos que cambian de color con la
edad y con importante melanofagia provocada por me-
lanocitos dérmicos. Para otros autores (29), la man-
cha mongólica es la versión humana de las bandas pig-
mentadas que presentan algunos animales, como los
jabalíes en su dorso cuando son cachorros y que les
sirven, no sólo de camuflaje en el ambiente en el que
viven, sino que también les previenen del daño de la
radiación solar sobre el sistema nervioso central.

Después de valorar todo lo expuesto, llegamos a la
conclusión de que el caso de nuestra paciente de ra-
za caucasiana, sin antecedentes de interés, es super-
ponible al citado por Bashiti (10), cuya pigmentación
fue regresando de forma paulatina sin detectarse afec-
tación sistémica. Es importante descartar GM1 gan-
gliosidosis tipo 1 y hacer revisiones periódicas de es-
tos pacientes, pues si bien la presencia de melanoma
no parece habitual, el antecedente del caso publica-
do por Carleton (1) con fallecimiento por melanoma
nos obliga a ello.

Abstract.—We report the case of a two-month-old
caucasian girl who was born at term with normal
psychomotor development. Since birth she had
bluish patches distributed on the lumbar-sacral and
gluteal areas, the middle and upper parts of the
back, the dorsal aspect of the arms, and the lower
left leg. The pigmentation of the extremity patches
decreased notably and progressively during a 2-year
follow-up.

Histology showed elongated melanocytes scattered
though the lower two thirds of the dermis. We ruled
out the presence of type 1 GM1 gangliosidosis, a
process relatively often associated with generalized
mongolian spot.

We comment on other possible associations such as
phakomatosis pigmentovascularis and cleft lip. We
discuss the origin and biological meaning of
mongolian spot and finally recommend periodic
surveillance of this type of process that sometimes is
the first manifestation of type 1 GM1 gangliosidosis.
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