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Macula Café con Leche (MCL)

Las maculas café con leche (MCL), también conocidas como manchas de von Recklinghausen o
hipermelanosis café con leche circunscrita, son lesiones cutdneas comunes caracterizadas por manchas
pigmentadas bien definidas. Estas lesiones estan tipicamente presentes al nacer o durante la primera
infancia y pueden ser indicativas tanto de condiciones benignas como de sindromes genéticos cuando estan
presentes multiples lesiones. Las MCL son frecuentemente reconocidas por su distintivo color marrén claro
a oscuro, que se asemeja al café con leche, de ahi el nombre.

Presentacion Clinica

Una macula café con leche es una lesion plana, uniformemente pigmentada con bordes nitidos.
Tipicamente, estas lesiones tienen mas de 0.5 cm de didAmetro y pueden variar en color de marrén claro a
marron oscuro. Usualmente estan bien circunscritas, con pigmento distribuido uniformemente. El tamafio
de una MCL aumenta conforme el nifio crece, y se estabiliza en tamafio durante la edad adulta. Las MCL
adultas usualmente varian de 2 a 5 cm de didmetro, aunque pueden variar ampliamente en tamafio, desde
menos de 2 mm hasta mas de 20 cm. Las MCL estan tipicamente localizadas en el tronco, espalda y
extremidades, pero pueden aparecer en cualquier parte del cuerpo excepto en las membranas mucosas,
como la boca. En aislamiento, las MCL son generalmente benignas y no requieren tratamiento. Una sola
MCL esta presente en el 10-20% de la poblacién, y multiples MCL también pueden ocurrir sin estar
asociadas con ninguna patologia subyacente. Sin embargo, cuando las MCL exceden cierto nimero, se
recomienda una evaluacién exhaustiva para posibles sindromes genéticos subyacentes.

Asociaciones Genéticas

Mientras que las MCL pueden ocurrir como un hallazgo aislado, la presencia de multiples maculas puede
estar asociada con varios trastornos genéticos. En particular, el nimero de MCL requerido para sospecha de
una condicion genética subyacente puede variar segun la etnia. Por ejemplo, la presencia de mas de tres
MCL en un nifio caucasico o mas de cinco MCL en un nifio afroamericano amerita investigacion adicional
para sindromes genéticos. Las siguientes enfermedades genéticas han sido vinculadas con multiples MCLs:
> Neurofibromatosis Tipo 1 (NF1):Esta es la condicién mas comun asociada con multiples MCL. NF1
es un trastorno neurocutdneo causado por mutaciones en el gen NF1, que codifica la proteina
neurofibromina. Los pacientes con NF1 pueden presentar una variedad de hallazgos adicionales,
incluyendo neurofibromas, gliomas 6pticos y discapacidades de aprendizaje.
> Sindrome de Legius: Causado por mutaciones en el gen SPRED1, el sindrome de Legius se presenta
con multiples MCL, pero sin los neurofibromas u otras caracteristicas principales de NF1. Los
pacientes también pueden experimentar dificultades de aprendizaje y discapacidad intelectual leve.
> Sindrome de McCune-Albright: Este sindrome es un trastorno genético resultante de mutaciones
en el gen GNAS. Se caracteriza por la presencia de multiples MCL, displasia fibrosa poliostética y
anormalidades endocrinas como pubertad precoz.
> Sindrome de Noonan con Multiples Léntigos (Sindrome LEOPARD): El sindrome LEOPARD es un
trastorno genético raro causado por mutaciones en el gen PTPN11. Ademas de multiples MCL,
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puede presentarse con 1éntigos, dismorfismos faciales, malformaciones cardiacas y otras
caracteristicas sistémicas.
> Sindrome de Watson: Caracterizado por multiples MCL, este sindrome raro es causado por
mutaciones en el gen BRCA1 y frecuentemente involucra otras caracteristicas como retraso del
desarrollo, dificultades de aprendizaje y el desarrollo de tumores.
> Sindrome de Bloom: Este es un trastorno genético raro que causa una alta predisposicion al cancer,
inmunodeficiencia y retrasos del crecimiento. Multiples MCL estan frecuentemente presentes desde
la primera infancia.
> Sindrome de Silver-Russell: Este trastorno del crecimiento se caracteriza por un tamafio pequefio
al nacer y falla para prosperar, y puede estar asociado con multiples MCL en algunos casos.
Dadas estas asociaciones, el asesoramiento genético y las pruebas genéticas pueden ser recomendadas para
individuos con multiples MCL, especialmente cuando caracteristicas clinicas adicionales sugieren un
sindrome genético

Diagnéstico y Evaluacion

El diagnoéstico de MCL es principalmente clinico, basado en la apariencia caracteristica de las maculas. Las
pruebas genéticas y la revision de historia familiar son cruciales para diagnosticar condiciones subyacentes
potenciales. Por ejemplo, las pruebas genéticas moleculares para mutaciones en el gen NF1 pueden
confirmar un diagnéstico de neurofibromatosis tipo 1. Los estudios de imagen, como resonancia magnética
o tomografias computarizadas, pueden ser necesarios si otras caracteristicas de un sindrome (ej.,
neurofibromas, gliomas 6pticos) estan presentes.

Tratamiento y Manejo

En la mayoria de los casos, las maculas café con leche no requieren tratamiento, ya que son benignas y no
representan un riesgo de malignidad. Las MCL son lesiones permanentes, y no hay intervenciones
ampliamente recomendadas para su remocion. Los tratamientos tépicos como la hidroquinona, que se usa
para hiperpigmentacion en otros contextos, no han demostrado ser efectivos para las MCL. Similarmente,
los tratamientos con laser tienen resultados variables y generalmente requieren multiples sesiones para
mejora minima. La terapia laser puede ayudar a aclarar las lesiones pero no es una cura y no garantiza
resoluciéon completa. Para individuos con multiples MCL que son diagnosticados con un sindrome genético,
el manejo tipicamente se enfoca en abordar las caracteristicas sistémicas asociadas mas que las lesiones
cutaneas mismas. Por ejemplo, en NF1, el monitoreo regular para el desarrollo de neurofibromas, gliomas
opticos y otras complicaciones es esencial.

Conclusion

Las maculas café con leche son lesiones cutdneas comunes que son frecuentemente benignas,
especialmente cuando ocurren en aislamiento. Sin embargo, la presencia de multiples MCL puede ser
indicativa de varios sindromes genéticos, y su detecciéon debe promover investigacidn adicional. Los
trastornos genéticos como neurofibromatosis, sindrome de McCune-Albright y sindrome LEOPARD estan
comunmente asociados con multiples MCL, y una evaluacién clinica exhaustiva esta garantizada en tales
casos. Mientras que el tratamiento para MCL generalmente no es necesario, el manejo debe enfocarse en la
condicién subyacente cuando sea aplicable.
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