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C A S O  C L Í N I C O

Mastocitosis maculo-papular severa 
en recién nacido pretérmino gemelar 
sin compromiso sistémico, evolución 
a 10 años. Reporte de caso clínico
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R E S U M E N

La mastocitosis cutánea es una enfermedad rara caracterizada por la 

proliferación clonal de mastocitos, principalmente en la piel. En neo-

natos pretérmino puede confundirse con otras patologías cutáneas, 

siendo un gran desafío diagnóstico. Presentamos el caso de un recién 

nacido pretérmino gemelar con lesiones cutáneas generalizadas desde 

el nacimiento. Inicialmente, el diagnóstico fue de histiocitosis cutánea 

basado en hallazgos histopatológicos. Sin embargo, a los 11 meses, 

la aparición del signo de Darier y una segunda biopsia confirmaron 

mastocitosis cutánea. El manejo consistió en antihistamínicos y me-

didas generales. Durante 10 años de seguimiento, el paciente mostró 

ausencia de compromiso sistémico. El diagnóstico diferencial inicial 

incluyó histiocitosis cutánea, destacando la importancia de repetir es-

tudios diagnósticos cuando los hallazgos clínicos y patológicos no son 

concordantes. Este caso resalta que la mastocitosis cutánea pediátrica 

puede presentarse desde el nacimiento y requiere una elevada sos-

pecha diagnóstica para evitar diagnósticos erróneos y manejar adecua-

damente la evolución clínica. La evolución benigna observada en este 

caso refuerza la naturaleza autolimitada de la mastocitosis cutánea pe-

diátrica, aunque enfatiza la necesidad de un seguimiento prolongado 

para detectar posibles progresiones sistémicas. Este reporte contribuye 

a la escasa literatura sobre mastocitosis en neonatos pretérmino.
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La mastocitosis abarca un grupo heterogéneo de enferme-

dades caracterizadas por la proliferación clonal de masto-

citos en diversos órganos, siendo la piel la localización más 

común, aunque la mastocitosis cutánea es rara.1,2

En niños, las formas más comunes incluyen mastocitosis 

maculopapular (urticaria pigmentosa), mastocitoma soli-

tario y mastocitosis cutánea difusa. La mastocitosis ma-

culopapular es la variante pediátrica más frecuente, con 

mediana de inicio a los 3 meses y presentándose antes de 

los 2 años en el 94% de los casos. Los síntomas más co-

munes son el signo de Darier en el 86.7% de los pacientes, 

prurito en el 43% y manifestaciones como flushing y bulas. 

I N T R O D U C C I Ó N
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También se describen síntomas sistémicos como diarrea y 

dolor abdominal, con una relación directa entre el número 

de lesiones y el compromiso sistémico.3

El signo de Darier, considerado patognomónico, se ca-

racteriza por un habón tras la fricción de la lesión, pu-

diendo desencadenar síntomas sistémicos agudos por 

liberación de mediadores mastocitarios, especialmente 

en lesiones grandes o con formación de ampollas, ob-

servada en lactantes y niños pequeños.4

Los niveles de triptasa sérica, marcador de compromiso 

sistémico, son sospechosos si superan los 20 ug/L. En 

menores de 2 años, el 66% presenta niveles <6.6 ug/L, 

mientras que valores >30.8 ug/L se asocian a mayor sin-

tomatología sistémica.2

El diagnóstico de mastocitosis cutánea se basa en la 

evaluación clínica de lesiones, signo de Darier positivo 

y biopsia cutánea.5

El manejo se centra en controlar síntomas y prevenir 

desencadenantes, como cambios de temperatura, ciertos 

alimentos y medicamentos. Los antihistamínicos con-

trolan el prurito, mientras que en casos severos se usan 

corticosteroides tópicos o sistémicos y terapias dirigidas 

según la extensión de la enfermedad.6

En recién nacidos y niños pequeños, la mastocitosis cu-

tánea suele ser benigna y resolverse espontáneamente, 

aunque requiere seguimiento para monitorear su evo-

lución y ajustar el manejo.3,5,6

Los reportes de mastocitosis en recién nacidos pre-

término son escasos, lo que motivó la presentación de 

este caso clínico como un desafío diagnóstico y su evo-

lución tras 10 años de seguimiento.

C A S O  C L Í N I C O

RN pretérmino (embarazo gemelar bicorial biamniótico), 

es evaluado a los 5 meses de edad cronológica por le-

siones generalizadas presentes desde el nacimiento. Al 

examen físico, lesiones papulares solevantadas, de co-

loración amarillo-marrón o marrón rojiza, algunas ero-

sionadas, que confluyen formando placas que miden 

desde 5 mm a 2 cm, localizadas en cara, tronco, ex-

tremidades superiores e inferiores, sugerente de una 

erupción infiltrativa generalizada, sin compromiso del 

estado general (figura 1).

M. Guglielmetti et al.

Figura 1. Presentación inicial 5 meses
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Se realiza estudio con laboratorio general con resultados 

normales y se realiza biopsia, cuyo informe histopato-

lógico fue sugerente de histiocitosis cutánea de tipo in-

determinado con estudio inmunohistoquímico con re-

acción negativa S-100 y CD1a.

Se solicitan niveles de triptasa sérica: 19.20 ug/L. Se 

realiza estudio de imágenes: ecografía abdominal y ra-

diografías de extremidades superiores e inferiores sin 

hallazgos patológicos. 

En evaluación clínica a los 11 meses aparece signo de 

Darier (+) en una lesión del dorso (fig 2), lo que hace 

cuestionar el diagnóstico anatomopatológico y re-

plantear la sospecha un cuadro de mastocitosis. 

Se realiza una nueva biopsia con tinción de Giemsa y 

microscopía electrónica de transmisión que confirma 

una mastocitosis cutánea.

El paciente ha evolucionado con disminución de lesiones cu-

táneas a los 5 años (fig 3), en seguimiento durante 10 años en 

controles cada 6 meses, con manejo general en base a dieta y 

antihistamínicos, manteniendo sus niveles de triptasa sérica 

normales, sin evidencia de compromiso sistémico. 

 

D I S C U S I Ó N

A pesar de la aparición característica de la enfermedad, 

lo interesante de este caso es que aparece en un recién 

nacido de pretérmino gemelar que inicialmente se con-

funde clínica e histopatológicamente con una histioci-

tosis. La evolución benigna y el signo de Darier fueron 

clave en la sospecha clínica. 

Figura 2. Signo de Darier.

Figura 3. Evolución clínica, 5 años.
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La mastocitosis cutánea, especialmente en su forma ma-

culopapular, es la presentación más común en pediatría y 

generalmente aparece en los primeros meses de vida. En 

este caso, las lesiones estaban presentes desde el naci-

miento, lo cual es menos común según la literatura, donde 

el inicio suele ser a los 3 meses en la mayoría de los casos. 

La presencia desde el nacimiento plantea la posibilidad 

de una forma congénita, lo que refuerza la importancia 

de incluir esta patología en el diagnóstico diferencial de 

lesiones cutáneas en neonatos, especialmente cuando las 

características son persistentes y generalizadas.

Las lesiones en este paciente se describen como papu-

lares solevantadas, de color amarillo-marrón o marrón 

rojizo, algunas con erosiones y formando placas. Estas 

características coinciden con la descripción clásica de las 

lesiones en mastocitosis cutánea. La aparición posterior 

del signo de Darier a los 11 meses confirmó el diag-

nóstico clínico. Este signo, considerado patognomónico, 

apareció relativamente tarde, lo que subraya que la au-

sencia inicial no excluye la enfermedad y que la evo-

lución clínica y la correlación anatomopatológica ade-

cuada son fundamentales para establecer el diagnóstico.

El caso ilustra los desafíos en el diagnóstico temprano 

de mastocitosis cutánea, especialmente en recién na-

cidos. Inicialmente, el diagnóstico diferencial incluyó 

histiocitosis cutánea, lo cual es razonable dado el patrón 

de infiltración observado en la biopsia inicial. La his-

tiocitosis cefálica benigna (HCB) es una histiocitosis de 

células no Langerhans poco común que se desarrolla 

durante la infancia o la niñez temprana, que puede con-

fundir o plantear un posible diagnóstico diferencial.7,8,9 

Adicionalmente, los niveles de triptasa sérica, nor-

males en este paciente, fueron útiles para descartar 

compromiso sistémico temprano. 

La evolución del paciente durante 10 años sin evidencia 

de compromiso sistémico y con manejo conservador es 

consistente con el curso benigno de la mastocitosis 

cutánea en pediatría. La resolución espontánea no fue 

observada completamente, ya que las lesiones per-

sistieron durante la infancia, aunque se mantuvieron 

controladas con antihistamínicos y medidas generales. 

C O N C L U S I Ó N

Este caso enfatiza la importancia del seguimiento 

clínico y diagnóstico preciso en neonatos con le-

siones cutáneas persistentes. La mastocitosis cutánea, 

aunque infrecuente, puede presentar retos diagnós-

ticos significativos, y la confirmación requiere corre-

lación clínica, histológica y de laboratorio. La evolución 

benigna observada en este paciente refuerza la natu-

raleza autolimitada de la enfermedad en la mayoría de 

los casos pediátricos, pero subraya la necesidad de un 

manejo integral y monitoreo a largo plazo.

C O N S E N T I M I E N T O  I N F O R M A D O

El paciente incluido en este estudio y su representante han 

firmado el consentimiento informado, aprobando el uso 

de sus imágenes y datos clínicos exclusivamente con fines 

de investigación y publicación científica. Se garantiza que 

no se han proporcionado datos personales ni se han uti-

lizado fotografías que permitan su identificación.
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