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NEUROFIBROMATOSIS
Presentacion de un caso
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RESUMEN

Se presenta un caso de neurofibromatosis en un paciente de 70 anos de edad, natural de
Lituania, residente en Medellin, con multiples tumores cutdneos en la cara, de 25 afios de
evolucién. Al examen fisico, presenta manchas café con leche y efélides intertriginosas que
sugieren el diagndstico, el cual es confirmado con estudio histopatoldgico de la lesién.

Palabras clave: Neurofibromatosis, manchas café con leche, efélides, célula de Schwann,
neurofibromas.

ABSTRACT

A case of neurofibromatoses is presented, in a 70 years old patient, who was borned in Lituania,
resident in Medellin (Colombia), and had multiple cutaneous tumoral lesions of 25 years of
evolution in face. At physical examination we founded coffee au lait spots and intertriginous
freekles that suggest the diagnosis, wich was confirmed by histopatologic studies.

Key Words: Neurofibromatoses, cafe au lait spots, freekles, Schwann cells,
neurofibroma.
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 70 afios, veterano de la segun-
da guerra mundial, natural de Lituania,
residente en Medellin en el albergue para
ancianos de Belencito, lugar en el que fue
estudiado debido a las multples lesiones
tumorales que presentaba en cara de 25
afios de evolucidn.

Revisién por sistemas: negativo.
Antecedentes personales: negativo.
Antecedentes familiares: dos hermanos con
lesiones tumorales similares.

Al examen fisico, paciente en aparentes
buenas condiciones generales, consciente ,
orientado, hidratado.

Piel y faneras: con multiples lesiones
tumorales en cara, de consistencia blanda,
depresibles, bien delimitadas, multilobu-
ladas recubiertas por piel normal; dos de
estas lesiones de gran tamafio, péndulas,
que protruyen de la punta de la nariz (ver

figuras 1y 2).

En espalda y pecho, multiples miculas café
con leche (mds de 6), de mas de 2 cm de
didmetroy efélides en region axilar.

No hubo evaluacién oftalmoldgica.

Se toma biopsia de lesiones de nariz para
estudio histopatolégico, que reporta
proliferacién de células de nervio periférico
y de células de Schwann alargadas y
onduladas con nucleos fusiformes y delga-
dos, dispuestos de forma desordenada y
laxa sobre un estroma mixoide, que confir-
ma el diagndstico de neurofibromatosis

(ver figura 3).

38 MEDICINA UPB MEDELLIN (COLOMBIA), 21(1): 37-42 -

DISCUSION

La neurofibromatosis es el término dado a
dos trastornos genéticos con carac-teristicas
sobrepuestas, que comprenden la forma-
cién de tumores alrededor de los nervios y
otras caracteristicas patolégicas. Estas dos
formas son la neurofibromatosis tipo 1 (en-
fermedad de Von Recklinghausen) y
neurofibromatosis tipo 2. (1,2)

En 1882, Friedrich Von Recklinghausen
publicé una descripcién de esta enfer-
medad y sefialé que estos tumores de piel
se derivaban de los nervios periféricos. De
forma retrospectiva, Virchow presentd el
primer reporte de una familia con mds de
un miembro afectado por esta enfer-

medad. (2)

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es re-
conocida eomo una anormalidad heredi-
taria del neuroectodermo, su incidencia es
de 30-a 40 por 100 mil personas, el tipo
de herencia es autosémica dominante,
con una penetrancia del 100 % y su gen
se localiza en el cromosoma 17. Sélo un
porcentaje bajo se asocia a mutaciones
nuevas de los cromosomas (1-4).

Las formas incompletas o monosinto-
mdticas de la enfermedad son frecuentes. (2)

Al examen fisico, segin la Conferencia
Nacional de Institutos de Salud, se ha
acordado que 2 o mds de los siguientes ha-
llazgos apoyan el diagnéstico de NF1: (1)

1. Seis o mds mdculas café con leche con
didmetro mayor de 5 mm en menores
de 6 afios y mayores de 15 mm en
individuos mayores.
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Figura 2
Paciente de
frente. Lesio-

Figura 1 nes péndulas
Paciente de que protruyen
perfil. de la punta de
Lesiones la nariz.
péndulas.

Figura 3
Histopatologia que muestra proliferacion de células nerviosas periféricas y de Schwann
alargadas y onduladas con nucleos fusiformes y delgados, desordenados y laxos sobre un
estroma mixoide

2. Dos o mds neurofibromas de cualquier ~ En la mayoria de los pacientes las lesiones
tipo o un neurofibroma plexiforme. dermatolégicas son la base del diagndsti-

3. Efélides en regién inguinal o axilar. co clinico. (1,2)

4. Glioma del nervio éptico.

5 Dos o mids nddulos de Lisch. Por lo general la enfermedad tiene un cur-

6. Displasia del esfenoides o adelgaza-  soasintomdtico. Los pacientes deciden con-
miento de la corteza de los huesos lar- sultar debido a alteraciones cosméticas v,
gos con o sin seudoartrosis. en muy pocos €asos, por trastornos

7. Pariente en primer grado con estos cam- neuroldgicos, como ataxia, cefalea o debi-
bios.(1-5) lidad mental. (1)
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Las caracteristicas clinicas mds comunes
son:

Pigmentacién en parches; que ocurre en
cualquier lugar del cuerpo y que pueden ir
de 1 a 2 mm a varios cms y de color café
claro a oscuro. (1-4)

En un estudio revelado por Crow y cols se
encontrd que 10% de la poblacién normal
tienen una o mds lesiones de este tipo, pero
en un paciente con mds de 6 de estas md-
culas mayores de 5Smm se prueba general-
mente la presencia de NF1. (1,2)

Efélides axilares e inguinales son hallazgos
frecuentes y casi patognomonicos. (1,2)

Los tumores son otra manifestacion de la
enfermedad, que aparecen en la edad adul-
ta y pueden ser cutdneos y subcutdneos:

Cutdneos. Aquellos localizados en la der-
mis 0 mds abajo, forman una pdpula firme
y discreta, llamada molusco fibroso; son de
distinto tamafio, aplanados, sésiles,
pedunculados o lobulados color piel, que
al presionarse tienden a invaginarse, lo que
los diferencia de los lipomas multiples.

Subcutdneos. Pueden ser igualmente muilt-
ples y discretos, o firmes, si van unidos a un
nervio; o tumores reales por sobrecrecimiento
de tejido conectivo. Se localizan con mis fre-
cuencia en el pecho, el cuello y el craneo. Cau-
san gran desfiguracién. (1)

Los neurofibromas de la enfermedad de
Von Recklinghausen se malignizan en el 3%
de los pacientes (4); en otros estudios, los

cambios sarcomatosos se presentan del 1.5
al 15% de los casos. (2)
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Otras lesiones cutdneas, pero poco frecuen-
tes, que pueden presentar estos pacientes
son los nevus pigmentarios multiples y cutis
laxa similar al Erhles Danlos. (1)

La NF1 puede afectar otros drganos,
como el sistema miisculo esquelético, pro-
duciendo escoliosis, seudoartrosis de tibia,
macrocefalia y exoftalmos pulsante por de-
bilidad del esfenoides, y algunos reportes
hablan de distonia de miembros superio-
res. (1,2,6)

Los nédulos de Lisch o hamartomas
pigmentados del iris aparecen en el 90%
de los pacientes, son asintomadticos y
ayudan a confirmar el diagndstico. Pueden
presentarse también lesiones orales en el 5%
a 10% de los casos como tumores
papilomatosos de paladar, membrana
mucosa, lengua y labios. (1,2)

Sélo en el 30% de los casos se encuentran
manifestaciones neuroldgicas, de las cuales
las mas comunes son el tumor intracraneal
solitario tipo astrocitoma o Shwanoma.
(1,2,4). Aunque algunos pac1cntcs tienen
una inteligencia normal, existe una clara evi-
dencia de disminucién de la misma, con la
evolucién de la enfermedad (2).

Otras enfermedades malignas a las que
puede asociarse la NF1 incluye el tumor
de Wilms, el rabdomiosarcoma, leuce-
mias, retinoblastomas vy el melanoma
maligno. (1-3,7)

Como sintomas asociados, el paciente pue-
de referir prurito debido a la presencia de
multiples mastocitos en la piel. (2,4)
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El curso de la enfermedad es independien-
te en cada paciente. Generalmente la rpi-
da progresion de las lesiones antes de la
pubertad indica un pobre prondstico, al
igual que el compromiso del sistema
nervioso central, el tracto gastrointestinal
con la presencia de tumores e incluso
abdomen agudo, €l compromiso del tracto
urinario y/o el sistema cardiovascular. Rara
vez el compromiso al nacer es tan extenso
que la enfermedad sea incompatible con la
vida. (1-3,8-11)

Es ideal en este tipo de pacientes el manejo
multidisciplinario, con rigurosos segui-
mientos y el acceso a métodos diagndsticos
complemetarios que permitan la deteccion
temprana de cualquier tipo de compli-
cacién que pueda reducir la esperanza de
vida.

El diagndstico es altamente sugestivo en la
clinica y debe confirmarse con biopsia. Las
caracteristicas de los neurofibromas a la
histologfa son:
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1. pobre definicidn;

2. estroma mixoide variable que contie-
ne mastocitos;

3. células alargadas con niicleo ondulado
y bordes predominantes (4,9);

4. ausencia de mitosis.

En las mdculas café con leche pueden
encontrarse melanocitos con melanosomas

gigantes. (8)

El tratamiento de la enfermedad es
sintomdtico. De las lesiones desfigurantes
puede realizarse una excision, generalmen-
te parcial.

La consejeria genética es importante para
informar a los pacientes acerca de las varia-
das complicaciones que pueden ocurrir y
el riesgo que pueden tener los hijos de su-
frir la enfermedad. (2)

El caso presentado refleja la importancia de
una historia y un examen fisico completo 'y
la utilidad del estudio histopatolégico como
prueba confirmatoria. &
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