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CASO CLINICO

Escoliosis de inicio temprano secundaria
a neurofibromatosis tipo 1. Presentacion
de caso y revision de la literatura

Early-onset scoliosis secondary to neurofibromatosis
type 1: a case report and literature review

Jorge Arturo Barraza-Silva, ** Edgar Luis Villegas-Esquivel,*5
Luis Miguel Munguia-Leén,*" Hugo Vilchis-Sédmano* !

RESUMEN

Introduccion: la escoliosis de inicio temprano se refiere a la aparicion de una curvatura mayor de
10° en plano coronal de la columna vertebral, la cual se presenta antes de los 10 afios de edad. Es
una condicidn que puede tener diversas etiologias, incluyendo causas idiopaticas, neuromusculares,
congénitas y sindromicas. La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es una de las causas mas comunes de
escoliosis sindromicas. Se estima que entre 10 y 30% de las personas con NF1 desarrollan escolio-
sis. Objetivo: presentar un caso de escoliosis secundaria a neurofibromatosis y revisar la literatura
para contextualizar su manejo clinico, epidemiologia y estrategias terapéuticas actuales. Reporte
de caso: presentamos el caso de un paciente femenino de 10 afos de edad con diagnostico de
NF1 que acudié a consulta con dorsalgia severa, evaluada en una escala numérica analdgica (ENA)
de 8/10, y queja de deformidad dorsolumbar. Durante la exploracion fisica, se detect6 escoliosis
dextroconvexa toracica, con maniobra de Adams positiva. Las radiografias panoramicas de columna
revelaron una escoliosis toracica principal con un angulo de Cobb de 28° y una curvatura lumbar
de 8.7°. Inicialmente, se prescribié un corsé para manejo conservador, pero a los seis meses se
observé una progresion de la curvatura de 36°. Se opto por la colocacion de barras de crecimiento,
logrando un angulo de Cobb de 7° en la curvatura toracica. La paciente recibié dos elongaciones
subsecuentes, pero perdi6 el seguimiento debido a la pandemia de COVID-19. Dos afios después,
se retomé el seguimiento y se realizd una artrodesis posterior instrumentada de T1 a L5, resultando
en una curvatura toracica principal residual de 19°. Conclusiones: la escoliosis en neurofibroma-
tosis tipo 1 puede progresar en menos de 12 meses. Un enfoque combinado de corsé, barras de
crecimiento y artrodesis es crucial para un manejo efectivo y para estabilizar la columna vertebral.

ABSTRACT

Introduction: early-onset scoliosis involves a curvature greater than 10° in the spinal coronal plane
occurring before age 10. This condition has various etiologies, including idiopathic, neuromuscular,
congenital, and syndromic causes. Neurofibromatosis Type 1 (NF1) is among the most common
syndromic causes of scoliosis, with an estimated 10% to 30% of individuals with NF1 developing this
condition. Objective: to present a case of scoliosis secondary to neurofibromatosis and review the
literature regarding its clinical management, epidemiology, and current treatment strategies. Case
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report: we report the case of a 10-year-old female diagnosed with neurofibromatosis type 1 (NF1)
who presented with severe dorsal pain rated 8/10 on a numeric analog scale and a dorsolumbar
deformity. A physical examination revealed right-convex thoracic scoliosis with a positive Adams
test. Spine radiographs showed a main thoracic scoliosis with a Cobb angle of 28° and a lumbar
curvature of 8.7°. A brace was initially prescribed for conservative management; however, after six
months, curvature progression to 36° was noted. Growth rods were subsequently placed, achieving
a Cobb angle of 7° in the thoracic curvature. The patient underwent two subsequent lengthenings
but lost follow-up due to the COVID-19 pandemic. Two years later, follow-up resumed, leading to
an instrumented posterior fusion from T1 to L5, resulting in a residual thoracic curvature of 19°.
Conclusions: scoliosis in neurofibromatosis type 1 can progress rapidly. A combined approach of
bracing, growth rods, and fusion is crucial for effective management and stabilization of the spine.

Abreviaturas:

NF = neurofibromatosis
NF1= neurofibromatosis tipo 1

INTRODUCCION

La escoliosis de inicio temprano es un término que ha
evolucionado a lo largo del tiempo, en la actualidad se
define como una curvatura mayor de 10° en el plano
coronal de la columna vertebral que se presenta antes
de los 10 afios de edad.” En 2014, el Dr. Vitale y colabo-
radores desarrollaron una clasificacion de la escoliosis
de inicio temprano, en la que se sefiala que su etiologia
puede deberse a causas congénitas o estructurales,
neuromusculares, sindromicas o idiopaticas.?

La neurofibromatosis (NF) es una enfermedad ge-
nética autosomica dominante multisistémica, también
conocida como sindrome de von Recklinghausen,
que afecta a uno de cada 3,000 recién nacidos y una
edad media de mortalidad de 52.3 afios para hom-
bres y 51.9 afos para mujeres.® En la NF, ocurre una
pérdida de la funcién del gen supresor tumoral Nf1,
localizado en el cromosoma 17, lo que disminuye la
cantidad de neurofibromina, una proteina que regula
negativamente la proliferacion, crecimiento y diferen-
ciacion celular.* Las manifestaciones clinicas cutaneas
incluyen maculas café con leche, neurofibromas no
malignos o plexiformes. Ademas, las manifestaciones
musculoesqueléticas pueden ser generalizadas, como
osteopenia, osteomalacia, talla baja y macrocefalia, o
focales, como las deformidades de la columna verte-
bral, displasia de huesos largos, deformidad toracica
en pectus excavatum, anomalias dentales y lesiones
quisticas. La manifestaciéon musculoesquelética mas
comun es la deformidad de la columna vertebral, lle-
gando a reportarse hasta una relacién de 36%, y es
el tipo escoliosis sindromica mas comn.®

Los criterios diagnosticos de la neurofibromatosis
fueron descritos por el National Institute of Health.?
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La escoliosis secundaria a neurofibromatosis tipo 1
se puede dividir en dos grupos, segun los hallazgos
radiograficos y de resonancia magnética. La escoliosis
no distréfica se asemeja en su comportamiento a la es-
coliosis idiopatica, mientras que la escoliosis distréfica
es progresiva, con inicio entre los cinco y ocho afios.
Existen nueve criterios radiogréaficos para clasificar una
deformidad como distréfica: costilla en punta de lapiz
(costilla con un diametro mas pequefo que el de la
segunda costilla), rotacion vertebral, festoneado verte-
bral posterior, anterior o lateral, acufiamiento vertebral,
huso de la ap&fisis transversa, ensanchamiento de la
distancia interpedicular y alargamiento del foramen
intervertebral. En la resonancia magnética, se han
descrito ectasia dural y tumores paraespinales. Si
se presentan mas de tres criterios, la deformidad se
considera distréfica.*

Durrani y colaboradores definieron la modulacion
como un proceso en el que una curvatura no distrofica
adquiere caracteristicas y comportamientos similares
a una curva distréfica, informando que esto ocurre en
hasta 65% de sus pacientes.”

La tasa de progresion para las escoliosis modula-
das es de 12° por afio y una progresion de la cifosis
de 8°. Para el tipo no modulado, la progresion de la
escoliosis es de 5° anuales y una cifosis de 3°.°

El tratamiento de las curvaturas no distroficas varia
segln su severidad: las curvaturas menores de 25°
se pueden vigilar y tomar controles cada 6 meses;
aquéllas entre 25 y 40° se pueden manejar con corse,
y las curvaturas mayores de 40° se consideran para
cirugia por via posterior. En las curvaturas distréfi-
cas menores de 20°, se recomienda la observacion
semestral. El corsé no modifica la progresion de la
curvatura mayor, pero si ayuda a ganar tiempo para
aplazar una cirugia.® Para las curvaturas entre 20 y
400, se recomienda instrumentacion y fusion posterior,
y en casos severos, se puede realizar traccion cefalica
preoperatoria con halo.
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Es importante tener en mente la madurez esque-
Iética del paciente para dictar una conducta de trata-
miento. Muchas escuelas recomiendan observacion
para ver sila curva progresa o no. Si el paciente tiene
entre 5-6 afos de edad, se puede utilizar un corsé para
ganar tiempo. Las barras de crecimiento se pueden
utilizar para corregir la deformidad sin lograr una fusion
definitiva, permitiendo asi el crecimiento longitudinal de
la columna; se tienen que elongar cada seis meses y
existen multiples complicaciones, las mas frecuentes
son la enfermedad de segmento adyacente y ruptura
de las barras.*®

Este estudio tiene como objetivo presentar un caso
de escoliosis de inicio temprano secundaria a NF y re-
visar la literatura para contextualizar su manejo clinico,
epidemiologia y las estrategias terapéuticas actuales.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una paciente femenina de
10 anos con diagndéstico de neurofibromatosis tipo 1
(NF1), que acude con dorsalgia de intensidad 8/10,
exacerbada por la actividad fisica y parcialmente alivia-
da con reposo. Los familiares refieren una prominencia
en la region dorsal.

En la exploracion fisica, se identificaron multiples
méculas café con leche, asimetria de hombros con
el izquierdo mas elevado, y escoliosis dorsolumbar
levoconvexa. La maniobra de Adams result6 positiva.
Las radiografias iniciales revelaron escoliosis con
caracteristicas distréficas, con una curvatura torécica
proximal de 10°, una toracica principal de 20°, y una
lumbar de 8° (Figura 1).

El manejo inicial consistié en el uso de corsé. Se
solicitaron valoraciones por genética, cardiologia y
neumologia pediatricas quienes no contraindicaron
el procedimiento quirurgico. A los ocho meses la pa-
ciente continud con dolor y las radiografias de control
mostraron progresion de las curvas, con una toracica
proximal de 19°, una toracica principal de 36°, y una
lumbar de 12°. La resonancia magnética revel6 la
presencia de neurofibromas en la columna vertebral
de T8 a L4, pulmédn derecho y ojo derecho. La tomo-
grafia mostro displasia pedicular y bordes festoneados
anteriores (Figura 2).

En octubre de 2018, se realiz6 la colocacion de
barras de crecimiento duales, logrando una correccién
de la curvatura toracica proximal a 7° y lumbar a 4°,
con balance coronal adecuado, hombros asimétricos
y pelvis simétrica, ademas de reduccion significativa
del dolor. Se efectuaron distracciones a los siete y
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10 meses posteriores. Debido a la pandemia de CO-
VID-19, se perdio el seguimiento durante dos afios,
y en 2022 se completd una instrumentacién adicional
con conectores barra-barra. En el seguimiento de
2024, la paciente presentd una curvatura toracica
principal de 19° y lumbar de 5° (Figura 3).

DISCUSION

En este caso, se presenta a una paciente femenina
de 10 anos con NF1 que desarrollé escoliosis dis-
tréfica. La escoliosis mostré una rapida progresion,
caracteristica de la escoliosis distrofica, pasando de
20° a 36° en la curva toréacica principal en un periodo
de ocho meses similar a lo reportado en la literatura.
Se utilizé el manejo conservador con corsé para lograr
valoraciones por genética, cardiologia y neumologia y
posteriormente se opt6 por la colocacion de barras de
crecimiento duales, lo que resulté en una correccion
significativa de la curvatura y la reduccién del dolor.
Sin embargo, debido a la interrupcion del seguimien-
to durante la pandemia de COVID-19, la paciente
present6 una progresion parcial de la deformidad sin

&
~=

Figura 1: A) Radiografia panoramica de columna en donde
se observa una curvatura toracica proximal de 10°, toracica
principal 20° y lumbar de 8°. B) Curvatura torécica proximal de
199, una toracica principal de 36°, y una lumbar de 12°.
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Figura 2: A'y B) Corte sagital y axial de resonancia magnética, se observa la presencia de neurofibromas en la columna vertebral
de T8 a L4 y en pulmon derecho. C) Proptosis palpebral derecha por tumoracion ocular. D) Tomografia en corte axial demuestra

displasia pedicular y bordes festoneados anteriores.

Figura 3:

A) Correccion inicial tras la colocacion
de barras de crecimiento con
curvatura torécica principal de 7°y
lumbar de 4°. B) Ultimo seguimiento
con radiografia en 2024, la paciente
presentd una curvatura toracica
principal de 19° y lumbar de 5°.

presentar ruptura del material. Se decidio realizar una
complementacion de la artrodesis dando una curva
toracica de 19° en el seguimiento de 2024.

La escoliosis distréfica asociada a NF1 es bien
reconocida por su alta tasa de progresion y la dificultad
para su manejo. En diversas literaturas se menciona
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b

Angulo: 19,78°, 340.22°

Angulo: 5.33°, 354.67°

que las curvas distroficas pueden progresar hasta
12° por afio, lo cual es consistente con la progresion
observada en este caso. En comparacion, la escoliosis
idiopatica no distrofica generalmente progresa a una
tasa mas lenta, lo que subraya la agresividad de la
escoliosis distrofica en NF1.467.9
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El tratamiento inicial con corsé no logr6 detener la
progresion de la curvatura, lo cual es coherente con la
literatura que sugiere que el corsé es menos efectivo
en escoliosis distrofica. La decisidbn de emplear barras
de crecimiento duales fue apropiada dada la edad de
la paciente y la necesidad de preservar el crecimiento
espinal. Sin embargo, las complicaciones asociadas a
este tratamiento, como la ruptura de las barras y la en-
fermedad del segmento adyacente, son preocupacio-
nes bien documentadas y deben ser monitoreadas en
futuros seguimientos.® Se ha descrito que existe una
tasa de complicaciones en las barras de crecimiento
de 58%, siendo las mas comunes las relacionadas al
implante como desanclaje de los ganchos, ruptura de
las barras, aflojamiento de los tornillos, mala coloca-
cion de los tornillos y cifosis del segmento proximal.*
El fendbmeno del cigliefial también es una complicacion
en donde hay progresion de la deformidad tras una ar-
trodesis posterior.'? Se define como una progresion del
angulo de Cobb mayor a 10°.7%"" Esto ocurre debido
al crecimiento residual de los cuerpos vertebrales de
un paciente que no ha tenido madurez esquelética al
momento de la artrodesis. Los factores de riesgo son
pacientes con edad cronolégica menor de 11 afos,
edad esquelética menor a 10 afos y una diferencia
del angulo costovertebral mayor a 20°.10-13

Este caso refuerza la necesidad de un seguimiento
cercano y continuo en pacientes con escoliosis distré-
fica secundaria a NF1. En un estudio realizado por el
Growing Spine Study Group se encontr6 que la tasa
promedio de duracién de las barras de crecimiento fue
de 5.0 + 2.6 afios.'* La interrupcion del seguimiento
durante la pandemia de COVID-19 subraya la impor-
tancia de la adherencia al seguimiento programado
para evitar la recurrencia de la deformidad. La edad
media de la fusion final es de 12.4 = 1.9 afos.' En
términos de manejo, este caso apoya el uso de barras
de crecimiento como una estrategia efectiva para
retrasar la fusion definitiva, pero también resalta la
importancia de un plan de manejo a largo plazo que
considere la posibilidad de complicaciones, asi como
valorar realizar la artrodesis como procedimiento final.

CONCLUSIONES

Este caso destaca los desafios en el manejo de la
escoliosis distrofica en pacientes con NF1, subrayando
la importancia de un enfoque terapéutico personaliza-
do y la necesidad de un seguimiento riguroso. Este
caso aporta evidencia del beneficio temporal de las
barras de crecimiento en pacientes en crecimiento,
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pero también destaca la necesidad de considerar la
fusion definitiva en cuanto la madurez esquelética
lo permita, especialmente en contextos de dificil se-
guimiento considerando que en este caso fue por la
pandemia del COVID-19. La literatura internacional ha
reportado resultados similares en cuanto a la alta tasa
de complicaciones y progresion distrofica en este tipo
de pacientes. Ante estas situaciones, recomendamos
mantener un seguimiento estricto, cada cuatro a ocho
meses, y tener un plan de transicion estructurado hacia
la fusidén definitiva. Es fundamental la colaboracion
multidisciplinaria (genética, neumologia, cardiologia)
desde etapas tempranas. La publicacion de casos
como este puede ayudar a visibilizar las dificultades
clinicas y quirargicas asociadas con la escoliosis dis-
trofica por NF1 en nuestro pais, fomentando mejores
protocolos de seguimiento y tratamiento.
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