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Neurofibromatosis segmentaria. Reporte de un caso
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RESUMEN

La neurofibromatosis segmentaria (NFS) es un trastorno neu-
rocutdneo raro secundario a la mutacién poscigética del gen
NF1 (neurofibromatosis tipo 1), se caracteriza principalmente
por manchas “café con leche” y neurofibromas de distribucion
segmentaria y unilateral; a diferencia de la neurofibromatosis
tipo 1, la NFS no se asocia con alteraciones extracutaneas ni con
la presencia de antecedentes familiares.

Presentamos el caso de una paciente de 11 afios de edad,
quien tenia una dermatosis localizada, unilateral en el lado dere-
cho que no afectaba la linea media del cuerpo, con predominio
en la region axilar derecha y el térax, caracterizada por manchas
“café con leche” y miltiples pecas axilares.

La NFs se considera el resultado de un mosaicismo soma-
tico, reflejado en la amplia heterogeneidad fenotipica. Ante la
sospecha diagndstica, deben recibir una evaluacion global que
incluya un examen fisico y oftalmoldgico completo, asi como
asesoramiento genético.

PALABRAS CLAVE: mosaicismo, neurofibromatosis, neurofibromatosis
segmentaria.

Antecedentes
La neurofibromatosis segmentaria (NFS) es un trastor-
no neurocutdneo raro, se estima que su incidencia
es de 10 a 20 veces menor que la neurofibromatosis tipo
1, cuya prevalencia se calcula en 1:36 000 personas, los
signos cutdneos se encuentran regionalmente limitados
a una drea del cuerpo debido a la mutacién poscigética
del gen NFr1 (neurofibromatosis tipo 1), lo que da lugar a
un mosaicismo somdtico, esto explicaria la variabilidad

ABSTRACT

Segmental neurofibromatosis (SNF) is a rare neurocutaneous
disorder secondary from a postzygotic NF1 (neurofibromato-
sis type 1) gen mutation, it is characterized by “café-au-lait”
spots and segmental and unilateral neurofibromas; unlike neu-
rofibromatosis type 1, SNF is not associated with extracutaneous
salterations or with the presence of family history with a similar
condition.

We report a 11-year-old female, presenting a localized, uni-
lateral dermatosis on the right side of the body that respects
the midline, these lesions predominate in the right axillary re-
gion and chest, characterized by “café-au-lait” spots and mul-
tiple axillary freckles.

Segmental neurofibromatosis is considered the result of so-
matic mosaicism, reflected in the wide phenotypic heterogene-
ity of this disorder. Those patients under diagnose of SNF should
receive a comprehensive evaluation that includes a complete
physical and ophthalmological examination, as well as genetic.

KEYWORDS: mosaicism, neurofibromatosis, segmental neurofibroma-
tosis.

fenotipica de los pacientes con NFS. Este hecho permite
dilucidar que la NFS no se debe considerar una entidad
distinta de la neurofibromatosis tipo 1.

Caso clinico

Exponemos el caso de una paciente de 11 afios de edad,
originaria y residente de Irapuato, Guanajuato, con ante-
cedentes de enfermedades de la piel (morfea y psoriasis)
en familiares de segundo grado. Fue llevada a consulta
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Figura 1. Mancha “café con leche” en la palma derecha.

por una dermatosis localizada, unilateral en el lado de-
recho que no afectaba la linea media del cuerpo, con
predominio en la regién axilar derecha, asi como en el
térax anterior y posterior, el antebrazo y el brazo dere-
cho, la regién supraclavicular que se extiende a la regién
homolateral del cuello y la regién palmar derecha. Cons-
tituida por multiples efélides y manchas café con leche
de superficie plana, limites regulares y tamafo variable,
con didmetro aproximado de 0.5 a 2.5 cm. Sin alteraciones
musculoesqueléticas, cognitivas y neuroldgicas.

En el interrogatorio dirigido, la madre de la paciente
comentd la presencia de estas manchas “café con leche”
desde el momento de su nacimiento y que éstas aumenta-
ron en ndmero, con un marcado predominio en la regién
axilar; también mencioné que a partir de los ocho afios el
incremento de la cantidad y tamafio de las lesiones fue
significativo, y que esto coincidié con el uso de lentes en
la paciente. Ningtn otro miembro de la familia ha mos-
trado una condicién similar.
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Figura 2. Iris visto mediante lampara de hendidura, sin alteraciones oftalmicas.

Figura 3. Mlltiples efélides en la region axilar derecha.
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Figura 4. Mancha café con leche.

La paciente cumple con los criterios suficientes para
establecer diagnéstico de neurofibromatosis segmenta-
ria, por lo que fue enviada al Servicio de Oftalmologia
para la bisqueda intencionada de nédulos de Lisch. En
el examen oftalmolégico con lampara de hendidura no se
encontraron dichos nédulos.
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Discusion

Las caracteristicas clinicas de la NFS incluyen anorma-
lidades pigmentarias: manchas café con leche, pecas
axilares y neurofibromas localizadas en un segmento
unilateral del cuerpo que no afecta la linea media, sin
antecedentes familiares de neurofibromatosis y sin dafio
sistémico. La evaluaci6n inicial de estos pacientes debe
estar dirigida a una evaluacién y exploracién fisica com-
pleta, para asi descartar la presencia de lesiones en otras
dreas del cuerpo; el examen oftalmoldgico se debe hacer
a todos los pacientes en la busqueda intencionada de los
nédulos de Lisch. Una vez establecido el diagnéstico no
existen pautas de manejo especificas, por lo que los pa-
cientes diagnosticados con NFS deberdn permanecer en
seguimiento y se les debe advertir sobre el bajo riesgo de
desarrollar complicaciones asociadas a la NF1, ya que no
presentan la forma generalizada de esta tltima. Los diag-
nésticos diferenciales incluyen nevo lipomatoso cutdneo
superficial, lentiginosis agminada, granuloma anular, fi-
bromas multiples y xantomas eruptivos.
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