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Resumen

La neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) es una enfermedad neuro-
cutdnea de herencia autosémica dominante, con una tasa de
incidencia de 3,000-5,000 nacimientos vivos, en la cual se
encuentra incluida la variante segmentaria (NFS). La NFS es
causada por una mutacién postcigdtica en el gen NF-1, en la
que los pacientes tienen caracteristicas tipicas de la enfermedad
limitadas a uno o mas segmentos corporales, con ausencia de
complicaciones sistémicas. Presentamos el caso de una mujer
con NFS, con neurofibromas localizados en la region lumbosa-
cra como (nica manifestacion de su enfermedad.

INTRODUCCION

La neurofibromatosis fue descrita por
primera vez en el ano 1882 por von
Recklinghausen.” Es una genodermatosis
autosémica dominante? con dos subtipos:
neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) y tipo 2 (NF-
2); la NF-1 es la que tiene mayor afectacion
cutanea® y es causada por una mutacion
somatica del gen etiopatogénico 17q 11,2.*
La neurofibromatosis segmentaria (NFS) es
un subtipo de la NF-1 y ocurre por el mo-
saicismo de dichas mutaciones en células
terminalmente diferenciadas. La mayoria de
los casos son esporadicos.*> Presentamos a
una mujer con neurofibromatosis segmen-
taria en la regién lumbosacra, sin alteracién
sistémica.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino, de 37 anos de
edad, sin antecedentes familiares vincula-
bles con el motivo de consulta ni antece-
dentes personales patoldgicos. Consulté
por presentar lesiones tumorales color piel,
siendo las de mayor tamafno de 1 cm y otras

ABsTracT

Neurofibromatosis type 1 (NF-1) is an autosomal inherited
neurocutaneous disease with an incidence rate of 3,000-5,000
live births. Segmental neurofibromatosis (NFS) is a form of NF-
1. NFS is caused by postzygotic NF-1 gene mutations, where
patients” typical characteristics are limited to one or more body
segments, without systemic implications. We present the case of
a patient with NFS and neurofibromas located in the lumbosacral
region as a single manifestation of the disease.

infracentimétricas, de consistencia duro-
elasticas, sésiles, de superficie lisa, asinto-
maticas, localizadas en la regién lumbosacra
derecha, desde la infancia. Conjuntamente
se observaba una placa atréfica cicatrizal
secundaria a procedimientos quirdrgicos
para la extirpacién de lesiones similares a las
descritas, realizados con fines estéticos (Fi-
gura 1). Ante la sospecha clinica de neurofi-
bromatosis tipo 1 (NF-1), fibromas péndulos
0 nevos conectivos, se realizé una biopsia
cutdnea de una de las lesiones y se envi6
el material para estudio histopatolégico, el
cual informé proliferaciéon neurogénica con
células fusadas entremezcladas con algunos
mastocitos, compatible con neurofibroma
(Figuras 2y 3). Se solicité interconsulta con
oftalmologia y estudios complementarios
para su evaluacién sistémica (radiografia
de térax, resonancia magnética nuclear con
contraste de cerebro y columna, ecografia
abdominal). Todos los resultados estuvie-
ron dentro de los pardmetros normales.
El diagnéstico definitivo, correlacionando
la clinica y el estudio histopatolégico, fue
neurofibromatosis segmentaria (NFS) sin
compromiso sistémico.
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Figura 1. Lesiones tumorales color piel conjuntamente con placa
atréfica cicatrizal en la region lumbosacra derecha. Se observan con
mayor detalle en la imagen de la derecha.

Figura 2. HE-4x. Epidermis con leve hiperplasia y proliferacion de
células fusadas de aspecto neurogénico en la dermis.

COMENTARIOS

La neurofibromatosis segmentaria es un trastorno 10 a
20 veces menos frecuente que la NF-1,2¢ y cuya preva-
lencia en la poblacién general se ha estimado en 0.0006-
0.002%."*” Predomina en el sexo femenino, con una
relacién de dos a uno con respecto a los hombres;** su
edad media de diagnéstico es a los 28 afios.>®
Clinicamente, la NFS se caracteriza por neurofibromas,
manchas café con leche y/o efélides localizadas en una
misma region anatémica,’ siendo los dermatomas afec-
tados con mayor frecuencia el cervical y el toraxico.”®
Ruggieri y Huson propusieron la siguiente clasificacion

Caso cLiNIcO / TERAPEUTICO

Figura 3. HE-40x. Proliferacion neurogénica con células fusadas
entremezcladas con algunos mastocitos.

clinica para la NFS: sélo cambios pigmentarios, sélo neu-
rofibromas, cambios pigmentarios mas neurofibromas y
neurofibromas plexiformes solitarios."*” Nuestra paciente
present6 sélo neurofibromas.

El diagnéstico definitivo depende del estudio histopa-
tolégico;* sin embargo, en los individuos con sospecha
de NFS, debe descartarse enfermedad generalizada'®
realizando un examen fisico exhaustivo,'* un examen
radiolégico investigando compromiso 6seo para des-
cartar escoliosis, acunamiento vertebral o anomalias
de los miembros'® y un estudio oftalmolégico para
descartar nédulos de Lisch.” La resonancia magnética
se considera una modalidad dtil para el diagnéstico de
esta enfermedad.*

Dentro de los diagnésticos diferenciales clinicos de
NF-1 se deben incluir los tumores cutdneos como nevos
conectivos y nevos lipomatosos o fibromas péndulos.*

La NFS puede desarrollar complicaciones en 7%, como
dificultad en el aprendizaje, neurofibromas plexiformes,
complicaciones ortopédicas u oftalmolégicas'’® y, en
menor grado (5%), desarrollar tumores malignos (tumor
maligno de la vaina del nervio periférico, melanoma, can-
cer de mama, cancer géstrico y cancer de pulmoén).’378
Actualmente, se ha determinado que el mosaicismo
gonadal en pacientes con NFS puede transmitir a la
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descendencia NF-1 generalizada.'*”% Por lo enunciado,
es primordial el control periédico cutaneo, oftalmolégico
e imagenolégico,'* ademds del consejo genético, que
ayuda a confirmar el diagnéstico y es de suma utilidad
para informar sobre la posibilidad de transmisién a la
descendencia.’?

No existen pautas terapéuticas para el manejo de
la NFS." La extirpacion quirdrgica de neurofibromas es
indicacion ante la evidencia de complicaciones y cre-
cimiento abrupto por su posibilidad de degeneracién
maligna.>* En nuestra paciente se descarté compro-
miso sistémico y se decidié el control evolutivo de las
lesiones.

Caso cLiNIcO / TERAPEUTICO

CONCLUSION

La NFS es una enfermedad subdiagnosticada de la cual de-
bemos ser conscientes no sélo para poder proporcionar al
paciente un correcto asesoramiento genético, sino también
para realizar el control periédico de las complicaciones
asociadas que esta entidad conlleva.
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