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Neurofibromatosis segmentaria. Presentacion
de un caso con localizacion poco habitual

Dr. Alberto Ramos-Garibay,* Dra. Miriam Neri Carmona**

RESUMEN

La neurofibromatosis segmentaria o tipo V, es una forma especial que se caracteriza por manchas café con leche y/o
neurofibromas, limitados a un segmento corporal sin compromiso sistémico y ausencia de antecedentes familiares.
Presentamos un paciente con neurofibromatosis segmentaria y una breve revision del tema.
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ABSTRACT

Segmental neurofibromatosis or type V, is a special form of neurofibromatosis characterized by cutaneuous neurofibromas
and/or “café au lait” macules, limited to a circumscribe body segmental, no family history and nor transmission to progeny

were manifested.

We presented one case of segmental neurofibromatosis and a review is made.
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INTRODUCCION

El neurofibroma es un tumor organoide de células de
Schwann y endoneuro que forma un agrandamiento di-
fuso del nervio afectado.®

Los neurofibromas son lesiones caracteristicas de
los nervios periféricos de una entidad genéticamente
determinada, conocida como “enfermedad de Von
Recklinghausen” o neurofibromatosis.?

La neurofibromatosis, fue descrita en 1882 por
Recklinghausen y actualmente esta incluida en las
facomatosis o sindromes neurocuténeos, con una he-
rencia autosomica dominante, expresividad variable y
penetrancia incompleta. La incidencia varia de 1/2500
a 1/3000 nacimientos. Al menos la mitad de los casos
representan nuevas mutaciones poscigéticas.®

En 1981 Riccardi, a partir de las caracteristicas clini-
cas y genéticas de la enfermedad distingui6 cuatro ti-
pos diferentes de neurofibromatosis que mas tarde
amplio a ocho (Cuadro ).t

* Dermatopatélogo, CDP.
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CASO CLINICO

Paciente del sexo femenino de 45 afios de edad, origi-
naria del estado de Guerrero, dedicada al hogar, fue
estudiada en el Centro Dermatologico Pascua en julio
del afio 2000. Presenta una dermatosis localizada al
miembro pélvico derecho del que afecta dorso del pie.
De aspecto monomorfo, constituida por dos neoforma-
ciones de 0.5 cm hemisféricas, del color de la piel, bor-
des bien definidos, de consistencia blanda y depresi-
bles al tacto. Evolucién crénica y asintomatica.

Resto de piel y anexos sin patologia agregada. Inicio
hace 10 afios con estas neoformaciones en el dorso del
pie, de crecimiento lento hasta el estado actual. La im-
presion clinica fue de neurofibromas, por lo que se reali-
z0 biopsia excisional de las dos lesiones (Figura 1).

HISTOPATOLOGIA

Epidermis acantésica, con hiperqueratosis ortoquera-
tdsica. La dermis papilar forma una banda de colage-
na de aspecto normal, por debajo de la cual se obser-
va una neoformacion constituida por pequefias célu-
las fusiformes dispuestas en haces laxos que siguen
diversas direcciones. El diagnostico es de neurofibro-
ma (Figura 2).
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CUADROI.
Tipo Denominacion Lesiones
I Neurofibromatosis de Von AutosOmica dominante
Recklinghausen Manchas “café con leche”

Noédulos de Lish, neurofibromas difusos

Il Acustico Autosdmica dominante
Pocas manchas “café con leche”
y neurofibromas
90% neurinomas acusticos bilaterales

Il Mixto Multiples tumores de cerebro
y médula, con manchas “café con leche”
y neurofibromas

v Variante Sin caracteristicas clinicas propias

\Y Segmentaria Manchas “café con leche”
y/o neurofibromas,
limitados a un segmento
corporal, unilateral. No familiar

VI Manchas café con leche Solo multiples manchas “café con leche”

Vi Tardio Aparicion de neurofibromas después de los diez afios

VIl Sin denominacion Neurofibromatosis definida pero sin constituir

forma clinica anterior

Figura 1. Se observa en el dorso del pie
derecho neoformaciones compatibles clini-
camente con neurofibromas.

No se encontraron antecedentes familiares de neu-
rofibromas, manchas “café con leche” ni compromiso
sistémico en la paciente.

COMENTARIOS

La neurofibromatosis tipo V, o neurofibromatosis seg-
mentaria, es una forma especial que se caracteriza por
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Figura 2. Neurofibromas, se observan células fusiformes dis-
puestas en haces laxos que siguen diversas direcciones (H.E
10x).

manchas café con leche y/o neurofibromas, limitados a
un segmento corporal, sin compromiso interno y au-
sencia de antecedentes familiares.

Se presenta con mayor frecuencia en mujeres; la
edad de presentacion es variable. Generalmente exis-
ten manchas café con leche desde el nacimiento, que
van aumentando en ndmero, conforme avanza la edad.
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Sin embargo, los neurofibromas, son de aparicion mas
tardia, hasta la edad media de la vida.>"1°

Esta forma se encuentra limitada a un segmento cor-
poral con distribucién metamérica, las localizaciones
mas frecuentes son el tronco y la regidn cefalica; exis-
ten pocos casos en los miembros.

La ausencia de antecedentes familiares y la falta de
compromiso sistémico hacen pensar en una mutacion
somatica poscigotica, que afecta a nivel de la cresta
neural primitiva. Dicha mutacion es expresada en las
células de un dermatoma especifico.5®

Clinicamente se ha clasificado la neurofibromatosis
de la siguiente forma:?

A. Neurofibromatosis maculosa pura
B. Neurofibromatosis neurofibromatosa pura.
C. Neurofibromatosis mixta.

El caso presentado se caracteriza por la topografia
poco comun de la lesion.

La importancia de conocer y poder catalogar al tipo
de neurofibromatosis nos ayudara a un adecuado ma-
nejo y prondstico del paciente y de esta manera ofrecer
un consejo genético adecuado.

Ya que la neurofibromatosis segmentaria se com-
porta de manera benigna y generalmente tiende a la
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estabilizacion, la vigilancia periédica es recomendable.
Actualmente la paciente no tiene nuevas lesiones.
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