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Presentación del caso

l caso corresponde a una mujer de 24 años de edad,
soltera, católica, originaria del Distrito Federal y resi-

dente del Estado de México. Lateralidad manual diestra y
antecedente de diabetes mellitus tipo 2.

Desde el nacimiento la paciente presentó múltiples man-
chas en todo el cuerpo de aspecto “café con leche”. A los
cuatro meses de edad la madre notó lesión en región
temporal, motivo por el cual la paciente fue llevada con
facultativo quien diagnosticó neurofibromatosis y la refirió a
un hospital de pediatría, en donde el 3 de febrero de 1988 se
le practicó craneotomía frontotemporal derecha y exéresis
de lesión que involucraba el quiasma óptico, con extensión
intraorbitaria. El informe fue neurofibroma plexiforme. Tam-
bién se realizó biopsia de lesión cercana al globo ocular
izquierdo, con diagnóstico de astrocitoma bien diferenciado,
el cual no fue resecado.

Posteriormente la paciente desarrolló protrusión progre-
siva del globo ocular derecho, de un año de evolución, y
aumento de volumen en la región mandibular izquierda,
dolorosa en ocasiones, agregándose acúfeno izquierdo in-
termitente, de tono agudo, algiacusia a ruidos intensos, que
no interferían con las actividades diarias. Seis meses des-
pués se agregó vértigo ocasional y crecimiento progresivo
de tumor en el lado izquierdo del cuello, que le ocasionaba
tos y dificultad para respirar, por lo que la paciente ameritó
traqueostomía. Dos días después de la traqueostomía, la

paciente ingresó al servicio de urgencias en malas condicio-
nes generales y falleció.

Hallazgos a la exploración física

Se encontraron múltiples nódulos dérmicos prácticamente
en toda la superficie corporal, de diámetro variable, desde
pocos milímetros hasta de 2 cm en el diámetro mayor,
blandos, de color “café con leche”, no dolorosos, afectando
principalmente brazos y piernas. El ojo derecho presentaba
exoftalmos con desplazamiento hacia abajo y ptosis palpe-
bral ipsilateral; los movimientos oculares, limitados en
todas las direcciones. La paciente presentaba queratocon-
juntivitis y leucoma vascularizado, además de un neurofi-
broma palpebral superior derecho. Abundantes nódulos de
Lisch en iris de ojo izquierdo con 20/200; ojo derecho con
amaurosis. Tumor en cuello, del lado izquierdo, de 12×8×6
cm, de con-
sistencia dura, que ocupaba 2/3 superiores del músculo
esternocleidomastoideo, con extensión a región submaxi-
lar y triángulo posterior izquierdo; sin cambios en la tempe-
ratura ni tróficos en la piel, adherido a planos profundos, no
doloroso. Maniobra de Dix-Hallpike con escasas sacadas
horizontales hacia el lado izquierdo; la cabeza hacia el
mismo lado. Nistagmo vertical a la supraversión interna,
media y externa. Marcha con base amplia de sustentación,
tandem con lateropulsión a la izquierda. Weber central,
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Rinne+bilateral. La resonancia magnética de cuello mostró
evidencia de neurofibromas bilaterales dependientes del
nervio vago y compresión de la vía aérea.

Hallazgos radiológicos

Se encontró asimetría de los hemisferios cerebrales. En el
lóbulo frontal derecho se hallaron múltiples áreas de aspec-
to quístico, con poco efecto de masa, que se extendían
hasta el lóbulo temporal. La lesión abarcaba hasta el
hipotálamo y la porción más ventral y rostral de tálamo
izquierdo, sin embargo, la vía óptica se encontró adelgaza-
da. Además, se podía apreciar deformidad de la fosa media
derecha a expensas de mayor amplitud del ala mayor del
esfenoides, que comprime y deforma la órbita derecha, con
signos de proptosis. Hay un quiste aracnoideo temporal
medial, ipsilateral. Los huesos frontal y parietal derechos
se ven adelgazados, prácticamente sin tejido diploico (Fi-
gura 1).

En los espacios carotídeos del cuello suprahiodeo
predominaron tumores de forma ovoide e isodensos a la
grasa, homogéneos en su densidad, los cuales se exten-
dían de arriba abajo desde la nasofaringe hasta la laringe
en su borde inferior. En su extensión disminuían la luz de

Figura 2 A-B. Tumores isodensos al músculo en espacios
carotídeos, desplazando a las carótidas y yugulares en
sentido anterior, así como a los músculos esternocleidomas-
toideos en sentido lateral. La vía aérea está disminuida de
forma importante.

Figura 4. Neoplasia quística y de áreas sólidas en ganglios
basales y parte de lóbulo temporal izquierdo.

Figura 3. Manchas cutáneas “café con leche” en cuello y
tumoración en región del músculo esternocleidomastoideo
izquierdo que se extiende hasta región subauricular.

Figura 1. Secuencia T1 con gadolinio. A. Lesión quística en el lóbulo frontal, con poco reforzamiento
y extensión en el lóbulo frontal contralateral. B. Asimetría de la fosa temporal derecha por desplazamien-
to del esfenoides, con proptosis del globo ocular y desviación del nervio óptico (flecha). C. Adelgaza-
miento de los huesos frontal y parietal con ausencia del diploe.
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la orofaringe y desplazaban anteriormente a las carótidas
y a las venas yugulares internas y lateralmente a los
músculos esternocleidomastoideos; con el medio de con-
traste las lesiones quísticas encefálicas no mostraron re-
forzamiento (Figura 2). En el cuello los neurofibromas
presentaron reforzamiento mínimo.

Hallazgos histopatológicos

Se realizó autopsia completa con los siguientes hallazgos:
el cuerpo mostraba manchas dérmicas “café con leche”,
de tamaño variable, principalmente en tórax y abdomen.
La cara era asimétrica debido a una lesión ulcerada en
región orbitaria derecha y otra de aspecto neoplásico, en
el lado izquierdo del cuello, de 10×10 mm (Figura 3), En la
mucosa bucal se observaron nódulos múltiples hipervas-
cularizados.

Encéfalo de 1250 g. Las leptomeninges estaban engro-
sadas y congestivas, la convexidad del cerebro con datos de
edema y a la inspección de la base se encontró herniación
del uncus y de las amígdalas cerebelosas. En los cortes
coronales, tumor quístico de bordes mal definidos de color
amarillo grisáceo que se localizaba adyacente a la pared
lateral del III ventrículo y ganglios basales, desde el caudado
hasta el cuerpo estriado, con dilatación importante del
sistema ventricular (Figura 4). La neoplasia era moderada-
mente hipercelular, de aspecto microquístico (“tela de galli-
nero”), constituida por astrocitos con diferencias en forma y
tamaño, leves irregularidades de la membrana nuclear e
hipercromáticos. No se encontraron indicios de necrosis o
hemorragia. Además, se observaron gemistocitos en forma
difusa (Figura 5). Los nódulos cutáneos, del ojo derecho y del
cuello correspondieron histopatológicamente a neurofibro-
ma. Los órganos torácicos y abdominales sin datos anato-
mopatológicos.

El diagnóstico definitivo fue neurofibromatosis tipo I (NF1,
enfermedad de Von Recklinghausen) con astrocitoma micro-
quístico. La causa de la muerte fue edema encefálico difuso
con herniación del uncus y amígdalas cerebelosas.

Conclusión

Presentamos un caso muy ilustrativo de neurofibromatosis
tipo I, en una mujer joven que desde el nacimiento presentó
manchas “café con leche” y nódulos dérmicos múltiples,
posteriormente neurofibroma ocular y astrocitoma temporal.
La paciente evolucionó desfavorablemente, debido princi-
palmente a las lesiones neoplásicas en el encéfalo que
condicionaron edema grave con la consecuente herniación
de uncus y de amígdalas cerebelosas.
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Figura 5. Patrón neoplásico en “tela de gallinero” (100X) y zonas de reacción gemistocítica
peritumoral (400X).




