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Resumen

Introduccidn: la neurofibromatosis es un desorden genético, que
afecta el crecimiento de tejidos neurales, con una incidencia de 1
en 4 000 personas, con impacto en la esperanza de vida por su
asociacion con neoplasias y enfermedad vascular. La
neurofibromatosis segmentaria es wuna variante de Ia
neurofibromatosis tipo 1, con una incidencia aproximada de 1 en
20 000 a 25,000 personas, se caracteriza por lesiones cutaneas
que afectan un segmento corporal sin cruzar la linea media.
Generalmente no tienen historia familiar ni compromiso
sistémico. Caso clinico: paciente de sexo femenino de 63 afios con
dermatosis que afecta el tronco posterior de manera unilateral a
nivel de los dermatomas T10-T11, caracterizada por multiples
neoformaciones exofiticas milimétricas en forma de domo, de
consistencia blanda y depresibles a la palpaciéon. El estudio
histopatoldogico de una de ellas confirmd el diagndstico de
neurofibroma. La paciente no presentaba afectacion neuroldgica
ni ocular, ademas, sin afeccién en familiares, por lo que se
establece diagndstico de neurofibromatosis segmentaria.
Conclusiones: la neurofibromatosis segmentaria es una patologia
poco frecuente, Aunque posiblemente sea subdiagnosticada por
su caracter asintomatico, lo que ocasiona una aparente baja
incidencia. Los pacientes que la padecen pueden presentar
penetrancia sistémica variable y un riesgo similar de neoplasias al
descrito en pacientes con neurofibromatosis tipo 1. Pese al
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caracter benigno reportado en la literatura sugerimos un abordaje multidisciplinario de los
pacientes.

Palabras clave: neurofibromatosis 1; neurofibromatosis segmentaria; neurofibromatosis tipo
V; neurofibromatosis.

Abstract

Introduction: neurofibromatosis is a genetic disorder that affects the growth of neural tissues,
with an incidence of 1 in 4 000, with impact on life expectancy due its association with
neoplasms and vascular disease. segmental neurofibromatosis is a subtype of
neurofibromatosis type 1, with an approximate incidence of 1 in 20 000 to 25 000 people, it is
characterized by skin lesions that affects a body segment without crossing midline, they
generally have no family history or systemic involvement. Clinical case: a 63-year-old female
patient with dermatosis affecting the posterior trunk unilaterally at the level of dermatomes
t10-t11, characterized by multiple exophytic, dome-shaped, millimeter sized neoformations,
soft in consistency and depressible on palpation. the histopatologic study of one of them
confirmed the diagnosis of neurofibroma. the patient did not present neurological or ocular
involvement, without affection in relatives. diagnosis of segmental neurofibromatosis was
made. Conclusions: segmental neurofibromatosis is a rare pathology, although it is possibly
underdiagnosed due its asymptomatic nature, which causes an apparent low incidence.
patients may present variable systemic penetrance and a similar risk of neoplasm compared to
patients with neurofibromatosis type 1. despite the benign nature reported in the literature,
we suggest a multidisciplinary approach to patients.

Keywords: neurofibromatosis 1; neurofibromatosis type V; segmental neurofibromatosis;
neurofibromatoses.

Introduccion

La neurofibromatosis (NF) es un desorden genético de las células derivadas de la cresta neural,
afecta el crecimiento de los tejidos neurales de piel y del sistema nervioso central. Se conocen
tres tipos: NF1, NF2 y Schwannomatosis (1),

La NF1 ocurre en 1 de cada 3 000 a 4 000 personas ‘2, se presenta desde la infancia o en
transcurso de la vida, con lesiones que persisten hasta la vida adulta. En pacientes con NF se ha
encontrado una disminucidn en la esperanza de vida de hasta 15 afios comparado con la
poblacién general, por su asociacién con neoplasias malignas y enfermedad vascular @)

La neurofibromatosis segmentaria (NFS) se describié inicialmente como neurofibromatosis

sectorial por Crowe et al. en 1956 y posteriormente en 1977 se denomind como
Neurofibromatosis segmentaria por Miller y Sparkes . A su vez, Riccardi subdivide la NF en

141



Neurofibromatosis segmentaria, a propésito de un caso. CES MEDICINA

Mayo - agosto de 2022

ocho subtipos, incluyendo la NFS como NF tipo V, ademas describid los hallazgos clinicos como:
manchas cafés con leche y/o neurofibromas en un segmento unilateral del cuerpo, sin cruzar la
linea media, en pacientes sin historia familiar ni compromiso sistémico ©.

En 1987 Rothen subdivide la NFS en cuatro subtipos: segmentaria verdadera, localizada con
compromiso profundo, hereditaria y bilateral .

Por la gran variedad de manifestaciones y variantes atipicas de NF, Weiss y colaboradores
proponen una nueva clasificacidon: NF1 clasica donde hay una delecion completa del gen NF1ly
formas alternas de NF1 (con caracteristicas incompletas atipicas), en donde se incluye la
NFS ),

La prevalencia de NFS estimada es tan baja como 1 por cada 40 000 personas en la poblacion
general, aunque también se ha considerado subdiagnosticada por su curso indoloro vy
asintomatico ©.

Se plantea que la NFS no tiene componente hereditario y se debe a una mutacion postcigotica
en el gen NF1, y que el momento cronoldgico en que sucede la mutacion se asocia con el grado
de compromiso de la enfermedad, siendo las mutaciones tardias en la embriogénesis las que
dan como resultado las formas localizadas ©.

Se ha descrito la NFS como una entidad benigna sin afeccidn sistémica, aun asi, puede haber
compromiso de drganos (especialmente en pacientes con neurofibromas plexiformes) e incluso
presentaciones familiares, debidas a que la mutacion gonadal se manifiesta en descendencia
como enfermedad generalizada 19,

Presentacion del caso

Paciente de sexo femenino de 63 afios, quien cursa con dermatosis de ocho afios de evolucion
que afecta el tronco posterior de manera unilateral a nivel de los dermatomas T10-T11,
caracterizada por multiples neoformaciones exofiticas de 2 a 3 mm de diametro, en forma de
domo, del color de la piel y de consistencia blanda, depresibles a la palpacién (Figura 1). Refiere
que previamente se realizd electrodesecacion de algunas lesiones, con recurrencia de las
mismas, pero han permanecido asintomaticas por lo que no solicita tratamiento.

142



Dufflart-Ocampo D, et al. GES MEDICINA

Mayo — agosto de 2022

Figura 1. Dermatosis localizada a el tronco afecta espalda a nivel
de los dermatomas T11-T12, consistente en neoformaciones de
aspecto papular milimétricas del color de la piel, con bordes
definidos, a la palpacidn de consistencia blanda.

Se tomo biopsia diagnodstica de una de las lesiones y en la histologia se reportd una epidermis
anfractuosa con pigmentacion de la capa basal, en la dermis reticular se evidenciaron fibras de
colagena hialinizada con algunas células de aspecto fusiforme, dispersas; en la dermis reticular
media a profunda se aprecian fibras de colagena engrosadas, entremezcladas con algunas
células fusiformes. (Figura 2, 3y 4).

Figura 2-3. HyE 4- 10x, El estudio histoldgico mostré una neoformacién no encapsulada, localizada
en la dermis reticular, compuesta por fibras de colagena hialinizada con células fusiformes
entremezcladas con citoplasma claro y nucleo ondulado.
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Figura 4. HyE 40x. En este acercamiento se observan fibras de
colagena engrosadas entremezcladas con células fusiformes
de citoplasma eosinéfilo, algunas con nucleo estrellado,
otras con nucleos ondulados o en forma de coma.

La paciente tiene antecedente de hidrocefalia, evaluada por neurologia quien dictamind una
ventriculomegalia asociada a hipertensidon periventricular de posible origen vascular. Sin
lesiones sugestivas de NF1 en sistema nervioso central.

Por parte de oftalmologia se descartd compromiso ocular, por lo que se establecio el
diagndstico de neurofibromatosis segmentaria. Posterior al diagndstico se valord por parte de
genética, refiriendo ausencia de afectacidén en ascendencia, a su vez, se realizd busqueda de
hallazgos clinicos e imagenoldgicos en sus hijos y nietos, sin encontrar compromiso en el
momento de la revision.

Discusion

La NFS afecta principalmente el sexo femenino, presentando un pico bimodal de incidencia
entre los 10 a 30 afios y 50 a 70 afos. La topografia mas afectada es el tronco, como en el caso
de nuestra paciente *V),

Su variabilidad fenotipica permite que se clasifique en cuatro categorias *?: 1. Con cambios

solo pigmentarios. 2. Unicamente con neurofibromas. 3. Con neurofibromas y cambios
pigmentarios. 4. Con neurofibromas plexiformes.
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El diagndstico de la NFS es principalmente clinico, se presenta con las manchas café con leche
y/o neurofibromas en un segmento corporal, sin cruzar la linea media, sin compromiso
sistémico ni historia familiar de NF. Los hallazgos histoldgicos de los neurofibromas, son los de
un nddulo delimitado en la dermis o tejido celular subcutaneo, formado por células fusiformes
con nucleo ondulado, en un estroma rosa palido, mucinoso o mixoide Y. El diagnéstico
diferencial de los neurofibromas debe realizarse con tumores neurales (schwannoma),
leiomioma cutaneo y dermatofibroma (2.

Las indicaciones para la exéresis quirurgica de un neurofibroma incluyen: dolor, compresion de
estructuras adyacentes, desfiguracion cosmética, deterioro neuroldgico y rapido crecimiento
sugestivo de degeneracion maligna.

En contraste con la NF1 y la NF2, el compromiso sistémico en la NFS es poco comun, excepto
en pacientes con neurofibromas plexiformes 3. En 2016 Cohen reporta once pacientes con
NFS que han desarrollado neoplasias, las mas frecuentes fueron el melanoma y los tumores
malignos de la vaina de nervio periférico (ambos derivan de células de la cresta neural), cancer
de mama, de colon, gastrico, de pulmdn y linfoma de Hodgkin. Se estima que el riesgo de estos
pacientes de padecer neoplasias es de un 5% (4,

En una de las series mas grandes de pacientes con NFS, de manera retrospectiva incluyeron 37
pacientes, siendo 12 pediatricos y 25 adultos, con seguimiento promedio de 21 afios. Reportan
ningun paciente con descendencia afecta hasta la fecha del estudio, ademas de evidenciar
ausencia de comorbilidades y afeccidén neoplasica en los casos (*°).

Se ha reportado mayor penetrancia en los pacientes que presentan neurofibromas plexiformes
y mayor afectacion familiar si hay nédulos de Lisch. La incidencia de cancer en la NFS es similar
a la reportada en pacientes con NF1 (1116, 17),

Conclusion

La NFS es una patologia rara con baja incidencia; subdiagnosticada por su curso asintomatico.
Hasta ahora se han descrito cuatro subtipos y uno de ellos con penetrancia sistémica variable,
por lo cual es importante tener en cuenta esta entidad y hacer seguimiento a pesar de que la
mayoria de los casos descritos en la literatura tienen un curso benigno. Ademas, hay reportes
de malignidad asociada a la NFS similar a los pacientes con NF1.

Los pacientes con NFS pueden presentar mutaciones gonadales con manifestaciones en su
descendencia, por lo que es importante el estudio genético de todos los pacientes a quienes se
les diagnostique esta condicién. También cabe resaltar que las manifestaciones pueden
aparecer en cualquier momento, por lo que los familiares deben tener un seguimiento en
busqueda de lograr deteccion temprana.
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Pese a que el verdadero riesgo de dafio sistémico y neoplasia maligna no esta establecido, se
sugiere un abordaje multidisciplinario de estos pacientes.
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