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RESUMEN.

Se presenta el caso de una paciente de 34 afios de edad, portadora de una neurofibromatosis de
VON RECKLINGHAUSEN tipo 1, con dolor toracico irradiado a abdomen, fiebre y sintomatologia
respiratoria; en la cual aparecieron como hallazgos imagenolégicos, una masa tumoral que
ocupaba gran parte del hemitérax derecho con derrame pleural asociado. La histologia demostré
la etiologia neurofibromatosa del tumor con degeneracion maligna, asi como el desplazamiento e
infiltracion de estructuras vecinas.

Descriptores de Cs: NEUROFIBROMATOSIS.

La neurofibromatosis fue descrita como entidad en 18821.2 por Von Recklinghausen y se identifico
como un trastorno hamartomatoso debido a un desorden neuroectodérmico que frecuentemente
se asocia con alteraciones endocrinas (acromegalia, enfermedades tiroideas, hiperparatiroidismo,
etc.) asi como lesiones éseas (malformaciones, cifoescoliosis y pseudoartrosis)!-3

En la actualidad estan identificadas dos variantes de neurofibromatosis: La tipo 1 o Enfermedad
de Von Recklinghausen propiamente dicha y la tipo 2. La tipo 1 con criterios clinicos muy bien
definidos, una frecuencia de 1x3000, afectando por igual a ambos sexos y a todas las razas. El
trastorno genético se localiza en la region centromérica del cromosoma 17, teniendo un caracter

autosoémico dominante4-3.

La tipo 2 por su parte tiene una frecuencia de 1x40 000 a 1x1 000 000 (segun diferentes autores);
también tiene caracter autosdémico dominante, afectando en igual proporcién a ambos sexosy a
todas las razas. El trastorno genético se localiza en el centro del brazo largo del cromosoma
223,45,

Elementos distintivos de las dos variantes clinicas de neurofibromatosis.

TIPO 1
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ENF. DE VON RECKLINGHAUSEN.

. Seis 0 mas manchas " café con leche " de mas de 1.5 cm. de diametro en el adulto.
. Dos o0 més neurofibromas de cualquier tipo o uno de tipo flexiforme.
. Hiperpigmentacion axilar, inguinal o inframamaria o en flexuras.
o Dos o mas nodulos del LISH.
o Presencia de glioma 6ptico.
. Lesiones Oseas caracteristicas con o sin pseudoartrosis.
. Parentesco de primera linea o grado estrecho de parentesco con personas portadoras de
neurofibromatosis.

TIPO 2

. Neurinomas del acustico bilaterales.

. Tumores del sistema nervioso central en el 50% de los casos.

. Raro en la infancia, manifiesto entre 2da y 3ra décadas.

. Elresto de la sintomatologia es comin con la neurofibromatosis tipo13-5.6,
. Estos elementos estan presentes en el caso en discusion.

Tumores asociados a la neurofibromatosis tipo 1

. Tumores intatoracicos, subpleurales y mediastinicos (15%), (el 10% de estos tumores son
malignos).

. Glioma éptico (15-20%).

. Feocromositoma (15%).

. Neurofibromas plexiformes.

. SCHWANNOMAS (mediastino posterior).

. Meningocele toracico.

. Rabdomiosarcomas.

. Tumor de WILMS.

. Leucemias Ph (-).

. Tumores multiples del plexo de AUERBACH del colon.

. Degeneracion sarcomatosa de neurofiboromas y SCHWANNOMAS. 5. 6, 7.8

Este caso resulta curioso y nos motivé debido a la baja frecuencia de malignizacion de estos
tumores y la gran magnitud que adquirié el tumor manteniéndose durante mucho tiempo.

PRESENTACION DEL CASO.

Paciente femenina, de la raza blanca, de 34 afios de edad con antecedentes patoldgicos
familiares de neurofibromatosis (madre y dos tias maternas) y de ser portadora de esta
enfermedad, que refiere ademas de haber sido intervenida quirdrgicamente en dos ocasiones de
ndédulos tiroideos “. Acude al hospital aquejando dolor en hipocondrio derecho y en region
infraescapular derecha que se aliviaba usando dipirona oral. Ademas referia fiebre de 38°C de
dos dias de evolucion, tos productiva y expectoracion purulenta.



Al examen fisico se constaté: Hemitérax derecho abombado, disminucion de la excursion
respiratoria y ausencia de estertores. Ligera Polipnea superficial (FR: 28xmin).

El examen del aparato cardiovascular y del abdomen fue negativo.

En la piel se encontrd tendencia a la hiperpigmentacién sobre todo en el segmento toraco-
abdominal y mamas, presencia de manchas " café con leche * en nimero de 10-12 agrupadas en
region paraesternal y neurofibromas mdltiples en térax, abdomen y miembros, zonas donde
también se apreciaban numerosas efélides y nevos hiperpigmentados.

Examenes de laboratorio

1. hemograma: Hb-9,8 g/l, leucocitos-9x10° P-85 L-14 Eo-01
2. Eritrosedimentacion: 74 mm

Imagenologia

l. Rx torax (PA): Anomalias costales en hemitérax izquierdo (292 y 3ra costilla * en tenedor ).
Opacidad total de hemitérax derecho con desplazamiento contralateral del mediastino.

Il. Rx térax lateral: Masa de aspecto tumoral con derrame pleural de mediana intensidad
ocupando el hemitérax derecho.

[ll. Ultrasonido toracico: Derrame pleural derecho. Formacion ecogénica de aproximadamente
112 mm. De diametro con distorsidon de textura central que ocupaba 2/3 superiores del
hemitorax derecho.

IV. TAC pulmoén: Se corrobora derrame pleural. Tumor subyacente con calcificaciones,
atelectacia asociada, desplazamiento de estructuras mediastinales. Deformidad de la
columna dorsal y las costillas.

V. Mielo-TAC: Desorganizacion de las vértebras dorsales por compresion del tumor
mediastinal. Subluxacion de Dg, D7 y Dg con osteolisis de las mismas.

Estudios Anatomohistolégicos y Microbioldgicos

a. Estudio BAAR del liquido pleural: negativo.
b. Estudio bacteriolégico: no crecimiento bacteriano.
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c. Estudio citolégico: Abundantes hematies y células mesoteliales: no se aprecian células
atipicas.

Después de valoracion multidisciplinaria se decide el tratamiento quirdrgico. Se realizé reseccion
del tumor mediastinico realizandose biopsia transoperatoria cuyo resultado fue. Tumor de nervio
periférico de bajo grado de malignidad (15 cm. de diametro mayor) en correspondencia con
neurofibrosarcoma.

COMENTARIO.

Estamos en presencia de una paciente portadora de una neurofibromatosis tipo 1 de Von
Recklinghausen en la que estan presentes cinco de los postulados diagndsticos planteados
siendo significativo el hecho de padecer un tumor de crecimiento intratoracico de gran magnitud
con escasa sintomatologia (el dolor aparece como primer sintoma diez dias antes del ingreso) .

La frecuencia de tumores en estos pacientes es mayor que en el resto de la poblacion y la

malignizacién de los mismos es considerada, una fase evolutiva en el cuadro clinico’-9-10, sobre
todo la degeneracion de neurofibromas, existiendo una importante evidencia de degeneracion

sarcomatosa de los neurofibromas y los Schwannomas (10%)38. Sobre todo las de tipo plexiforme.

Un gran numero de autores coinciden en que los neurofibromas cutaneos, sobre todo los
pedunculados no tienden a malignizarse, no ocurriendo asi con los mediastinicos ni con los

plexiformes infiltrantes3. 6.

También se plantea que la mayoria de los pacientes tiene una vida normal con escasa
sintomatologia3: 4:8. lo curioso del caso que se expone es que, a pesar de la gran dimension del
tumor intratoracico con compromiso de las estructuras 6seas vecinas, este haya transcurrido sin
manifestaciones motoras, ni sensitivas, ni alteraciones de la dinAmica ventilatoria por compresion.

Es significativo ademas, que a pesar de la infiltracion de las vértebras vecinas con luxaciéon y
osteolisis de las mismas no se hayan comprobado infiltracion ni metastasis en otras areas
cercanas o a distancia, tal vez explicable por la baja malignidad que, histolégicamente, fue
demostrada.
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SUMMARY.

A case of a female 34 years old patient carrier of VonReuckunghausen type 1 with toracic pain
irradiated to the belly, fever and respiratory sintomatology in which appeared as imagenologic
findings,a tumoral mass which ocuppied a big part of the right hemitorax asociated with pleural
effusion was presented.

Subject headings: NEUROFIBROMATOSIS
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