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I INTRODUCCION

Se llama Facomatosis a un conjunto
e sindromes neurocutineos que ticnen
una evidente raiz congénita y afectan de
forma predominante el encéfalo, la piel
v los ojos.! v que se asocia en nmiltiples
ocariones a diversas anomalias viscera.
les y somadticas.®

Van Bogaert les llamé neuroectoder-
mosiz y Roger les llamé displasias neu.
roectodérmicas congénitas,” mientras
que Van der Hoeve les llamé facoma.
tosis (de pakoe, marca de nacimiento).'

(Mra caracteristica de estas afecciones
es ¢l ser transmitidas por factores here-
ditarios dominantes autosomicos de baja
penetracion con numerosas formas frus-
trzs, e intermedias y con la caracteris-
tica de que manifestaciones de una de
ellas pueden estar presentes en otra.

Es caracteristica comin de estos sin-
dromes el ohedecer a un trastorno em-
hriolégico que se caracteriza por la ten-
dencia hiperplistica de los tejidos de-
rivados del ectodermo® y también de las
otras lhojas embrionarias en particular
el mesodermo,' acompaiiado todo de dé.
ficit neurolégico y siguico.

{'}”"I.‘;albajo presentado en In XVI Jornade
MNacional de Pediatria.
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El término displasia neuroectodérmica
es por tanto mal utilizade porque existe
una importante aunque variable parti-
cipacion mesodérmica.' Recordemos que
del mesoderme derivan los vasos san-
guineos, los rifones, el corazén y los
pulmones que se encuentran afectados
frecuentemente en estas afecciones.”

De acuerdo a la mayor proporcién con
que se afecte una u otra hoja embriona-
ria se puede establecer la siguiente cla-
sificacion de las facomatosis:!

Al Afecciones donde predomina la dis.
plasia neurcectodérmica.
1. Esclerosiz tuberosa.
2. Neurofibromatosis.
Bl Afecciones donde predomina la dis-
plasia mesodérmica.
3. Angiomatosis encéfalotrigeminal.
4. Angiomatosis retino.cerehelosa.
C) En discusién,
5. Ataxia Telangiectasia.*®

Existen otras entidades que presentan
algunas caracteristicas comunes a estas
afecciones pero que no estan incluidas
en el grupo de la facomatosis. Asi tene-
mos los llamados sindromes de Klippel.
Trénnaunay v de Parkes-Weber.*
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A} Afeceiones en las que predomina
la displasia neuroectodérmiea con mar-
cada reaccion fibrosa y glial:

1. EscLerosis TUsekosa [ Enfermedad
e Bournevillei,

Historia: Bourneville, en 1880 y mas
tarde sus discipulos describieron ¢l cua-
dro caracterizado por: a) Crisis epilép-
ticas, b} Oligofrenia, ¢} Tuberosidades
cerebrales, d) Tumores cardiacos y re-
nales, estos dos altimos zintemas com-
prohados por autopsia.

Balzer en 1885 y Pringle en 1890 en-
cuentran la asociacion de adenomas se-
biceos v oligofrenia. Bidel, mas tarde
establece ¢l caricter hereditario de la
enfermedad v a principios de siglo Vogt
y Pellizi aclaran los aspectos anatd-
micos.t

Sherlock, en 1911 le llamd a esta afec-
cién epiloia. En 1920, Van der Hoeve
describe en el fondo de ojo los facomas
retinianos como lesiones de forma aplas-
tada que recuerdan la de una lenteja,”
v Kocnen asocié a la enfermedad los
pequenos fibromas gque con frecuencia
s¢ ven en los rebordes ungueales de ma-
nos y pies.

Etiopatogenia: Se ha discutido mu-
cho en relacion a la misma. Hoy se
acepta que: o son tumores o son malfor-
maciones. Hay autores que la incluyen
dentro de la clasificacion de Hamarto-
mas que son tumores sin todas las earac-
teristicas de los mismos y que dependen
de restos embrionarios.®

Caracteres clinicos: Esta emfermedad
g¢ transmite con un eariacter hereditario
dominante. La enfermedad puede here-
darse como tal, como formas frustres, o
como otra del mismo tipo, por ejemplo
Recklinghausen.!

Para Dawson® las formas frustres de
ezelerosiz tuberosza son mucho mas fre-
cuentes que la enfermedad como tal. El
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mismo autor calculd la frecuencia de la
enfermedad como tal en Londres en
1 por cada 300,000 habitantes.

La enfermedad se earacteriza por:

1. Oligofrenia.

2. Crigis convulsivas.

3. Adenomas sebiceos faciales.

4. Ausemcia de zignos neurolégicos
focales.

5. Malformaciones de caracter hlasto.
maloso,

6. Lesiones dseas.
7. Otras anomalias eongénitas.

Las tres primeras constituyen la triada
clasica de la afeccidn.

1. Qligofrenia: Puede variar desde
un retardo ligero hasta la idiocia,’.*

Un dato bastante importante es hallar
alteraciones del lenguaje.® Aunqgue es
una entidad rara, se cncuenlra un gran
porcentaje de la misma en Instituciones
de retrazados mentales.

En el primero y segundo afio de la
vida puede ohscrvarse retraso sicomotor
y entre ¢l segundo y tercer afio comienza
a verse ¢l retrazo mental y los trastornos
del lenguaje.® Se han deserito sintomas
sicoticos tales como disociacién, apatia,
catatonia, negativismo, ete.'”

2. Crisis convulsivas: Las convulsio-
nes generalmente se manifiestan después
del segundo afio de la vida. Los ecspas-
mos magivos, ataques mioeldénicos y aqui-
néticos son los mis frecuentes tipos de
convulsiones al inicio. Esto sugiere el
origen subcortical de la convulsién en
estos casos deseritoz por Chao Otros
autorcs sin embargo no han encontrado
especificidad ni en el tiempo de apa-
ricién ni en el tipo de convulsién.'
Ford" zeiiala que los episodios convul-
sivos pueden debutar como crisis meno-
res y después hacerse motoras mayores
v generalizarse. Hay periodos de remi-

R. C. P.
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Fig. 1. Case No. 4. Esclerosis tuberosa. Obsérvese los tipicos adenomas
sebiceas, a nivel de region frontal v de ambas mejillas,

Fig. 2. Caso No. 4. Esclerosis tuberosa. Obsérvense los numerasas manchas
acromices diseminadas en el tronce ¥ extremidades de la pacicnte. En
nuestras eagos estas manchas han estade presentes en 6 de 7 casos,

C. P.
pero 31, 1965
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sion. Mds tarde comienzan a aparecer
las evidencias de deterioro mental.

Grossi Bianchi® sefala que las crisis
zeneralizadas son lag mds frecuentes.

Livingston®™ sefiala que la presencia
ile esclerosis tuberosa en casos de epi-
lepsia sintomdtica es rara, mientras que
a la inversa la convulsién es un sintoma
muy frecuente y casi constante en la
esclerosis tuberosa,

3. Adenomas Sebdoeos: Su presencia
tiene un gran valor diagnéstice.’.® 7%
" Se distribuye en forma simétrica
por la nariz y mejillas en forma de alas
de mariposa aleanzando a veces el men-
tén v la frente. Existen tres tipos: Tipo
Balzer, que es una proliferacién de fo-
licules sebdecos (variedad blanca): el
tipo Pringle (varicdad rosada) que se
asocia a telangiectasias v el tipo Ha-
llopean-Leredde (variedad dura) cons
tituida por nevi vasculares fibrosos.
iFigura 1).

Debré® hizo ¢l diagnoéstico de esta en-
tidad en un nifo que tenia oligofrenia
v epilepsia y que en los familiares se
encontré adenoma sebiceo.

La presencia de adenoma sebieco ais-
lado se ha interpretade por Critchley®
como una forma frustre de la enferme-
dad. Grossi Bianchi® no acepta este con-
ceplo y si acepta gue el diagndstico esta
dado por la presencia de lesidn cerebral,
es decir de la esclerosis tuberosa propia-
mente dicha. El adenoma sehiceo se
desarrolla mas frecuentemente entre el
cuarto y noveno afio de edad aunque
puede estar presente desde el nacimien-
to.” Ademas del adenoma sehdceo pue-
den verse manchas acrémicas, manchas
caflé con leche v nédulos subcutineos.”
i Figura 2).

4. Ausencia de signos neurologicos fo-
eales: Aungue generalmente no hay sig-
nos de localizacion neurolégica, existen
cazoz en los cuales se han encontrado.’
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Ford'® senala que puede haber paresias.
pero las parilisis completas son raras.

5. Malformaciones de cardcter blasto.
matoso:

al Tumores de Koenen: una de las ma-
nifestaciones sintomdticas que se se-
nalan eomo caracteristicaz de la es.
clerosis tuberosa son los tumores sub
y periungueales que aparecen gene-
ralmente en la pubertad o después
de ella. Barroeta deseribe un easo
gque tenia un tipico tumor de Koenen
en ¢l tereer dedo del pie izquierdo
sin minguna otra manifestacién cli-
nica de la enfermedad, consideran-
dolo como una forma frustre de la
mizma, !

-

FE:'(.'Gnms reLERLEargs Son puqneﬁus
tumorcitos situados en la papila o
alrededor de ella v al examen oftal-
moscopico aparecen como manchas
amarillentas de forma lenticulart ®

vl Tumores cardiacos y renales: De Jas
manifestaciones viscerales, mas del
40% pertenecen a lesiones renales y
alrededor de un 30% a manifestacio-
nes cardiacas,'

Goyer'” cita un caso de eselerosis
tuberosa asociado a fibroelastosis y
tumor glicogénico del corazén en un
nifio de 10 meses de edad. Grupper'
senala que un 509% de los casos de
esta afeceion presenta hamartomas
del rifién pero la mayor parte de
ellos pasa desapercibido clinica-
mente,

6. Lesiones dseas: Las lesiones dseas
son reportadas con menos frecuencia,
pero Grupper' lo atribuye a que no se
realizan examenes radiolégicos sistema.
ticos de las extremidades.

Entre estas alteraciones estan deseri-
tas: pequenas areas de densidad aumen-
tada alternando con dreas de mayor ra-
diotransparencia en la béveda cranea-

R. C. P.
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na,!* depdsitos subperidsticos, dsteopo-
rosis, tumefaccién de los huesoz largos
v formaciones quisticas.

En las falanges se han descrito alte-
raciones radiologicas entre las cuales se
encuentran areas de sacabocado, engro-
samiento de la corteza de los metacar-
pianos y metatarsianos y engrosamiento
subperidstico™ asi como también dreas
de aumento de la densidad odsea en di-
versos huesos largos (figuras 3 v 4).

7. Otras anomalins: Labio leporino.
espina bifida, manos simiescas, malfor-
maciones auriculares, acortamiento del
dedo pequeiio, estrabismo, miopia, de-
fectos dentarios ¥ de la béveda palatina
y cardiopatias congénitas.'

Anatomia patologice:
1. Lesiones encefilicas:

a) Corticales: La localizacién mas fre-
cuente es en la region frontoparietal.

Fig. 3. Case No. .i._ Esclerosis !flbl;‘#:ﬂﬂ-‘ H!ié:ﬂ?‘ S¢ ven sobre la corteza [.11“;;]3 de co-
largos: Areas de dstecesclerosis difusa a nivel i 2
de ambas digfisis tibiales. lor amarillento. Hay incompleto de-

Fig. 4. Caso No. 1. Esclerosis tuberosa. Ostecesclerosis de Ins folanges
media v proximal del cuarto dedo de Ia mano derecha.

rR. C. P. 43!
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sarvolle de la corteza en las dreas
escelerdticaz v alteracion de la eito-
arquitectura con malformacion o de-
generacion neuronal.t?

Se ve alteracion en la morfologia
de las circunvalaciones que se ven
engrosadas, teniendo las dreas escle-
rosadas la consistencia de la papa de
ahi el nombre de la afeccién.® Rara-
mente ze ven ealeificaciones, La sus-
tancia blanca subyacente puede mos.
trar defectos de mielinizacién y pre-
sencia de espongioblastos v otras
células gliales. Las formaciones tu-
morales corticales se consideran mas
hien como gliosis quc como verdade-
ros gliomas, sin embargo puede haber
degeneracion maligna en algunos
casos y desarrollarse verdaderos es
poengioblastomas.'”  Se  encuentran
islas heterotopicas de sustancia gris
dentro de la sustancia hlanca gue
por varios autorcs es considerado
especifico de la enfermedad.”

by Ependimarias: En los ventriculoes,
las lesiones se localizan en los ven-
triculos laterales principalmente. Las
tumoraciones tienen aspecto blan-
quecino similares a la de la cera,
estridentes al corte e incluzive mas
duraz cuando hay depdsitos de sales
de caleio. En los ventriculos, se pro-
vectan en forma de nédulos salientes.

Histolégicamente se comprueba
(que estas dreas estan compuestas por
clementos gliales. Los nédulos ven-
triculares y también los corticales
tienen poca tendencia al crecimiento
por lo que algunos autores no los
consideran tumores. Feld'® ha encon-
trado, sin embarge verdaderos tu-
mores, mas frecuentemente de células
inmaduras v menos de eélulas madu-

ras.

2. Lestones viseerales: Se han encon-
trade tumores de rindn, corazdn, pan-
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creas, higado v tiroides."” Se han encon-
trade casos azociados a fibroelastosis.'™

s, 2021, 27

3. Lesiones cutanegs: Ya sefalamos
que ¢l adenoma sebaceo es una forma-
cibn de tejido conjuntive y capilares
con algunos clementos glandulares. Al
gunos aspectos histopatoligicos han sido
descritos con los caracteres clinicos.

4. Lesiones éseas: Ademids de las le-
siones ya sefialadas con los caracteres
clinicos podemos anadir que las areas
quisticas que se han encontrado en las
falanges de algunos casos no son mids
que dreas de reemplazamiento fibroso
del hueso, rodeado de tejido osteoide.*

Diagnastica: De no estar presente la
trinda clasica del sindrome es muy difi-
cil su diagndstico, a no ser que se en-
cuentran las lesiones radiolégicas tipi-
cag® oL 2 El diagndstico lo basamos
por tanto en la presencia de oligofrenia,
convulsiones y adenoma sehiceo a lo
cual podemos afadir como date impor-
tante loz antecedentes familiares.

La placa simple de eraneo no da datos
de valor constante. Generalmente no hay
caleificaciones.® Se han descrito otras
lesiones tales como areas de densidad
aumentada en erdnco y huesos largos
asi como formaciones seudoquisticas en
éatos, 0

El neumocencefalograma es de gran
valor en el diagnéstico precoz. Nos da
la deformacion de los ventriculos con
las tumoraciones emergiendo en la luz
ventricular? (Figs. 5 y 6)

Electroencefalograficamente no existe
patrén patognomdnico. Pueden hallarse
disrritmias o anomalias paroxisticas o
disrritmia lenta. (Figs. 7, 8, 9 v 10)

Las manifestaciones comiciales focales
son raras. Las alteraciones electroence-
falograficas son proporcionales al dafo
cerchral. Se han encontrado alteraciones

R. C. P.
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del electroencefalograma sin existir sin-
tomas neurolégicos, en casos que tenian
solamente adenomas y antecedentes fa.

miliares.”

Prongstice: Raramente pasan de Jlos
veinticineo afios de edad.* El prondésti.
vo depende de la localizacidén y extension
ile la enfermedad en el sistema nervioso
central.

Generalmente mueren por enfermeda-

Fig, & Caso No, 4.
Esclerosis tuberosa,
Veumaoencefalograma :
{Mhsérvense la mode
rivel dilatacién  ven-
tricular. Aqui también
se ven fns umaracios

nes intraventriculares,

R, C. P,
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Fig, 3. Caso No. 1. Es
clerosis tuberosa, New-
meencefalograma: -
sérvense lns  tipicas
fumoraciones intragen:
triculares haciendo
emergencia en la ca-
vidud ependimaria,
dando  imdgenes de
defecta de Hleno.

des intercurrentes, status epiléptico o
toma cardiaca o remal.” **

Tratamiento: Las drogas sedativas
usuales pueden ser utilizadas con resul-
tados variahles,

En los casos con aumento de la pre-
sién intracraneal o signos focales defi-
nidos, estd indicada la conducta quirir-
wica,

Dandy ha sacado loz nédulos intra-
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Fig. 7. Cazo Neo. 3.
Esclerosis tuberosa.
Electroencefalograma.
Anormal  paroxistico
localizado a regidn
occipital izguierda.

ventriculares con completa regresién de
los sintomas.

2. NeuvrorieroMaTosiS  (Enfermedad
de Recklinghausen) .

Historia: En 1882 Rececklinghausen
describié en el aniversario del natalicio
de Virchow, y en honor del mismo la
neurofibromatosis  cutianea. Diez aiios
mis tarde, el mismo Recklinghausen en
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otro aniversario de Virchow, describié
la osteitis fibrosa quistica sin saber que
el tiempo se encargaria de unir estos
dos procesos en una sola entidad.

Caracteres clinicos: Es una enferme-
dad congénita y hereditaria de caricter
probablemente dominante autosémico™
con exteriorizacién clinica muy variada,
pudiendo verse formas clinicas comple-

Fig. 8 Case No. I
Esclerosis tuberosa.
Electroencefalograma
anormal paroxistico o
focos mualtiples.

i
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Fig. 9. Caso Na. &

R L - b - -t - w_- E
W\t s Esclerosis tuberosae,
Electroencefalogramea
N - anermal parexistico
Al o N e e %W

ta= v formas frustres. Puede asociarsc
a otras anomalias congénitas como poli-
dactilia, sindactilia, cardiopatias, estre-
vhez esofagica o rectal ¥ presentar ma-
nifestaciones clinicas comunes con otras
facomatosis en especial con la esclerosis
inherozga con la eual tiene numerosos
puntos en comun tante clinicos come
embriogénicos.’

o ST

Fig. 10, Case No, 2.
Esclerosis tuberosa.
Electroencefalograma
anormal paroxistico
loculizade o  regién
tempaoral izquierds.

2 . P.
Enn'n:ru 31, 1965

localizado a  region
temporaoccipital iz
guierda,

La toma del tejido devivado del ecto
dermo predominantemente y en parte
del mesodermo demuestra que estas al-
teraciones =¢ producen en una etapa
muy temprana de la vida embrionaria,™

Se cita un caso de esclerosis tuberosa
descendiente de un paciente con neuro-
[ibromatosis, lo cual demuestra la posi-
hilidad de herencia eruzada.™

L "
Ea s vaNRAL PRGNS ER0S LACRLIA B A 3
Sipreral T i
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La neurofibromatosis o una enferme-
dad lentamente progresiva que se va
haciendo mia= aparente con la edad.*®

Con relacion al caridcter hereditario
de la enfermedad algunos autores han
considerado que los cambios en la com-
posicion de los acidos nucleicos pudieran
ser uno de los factores determinantes.
También se senala la posibilidad de que
en ocasiones no ohedezcan a factores
hereditarios sino que la afeccién sea
determinada por mutaciones de dichos
dcidos nucleicos que son indistinguibles
de los transmitidos hereditariamente.®*

La enfermedad se caracteriza por los
siguientes hechos clinicos:

1. Tumores cutaneos (fibromas, molus.
ca péndula, hamartomas, hemangio-
mas) .

2. Manchas pigmentarias, manchas café
con leche, nevus.

3. Tumores del tejido nervioso (neuro-
fibromas) .

4. Lesiones gseas.

5. Trastornos nerviosos y siquicos.

Los tres primeros sintomas constitu-
yen la triada de Landowski.**. *

Loz sintomas de la enfermedad co-
mienzan a manifestarse a edades varia-
bles que comprenden desde la nifiez
temprana hasta la edad adulta.

Los gintomas que constituyen los mo-
tivos de consulta mas frecuentes son:*

1. Lesiones cutaneas.

2. Sintomas de dolor radicular.

3. Sintomas de compresion medular,

4. Sintomas de tumoracién intracraneal.
5. Cefalea.

De acuerdo a laz manifestaciones cli-
nicas predominantes podemos dividirlas
.28
en:

a) Predominio de lesiones periféricas
con poca o ninguna lesién central, a
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excepeion de las raices espinales que
frecuentemente estan tomadas.

b} Con pocas lesiones periféricas.

Se ha reservado el nombre de neuro-
fibromatosis central para aguellos casos
en que haya toma del eje encéfalomedu-
lar o de los nervios acisticos y épticos.®®

1. Lesiones cutdneas:

Tumores cutineos: son de forma y
tamano variables. Los profundos tien-
den a disponerse en el trayecto de los
nervios. No son evidentes al nacimien-
to, '

Manchas café con leche: son evidentes
desde e] nacimiento donde hay que
hacer el diagnéstico diferencial con las
pigmentaciones lumbosacras que se ob-
servan en mongélicos, negros y a veces
en nifnos blancos en los cuales rapida-
mente desaparecen.'® Son generalmente
de tamaiio variable. Pueden ser la unica
manifestacion externa de la enfermedad
suméndose posteriormente los demds sin-
tomas.

El pigmento de estas manchas es la
melanina.

Se reporta una madre con neurofi-
bromatosis tipica que tuve una hija
cuyas unicas manifestaciones eran man-
chas café con leche y la cual mas tarde
desarrollé una tumoracién endocranea-
na.'

Las manchas café con leche fueren
descritas e interpretadas en los trabajos
de Marie, Bernard y Chauffard. Crome
y Scull han estudiado estas manchas en
personas sanas y han obtenido algunas
conclusiones interesantes. Se discute si
las lesiones histolégicas de laz manchas
en personas normales y en enfermos son
iguales o diferentes pero en general se
acepta que las mismas son indistingui-
bles en unas y otras personas,
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Las conclusiones a que sc llegaron en
los estudios anteriormente seialados fus-
von los siguientes:

a) La mayoria de las personas normale:
que tienen manchas tipicas café con
leche  excepecionalmente  llegan  a
tener mis de 6.

Sin antecedentes familiares v con
manchas caflé con leche, tiene mas
probabilidades de padecer la enfer-
medad euanto mas se acerque a dicho
nimero,

Una persona con mis de 6 manchas,
atin sin historia familiar, es muy zos.
pechosa de padecer la enfermedad.

-

Adenomas sebdceos: Similar al ya des-
crito en la esclerosis tuberosa algunos
antores les han senalado como compo-
nentes ocasionales del cuadro clinico de
la neurofibromatosis.®®

2. Neurofibromas del tejido nervioso:

Puecden ser de dos tipos: tumores de
loz mervies profundos, periféricos o ve-
getalivos v tumores del sistema nervioso
central (espongioblastoma, astrocitomas
y meningiomas) .

Nunca se observa enfermedad de
Recklinghavsen nerviosa sin lesiones
eutanecas,’

Los tumores de los nervios periféricos
pueden ser sesiles y pedunculados. Los
sitios de predileceion de los mismos en
los nervios ciaticos, cubital, mediano y
espinales,™

Loz nervios craneales mas usualmente
tomados son el VIII v el V pares, hila-
teralmente. Los nervios éptico y vago
pueden afectarse tamhbién.™

Laz manifestaciones oculares no son
muy ecomunes aungue g han reportado
vasos con miiltiples alteraciones: Neuro
fibromas del parpados, iris, érbita, ete.’

Los meningiomas miltiples se asocian
enun 30% a la enfermedad de Reckling-

R. C. P.
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hausen. Estos pueden preceder, coexistir
o seguir a las alteraciones de los nervios
periféricos en esta enfermedad.*

La neurofibromatosis gasirica pued:
acurrir sola como tumor selitario o aso-
ciada a la enfermedad de Reckling-
hausen. Es una afeccidn rara, inclusive
dentre de loz tumores henignos del es-
tomago,

En la mayoria de los casos deriva
de laz fibras simpaticas del plexo sub-
seroso de Auerbach y menos frecuente-
mente del submueoso de Meisener. Un
alto porcentaje de los mismos jamds da
sintomas y han side hallazgos quirir-
zicos o de autopsias.*®

Se han descrito tumores malignos del
sistema nervioso central asociados a esta
afeccion. Alpers los clasifica en dos
tipos:®

a) De origen mesoblastico: fibrosarco-
mas.

Iy De origen neuroepitelial.

Brady'* describe el aspecto clinico ¥
necrépsico de dos hermanos homocigé-
ticos con hidrocefalia que mueren a los
14 v 16 afios de edad, ambos con espon-
giohlastomas del euarto ventricule. En
los mismos s¢ observé historia familiar
de neurofibromatosis.

El mayor desarrollé una macrogeni-
tosomia precoz y €l menor un glioma del
nervio optico. Se¢ considera que al ser
homocigéticos, la alteracién neuroecto-
dérmica embriolégica temprana afectd
a los dos hermanos por igual.

Sepich*® reporta un caso con un cua-
dro de compresion medular a nivel de
C4 originado por un neurofibroma com-
probadoe histolégicamente que curdé con
tratamiento quirirgico. El paciente no
tenia ninguna manifestacion cutanea ni
de otros érganos ¥ desarrollé progresi-
vamente manifestaciones clinicas de
compresion medular,
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Une de los tumores mis frecuentes
que se¢ ohservan con las caracteristicas
histolégicas de la enfermedad pero sin
sintomas culineos es el neurinoma gque
evoluciona con sordera progresiva de
un lado, y meses o aioe después en el
otro, con pérdida de las pruebas vesti-
bulares diferenciandose de la enferme-
dad de Meniére en que no hay crisis
de vértigo. Cuando este tumor crece
puede haber manifestaciones de otros
pares craneales vecinos (VII par) %474

Otras manifestaciones de pares cra-
nealeg se ven por parilisis del VI par
que a veces da diplopia. Se ha descrito
ataxia por compresion del cerehbelot®

3. Lesiones oseas:

De todas las anormalidades dscas que
s¢ ohservan en esta afeccién, las de las
vértebras gzon de las mais frecuentes.

Una de las alteraciones mis comunes
es una cifoescoliosis dorsal que puede ser
tan marcada que puede producir para-
plejia por angulacién de la columna.
Las alteraciones se consideran debidas
en unos casos a infiltracién por el tumor,
v en otros a alteraciones de la irrigacién
vascular.

También pueden verse anomalias
dseas congénitas que son representacion
de un defecto primario en la formacidon
del hueso. Estas lesiones primarias para
algunos autores son mis frecuentes que
lag secandarias. Este es el caso de la
ésteoporosis generalizada vy otras lesiones
variadas.*"

Las lesiones édscas pueden ser muy
variables: Hipoplasia, hiperplasia, aés-
teoporosis y osteomalacia de los huesos
largos, erosiones Gscas por compresion
tumoral y otras anormalidades como
asimetria del esqueleto, guistes dseos y
el sindrome disrafico descrito por Kiem
bock.

De lo anterior se desprende que las
lesiones Gscas en ¢l Recklinghausen son
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muy polimorfas. Algunos aceptan que
el sindrome de Allbright (pubertad pre-
coz - lesiones cutaneas - osteitis fibro-
quisticas) y ¢l sindrome de Jaffe-Lich-
tenstein (osteofibromatosis quistica sin
lesiones cutineas) son formas de presen.
tacion de esta entidad.

4. Lesiones gastrices:

Los neurofibromas gastricos, como ya
sefialamos son raros. Virchow les llamdé
falsos neuromas porque creyd que eran
de origen mesodérmico lo cual es defen-
dide por algunos autores sobre todo
curopeos. Se acepta gue son neoplasias
de origen neurogénico que se originan
de las células de la vaina de Schwann.™

5. Trastornos nerviosos y siquicos:

Vienen dados los primeros, por los
fendmenos compresivos que las tumora-
ciones hacen solire los elementos nobles

del S.N.C.

Puede haber retraso mental, aungue
no tan frecuente ni tan acusade como
solemos ver en la esclerosis tuberosa,
y también con menos frecuencia que en
¢l Sturge Weber. Pueden verse también
episodios convulsivos y trastornos del
lenguaje.®®

6. Otras manifestaciones asociadas:

La evolucién de la neurofibromatosis,
tiene relacién evidente con ciertos esta-
dos de la vida en los que juega papel
importante el sistema endocrino (pu-
bertad, embarazo, climaterio). Su rela-
¢ién con estos sistema es evidente,

Se ha deserito el sindrome de Leschke
{disfuncién pluriglandular, astenia, hi-
poglicemia y manchas café con leche).

Pierre Maric noté la asociacién fre-
cuente entre acromegalia y molusea pén-
dula. El sindrome adiposo genital, la

R. C. P.
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diabetes insipida, la enfermedad de
Simmonds, el sindrome de Turner y dis-
tintas formae de bocio han sido descritas
asociadas & neurofibromatosis, pero de
todas las anomalias endocrinas asocia-
dag las mds frecucntes son las de las
suprarrenales,

Levine en 1921 reunié 50 casos de
neurofibromatosis con sintomas Addiso-
nianos. Se¢ han reportade igualmente
feocromocitomas o paragangliomas con
sintomas acompanantes de hipertensién
paroxistica.® **

Maranén y Richter han estudiado las
relaciones entre las alteraciones de la
piel y la hipofisis en el curso de las
cualez aluden a la relacidn de la enfer
medad con la citada glindula.*

Bruwer describié exoftalmia pulsatil
v otras no pulsitiles en casos de en-
fermedad de Recklinghausen.™ A veces
se debié a defectos en la pared de la
orhita con hernia del lébulo temporal
v otras veces se debié a neurofibroma
de la parte posterior de la drhita.

Ford® describe un caso en que la
exoftalmia se debié a quiste de la base
del eraneo que habia erosionado el techo
de la érbita.

Crome® deseribe un easo de un nifo
von historia familiar, con manchas eafé
con leche y un neurofibroma cutineo,
que presentaba ademds gran retraso sico-
motor ¥ a los 12 aios desarrollé erisis
de gran mal, haciendo un cuadro similar
al de la diabetes insipida. Al morir a
los 14 afios, ge encontraron ademis de
nearofibromas del vago y nervios cspi-
nales, dreas de gliosiz difusa que daban
lugar a verdaderas formaciones tumora-
les en hipotalamo y bulbos olfatorios.

Anatomia patolégica:

Algunos aspectos andtomopatologicos
han sido ya dados al hablar del enadro
elinico,

rR. C. P,
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Los hallazgos anatémicos en los ner-
vios van desde una displasia inespecifica
hasta hiperplasia, hipertrofia o neopla-
sias benignas o malignas®™ Se acepta
que los elementos que constituyen las
lesiones son los elementos de sostén del
tejido neural (células de Schwann, vasos
sanguineos, cstrucluras meningeas y cf-
lulas gliales). Se ha reportado que las
neuronas pueden participar, pero en
gcntrul no s¢ acepta”™

Debide a la heterogeneidad de las
lesiones anatomopatolégicas, es que a
esta enfermedad se le ha dado diversos
nombres.™

Los tumores cutineos pueden tener
tamaiio diverso, pueden permanecer
estiticos o crecer en determinados mo-
mentos por causas desconocidas. Su pre-
sencia en si no afecta la funcién del
nervie donde se encuentran, pero si
pueden producirla cuande por sa cre-
cimiento determinen fendmenos compre.

SIVOE.

Puede haber degeneracion sarcoma-
tosa de dicho: tumores. Se ha dicho
que la extirpacién quirdrgica puede
establecer cambios malignos en el tumor.

Se han descrito neuromas plexiformes
que se extienden difusamente por los
tejidos.’t Davis cita un caso de neuroma
plexiforme de la érbita y del parpado
con buftalmia y glioma del nervio dpti-
co v del lébulo temporal.

Pueden verse. asociados a los neuro-
mas plexiformes, aumentos de tamaiio
de la érbita v defectos 6seos en ¢l tem.
poral.**

En las manchas pigmentarias de la
picl, ¢l examen histolégicos revela depa-
eitos de pigmento melinico en las capas
profundas de la epidermis Ford divide
laz sesiones deeas en dos tipos

Congénitas: espina bifida, malforma-
ciones de los dedos. elevacién congénita
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de la cscapula, asimetria de la cara y
esgqueleto.™

Adguiridas: escoliosis, que puede ser
leve, debida a desigualdad de las piernas
o por cambios anatémicos de la columna,

La silla turca se deseribe elasicamente
en forma de caja.'”

Se han escrito cazos de megacolon y
apéndice gigante asociada a neurofibro-
matosis de los nervios esplicnicos.

Se han escrito gliomas difusos del ce-
rebro* y Jiménez Castellanos deseribe
un caso de csta afeccién con un sarcoma
dural intracraneal.™

Diagnastico:

En el tipo central pure de la enfer
medad, el diagndstico es sumamente di-
ficil, no asi cuando hay lesiones cuti-
neag, en que $¢ hace evidente™

Se basa por tanto, en los hallazgos
clinicos, los antecedentes familiares y
en la hasica triada de Landowski, las
lesiones radiolégicas, los trastornes neu-
rolégicos asociados y el definitive diag-
néstico anatémico dado por la biopsia.

Con relacién a la biopsia, debemos
sefalar que debe resccarse el nédulo
completo pucs su escision pareial pro-
duce en ocasiones degeneracion maligna
de la parte restante®

Prondstico:

Depende de la localizacién de las le-
siones; de su extension, de su grado de
malignidad, del grade de lesién neuro-
logica gue determinen y en particular
del grado de daiio cerebral acompafiantce
y de las lesiones dseaz concomitantes.

Los tumores de los nervios perifé.
ricos generalmente tienen un prondstico
bueno, pero hay que considerar la posi-
hilidad de malignizacién. Los tumores
centrales o medulares tienen mal pro-
nostico, porque generalmente son mul-
tiples.®
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Trataumiento:

Debido a la posibilidad de maligni-
zacién, el tratamiento debe ser muy
conservador. Los tumores periféricos mo
deben ser extirpados a no ser que pro
duzecan dolor u otros sintomas desagra-
dahles o molestos.

La radioterapia y el radium se han
usado con poco éxito. Con relacién a los
procesos intracrancales, no hay wuna
regla general de tratamiento, y hay que
tener ¢n cuenta gue, inclusive donde
hay multitud de tumoraciones, es sola-
mente una de ellas la que produce los
sintomas, y su extirpacidén puede ali-
viarlos notablemente.*®

II MATERIAL CLINICO Y METODOS

Se realiza una revisién de todos los
cagos inscriptos en el Hospital Infantil
Provincial de La Habana “William So-
ler™, desde 1960 hasta 1964, inclasive, ex-
trayéndose del Archivo, de entre 81,467
historias clinicas, del eual un 209 co-
rresponde a casos ingresados, un total
de sélo 14 casos de Facomatosis, perfec-
tamente diagnosticadas como tales.

De ellas, siete correspondieron a Es-
clerosis Tuberoza, 1 caso a enfermedad
de Recklinghausen vy 6 a enfermedad de
Sturge-Weber, no habiéndose diagnosti-
cado ningiin caso de las restantes faco-
matosis.

Estos 14 casos estuvieron ingresados
en nuestro Hospital durante el periodo
senalado,

En este primer trabajo, y después de
la revisién hibliogrifica precedente, pro.
cederemos a resumir en un cuadro, los
hallazgos principales en los 8 casos de
displasias neuroectodérmicas, haciendo
posteriormente una comparacion con lo
revisado,

Hallazgos patolégicos:
Cuadros No. 1 y 2. Cuadre Neo. 3.

R. C. B,
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CUADRO No. 1

Sintomas Clinicos

Esclerosis Tuberosa {Enfer. de Bourneville)

Lesiones Cutdneas

Caso Sexo Raza Edad 2 Sintomas  Neuroldgicos
y esqueléticas
Ne. 1 F M 7 anos Adenomas sebiceos de ca- | Convulsiones ténicocléni-
H. C.: 32301 ra, tronco, abdomen y | caz generalizadas. Desde
miembros inferiores. Man. | 6 meses desaparecieron a
cha acréomica en gliteo | los 5 anos. Trastornos del
izq. Clinodactilia. Pala. | lengouaje. Retrase mental
dar ojival. discreto, Inestabilidad emo-
cional. Paresia del VI par
bilateral,
Mo, 2 M El 10 afios Adenomas sebiceos de ca- | Convulsiones ténicocloni.
H. C.: 32427 ra, cuello y térax. Manchas | cas generalizadas. Desde
acrémicas dizeminadas, 2 aios y medio. Retraso
mental dizcreto.
No. 3 M M 5 ahos Adenomas sebiceos de ca- | Convulsiones ténicocldni.
H. C.: 28549 ra y frente. Manchas acré- | cas generalizadas., Desde
micag de tronco, cara v | 11 meses Hipotonia mus-
miembros inf. Zona de | cular, marcha dificil, hi-
alopecia oceipital. perreflexia dsteotendinosa
¥ Babinski derecho. Nis-
tagmus horizontal. Retra-
s0 mental severo.
No. 4 F Bl. 2 afios | Adenomas sebiceos de ca- | Convulsiones ténicocléni.
H. C.: 68566 ra y frente. Manchas acréd- | cas generalizadas. Desde
micas v ecafé con leche | 3 meses. Retraso sicomo-
diseminadas. tor marcado.
No. 5 M EL 9 aiios Adenomas zebiceos de re- | No convulsiones,
H. C.: 27340 giones auriculares lamba. | No retrase mental,
res y piernas, Manchas
acrdmicas a nivel de gha-
teo ¥ muslo jzg. Clinodae
tilia.
No. 6 F Bl 7 afios Adenomas sebiceos de ca- | Convulsiones ténicocldni-
H. C.: 59949 ra, ¥ frente. Manchas acré- | cas generalizadas. Desde
micas ¥ cafe con leche en | 1 afio. Retraso mental se-
tronco ¥ muslo. vero,
No. 7 M Bl. 6 afios Adenomas sebiceos de ca- | Convalsiones ténicoeldni-
H, C.: 47259 ra ¥ frente y diseminade | cas en hemicuerpo dere-

por todo el cuerpo.

cho. Desde los 2 meses de
edad. Retraso mental se-
vero. Trastornos de la
conducta. Hiperquinético.
Agresivo,

R
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CUADRO Ne. 3

Neurofibromatosis (Enf. de Recklinghausen)
Sintomas clinicos y exdimenes complementarios

Caso Sexo HRara | Edad Lesiones cutdneas ¥ esqueléticas Sintomas newsroligicos
No. 1 M El. |10 a. | Mancha café com leche en region | Convulsiones ténicoclos
H.C.: 28920 lateral del cuello, con vellos, Tu- | nicas generalizadas en
moracién en brazo izquicrde y otra | dox ocasiones (febri-
en hemitérax izg. Quiste éseo de | les). Mo retraso men-
maxilar inf. Escoliosis. Deformi- | tal,
dad precordial. Adelgazamiento de
brazo v antebruze derechos.
Lesiones RX E.E.G. Fondo de ojo Biopaia
Cranes: Normal. Térax: Osteo- | Anormal, Lente genes | Normal. Mo dtil pars
esclerosis de 3ra. y 4, costillas | ralizade. Descargas de diagnéstico.
izquierda. Asimetria torixica por tipo sincrdnico. (1961}
esealiosis dorzal, Pecho excavado
Huesos: Hipoplasin dsea de los | Normal (19620
huesos de micmbro superior de-
recho.

COMENTARIOS

Como puede observarse, al ser nuestra
revision retrospectiva y por ello, no
haber sideo planificada previamente, el
cstudio de los casos aqui recogidos no
cs uniforme, y en particular, desde el
punto de vista andtomopatolégico hay
pocos datos de valor, pues por una parte
las hiopsias, o no se realizaron o no
fueron ttiles para diagnosticar y por
otra parte, al no haber fallecido ningiin
caso, no hay tampoco datos necrdpsicos,
Por tanto, esta revisidon presenta un
valor hisicamente clinico, ¥ de estas
ohservaciones de conjunto, unidas a los
restantes complementarios y comparadas
von la literatura mundial, nos permiten
hacer interesantes conclusiones.

A} En la Ezclerosis tuberosa, donde se
l"(.‘\'i.EEh; 7 casos emeonltramos {!l.lﬂ‘:

1. De la triada sintomatica clasica, el
adenoma sebdceo y el retraso mental
estuvieron presentes en la totalidad
de los casos. La convulsion falts

R. C. P.
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en un solo caso al cual pudiéramos
considerar atipico.

En todos los casos los adenomas
sebiceos fueron hallados en la cara,
encontrindose en algunos casos ade-
mas, en otras partes del cuerpo.

Laz manchas aerémicas disemina-
das, consideradas mas bien un ha-
llazgo eventual resultaron estar pre-
sentes en 6 de los 7 casos estudiados,
lo cunal podemos considerar un
heche notable en nuestra revision.

Las convulsiones apareeieron en 5
de los 7 casos dentro del primer
afio de vida. Hubo un caso en que
desaparecieron a los 5 anos de edad,
v hasta el presente a los 9 afnos, no
han reaparecido.

En 5 de los 6 casos en que la con-
vulsién estuvo presente, ésta fue
generalizada desde el principio.

Frente al criterio general, que los
considera excepeionales, encontra-
mos 2 casos de los 7 en que existian
sintomas de localizacion.
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El tipico facoma retiniano fue ha-
lNado sdlo en un caso.

Los trastornos del lenguaje, citados
como muy frecuentes, fucron halla-
dos en solo un caso, y los trastornos
de la conducta en daos.

Lasz anomalias asociadas objetivas,
¢ encontraron en 3 casos.

El E.E.G. tiene valor diagndstico,
pues s¢ encontraron alteraciones en
todos los casos. Paroxistico locali-
zado temporal, occipital o témporo.
occipital fueron los patrones mas
frecuentemente hallados.

El N.E.G. demostré dilataciéon ven-
tricular en todos los casos y los tipi-
cos tumores intraventriculares en 3
casos de los 5 en que se realizé.

No se diagnosticaron tumores visce-
rales asociados.

El tratamiento de todos estos casos
ha side sintomatico.

En la enfermedad de Recklinghau-
sen, donde se revisa un solo caso
encontramos que:

Siendo habitualmente mas conoci-
da, llama la atencién gue sélo un
caso haya sido estudiade en nuestro
Hospital hasta el presente.

Que de la triada de Landowski, sélo
los tumores del tejido nervioso no
pudieron ser demostrados.

En este caso no existian sintomas
de compresion radicular, medular
ni de hipertensién intracraneana.

CONCLUSIONES

Se revisa el concepto aectual de
Facomatosis y su clasificacién; pa-
sando posteriormente a revisar ¢l
grupo de las mismas donde predo-
mina la displasia neuroectodérmica
v la reaccién fibrosa y glial.

2.

W

Se estudian en total 14 casos entre
81.467 historiaz clinicas de nuestros
archivos, lo cual representa un 0.02
por ciento, por lo que podemos con-
siderarlas como poco frecuentes en
nuestro medio.

De estos 14 casos, T fueron de escle.
rosis tuberoza, siendo esta la entidad
mas frecuente de este grupo en
nuestro estudio al menos, ohservan.
doze, que, en general nuestros ha-
Hazgos clinicos concuerdan con lo
revisado en la literatura, llamando
s6lo la atencién el alto 9 de casos
con manchas acrdmicas, considera-
das en general como hallazgos even-
tuales en esta entidad.

Un sole caso corresponde a Enfer-
medad de Recklinghausen, lo cual
es también notable =i se tiene en
cuenta que esta afeccidn es gquizas
una de las mas frecuentes y sin
duda la mas conocida. También
aqui los hallazgos coneuerdan con
lo revisado aunque faltan algunos
elementos importantes.

Es de importancia sefialar que con-
sideramos que en la realidad, ¢l por-
centaje de casos de Facomatosis en
nucstro medio no es tan bajo.
Aungue son afecciones poco fre-
cuentes, recordemos gues abundan
las formas atipicas, intermedias,
frustres, que se apartan de los cua-
droz clisicamente descritos, hacién.
dose dificil el diagnéstico. Recor-
demos también, que, su cardcter
familiar hace preciso su busqueda
en todos los miembros de la fa-
milia de un paciente diagnosticado
como tal.

Es también fundamental el conoci-
miento de estas entidades, con el fin
de detectar la presencia de hechos
patolégicos no diagnosticables cli-
nicamente, como son los tumores

R. - 2
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viscerales, (ue a veces son Hal:lia:’.ga:-
de necropsia o intervencién quirir-
zica.

7. Por dltime, y recalcando en el ca-
racter familiar, haremos hincapié
en sefialar que su estudio de estas

afecciones desde el punto de vista
senético abre nuevas perspectivas
en el conocimiento de toda una serie
de entidades hereditarias, entre las
cuales, las facomatosiz tienen un
puesto preponderante.
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