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Defecto éseo de la béveda craneal, de caracter
familiar, en la neurofibromatosis

Por los Drec.:

Orio HerniAxpez-Coszsio.® EsreEranza Barroso Gagrcia®®
¥ Antox:o Diez BeraNcourT®*®

Herndindex-Cossfo, 0. Nelecto dses de la bivede craneal, de cardeter familiar. en la newro-

fibromatosis. Rev. Cub, Ped. 45: 2, 1973,

S¢ dercriben dos casos de mrorefibromatosis, madre e hiju, quiencs presenian deferto édsco
de la béveda craneal asocisdo a otra: alieraciones 'de. las estruciuras Gseas. Se hace una
revisidn de las principales alierariones és:as craneales hasta ahora renoriades. explicandose
el aumento en la incidencia de éstas, por vna mejor ¥y mis romplels encoesta radiolégica

en los rasns,

I.a neurofibromatosis e« una displasia
de los tejido: meso y ectodérmicos de
caracler congénito y hereditario, cuvas
manifestaciones cutianeas® y nerviosas.
tante centrales’™  como  periféricas?
#gon hien conocidas desde la deseripeion
ile von Recklinghausen e 1882:" las
alteracioney aseaz asociadus (de tipo
proteiforme) son evidencia de la dis-
plasia mesodérmica, pudiendo coexistir
zonas de hipoplasia con otras de hiper-
plasia dsea en un mismo paciente,

Enumerando la patologia dsea mas
frecuente en esta entidad, poedemos ci-
tar: cifocscoliosis, t-astornos del ereci-
miento doeon” pseudoariroiis, lesiones
quisticas  dscas’ defectos dscos erosi.
vos,™ hiporostosis de los huesos de la
cara,'” awmento de la concavidad poste-
rior de los cuerpos vertebrales conoei-
do como “feston™ o “scalloping™,'* el
cual puede estar en relacién con una
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meningocele anterior o lateral," defec-
toe de la pared orbitaria,” y mis re.
cientemente han sido reportados defee.
tos del hueso occipital o parietal,'?5*
siendo esto 1iltimo ¢l motivo de nues.
tro trabajo en que deseribimos dos ea-
sos, portadores de e:e raro defecto, con
la caracteristica de tratarse de madre ¢
lvija.

PRESENTACION DE LOS CASOS

Y.T.M., d¢ "a raza blanca, i2exoe [emenino,
de 3 afios de odad, quien fue llevada & ron
sulta por erisis ronvalsivasz, refiriendo la ma-
dre que desd: el nacimiente le observaron
plosiz palpeliral derecha con anmenia de vo-
Tumen en ln regidn frontotemporal derecha ¥
manchas “ealé con leche™ en plzl gque ihan
apmentmdo o medida qgue crecia la wifia, A
lox 7 meses advirtié la avsencin de huedss en
el wirtex, ¥ al afio de edad. pre-emtd erisis
convulsiva tonicoclénica gque comenzd por am
hemicuerpes, generalizandose secundariamente,
reompaiada de inconiciencia de wne. 20 mi-
nutos de duracien. habiéndas: repetide estas
erisis en Ires orssioned hasia la fecha.

El embarazs, parto y desarrolle psicomotor
de la nifia fueron normales. encantrandose en
rus  anteccdentes que lo mudre prefenia unn
neurofibromatosis ¥ que la abuela de In mia-
dra también presentaba manchas cutineas ro.
lor *eafé con leche™, No hay antecedentes de
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Fig. 1.—=Y. T. M. 5S¢ observa la asimetria facial
con plosis pelpebral derecha,

Al examen encontramos en picl manchas
rolor “café con leche” diseminadas por 1drax,
ahdomen ¥ miembros inferiores; el perime-
tro eefilico era de 52.5 em, palpindose en re-
gidn occipitoparietal, hacia la linea media, un
ieferia dsea d= 5 X 65 em, cfon iensacién
de acolchonamienia como en lo: neoromas
plexiformes; la facies era asimétrica por abom-
bamienia de la region frontctemporal derecha
von agrandamiento y asimetria de la drbita
derecha iFig. 1), estando sumeotada a la de-
recha la distancia entre ] contorns superior
del globo acalar ¥ €l reborde orbitaric sape-
rior; mo encontramos: desviaciones de la co-
lumna vertebral, ¥ las longitudes de loz miem.
bros homdlogos fueron iguales: habia Ba.
binski ¥ Gordon derechos, apreciandose al
exomen de los pares cranesle: un fonde de
ojo normal con agudeza visuwal conservada ¥
ptes=iz palpebral derecha moderads, no encon-
irande otra alteracian en el reia del examen.

Las resnliados de los exdmencs de lohara
taria realizados, estaban dentra de limites nor-
males, #¢i romo e} eleciroencefalograma y In
precién ¥y citogquimice del liguide celalorra-
gquides, Se hicieron estoudios radiolégiros <im-
ples, donde se pude observar en lu  vislo
frantal dz erdnzo: disercta desproporeiin cra-
neafacial con azimetrin de Ia bévedas que se
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hare prominenie on region temporal dereclia
hay un extensa deferto Gseo de la hoveda en
linea media (Fig. 2) con aumento de las
partes blandas vecinas al mismo, en relacién
con la lumoracion plexiforme palpable en e!
examen clinico; también se aprecid discrets
aumenta de o cavidad orbilaria derecha con
elevacién del sls menor del eslenoides y de-
presién del contorne superior del seno maxi-
lar derecho (Fig. 3i. En 'a vista lateral se dis-
tingue una asimetria de las ala: mayores del
esfencides, apareciendo la del lade dererhs
exiraordinariamente aumentadas en  relacién
von la iequierda, sungue conservando sus con:
tornos «in alierceiones, la silla wzea tione for
ma de omegn (Fig, 4). El defecto éseo abarca
la porcién posterior del parictal desde ol vér
tex, ¥ oleanza y para la sutura lambdeidea
tomands también el oceipital. No bhey escle-
cosie e los muostoides. En hucsor largos o
se observaron alleraciones, ¥ en columna esla
enanchado el ranal a mivel de LI.L2 con afi.
namients de los pedicolos derechos y deler
tos del conmterno posterior de L1 en forma de
“festian™,

Este caso fue diagnosticade como portador
de una faromaloszis del tipe de la newrolibro
malosis,

M.AMA, de la raza blanca, =exo femenino,
de 23 ahios de edod, o qoien desde los 7 me
ses e edad le notaron vna “tumoracién”™ en
region orccipital derecha, pequedin ¥ no dolo-
rosa; ¥ olra de iguales carascteristicas en cue-
llo. nor lo que #e le realizé biopsis, la que
resulté positiva de ncurofibromatosis. A Jos 5
afins, pre-enidé una rrisis convaliiva generali.
sada, towirorlénica, de unos 10 minutes de
duracion que no == volvié a repetir, A los
9 anos observan desviacion de la rolumna
vertehral que ronlinnd sumentande lentomen.
te. Tiene una hija de 3 afie: con neorafibro.
malnsie (epse anterior) v un hijo de 2 adfios
sano.

Actualmente al examen, presentn  manchas
color “caflé con leche™ diseminadas per todo
el vuerpo; lesiones tumorales, verrocosss,
Llandas {molusram penduluom), en hombro.
de unos 6% 10 ¢em de superficie, en regién
occipitacervical ¥ en la cara lateral del cuclls
por detris el esternoclcidomastoides, siends
farilmente desnlazables ¥y alge doloresas, asi
romeg olras mis pequenas de igoales caracie-
ristivas en el lébulo superior de la oreja 3
regién temporoccipitol, 1odus del lado  dere-
choi hay asimetria facial morcada por defecte
de la romn inferior del maxilar derecho (Fig.
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Fig. 2.--FEn n) defecto dsea parictoccipal, en o vista fromtel, con prominencia de la
riegrdn temaporal (1), en b) esquemna gque muesira la [igoea anferior.

fal b

Fig. 3~ En n) aumento de be orbita derecha, 53¢ observa ol dejocio dseo de la boveda, en b)
esguema que muoesira la figura anterior.
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51: en ¢l crineo se palpa defecio dero on re-
gion parictoccipital derecha de unes 435 rm
de didmetro. en relacidén con uno de les ma.
luscum pendolum; en columnoe hay una esco-
linsis dorsolumbar marcads, slendo el resto
dsl examen mormal.

“e le reslizaron estudios radio’dgicos sim-
ples, reportindose en cl rraneo: cxtenso -
lecta dsen de la biveds, que rompromele
el oecipital del lade dereche, incluyende la
soturs lasmhdoidea iFig. 6): hay a-imetria en
o) ecelibre de los surcos memingeos sficriores,
mayer en =l }ade derecho, com anmenia de la=
pa:tes blandss verina  al deferia ares, en re-
lacidn con la lumoracion reportnds al examen
clinicn; ln mastoide: derecha, vecina al de-
fecio, aparece eiclerasada (Fig. 70, Se aprecia
extensn defeclo tien que compramete loda lo
rama inferior del maxilar derecho, de contor-
nos lises con el aspecto de erosidn por tumao:
rachin vecina (Fig. 8). En las radiografiss de
rolumnag se enconiréd en la lombar: marcads
eeroliosis lumbar izquierds ron rolacién de
los ruerpas vertebrales; en ls doral: esco-
liosis derecha discreta: ¥ en la rervical: cifo-
sis von ligera ercolinsis, apreciandose la masa
tumoral de partes blandas en el lado derecho
y posteriar del coello.

COMENTARIOS

El sefalamiento de cambios dacos aso-
ciados a la neurofibromatosis es relat-
vamenle recicile, ya gue aungue antes
¢ pidmitia vna incidencia de tales cam-
hios. en aproximadamente ol 7% de los
casns zon neurofibromatesis, Holt"' cn
1948 encontrée anomaline dscas en el
29% de sus pacicntes, y Heard” en 1960
las hallé en el 45% de sus 79 cusos.
La diferencia entre catas  estmdisticas,
probablemente ze deba a que maoderna.
mente se realiza un estudio radioligico
mis completo, dirigido a la bisqueda
de alleraciones oscas,

Enire las lesiones de tips hipopla-
sico del craneo, hasta hace poco, solo
s¢ describian las debidas a hipoplasia
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o aplasia del esfenoides,’ causando un
exoftalmo pulsatil,** asi como -aislado-
defectos taeos generalmente en la por
cion petrosa del hueso temporal.’ Es en
1965 que Joffe'® reporta 4 casos de neu-
rafibiromatosis gnncraliaadu, los que te:
nian en comiin la presencia de un dr
fecto dsco redondeade, oval o irregular,
envolviendo una sutura lamhdeidea jus-
tamente posterior a las suluras parielo.
mastoidea v cccipital, asociado a una
pobreza o ausencia de neumatizacién
de la martoide correspondiente. En 1966
Davidson® entre 44 casos con neurofi-
bromatosis hallé 3 cowr un defecto cra-
neal radiolégicamente radiotraniparen.
te, de forma oval, en el sitio de la s
tura lamhidoidea izquierda, demostran.
do la autopsia de uno de csos cusos un
alinamicnto progresive de la hoveda,
hacia ¢l centro del defecto, sin eviden-
cia de quiste o tumor adyacente. Rabu.
khina' en 1969 encuentra alteraciones
radiolégivas de ecraneo en 9 de 20 pu
ciemes, entre laa gque habin  defectos
geeos en las paredes de la «illa wures
Grhitas, huesos parietales y temporales.
Higashi™ en el mismo afio describio
una nida de 5 afios con deformidad he
mifacial ¥ tumor pulsitil asociado a de-
fecto del cranco en regién lemporal an-
terior,

Nuesiros 2 casos a su vezr prerenian
lesiones de tipo osteolitico en region
parictoceipital, en el primero, ¥ occipi-
tal derecha. en el segundo, que inelu
yen la sutura lambdoidea, coincidienids
e este ultimo con esclerosia de la mas
toides proxima al defecto. Esto sirve
de conflirmacién a la teoria de que la
neurofibromatosis envuelve a lor teji-
Jdos neuroectodérmicos ¥ mesodérmicos.
dando lugar a la: alteraciones aules e
feridas,
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Fie 4 i Peferes arma  parietorcipital Ala
mavor del esfenaides izquicrdo normal (1) ¥
ale mavor derecha muy aumentada (7).

Fig., 5. Asimetria focial marcada, por dejecio
de la rama inferior del maxilar derecho.

fard fhi

Fig. 6 —3%¢ observa el defecto divs occipital derecho (4 en posicien de Towne en a) ¥
en b)) esquema gue muesirn o figora.
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Fig. 7. —a) Defecro dseo oecipital en vista oblicea (1), en b)) esquiema gree muestra la figorea,

Fig, 8.—Erosion ron afinamiento de la rama
derecha del maxilar inferior,
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Auvnque es [recuente la aparcicion fa.
miliar de la newrofibromatosis v de
otras facomatosis, como la han seinlado
Crewe'' v otros autores,™ si es la pri-
mera vez, hasta donde hemos podido
revisar, que se deweribe este defecto
dsco heredado en doz generaciones, ma-
dre ¢ hija.
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SUMMARY

Herndndez Cossio, €0, et of, Bone defect of the craonial voule of a familivr character in neura.
fibromatosis. Rev, Cob, Ped, 45: 2, 1973,

Two cases of neurofibromatosis affecting a mother and her daughter whoe show a bene
defect of the cranial vanl associated to other changes of the hony structures, are described.
A review of the main cranial vanlt changes reported up to now is made, and their increased

incidence i attributed to a better and wider radiological survey of cases.

RESUME

Herninder-Cossia, 0, et al. Défaut osseur de le voiite cranienne, de corvctire fumiliole dans

la neurofibromatose. Rev, Cub, Ped. 45: 2, 1973,

On déerin deux eas de

crofibromatase, mere et fille, qui ont défamt osseux de la voite

cranienns associe a daotres altérations des struclures osseuses craniennes jusqualors re-
portées, en expliqguant Uaccroissement dans Vincidence de cellesei par une enquéte radio-

logique pluz compléte des cas,

PE2IME.

Spuanpec-toccue 0., 0 mp. Koctimil nopox wepenHof
TiMa, npe AespodHopoMaTose. Hev. Cub. Ped. LA 2,

KODOOKH, ceMeHHOIO
1973

[IpHEOMMTCA ONHCAHHEe NBYX CAyHaceh HeppofuOpoMaTosa - §F MaTeps R ee
IOO9epH —, ¥ KOTODHX DPHCYTCTEORAN KOCTHHI NOpoK 4YepenHoll HODOOHH,

coueTanmica ¢

PG MEMEHEHDMG! MOCTHHX CTDYRTYD. llepecuartpuea-

OTCA TAABHHE cuggem 0 UePeNHO-KOCTHHX HIMEHeHI, DOJyueH He 1o
CRX NOPp, W OOBACHAETCA YBEJUMMEHME uMeja cAy9aeB TeM, YTO B HACTOA-
mes BPEMA TOPOBOIHTCA GOJee [HPOKOE PEIMONOIEYECcKOE O0CJeloBaHHE

cpem CONMBHEX.
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