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Neurofibromatosis en la etapa neonatal.
Presentacién de un caso

Por los Dres.:

CLARA FRANCISCA ALMENARES ALARCON®, GUILLERMO LEGARDE AMPUDIA*®®,
ANA ROJAS GUZMAN®***, RAFAEL TORRENS DE LA NUEZ""""
y JUAN ENTENZA SURI®**"*

Almenares Alarcén, C. F. y otros. Neurofibromatosis en la etapa neonatal. Presentaclidn
de un ceso. Rev Cub Ped 55: 2, 1983.

Se presenta el caso de una paciente recién nacida, con diagnésticos de neurofibroma-
tosis de Recklinghausen, donde llama la atenci6n las localizaciones dseas del tipo os-
teolitico. Fue ingresada en el servicio de neonatologia del hospital materno infantil de
Santa Clara, donde fue estudiada y tratada. Se hace énfasis en los pocos casos infor-
mados con este tipo de lesiones 6seas en la neurofibromatosis y lo poco frecuente
de su presencia a esta edad. Se analiza el cuadro clinico y se comentan los exdmenes
complementarios, especialmente los rayes X,

INTRODUCCION

La neurofibromatosis o enfermedad de Recklighausen es una enferme-
dad que corresponde al grupo de las facomatosis.""* Se caracteriza por la
existencia de manchas de color café con leche netamente delimitadas;*"*
neurofibromas cutdneos y subcutdneos a menudo pediculados; a lo largo
de los nervios y raices correspondientes y ademas por osteitis fibrosa quis-
tica diseminada. Estas manifestaciones con frecuencia son inaparentes al
nacer.

Se ha descrito al quiste subperiéstico® como una localizacién frecuente
de la neurofibromatosis; sin embargo, son muy pocos los casos que apa-
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recen informados. Asi, la literatura ha notificado solamente los siguientes
casos: segln relatan Shashikant San y colaboradores,” en 1924, Brooks y
Lehman describieron un quiste cortical neurofibromatoso en la tibia izquier-
da de un nifio de 12 afios y el de la clavicula derecha de una joven de
22 afos. En 1930 Weber describié un caso de neurofibromatosis periostal
de las tres cuartas partes superiores de la tibia con aumento de 1,3 cm
de su longitud. En 1948 Holt y Wright describieron un quiste cortical en la
porcién distal de la tibia de un hombre de 43 afios con neurofibromatosis.
En el afno 1950 uno de los 46 casos de neurofibromatosis descritos por
Mc Carrol tuvo un quiste cortical en la mitad del radio izquierdo. En el
afio 1953 Hensley inform6 el desarrollo rdpido de un gquiste subperidstico
en la parte distal de la tibia de un muchacho de 13 afios. Hunt y Pugh in-
formaron 220 casos de neurofibromatosis y ninguno presenté quistes dseos.
En el afio 1971 Shashikant San y colaboradores (pensylvania) publicaron
un caso en un nifio de 6 1,/2 afios con un quiste subcortical neurofibroma-
toso en la tibia izquierda. Los autores hacen énfasis en lo poco frecuente
de estas manifestaciones.

En los casos publicados el paciente que menos edad tuvo fue 6 1/2
afos y la lesién quistica encontrada fue dnica. Todo lo anteriormente ex-
puesto nos motivé a la presentacién de este caso de un recién nacido que
tenia una neurofibromatosis con localizaciones dseas miltiples (lesiones
osteoliticas) diseminadas en diversos huesos del esqueleto.

Presentacidon del caso

HC Mo. 142088.

Fecha de nacimiento: 11-8-80 a las 12 y 20 pm.

Hija de la sefiora: Z. M. G., de 27 afios de edad.

Serologia: no reactiva.

Grupo: 0 positivo.

Ocupacién: S/C.

Escolaridad: Tmo. grado.

Estado civil: Acompafiada.

10 controles prenatales en el policlinico de Malezas.

Antecedentes patolégicos familiares: sin importancia.

Esposo: sano y saludable.

Tiene otro hijo de 6 afios, saludable.

Antecedentas obstétricos: 2 embarazos.

1 cesdrea anterior.

No refiere abortos.

A las 39,1 semanas de gestacidén se produce el nacimiento de un recién nacido del
sexo femenino con apgar de 9 y 9, peso de 2655 g. Talla 48 cm.

C. C. de 34 cm CT de 32 cm y CA de 32 cm.

El examen fisico arrojé los siguientes datos:

Tumoracién de didmetro aproximado de 5 cm (figura 1) de consistencia dura, no
dolorosa a la palpacién, sin signos de inflamacién; localizada en el tercio superior e
interno del muslo derecho.

Se encuentran otras tumoraclones (figura 2): una en el 5to0. arco costal d=recho, otra
an @l tercio superior e Iinferior de ambas tiblas, otra en rama ascendente derecha del
maxllar Inferlor v otra en la cresta iliaca izquierda.
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Figura 1

Tumorscion de didmetro apropladoe de 5 cm, de consistencia
dura, no dolorosa a la palpacién, situada en el tercio superior
e interno del muslo derecho.

Figura 2 e
Tumoracidn situada en el quinto srco costal derecho.
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Estas tumoraciones descritas tenian un diametro aproximado de 1.5 cm, no dolorosa
a la palpacién, de consistencia dura, pero gue no forman parte del hueso subyacente,
El resto de examen fisico fue normal.

Complementarios

1. Hemograma: Hb: 171
Htco: 54
Leucocitos: 22 600
Segmentados: 33
Linfocitos: 59
2. Eritrosedimentacién: 1 mm
3. Coagulograma: Conteo de plaquetas: 420 000
Coagulacion: 4
Sangramlento: 1
Codagqulo retréctil
Tiempo de protombina: Control 15, paciente 24,
Grupo: 0 positivo
Glicemia: 74
Proteinas totales: 56
Sodio: 130
Potasio: 5.5
Calcio: 11.5
10. Magnesio: 22 mEq
11. Fosforo: 5 mg
12. Serologia: no reactiva.

Rayos X

1. Defecto 6seo que destruye la cortical a nivel de ambas metafisis de las tibias (fi-
gura 3).

2 Insuflacién del cuarto y quinto arco costales posteriores del hemitdrax derecho.

Lesién osteclitica a nivel de la rama ascendente derecha del maxilar inferior,

4. Lesiones osteoliticas a nivel del tercio superior de la tibia que respeta la cortical;
asi como en el tercio inferlor del mismo hueco que destruye la cortical (figura 4).

L

Figura 3

Defecto dseo aue destruye la cortical a nive! de ambas
metdfisis de las tibias,
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Informe de anatomia patoléglca

Tumoraclén bien delimitada, no encapsulada, formada por fibras con cierta tendencia
a formar espirales y remolinos caracteristicos de los neurofibromas. En el éngulo su-
perior derecho se observa la zona de separacién del tejido vecino (figura 5).

Figura 4

Lesiones osteoliticas a nivel del tercio superior de la
tibia que respeta la cortical, asi como en el terclo in-
terior del mismo hueso que destruye la cortical.

Figura 5

Tumoracidn bien delimitada no encapsulada, formada por fibras
con cierta tendencia a formar esplrales y remolinos caracte-
risticos de los neurofibromas. En el dngulo superior derecho
se observa la zona de separacién del tejido vecino.
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COMENTARIOS

La neurofibromatosis es una enfermedad relativamente frecuente™® un
caso por cada 3 000 nacimientos aproximadamente: sin diferencias étnicas,
ni edad, ni sexo; se hereda con tendencia autosdmica dominante®®™ con
penetrancia alta (rara vez omite generaciones), del 50% al 79% de los
casos parecen depender de mutaciones nuevas y la gravedad y sitio de las
lesiones pueden variar segin la familia. Sin embargo, en el paciente que
nos ocupa no encontramos antecedentes de la enfermedad en otros miem-
bros de la familia; a pesar de que personalmente nos interesamos en
conocer la mayor parte de sus integrantes.

La causa y patogenia de la enfermedad son desconocidas.

Se caracteriza por la presencia de:

a) Manchas de color café con leche netamente delimitadas;**** planas de
tamaifio 1,5 cm de diametro en nimero de 5 6 6 en méas del 80% del
los casos. Suelen existir al nacer, pero también pueden hacer su apari-
cién en épocas posteriores de la vida; pueden aumentar en ndmero y
didametro con la edad. En nuestro caso no se encontraron estas man-
chas, suponemos que seria porque correspondia a la etapa neonatal.

b) Neurofibromas pequefios, multiples y subcutdneos que asientan sobre
todo a nivel del tronco. Algunos provocan pequenos salientes pedicula-
dos o perceptibles a la palpacién. Pocas veces constituyen tumores
més voluminosos. Toman a veces el aspecto de importantes masas de
consistencia blanda, rodeada de una hipertrofia cutdnea, formando vo-
luminosos repliegues y asentando a nivel del cuello, a nivel de la re-
gién orbitaria o de un tobillo.

MNuestro caso presentaba tumoraciones pequefias de un didmetro apro-
ximado de 1,5 cm, no dolorosa a la palpacién, visibles y palpables (fi-
gura 2) que coincidian con la localizacién de la lesién Gsea. Estas tu-
moraciones se encontraban en el 5to. arco costal derecho (figura 2),
en el tercio superior e inferior de ambas tibias, en rama ascendente
del maxilar inferior y cresta iliaca izquierda. Ademads, existia una de
5 ¢m de didmetro (figura 1), de consistencia dura, no dolorosa a la pal-
pacién sin signos de inflamacidén en el tercio superior e interno del mus-
lo derecho.

c) Manifestaciones 6seas:” Prefiere los huesos largos de las extremida-
des, sobre todo la tibia y el peroné. La situacién puede ser diafisaria o
metafisaria. Puede afectar el tejido dseo en dos formas:

1. Desarrollandose en el hueso con destruccién marcada del mismo y
deformidad o induciéndolo a una hipertrofia elefantidsica con marca:
do ensanchamiento y alargamiento del hueso.

2. Pueden encontrarse burbujas localizadas en la béveda craneal;*'
a veces una zona de rarefaccion Gsea es el asiento de un neurofi-
broma.
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En nuestro caso las localizaciones 6seas las hemos descrito a propé-
sito del resultado de los rayos X.

La neurofibromatosis es una enfermedad benigna de larga evolucién,
pero las lesiones pueden sufrir complicaciones malignas y producir la
muel.te.l.(l—il

Se citan otras complicaciones, como son: hipertensién,'* glaucoma con-
génito,”” localizaciones palpebrales'®* y otras localizaciones en otros or-
ganos y sistemas.'™

SUMMARY

Almenares Alarcén, C. F. et al. Neurofibromatosis at neonatal stage. Presentation of a
case. Rev Cub Ped 55: 2, 1983.

The case of a newborn girl with diagnosis of Recklinghausen’s disease, where bone
localizations of the osteolytic type ¢all the attention, is presented. The girl was admit-
ted at the Neonatology Service of the Maternal and Infantile Hospital, Santa Clara, where
she was studied and treated. Emphasis |s made on the few cases reported with this
type of bone lesions In neurofibromatosis and uncommon occurrence at this age. The
cliinica:f picture is analyzed, and complementary examinations, specially rays X are com-
mented. 3

RESUME

Almenares Alarcén, C. F. et al. Neurofibromatose & I'dtape néonatale. A propos d'un
cas. Rev Cub Ped 55: 2, 1983.

Il est présenté le cas d'une nouveau ayant le diagnostic de neurofibromatose de
Recklinghausen, chez laquelle il attire I'attention les localisations osseuses type
ostéolytique. Elle a ét¢ hospitalisée dans le service de néonatologie de hopital materno-
infantile de Santa Clara, ol elle a &té étudiée et traitee. L'accent est mis sur le faible
nombre de cas rapportés avec ce type de lésions osseuses dans la neurofibromatose et
la basse fréquence de sa présentation & cet age. Il est analysé le tableau ciinique; les
examens complémentaires sont commentés, notamment les rayons X.
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