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N o FUE SINO hasta fines del siglo pasado cuando el autor epoénimo pu-
4+ ¥ blicé en Berlin una monografia en donde senté las bases de la in-
tegracién del padecimiento que lleva su nombre * como entidad nosolo-
gica auténoma, con caracteres propios v diferentes de otras enfermeda-
des hasta entonces estrechamente emparentadas con ¢lla. A su magistral
descripcion siguieron pronto las observaciones de la escuela francesa, que
con Marie, Chauffard v Bernard 2 le concedieron un sitio aparte en la
hasta entonces confusa jurisdiccién de la patologia. Una vez acotados
los linderos, investigaciones posteriores en las que cabe destacar el nom-
bre de Verocay (1906) acabaron de afianzar los conocimientos relativos
a la morfologia de las lesiones.

A medida que los conocimientos en el campo de la patologia han
progresado el concepto etiopatogénico de la enfermedad se ha modifica-
do, existiendo al presente bases suficientes para pensar, con Pack v Ariel,
que el padecimiento que nos ocupa se debe considerar sobre todo como
una “diatesis del desarrollo del sistema neuro-ectodérmico, con una fuer-
te tendencia a la proliferacion neoplasica (neurofibromas)”.?

Como quiera que la neufibromatosis puede considerarse una afec-
cién rara, (0.05% de la poblacién gencral de los EE.UU.; 1 de cada 2,000
pacientes dermatologicos, segin Praiser y Davenport ) v que sus modali-
dades clinicas son variadas, muchas veces espectaculares o deformantes,
otras veces insignificantes, hemos creido de interés hacer una revisién de
la literatura y ejemplificacion con un caso que nos ha parecido suficien-
temente ilustrativo.

—

* Unidad de Anatomia Patologica—Hospital Juarez, México, D. F.
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Historia cLINICA

A. G. A, de 16 aiios de edad, sexo masculino, estudiante, ingresa al Hospital
Judrez en septiembre de 19€0 por deformacion de extremidades y columna vertebral.
ANTECEDENTEs: Otitis media supurada izquierda en la infancia. Diarreas frecuentes.
Manchas hipercromicas desde su nacimiento, mds numerosas en el tronco, de limites
netos, color café v distribucion irregular.

PapeciMIENTO AcTuaL: Al entrar en la pubertad las zonas hipercrémmicas ya descritas
se hicieron mds numerosas, confluentes v del tronco se diseminaron ampliamente a
las extremidades. Cinco afios antes de su ingreso aparecié una ulceracién traumatica
en el tobillo derecho, por donde drené durante varios dias un liquido serohematico.
Al cicatrizar esta lesion, se hizo aparente la existencia de dos tumoraciones peque-
fias, blandas, deslizables sobre planos profundos, localizadas en el tejido adiposo sub-
cutineo de la cara posterior de la pierna derecha. En 3 a 4 afios la pierna derecha
aumento progresivamente de volumen, sobre todo en sentido longitudinal, hasta de-
formar de manera importante la configuracién general esquelética del paciente. Como
consecuencia de la disimetria de las extremidades inferiores fue pronto aparente el
establecimiento de una escoliosis compensadora. La extremidad inferior izquierda
aumentd de volumen también, pero en menor grado.

EXPLORACION Fisica: Peso: 59 Kgs.; estatura: 1.69 mts.

Paciente encamado, del sexo masculino, que presenta numerosas manchas cafés
en el ntroco, sobre todo en la piel que cubre la cara anterior del térax. Estas man-
chas son de limites netos, tonalidad clara en su mayoria, contorno irregular, en ge-
neral pequeiias, con tendencia a confluir. En la extremidad derecha superior, pero
también en la inferior del mismo lado se encuentran algunas inanchas mayores, de
mas de 6 cms. de didmetro mavor. Los tejidos blandos que cubren el muslo dere-
cho muestran gran aumento de volumen que involucra la piel, la cual forma gran-
des colgajos que deforman extraordinariamente la region. A este nivel la piel mucstra
consistencia de hule, con hiperpigmentacién y prominencia de foliculos pilosos. Se
observa ademds pie plano en la extremidad afectada, y cs posible palpar algunas no-
dulaciones duras, deslizables, en los colgajos cutaneos descritos, asi como en el hueco
popliteo. Reflejos plantar y patelar ausentes en la extremidad inferior afectada. (Fi-
guras 1 a 3).

DATOS DE LABORATORIO Y GABINETE: Se practicaron: quimica sanguinea, analisis ge-
neral de orina, reacciones seroluéticas y citologia hematica, con resultados dentro de
limites normales. Fl examen radiolégico demostré escoliosis, lordosis, ausencia del
50% de L-V vy S.1. Elongacion de los huesos de las cxtremidades inferiores, con de-
formacion en sable del lado derecho. Imdgenes quisticas en huesos de pierna dere-
cha y pie planc con subluxacién astrigalo-tibial del mismo lado.

Evorucion: El paciente fue sometido a dos intervenciones quirtirgicas por resecciéon
de los colgajos de piel, les cuales fucron remitidos al laboratorio de Anatomia Pa-
tolégica para su estudio, sin embarge, antes de emprender la terapéutica correctiva
ortopédica, el paciente abandoné ¢l Hospital.
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DiscusioN

La neurofibromatosis multiple representa sélo, segin fue expuesto al
considerar el concepto que actualmente priva al respecto, la manifesta-
cion de una alteracién generalizada ontogénica del neuro-cctodermo, por
lo que ciertos autores han llegado a proponer la denominacién de “ecto-
dermosis cong¢nita”. En este sentido es comparable a la displasia fibrosa
¢sea, por cuanto esta ultima traduciria una alteracién puramente del des-
arrollo cntogénico mesodérmico. Ahora bien, en la enfermedad de Al-
bright encontrariamos un vinculo que relaciona a los dos padecimientos
antcricrmente mencionados, pues en clla coexisten lesiones de pigmenta-
cién cutanea en todo similares a las manchas “café-au-lait”, con alteracio-
nes de tipo displasia fibrosa. a mis de disendocrinias especiales (Fig. 8).

ENFERMEDAD DE VON RECKLINGHAUSEN
ECTODERMO MESODERMO
NEUROFIBROMATOSIS’ DISPLASIA FIBROSA
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Fig. 8. Explicacién en el texto.

También se ha msistido suficientemente en la rareza de este padeci-
miento, baste ahora decir que en la Unidad de Anatomia Patolégica del
Hospital Judrez sdlo se encuentran registrados 3 casos hasta el primer
semestre de 1961, todos ellos en pacientes del sexo masculino, de acuer-
do con la ligera prepondermua que para este sexo concede la mayoria
de los autores. En ninguno de ellos ha podido investigarse el factor ge-
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nético con detenimiento, pero dos negaron la existencia de lesiones seme-
jantes en ascendientes y descendientes inmediatos. Segun Preston vy
Walsh # la herencia puede demostrarse s6lo en el 209, de los casos. Es
interesante el tipo de evolucién que ha tenido la mayoria: habitualmente
existe un factor exacerbante que determina la agudizacién de lesiones
preexistentes, v en el caso presentado este estimulo desencadenante pa-
rece haber coincidido con la entrada en la pubertad. Lo mismo que de
exacerbaciones, se habla de posibles remisiones en el curso clinico de la
enfermedad,* lo cual no hemos podido constatar. A pesar de todo el
concepto de pronéstico merece la pena de ser revisado, ya que en la ca-
suistica de los autores mencionados, de 22 pacientes muertos, 8 lo fueron
por causas directamente relacionadas con la enfermedad, hecho que por
si solo modifica la antigua opinién de que los pacientes afectos de neu-
rofibromatosis ““...mueren CON la enfermedad pero no POR la enfer-
medad”.

La distribucién de los nédulos tiende a ser segmentaria en aquellos
pacientes que muestran el menor numero de manchas, 3 o menos, y esta
demostrado con minuciosos estudios estadisticos de Crowe y Scull que
estos pacientes tienen mayor probabilidad de ataque central,® es decir,
neurofibromas endocraneanos o en el canal raquideo. Asi mismo, la apa-
ricion de nddulos en este tipo de pacientes suele ser tardia. Contraria-
mente a lo que antes se aceptaba, los nédulos pueden verse en la planta
del pie hasta en un 79, de los casos® y su localizacion llega a ser tan
ubicua que hemos encontrado reportes de casos con localizacién en el
tubo digestivo, cuya manifestaciéon inicial fue el sangrado en forma de
hematemesis, melena y enterorragia.’

Por la indole misma del proceso que nos ocupa no debe extrafiar
su coexistencia en algunos casos con otros padecimientos, tumorales o
no, de origen congénito. Al respecto se cita su asociacién con esclerosis
tuberosa, con sindrome de Stiirge-Weber y de von Hippel-Lindau.

El ataque 6seo no parece ser muy comun, y si bien nosotros lo he-
mos visto frecuentemente, esto se explica por el tipo de enfermos que se
concentran en el Hospital Juarez, que cuenta con varias salas de Ortope-
dia, y carece de servicio de Dermatologia para pacientes internados. Las
alteraciones 6seas han sido diversamente estimadas por los autores entre
7%"* v 20%® de los casos. La columna vertebral se afecta aproximadamen-
te en 439, y la alteracién mas frecuente es la escoliosis. Las deformacio-
nes por crecimiento 6seo pueden correlacionarse con irritacién peridstica
por compresion de los neurofibromas con hiperhemia secundaria; las ima-
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genes quisticas conducen a la interpretacién errénea, sobre todo al diag-
nostico de “tumor de células gigantes”, como sucedié en uno de nuestros
€asos.

La forma de proliferacion difusa con engrosamiento y aumento no-
table de volumen de la piel da lugar a la modalidad clinica de “elefan-
tiasis neuromatosa” como en el caso que presentamos, no siendo la varie-
dad mas comun; se comprende que cuando afecta la piel de la cara la
deformacién subsiguiente implica un problema estético que indica la
cirugia plastica. En la casuistica de Preston y Walsh se observé solo en
una ocasion.

Como las manchas “café-au-lait” constituyen un elemento casi cons-
tante, merecen las siguientes consideraciones especiales:

a). Mds frecuentes en las partes no expuestas. Este dato orienta el
diagnéstico diferencial, pues contrasta con otras lesiones pigmentadas a
descartar; conviene aqui mencionar las efélides, mas comunes en las par-
tes expuestas.

b). Presentes en el 89.8% de 98 pacientes estudiados®.
¢). No muestran transformacion maligna.

d). Sus caracteres macro y microscépicos son inespecificos. En efec-
to, pueden corresponder a nevus intradérmicos o nevus de unién. El cli-
nico no debe esperar, en consecuencia, que una biopsia de estas lesiones
le proporcione elementos de juicio diagnostico.

A pesar de tal inespecificidad, es indudable que las lesiones pigmen-
tadas constituyen uno de los datos mas valiosos para el diagnoético y atn,
como hemos visto, para el pronodstico en especiales circunstancias. En
este sentido, resultan utiles las conclusiones de Crowe y Scull® tras de
examinar las estadisticas realizadas en grandes grupos de pacientes e in-
dividuos no afectos:

1. Sila persona tiene mas de 6 manchas de mas de 1.5 cms., de
diametro mayor, puede concluirse que padece la enfermedad, aunque no
se encuentre historia familiar positiva.

2. Si tiene menos de 6 manchas y tiene historia familiar negativa,
entonces la probabilidad de afeccién estard relacionada con la frecuen-
cia del numero particular de manchas “café-au-lait” en la poblacién ge-
neral. Es decir, si en la poblacidén general se considera raro 4 manchas,
el sujeto que las porte tendrd fuertes probabilidades de estar atacado.
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3. Si tiene menos de 6 manchas, pero tiene historia familiar positi-
va, entonces la probabilidad de afecciéon estd en funcién de la semejanza
de la pigmentaciéon macular entre el sujeto sospechoso y los familiares.

En relacién con el prondstico, es de primordial importancia hacer
mencién de la posible transformacién maligna de algunas tumoraciones;
en la literatura revisada no encontramos prueba valida de que la neuro-
fibromatosis multiple “per se” contraindique la cirugia por mayores com-
plicaciones operatorias, como se habia pensado antiguamente*, ni mucho
menos de que la extirpacion de los nddulos precipite o desencadene la
transformacién sarcomatosa de las neoplasias. Cuando ésto sucedet, 9,
no hay relaciéon con el ntmero de nddulos o de lesiones cutdneas. Ademas,
la asociacién con sarcoma debe tenerse realmente por infrecuente, y
aunque en la literatura encontramos cifras muy altas hasta de 139, segiin
Hosoi?, las objeciones que pueden oponerse a la casuistica aportada son
serias.? En realidad, este autor® revisa la literatura mundial previa a
1931, v como es perfectamente sabido, lo habitual es encontrar informa-
cién de casos complicados, e indiscutiblemente el contingente de notas
bibliograficas alusivas a casos de curso benigno o no complicado es mu-
cho menor.

RESUMEN

1. Se presenta un caso de neurofibromatosis multiple, con revisién
de la literatura.

2. Se hace énfasis en algunas manifestaciones clinicas de interés
en el padecimiento considerado, tales como las manchas “café-au-lait”
v las alteraciones dseas.

3. Se menciona el aspecto prondstico en relacién con las manifes-
tacionts clinicas aludidas y la posible transformacién maligna de los
neurofibromas.

SUMMARY

A case of neurofibromatosis (von Recklinghausen’s disease) is pre-
sented. Extensive review of literature is undertaken.

2. Emphasis is placed upon certain clinical manifestations of this
disease, such as “café-au-lait” spots and bone involvement.

3. Prognosis is considered in connection with those clinical mani-
festations and malignant transformation of neurofibromas.
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REsuMmE

1. On présente un cas de neurofibromatose généralisce (meladie
de von Recklinghausen) et 'on entreprend une révision de la litérature.

2.  On met en relief certains aspects cliniques de cette maladie qui
sont d’'interct diagnostic et pronostique, tels que la pigmentation et I'atta-
que osseux.

3. On mentione la relation qui'il existe entre ces manifestations
de la maladie et le pronostique. On fait allusion a la possible transfor-
mation sarcomateuse des neurofibromes.
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