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N o FUE SINO hasta fines del siglo pasado cuando el autor epónimo pu
..i.. blicó en Berlín una monografía en donde sentó las bases de la in
tegración del padecimiento que lleva su nombre 1 corno entidad nosoló
gica autónoma, con caracteres propios y diferentes de otras enfermeda
des hasta entonces estrechamente emparentadas con élla. A su magistral 
descripción siguieron pronto las observaciones de la escuela francesa, que 
con Marie, Chauffard y Bernard 2 le concedieron un sitio aparte en la 
hasta entonces confusa jurisdicción de la patología . Una vez acotados 
los linderos, investigaciones posteriores en las que cabe destacar el nom
bre de Verocay ( 1906) acabaron ele afianzar los conocimientos relativos 
a la morfología de las lesiones. 

A medida que los conocimientos en el campo de la patología han 
progresado el concepto etiopatogénico de la enfermedad se ha modifica
do, existiendo al presente bases suficientes para pensar, con Pack y Ariel, 
que el padecimiento que nos ocupa se debe considerar sobre todo como 
una "diátesis del desarrollo del sistema neuro-ectodérmico, con una fuer
te tendencia a la proliferación neoplásica ( neurofibromas )7' .3 

Como quiera que la neufibromatosis puede considerarse una afec
ción rara, (0.05 3 ele la población general de los EE.UU.; 1 de cada 2,000 
pacientes dermatológicos, según Praiser y Davenport 3 ) y que sus modali
dades clínicas son variadas, muchas veces espectaculares o deformantes, 
otras veces insignificantes, hemos creído de interés hacer una revisión de 
la literatura y ejemplificación con un caso que nos ha parecido suficien
temente ilustrativo. 

"' Unidad de Anatomía Pato1ógica.-Hospíta1 Jufirez, ~Jéxico , D. F. 

26 3 
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HISTORIA CLÍNICA 

A. C. A., de 16 años de edad, sexo masculino, estudiante, ingresa al Hospital 
Juárez en septiembre <le 1960 por deformación de extremidades y columna vertebral. 
ANTECEDENTES: Otitis media supurada izquierda en la infancia. Diarreas frecuentes . 
Manchas hipercrómicas desde su nacimiento, más numerosas en el tronco, de límites 
netos, color café y distribución irregular. 

PADECIMIENTO ACTUAL: Al entrar en la pubertad las zonas hipercrómicas ya descritas 
se hicieron más numerosas, confluentes y del tronco se diseminaron ampliamente a 
las extremidades. Cinco años antes de su ingreso apareció una ulceración traumática 
en el tobillo derecho, por donde drenó durante varios dí'as un líquido serohemático. 

Al cicatrizar esta lesión, se hizo aparente la existencia de dos tumoraciones peque· 
ñ:.Js, blandas, deslizables sobre planos profundos, localizadas en el tejido adiposo sub· 
cut«í.neo de la cara posterior :de la pierna derecha. En 3 a 4 años la pierna derecha 
aumentó progresivamente de volumen, sobre todo en sentido longitudinal, hasta de
formar de manera importante la configuración general esquelética del paciente. Como 
consecuencia de la disimetría de las extremidades inferiores fue pronto aparente el 
establecimiento de una escoliosis compensadora. La extremidad inferior izquierda 

aumentó de volumen también, pero en menor grado. 
EXPLORACIÓN FÍSICA: 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 oara anterior del tórax. Estas man
chas son de límites netos, tonalidad c1ara en su mayoría, contorno irregulur, en ge
neral pequeñas, con tendencia a confluir. En la extremidad derecha superior, pero 
también en la inferior del mismo lado se encuentran algunas ~nanchas mayores, de 
n1ás de 6 cms. de diámetro mayor. 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 región . A este nivel la piel muestrn 
consistencia de hule, con hiperpigmentación y prominencia de folículos pilosos. Se 
observa además pie plano en la extremidad afectada, y es posible palpar algunas uo
dulaciones duras, deslizables, en los colgajos cutáneos descritos, así como en el ]meco 
poplíteo. Reflejos plantar y patelar <1usentes en la extremidad inferior afectada . (Fi
guras 1 a 3 ). 

DATOS DE LABORATORIO Y GABINETE: Se practicaron: química sanguínea, análisis ge
neral de orina, reacciones seroluéticas y citología hemática, con resultados dentro de 
límites normales. El examen radiológico demostró escoliosis, lordosis, ausencia del 
503 de L-V y S-1. Elongación de los huesos de ]as extremidades inferiores, con de
formación en sable del lado derecho. Imágenes quísticas en huesos de pierna dere
cha y pie pbnc ccn snblnxación a$trágalo-tibial del mismo lado. 
EvoLUCIÓN: El paciente fue sometido a dos intervenciones quirúrgicas por reseceión -
de los colgajos de piel, k)s cmles fuE:ron remitidos al laboratorio de Anatomía Pa
tológica para su estudio, sin ernbargc, antes de emprender la terapéutica correctiva 
ortopédica, el paciente abandonó el Hospital. 
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Fig. 1. Aspecto general del paciente. Obsérvese la disimetría de las extremidades 
inferiores, la escoliosis compensadora y la pigmentación cutánea. 

Fig. 2. Vista lateral de la extremidad inferior afectada. Puede apreciarse la defor
mación de los huesos, el aumento de volumen ele las partes blandas y nódulos en 

el hueco poplíteo. 

ESTUDIO ANAT01'.10-PATOLÓGICO 

'\íAci;.oscóPrco : El especimen quirúrgico consistió en un gran fragmento de piel y 

tejido adiposo subcutáneo, de 30 cms . de di:ímctro mayor que por su cara epidérmica 
presentaba una coloración café intensa uniforme, con zonas hipercrómicas limitadas 

y superficie rugosa, asumiendo así el ,1specto ele " Piel ele paquidermo". Al corte, se 
comprobó la dureza del teíido, determinada por proliferación fibrosa en la dermis, 
la cual se encontró engrosada y surcada por tractos o bandas blanquecinas firmes que 
se insinuaban en diversas direcciones hasta la grasa subcutánea. 
NhcRoscÓPrco: :Microscópicamente las bandas descritas correspondieron a prolifera
ción difusa de células de Schwann, con fibras nerviosas y tejido colágeno denso. Esta 
proliferación alteraba difusamente la dermis papilar y reticular y se organizaba en ban

das que penetraban hasta la gra~a subcutánea (Figs. 4 y 5). En otros sitios la proli

feración era nodular, adoptando la morfología de verdaderos schv,·annornas con zonas 
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de degeneración microquística y formaciones que remedaban o semejaban a corpúscu
los de \Vagner-M.eissner o de Vater-Paccini, es decir, "cuerpos de Verocay"; las zo

nas pigmentadas circunscritas mostraron células névicas en la dermis o bien en la 
unión dermo-epidérmica, con actividad celular mitótica en ese sitio. En general, la 

basal se encontró hiperpigmentada en todas las secciones. Las tinciones de impreg
nación argéntica mostraron fibra<; m:r,·iosa<; de trnyecto ondulante y células de Schwann 
típicas. (Figs. 6 y 7). 

Fig. 3. Vista posterior del mismo caso. Nóté'se la gran deformación motivada por lo 
ª' anzado del caso; este aspecto corresponde a la llamada "elefantiasis neuroma tosa". 
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Fig. 4. Los elementos nerviosos proliferados reemplazan a las estructuras dérmicas. 
J\'ót~:c a iE'Lrno b pigrncolJcion ele b capa ha:~l. 

Vig. 5. El tejido conjuntivo y las células de Schwann forman bandas que se 111s1-
mian hasta la grasa subcut:ínea, como se advierte en es ta fotografía. 
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Fig. 6. Aspecto ele los "cuerpos el e \ 'croca \·" en los cortes histológicos ele nódulos 
cubíneos. Es ta apariencia recuerda a terminaciones nerviosas ele \ Vagncr M cissner 

o corpúsculos de Paccin i. 

Fig. 7. C on tinción ele Cross se obsen «1, en marnr aumento, las fibra ; nerviosas y 
los elem en tos celulares sclrn-;mnian os. 



REVISTA DE LA FACULTAD DE l\1EDICINA 269 

D1scus1ó::--r 

La neurofibromatosis múltiple representa sólo, según fue expuesto al 
considerar el concepto qne actualmente priva al respecto, la manifesta
ción de una alteración generalizada ontogénica del neuro-cctoclermo, por 
lo que ciertos autores han llegado a proponer la denominación de "ecto
derrnosis congénita". En este sentido es comparable a la displasia fibrosa 
ós~a, por cuanto esta última traduciría una alteración puramente del des
arrollo ontogénico mesodérmico. Ahora bien, en la enfermedad de · Al
bright encontraríamos un vínculo que relaciona a los dos padecimientos 
anteriormente mencionados, pues en ella coexisten lesiones de pigmenta
ción cutánea en todo similares a las manchas "café-au-lait", con alteracio
nes ele tipo clisplasia fibro~a, a m<ÍS de disendocrinias especiales ( Fig. 8). 

ENFERMEDAD DE VON RECKLINGHAUSEN 

1 MESODERMO 1 

1 
ECTODERMO 

NEUROFIBROMATOSIS' 
MULTIPLE 

DISPLASIA FIBROSA 
OSEA 

LESION MIXTA 

ENFERMEDAD DE 

ALBRIGHT. 

Fig. 8. Explicación en el texto. 

También se ha insistido suficientemente en la rareza de este padeci
miento, baste ahora decir que en la Unidad de Anatomía Patológica de] 
Hospital Juárez sólo se encuentran registrados 3 casos hasta el primer 
semestre de 1961, todos ellos en pacientes del sexo masculino, de acue.r~ 

do con la ligera preponder:Jncía que para este sexo concede la mayoría 
de los autores. En ninguno de ellos ha podido Ín\'estigarse el facto~ ge-
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nético con detenimiento, pero dos negaron 1a existencia de lesiones seme
jantes en ascendientes y descendientes inmediatos. Según Prestan y 
Walsh 4 la herencia puede demostrarse sólo en el 20'f0 de los casos. Es 
mteresante el tipo de evolución que ha tenido la mayoría: habitualmente 
existe un factor exacerbante que determina la agudización de lesiones 
preexistentes, y en el caso presentado este estímulo desencadenante pa
rece haber coincidido con la entrada en la pubertad. Lo mismo que de 
exacerbaciones, se habla de posibles remisiones en el curso dínico de la 
enfermedad,4 lo cual no hemos podido constatar. A pesar de todo el 
concepto de pronóstico merece la pena de ser revisado, ya que en la ca
suística de los autores mencionados, de 22 pacientes muertos, 8 lo fueron 
por causas directamente relacionadas con la enfermedad, hecho que por 
sí solo modifica la antigua opinión de que los pacientes afectos de neu
rofibromatosis " ... mueren CON la enfermedad pero no POR la enfer
medad". 

La distribución de los nódulos tiende a ser segmentaría en aquellos 
pacientes que muestran el menor nún1ero de manchas, 3 o menos, y está 
demostrado con minuciosos estudios estadísticos de Crowe y Scull que 
estos pacientes tienen mayor probabilidad de ataque central,5 es decir, 
neurofibromas endocraneanos o en el canal raquídeo. Así mismo, la apa
rición de nódulos en este tipo de pacientes suele ser tardía. Contraria
mente a lo que antes se aceptaba, los nódulos pueden verse en la planta 
del pie hasta en un 73 de los casos 6 y su localización llega. a ser tan 
ubicua que hemos encontrado reportes de casos con localización en el 
tubo digestivo, cuya manifestación inicial fue el sangrado en forma de 
hematemesis, melena y enterorragia.7 

Por la índole misma del proceso que nos ocupa no debe extrañar 
su coexistencia en algunos . casos con otros padecimientos, tumorales o 
no, de origen congénito. Al respecto se cita su asociación con esclerosis 
tuberosa, con síndrome de Stürge-Weber y de von Hippel-Lindau. 

El ataque óseo no parece ser muy común, y si bien nosotros lo he
mos visto frecuentemente, esto se explica por el tipo de enfermos que se 
concentran en el Hospital J uárez, que cuenta con varias salas de Ortope
dia, y . carece de servicio de Dermatología para pacientes internados. Las 
alteraciones óseas han sido diversamente estimadas por los autores entre 
73 6 y 203 8 de los casos. La columna vertebral se afecta aproximadamen
te en 433 y la alteración m.ás frecuente es la escoliosis. Las deformacio
nes por crecimiento óseo pueden correlacionarse con irritación perióstica 
por compresión de los neurofibromas con hiperhemia secundaria; las imá-
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genes quísticas conducen a la interpretación errónea, sobre todo al diag
nóstico de "tumor de células gigantes", como sucedió en uno de nuestros 
casos. 

La forma de proliferación difusa con engrosamiento y aumento no
table de volumen de la piel da lugar a la modalidad clínica de "elefan
tiasis neuromatosa" como en el caso que presentamos, no siendo la varie
dad más común; se comprende que cuando afecta la piel de la cara la 
deformación subsiguiente implica un problema estético que indica la 
cirugía plástica. En la casuística de Prestan y Walsh se observó sólo en 

• I una ocas10n. 
Como las manchas "café-au-lait" constituyen un elemento casi cons

tante, merecen las siguientes consideraciones especiales: 

a). Más frecuentes en las p'([l'tes no expuestas. Este dato orienta el 
diagnóstico diferencial, pues contrasta con otras lesiones pigmentadas a 
descartar; conviene aquí mencionar las efélides, más comunes en las par
tes expuestas. 

b). Presentes en el 89.8% de 98 pacientes estudiados5 • 

c) . No muestran transformación maligna. 

d). Sus caracteres macro y microscópicos son inespecíficos. En efec
to, pueden corresponder a nevus intradérmicos o nevus de unión. El clí
nico no debe esperar, en consecuencia, que una biopsia de estas lesiones 
le proporcione elementos de juicio diagnóstico. 

A pesar de tal inespecificidad, es indudable que las lesiones pigmen
tadas constituyen uno de los datos m,ás valiosos para el diagnótico y aún, 
como hemos visto, para el pronóstico en especiales circunstancias. En 
este sentido, resultan útiles las conclusiones de Crowe y Scull5 tras de 
examinar las estadísticas realizadas en grandes grupos de pacientes e in

dividuos no afectos: 

1. Si la persona tiene más de 6 manchas de más de 1.5 cms., de 
diámetro 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 afección estará relacionada con la frecuen
cia del número particular de manchas "café-au-lait" en la población ge
neral: Es decir, si en Ja población general se considera raro 4 manchas, 
el su1eto que las porte tendrá 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 afección está en función de la semejanza 
de la pigmentación macular entre el sujeto sospechoso y los familiares. 

En relación con el pronóstico, es de primordial importancia hacer 
mención de la posible transformación maligna de algunas tumoraciones~ 
en la literatura revisada no encontramos prueba válida de que la neuro
fibromatosis múltiple "per se" contraindique la cirugía por mayores com
plicaciones operatorias, como se había pensado antiguamente4, ni mucho 
menos de que la extirpación de los nódulos precipite o desencadene la 
transformación sarcoma tosa de las neoplasias. Cuando ésto sucede4 , 9 , 

no hay relación con el número de nódulos o de lesiones cutáneas. Además, 
la asociación con sarcoma debe tenerse realmente por infrecuente, y 
aunque en la literatura encontramos cifras muy altas hasta de l 3'f0 según 
Hosoi9 , las objeciones que pueden oponerse a la casuística aportada son 
serias.4 En realidad, este autor9 revisa la literatura mundial previa a 
1931, y como es perfectamente sabido, lo habitual es encontrar informa
ción de casos complicados, e indiscutiblemente el contingente de notas 
bibliográficas alusivas a casos de curso benigno o no complicado es mu
cho menor. 

RESUMEN 

1. Se presenta un caso de neurofibromatosis múltiple, con revisión 
de la literatura. 

2. Se hace énfasis en algunas manifestaciones clínicas de interés 
en el padecimiento considerado, tales como las manchas "café-au-lait" 
y las alteraciones óseas. 

3. Se menciona el aspecto pronóstico en relación con las manifes
tacionts clínicas aludidas y la posible transformación maligna de los 
neurofibromas. 

SuMMARY 

A case of neurofibromatosis ( von Recklinghausen' s disease) is pre
scnted. 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 mam
festations and malignant transformation of neurofibromas. 
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REsuMÉ 

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

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

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