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NEUROFIBROMATOSIS SEGMENTARIA FRONTO TEMPOROORBITARIA:
REPORTE DE UN CASO. REVISION DE LA LITERATURA
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ABSTRACT

Objective. To report a case of segmental neurofibromatosis located in the fronto temporal orbitary region.

Description. A 54-year-old patient with a right progressive exoftalmos due to a tumor inside the orbit. He was operated 18 years
ago with an histopatology diagnosis of neurofibroma. He recovered well from the surgery, but 3 years ago the right exoftalmos
reappeared. The MRI shows multiple subgaleal tumors located in the right fronto temporal area, inside and outside the orbit.
Intervention. A right fronto orbitary craniotomy was performed with the resection of soft non encapsulated subgaleal lesions.
Conclusion. Segmental neurofibromatosis is a rare afection wich is very difficult to deal with, because of the high incidence of
recurrence of the neurofibromas. Despite this, in cases like this one a surgical treatment is highly recommended to prevent not only
visual defects but also cosmetic alterations.
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis (NF) se define como una enti-
dad que incluye a un grupo heterogéneo de desérdenes
que afectan al sistema nervioso, piel, huesos y partes
blandas. Las primeras referencias acerca de la neuro-
fibromatosis segmentaria (NFS) fueron hechas por Ga-
mmel en 193112, y luego por Crowe et al en 1956. Dos
décadas mas tarde, Miller y Sparkers proponen el
término de NFS.

La NFS es una forma de presentacién de NF tipol
que se caracteriza por neurofibromas y manchas café
con leche o s6lo neurofibromas, confinados a un terri-
torio circunscripto en el cuerpo, o sea con distribucion
segmentaria y unilateral. Es un trastorno raro cuya
afeccion es 10 a 20 por ciento menos frecuente que en
la NF tipo I. Su prevalencia ha sido estimada en 1 cada
40.000 individuos de la poblacién general.

A continuaciéon presentamos un caso de NFS de
localizaci6on frontotemporal orbitaria.

DESCRIPCION

Paciente de 54 anos sin historia familiar de NF,
consulta en 1989 por exoftalmos derecho progresivo
(Fig. 1). Al examen fisico no se encontraron lesiones
palpables, manchas café con leche, pecas ni compromi-
so sistémico. Al examen ocular no presenté alteracio-
nes en la agudeza visual, campo visual, fondo de ojo ni
en los movimientos oculares. La tomografia computada
mostr6 una lesion bien circunscripta intraorbitaria se
realiz6 una craneotomia frontoorbitaria y se resec6 en
su totalidad. El examen histopatolégico inform6 neuro-
fibroma.

Fig. 2. Recidiva de exoftalmos 18 anos después de la primer
cirugia. (2007)

Evolucioné favorablemente con visién conservaday
regresion de exoftalmos.
En el afo 2002 refiere nueva aparicién de un exof-
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Fig. 3. IRM en T2. Corte sagital donde ser observan multiples
neurofibromas

Fig. 4. IRM en T2. Corte axial donde se observan neurofibromas
intra y extraorbitarios.

frontotemporales derechas, sin compromiso visual. La
resonancia magnética nuclear evidencié multiples le-
siones tumorales localizadas en region subgalica fron-
totemporal, intra y extraorbitarias derecha (Figs. 3 y 4).

DISCUSION

La primera descripcién de NF fue hecha por von
Recklinghausen en 1882 definiendo la NF tipo 1, es la
forma mas frecuente de NF (aproximadamente el 95%
de los casos), con una incidencia de 1 cada 2.500
nacidos vivos y una prevalencia de 1 cada 4.500 perso-
nas. Se asocia a manchas café con leche, pecas, neuro-
fibromas y nodulos de Lisch. La NF tipo 1 es causada
por una anomalia en el cromosoma 17 ql1.
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Tabla 1. Clasificacion de neurofibromatosis

de Riccardi

Tipo 1: Forma clasica o de von Recklinghousen

Tipo 2: Forma acustica

Tipo 3: Forma mixta

Tipo 4: Forma variante (manchas café con leche
diseminadas en ausencia de neurofibromas)

Tipo 5: Forma segmentaria

Tipo 6: So6lomanchas café conleche, en ausenciade
neurofibromas

Tipo 7: Forma de aparicién tardia (neurofibromas
después de los 30 afios)

Tipo 8: Formas no especificas

La NF tipo 2 antes conocida como neurofibromatosis
acustica bilateral es mucho menos frecuente, presen-
tando una incidencia de 1 cada 33.000 nacidos vivos y
una prevalencia de 1 en 210.000. Se asocia a Schwan-
nomas vestibulares y de nervios periféricos asi como
también otros tumores del sistema nervioso central
(meningiomas, ependimomas, astrocitomas, etc). La
alteraciéon cromosdémica en esta forma de presentacion
se encuentra en el cromosoma 22 ql2.

Basado en las caracteristicas clinicas y hereditarias,
en 1982, Riccardi propone una clasificacién de NF
(Tabla 1) que incluye siete diferentes variantes, y una
octava variante para los casos no especificos!-3.

Cinco anos mas tarde, Roth propone una subclasi-
ficacion para la NFS (Tabla 2), dividiéndola en cuatro
subtipos: segmentaria verdadera (tipo V de Ricciardi),
casos localizados con compromiso profundo (no-fami-
liar), segmentaria hereditaria (sin compromiso profun-
do, familiar)®-® y segmentaria bilateral (sin compromiso
profundo, no familiar)!.

En 1994, surgi6é unanueva clasificacion teniendo en
cuenta la hipotesis de mutaciéon somatica. En la misma
se describe que las caracteristicas clinicas de la enfer-
medad estarian determinadas: 1) por el momento del
desarrollo embriologico en el cual ocurre la mutacion
(precoz o tardia); 2) por la fuente de tejido afectado por
la mutacion.

La hipétesis de la mutacién somatica concluye que
los pacientes con NF tipo 1 generalizada con mosaicis-
mo a nivel molecular presentarian mutaciones preco-
ces, mientras que aquellos que desarrollan neurofibro-
mas o manchas café con leche aisladas sin compromiso
sistémico asociado (NFS), presentarian dicha mutacion

Tabla 2. Clasificacion de Roth (NFS)

Tipo 1: Segmentaria verdadera (tipo V Riccardi)

Tipo 2: Segmentaria con compromiso sistémico y no fami-
liar

Tipo 3: Segmentaria sin compromiso sistémico y familiar

Tipo 4: Segmentaria bilateral (sin compromiso sistémico y
no familiar)
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en células ya diferenciadas, en una etapa postcigoti-
cas?. Dado que el mosaicismo somatico es consecuen-
cia de una mutaciéon producida posterior a la concep-
cion, la NFS se considera esporadica aunque han sido
descriptos casos familiares!-S.

Se sabe que el gen de la NF tipo 1 se encuentra en el
cromosoma 17, el cual codifica un ARN de 60 exones,
cuyo producto final es una proteina llamada neurofibro-
mina, la cual estaria involucrada en el control del
crecimiento y la diferenciaciéon celular, con una accion
tumoral supresora. Una mutacion postcigbtica en el gen
delaNF tipo 1 en las células derivadas de la crestaneural
es consideradalabase del mosaicismo genético en el cual
se pierde la neurofibromina en los fibroblastos y las
células de Schwann, determinando la aparicion de neu-
rofibrosis o cambios pigmentarios respectivamente.

En la NFS con neurofibromas como manifestacion
tnica de la enfermedad, la aparicién de los mismos
sigue unadistribucién neural en dermatomas porquela
mutacion genética estaria limitada a las células de
Schwann, mientras que aquéllos con cambios pigmen-
tarios solamente, la mutacion ocurriria en los fibroblas-
tos y la distribucion de las lesiones seguiria las lineas
cutaneas de Blaschko (no asociadas a estructuras
nerviosas)’.

Epidemiologicamente es mas frecuente en el sexo
femenino 2:1, el lado derecho del cuerpo suele ser el
mas afectado y en un 6% de los casos se observa
compromiso bilaterall3,

Los sitios mas afectados son: térax y abdomen
(55%), brazos (20%), miembros inferiores y cara (10%).
Contrariamente a la NF tipo 1, el compromiso sistémico
es infrecuente aunque segiin Hager et al podria llegar
hasta el 21% de los casos*.

Las lesiones craneorbitotemporales en la NF tipo 1
son reportadas entre el 1 y el 10% de los casos® dentro
de estas lesiones las asociadas al nervio 6ptico son
generalmente gliomas, mientras que en la NF tipo 2, son
comunmente meningiomas de la vaina del nervio 6pti-
co. El hallazgo de neurofibromas intraorbitarios es
extremadamente infrecuente.

Las manchas café con leche se observaron en aproxi-
madamente un 26% de los casos con NFS, pudiendo
presentarse también pecas, neurofibromas plexiformes
y menos comtinmente noédulos de Lisch®.

Los neurofibromas en NFS son generalmente es-
tructuras blandas, no dolorosas y raramente encapsu-
ladas®-10-11 de dificil control postquirtrgico debido a la
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alta tasa de recurrencia a largo plazo® y aunque son
considerados uniformemente benignos se encuentran
descriptos en la literatura casos que desarrollaron
tumores malignos de nervios periféricos!2.

Las indicaciones para la exéresis quirtrgica de un
neurofibroma incluyen dolor, compresion de estructu-
ras adyacentes, desfiguracion cosmética, deterioroneu-
rologicoy rapido crecimiento sugestivo de degeneracion
malignal?.

CONCLUSION

La NFS es una entidad poco frecuente y de dificil
manejo debido a la alta tasa de recidiva de los neurofibro-
mas. A pesar de ello, en casos como el que presentamos
es imperioso el tratamiento quirtirgico para prevenir, no
sOlo alteraciones visuales, sino cosméticas.
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