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RESUMEN

Se expone la importancia del conocimiento de los aspectos clinicos y genéticos de los diferentes transtornos Neurocu-
tineos.

Presentamos la serie personal del Profesor I. Pascual Castroviejo, de pacientes estudiados en el Servicio de Neurolo-
gia Infantil a lo largo de 23.5 afios. Esta serie esta constituida por 174 casos de NEUROFIBROMATOSIS, 139 casos
de Esclerosis Tuberosa, 48 casos de Incontinencia Pigmentaria Acromiante de Ito, 41 casos de sindrome de Stuger—
Weber, 14 casos de Nevus Sebaceous de Judassohn, 8 casos de Cutis Marmorata Telangiectdsica congénita, 8 casos de
Angioma Capilar, 8 casos de Melanosis Neurocutinea, 6 casos de sindrome de Sjogren-Larsson, 4 casos de Neuvus
Fuscuceruleous de Ota, 3 casos de Incontinencia Pigmenti, 2 casos de sindrome de Goltz y 1 caso de Displasia Cerebe-
lotrigeminal. Exponemos un seguimiento de 15 casos de NEUROFIBROMATOSIS TIPO - I entre Enero y Julio de
1990.

SUMMARY

We explain the importance of knowing the clinical and genetical aspect of the different Neurocutaneus Disease. We
present a series of patients studied in the Service of Child Neurology along 23.5 years of Prof. 1. Pascual Castroviejo,
This series es composed of 174 cases of NEUROFIBROMATOSIS, 139 of Tuberous Sclerosis, 48 de Incontinentia Pig-
menti Achromians of Ito, 41 of Stuger—Weber Syndrome, 14 of Nevus Sebaceous of Jadassohn, 8 of Congenital Cutis
Marmorata Telangiectasica, 8 of Neurocutanea Melanosis, 8 of Capillari 7Angiomatu, 6 of Syndrome ot Sjogreq—Lare
sson, 4 of Nevus Fuscuceruleous of Ota, 3 of Incontinentia Pigmcnti, 2 of Syndrome of Goltz and 1 case of Trigeminal-
cerebello dysplasia. We explain a series of 15 cases of NEUROFIBROMATOSIS between January — July of 1990.

cromafines) mesectodermo (mesenquima, leptomeninges
y hueso) y células pigmentarias prospectivas que originan

I. INTRODUCCION

Del Neuroectodermo se forma el tubo neural y la
cresta neural. A partir de la CRESTA NEURAL se for-
man los neuroblastos que se transforman en neuronas ce-
rebroespinales; los glioblastos base de la glizf periférica
(Cel. Schwann); los simpaticoblastos (simpdtico, c¢lulas

*  Servicio de Neurologia Hospital “Alberto Sabogal” — Callao —
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los MELANOBLASTOS. Es por tanto la Cresta Neural
el origen de las células pigmentarias, asi como los ele-
mentos neurales y mesodermales.

El término de FACOMATOSIS se aplicaba por pri-
mera vez en 1932 por Van Der Hoeve al estudiar la Es-
clerosis Tuberosa de Bourneville, la Neurofibromatosis
de Von Recklinghausen y la Angiomatosis Cerebeloreti-
niana de Hippcl-Landau. En 1937 Brouwer et al. aiadia
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el S. de Stuger-Weber y en 1938 Bonnet De Chaume-—
Blanc anadia un Sta. Facomatosis que presentaba malfor-
maciones arteriovenosas en cara, retina y regién meso-
diencefalica. Otros autores como Touraine en 1949 y
Baltzeren en 1968 admitian a la “Poliposis pigmentaria”
de Peutz y Jeghers, al “Nevus Fuscoceruleus” “oftalmo Ma-
xilar” de Ota y la Melanosis neurocutdnea de Touraine.

Posteriormente se estdn sumando cuantos procesos
cursan con problemas pigmentarios en la piel y afecta-
ci6n neurolégica, por lo cual se ha sustituido la palabra

Facomatosis por la de TRANSTORNOS NEUROCU-
TANEOS.

.En los Gltimos afios, por un mejor conocimiento de la
clinica de estos sindromes, la poblacién observa una
Preocupacion progresiva por las caracteristicas genéticas
de estos cuadros. Posibilidades de diagndstico prenatal y

- el consejo genético, ya que hay alteraciones genéticas en
estos casos (1, 2, 6).

En el trabajo monografico (6) del Profesor L. Pascual
C.astroviejo (1989), Jefe del Servicio de Neurologia Pe-
diatrica del Hospital “La Paz” Madrid-Espaiia, ha reco-
pilado 456 casos infantiles y juveniles menores de 18 afnos
con transtornos neuroectodérmicos, trabajo realizado du-
rante 24 afios (Agosto de 1965 a Febrero de 1989), como
se v€ en la tabla 1.

TABLA 1

SINDROMES NEUROCUTANEOS

Neurofibromatosis 174 Gas0s
Esclerosis Tuberosa 139 )
Hipomelanosis de Ito 48 ”
Sindrome de Stuger-Weber 41 7
Sindrome de Jadassohn 14 v
Cutis Marmorata Telangiectasica 8 7
Melanosis Neurocutanea 8 ”
Angiomas Capilares Dérmicos 8 7
Sindrome Sjogren—Larsson 6 ”
Nevus Fuscuceruleus de Ota 4 )
Incontinentia Pigmenti 3 )
Sf_ndrome de Goltz 2 ”
Displasia Cerebelotrigeminal 1 Gasd

NEUROFIBROMATOSIS TIPO-I
6 DE VON RECKLINGHAUSEN

Es una enfermedad genética, autosémico dominante,
el gran transmisor se encuentra en un locus del cromoso-
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ma 17 y es posible su identificacion intrauterina con las
técnicas biogenéticas del DNA.

Existen dos tipo que son: Tipo I (Periférica 6 S. de
Von Recklinghausen), Tipo II (central), la Gnica forma
observada es la del Tipo I, que desde cl punto de vista
dermatoldgico destacan las manchas café con leche y los
fibromas subdérmicos s¢ presenta en 1/3000, pero en la
serie del profesor Pascual Castrovicjo es de 1/1000 pa-
cientes. En la serie anteriormente expuesta hay 174 casos
(77 hombres y 97 mujeres), en los cuales se ha scguido su
evolucién hasta adultos, observandose las complicaciones
a corto y largo plazo, las principales complicaciones, se
observan en la Tabla N@ 2 (6).

TABLA N°2

COMPLICACIONES DE LA NF-1

Glioma de vias Opticas
Neuroma Plexiforme
Cifosis i/o Escoliosis
Estenosis de Acued. Silvio
Hemihipertrofia
Tumores Intracraneales
Displasias Craneales
Tumores Raices Dorsales
Tumores en otras Zonas
Pubertad Precoz
Agenesia de C. Calloso
Siringomiclia
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En los nifios (2-3 anos) la complicacién més frecuen-
te es el retardo mental seguido de tumor de vias 6pticas,
En el adulto son los tumores raquideos, cerebral y la es-
tenosis progresiva del Acueducto de Silvio.

Los GLIOMAS de las VIAS OPTICAS (nervio,
quiasma y cintilla), son los tumores méas frecuentes
(13.2%), que es similar al 14% de la Clinica Mayo en la
que incluye adultos. El crecimicnto de estos tumores fue
muy lento y la pérdida de la visién en los casos graves y si

invaden Hipotalamo dan talla corta e hippogonadismo (3,
4,0).

Entre los TUMORES INTRACRANEALES, se han
visto 2 astrocitomas de hemisferios cerebrales, 1 Schawa-
noma peril€rico, 1 pinealoma que cursé con pubertad
precoz, 1 astrocitoma de cerebelo, 1 glioma de bulbo ra-
quideo y 1 meduloblastoma localizado en el hemisferio
cerebeloso izquierdo.
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Muchos de estos tumores son detectados sélo por
RMN (TAC negativo), con la RMN, se observan peque-
nas zonas de hipersefiales en pacientes sanos (6, 7, 8).

IT. MATERIAL Y METODOS

La muestra de estudio esté constituida por 15 pacicen-
tes portadores de Neurofibromatosis Tipo I del Servicio
de Ncurologia Pedidtrica dcl Hosp. “La Paz”, Madrid-
Espana a cargo del profesor Pascual Castrovicjo, obser-
vados entre Encro y Julio d¢ 1990 que vinicron a control
mensual.

En cada paciente se determind, la edad, sexo, antece-
dentes gendéticos y las complicaciones neuroldgicas, me-
diante el examen clinico neuroldgico, la Tomografia Axial
Computarizada (TAC), y la resonancia magnética nu-
clear (RNN).
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III. RESULTADOS Y COMENTARIOS

Edad. La edad promedio fué de 10 afos.

Sexo. Masculino 7 y femenino 8.

Antecedentes Genétios. En un 50% habia antecedentes
familiares de la enfermedad.

Complicaciones. De los 15 pacientes con diagndstico de
NF - I presentaban como complicaciones las siguientes:

1. GLIOMA DE VIAS OPTICAS: 10 Casos (del quias-
ma 5, Nervio éptico 2, vias 2 y nervio quiasma 1), en 2
hermanas gemelas univitelinas se detect6 gliomas 6p-
ticos en espejo, una recibid radioterapia y quedd co-
mo secuela estatura mas corta por hipofuncién Hipo-
taldmica, concluyéndose que no se les debe irradiar.
(figura 1).

El Glioma de vias Opticas que se detectan por RMN
duran muchos afos en dar sintomatologia clinica hasta
llcgar a la ceguera. (figura 2)

FIGURA 2. E yploracién cerebral con RNM en un caso de NF—1 con glioma de vias épticas intracraneales. En 12 se apre-
cia muy bien la localizacion del nunor tanto en la proyeccion axial como en la frontal.
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FIGURA 3. Astrocitoma benigno afectando al bulbo raquideo. La RNM muestra muy bien la imagen tumoral tanto en T1
(a) como en T2 (b).

MEDULOBLASTOMA (1 caso) localizado en hemis-
ferio cerebeloso izquierdo y que después de terapia
quiriirgica, radioterapia y quimioterapia lleva 4 afos
sin secuelas.

ASTROCITOMA BENIGNO DE BULBO RAQUI-
DEOQ: (1 caso), lleva 3 afios sin dar sintomatologia des-
pués de la derivacion ventriculo peritoneal para evi-
tar hidrocefalia. Fue detectado por RMN. (figura 3).

ESTENOQOSIS DEL ACUEDUCTO DE SILVIO (1)
dan Hidrocefalia a los 5 afios de edad.

UN PINEALOMA: Que da pubertad precoz, el cual
fue operado.

CIFOESCOLIOSIS SEVERA: Que produjo parapa-
resia.

UNA FIBROSIS SUBDERMICA: Como sc¢ aprecia
en la foto.

CONCLUSIONES

La compleja patologia de la Neurofibromatosis, re-

quiere para su estudio la prudencia y la constancia. Las
alteraciones dermatoldgicas son mayores en la pubertad.

Los estudios Ncuroldgicos son importantes por la alta
predileccion del S.N.C. que se observan por RMN y que
evolucionan ¢n forma muy lenta los tumores benignos.
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