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PRESENTACION DE CASO

Neurofibroma del mesenterio en un paciente sin
enfermedad de Von Recklinghausen

Mesenteric neurofibroma seen in a patient without Von
Recklinghausen” disease
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RESUMEN

Los neurofibromas son tumores benignos del sistema nervioso que pueden ser
solitarios o multiples: la neurofibromatosis o enfermedad de Von Recklinghausen.
Estos tumores en general son de consistencia blanda, frecuentes a nivel de partes
blandas, su localizacién en el aparato digestivo es infrecuente y no son
encapsulados. El objetivo del presente trabajo fue presentar el caso de una
paciente con neurofibroma mesentérico sin enfermedad de Von Recklinghausen. Se
presenta el caso de una paciente de 41 afios que fue ingresada por dolor abdominal
y una tumoracion palpable en la regién entre flanco e hipocondrio izquierdo. En los
estudios imaginoldgicos realizados se informd como quiste del mesenterio, lo que
fue confirmado en el acto quirdrgico. Se realizé exéresis de la tumoracion
informada por Anatomia Patoldgica como neurofibroma secundariamente
enquistado benigno. El neurofibroma mesentérico es una tumoraciéon que puede
verse en pacientes sin enfermedad de Von Recklinghausen.

Palabras clave: tumor de intestino delgado; neurofibromatosis; enfermedad de
Von Recklinghausen.

ABSTRACT

Neurofibromas are benign tumors of the nervous system that can be solitary or
multiple, the neurofibromatosis or Recklinghausen's disease. In general, these
tumors are soft, non-encapsulated, more frequent in soft parts of the body and
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infrequent in the digestive system. The objective of the present paper was to
present a female patient with mesenteric neurofiboroma and without Von
Recklinghausen disease. Here is a 41 years-old female patient who was admitted to
the hospital because she suffered abdominal pain and a palpable tumor at the
region between left flank and hypochondrium. The imaging studies revealed a
mesenteric cyst, which was confirmed in surgery. The tumor was classified as a
benign cyst neurofiboroma by pathological anatomy and finally removed. The
mesenteric neurofibroma is a tumor that can be found in patients without Von
Recklinghausen disease.

Keywords: small bowel tumor; neurofibromatosis; Von Recklinghausen disease.

INTRODUCCION

En pacientes con neurofibromatosis la afectacién gastrointestinal ocurre de cuatro
maneras: hiperplasia neuronal, formacion de tumores estromales, desarrollo de
neoplasias endocrinas o de adenocarcinomas. Aunque en la mayoria de estos
pacientes la clinica general procede del efecto mecanico compresivo de los
neurofibromas sobre las raices nerviosas, en algunos pueden existir sintomas
digestivos especificos, como estrefiimiento o derivados de la existencia de
neoformaciones intestinales, sobre todo, estromales. Estos tumores se dividen en
aquellos originados desde las células de Schwann, desde el musculo liso y los
tumores del estroma gastrointestinal, en inglés Gastrointestinal Stromal Tumors
(GIST).12

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1), descrita en 1882 por Von Recklinghausen de
acuerdo a lo descrito por Raposo RL et al ? es una de las entidades autosémicas
dominantes mas frecuentes, con una incidencia de 1 por cada 3 000-4 000 nacidos
vivos. La alteracion genética se encuentra situada en la zona pericentromérica del
cromosoma 17, donde esta el gen supresor NF1, encargado de codificar una
proteina llamada neurofibromina; un defecto molecular en el gen NF1 inactiva la
neurofibromina. Esto provoca la inhibicién de la guanosina trifosfatasa (GTPasa), y
causa la expresion continua del p21 Ras y de la via de la tirosina cinasa.

Este fallo en la modulacion de la transducciéon de sefal a través de la via rasGTPasa
conduce a una especial predisposicion para padecer tumores, principalmente a
partir del tejido estromal, ganglioneuronal o neuroendocrino. El consejo genético no
siempre es posible porque la mitad de los casos no presentan historia familiar.'-?

Esta descrito que en la neurofibromatosis tipo 1 hay presentaciéon abdominal de
neurofibromas en el higado, mesenterio, retroperitoneo y tracto gastrointestinal,
descrito ademas como causa de invaginacion intestinal.®-> También puede
localizarse en otros lugares como en el térax, piel y huesos.®”
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Paciente de 41 afios de edad, femenina, blanca, con antecedentes patolégicos
personales de hipertension arterial, asma bronquial y operada de fibroma uterino y
rectocele. Es alérgica a la penicilina, ingresada por presentar decaimiento, malestar
general, pérdida de peso, anemia y astenia ligera con un dolor intermitente de
moderada intensidad en flanco izquierdo de aproximadamente 1 afio de evolucién
donde se nota una masa.

Examen fisico: Indice de masa corporal de 23,4 (normopeso), con mucosas
ligeramente hipocoloreadas. En el abdomen se palpé una masa de
aproximadamente 5 cm entre flanco e hipocondrio izquierdo, mévil en sentido
lateral y vertical, de consistencia blanda, superficie lisa y algo dolorosa.

Estudios de laboratorio: Hemoglobina de 125 g/l y hematocrito de 0,38 %o,
eritrosedimentaciéon de 64 mm/h, leucocitos en 8,4 x 10%/ (polimorfonucleares:
0,60 %o, linfocitos: 0,28 %, eosinéfilos: 0,11 %, monocitos: 0,01 %), proteinas
totales: 73,6 g/l, albumina: 443,6 g/l, globulinas: 30 g/I, glicemia: 3,3 mmol/I,
creatinina: 71 mmol/l, tiempo de protombina 1,21.

Electrocardiograma: Normal

Colon por enema: No se aprecian alteraciones organicas del marco cdélico, con
excepcion de un colon redundante.

Ultrasonido (US) abdominal: Ambos rifiones de forma y tamafio normal con
buena relacién cortico medular, no ectasia, no litiasis. A nivel de flanco izquierdo se
observé imagen ecolldcida de 37 x 45 mm, con refuerzo acustico, bien definido, con
multiples tabiques en su interior. Vejiga insuficientemente llena, la paciente estaba
histerectomizada.

US abdominal: Higado que no rebasa el reborde costal, homogéneo. Vesicula de
tamafio normal sin litiasis. Pancreas de aspecto normal. Bazo sin alteraciones.
Rifiones de tamafio normal sin pielocaliectasia. Vejiga normal. Histerectomizada.
Anejos no visualizados. Se aprecia en flanco izquierdo una masa quistica, tabicada
de 46mms. Impresion diagnéstica: quiste del mesenterio (Fig. 1).
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Fig. 1. USD Abdominal donde se aprecia en flanco izquierdo una
masa quistica tabicada de 46 mms.

A nivel paraadrtico izquierdo existe imagen de 56x54 mm, quistica, en relacion con
posible quiste del mesenterio. No adenopatias intrabdominales (Fig. 2).

Fig. 2. Tomografia axial computarizada de hemiabdomen inferior:
higado, pancreas, bazo vy rifiones sin alteraciones. A nivel paraadrtico
izquierdo existe imagen de 56 x 54 mm, quistica, en relacidon con un
posible guiste del mesenterio. No adenopatias intrabdominales.
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Se le realizé un TAC de térax monocorte a peticion del informe del radidlogo, el cual
arrojo: no alteraciones pleuropulmonares ni mediastinales.

Intervencién quirdrgica: Se encontré una tumoracién quistica de la raiz del
mesenterio de intestino delgado, de 5 cm de diametro, de aspecto benigno a la
inspeccion, resto de la cavidad normal. Se realiz6 exéresis con biopsia por
congelacion informada como tumor de musculo liso que en el estudio por técnica de
congelacion no se pudo llegar a conclusiéon sobre su benignidad o malignidad. Por lo
anterior, se sugirié esperar biopsia por parafina (Fig. 3).

Fig. 3. Tumoracion que se esta extirpando y forma parte del
mesenterio.

Al sexto dia del posoperatorio hubo una evoluciéon satisfactoria.

Biopsia: Descripciéon macroscopica: Se recibié formacion de tejido redondeada que
media 4 cm por diametro mayor. Superficie lisa, consistencia blanda. A los cortes
se observo cavidad quistica de superficie irregular, salida de liquido claro en uno de
sus extremos, superficie interna irregular, que alterna con areas amarillo intensas
mal delimitadas de aspecto fibroquistico. Existen areas marcadamente celulares, se
sugiere vigilancia clinica de la paciente por la potencialidad biolégica de estas
tumoraciones a pesar de mostrar histologia benigna. En la muestra examinada se
observé marcada participacion de todas las células que forman el nervio periférico:
células de Schwann, fibras mielinicas y fibroblastos entremezclados en un estroma
fusocelular arremolinado y desordenado de las fibras con focos de marcada
celularidad con nucleos hipercroméaticos rodeados por areas mas tipicas y pequefios
focos de degeneracion quistica.
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Diagnodstico histolégico: neurofibroma secundariamente enquistado (Fig. 4).

B HA
Fig. 4. Se observo una marcada participacion de todas las células
gue forman el nervio periférico: células Schwann, fibras mielinicas y
fibroblasticas entremezclados en un estroma fusocelular
arremolinado v desordenado de las fibras con focos de marcada

celularidad con ndcleos hipercromaticos rodeados por areas por
areas mas tipicas y pequenos focos de degeneracian guistica.

En la muestra examinada, se observé marcada participacion de todas las células
que forman el nervio periférico: células de Shwann, fibras mielinicas y fibroblastos
entremezclados en un estroma fusocelular arremolinado y desordenado de las
fibras con focos de marcada celularidad con nucleos hipercromaticos rodeados por
areas mas tipicas y pequefios focos de degeneracion quistica.

DISCUSION

La neurofibromatosis fue descrita como entidad en 1882 por Von Recklinghausen,
citado por Raposo RL y otros? y se identific6 como un trastorno hamartomatoso
debido a un desorden neuroectodérmico que frecuentemente se asocia con
alteraciones endocrinas (acromegalia, enfermedades tiroideas, hiperparatiroidismo,
etc.) asi como lesiones dseas (malformaciones, cifoescoliosis y pseudoartrosis).

Es una enfermedad autosémica dominante que se caracteriza por la presencia de
tumores a lo largo de los trayectos de los nervios y que a veces produce una
notable deformidad de los huesos y los tejidos blandos que se asocian a
alteraciones psiquicas, del aprendizaje, esqueléticas (asimetrias craneales,
cifoescoliosis, sindactilia, defectos osteoliticos), alteraciones endocrinas y trastornos
de la atencion.”®
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Se clasifican en neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o también llamada enfermedad de
Von Recklinghusen y neurofibromatosis tipo 2 (NF2) que representa alrededor del
10 % de los casos y se caracteriza, sobre todo, por el desarrollo de un neuroma
acustico bilateral congénito. La NF1 es el tipo mas comun, una frecuencia de 1x3
000, y afecta por igual a ambos sexos y a todas las razas.”®

Hoy dia se conoce que es por causa de una alteracion en el brazo largo del
cromosoma 17, el producto del gen es una proteina llamada neurofibromina, la cual
se localiza en grandes niveles en las neuronas centrales y periféricas, células de
Schwann, oligodendroglias, células de la médula adrenal y leucocitos, y en menor
cuantia en otros tejidos. Se conoce que por determinados mecanismos esta
proteina es capaz de favorecer el crecimiento celular y asi el desarrollo de tumores.
La NF2 es menos comun, una frecuencia de 1x40 000 a 1x1 000 000. También
tiene caracter autosdmico dominante, y afecta en igual proporcion a ambos sexos y
a todas las razas y se caracteriza por la presencia de tumores bilaterales en el
octavo par craneal. El gen se ha localizado en el cromosoma 22 y su producto es
una proteina llamada shwannomina.®

En el examen microscépico, los neurofibromas estan formados por una proliferaciéon
combinada de todos los elementos de un nervio periférico: neuritas, células de
Schwann, fibroblastos y probablemente células perineurales. Los primeros pueden
ser demostrados mediante las coloraciones de plata. Usualmente, predominan las
células de Schwann; estas en general tienen nudcleos marcadamente elongados, con
una configuracion ondulada y nucleos puntiagudos. En el examen con microscopia
electrénica, se ve que encierran axones e invaginaciones plasmalemales
(mesoaxones). En las fibras nerviosas de este tumor puede demostrarse actividad
de la acetilcolinesterasa. Los cambios mucinosos en el estroma pueden ser
prominentes y resultar en un diagndstico erréneo de mixoma o liposarcoma
mixoide. Las mitosis son excepcionales y su presencia debe llevar a la sospecha de
una degeneracion maligna.®°

La enfermedad de Von Recklinghausen es considerada como una genodermatosis
muestra en ocasiones compromiso extracutaneo insélito. Tal es el caso de tumores
neurofibromatosos en el sistema gastrointestinal y en otras localizaciones como
pulmén, Utero, vulva y laringe, histolégicamente similares a los cutaneos. Idéntico
cuadro es observado en pacientes con tumores en otras localizaciones sin
participacion cutanea, pero que pueden tener o no antecedentes de enfermedad de
Von Recklinghausen.1t-14

Esta paciente fue operada con el diagndstico de quiste de mesenterio sin pensar en
un neurofibroma porque no tenia los sintomas clasicos de la enfermedad de Von
Recklinghausen, caso no reportado con estas caracteristicas en la literatura
nacional y con escasos reportes en la internacional.>-18
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