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RESUMEN

La neurofibromatosis tipo | o neurofibromatosis de Von Reckinghausen es el
trastorno neurocutaneo mas frecuente. Se presenta en 1 de cada 3 000 personas
y se hereda por via autosémica dominante. Los criterios para su diagnéstico
clinico fueron establecidos en 1988. Su asociacién con la pubertad precoz, aunque
se ha descrito, se considera poco frecuente. En nuestro trabajo se presenta un
nifio de 3 aflos con neurofibromatosis tipo | y pubertad precoz. Se destacan las
manifestaciones clinicas y la importancia de los estudios imagenolégicos para
completar el diagnostico.

Descriptores DeCS: NEUROFIBROMATOSIS 1; PUBERTAD PRECOZ.

La neurofibromatosis tipo | (NF 1) o 179 11.224La NF1 es para algunos autores
neurofibromatosis de Von Recking- la entidad que presenta complicaciones
hausen es dlastorno neurocutaneo mas clinicas, radiolégicas y patolégicas mas
frecuente. Se presenta en 1 de cada 3 00(floridas y abundantes, que son las que
personas y skereda por via autosémica hacen interesante este trastorno desde el
dominan-tel2 Los criterios para su punto de vista cientificd.
diagndstico clinico fueron establecidos en En el actual trabajo presentamos el caso
19882 Desde el punto de vista clinico el de un nifio que consulta por pubertad
trastorno secaracteriza por la presencia precoz y que después del examen fisico y
de manchas en fael, con aspecto de café los examenes complementarios se llegé a la
con leche, visibles generalmente desde el conclusién de que se trataba de una NF1.
nacimiento. Se le consideré interesante si se tiene en

Asimismo, pueden verse afectados el cuenta la poca frecuencia con que se
sistema nervioso central y el sistema presenta esta asociacion y se destaca la
nervioso periférico, el esqueleto, el sistema necesidad de un consejo genético a la
endocrino y los tejidos blandos. El gen familia y una atencién médica multi-
transmisor se encuentra en el cromosoma disciplinaria.

' Trabajo presentado en la X Jornada de Salud y | Congreso Luso- Mozambicano de
Infectologia. Maputo, Mozambique, del 8 al 12 de septiembre de 1997.
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REPORTE DEL CASO -

Paciente masculino de 3 afios de edad, _
nacido de parto eutdcico intrahospitalario.
Historia clinica 97-150184. Es el primer hijo
de un matrimonio de jovenes. Como
antecedentes patologicos familiares que se
deben destacar, el padre presenta NFL1.
Durante los primeros meses de la vida el
nifio mostré un desarrollo psicomotor
normal para su edad. Después del primer
afo -segun refiere los padres- comienzan a
notarle crecimiento anormal de los genitales
externos. Consulta al médico a los 3 afios, y _
al examen fisico presento los siguientes
aspectos (figs.1y 2):

- Pubertad precoz.
- Escoliosis de convexidad derecha.

Deformidades de ambos miembros
inferiores en forma de genus varo.
Puente nasal ancho.

Hipertelorismo.

Manchas café con leche de diferentes
diametros distribuidas en:

Regién retroauricular izquierda, pabellon
orejaizquierda, tercio inferior del cuello
region lateral izquierda, antebrazo
derecho, pliegue inguinal derecho,
region posterior pierna derecha, regién
lateral pierna izquierda, pliegue inguinal
izquierdo, hemiab-domen derecho.
Tono y trofismo globalmente aumen-
tados.

\oz grave.

Talla elevada para su edad.

Curva talla-edad: Mas del 97 percentil.
Curva peso-talla: Mas del 97 percentil.

L]

- Fig. 2. Fotografia comparativa con un nirio de su edad,

Fig. 1. Notese la pubertad precoz y la deformidad engenus donde se demuestra la talla elevada del caso motivo de
varo de miembros inferiores. presentacion.
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- Curva peso-edad: Més del 97 percentil.

En los examenes complementarios se
encontro:

- Radiografia de craneo: No presencia de
signos de hipertensién endocraneana.
Implantacion anémala de dientes en la
arcada inferior.

- Radiografia de tibia y peroné: Afi-
namiento de la cortical del hueso peroné
derecho (fig. 3).

Fig. 3. Estudio radiogréfico donde se evidencia el
adelgazamiento de la cortical del hueso peroné derecho.

- Radiografia de manos: Edad 6sea
compatible con un nifio de 11 afios.

- Ecografia: Testiculos de diametro de 4,5
cm, compatibles con un nifio de 11 afios.

- Tomografia axial computadorizada de
craneo: Ventriculos de tamafio normales.
No hay lesiéon que ocupe espacio. No

existen desplazamientos de las
estructuras de linea media.

- Estudios hormonales: Alfafetoproteina,

LH, FSH, prolactina, cortisol,

testosterona libre, 17-OH-progesterona:

normales.

Somatotropina: Elevada.

VN: 0-14, resultado 19,2 mm/L.

- Fondo de ojo. Pupilas de bordes bien
definidos, vasos normales. No se
aprecian alteraciones fondoscopicas.

- Radiografia de térax anteroposterior y
perfil: sin alteraciones.

El nifio se valord por un equipo mul-
tidisciplinario integrado por especialistas
en pediatria, neurocirugia, oftalmologia,
ginecoobstetricia y ortopedia. Se les dio a
los padres el consejo genético adecuado y
se les oriento sobre la posibilidad del naci-
miento de otros nifios con la enfermedad.
No pudimos realizarle otros estudios
genéticos por las caracteristicas del hospital
donde trabajamos. En estos momentos se
encuentra en fase preparatoria para
efectuarse correccién de la deformidad de
los miembros inferiores por parte de los
ortopédicos.

COMENTARIOS

La NF1 entra dentro del grupo de las
enfermedades llamadas facomatosis,
término introducido en 1923 por Van der
Hoevé y que proviene de "phakos",
manchas mas o menos elevadas de origen
congénito, familiar y hereditario y "pha-
komas" o tumores extracutaneos, prefe-
rentemente retinianos. Estas enfermedades
tienen en comun 5 caracteristicas funda-
mentales:

1. Naturaleza displasica: Se debe a ano-
malias del desarrollo embrionario
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interesando principalmente las forma- Se hace necesario al menos 2 criterios
ciones de origen ectodérmico -piel, para establecer el diagnéstico. El caso que
sistema nervioso, retina-, asi como los presentamos cumplia 3 criterios: padre con
elementos vasculares de estos 6rganos.NF1, manchas de color café con leche y
2. Tendencia blastomatosa: Poseen habi- adelgazamiento de la cortical de un hueso
tualmente un potencial de crecimiento largo. La pubertad precoz presente en este
excesivo con frecuente desarrollo de nifio, aunque ha sido descrita por otros
hamartomas y tumores benignos o autores, se sefiala como complicacion que
malignos, a veces multiples. se presenta en un porcentaje pequefio de
3. Caracter heredofamiliar: La mayoria con- 10s casos afectadé$La posibilidad de un
dicionados genéticamente, otras tumor cerebral como los localizados en la
esporadicas y debidas a mutaciones, las €gion hipotalamo-diencefalica, que pueden
menos de origen desconocido. evolucionar con pubertad precoz, la
4. Afectacién multisistémica: En general descartamos, por la ausencia de sintomas y
hay varios érganos comprometidos. signos de hlperte'n.smn endpcrangana del
5. Heterogeneidad en su expresividad sindrome diencefalico de la infancia y por
clinica: La semiologia clinica varia desde ' TAC, que es normal. _
formas frustradas con expresién muy En una serie de 100 casos publicados

localizada, hasta formas ricas en por Pou-Serradéllla pubertad precoz
sintomas y signos estuvo presente conjuntamente con otras

lesiones que alteran el sistema endocrino
como el feocromacitoma y el adenoma
hipofisario. El estudio de las alteraciones
endocrinas y las dosificaciones hormonales
en nifios con pubertad precoz, ha tenido un
gran desarrollo en los Ultimos affé%0tra

de las manifestaciones clinicas de NF1
presente en el caso que presentamos es la
escoliosis, hallazgo frecuente en los casos
de Pou-Serradell. Para este autor, la es-
coliosis constituye un signo muy impor-
. _ tante, de tal forma que ante una escoliosis
- Unminimo de 6 manchas de color café ¢gnsiderada idiopatica han de buscarse

Los primeros casos de NF1 se descri-
bieron en 1882 por Von Reckinghausen. Esta
entidad se caracteriza por anomalias
congénitas; genéticamente determinadas,
cuya hoja embrionaria selectivamente
interesada es la cresta neural y por ende
sus derivados genéticamente alterados.

Los criterios diagnoésticos de la NF1
son?

con leche. signos de NF1, manchas café con leche y/o
- Por lo menos 2 neurofibromas o un gntecedentes familiarés.

neuroma plexiforme. Queremos destacar en el caso que
- Manchas de salvado, pecas (freckling) presentamos, otras manifestaciones clinicas

axilares e inguinales. que no hemos hallado en la literatura médica
- Glioma del nervio o del quiasma 6ptico. revisada, como son la presencia de genus
- Porlomenos 2 hamartomas del iris. varo lo que le dificulta la bipedestacion, voz

- Lesiones Oseas (adelgazamiento de la grave, hipertelorismo y la implantacion
cortical de un hueso largo, pseudoar- anomala de los dientes en la arcada inferior.

trosis). Todos estos hallazgos clinicos y radio-
- Familiar de primer grado (padre, hijo, légicos entran dentro de la afectaciéon mul-
hermano) que present6 un NF1. tisistémica y laheterogeneidad en la
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expresividad clinica, que como sefialamos medad y la necesidad de que el nifio sea
anteriormente, caracterizan a este grupo detratado por un equipo de trabajo multi-
enfermedades. disciplinario, donde intervengan diferentes
Finalmente consideramos importante el especialistas en dependencia de los 6r-
consejo genético a la familia si se tiene en ganos y sistemas afectados, que como
cuenta el caracter heredofamiliar de la enfer- hemos analizado pueden ser varios.

SUMMARY

Neurofibromatosis type | ort Von Reckinghausen’s disease is the most common
neurocutaneous disorder. It appears in one of every 3 000 persons and it is
inherited by dominant autosomal route. The criteria for its diagnosis were
established in 1988. Its association with preccocius puberty, although it has been
described, is considered as rare. A 3-year-old child with neurofibromatosis type
| and precocious puberty is presented in this paper. Emphasis is made on the
clinical manifestation and on the importance of the image studies to complete
the diagnosis.

Subject hedings: NEUROFIBROMATOSIS |; PUBERTY, PRECOCIOUS.
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