
INTRODUCCIÓN

Las n eurofibromatosis se defin en  como un  grupo
heterogéneo de enfermedades que afectan  a la piel, al
sistema nervioso o ambos. Fueron descritas en 1882 por
Von Recklinghausen 1 y actualmente están  incluidas en
las facomatosis o síndromes neurocutáneos.

La neurofibromatosis segmentaria es una rara forma
de neurofibromatosis que se caracteriza por la presencia
de man ch as «café con  lech e» y/ o n eurofibromas
limitados a un  área del cuerpo, sin  compromiso
sistémico y sin antecedentes personales.

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Varón  de 33 añ os, sin  an teceden tes person ales n i
familiares de in terés, presen taba desde el nacimien to
una mancha «café con leche» limitada al dorso y palma
de la mano derecha, que se extendía hasta el tercio distal
del antebrazo ( fig. 1) . El paciente consultaba porque en
los últimos 10 años había notado un aumento progresivo
de tamaño de dicha mano, así como una dificultad para
la movilidad de los dedos. En la exploración se apreciaba

un  importan te aumento de tamaño de tejidos blandos
tan to del dorso como de la palma de la mano derecha
( fig. 2) . A la palpación  se defin ían  lesiones tumorales
multilobulares de consistencia blanda y no dolorosa.

En el estudio histológico de la tumoración de la palma
de la mano se observó una proliferación  de células
fusiformes de pequeño tamaño que ocupaban la dermis
de forma difusa. En  profundidad se agrupaban  con  un
patrón  plexiforme bien  defin ido, in tercalándose
focalmen te en tre los adipocitos ( fig. 3) . En  áreas se
agrupaban  formando estructuras que imitaban  a
corpúsculos de Meissner ( fig. 4) . Con la técnica para la
proteína S100 se teñían tanto las células fusiformes como
los corpúsculos tipo Meissner. Con  ello se llegó al
diagnóstico histológico de neurofibroma con un patrón
difuso en dermis y plexiforme a nivel subcutáneo.

Se realizó al paciente una exploración oftalmológica,
donde no se evidenciaron nódulos de Lisch. También se
le practicó una exploración neurológica, una tomografía
computarizada (TC) craneal, una ecografía abdominal y
un a radiografía de tórax sin  en con trar h allazgos
significativos.

La presen cia de un a man ch a «café con  lech e»
asociada a un  n eurofibroma plexiforme en  un  área
corporal localizada, así como la ausen cia de
antecedentes familiares y de afectación  sistémica, llevó
al diagnóstico de neurofibromatosis segmentaria tipo V
de Riccardi o neurofibromatosis segmentaria verdadera
(subtipo I de Roth) .
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Resumen.—Se presenta el caso de un varón de 33 años, sin
antecedentes familiares de interés, que presentaba desde el
nacimiento una mancha «café con leche» en la palma y dorso
de la mano derecha. El paciente consultaba por  un aumento
progresivo de tamaño de la mano en los últ imos 1 0 años a
par tir  de unas lesiones tumorales asintomáticas. En el estudio
histológico de una de las neoformaciones se apreciaba una
proliferación dérmica y subcutánea de células fusiformes,
S1 0 0 posit ivas, con el diagnóst ico de neurofibroma con
patrón plexiforme en profundidad.
La neurofibromatosis segmentar ia es una rara forma de
neurofibromatosis. Se han publicado casos con afectación
sistémica, por  lo que los autores recomiendan la realización
de estudios adecuados para la detección de neurofibromas
profundos o compromiso visceral,  así como la vigilancia
prolongada de estos pacientes.
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TRUE SEGM ENTAL NEUROFIBROM ATOSIS

Abstract.—We present the case of a 33 -year -old male, with
no family histor y of any interest , who presented from bir th
with a café-au-lait  spot  on the palm and dorsum of his r ight
hand. The pat ient  consulted his physician because of a
progressive increase in the size of the hand over the previous
10 years, star ting with some asymptomatic tumor -lesions. In
the histological study of one of the neoformations, a dermal
and subcutaneous proliferat ion of S1 0 0 -posit ive spindle-
shaped cells was seen, with the diagnosis of a
deep-penetrating plexiform neurofibroma.
Segmental neurofibromatosis is a rare form of
neurofibromatosis. Cases with systemic involvement  have
been published, so the authors recommend that appropr iate
studies be car r ied out  to detect  deep neurofibromas or
visceral compromise, as well as prolonged sur veillance of
these patients.

Key words: segmental neurofibromatosis, neurofibromatosis.

Actas Dermosifiliogr 2004;95(3):175-7 17563

Correspondencia:
Silvestre Mar tínez.
Cañón, 7 , 2 .º C. 29015 Málaga. España.
silvestremg@eresmas.net

Recibido el 30 de octubre de 2003 .
Aceptado el 23 de enero de 2004 .



DISCUSIÓN

La neurofibromatosis localizada en  un  segmento
corporal fue descrita por primera vez por Gammel en
19312 como una forma inusual de neurofibromatosis.
Riccardi en 1982 clasificó las neurofibromatosis en ocho
tipos. La neurofibromatosis segmentaria, o NF5, fue
definida por la presencia localizada de manchas «café con
leche», y/ o neurofibromas en  una o varias áreas
circunscritas de la piel, sin  antecedentes familiares y sin
compromiso sistémico. Los casos publicados
posteriormen te no se ajustaban  totalmen te a esta
clasificación , por lo que Roth  en  1987 subdividió la
NF5 en 4 subgrupos, de acuerdo con la unilateralidad o
bilateralidad de las lesiones, la presencia o ausencia de
historia familiar y la asociación o no de lesiones sistémicas.

La n eurofibromatosis segmen taria se presen ta con
un a frecuen cia estimada3 en  la población  gen eral de
0,001. Hasta la fecha se han publicado en la bibliografía
poco más de 100 casos de NF54, siendo al menos quince
comunicados por autores españoles5-10.

El mecanismo de transmisión de la neurofibromatosis
segmen taria no está aclarado, pero parece ser una
mutación  somática poszigótica precoz de las células
primitivas de la cresta neural, afectándose el gen  de la
NF1, localizado en la región pericentromérica del brazo
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Fig. 2.—Detalle de las palmas.

Fig. 4.—Detalle de estructuras que simulan los corpúsculos tipo
Meissner. (Hematoxilina-eosina, ×80.)

Fig. 3.—Infiltración dérmica de células fusiformes. En profundidad
las células se agrupan con un patrón plexiforme. (Hematoxil ina-

eosina, ×20.)

Fig. 1.—Mancha «café con leche» y aumento de tamaño de la mano
izquierda.



largo del cromosoma 17. Para que la enfermedad pueda
transmitirse se piensa que debe existir  un  mosaicismo
somático acompañado de un  mosaicismo gonadal11.
Algunos autores defienden  que la neurofibromatosis
segmentaria es una en tidad independien te6 y no como
una varian te de neurofibromatosis10, por presen tar un
pron óstico más ben ign o y porque la presen cia de
n ódulos de Lish  y casos familiares son  excepcion ales
( 7 %) 12. En  la revisión  realizada por Demerrie y
Gerstein 13 en  1996 de 98 casos de n eurofibromatosis
segmen taria, se pon e de man ifiesto que los
n eurofibromas son  la man ifestación  cután ea más
frecuen te, que se observa en  el 70 % de los casos. Las
manchas «café con leche» se presentan en el 44 % de los
casos y las efélides axilares o in guin ales en  un  20 %,
asociadas siempre a manchas «café con leche».

En  el p lan o h istológico Megah ed 14 h a descrito
recien temen te 10 varian tes h istopatológicas de
neurofibromas: clásico, celular, mixoide, h ialin izado,
epitelioide, plexiforme, difuso, pigmentado, de células
granulares y paciniano. A pesar de ello hay autores que
consideran algunas de estas variantes como formas poco
definidas o curiosidades morfológicas. En nuestro caso,
el neurofibroma se presentaba con un patrón difuso de
células fusiformes dérmicas y, sin  embargo, a n ivel
subcután eo se apreciaba un  patrón  plexiforme. No
consideramos el término «neurofibroma plexiforme»
para definir nuestro caso, a pesar de presentar un patrón
plexiforme en  profundidad porque in terpretamos que
este términ o se debe reservar para aquellos
n eurofibromas que se presen tan  gran des fascículos
nerviosos engrosados entre los septos del tejido celular
subcután eo o raramen te en  la dermis. Los
neurofibromas plexiformes no suelen aparecer antes de
los 5 añ os de edad, y aumen tan  de tamañ o y n úmero
durante la pubertad. La transformación maligna de los
neurofibromas en  la neurofibromatosis segmentaria se
ha descrito en muy pocas ocasiones14,15.

La afectación  sistémica en  la neurofibromatosis
segmentaria es rara12. Destaca la presencia de
neurofibromas en  abdomen 16, mediastino y tracto
urogenital. Otras alteraciones descritas asociadas son un
caso de glioblastoma multiforme17, una agenesia de la
arteria renal ipsolateral13 y un caso asociado a carcinoma
de colon 7. Debido a esta frecuencia de asociaciones es
importante realizar a estos pacientes un estudio sistémico,
que incluya anamnesis, exploración  física, valoración
oftalmológica, exploración  neurológica (TC craneal y
resonancia magnética)  y estudio de extensión
(radiografía de tórax, ecografía abdominal y mapa óseo),
así como un seguimiento multidisciplinario evolutivo del
pacien te. También  se recomienda el consejo genético,
principalmente en pacientes con descendencia.

La variedad clínica que presenta la neurofibromatosis,
la dificultad para su clasificación, así como el hecho de
que actualmente sólo se reconozcan por estudios clínicos
y moleculares la NF1 y la NF2, h acen  que las demás
formas recon ocidas por Riccardi, como la

n eurofibromatosis segmen taria, estén  en  espera de
nuevos estudios para su defin ición . Quizá sólo se deba
plan tear como n eurofibromatosis segmen taria a la
n eurofibromatosis subtipo 1 de Roth  o
neurofibromatosis segmentaria verdadera y considerar
los demás tipos de neurofibromatosis segmentaria como
variantes de la NF1.
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