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Resumen.—Se presenta el caso de un varén de 33 afos, 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 tamafo de la mano en los Gltimos 10 afos a
partir de unas lesiones tumorales asintomaticas. En el estudio
histolégico de una de las neoformaciones se apreciaba una
proliferaciéon dérmica y subcutanea de células fusiformes,
S100 positivas, con el diagnostico de neurofibroma con
patrén plexiforme en profundidad.

La neurofibromatosis segmentaria es una rara forma de
neurofibromatosis. Se han publicado casos con afectacion
sistémica, por lo que los autores recomiendan la realizacién
de estudios adecuados para la deteccién de neurofibromas
profundos o compromiso visceral, asi como la vigilancia
prolongada de estos pacientes.
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INTRODUCCION

Las neurofibromatosis se definen como un grupo
heterogéneo de enfermedades que afectan a la piel, al
sistema nervioso o ambos. Fueron descritas en 1882 por
Von Recklinghausen! yactualmente estdn incluidas en
las facomatosis o sindromes neurocutdaneos.

La neurofibromatosis segmentaria es una rara forma
de neurofibromatosis que se caracteriza por la presencia
de manchas «café con leche» y/ o neurofibromas
limitados a un drea del cuerpo, sin compromiso
sistémico y sin antecedentes personales.

DESCRIPCION DEL CASO

Varén de 33 afios, sin antecedentes personales ni
familiares de interés, presentaba desde el nacimiento
una mancha «café con leche» limitada al dorso y palma
de lamano derecha, que se extendia hasta el tercio distal
del antebrazo (fig. 1). El paciente consultaba porque en
losdltimos 10 ailos habia notado un aumento progresivo
de tamaifio de dicha mano, asi como una dificultad para
la movilidad de losdedos. En la exploracion se apreciaba
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TRUE SEGM ENTAL NEUROFIBROM ATOSIS

Abstract.—We present the case of a 33-year-old male, with
no family history of any interest, who presented from birth
with a café-au-ait spot on the palm and dorsum of his right
hand. The patient consulted his physician because of a
progressive increase in the size of the hand over the previous
10 years, starting with some asymptomatic tumor-lesions. In
the histological study of one of the neoformations, a dermal
and subcutaneous proliferation of S100-positive 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 appropriate
studies be carried out to detect deep neurofibromas or
visceral compromise, as well as prolonged surveillance of
these patients.
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un importante aumento de tamafio de tejidos blandos
tanto del dorso como de la palma de la mano derecha
(fig. 2). Ala palpacién se definian lesiones tumorales
multilobulares de consistencia blanda yno dolorosa.

En el estudio histolégico de la tumoracion de la palma
de la mano se observd una proliferacién de células
fusiformes de pequefio tamafio que ocupaban la dermis
de forma difusa. En profundidad se agrupaban con un
patrén plexiforme bien definido, intercaldndose
focalmente entre los adipocitos (fig. 3). En dreas se
agrupaban formando estructuras que imitaban a
corpusculos de Meissner (fig. 4). Con la técnica para la
proteina S100 se tefifan tanto las células fusiformes como
los corpusculos tipo Meissner. Con ello se llegd al
diagndstico histolégico de neurofibroma con un patrén
difuso en dermis y plexiforme a nivel subcutdneo.

Se realizé al paciente una exploracién oftalmoldgica,
donde no se evidenciaron nédulos de Lisch. También se
le practicé una exploracidon neuroldgica, una tomografia
computarizada (TC) craneal, una ecografia abdominal y
una radiografia de térax sin encontrar hallazgos
significativos.

La presencia de una mancha «café con leche»
asociada a un neurofibroma plexiforme en un drea
corporal localizada, asi como la ausencia de
antecedentes familiares y de afectacién sistémica, llevo
al diagnéstico de neurofibromatosis segmentaria tipo V
de Riccardi o neurofibromatosis segmentaria verdadera
(subtipo I de Roth).
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Fig. 1.—Mancha «café con leche» y aumento de tamafo de la mano
izquierda.

Fig. 2—Detalle de las palmas.

DISCUSION

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 clasificé 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 areas
circunscritas de la piel, sin antecedentes familiares y sin
compromiso sistémico. Los casos publicados
posteriormente no se ajustaban totalmente a esta
clasificacién, por lo que Roth en 1987 subdividi6 la
NF5 en 4 subgrupos, de acuerdo con la unilateralidad o
bilateralidad de las lesiones, la presencia o ausencia de
historia familiar yla asociacién o no de lesiones sisté micas.

La neurofibromatosis segmentaria se presenta con
una frecuencia estimada’® en la poblacion general de
0,001. Hasta la fecha se han publicado en la bibliografia
poco mas de 100 casos de NF54, siendo al menos quince
comunicados por autores espafioles>1°.

Fig. 3.—Infiltracion dérmica de células fusiformes. En profundidad
las células se agrupan con un patrén plexiforme. (Hematoxilina-
eosina, x20.)

Fig. 4.—Detalle de estructuras que simulan los corpusculos tipo
Meissner. (Hematoxilina-eosina, x80.)

El mecanismo de transmision de la neurofibromatosis
segmentaria no estd aclarado, pero parece ser una
mutacién somadtica poszigética precoz de las células
primitivas de la cresta neural, afectindose el gen de la
NFl1, localizado en la regién pericentromérica del brazo

176 Actas Dermosifiliogr 2004;95(3):175-7 64



Martinez S, et al. Neurofibromatosis segmentaria verdadera

largo del cromosoma 17. Para que la enfermedad pueda
transmitirse se piensa que debe existir un mosaicismo
somdtico acompaiado de un mosaicismo gonadal'!.
Algunos autores defienden que la neurofibromatosis
segmentaria es una entidad independiente® yno como
una variante de neurofibromatosis!'’, por presentar un
prondstico mds benigno y porque la presencia de
nédulos de Lish y casos familiares son excepcionales
(7%)'?. En la revision realizada por Demerrie y
Gerstein'? en 1996 de 98 casos de neurofibromatosis
segmentaria, se pone de manifiesto que los
neurofibromas son la manifestacién cutdnea mads
frecuente, 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 inguinales en un 20 %,
asociadas siempre a manchas «café con leche».

En el plano histolégico Megahed!* ha descrito
recientemente 10 variantes histopatolégicas de
neurofibromas: clasico, celular, mixoide, hialinizado,
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 morfologicas. En nuestro caso,
el neurofibroma se presentaba con un patrén difuso de
células fusiformes dérmicas y, sin embargo, a nivel
subcutdneo se apreciaba un patrén plexiforme. No
consideramos el término «neurofibroma plexiforme»
para definir nuestro caso, a pesar de presentar un patrén
plexiforme en profundidad porque interpretamos que
este término se debe reservar para aquellos
neurofibromas que se presentan grandes fasciculos
nerviosos engrosados entre los septos del tejido celular
subcutdneo o raramente en la dermis. Los
neurofibromas plexiformes no suelen aparecer antes de
los 5 afios de edad, y aumentan de tamafio y nimero
durante la pubertad. La transformacion maligna de los
neurofibromas en la neurofibromatosis segmentaria se
ha descrito en muy pocas ocasiones!*!5.

La afectacion sistémica en la neurofibromatosis
segmentaria es rara'?. Destaca la presencia de
neurofibromas en abdomen!®, mediastino y tracto
urogenital. Otras alteraciones descritas asociadas son un
caso de glioblastoma multiforme!’, una agenesia de la
arteria renal ipsolateral'® y un caso asociado a carcinoma
de colon’. Debido a esta frecuencia de asociaciones es
importante realizar a estos pacientes un estudio sistémico,
que incluya anamnesis, exploracion fisica, valoracion
oftalmoldgica, exploracién neuroldgica (TC craneal y
resonancia magnética) y estudio de extension
(radiografia de térax, ecografia abdominal y mapa dseo),
asi como un seguimiento multidisciplinario evolutivo del
paciente. También se recomienda el consejo genético,
principalmente en pacientes con descendencia.

La variedad clinica que presenta la neurofibromatosis,
la dificultad para su clasificacion, asi como el hecho de
que actualmente solo se reconozcan por estudios clinicos
y moleculares la NF1 y la NF2, hacen que las demds
formas reconocidas por Riccardi, como Ila

neurofibromatosis segmentaria, estén en espera de
nuevos estudios para su definicién. Quizd s6lo se deba
plantear como neurofibromatosis segmentaria a la
neurofibromatosis  subtipo 1 de Roth o
neurofibromatosis segmentaria verdadera y considerar
los demds tipos de neurofibromatosis segmentaria como
variantes de la NF1.
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