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Neurofibromatosis segmentaria
bilateral en extremidades
inferiores

Bilateral Segmental Neurofibromatosis on  the
Lower Limbs

Sr.  Director:

La  neurofibromatosis  (NF)  segmentaria  es  una  entidad  poco
frecuente  que  se caracteriza  por la  presencia  de  manchas
café  con  leche  y  neurofibromas,  o  solamente  neurofibromas,
distribuidos  en un  dermatoma  o,  menos  frecuentemente,  en
2  o más  dermatomas1,2.

Una  mujer  de  55  años,  sin  antecedentes  personales  ni
familiares  de  interés,  consultó  en  dermatología  por unas
lesiones  de  10  años  de  evolución  consistentes  en  diver-
sas  pápulas  y nódulos  del  color  de  la  piel  normal,  de
3-15  mm  de  diámetro  y tacto  elástico,  localizadas  úni-
camente  en la región  distal de  las  piernas  y  los  pies
(figs.  1 y  2).  No  presentaba  manchas  café con leche,  efé-
lides  axilares  ni  ninguna  lesión  de  neurofibroma  plexiforme.
Se  realizó  una  exéresis  de  2 de  las  lesiones  y  el  estudio
histopatológico  confirmó  la sospecha  clínica  de  neurofibro-
mas  (fig.  3), con  lo  que  se diagnosticó  a la  paciente  de
NF  segmentaria  bilateral.  Se  descartó  la  afectación  ocular,
neurológica  y  visceral.  Se han  realizado  controles  clínicos

Figura  1  Pápulas  y  nódulos  color  piel  normal  en  la  cara  ante-
rior de  piernas  y  pies  compatibles  con  neurofibromas.

durante  10  años  sin la aparición  de  nuevas  lesiones  en otras
zonas  del cuerpo.

La  NF  segmentaria  es  entre  10 y 20  veces  menos  frecuente
que  la  forma  clásica  de la  NF  tipo  i

2,3.  Se  trata  de un mosai-
cismo  somático  debido  a  una  mutación  poscigótica  en el  gen
de  la NF  tipo i, por  lo tanto, todos  los  casos  serían  esporá-
dicos  por definición.  Sin  embargo,  se han  descrito  algunos
casos  familiares  que  se explican  por  afectación  somática  y
gonadal  por  el  mosaicismo,  aunque  existen  algunos  casos  de
transmisión  vertical  de la  NF  segmentaria  difícilmente  expli-
cables  por este  mecanismo.  En  función  del  momento  en  que
se produzca  la  mutación,  el  fenotipo  clínico  del  mosaicismo
puede  ser  generalizado  (si es antes  de la diferenciación  tisu-
lar)  o  localizado  (si  es posterior)1-6.

En  1982  se describió  la  primera  clasificación  de  la
NF  en 8  subtipos,  en  la que  el  tipo 5  corresponde  a
la  NF  segmentaria,  definida  por la  presencia  de alteraciones
de la  pigmentación  (que incluye  manchas  café con  leche  o
pecosidades  axilares)  o de neurofibromas  en  un único seg-
mento  unilateral  del cuerpo,  sin  cruzar  la  línea  media,  sin
historia  familiar  de  NF  y  sin  afectación  sistémica  ni  lesio-
nes  extracutáneas2,7.  Posteriormente,  dado  que  no  todos
los  pacientes  con afectación  segmentaria  se  podían  clasi-
ficar  dentro de la descripción  de  NF  tipo 5,  Roth  et  al.,  en
1987,  propusieron  una  clasificación  de las  NF  segmentarias
en  4  categorías:  NF  segmentaria  verdadera,  NF  localizada
con  afectación  profunda,  NF  segmentaria  hereditaria  y  NF
segmentaria  bilateral1,2,7.  También  se ha realizado  una  cla-

Figura  2 Pápulas  y  nódulos  color  piel  normal  compatibles  con
neurofibromas  en  la  planta  de ambos  pies.
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Figura  3  A)  Proliferación  de  células  fusiformes  en  dermis  con  zona  de  Grenz  (hematoxilina-eosina  ×  5.85).  B)  Células  fusiformes
con núcleos  ovalados  y  presencia  de  algún  mastocito  (hematoxilina-eosina  ×  30).

sificación  de  las  NF  segmentarias  en  4  grupos  en función  del
tipo  de lesión  que  presentan:  solo  alteraciones  de  la pig-
mentación,  neurofibromas  exclusivamente,  alteraciones  de
la  pigmentación  con  neurofibromas  y aquellos  con  neurofi-
bromas  plexiformes  aislados5,6.

La  NF  segmentaria  bilateral  se  trata  de  una  forma  infre-
cuente  de  NF  segmentaria,  descrita  por  primera  vez  por
Gammel  en  19317. En una serie de  82  casos  de  NF  seg-
mentaria  de  Hager  et  al.  se describe  que  la presentación
clínica  más  frecuente  son los  neurofibromas  aislados  unila-
terales  distribuidos  en  dermatomas  (preferentemente,  en
la  región  cervical,  seguido  en frecuencia  decreciente  de  la
región  torácica,  lumbar  y  sacra),  5 de  los  casos  presentaban
afectación  bilateral8.

Una  revisión  de  15  casos publicados  en  la  literatura
de  NF  segmentaria  bilateral  apunta  a  que  la  presentación
clínica  más  frecuente  es  la presencia  exclusiva  de  neu-
rofibromas  de  forma  bilateral  sin lesiones  pigmentadas,
afectando  a  la región  lumbar,  el  cuero  cabelludo,  la  pared
torácica,  el  pecho,  las  extremidades  superiores  y la  región
infraorbitaria7.  No  hemos  encontrado  ningún caso  descrito
en  la  literatura  de  afectación  segmentaria  bilateral  de las
extremidades  inferiores.

Para  el  diagnóstico  de  una  NF  segmentaria  se  debe
descartar  la afectación  generalizada  mediante  una  explo-
ración  física  que  valore  otras  manifestaciones  cutáneas  de
la  enfermedad  y  oftalmológica  para  descartar  la presen-
cia de  nódulos  de  Lisch1,3. Clínicamente,  la  enfermedad  se
desarrolla  siguiendo  el  mismo  curso  que  la  NF  tipo  i, con el
desarrollo  progresivo  de  alteraciones  pigmentarias  y neuro-
fibromas  plexiformes  en la infancia  y  de  neurofibromas  en
la  edad  adulta2,5,6.

Curiosamente,  las  mujeres  están  2 veces  más  afectadas
por  la  NF  segmentaria  que  los  hombres  y la afectación
del  lado  derecho  del cuerpo  es  más  frecuente  que  la del
izquierdo2,3,9.

No  existen  unas  guías  específicas  para  el  tratamiento  y  el
seguimiento  de  la  NF  segmentaria  y existe  controversia  con
respecto  a  si la  NF  segmentaria  se  asocia  con  un aumento  de
comorbilidades  propias  de  la NF  tipo  i

10,  pero  los  pacientes
deben  saber  que  al  no  presentar  una  forma  generalizada  de
NF  tipo  i  tienen  un  bajo  riesgo  de  complicaciones  relaciona-
das  con  la  enfermedad1,2,6.  Dado  que  el  mosaicismo  puede
afectar  también  a  la línea germinal,  se  debe  valorar  ofrecer
consejo  genético4,9.
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