
UNIVERSIDAD NACIONAL AUl'ONOM.A 

DE IVJ.EXI CO 

FACUL'.l'AD DE Iv'2DICINA 

DIVISION DE ESTUDIOS SUPERIORES 

NEUROFIBROMATOSIS OCULAR 

ANALISIS DE 22 CASOS. 1° DE ENERO AL 30 

DE SEP:IEMBRE DE 1986 EN EL HOS?HAL G! 

NERAL DE MEXICO DEL S.S. 

TESIS RECEPCIONAL 

Que para obtener el Título de la 

cialidad en: 

O F T A L M O L O G I A 

:i: 

p r e s e n t a 

)/;231 

~ ~( I 

·"' ... 

: "1':.. 

1 
'f 

I 
f 
( 

j 

CA_"I,iYQ ~ • 

(__---~/. 
DR. RAMIRO RUFINO A-'11AGON 

Asesor: DR. JUAN IGNAl:CIO BADAYAN 

México, D.F. 

------. 



UNAM – Dirección General de Bibliotecas Tesis 

Digitales Restricciones de uso  

  

DERECHOS RESERVADOS © PROHIBIDA 

SU REPRODUCCIÓN TOTAL O PARCIAL  

Todo el material contenido en esta tesis está 

protegido por la Ley Federal del Derecho de 

Autor (LFDA) de los Estados Unidos 

Mexicanos (México).  

El uso de imágenes, fragmentos de videos, y 

demás material que sea objeto de protección 

de los derechos de autor, será exclusivamente 

para fines educativos e informativos y deberá 

citar la fuente donde la obtuvo mencionando el 

autor o autores. Cualquier uso distinto como el 

lucro, reproducción, edición o modificación, 

será perseguido y sancionado por el respectivo 

titular de los Derechos de Autor.  

 



N E U R O F I B R O M A T O S I S 

C O N T E N I D O 

INTRODUCCION 

REVISION BIBLIOGRAFICA 

a) DEFii\ICION 

b) HISTORIA 

e) sn;o~:rnIA 

d) E'l'IOLOGIA 

e) HISTOGENESIS 

f) CARACTEJ.\ES Hb"'RL:DITARIOS 

g) CUJ.DRO CLH'ICO 

h) SIKDROI!iB CU'.l ANEO 

i) SII;DrW!I;:¿ J:EUROLOGICO y PSIQUICO 

j) SIJf".JROlt::S VI~CE1U·.L 

k) :n:rnm.m mn::oc:nrno 

1) SINDROf.~ OCULAH. 

11) SI NTIRor.m o SEO 

m) M.ALFORMACIOKES COliGE!\ITAS 

n) ANATOMIA PATOIOGICA 

o) EVOLUCION 

p) TRA':.AMIENTO 

P A G I N A 

1 . 

1 

2 

3 

3 

3 

7 

11 

13 

16 

19 

22 

24 

42 

44 

45 

49 

51 



UNIVERSIDAD NACIONAL AU~·ONOM.A 

DE IftEXICO 

FACULUD DE !'1'1~TIICINA 

DIVISION DE ES~UDIOS SUI1ERIOn~s 

:NEUROFIBROMAT03IS OCULAR 

ANALISIS DE 22 CASOS. 1º DE ENERO AL 30 

DE SEPDEMBRE DE 1986 EN EL HOSPI'IAL G.:fil 

NERAL DE MEXICO DEL S.S. 

TESIS RECEPCIOI~AL 

Que para obtener el Título de la 

cialidad en: 

O F T A L M O 1 O G I A 

p r e s e n t a 
' 1. 

)l:z:5f 
éJ ~)( I 

~.¡ 

.1 
·1 

I 
f 
~ 

DR. RAMIRO RUFINO ARAGON CAL'l.Q 0 
As"º"' DR. JUAN IGNAl:CIO BABAY:- -~ 

México, D.F. 



N E U R O F I B R O M A T O S I S 

e o N TEN ID O 

PAGINA 

INTRODUCCION 1 

REVlSION BIBLIOGRAFICA • ' a) DEFIKICION 

' 
b) HISTORIA 2 

1 
e) srnm:rnrA 3 ' 

d) RrIOLOGIA 3 

e) HISTOGENESIS 3 

f) CARACTEims Hb"'Iü::DITARIOS 7 

g) CUJ.DRO CLH~ICO 11 

h) SII\.DROI&B CU'l ANEO 13 

i) SINDROilill l':Eu1WLOGICO Y PSIQUICO 16 

j) SINDROME VISCEi:UL 19 

k) SEr.ROME ENIDGRINO 22 

1) SINDRorrn OCULAR 24 

11) SI NDROME OSEO 42 

m) !1~.LFORMh C I O KES C01\GEl'iITAS 44 

n) ANATOMIA PATOLOGICA 45 

o) EVOLUCION 49 

p) TRA': AMIENTO 51 



C O N T E N I D O 

ESTUDIO OBSERVACIONAL 

a) :MAT 3RIAL Y METO DO 

b) RESUL~'ADOS 

e) DISCUSION 

d) RESUMEN 

BIBLIOGRAFIA 

P A G I N A 

51 

51 

84 

90 

92 



La enfermedad de Von necklinghausen es de ocurrencfo mác o 

menos frecuente en el campo oftalmol6c;ico y los al terc.::.ciones que -

·pueden producir son de importancia; sin emhareo la biblioernfía n_Q; 

cional es escasa y fr<é{t,mentnrin por lo que consideramos de impor--

tancia hacer unE revisi6n del tema tratando de hacer una intecra--

ci6n ele los datos oftalmolóc;ii:::os y sistémicos, establecer su fre--

cuencia de presentación y ln ~ ··1portancia que revisten estos halla~ 

gos, tanto desde el punto de vista funciorml como estético ya que 

la preoencia de neurofibromas y otro tipo de lesiones en ocasiones 
1 

son deforma.ntes y a veces invalidantes. 

La er1fermedad de Von necklinghausen ha s:l do objeto de nume-

rosos estudios que incluso han trcr,scendido el ambiente médico1 sin 

embargo esta enfer1:1edac'l presenta aspectos no bién estudio.dos ü.esde 

el ptmto óe vis-.;a oftal1:1olót:ico. "ª obje".,o de esta tesis es hE:.cer 

un aná.lisis de estos factores en el estudio integral a el enfermo -

con neurofibromatosis. 

I,a neurofibromrctosis mÚltiple o enfermedad ae Von :tectling-

hausen es w1a afección que pertenece al crupo de las facomutosis, 

descritas por Van der Hoeve en 1933; es poco frecuente, de oricen 

congénito, incidencia familiar, cons",;ituida por la formación de 

manchas }1ic;mentadas E:sociadas a tumoraciones cutáneas y subcutá- -

neas de ericen r.:.ervioso, en ocasiones con manifestaciones neuroló-

gicas, viscerales, endócrinas, oculares, óseas y psíquicas ( 1 ). 
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Generalmente ap::..rece en lfl pubertad, pero se han observo.do 

casos desde el nacimiento, durante el embarazo o en la menopausia. 

Es una enfermedad benigna, e:! cenerul, pero sus complica- -

cienes de tipo compresivo u obstructivo pueden alterar su curso 

( 2-3 ) 1 asi como la malie;nizaci6n de ·alcunas de lns ti.unorF.Ciones 

la hacen de pron6stico incierto y e11 ocasiones era ve. 

Se puecen encontrar oi;ras formas llmnao.as frustras caracte

rizadas por herencia domino.nte, al.ll1Q.ue a veces son de carácter re

cesivo. La etiología es desconocida, la frecuencia es igual en am

bos sexos y en ocasiones
1
se encuentran asociadas a otras anomalías 

congénitas, 

La primera c1escri:µci6n de la enferrnedacJ. ( 4 ), de la cuál 

se tiene noticia, fvé hecha por 'IISELIUS en 1793 1 posteriormente -

SI.U'.!H en 1849 hizo un estudio comple"vo de dos casos de au'v6psias. 

VIRCHO'.'i en 1863 y IlRUNS en 1870 hicieron estudios an:::.tómicos e hi§. 

tolócicos; en 1882 Von rtecklingh8.usen describe la enfermede.d en 

una forma mC.s completa, con suc manifes"Laciorws cu'.;áneas, víscera-

les y neurolóc;icas y señala su or .:.i:;en nervioso. 

ROGER ha hecho estudjos sotre las formas nerviosas, HAGOI -

sobre las de¡:;eneraciones malii:;nas, L'hermitte, Verocay :,· r.~sson S.Q. 

bre histoe-énesis. Pierre T.'.arie y Landowsky en 1880 estudiaron las 

fornmc frustras. '3P.rcJ, Duran-;. e, :Pick, Van der Hoeve y Bielschows -

estudiaron mi¡¡:; a for;do ln aEatomía pato16gicu. Han contribuido con 
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sus estudios paro. el mayor conocimiento de cota enfermedad Adrian 

en 1901 1 Zimmer en 1936, Corriere y Huriez en 1938 y Schmitt en 

1959, autores citados por Decos y Fournier ( 3-5 ). 

La neurofibromatosis forma parte de uno de los grupos cono-

cidos colectivamente como FACOMA~'OGIS. 

También recibe otros nombres como: ENF3ill.1EDAD DE VON RECK--

LINGHAUSEN 1 NEUROFI13ROI\1Nf OSIS r1mLTIPLE, KBUROEC'IODE..ttr1'!J..'l'OSIS 1 NEURQ 

GLI01':,\'} o::as, I'OLIFI'BROMATOSIS NEUROC~~A.1\'EA PIGMEN'.U.RIA y l't.OLUSCUM 

FITIROT.~Arnso. 

E T I O 1 O G I A ---------
La etiología de l& enfermedad de Von Recklinghausen aú.~ pe~ 

manece desconocida¡ se han descartado factores tóxicos, psí~uicos, 

metabólicos o de otra índole que puo.ieran producir alter2ciones du 

rante la vida embrionaria, 

La neurofi broma to sis o enfermedad de Von Recklingha.usen pe!:_ 

tenece al crupo de lé..s facomatosis, El término FAGOS viene de la -

palabra frieca "?H!.C08" que tiene el mismo significado que la pal.§: 

bra latin& "r·:J. . .:::::VU:3". De siena a una mancha mls o menos elevrJda, 

grande que se vnel ve tumefo eta "J se le llama FACO!.'.L Así es como -

Van der Hoeve, en 1933, creó el término ele FACm.;A'IOSIS, en el cuál 
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queda comprendida lo enfermedad de Von RecJ,linghausen, como se re

firió anteriormente. 

Esta es una enfermedad sistémica caracterizada fundamental

mente por ataque a los nervios periféricos (células del neurilema) 

y por la influencia directa o indirecta que tiene sobre los meca-

nismos de la ree;ulaci6n de lu pigmentogénesis; aunque aún se disc~ 

te cuales son' los elementos celulares en los que tiene ericen el -

fenómeno neoplásico, algunos piensa'._, tal como lo propuso primi ti

vamente Von .aecklinghausen, en un oricen mesodérmico, atribuyéndo

lo a células fibroblé.sticas derivadas del perineurio y endoneurio. 

Otros creen que el crecimiento anómalo empieza tanto en 

esos fibrobl1~stos como en células ci.e ::;c11wam1, La idea, c2.si univer 

salmente &.ceptacJa en 12. hctualidaC., GS .;_ue el "e ejido cie neoforma-

ci6n proviene de lss células é'el neurilem: (de ::,chwann) teniendo, 

por tanto, origen neuroectodérmico. 

De ahí que alcunos autores consideran a 12. enfermedad de 

Von Recklinchausen cor,10 w:.a malformación primitiva del ec-¡,oderno, 

otros, como une enfermedao nerviosa ccn problemas cutáneos secunda 

rios, o"vros creen en w: ori¡.;en schr:aniaLo ( 3 ) • 

R3CKI.INGHAU::.!::J\ ( 4 ) , considera q_ue las tumorL,ciones tienen 

Uil ericen mesodérmico J que los fibrol!l2s proceden del peri y endo

neurio ci.e e.hí el norabre de JUU:10::.<'I2RO!lA. 

DEGOS ( 3 ), adoptaron la teoría glioschwanianos. 

AJ\~OKI citado por Li'..'V~ ( 6 ) , afirma que la pe.to5énesis de 
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la formación del twnor se oebe al aesarrollo de lns crestas neura

les, que son prolongaciones laterales de la placa neural prirni ti-

va, le.e cuales aparecen en la unión de la placa y el ectodemo pr2_ 

piamente dicho. l:s'cas van a dar ericen a las células de Sch1·:ann, -

neuronas sensoriales, nervios raquídeos, células de rúnglios simp! 

ticos, células cromnfines, de la méduia suprarrenal y algunos ele

mentos melanodérmicos. 

COENEN citado por RECK.LINGHAUSEN ( 4 ) , refiere que la ar-

qui tectura, probablemente, resulta de una supresión de las células 

de Schwann, por la proliferación de las células del tejido conect_:h. 

vo. 

LA."::s citado por llit0\'H':S'1:BIN ( 1 ) , cree que la neurofibroroa

tosis es debida a una falta éle desarrollo, tanto del tejido neuro

ectodérrr.ico, como de los elementos mesodérmicos. Tie ahí, no se 

creía anteriormen-Le, que lus anormalici.ades del mesodermo eran se-

cundarias a las anormalicJades neuroectodérmicas. 

MURRAY Y STOU'.i citados por RZCI'.LINGHAUS:EN N. ( 4 ) 1 hacen 

notar que con los métodos histológicos actuales no se pueden dife

renciar las células de 8chwann y los fibroblastos, ya que las cél~ 

las ele Schwann también pueden producir fibras reticulares y colág~ 

nas. 

SOUSA Y SILVA citados por EFRAIK ( 7 ) 1 dicen que los neurQ 

fibromas resultan de una proliferación simultánea de elementos con 

juntivos endo y perineurales de las células de Schwann. 

MARA~Oii citado por ',','ES'.I'EHHOF ( 8 ), al observar lc:s altera-
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ciones óseas y la discromia, ha tratado de relEtcionar la neurofi-

bromatosis con el síndrome de Albrieht ó displasia fibrosa polios

tótica, teniendo como centro patogénico una alteración hipotálamo

hipofisiaria, fundamental en estas alteraciones osteorenético-cut~ 

neas. 

Como la neurofibromatosis es uno de los ¿;rupos de entidades 

conocidas colectivamente como FJ,COW.A'.i.OSIS, esta caracterizada por 

la presencia de he::iartomas, implicando diferentes órga:1os, pero 

principalmente los ojos, piel y sistema nervioso central. 

1 
La manifestación ocular más común de la neurofibromatosis -

es el nódulo del IRIS, no obstante y a pesar de que su ocurrencia 

es común e" la neurofibromatosis hay pocos reportes que documentan 

sus caracteristicas clínic,,s y su histogénesis. 

t.::;··:rs Y RICCAllDI citados por P3LlRY ( 9 ) • Mostraron en un -

estudio de 77 pé~cientes la presencir: de loE. nódulos del iris, que 

estabu:; relac:'.onados con la edad de los pacientes has-.. a en el 92f. 

P:r::RRY ( 9 ) • Al estudiar la histogénesis de los nódulos del 

iris, es"oudit;ron les características ul tre.estructurales de las cé-

lulas melmwcíticas en los nódulos del iris y vieron que son simi

lares, sorprendentemente, a a:.1uellos observados en las células tí

pice.s del melar,ornu. Por lo ti.-:.nto, se cree que los nódulos del iris 

en la neurofibromatosis, se dermrrollan de los melanocitos difere!}. 

ciados c1ue muestran en com{m algwms de las características morfo-

lógicas observaclas en el nevo del iris y en menor grado en las cé-

lulns de los melar.omns del iris. 
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Entns afeccione o, deocri tas ant.er.i.ormente como fucomr:tosis, 

presentan desde el punto de vista embrio16cico un oricen especial 

a exp1msas de las hojns bién diferenc~.údas: lc.s enfermedades Von -

Recklint;hausen y la de Journeville: neuroectodénnico y las de Stll! 

ge Weber y Von Hippel-Lindau mesenquim&tico. 

C/u~AC~ErtES HEREDITARIOS Y FRECUEJ\CIA 

La transmisi6i: hereditaria puede ser similar o dispar, o -

sea que se manifieste con los mismos caracteres en el curso de mu

chas genercciones o varíe el cuadro clínico de una cenernción a --

otra. 

Dill\N ( 10 ) , en un estudio de 15 familias co:::cl uyen que la 

transl!lisiÓ:i puede hucerse de 3 modos: A).- Através óe un factor d~ 

mina:lte, acom1.iafi2.do tal vez ce un factor letal: :3).- .A.través de un 

factor rccesivo: C).- A· ... ravés de dos f&ctores o.e los cuales uno es 

el dominante y el otro el modif::.cante o inhibitorio. 

n1a.; :8 VOGEI citado por Dm:r.;. ( 10 ), estudia el grupo saneui 

neo y la forme el e im1JI·esiones diti teles encontrn.!·ido la mayor fre-

cuencia en el crupo sanQJ.ineo A, que coincide con la "mancha cen-

tral" de las impresiones dicHales en un 72 a 7 3?1, en el hombre y -

en 77 a 78;' en la mujer. 

Respecto a la tendencia familiar, se ha probe.do ei} 6 cener~ 

ciones sucesivas y se ha reportado 2 veces er, e:emelos icunles, pr~ 

sentándose con icual incidencia en amlJos sexos. Ge nce11ta que es -

une. enfermedat1 hereditaria con carácter do1:lirnmte autos6rnico y con 



8 

expresi6n variable, dado que tiene una forma benigna y otra forma 

grave: G.'~aca por ieual al sexo masculino que nl femenino. Se pre-

sen ta en dos o n0.s eeneraciones sucesivas y en una familia puede -

atacar a más del 50~ de sus miembros. 

Se le comiidera dentro del erupo de las facomntosis, exclu

sivamente, por la mancha dérmica de tipo congénito o de nacimien-

to. Ge presenta en el .~O'/· ele los CE: sos y la otra mi ta.d resulta d1:1 

las mutaciones espontaneas. 

Cf~0.'1'.::: Y COL citado por Dillü: ( 10 ) , estiman que la frecuen

cia de la neurofibrom~tosis es de 0.0003 a 0.0004 o sea un caso en 

2500 a 3300 nacimientos. GIEKENS citado por RICCARDI ( 11 ) , dice 

que la herencia. os a e tipo dominante regular, transmitida por la -

vía J1lliscu1i::1G. D~GOG, oe:-;aln W1a mayor frecuencia e:i el sexo mas C.:!;! 

lino ·;i e.crec2 que e:. u.-. eran número de casos no se encuentran ant~ 

ceden"0es familiares: en ocasiones se preseffuo. como fornu: .. frustra o 

inapure!1'te q_ue tra\~smite los genes patogenos; la neurofibromatosis 

puede apE!recer er. el seno cie une. familia indemne ;y volverse trans

misible en lr.s sicuien"Les ceneraciones • 

.','ILLIS ci'cndo por ?.íl'.fCHELl ( 12 ) , en el a:?ío de 1958 encen

tro c1ue en el so: de loe enfermos había antecedentes familiares. 

DAVEI\I'Oil'.f Y PREI8ER citados por RICCAI'J)I ( 11 ) , realizaron 

un estudio de 115 nif:os enfermos y encontraron casos familiares en 

el 43'.' de los prccien".;es. 

SCiEI"ci:IJZR ci tndo por D.t;GO:::; ( 3 ) , reporta. 112 enfermos del 

Charity Hospital; 59 fueron hoobrec, de ellos 21 caucúsicos y 38 -

----~·~------· ~· ········ 
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necros y 53 mujeres, 20 caucásicas y 33 necrus. 

La neurofibromatosis segrnentaria fué reportada por primera 

vez en 1956 por CROi'/E1 SOHULL Y NEEL cita.dos por 'NELEBER ( 13 )o -

Como se piensa que sea el resultado de una mutación somática pos

cigótica que ocurre después de la lateralización, las lesiones son 

unilaterales y consisten de neurofibromas y manchas "café-au-l~i-

te"; lo importante para diferenciar la neurofibromatosis segmenta

ría de les formas clásicas heredadas d0ninantemente, las formas p~ 

riféricas y acústica, es que la forma seementaria produce complic~ 

ciones más limitadas y no conduce al mismo riesgoide desendencia -

afectada. 

RICO/ulDI cita.do por 'IAKIGUCH'.:.' ( 14 ) , describió 8 formas de 

neurofiorornatosis basadas en los htcllazgos clínicos y en la herer1-

cia. 

TIPO I.- Es la forma cl&sica autosómica dominante, contando 

para el 85-90~ de todos los tipos, ct:racterizada por mn.nchas café

au-lait difusas, pecas, neurofibromas y nódulos de Lisch del iris. 

TIPO II.- Conocida cooo acústica, es muy rara, de herencia. 

autosómicr. clo1nina:1te con r.ianchas café-au-l~it y neurofibro1!1r· .. s; au

sencia de los nóduloo del iris, desarrollo de neuromas acústicos -

bilaterales en má.s del 90?'. de los individuos ai'ectr:doo. 

~·rpo III.- Es también heredable, caracterizada por lesiones 

cutrtneas típicas de los tipos I y II más presencir< ele nódulos de -

Lisch del iris y tm1ores mÚlti:lles del s.lstema r!erv_;oso central. 



10 

~·rro IV.- Llanmda ln formn varinnte; manchas "café-au-l~i t" 

difusas y neurofibromo.a cutáneos; los tumores del Sistema nerv:i.oso 

central pueden o no estar presentes. 

~IPO V.- Conocida como neurofibrom.atosis segm.entaria; cara~ 

~ 

terizada por manchas "café-au-lait", o neurofibromas limitados a -

una distribución segmenthria unilateral. Los nódulos de Lisch del 

iris no ::;~ han encontrado y parece no ser hereditaria. 

"' TI:PO VI.- MÚltiple manchas "café- au-lait"; ausencia de ne,g 

rofibromas y una herencia incierta. 
1 

TIPO VII.- Conocida como neurofibromatosis de inicio tar- -

dío; está cnracterizada por iniciarse después de los 30 años de 

edad sin signos ni síntomas y de herenciE! incierta. 

'l"I?O VIII.- Riccardi afü~dió e.ste úJ. timo lXTF. esos casos no 

adecua.dos a e.lgum', de l:.s üescripcioJJeS o.n'.,er.'..01·cs. 

El sinclrome de X fragil ( 12 ) he reci bicio una mayor aten

ción desde su descripción inicial (LUBC: 1969). Esta alteración li-

gada al cromosoma X tiene "cln8 ii;.cide!'lcin to' .. tü de 1: 1000 (HZOifi et 

al 1981) • .:3stos s·,ijetos del sexo musculino 'cienenusualmen'ce re·;;rg_ 

so mental ;/ !lli.:croorquidif ;;· menos i'recuentemente proc:nstisrr:o y boE_ 

de supraorbital prominente co:: orejas crandes. :Sstn concurrencia -

fué reportnda por pr:·mera vez en la neurofibroll!B.'.,osis por JOYG:C: A. 

tll'.. C!13Ll Y JAi':i:: .TEAY en 1985. 

Respecto e" lE'. distribución de las edc6.es paternas y mnterna 

pr,ra 187 pacientes co:. enfermedad neurofibromatosa, le edad pater-
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na promcd~o fu6 ele 32.8 e:':oG y ln mnternn fué de 27.4 v.f'.os. Lo nou 

rofibromntonis es realmente notable por su alta prevnlcnciu y su -

al ta tasa de mutaciones, a:mque alr._'.lmns de lr.s nueva o mutaciones -

apurentemente se JluedEm de:1er a lE heterotenidad .:;edtica (TIICCATI

DI, 1981, 1982, 1983). Por lo menos la mitnd de loe ce.sos de neurQ_ 

fibromntosis represen!,~. mutaciones nuevas qmrent,es, llegándose a 

la conclusión que los pr drer:. de 35 af:os de edncl y ID'.!~·ores tL:vieron 

un riesgo doble de tener m1 nif:o con r:iutnctones nuevas p2.ra la neu 

rofibromatosio cor:ip[;radr. con los pC'dres menores de 35 a~:oc. Mien-

tras que la edad materna avam:nda no tuvo afectos siGnificantes de 

detectable sobre el riesco de ·;;ener UJ! nifío con una nueva mute.ción 

para la neurofibromr,tosis. 

ESTTJDJO 0111\ICO 

3FRAH R. ( 7 ) , clasifica a la enfermedad de Rec}:lint;lmu-

sen: A) ?ormas puras completas, 13) Formas disocie.das y C) Fonnas -

mixtas. 

LUIS E OJ::JDA ( 2 ), clasifica c. lr::s manifestaciones clíni--

cc.s de la neurofibror:iatos:i.s en pr.Lmcrias y secunc18.r:~r..s. Las primg_ 

ria¡:; 1meden adop\;ar tme. de lr.s sieuie2::·0es i'orru:.s: 1 ).- I:ódu.lo ca.p-

sular localizado en le. superficie de lu piel o aleunu mucosa, debi 

do E proliferu.cj.Ón en nleún nervio terminal; nev.ro!IJ[! plexiforme, -

2 ).- Encrosa!.'liento difuso e hipertrofia de piel o mucosrc; el "cegu

mento cuelen for~an~o plie0ues ouculares: elefantinsis neuromntosa 

por neurofibromatos'.s difusa, 3).- Proliferación dentro de envolt~ 

ras nerviosas que ncusn mnrcado engrosamiento y tortuosidad de ner 
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vios; ecto puede ser acompufiado por elefantinsis neurollll3.tosa de la 

piel suprayacente. 

3n cuanto a las manifestacioneo secundarias podemos mencio-

nar: 

1 ).- Lesiones 6oeas, y[~ sea por destrucci6n o hipertrofia -

cuando asienta en 6rbita, columna vertebral o extremidades precede 

a deformidad y otras secuelas. 

2) .- Pigmentación a.e la piel adyacente o lejana al creci- -

miento neurofibromatoso; clasicarnente adopta la forma de manchas -

irregulares color cnf é con leche cuya su:ncrficie no se eleva en r~ 

leción a la piel colindante; la pir.mente.ción es difusa y se debe a 

la presencia de melanina en capas profm1das de 12 epidermis. 

3).- 1.':olusco fibromn., c1ue consiste en 1~ódulos cutáneos, pe

q_ue:los, múlü~iles, locnlizrcdos; n veces pcóunculados, debidos a 

simple prolifernción el.e tejido fibroso. 

4).- Lipoma .• 

5 ).- AdenomP sebáceo: no se conocen bién las razo:'.les por 

las q,ue se desarrollan est.as manifestaciones secundarie.s; en el ca 

so de las lesiones óseas, quizá los nervios periósticos participen 

del proceoo neurofibromatoso, en los dern.?.s casos podría pensarse -

en reacoio!:es óe vecindad o a distancia hacia el creci;:riento neo-

plásioo. 

El estudio clínico coni:'irende los siguientes sindromes: A),-
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Cutáneo B).- Neurolócico y Psíquico C).- Visceral D).- :!::.'ndocrino -

E).- Oculares F).- Oseos y G),- Malformaciones concénitas. 

A. SINDROW;; CIB."ANEO.- Es el síndrome m8.o frecuente, eeneral 

mente se manifiecta en la pubertad R. Nolle. y R.M. Ramio de 1983 -

( 15 ) mencionan la coexistencia de una pubertad precoz con la neu 

rofibromatosis; hr.cen mención del caso c.1e i.ma. niña de 11 p.Jios de -

edad, sin embHrgo, el djagnóstico diferencial se hace con el sin-

drome de JW CUNE AI,ERIGH'.1. 1 por lo'; antecedentes familiares la au-

sencia de lesiones asocir~das y lao curG.cterísticas de le.s manchas. 

Excepcionalmente se han observe.do formas neonatales, repor

tadas por L~'fül.'iA~~ Y J30r.~:El Y BOISSIERE Y COL. Reportan un caso de -

un prellll?.turo de 7 meseo, La enfermeded se mrt;;ifest6 por trnnores c~ 

táneos. b'r.. otrP-S OCHSior:es ce mnnifiesta tlurnr:.lve el eobc-,razo o la 

menopausia. Ln cnus.s. de yul1crtod precoz en lE. d:~r es idiopética; 

el tn~"vamierrto se b:·:.sr:. funcü:mentalme!1te en lui medid.ns psicotera-

péuticas, reservc.ndo el tre.tamiento fr:.rmB.cológico pr rn lo erar los 

beneficios psjcolócicos que puede. conllevcr, en al{;U!los ce.sos, a -

la involución U.el desarrollo lllf'..mr~r::.o y la no e.p[~riciÓn o detención 

de lr:s me:-.struEciones. 15 ) 

Es típica de esta enfermed::..d la llamada triada sintouética 

de Lf·_NDO·;iT)JQ' formo.da por: 1) .- Pigmentación 2) .- ~·umores cutáneos 

3) .- ~ umores nerviosos, mencionada por APALNI.E GUI ( 11 ) • 

1.- LAS ?IGIIE'l'~~ACIONEC.- Son el sicno mó.s constante; son de 

tama~o variable, preceden a las tumoracione~ y pueden predominar; 

se obsr;rvan er. el 907' de los enfermos, Pan• DUI\N Y FALENA ( 10-16) 
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la enfermedad comienza o. partir do 6 manchas. Se consideran de 

tres tipos: a) Manchas hepáticas "café con leche", b) rb.J.r.chas len

ticulares (efélides) y c) !1:elaHodermias. Lus lesiones tipicas son 

manchas hepá.tici:."G y que se observan en el CJOf de los pE•cicntes, de 

bido a acúmulos anormales de mcla;.ina. Las manche.s lenticulares o 

puntiformes dan el aspecto de lér:tico banal, pero su prGd.ilecci6n 

por las regiones cubiertas les diferencian. Más rara::iente se obser, 

va unr zona pigmentada o una melanoderr:iia difusa poeudoaddisonia--

na. Los neurofibromas pueden estar pivnentc.dos; pueden observarse 

también ane;iomas, naevi meló.deo¡:; y piel de zapa (como en la enfer 
1 

medad de Pringle). 

','/í:';S~·ERHOF (1982),( 8) refiere, como signos adfoionales de 

la neurofibromatosis, r;:áculas azul rojo y :mf.,culas pseuéi.o·-a.tróficas 

en dos pacientes, ~stas ha~ sido infrecuentemente mencionadas en -

las li teratm·as recientes. Las característice.s histolóricc.s de las 

máculas azul rojo mostraror' vasos sarie;uíneos c.-in pa.redcs e:1gTosa--

das, principalmente 11:: ciermis pa3Jilar y frecuenter:ic:;te en la Cé¡pa 

superficial del tejido neurofibroma·.;oso suhcutá!·:eo; le-e mlculas --

pseudo-atr6ficas i;1ostraron u::u reducciói: e le. col{cene. e!: la der:-

mis reticular, con reeI!lpla~o difuso por ".,ejido neuroide • .Cs~os sit; 

nos clínicos pueden ser detectados te~pranamente en el curso de la 

enfermedad y son útiles para un diagnóstico tera1:rano. 

Yi~SUDIM (1984),( 17 ) observó mú1tiples máculae melanocíti 

cas de varios tamafios, presentes sobre la superficie palmar en 42 

de 50 pacientes del sur de la India, con neurofibromatosis. 

Las ce.racteristicas histológicas mostraron áreas localiza--
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das de proloncaciones, pHrecidas Cl. pliegues digitiformes con incr2_ 

mento de lo pir;mentnci6n. 

2. I.03 ~'lJI,iQfü;S CU'.:At1E03. Están representados por los "fibrQ. 

mas molluscum" rRramente únicos y por los "nevi molluscum" que son 

má.s numerosos y diseminados, sin niné,·una sistemütización, sobre la 

superficie cutánea, con cierta preferencia en el tro~co. Forman s~ 

lientes redondas u ovaladao, de tamario de un Grano de mijo, al ta

maño dé u:::ia mandar5.na, sesiles o pediculadas (molusco l)Ó!1dulo). La 

piel que los recubre es de color normal, alc;wmo veces roso.un. Las 

formaciones son fl{. cid.as, co1ao vacías de su contenido, y de consi.2_ 

tencia blanda. Otras son de consistencia el{stica, rn8s rGre.mente -

se encuentren firmes o duras. ROBBRT 8CTJLlY ( 18 ) reportan un e~ 

so en el que len tumoraciones péndulo [Jcusan un olor fétido desde 

su iniciación, sobre todo con le. sua.oració1:. :; aú;1 úespués del 

aseo. 

Las fol'lllf!S rnoluscoides o tumores ree.les según ROBZRT SCULLY 

( 18 ) presentan ".;res .modalidP..des: 1.- llenne..tolisis, domle la piel 

parece haber perdido todo el la~~o profwido, 2 .- I!.ixolioma .:;eletin_i 

forme localizado, al01nas veces, sobre los miembros, ele gr2ndes d_i 

mensiones ( elefrmtiasis 1:euro:r.iatosr.. de Virchow) o sobre el tronco, 

cuello o ccbeza, formando f,I'andes 1J1ie{;711es ca;¡e!1do w1os sobre 

otros y 3.- Neurinoma plexiforme, cuya te>.."tura a la palpr:.ci6n es -

blanda, depresible, de le. impresi6n de derr.:ús fundida. Se percibe 

en el interior de ei:;ta bolsa o saco, cordo:-ies nelll'omatosos er. for

lll8. de "paquetes de hilaZfc"• T.AKIGUCHI ( 14 ) presenta un caso in

teresante donde se encontró elefr.ntiasis de Virchow y hemangiecta-
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sía hipertrófica de ?.arkes-·:/ebero 

3.- L08 '.LilliiORJ~S NfüVIOSOG. Son tumores profundos subcutá- -

:peos 6 subaponeur6ticos; oe reconocen a la pnlpr'ci6n, ceneralmente 

en los nervios de lao extremidades superiores, de caras laterales 

del cuello, nervios intercostales, el obturr,dor y lu cola de caba

llo. 

Son redondeados o fusiforr;¡es, bién lirnitG.dos, ckl tamru1o de 

u.~ punto al de una cereza, firmes, móviles sobre la piel normal, -

dispuestos en rosario y en forma sistematüm.da, en ocasiones se en 
T 

cuentran agrupados a lo lt;.rgo de un trayecto nervioso. Su nfünero -

es limi t¡,,do y no crece!l ( 19 ) TAKIGUCHI ( 14 ) dice que el e;ra-

do de induración puede ser el mejor c.ü¿:Lo de c1eceneraci6n. 

Lr! lipomr·.tosj.s múlti;Jle se 11uede asoci2.r a la neurofibroma-

tos~ .. s ~)~ !JUede ser conoiclerr:i.clr:. como una tle 8\).S :TtOCRliciadec. ( 2 ) 

En ocasior:es se encttell trEn 1 esiones !!lucosc.s, como "tttnores -

peq_ue::oe, indoloros :- firmes en leur;w:, mucosr. rinci val ·J palati-

na. HO ·.AHJ) ( 20 ) en ll.!'12. revisión bi bliocrtf'ico. enco11tró 9 cE:sos - . 

ele tu:r.ores en lc:Jcu2. y citt'- n Ro.den, c:,ue er, otri:: revisión encontró 

26 casos de este tipo de lesiones en 1955. 

B. SIN'Dilüh'.J:; ?SI ~iUICO 'f HLUHOLOG I CO. El síndro11e neurol6gi co 

se carE,.cter:'...za por la presencia de turaores nerviosos; nris frecuen-

temel1'Lc son el VIII par, después del II y V ( 21 ). Los neurinomno 

del VIII pc.r, hnbitualmente b:~laternles, producen el cuadro de un 

tumor 0 el é.no:lo ponto cerebelo so, con a:fccci6n coclear, so l)re todo 

en lo[¡ e.dolencentes, con sordera, mr.ni:festt:cio;~Eis ves'oi bulares y -
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cerebelooao im1iortrrntec y tardías ~- alc,unn.c vcceo con oic;nos rn.t1iQ. 

16cicos. EGG::::I!~.'.ON'.1.1 ( 22 ) re:riorta 3 casos con lesión en el VIII -

par y dice que para rt1 1o;;unos ~1.utores eotos neurinomas son la única 

manifestación de lr· enformodr¡d. 

Z.PJiDllii cite.do i1or HO :.'ATtD ( 20 ) , rcpo:cta 6 casos en los que 

se encuer:tra afectado el nervio linrrual, extendiéndose la enferme

dad al piso ele la bocg y c.l tritbculo subnmxilF.r, lo que indica 

que tamb}.én pueden estr.r nf1-:otados J.oo nervios hipoi:;loso y glosof§-_ 

ríngeo. 

De lns lesiones nerviosc.s centro.les, enco!1trn.mos que una 

pe.rte so?~ de localizaciór: esi)ine.l, otras extrru!!edulares y excepci.2_ 

nalmente me2ün¡:;ocerebelosas. 

De los tu_-:io:ces es1ünales, LB'r: distin¡_;ue tnr.:orcs de tipo -

banal (neUl'Oin~·:C ;; ¡:::lfolrJ:G) 1 ['.ÍiCcis j' SChwanosis difusns 1 heter0,09_ 

pie.a y disgenesias cor.io sirin¡;omielia, malformaciones septales, 

etc. ( 23 ) 

I,f.s lesiones enceft~licas, se pueden ElSocier a lesio!ies óe -

nervios craneanos. Alrw1os trP.bajos se."'.e.lan formn.s centr2.les sin -

sicnos de localización, uAs frecuentes en 11u.jeres, r~r:ifestá::.close 

al¿;lmas veces con un síndrome de hipertensión in,~ro.cranean::, cefa

leas 6 crj.sis epilépticas. En esos ccsos lr..s lesiones residen so-

bre todo en ln c;lia ele lr:c superficie del epéndimo ( 16-21 ) • Pue-

den permnnecer latentes por lf.lrgos períodos o dar alterl'ciones dis 

crete.s e:r; la electroe;énesis ( 21 ) • En lA.s formas neurolócic:; s 

francas los signos eléctricos pueden ser disrritr.iia, paroxia hiper. 
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sincronia • .I:.n lno form:::.o puranwni.e cutáneas oc pueden obco:rvar al

teraciones pcquef'.ns ele trnzos. I'.ISfJEL Y Tl.ífü!IEY citndoo por D:CGOD -

( 3 ) , en el 8<1 concreso tle dormut61oeoo de lenc,tw. Francesa, en 

1953, demoztraron lL. frecuer:cia t1c le.s pcrturbnoiones ce loo tr¡;-,-

zos electrográ.ficos que pudieran ser encontrL;.doo en otros m:i.embros 

d.e la familia. 

l!!xisten síndromec encefálicos no tumorales era.ves y evolut,:!:. 

vos que pueden producir edema cerebral, hipertensi6n intre..cranea-

na, hemiplejias, etc. Para LA\'lS cii;ado :por BLAT'.T ( 24 ), son debi

das a une. infi.11;ración difusa de orieen glioependi!Il8.ria, ci tanda a 

B?.AUW Y ~MITO!\ (1955) y ATITRAUJ) (1909) que se"lale.n hemiplejias no 

tumorales en la. i!lf[:ncia c1e enfer.nos ele :'l.ecl:lin{!he.usen. 

Los nervios per:lféricos so" el orifel·, tie los tur:iorec oubcu

táneos ya descritos. Rare.mente pr'. ducen dolor. HO:Jlli=tT ( 18 ) , re-

porta U-"l caso en que se tuvo g_ue extirpnr quirurgicamente u-:: neur.9_ 

:fibroma r.1uy doloroso, pueden proancir pa:cectesias ·;/ excepcionalmeg 

te proble!lk'l.S motores y tróficos, 

Los fen6menos oe irritaci6:·, o comp1·esiÓll pueden necesitar -

la liber:;>.ción q_uirú:cgicu ciel Lervio. TILA~ ~r J ( 24 ) , publicr .. un C§. 

so que presen-~ó parálisis élel nervio mediano izquierdo posterior-

mente a lr, resección c1e u.n neurof ibronm. Se han mencionado proble

mas de l<' censibilich.d objetiva sobre ciertos tumores o sobre las 

manchas picmentadas ( 18 ). 

Pueden existir neurinomas en troncos gruesos como en el 

ciático. 
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l\lAl:iHh"'.l'lm reporta un cuso e:·: el que oc pr·escntó tm astro ci t.Q. 

ma y cita asociacioneo tumores rer)ortadoo por I'.ELLY, MC C/J,f.W!\, J.Q 

N1~8 Y SCHAJn3t\13lillG en que se encon'Craron casos con tumores crs.nea-

nos, neu.r.!.nomas del VIII par craneal J feocrornocitom.n ( 23 ) ; .A:re!J. 

dt y I-Ierman describen lt:. asociación de cspongioblastornu, Co!1 feo-

cromoci toma y neu.rinoma. 1'ncontramos reportP.dos por Tia.rnard y Obr~ 

dor (547) once casoo con esJ .. e mismo ti-po de nsocinc:i.oneo. Garmen-

die. y Cast.ro ( 30 ) re:riortnn 2 cusas de sarcomas gienntes únicos -

de la piel cabelluda., uno de los cnG.les fué la única mmlifestaci6n 

de la enfermedad, dando el diagnóstico el estudio histopQto16gi-

co. Clowar ( 19 ) reporta un caso donde se presentó cuadriplejia, 

síndrome de Horner y pe.rálisis del hemidiafracntu izquierdo por un 

neurinoma que destruyó cuerpos vertebre.les y ori,r:in6 una compre- -

sión medu12.r. LYNY .'/. J 23 ) reporta un c2.eo sioil2.r. 

CiiA::.?;~:\'lTl::~, ci",r.do por XA:·r:..1.0 ( 25· ) , dice ciue el 63:1 de -

los enfermos de !~eckline:hnu:::en preser,tan afecciones psiquicas. Los 

grandes problemr·.c men'cales so:; precoces, ::ior ln debiJidnd congéni

ta y tc.rdios, por hipertensión 1.ntrricra:;eana debide a tunares cere 

brales O por lesiones degenerr.tiVP.S. 

c. SI!·'.DROf.!E5 VISCLRALZ:S. fos lesiones viscerales son habi--

tua.lme!lte tumores neurocliomatosos semejantes a los de le. piel y 

nervios, rnÚl tiples sobre Ul1 órga:-.o o sobre vísceras diferentes 

(gliomatosís nodular diseminada de L 1hermitte). 

SCW.!I'.i.~ citado por DOI03T ( 26 ) reportn, en 1959, 544 ce.-

sos encontrados en la literatura con rnrrnifestaciones viscerales. -
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Otras ma.nifestaci'.ines oon rnnli'ormn.cionen concé11i tn.c hi110 o hiper-

plúoicus (::i.ngiomutosac, rniomatoe:ao, liponm.tosao etc). Lac turnora-

ciones y J!l[;.lformacio:p.es son mf:.o a me11udo latentes sin embargo pue

den lleca.r a produci:c al·ceraciones fmicionnles por su volúrnen, ªU!! 

que ceneralmente r;e ti.encubren en le autopsi1~, en el curso de una -

intervenc:i.611 quir{:rcim:. o en explor:,~c:Loner.; sis'vémicas (rc.diocra- -

fías torácicas o digeEtivas) 26 ) • 

Los tw:tore::; dir;c:utivos s·)~~ i:!!'cs notablt:s "./ más frecu.c:-,tes 

que los toré.cicos. Generalrnente se des2.rroll2,·.-, en le. IJUcosa e.el es 

tómaco, in-, esti.::o '";:j recto, h2.ciendo salientes er1 ln luz, producieg 

do rarc.mente obs·cruccior,es, 0u sintomatolocío. es pobre, los cua- -

dros generalmente se revelan por ~múseas, clolor, melena, helIIE!.teme

sis, sí:1dromes ulcerosos, inve¿:in[lción intectinal o aner:1ias por 

car:.cre ocn.1-cE e:r! heces ( 26 ). 

Un cch·.-,·anom~ se T:uecie presentr!l' er: el curso de ww forma 

fruotrn sin que se encucn¡,re otru sj.ntom['.tolocíc. ni nntecederrces -

hereC.i t::,r:: os. 

Hn;y "oEmdencia a lr.s reciclivao c1e;:;;1ués de l::i exti:cp:::.ción de 

los ·~u .. "l!ores. ro ce e·1cuen-~ra c.de::o11r_tía, 11or lo q_ue se cree CJ.Ue no 

se 11ropncuea por leo rranü es vías li:NtticP .. s 27 ) • 

La degener~<cjÓn de estos. tumores, como en lF.s diversas loe§_ 

lizr10iones 1 jra h~t sido mencione.dn. ( 25 ) • RO:!J:~R~ CCULLY ( 14 ) se

fial6 15 en.sos con ma:üí'estr;c~or.eo clfoicas entre los lf0 y 50 nGos 

de ednd, dice que los tl..1!;1oren pequerios producen snncrndo en el 30í~ 

de los co.sos y de éstos Ul1?. tercera pe.r'~e presenta sr.mc;rcdo masi--
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vo. 

SORl:llSEF ( 27 ) , rejiorta unu tvmornci6Yl del tracto digesti-

vo y 2 schwanorru:-i.o de cst6Dlt-1f'.O. Cita. a Aiírn que conoitl era en máo 

del 11· le. inciclcncia de tumoreo er1stricos, JXrn.1c::¿'.J.', ·,/OH'ilürf. Y ~.'OUR-

NEUR ( 25 cita.i: a VACHOK [ L2:I1ll".:.AI:J;, que en 48 Ct'..SOS observados -

encoritraron ln.s siguientes localiut0iones: 9 en oct6maeo, 12 en i!! 

testino delca.do, 10 en ectórur.go e intest:i.no delcado, 2 en colon, 1 

en intestino c1elt1:cdo y colon j' 3 er" apénd::c 1. 

OOMA.!'1!1: A. ( 26 ) dice que se[;Ún Schmitt;, lns manifestacio-
1 

nes torP.cic8.S específicns en lr. neurofibromstosis ocurren en el 

15?; de todos los casos. Pueden deocubrirse por medio de rn.diocre.--

fía. Unas veces se presenta:' cor. síntolllf's broncopulmonares o me- -

de cor!l~iresiór1 r,1cdfo.sti!1al eE lP.. fase final. ::~ueden ser ~-euriEoma.s 

intrapulmo1:.ares, poro so11 J:JUj' r;:-.. ros. Fo2'JJE!D "rnmores r0dondeados, -

pequeños y m1I:.1erosos en el }J:crénq_uima. 0e desarrollan in situ (ra-

m.as nerviosss él el ped:i.culo pvJ.monnr) o representa:, met6.s·t;asis de -

VJJ tumo1· a distc.:•cia. 1'.lbfilll''.S veces son tumores }Jleurnles o bren--

quirllec aislodos. k f'onn:o. más heb.:i:tual es la del Eenrinorua media~ 

tinal c2ue ser,ún J:'.Il.Ii:.TY Y COU.ilY se encuen".;ra del 5 al 10;: de todos 

los casos y son r:/;.c i'rocue:1tes en el hombre. Be desarrollan a par-

tir de nervj.oc raquídeos en la parte posterosuperior del mediasti-

no. Se mr>.nifiest2:: como una opc.cidf'.d redonda, bién limitadn, homo-

cénen, de tC'.lllar:o considerable. En ausenc~"- cie sicnos cutf.neos el -

diucnóst; co dil'erenc:'a.l en otros tumores es díficil ae establecer. 

S0f{El'J0Ji: ha demostrado que un neurinOllk'l ruedinstinal 8EJOCif,do a le-
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sionce: cutáneas decenern en ln ElÍ .. vA.d de los CHsoo mientras que cn 

la. forma aislaan el pronóstico es me,jor ( 27 ) • ASSELAn: ( 28 ) di 

ce que generalmente son ber,icno ¡¡ ;/ que el 101. sufren cambios de IIl!!. 

licnización algunas veces después de una intcrve11ci6n quirúrgica. 

Los tumores vesico.les se observan en la décimn. pP.rte de los 

casos, secún diversos autores citados por DEESO!: ( 29 ). La oligu

ria, alburninuri~, hematuria, incomtinencia vesical o una obstruc-

ci6n uretral }Y\.Hl8.en ser sir.nos revelo.dores, otras veces se diagno.§_ 

tice,n por ln preseEcia c1c una me.sa subpubiana o por el tacto rec-

tal. A le. c::.stosco1iio. puedeí observarse la pared vesical deformada 

por un tmnor, puad en verse pequefla s tumoraciones, infiltraciones -

difusas o grar"os en forma ele tapioco .• La localii:;nciÓn vesical es -

rara,ASSI~LAil\ ( 28 ) encontraron 22 casos en la li .. 0era.tura después 

de la observ~tción de G1~1fü!i.:l:::"l·. Ha sjdo menc·i onada por varios nu .. 00-

res la presenc:a de :-.cmrinomes er:: 1;r6stata1 uretra, cordo!;es espe!_ 

máticos, pene y albugíneo. testicular. 

D. s11mr:o:.:E E!':nocn:rno. Los cr:<sos endócrino son r8.ros y son 

debidos, probablemente, 'ª· une in.filtración r,ev.rofibromr,"cose. difusa 

o circunscrite. de glf,ndules endócrinas, ori.~inando un tipo de le-

siones histolóc;ica.s diferentes (r.dcnomas hipoí'isiarios, cortico s~ 

prarrenales, del tiroides, feocromocitomr:s etc.) o pertu:rbaci.ones 

glandulares imprecisas ( JO-31 ) , dando cuadros mu;i· variados como 

bocio simple o hipertiroideo e incluso verdaderas enfermed2.des de 

R.9.sedow, hi1iotiroidismo 1 hiperpnrr·tiroidismo, hipogeni talis::::o 1 in

suficiencic.s su1n·arrenales 1 a veces de tipo addisoniano, pero r•ri~ 

c.i.pa.lmer:te se lmn desto.cado lA.s asociaciones con ecromer;alia y tu-
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mores del tipo fcocromocitolllFl. ( 31 ) • 

Según D~GOS ( 3 ), el origen neuroectod6rmico de las célu--

lns cromo.fines de los :feocromoeitomr.:u:; explica esta coincidencia PQ. 

co sorprenden·te. Esto o tumoreo se revelan por mm hipertensi6n rna-

lienn, crisis dolorosgs a1Jdomino.le::i, vértir;os y cef1!leas. :Sl dese}! 

brimiento de calcific[•.c:i.o;;cs suprarren~ leo, el retroneumoperi to- -

neo, la pruebo. de lr:. histni.üna, 12. dooificueiór, de cai;ecolaminas y 

en ffo, 1:; explorac:·.ón qidrú.reics., perrr:iten locnlizar el ttilllor. En 

ocnsiones estos tumores se rna1it;::Jizan y dan metástasis. ?ara DSGOC~ 

G. 3 ) se presenta un caso de .Ceocromocitornn por 4 de neurofibroma-

tos is. 

IUc8EGA':.A H ( 32 ) cita a GLU:Jiffi~~: Y COL, ciue estiman U..."la -

incidencir-. del 10~' 6.e feoerornocitomas, :pero Cil.O:.'E encontró solo un 

ca.so en 223 pacientes. 

:sn la literatura. se encontrara!'. lns siguientes o.so ciacio- -

nes: nucno·;,KY r..:s ( 31 re})Orto 10 cnsos de Vo:1 Tlec~·:linc;ho.usen con 

acromece.li<:; C~10i:.::; en encor;¡;ró 4 co:·· hipopi·~uite.ris:1c: u::Gr::R -

( 30 ) reporta el caso de u;T, :::.i:'.).2. que prcse: "cÓ u:·,c; dis:unci6c1 de 

a'..rofüt de órga;;oo re:ii·trües, VJ'. desequiJ.i1)rio c;.;·Lr.!.tnro-pondere.l y 

retardo intelectual DJP.rcado; D\'i'IG:!.'IT PJJ?..:r:n:::;o:·· ( 31 ) presenta:: un 

caso con un c1wdro hipofisiario y citan a LEVII\ que presentó 10 cg_ 

sos con síndrome de Addison; ( 31 ) en su llll'..terial clínico mencio-

no 6 pHcientes con trastornos ginecológicos. 



Don rnf.s frecuentes ae J.o q_ue EJe pienon. No existe nin¡;unn -

estructura de1 ojo o sus !:nexoo que :io pucfü'n ocr n.fectr;.da. Los h~ 

lla7.¡;;os incluyeron nnncJmo "c2.fé-au-l1üt" de la::: ccjns, neurofibrQ. 

mao -:i· nem·ilemomas en los p[,rpn.ú.oz, conjwr~ivo., córnea y órbita; -

córnea ene;rosada, nervios c:Lliarcs :¡ conj1m·Livales, hmur.~rtomns ne~ 

ronales J r:1elnnocític:os en la mallu trnbecular, el.e 18. uvec, retina 

y nervio Óptico, cl2uc(:::Jc'1., retinosis pi[TI1c:n;1-1.ria sectorüü y a.usen 

cia de una parte del alD. del esfenoides, lo cual puede resul tl].r en 

exoftalmos pulsatil; los s:..ntomf'~s y oignoo frecuentes no apurecen 

hastu después de la inf2.ncj.u o vidf:1 adnl'La aunque pueden ser cong~ 

nitos o api::.recer tem.2)ranrn:iente. 

PARPADOS --------
La mr:.nifcstación uéo frecueine es el neuromB. pl exiforne 

( 20 ) • De aplica el término eenérico úe nev.i·omr' plexiforme a to--

fü:s aquellas 8.reas a:::·ectadas en les :·!ue varios nerv·~os superficin-

les oe ha:, involucrndos :por el pnc1ecimiento. Se hv.n clescritoc. va--

riu.s form..,.c de presentación del neurofibroJ:12. y unr de ella::: es lci. 

que Ge localiza a l~· rer;ión palpebral, en donde se encuem;ra coreo 

U..'1a tur.:on:.ciÓY'. O.§_nlier:te situada en su lJOrció!, externa er: forma de 

huso, sólo notada e vecen al evertir el párpado r que es smwe al 

tacto, conte:üendo cordones nudosos, tortuosos r que se asocian --

con mnni:f'estac .·aneo similares :i· a defectos 6seos de ltc región de -

l!}_fosa temporal. La tumorE!cj ón descrita puede ve.rinr y evolucionar 

en tamrúo y extensión ebc..rcA.ndo toda el área palpebral y el sector 
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inferior de le. CRrn. 

Otra variedad del neurofibrorna es el llaJMdo fibromolusco, 

el cuál se exterioriza en forrar. de pequefias turuoracioneo sesiles o 

pediculadas; en la regi.ón pF!.lpe1:iral puede mn:üfestr.rse bn.jo el as

pecto de ma.nchas de 1>e(¡ue.:!o tamer:o, nevus pigme:mtnrios y l!Ódulos -

subcutáneos los que también son vistos am1>linmente por todo el 

cuerpo, como lfls cl8.sic2.o mr~.nchns "cafe cor. lech~" que se oric:Lnan 

de lo::; nervios cutn:'.1eoEJ, :S'n le con,juntiva y esclerr· es muy rara su 

localización pero han sido observados en algunos co.sos. 

KEUROFI rmm::.A :i?LSXI FOPJfü 

Con eran l:e:nd ene ir. n crecer co:1 rapidez, a la pt'i.lpl(ción so::i 

de consistenci8 O.e mo.sa. fil estudio histop?tológico reporta que el 

tejido tUL1oral no ect&. encapsul[:d.o ( 2 ) , por '.:..o que se mez.clfa con 

el tejido dérnico u otros que le r·oci.e::m, r'o obs·Lni;t,e, adopta le. -

forma noduler, única o m'51tiple. Le;, tu."':!oración, relotivamente ace

lular, esté co.rC'.c'ceriz<.úa :por :prolifen·ción difusa de los célulr.s 

de SCH.'i.Ar:·; 1 -.:/ e~' oe,1or pro:porción por los axones, los cuales pene

trar. a la lesión er: :;'orru:.· difusa y C.esorde:r..ada; también pueden ap.§_; 

recer célulü.G cari¡;lionarcs sim_rié:'.,icD E, molnno1Jl2.stos y célulc.s de 

músculo estríe.do. Ln otn, forL18 cie neoplasia encontrade en los p~ 

pados es la llamad.a elefantie.sis neuromr:::.tosa. que se asocia con hi

pertrofia de la piel y tejido subcutáneo cie la hemicurll correspon

diente, infliciéndole a la cara la cnracterís'.;icn asimetría; la 

elefo.ntiasis causa enerosaniento pnlpebrnl, y posteriormente pto-

eis mecánica; puede haber dermr:tolisis palpe1Jrul pm•amente cutanea 
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monstruosu, poro opere.ble, aumaue t:eneralmente eo recidivcnte. I'uE, 

de ser en un neurofibroma plexiforme del p!:Írpado donúe so puede 

apreciar, a. la palpeción, cor.10 se mencior;ó anteriormente, la con-

sistencia de paquete de hilaza, crecer rapidamente y cubrir el 

ojo; algunas veces se puede extender hasta les vainas del nervio -

óptico, ya sea por el desarrollo de ur. gJ.iomu del nervio o de al-

gún filete nervio so intrnorbitario. 

Los neurofibromas raramente ¡ocurren er.. la conjuntiva y no -

siempre son manifestación de este padecimiento ) • En general -

aparecen como uno o vl'.rios pequef;os twnores de a 5 mm., de diám~ 

tro de concistencia firme, no dolorosos, fijos y cubiertos por ep;!,. 

telio normal. v.:.:.:o:c;F citado por OE:.1A ( 2 ) , describió el caso ci.e 

uca pe.ciente co!1 buf"0almos en el que los nervios ciliares s.n-¡;erio

res fueron afectados por neurofibromatosis. A tr<,vés cie le. conjun

tiva bulb&r podían verse los troncos encrasados, adoptando un as-

pecto vermiforme, I,os nervios O.e esta membrana frecuentemer:te son 

afcctt,dos por lr. neurofibrome".,osis y GO:.:Ez 13AL considera q_ue his

topatologicanente entre éste y el neuroma de amputación no existe 

diferencia, 

:3ACAllffiRIO cita.do por BEE3011 ( 29 ) , reportan el caso de una 

mujer acromerrálica, en quien la conjuntiva bulbar, cerca de la cór 

nea, fué lentamente rechazada y engrosada presentando estrías bla~ 

ce-amarillentas, algunas cruzando el limbo ;,- la córnea, o bservundo 

disminución de la secreción lagrimal hasta quedar inhibida. 
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Se han descrito dilataciones nodulares de los nervios cor--

neales DRO'NNSTEIN ( 1 ) , los que representan vardaderos neurofi br.2, 

mas. Ifosta el momento no se tiene referencia de otras alteraciones 

corneales y casi siempre representan extensiones de lesiones prima 

rías en conjuntiva o epiesclera. 

U Y. E A 

La manifestación ocular más común es el nódulo del iris PE-
! 

R...'lY 9 ). La importancia de dicho nódulos fué destacada por LI3--

CH, quién notó que los nódulos del iris variaba1; en pigmentación -

de amarillento claro a café obscuro, varie.ndo así IJismo en su tama 

fio, de nódulos pequeños, urdcrmente vis; bles b:!.o-microscopía, a 

manchris [TEmdes vis·~i:.s sin dif:;_cul tad mP-croscopicomente, de forma 

nodular, redondeaci.f.'. o fusiforr::e J ci.c t;:,.mri:.o v2r~r,ble. ~stó.r. locali 

zados ya sean superficiales o IJrofundos de:•tro del estroma clel 

iris. Vc:.rían en número y p8.recen aumentar con la edad •. '::GtHs lesio 

nes se ha;, distinguido clinicl:..me!!te del ;·,evo común del iris _por su 

elevación, contorno liso por la transilumi!mciót. en el examen bio-

microscopico y son de este ¡;¡odo una a;yufüi útil parn 1:::. identifica-

ción e:; casos problemáticos. la histoc;énes::.s de estos hamartorac.s -

del iris he. sido controvertida, en atención a su !)Osible deriva- -

ción de los elementos 8CH::1J:IM·:os, pero la ma;¡·oria de los estudios 

han demostrado composiciór. de células conteniendo n:ielina, indica-

do que son hamartoIDB.s melai:ocíticos. PE.!1~\Y Y F(~I\'l' confirl1lllror, este 

hallazt;o con microscopía electrónica en u: caso e:i el cuál demos--



28 

traron melo.nosomas inmaduroo y mr1duros dentro ele las células que -

contenía el nódulo. 

LZ.','I8 Y RICCJJ\DI citados por PEfuT.' Y '.'.'ELEB.E.'H ( 9-13 ) , mos

traron en un estudio de 77 pacjentes que la presenc.:a. del nódulo -

del iris estñ rolac~onada con la edad, cncontránaose en el 92f 

(56-61) de los pr,wientos de 6 aiios de edlid o mayorec, mientras que 

la incicl.enci<:. del nódulo c1 el iris fue de 14~ (3/16) en el grupo de 

O a 5 años, ::;n la mayoria de los casos esos nódulos fueron bilate

rales ( 65-54). ~roa.as las porciones de la superficie del iris pue-

den¡ ser invadidas por estas pequeñas tumorac:i.ones, con excepción -

del borde pupilar. Cue.ndo se r.fectEi el iris puede ser emplazado, -

casi totalmente, por ur, anillo de tejido tUJJoral fibroso, e1' donde 

apenas se reconoce el esfinter pupilr,r. Se hr~ sef:2lr.do asimetrías 

pupilares y sicr,oe cJe c.órofiú, .Lctoo ::-:óciulos, al ::ücroscopio de 

luz, fuerorj _por lo conú:-1 in',.rr.os"cromales ~' mostreron narceneo mal 

definidos que, frecue,~temcr,te, moctraron melanófc.cos cLspersos. 

Los nódulos estuvieron com1.uectos ele células fusiformes, con esca

sos procesos üenclríticos ei;',.remezclLci.os cor; células redonü~ s hin-

chadas, con ~1Úcleo uniforr'.!ementc redo:1c:e2do u oval :l abu.nda!;te ci

toplasr:iB; éllf;imos nódulos ~JO:Jtro.ron um, mr.u::m lioa de células simi

lares, loca~izados en ln superficie del iris; no se mostró activi

dad rnitó"vica en lf.S tinciones de Fontana y Itasson, La microscopía 

electrónica htrne evider,te que los nódulos en el iris, en la nev.ro

fibrornatosis, representan a los hamartomas melanocíticos y son si

milares a aquellos deccritoo en o•vros nevos del iris. Es convenieB_ 

te mencionar la asociación de la enfermedad, neurofibromatosis, 
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con rnelanosio del tracto uveo.1, melnnornos del iris melanoffi[j mnlic;

no de coroides y neurofibroma de coroides, si1; que se pueda expli

car adecuadamente lo razón de estos hechos. 

·;:01~ .8.-=t citado por PillBY ( 9 ) , de::icri bió en un hombre de 32 

a1os un nódulo blanco de 2.5 por 3.4 mm de la superficie inferior 

del iris; este nódulo representó ur. r:eurofibroma e.iolado; a la mi

croscopia de luz, fue similar a ur; nevo del iris. Los nódulos del 

iris son la forma mt'ts común de la complicación oculnr, que tiende 

a ser bila·0eral y son derivados de las células de origen melanocí

tico. 

CUERF'08 OVOIDES DE:.:OG'.:.IlAilOS El\ LA NEUHOi~Ií3ROMA'.~OSI8 COROIDAL. 

Este detalle destLcR el gran interés de COL:OIS 3A'l"'.: :fil, ya -

que ellos fueron los que describieron estos cuerpos y pensaror. que 

correspon6.:,c...n a nervios endorg[·:ücos similare8 R los corpúsculos -

de Pacine. 

·:.REEL:GR citado por KUROGA.'.'A ( 33 ), pensó que los cueryos -

ovoides observados se parecían mP.s a los corpúsculos ó.e r.:eissner' s 

DAVIS ci·.aao por ICU::tOSk.'."A ( 33 ), declaró que los cuerpos -

ovoioes representan secc:cones entrecruzac:iaa de fibras nerviosas,no 

mielinizadas, encrosadas y proliferativas: otros lo observaban co

mo cuerpo de KHAUS de la conjw1tiva. 

KEIJH'I Y 'l.'OrnER citados por PERRY ( 9 ), pensaban que los -

cuerpos ovoides representabo.n acumulaciones de células de :JCH'!,'AK!I 
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con centro hialinizado. 

':!01'.f J]l1 citado por F ~1lRY ( 9 ) , mostró que los nervios que -

entraban en los cuerpos ovoides se ra!nificnban en loo espacios que 

forman 11:;.s capas en forma de cebolla de las células de SCHWANN. En 

estudios realizadoe se confirman los hallr.tzgos a e ·::01 ter, que los 

cuerpos ovoides consisten en un grupo de células elon[.(1da.s, arre-

gladas en patrones lamino.res y que contienen axones, que pueder, 

ser considerados como proliferación ce las células de SCHJANN y 

que los cuerpos ovoides no corresponcle11 a rlervios de terminaciones 

sensoriales, sino más bien alargamiento de los nervios periféri- -

cos, como una hiperplasia neoplásica de las células de SCH::Al'rn al

rededor de los axone8. Aunque el neurofibroma de la coroides es r~ 

ro, GAVDI.;:;, GLASE1 Y IUt:.:::rrns..1=1G reportaron visualizar :oor oftalmos

copís un neurofibroma de la coroices en ui: paciente co11 enof'talmos 

pulse.til ;¡ deforrüciac:es del párp~:.do CHUGE:cio por neurofibromatosis. 

No es rara la asociación üe Glaucooa concénito y de neurofi 

bromatosis ocular ( 21-34 ); puede ser concér.ito o aparecer en 

cualquier edad, ["eneral;aen ·.:e de ánculo e bierto J ce si si em~1re uni

lateral. LF. cau8a no se hr~ esclarecido. Al[.UTlOS autores COI!lO DAVIS 

creen la obliteración ciel ángv.lo de filtración no es necesariamen

te sec,.mdaria a un defecto congénito primario en las eetructuras -

oculares, sino que se deben al enl_:rosar::iento hiperplásico de la c.2_ 

ro id es y del cuerpo ciliar que trae como consecuencia w1 desplaza

miento ai:terior del tracto uveal, siendo posible la formación de -
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adherencias de la rníz del iris a le superficie posterior de la 

córnea, como se ha dcmoetrado en estudioc aimtomopatol6c;icoe de a1_ 

gunas piezas¡ también es cierto que en otros ojos no se demostr·6 -

esta secuencia presentando, en cambio, características similares a 

las del elaucoma conc;énito priI!lflrio. En osos casos raros en que la 

neurofibrornatosis es solo ocular y no se traduce por buftalmos pu~ 

de pasar por inadvertido hE.sta ln vida adulta. 

Hay muchos mec&nismos pnra explicar este 1·laucorna ( 21-7 ) , 

anorrnaliéiaci.es en la. embriogénesis del ángulo de filtración, por tl! 

mores del cuerpo ciliar, sinequias arneriores periféric~:s, debidos 

a desplazamiento anterior o.el ·:;racto uveal, por encrosamiento hi-

perplásico de coroides y cnerpo ciliar, etc. 

El tratamiento Gel t;lE.ucor.m es decer;:1inedo por ou causa. Un 

caso de buftalL1os fu6 re:>Jor"Lado en un PE.Ciente con neurofibromato

sis, en el que el a¿:;ra.núarnieff~o O.el o jo nQFctdo oer explicado sobre 

lns bases clel incre;:iento t.e lG presión ir:tr&ocular, el t::icantismo 

rer,ior;al 1 corno se o-n:.: orvó en el síricror.ie ci e KI.IPP ..::1-'.!.'RI:i:LU:::AY ::,'L-

J.:.;:a, fué ur¡a posible causa que los l.'"utores sucirieron para el buf

talmos. 

s.i:.·~rn:ov.::t "I JRO'.n:s ci t.ado s por 3.tl.O.,'.'KSTEIN ( 1983), ( 1 ) repor

taron una niña que presentó en la infancia glaucoma consénito, que 

fué diagnósticado como entidad secundaria a displasia mesodérmica, 

con síntomas de fibromatosis, El ojo buftálmico fué enucleado dos 

aflos más turde, y se demostraron hallazgos de fibromatosis, inclu

yendo fibroma difuso del cuerpo Ciliar, sinequias periféricas ant~ 



32 

riores, cierre total del áneulo y endoteliznc¡ón del irH;, loo cu~ 

leo probablemente contri huyeron pnru el claucomo. La buftalrnia es 

habitualmente congénita. FHM:COI8 Y KA'l'ZHM; citados por BRO';,T:CTEIN 

-( 1 ) re1:ortaron 58 casos en la literatura, lic;ados a neurofibro

ma clel cuerpo ciliar y de la coroides o a un schwanoma de nervios 

ciliares con invasión del é,ngulo iridocorneano. 

NERVIO OPIICO 

La asociación de tumores intrt"ccraneales con la neurofibrom§:. 

tos is fué sugerida por TLSHAH'.I.' en ~ 882. :Bn 187 3 VON ~:ICHEL reportó 

como hallazgo de autópsla, una hiperplaoia glial no sospechnda de 

el quiasma y el nervio óptico derecho, en una muchacha de 16 a:ios 

con neurofibromatosis periférica. ( 16 ) 

En su cl{sica monografía ci.e 1882, Vori Reclüin&;hausen preseg 

tó una patoeéneois bién clura ci.e loo tumores que sor.. el especto 

prominente de la eni'ermedad y acuñó el térr.iino de neurofibroma, 

sin embargo apArente!ilente icnoró el des&rrollo intrrrcraneal. 

JJAVIS citado por LE·::rn ( 35 ) revisó extensa:nente la aso-

ciación entre el t;liom.a óptico y la enfermedad C.e Von ilecklinghau

sen y enfatizó que los gliomas del nervio óptico, unilaterales o -

bilaterales fueron, virtualmente siempre, una manifestación ci.e neg 

rofibro1IL?ctosis. A pesar de la reco!locida asociación, la incidencia 

reportada de neurofibromatosis entre pacientes con glioma óptico -

demostrado, varía de 10 70í~· con un promedio de 25~'. Por el con--

trario, el riesgo aparente del glioma del nervio óptico entre pa--
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cientes con neurofibromn:Losis puede no cer di¡:;:10 de confianza. 3o!:, 

berg's revis6 todos los pn.cientes con neurofibroIDP.tosis moctrundo 

una incidencia de tumores del nervio óptico de 4.Bí' (4/84 casos). 

CRO'ii'E report6 sólo üos gliomas entre 223 pacien-Les ( .9~'..) con neurQ. 

fibromatosis; para su seríe incluyó varios casos con diagn6stico -

quirúrcico e histopetológico no bién claro. 

HUDSON citado :por FffSD.:.illICK ( 36 ) los sitúa 4:1 aproxima

damente, de gliomas o meninciomas. El 75~· de los casos de glioma 

del nervio óptico, se presenta en la primera decáda. de la vida y 

90% en la primera y segunda decádas de la vida. La incide:1cia más 

alta es de los 2 a los 6 8.:1os; el tumor puede estar presente al n~ 

cer y en pocos casos eo reportado en }>acj entes mayores, hasta 60 a 

70 años de edad. El sexo femenino es el ruf:s afectado; el tumor no 

tiene predilecc:i..oH por aJ.¿,-lu. si"cic1 e::: particular a lo largo de la 

vía óptica; s:'..r! er.1bargo, la afectsción del quü:.srna, con ur.o o am--

bos nervios ópticos incluidos es más frec1Jente que la afectaci6n 

de un solo r1ervio. Hay reportes de muchos pacientes en cµienes el 

tumor se ha extendido a les papilas Ópticas. Ko ha;>· una buenu ex-

plicacióri p1lra el origen mul ticéntrico aunque el tumor puede ini-

ciarse en una regiór, exte:wa del nervio 1 pero no· ha~,r evidencia de 

invasión local. fil t;1ioJ:Ja ó.el nervio óptico no es común: series 

grandes muestran unn ir1cidencia de 1 en 100 000 pacientes; cen·~ros 

de referencia y servicio de tumores tienen un mayor grado de inci

denc.ia. 

Los gliorne.s intraorbitarios son revelados, relativamente 

temprano en su curso, por proptosis, que requiere de una investigg_ 
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ci6n rnt.s pronta que el ectre.bis?:io o la pérdida visual; el 96/' de 

pacientes co~, cliollill deJ. nerv.io óptico, en ww, serie, tuvo propto

sis, e:: ccimpt~rr.,ción con el 20;: u.soci11do n cliomas del quiasmn. La 

proptosis es, r:enernli:wntc, de Ul~ crFJdo medio, rr;1·amcnte excedien

do los 3 mm en la serie CHUTOI:Al': 'S ci tndos por L:~.'.'IS Y ·::ISSE!•iFELD 

( 35-37 ). El exoftalrno es axial, no pulsatil e irreductible, el -

dolor no es común, el tu:nor es fenoralmente pal_of,ble; si hay des-

plazamiento del globo ocular ec ceneralmente n:..:.sal y hacia bajo. -

La movilidad puede estar limi-cada en la moclaliciad ele restrictión 

mecánica, fo se han reJ)ortaao casos en que el glioma del nervio 6.:e. 

tico haya infiltrado el cono muscular o nervios orbitarios. 

El edema de la papila puede prociucirse por un clioma orbit~ 

rio o por elevación de la. presión intracra1:eal, debió.a a le. obs- -

trucción ventricular por i.m grar: cliom¡o¡ qufocmG.tico; es mas fre- -

cuen¡;e de!lloetrar cliom2.s e,. le órbita :iue intr<:cranc<:les. 

Le lesión clel glio!fil'. quiasL'll.hico sobre el hipotale~'no y pi-

tui te.ria produce munm,to C: e la presión ii:trc.cnrneal. Le. proptosis 

está precente si la órbit2. 1.[<mbién r;¡;-,n involucrack; esos tumores 

J"ier;.oen a producir atrofir:. óptica, mf.s :::·recuente¡;:cnte que papileCi!:_ 

IDB., aunque a;:ibos !JUeclen es-~ar prese:-.tes; puede haber v6r.J.to persi.§_ 

tente, le·~G.l'G0 1 cefalea, objetivanente t:t;randa:;liento oe le. cabe:~a, 

sie;no r.11.Cc·-."Er~· S positivo (incremento en la resonancia ósea produci, 

da por distenció:: ven·~ricular lateral provocada. por percusión si-

multanea y auscultación) r sicnos radiocráficos de presión intra-

craneal aumcm"c:.da (ventrículo aumentcdo, sepc.rac1ón de lHs suturE<s 

craneal en, erosión del dorso de la silla turca), además poliuria, 
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polidipsia, oornnole!'.!cia, pubert::..d prucoz, hiJlocon:~dis:.10, La invu-

si6n intracraneal extensa de este tumor puede producir pfJresia, 

ateto sis o ataque di encefálico, ~l hallazco rodiológico más fre- ·

cuente del e,lioma del nervio Óptico es el agrandamiento concéntri

co del fort:,,men Óptico, co~! preservé!ción de la pr~rte cortical debi

do al crecimiento lento, En le.s series de CHUTOJ\I/,J\' citado por L:Er

ViIS ( 35 ) estuvo presente en el 83» de los pr:cientes con lesión 

de un nervio. óptico y en el 67'1 de pEJc:ientes co:1 q.·iBsrna involucrf!:_ 

do. Los neurofibromas, generalmente, producer, un margen foraminal 

irreeuJ_ar; los meningiomas producen irregularidades er; sn contorno 

debido a hiperostosis, producen e:rnlerosls del mareen ci.el canal y 

pueden mostrar calsificaciones intraí'orn.min&les. La ex-.:ensió11 in--

tracraneal de lUl glioma del nervio Óptico es mejor celimituda por 

18 pne1.U!loencef8lO[rafÍaj el diacnóstiCO e.el flioma del nervio Ópt1:_ 

co es clínico. El empeoramiento v5.sual en ur. ni::o prcescol&r con -

atrofia óp·Lica pt:ro sin ur.e. enfermedad Óptica visualmente importar:_ 

te h a¿;randaruiento del canrrl óptico 1 asi cono los ha.llú.Z[OS re.dio-

cr(,.ficos lwcen casi seguro que se dellan E tm ¡:;liorna del :;,crv:i.o óp

tico. :Ll peciente üebe ser evrüuado con exfuner.es completos, RX de 

huesos, cor: vistn de foramer: óptico 'J tomocrLfÍa computada. La soÉ! 

pecha de i1:vasión quiasrnltica pueci.e oer evaluada por pneumoencefa

lop•:;;.fía; lé'. nncior::rafía u;ruda en caso de sospecha de meningioma, 

La ul tré·:sonocra.fía y estudios de contraste de la órbita pueden ser 

eco a;;i;.da; ln exploración quirúrcica y biopsia generalmente no son 

necesarj.os, pero riuedcn oer requeridos en casco atipícos. fil diag

nóstico diferencial inclure muchos otros problemas inflrunator~os, 

vasculares y neoplf:sicos, locales o distantes, El tratamiento va--
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ria desde expectnnte hnstn cirU[;Ía más rfldiuc~.onos: el pron6otico 

es difícil de useGUrar debido a la variabilidad de lCJ historia na

tural de lr;. enfermedad. 

Los meningiomas de lu órbita ( 38 ) se dividen en esos que 

invaden a la órbi"tr'. secunderiamente de una localización priIDF.tria -

en la cavidad craneal o en el canal óptico y los que apF.recen pri

m5.rlarnente de11iro de la mismu, sieT1do éstos los menos comunes, ad~ 

más se subcJ.ividen en los c1ue se inici;m dentro del espacio subdu-

ral del nervio óptico y menos frecuentemente lo de inicio en cual

quier parte de la órbita. 

Cualquier mecanismo descrito, puede conducir a papiledema -

crónico y posteriormente atrofia óptica, al mismo tiempo se forma 

una desvüi.ción de loe vasos retinocilinres <"J.UC comunican con la vE_ 

na central de lo retina, y las venas coroideas papilares c1ue condv. 

ceri a una triac'ii::. clínica carac-;;erizacia por ciafio visual extenso, 

desviación de ::..os vasos opticociliares y atrofia óptj.ca o edema p.§: 

lido, considerado por :auchos autores co:no d.iag!'.Ódico ci.e tu,"T.or de 

nervio óp""ico, usualmente merüncioma de 15. cubierta del nervio óp

tico (siena de HOY'2.-S?.::.:I:G:.::It). La infiltración difusa del nervio, -

con los bordes irrecuJ.ares er. la. tor:iografia computada, es sucesti

vo del menir:¿;ioma. La ex-tensión intraocular de un meningioma prim.§. 

rio del nervio óptico es extremadamente raro ( 37 ) • HEJDLR30N Y -

CAJ,;JELL ci tndos por CElif.I ( 38 ) , encontraron soliunente 17 casos -

en lrt li terr,turEé y añadieron m:o más, siendo su mayor frecuencia -

en loe ni!los, 
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Rara vez es afectada por la neurofibromatoois. [;TALJ,JillD def!_ 

cribió en 1938 la pntología de un tumor neurofibromntoso del ner-

vio óptico que comprendía las capas nucleares de la retjna; de ahí 

que la retina y el nervio óptico puedar. zer invadidos por formaci2_ 

nes tunorales, las que tienen similitud a las encontradas en la es 

clerosis ·~uberosa r es comparable a las células DEXYM. ( 2 ) 

]!.'n el exámen del fondo de o jo se pueden o bserva1· manchas cg, 

fé con leche, hamartomas, que fueron descritos por VAK IUR HOEVE -
1 

como pequeílas tumoraciones planes o quísticas, crisaceus o nacara-

das de la reeión papilar; más raramente se pueden encom;rar fibras 

nerviosas mielinizadas. 

PJ,?.Y.IESOF (1986) 1 ( 39) dice que exicten "cVJ:lores o facomatQ_ 

sis retinianos, como los hay en lF, ecclerosie; "Luberosa, pero nunca 

los ha visto er, la neurofibromatosis: deben ser sospechados cua.ri.do 

hay numerosas manchr..s c&.fé con leche, pueC!en s·:::r tJ.Ue no ha;y·a signi 

ficancia si sólo hay pocas manchas cufé con leche. 

El ncurofi brome. es el IUÉ.s común de los tU?:iores de la órbi--

ta ( 40 ) • Bl crecimiento no es sólo en la órbita, sino que afecta 

a los pó.rpados, cara y piel c¡,belluda; puede causar erosión y exof 

talmas. :Je pueden üiferencirr tres formas: A) Plexiforme, I3) Difu

so C) Localiwdo a lb órbita. 

Los neurofibrorru.u:; localizados a la órbita son re1r.tivan1ente 
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raros, :E.'n soríes de tumores orbi tnrio::i, 1:1 frecuencia do neurofi-

broma varió de 0,6~! (8 de 1,1178) para neurofihromus localizados a 

la órbita, a 2.41· ( 18 de 764) para neurofibrow~s de todas cutego-

ría.s. 

Los neurofi'Jromas 6rbitarioo plexií'ormcs son considerados -

como patognomónicas de neurofibromatosis. Se inicia dentro de las 

dos primeras decádas de la vida, (promedio de 2 a 5 a.::os de efü:.d); 

estos twnores estan compuestos de bandas interconectadas de célu-

las de 8chwann, axones de nervios periféricos -,.; fibroblastos endo

neurale,s, con invasión generalizada de los tejidos blandos orbi ta

rios. Un hecho sobresaliente de es'tos tu:.:ores es s:!lbien demnrcado 

asiento sobre la vailm perineurnl er: forrr.o. de cordón individual. J,. 

menudo se extiende al r.:.pex de la órbita y es, ceneralme!:.te, imposi 

ble resec&rlos ~otalmente. 

J,os nam·ofibro.r::::Js orbitarios difusos tie::en ·.T,~: mayor w.ri~ 

bilifüid ele nsocir..ción con la nev.rofibroootosis. Se parecen r. los -

neurofi8rome.s plexiformes en su úeso.rrollo orbit8.rio difuso e his

topatologica;11ente difieren sólo e:. la auser:cic de ci.csarrollo peri

neural que cE·rncceriza a los plex.tformss, los 11elir;ros quirúrcicos 

son :Los 1:lis:::os q_ue pa.ra los plexiforn:es, 

Los r¡eurofibromes orbitarios localizados se asocian con la 

ncurofibrorno.tosis sistématica en aproximadamente 12~: de los casos. 

Difieren de los tipos plexiforme ·,; difuso en que son mls discretos 

y las lesiones ocupu:i ma;{or áre&. Son mucho menos vasculares que -

el plexiforrne y el difuso, sin embargo, existe dudE; en los re por--
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tes acerc1:t de lH preocnciu o hUcei.cia de cápsula; cor, mnnejablu1J 

quirúr¡:icamcnte EtSÍ como tamb~én puc;den Dtr dioccudoa libres de tE_ 

jido orbitario y :.o recidivw: cuando se ext,irpan com;.üeturncntc. 

Los neurofilJrornas orbitarios múJ. ti!ÜeG pueden aparecer den

tro de la tercera ·,/ quinta clecÉtdas ele lu vida, pero hay un reporto 

que suciere que son r:és cor:nmes er. los primeros a::os. i::l creci:nie& 

to gradual de estos tumoreo, EJ. menudo, produce expansiór. de las pn_ 

redes a.e la 6rbita, frecuentemente presentan ücstrucción clt: cual-

quiera de los huesos, ya por invasión neurofibrome.tosa de los ner

vios periósticos o por invas.l.ón directa del te,jido tumoral, sobre 

todo cwndo afecta el techo orbitario tn:duciéndose }ior exoftalmía 

pulsatil que ee debe a lr-. ~cra:::m::isión C::.e lfa pulsación del con·~eni

do intracraneal f.l ecta co.v:i.dad óseL; si el c:xoftalrr:os es rnu:r marc~ 

do hnce penscr e,.; 18 oxictencia ele heri:ia te l&c membran[:',S o del -

cerebro mis:;¡o, .Sl exol'talr:1os ~;uls8.til so hr. reco:·,o cid o como ur.l!,a-

llazgo de le neurofj bromo.tesis (LJ,'.'A.L 1933; P ... rí'..:.Oli Y Sii\'ilWN:J 1946; 

HUf:T Y PUG~I 1961), aunque éste es rnrn.men·te ob<::ervable, puede ser 

encontrado con a:1eurisoas intraorbi tales y a:-.omalíc:s vsscule..res. 

·::rnsEK23LD (1984),( 37) re11orta UJ' caso con exoftEilmos 

pulsatil y aimetría facial cor: neurofibromatosis. 

Por otra parte, algunas m&.sas neurofi.:JrOJllfltosas pueden rea

lizar presión sobre el nervio óptico, determinando deterioro de la 

agudeza visual; la infiltración tumoral puede también aprisionar -

en diversos erados los músculos extraoculares lo que resulta 01;. li 

mitación de la movilidad ocular y en el caso clel elevador del pár-
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pado superior, blefaroptosis. La hipertrofio 6soa, ou:1ndo se pre-

sentn., se localiza principalmente en el borde supcrciliar al que -

le dá la forma redondeada, cruesa, pudiéndooe constatar radiol6ci

camente y por '.i.AC. 

La proptosis del globo ocular puede resultar por causas di

ferentes: ln ausencia congénita de una porción del esfenoides, es

pec:i.almente del ala mayor o del techo de la órbita, podrfan causar 

un exoftalrnos pulsatil secu:-\d&rio a la herniación del tejifn cere

bral dentro de la Órbita, esto puede ser diferenciado de exoftal-

mos pulsatil ocasionado especialmente por fístul&.s cavernosas-.carQ. 

tídeas por la ause· cia de vasos conjuntivales prominentes. Este ti 

po de anormalidad orbitaria pociría lmcer sospechar el diagnóstico 

de enfem.edad de vm: • .:E;;CKLII\GHAUS::::1·:. 

Otra caus~ de proptosis puede ser producida por tu:1ores ori 

gifü-.les de cualq:üera de los nc:rvios orbitarioo o menü"r.es (neuro

fibrome.s 'J' menint,iomas) o del nerv.:o óptico y sus vaiMs (gliomas 

y mei:ir;t;_.omns), Debe h«cerse notE~l' cr..i.e · ouEndo los mer:ingiorm.w orbi 

tarios ocurren en nifios, son sucestivoc de neurofibroma.tosis y se 

col:l~.:ort¡;¡n :.ucho r.,ls 13_¿;resivar:1ente 'lue enotras partes del sis"Lenm -

nervioso. 

Cuando en un ni;io ha,f proptosis, especialmente con visión-

disminuída y presencia de w: cliollIB del nervio óptico, se debe de 

obtener RX de conductos ópticos y de silla turca, pura buscar anor. 

malüircdes cor~o <csimetría del conducto y la sjlln turca en forma de 

J característica, 
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J::l enoftnlmo pulrn:tiJ. tumb:i.6n se hn cioccrito en ln nourofi

bromntosis; hay nutores 'l'.le piensan qno eu·c·O puedo ser o:Lr.ibuic1o a 

unn combinr.ción de w.ornalic': .. cloc 6seas de ln órbi te. y u cierta 

anorm::llitkd de ln :.-rana orbi t:,ric .• /,JK~rorrl,emo:ite lr. proptor:;ü; pue

de ser cuusadr: por b1,_ftulr.10::; en el ni'.lo. Cor:io el 50:-' 6 e pe.cientes 

cor! nourofi bromr:tosis que involuor<1 C8.ra y pé.rp::: .. cloc tienen c;lauco

mu er: el lr_do ai'ec'c8.do. He.y mucho e L1ecu:üsmoc pr.ru explicar este -

claucoma, como lao c.nornaliú::.:.cl es ::m le. embriocenéo:i.s pootulada por 

GR.fi..'"T -.:. COSYX. 

La desfii:;uración orb~.to facial y prorrt.osis que ocurre con -

la neurofibromci.t.osis puede úe"berse a cada i.mo o combin::;,ciÓ." de los 

dos procesos de 12 enfermedad ( 37 ), que inclu;y-en neoplasias orb:l:, 

te.les, nem·ofi brom2.tosis plexiforme, displasia orbital ósea y cla~ 

coma concfr"cio (buftdmos). k. tonocrafía cor.1;_;utac1.a es cape:::: C:.e d,;b, 

ferenciar entre esus cur,·~.ro e!1'~iüades ;j c5.e:1os'Lrr:r si; e::cercsiór:: to-

tal. 

incluyen 18. r .. simetría fac.::.al, lr;. cual se puede deber a hiperplasif, 

en asocir'.ción con la proliferación del tejido nev.rofibro!llP.""oso (J!::, 

I\88 1963) o hipoJJlC.sia (JA:.::~::: ~RSGIDDE;:, 197~; KOBI.H: Y ~:SIL 

1975; WJLIZR ~- SLOGT:.'EG 1981). Los camb:.os hipoplásicos }meden 

afectar la mandíbula, el !llf'.xilar J el cigor.iRtico y partes blandas 

superf.ioi:ües suciriendo que la rn.-clformación es el resultad.o de 

una eltere.ción com;ilejn del desarrollo, más que presión del tejido 

neurofibromatoso. Los neurofibromc.s intra óseos también ocurren e:r: 

los huesos faciales, conduciendo a la deformación (MULLER Y SLOOT-
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V:EG, 1981 ). Li1 causa 1&-ls común de exofi.Almos, vista en los CGsos -

de neurofibromc.tosis en el adulto, es un encefülocele esfeno-orbi

tal. Un encefalocele rBsultante en exoftalmos es distineuido de 

otras causas por lr:.s pulsaciones típicas de globo desde el pulso -

cerebral transmitido. 

F. !.lANIFE5'I ACIONBS OSEAS 

Hl.11''.T Y I'UGH citado por BEESON ( 29) 1 dicen que el 50,'. de 

los enfermos de Recklinghausen presentan anormB.lidades 6seas. Los 

casos de neurofibrqmatosis floridos no presentan manifestaciones -

radio16~icas frecuentes, por el contrario, son más comunes en las 

formas frustras. 

Apalateeui ( 29-30) se.""ala que se encuentra:-: datos es'1uelé

ticos de modo predominante en cabeza, t6rax y columnc vertebral 

( deforuidades craneD.les, asimetríao facisles, tón.x en embudo, xi

foescoliosis, etc). Cita a Schinz, que divide las o.l teracioneo 

óseas de la neurof:.bromatosis en los sicuie!.':tes tipos: 1. J..trofia 

parcial y desarrollo anonnal (h~ poph~sia) 2. Hipertrufin parcial -

J' desarrollo anorr:uü (hiperplasia) 3. Erosiones 6seas como conse-

cuencia de la presión ejercidú por los tumores existentes 4, OsteQ. 

poro sis y osteomalB.cia de los huesos lareos y de lns vértebras 5. 

A este esquema c.fí.r.de Kienbock la incurvación de los huesos, los 

quistes óseos etc. Apalateeui (30) dice que es dificil comprender 

c6mo la neurofibro:matosis produce tan""ªª alteraciones 6seas a no -

ser qne se 2drili t.n una r.fectr.ció:• del sistemn neuroend6crino. Pare. 

Mara::ón lo pri:mordinl de los sínto1&'1S craneopáticos y 6seos es ln 
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alteración del nrmnzón proteínico del esqueleto y el el efecto cone.§. 

nito que dificulta ln conversión del meoénquimn en hueso. 

RO:rlt'RT SCTJLIY (18) opim~. que el deoarrollo anormal del hue

so puede ser producido r1or cualquier nnorrnalidnd de ericen neu.roe.2_ 

todérmico, en s 1Js observaciones (re11orta 7 casos de xifoencolio- -

sis) encontró si tíos donde no hay eviclencin de nincún neu.rofi broma 

o alg{m cambio er: los tejidos bl¡:u1dos en donde se observan altera

ciones óseas, por lo que concluye que estas alteraciones con debi

das a una dis1>lasia ósea. 

LEVY (23) re:!)ortn 2 casos que presentnron ·ü.na severa curva

tura. espinal, erosión intensa del canal espi-"lal y lesiones en cos

tillas y no se encontn:ron neu.rofibromas ni quirúrgica ni roentge-

nograficamerte. 

Para llegos (3), las deformidades óseas l1ueden ser clebicrs n 

la localización ósea de un proceso neui·ofibromatoso, a distrof'dlS 

de otra na"mraleza, cuando son congér:itEs, o 8- problemP.s de orir.en 

endócrino, cuando son más tardías. 

La xifoescoliosis puede ser alr,u,'1as veces éle a par: ción pre

coz. Los detalles que se han observado en esta. alteración sor. un -

acrandarnie;·.to corniderable de los acujeros de conjugP.ción y reduc

ción de loB cuer~-,os vertebrales en forma de cn'.":a, los que llegan a 

solidific2.rse e:-, ocasicnes o a erosionarse, en tal forma que, pue

den lle[fl.l' a producirse luxaciones C.e los cuerpos vertebrales adyg_ 

centes y provocar dolores intensos, compresiones medulares, problQ 

mns cardiores1>ir::-torios, etc. ( 39 ) 
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Luc les ion os crancam! s con bién cono cicln s. Al{'.ll.nri s sor. dis

eenesias, otra(l son provocadas por el desurrollo cJe neurj_nomas de 

pares cranen.nos y o·~r¡_;s, alteraciones de la trnmn 6sca. I,os aruje

ros de lo. bt.sc, algv.mts veces, se e: cuen'.;ran co11siderablemente hi

pertrofiados. Lr:s alteraciones óseas asocj.adus a neurinomas del 

VIII par dan sicnos óseos a nivel clel peí':aoco (lisis de todo el 

conducto interno, erosión .de 12, CDra postercor y del borde f1u.pe- -

rior) ( 22 ) • La silla turca pu ea e e stP.r ac;rana nd n. o d eform1 -: a por 

alteraciones hipofisiarias o quiusr.i!ticas. 3obre la bóvecla c::cnnea

na se pueden encontrar endostosis en forma de gotas ele cera en el 

frontal y los parietales, principalmente, e.sí como lac:una.s y cono~ 

saciones de lo trama óse8.. Las ce stillc,s tmnbién pueden mostrar 

erosiones y com1enst~.ciones ( 29 ) • La tibia ller:n o adoptar la fo!, 

mu ce sD.ble j' pueden viGualü:arse rnd:.olotics.rnen• e irn8.cenes ~uísti_ 

ce.s. 

Las diseenesias r.o son excepcionales, pueden observarse es

pina bífida·, luxaciones de le. cadera., sinéiectilias, polidactilias 

etc. 

G. I\!ALFO::tI .. I,( Cl m: ::~; cm: G Eí'. I': f.'J 

Ya ha!1 sido mencionndas algunas rnnlformacione s congénitas -

en ln descripción de los diferentes síndromes que presenta esta eg_ 

femedad, sin embr,rgo mencionare:::os aleunos o·cros casos que han Si 

do reportados en la literatura por la importancia clír:icn q_ue pre

sentan. 

Pera algunos autores (CHALKLEY Y BRUCE, DHOCK Y TELON, SCH-
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MB.T 'l'RIDOt! Y KIS!.JEL) ln localización múo frecuen·~e es 111 del npa-

rato urinario: megr.ureteros, ureteros dobles citados por FOUllNir'tlt 

Y DEESOl: ( 5-29). 

ANATOMIA PATOLOGICA 

Fournier ( 5 ) propone la siguiente cla.sificaci6n de las 1§. 

sienes en la enfermedad de Von RcCJkline;hausen: 1.- Alteraciones e.§_ 

pecíficFJ.s y 2.- Alteraciones ines;,ccíí'icas, 

Las alteraciones específicas, que son las que predominan,se 
1 

encuen'tran a nivel del tejido neuroec'todérmico y son de dos tipos: 

a).- El schwanoma o neurinoma y b).- El neuriforme o neurofibroma. 

Las e.lteraciones inespecíficas pueden ser: a).- Prolifera-

ciones G.iverse.s a nivel ó.e la piel (e.ncioma.s), b),- Lesiones tumo-

ralee ciel sis;.emt:t nervioso (meninciomas, epenCtimolllf!s, astrocito- -

mas, t;liomas) e).- Lesiones viscerales. 

De las Fhcr..::ciones especificas: a).- J:.'l tipo neurinoma .o -

schwar,oma, constituido escencialmente por células schwanianr,:.s en -

proli::'en.ción; de "nódulos c1e Verocay", forroción de células dis--

puestr:s e:1 euipaliznds y alrededor oe su torbellino de fibr8.s colá-

genas, son tumoraciones encapsulaétas que guardan algunas caracte--

rísticr<s embrionarias ( 6 ) • P.J:'lOlíI citado por LEVER describe la -

arqui'.;ecturP. histolócica de los neurinomas de dos tipos A y Il. En 

el tipo A se encuentran células con núcleos en hileras paralelas -

Ciando el 2.specto tí::iico de empalise.cia. ~l tipo B presenta zonas 

quísticns resultantes de 12. degenereción del tipo A. Hay un tipo -
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mixto con características de loo dos. 

b).- 11 neurofibroma se consiiera como un ttunor cuyos ele-

mentes nerviosos inducen al crecimiento del mesodermo en propor- -

ci6n variable, llegando a encontrarse casos extremos en que puede 

producirse una rne~vaplasia {cartilac;inosa u 6sea); en casos ae me-

nor estimulo mesodérmico se puede cono ti tuir una cápsula ( 3 ) de 

tejido conjuntivo ccr.1IJuesto de fibrus colñgenas con gran número de 

pequeños núcleos. DBGOS, describe en lfts tu.moruciones fibras finas 

y pálidas p::-,ralelas -¡ ondulantes con tendencia a formar torbelli-

nos. Los núcleos se encuentran entre los ht::ces, son pequeffos, uni

formes, oval~dos o alnrgados, Lh"'VER ( 6 ) se~ala que con hematoxi

lina ";j eosina, lr:s fibras usualmente se colorean de azul pálido co 

roo colni:;ena jóver; y no se tiñen como la colP..rena madura. Con la C.2, 

loración de Foot se observan numerosr.s f:bras reticulares. IW NAI

RY '.í l.:Ol\"~'GOICillY Citados por DEGOS ( 3 ) , con la coloración de .Bo-

dian, identificaron fibras nerviosas, pero estas no toman pe.rte en 

la formación uel tumor ( 14 ). Pueden e~coYltrarse anexos de la 

piel y nenüos a ér:1icos ( 3 ) • Se ll'Jeden observar aspectos vo.ria-

doo, como colficena densa e1; hr.:ces compactos, con tinte rosado y cé 

lulL•.s de ti!10 fi broblástico. Otras ve ceo lf: estructure. fibrilar de 

saparece y los n~cleos están dispersos en una masa homoe;énea mucoi 

de i)álida. 

LEVER (6) encontró en üna serie de enfermos de RecklinrJiau

sen, le. presenc:! a cie un número considerable de masto citos infil- -

trP.ndo las tUJnoracicnes. I.os describen como clásicos en e1 molusco 

p(mdulo. }~stos mastoci·"os aparecen en el curso de la enferrnednd, '"" 
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Din presentar nin[.1.'m fenómeno de urticnrln como en lt!s mnstocito-

siEJ cutáneas. Con 11:1 colornción de Giemsa se ponen en evide11cia 

las cranulaciones metacromíiticas de las células. GTIEGORY TI ( 6 ) -

cita n CRO:;E, COm:IL DIJIAZZI Y LJ,:JCM:O, c1uienes también han obser

vado las células mastocitarins en el neurofibroP.JL:.. Créen que di- -

chas células producen heparina e histamine. y éotP. sea la causa de 

las n..9.úseaa, palpHaciones, taquicardia, cefaleas y sensación de -

maleEJtar c;t- :eral en estos pac'centes. 

Las ll1.'1.nchas son hiperpigmentaciones de le. capa basal y un -

aumento de los melanol:¡lastos, según MASSOJI:, de origen neuroectodé;r_ 

mico • .APALATEGUI Y ALVL.tlEZ C'JCA (30) dicen c1ue e1 esi.udio histoló

f.ico ele les 1IID.nchas realizado por S'.:"ALM!d~ pone de rnn.nifiesto un eg 

p:osamiento de los nervios de lr1 cler,,is, e11mento del tejido conjuu 

tivo alrededor de los cite.dos nervios e hipertrofie. de los folícu

los pilosos y c1e h1s clándulas sebG.ce:::.s. 

LE:.s características histolócicrrs de lLs m:.nchc.s azul-rojo -

como signo de neUl.,o:fibrorr:.tosis, Y.!octrr:.ron vasos se.!~[;11Íneos con PE: 

redes encrosadas, principalmente ei: le der:::is pupile.r .:: en 18 ca11a 

supcrfic:i.al del te,iido neurofibromatoso subcutáneo. !.2s cr!r2.cterÍ.§_ 

ticas ele las mñculas pseudoatróficas mon-¡,ro.ron m:.a reducción en la 

col6.cei1G. ei:. la der;.iis reticular con reem!Jlnzo difuso !)Qr tejido 

neuroicle. 

Asselain ( 28) re:·,orta 2 casos de fibrosis interstici.al dif~ 

sa en pulmones, únicos cosos repori;ados en lH literatura, La fibr.2, 

sis se loculiza en el septum interal veolar, se e:,contró leiomiomu-
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tosis, mnrcadP. hi11ertrofia do lns fi1lras eló.sticna y co.rnbioo vaoc_l! 

lares. 

Se~ala que esta fibrosis se ha reportudo en otras facomato

sis pero nunca en 18. enfermedad de Recklinghuusen, 

PAIEEA {16) reporta un caso donde simultaneamente apareci6 

la neurofibromatos:s y la enfermedad de Hansen, haciendo notar que 

siendo la etioloeía, pc.togenia "J pc.toloe;ía diferen•.,es se des2.rro-

llan en los mismoo 6rganos, Se ooservó que donde se desarrollan lf::. 

siones lepromc.tosas no se desarrollan tumores neurofi bromatosis y 

viceversa, l':o se observaron peculiaridades histológ:.cas en nint_;ún 

tiJ>O de lesiones, lo que hace pensar en una influencia recíproca -

de arnheo e.fecciones, 

J\lacroscopicamente el clioma del nervio óptico ( 35) es liso, 

fusiforme, con ar,randa::liento intradure.l del r:ervio c¡_ue puede exteg 

derse através oel canal 6ptico en formE. silenc~osa; al microscopio 

electrónico hP. aernostrr;do que la mayoría de les células del glioma 

del nervio ópt:.co SO!l astrocitos fibrilares, Los procesos celula-

res se colocan en forrar de paquetes tle filamentos midiendo üe 50 a 

100 A,, de diámetro, que en algunos lu{;c.res, se unen dentro de ma

sas amorffü3, lr-•.s cu8.les al r:licroscopio electrónico son fibras de -

ROS:S~~HAL; los astrocitos que forman el material de la membrana ba 

sal abunda:_ e·· los espacios del tejido conectivo, 

Los meninc;iomas están comruestos de células menineoendote-

liales ordem·.uus en verticilos que contie;-;en numerosos cuerpos de 

PSAMOMA; al microscopio electr6nico presencia de interdi¡:;itaciones 
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de lus células, des:nosomaa, escaoo reticulo endoplvsr.1ico ruc;oso, -

filamentos ci.toplásriicoo de 100 A, Golcie prominente, cuerpos i·e-

dondoa u ovales Gránulos focales o difusos. 

La enfermedad de Reckline;hausen eeneralmente tiene un curso 

benigno. Las formas [,Taves son muy raras, sin embe.reo se han :r::1io,r 

tado casos de evolución rá!üda con mul tiplicaci6n de las lesi.one:.1 

y caquexia, acelerando ln muerte en alcnnos meses (41). 1'n otros -

casos las Hlterac:m·es nerviosas centrales y los :problemas óseo r§!._ 

quideos 11rocresan ra:pidamente :produciendo serias complicaciones. 

Hay posibilide.él de vna transforrnc'1ción malic:na después de un 

traumr,tismo, una bio:psis. o unn intervención quirúrgica ( 2 ), aun

q,ue es difícil afir:mr:~r su acción ::ociva la malio:ize.ció::i es es;ion

tánea y apc..rece eri·~re los 30 ":.l 40 a'.'~o s de edad, mai;ifes'oá.r:dose 

esencialmer:te por el aumento de volúmen de un tumor cut{meo o sub

cutáneo ¡;_ue Ge iridurn o presenta ur, é!.specto inflametorio se preseg 

ta del 1 al 15¡', de todos loo c: sos (27) tiene igual distribución -

r.or sexos y no guardn r<üRc·:ón con el n(unero de lesiones. En algu

nos pr.cientes le. de¡.enernció:: ha sido simultánea en vnrias tumora

ciones (27) nunq_ue no neces:o.riumente tienen su origen e:·1 un neuro

fibroma. 

Es difíc;I precisar clinicamente la ·~ransformcción ma.liena, 

e:'.'. ocasiones los tumore G pueó.en encontrarse circtmscri tos o en cap--

sula.dos, a veces en el perineurio, pudiendo llegar a desarrollarse 
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en todo lo largo del nervio e invndir loo tejidoEJ vecinoo. 

Lo. frecuencia de localizacj ón varia de unoEJ autores a 

otros. Para unos, son más frecuentes en el cerebro y mediastino 

(25-35) para otros, en nervios profundos de extremidades, cara, ea 

pacio retroperitoneal y a lo le.reo del -crt:cto intestinal (25-28). 

Para FOIB'll':IER ( 5 ) el sitio preferente es el renal. 

Son reoistentes a la roentgenoter,nia y recidivantes des- -

pués de lu excisión quirúrgica (36). 

Las metás•casis se hacen por vía sanguínea y ¡se preser:tan en 

un 25 a 50{, en un período tardío e;eneral~ente a pulmones. En los 

casos observados por BLAT"l (24) le. de¡_¡enerac1ón maligna ocurrió en 

10 de 61 casos y 5 de esos 10 dieron metástasis. 

La nEc·~uraleze del tumor se presta a discusio:1es. El aspecto 

histolÓG~ co de un fibrosarcoiru:. o de un schwanom2. mr.licno, 1iuede t~ 

ner el p_specto de un t Jmor polimorfo, de un ti..unor de orir,en musc.,

lar o francEUnente epi·~elioide. Los término::; O.e f:i. ürosarcorru::, neu-

roepi te:'..ioma, cLoma y schwano!llE. malir,no Jmn i:üdo utilizados en d;h_ 

ferentes c8.sos ( 29). !:;o.:r::;¡·;JJ.::l: ( 27) dice, que en tL'1E: rev .i.sióD de 

678 pricien-ces, q_ue se hizo er. la Clínica Mayo, .21 presentaron tum.Q. 

res rrE.2-ienos Le los nervios y tejidos blandos. Los tumores según -

las bsses hictol6r;ici;.s se dividieron eE dos [;TUpoci: 12 fueron neu

rilemorn~s mali¡:p·1os y 9 sarcorna.s pleomórficos, 3 de los Últimos fU! 

rou rabdomiosarcomas, 1 liposarcoma y 5 no fueron clasifica.U.os. 
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Solo están indicados las intervenciones quirúrgicas cuando 

se encuentra degeneración maligna, un fibroma que esté produciendo 

i,randes síntomas compresivos o por razones estéticas. La rt·~dioterg, 

pia, como ya se dijo, es ineficaz. ~reniendo en cuenta la posibili

dad de una rnali¡;nización producida por una excisión y ante la pre

sencia de alguna tumornció:r1 dolorosa, aleunos autores creen que 

se:l más conveniente hacer ~.::filtraciones de alcohol antipirinado. 

N'.J.~ . .iillIAL Y METOIX1:.:; 

Se hizo revisión de los expedientes de la unidad de oftalm.Q. 
1 

lor,ia y dermatoloL~ia del Hospital General de la s.s, de la ciudad 

de rr.éxico que acudi.eron a la consulta del 1º de Enero al 30 de SeQ 

tiembre de 1986, seleccionando a los pacientes con el diágnostico 

de r.eurofibromatosis o enfermedad de Von Recklinghausen 8.·.;ravés de 

historia clínica ceneral, dermatologica y oftalmoloe;ica. 

A todos los pacientes se realizó estudio ofte.lmolo¡::j.co coro-

pleto que comprendio agudeza visual, tensión ocular, 3iomicrosco--

pia del Segmento anterior y posterior, refracción, campos visuales 

y movilidad ocule.r. 

Se practicó biopsia, estudio genético, neurológico y derma

tológico a todos los pacientes. 

~]f§.Q~'.L~~Q~ 

Se revisaron 5000 expedientes de los que se seleccionaron -

22 casos con el diúgnostico de neurofibromatosis o enfermedad de -

Von Recklinghausen (o. 447~). 

La distribución por edades se encuentran en el cuadro núme-

ro 1 • 
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CUADRO 1 

DIS'.lRIBUCION POil EDADES. 

EDADBS :M F TO'IAL fo 

o a '¡ (l afias 4.5 

11 a 20 años 4 5 9 40.9 

21 a 30 aí!os 4 5 22.7 

31 a 40 a.:'.'ios 2 2 9.1 

41 a 50 af:os 2 3 13.7 

51 a 60 aflos " 2 9.1 '" 

T O n-•- A L 9 13 'J" '-'" 100 

r.í= r.:ASCUI.IEO 
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Los antecedentes heredo:fruniliares se encuentran 

en el cuadro número 2 

CUADRO 2 

AN'I ECEDEJ\'"~· ES H~REDOFAl\~ILIAJ.lES 

FAMILIAR.óS AFJ.;C'.'..'ADO CON N.F 17 11.21 

AN'.I.' ECEilEN'l .i::S DIAB:GTICOS 5 22.1 

ANT·ECEDEwr::;s CARJJIOLOGICOS 4 18.28 

AK~ECZDEK~ES REKAWS 4.5 

.Al\T:SCEDE~~~_.3s EI·:F1 S:c!\Jl.TOSI S 4.5 

AN'.I ECEDEl'~'.I :CS ALCOHOI.I CO S 4.5 

~ 

<¡', 

% 

% 

% 

'f.. 
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Respec·~o a la localizaci6n ele lac manchas hiperpi~ 

mentadas (efelides), se obtuvieron los siguientes 

datos que se encuentran en el cuadro número 3 • 

CUADRO 3 

LOCAr..IZACIOl\ TIE LAS KJJWHAS HI?.3RPIGI1filKHDAS. 

F TCY.l'AI, 

CUELLO 9 13 22 100 

TRONCO 9 13 22 100 

AXILJ1 9 13 22 100 

9 12 21 95.4 

C A R J, B 10 18 81.81 

8 9 17 77.27 

INGI·E 6 11 50 

Las edades en que aparecieron estás manchas se en-

cuentran en el cuccdro níunero 4 • 
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CUADRO 4 

EDAD M F rn'.i.AL "' r· 

o El 2 a;"'.os 7 10 17 77.3 

3 a 5 aflos 3 4 118.2 

MAS DE 6 afio s 4.5 

T O T Al 9 13 22 10-J 
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El número de manchas hiperpic,mente,dn8 que presen 

tan los pacientes se encuentran en el cu."ltlro nú-

mero 5 

CUADRO 5 

MANCHAG HIP.~REIGI.'LSK'':.ADAS 

IiU:MERO DE MANCHAS M F TOTAL % 

1 a h 2 9.1 ,.1 

6 u 10 7 10 17 77.3 

Wa.s de 11 2 3 13.6 

T O'.: A L 9 13 22 100 
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El tamn.fio de lo.s manchn.s se encuentro.n 

en el cue.dro número 6 

CUJJJRO 6 

M.M~CHAS HIP.m:aarr.sN~.ADAS 

T.Al.IA.f'O D:::'.: LA!~ IM\l:CHAS I1í F 'IOTAL 

1 

r.IBrm:.-: m:; 1 Cní 2 4 6 

J.'.!HOi1 DE 1 m~ 6 10 16 72.7 

'I 0'.i.'AI 8 14 "" c..t:. 100 
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Los neurofi bromes ap::.rccieron en diferentes eda-

des como se pueae vero e en el cun.dro número 7 

CUADRO 7 

APJú1ICIO!\ ])~ LO::> lC!J'.WFDilOEJ.S 

EDAD D:: APJ,RICIOE M F TO'.!AL % 

o a 5 af:os 4 3 7 33,3 

6 a 10 a::os 2 3 14.2 

11 a 15 a.:."~08 2 2 4 19.2 

16 a 20 afio o 4 r:: 23,e 

l/: .. A.S d~21 ai:os " 2 9.5 <. 

'l o T A 1 11 10 21 100 
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El nÍ'lllero de neurofibromas se puede ver en el -

cun.clro ni5.mero 8. 

CU/J)RO 8 

N::!:Ui~OFEROi,'J;S 

F TO'.IAL 

o a 5 3 4 

6 a 10 6 9 15 71.4 

11 a 15 

IMS D:S 16 

T O ,.. AL - 100 10 21 11 
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Las alt;eracionci:; ocul1~res oc refieren a las dis-

tin·tas po.rtes del a pe.ro.to visucl y asi, las alt~ 

raciones de loo po.rpacl.os se encucn"cran en el CU§. 

dro número Q _, 

CUADRO 9 

PAR P AD O s 

p " ..... P.1 P.D P.l 

O.D O.D o.r O.I M F TO'.IAL % 

EFELIDES 8 8 10 10 8 10 18 81,8 

KEUTio:ni::::.10:'..A :FL~XIJ'OJ:·~] 1 3 3 1 4 18.2 

P20;;1s J.~G·~AI\IGA 3 3 1 4 18.2 

ECJ'.CRO?Io:\ CIJJ.'. JI'.~AL 1 1 2 9.1 

MGOF'. ALI.:c:::; 1 2 9.1 

r.I::;CAIUCA y :CCTRO?IOT\ c:c.1::.RIZAL. 
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En ln conjuntiva se encuentran las alteraciones 

anotadas en el cuadro número 10 

CUADRO 10 

CONJUNTIVA. 

NORMAL 13 12 4 7 

FOLICUiiOS E HEEfBI.:rA 8 8 3 5 

MANCHA DE IlI'l~ 

PROLONGACION DE Nl'JUROFIBRO!l'iA PLEXIFOR.l\lli 

XEROSI s 

T o T A L 9 13 

11 5d 

8 36.5 

1 4.5· 

4.5 

4.5 

22 100 
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Ln cornea muestra alteraciones según se indic:a en 

el cuadro número 11 

CUADRO 11 

O O R N E /1 • 

O.D O.I M F '.!'OTAL 

NO R rr; A L 13 11 2 9 11 50 

E!~GROSA:r.n;Jf":.:0 ~)}E JT::tlVIOf.i 9 9 6 3 9 40.9 

I\O V Ar.üRf.:I3LJ:; 2 2 9.09 

~ o '.[· A L 9 13 22 100 
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Lo.s nl·~eraciones en el cristalino oe encuentran 

en el cuadro número 12 

CUADRO 12 

CRIS'.l ALINO. 

,OPACIDAD 8UJCWSULL.'1 :FO~;:::ERIOR 4 4 3 4 18.2 

18 16 8 10 81.8 

'1 O'.!.' AL 9 13 22 150 
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En todos los casos Ee encontro neurofibroms con 

respecto al iris, encontrandose en número varia-

ble como puede verse en el cue.dro núrnero 13, 

CUADRO 13 

I R I 

rmDULOS R;..:;ro11:no::: lEI· COIOR DEL 

mm 132 139 9 13 22 100 
1 

NODUI,OS li.L.lu1G/,DOG DEL COL03. 

DEI· rrm:: 51 37 9 13 22 100 

NOIJULOS ::r:::nor1DOS PIG:.1.illi'.:.·ADOS 33 41 4 9 13 59.1 

IiO:DULOG ALA1;GAD08 PIGME!fa ADOS 12 13 2 3 5 22.7 

NODGLOS .::r.:.:rio IiDO::.; JLAr '~u.:::crnos 3 1 3 4 18.2 

níll.l'iCIIA:J :L~QJ.J:AS HT:OCRm'.II'Jh.':i 5 2 2 3 13.63 

I\!.~·~CHA~J AL/i.l\GADA:J HD?OCROl'.;IC_l_S 4 3 4 18.2 

EOTROIIOI\' U'l.SH 2 2 
,, 
<. 9.1 

Los nev..rofibromns r.iostraron difere21tes morfolocias, alQ.lllOS ele ellos del 

color del irio, otros hipercromicos e hipocromicos y a.lcunos redontlos y 

otras alnreadoo como puede ver::;e en los cuadros números 14,15,16,17 y 19 
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CUADRO 14 

IíODULOS I!EDONIJOS DEL COLOJ DEL IlUS. 

NUISRO D:s NOJJUIQ;; M F TO'.l'AL % 

1 a 5 3 2 5 22.7 

6 a 10 3 5 8 36.4 

11 a 20 2 4 6 27.3 

21 a 30 1 2 9.1 

MAS DE 31 4.5 

T O T A L 9 13 22 100 
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CUADRO 15 

NODUL08 AL.i'..RGADOS :JEL cow::1 DEI. mm 

NUMERO DE l'~ODULOS F TO'lAL 

1 a 5 6 11 17 

6 a 10 3 2 5 22.7 

'l' O ~ A L 9 13 22 100 
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CU.hDRO 16 

NODUL08 rum:il\TOS PIGMEETADOS 

l\TUMERO DE t~ODULOS r.1 F TO'.r.AL % 

o 5 4 9 40.9 

a 5 1 7 8 36.6 

6 a 10 2 2 4 18.18 

I.'.A8 DE 11 4 i:; . .; 

T O '.r.' A 1 9 13 22 100 
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CUADRO 17 

NODULOD ALARGADOS :tiIGr.GN'J ADOS. 

NUM1'RO DE NODULOi.i M F TCY.IAL "' I' 

o 7 10 17 77.27 

1 a 5 3 3 13. 6 

6 a 10 1 1 4.5 

IrJi.G D:2 11 1 4.5 

!!.; O TAL 9 13 22 100 
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CUADRO 18 

. NUMZRO D:2 ~;QDl.JI.08 F TO'IAL 

o 8 10 18 81.81 

3 4 18.18 

TO,. AL 9 13 22 100 

También se encontraron manche.s hipocromicas e hiper

pi['!IlerrLadns con cU:fcrente morfolo[ia co!!lo se puede -

observar en los cunéiros númeroo 19 y 20 no lu.cemos 

rcferencin es2)ecifica· a lccO r.i.o.nchns hipcrcro::lico.s j"a 

que un eran nú.rnero oe nevas e hiperpie;mentaciones 

del iris le quita valor nosoloc:.co u este hallazgo. 
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CUJWRO 19 

MANCHMJ lI;DOIWAS HIPOOROl'.ICAG \ 

·NuMsno ::::::; r.rArrnru\ (; J.'¡ F TO'.i.'LL % 

o 7 12 19 86.36 

a 2 2 9 .1 

Ii·l!:..S T)'i·' ,,,.., 2 4,5 

T o T A 1 9 13 22 100 
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OUJ •. IiRO 20 

J'G.!\CJ-IJ,3 AL/:RGJJJAS HI?OCROEIGAS 

1!' TO'.r11I. 

o 6 12 18 81.81 

3 1 4 18.18 

T O T A.L 9 13 100 
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La papila. ael nervio óptico fué Ei.siento de lesión 

como puede observarse en el cuadro número 21. 

CUADRO 21 

P A P I L A , 

lW.:11\lAL 21 19 7 11 18 81. 9 

A'.:ROt'IA LG.~::~:r::C!:~·~~ l: 4 f' . _, 

~.8UJJO-Pi.LFIL~D~:/J . .A 4.5 

l:W V 1.103.!.JL.: " 2 9.1 '-

T o " '• L 9 13 22 100 ,. 

IWTA: m: OJO FU:::; lfüUGL.JADO y :1 O'.:::to !L.i10?IC8, 
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Las alteraciones en el i:mc:ulo so encuentran e.· el cuadro ' nwnero 22 . 
CU'.J)IlO 22 

A r: G u L o . 
OD OI l.': F TO~.J.L í~ 

PJEt'Lr UD; fü,::PLIO 17 16 6 10 16 72.7 

!.BDIJJW 5 4 2 2 4 18.2 

NO VALmLUI.:J 2 2 9,1 
1 

:i:IG:~;z:'.ro; L1JU1:2JAN'l'E 1 4.5 

rL"'DIAEO 3 2 1 2 9.1 

:8SCA00 18 17 6 11 17 77.3 

1-:0 V AL0:111 Jr.:s 2 2 9.1 

IN:~CIC~·:; B:SC:.J"Lll..'.1 16 14 5 o 14 63.6 _, 

n.~G~lliJ:-~-t 6 6 3 3 6 27.3 

NO VJ....I.O~I..°3; .. ~ 2 2 9.1 

'...:SJEJO 11~ .~~.iC1 ::..,1J·_;_~c .. :I ce·; l!TDA'::. 
G.:1U_~~l~:J; 9 7 2 5 7 31.8 

P!:OCJESOD I::nm kSO :~ cm~'.l.'Oi~ 
AJJUX:.}A·:,-·_. :.;:; 2 ,., 2 9.1 t.. 

rJo~~sos IJ.II:IJJ:o:~ CO:lTOS 
ESC.t~so;:; 9 9 4 5 9 40.9 

PJ.O:JLSOS l ~tIDIJ~:~ O~~ LLTIGO!J 
3:JCJ;SOS 2 2 2 9.1 

NO V JJ.OitA:lLJ 2 2 9.1 

JfüDULOS¡ UL'!I:':O rI,I.::;GU.C DEL 
IRIS 10 9 3 5 8 36.4 

ET·" 
" BL '.'.'H.A3;:;C:JTO 4 2 2 3 5 22.7 

~;o V J~LO::J.BI,~o 2 2 9. 1 

1wm.:.;..r. 3 7 7 31.8 
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El estudio de la tcmsi6r.: ocular puede vcr::ie en el cuadro número 23. 

CUJJJlO 23 

rl~ F TO~.J.I, e¡', 

12 I.lHG 2 3 13.63 

14 MHG 5 4 9 40.9 

16 t'iHG 3 4 113.18 

17 MHG 2 3 13.63 

18 r.mG 3 3 13.63 

TOTAL 9 13 22 100 
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Loo movimientoo oculr.rcw oe vieron afectados en diverEJas 

modaliclcc.es cono puec.1e observaroe en el cuadro n{unero 24 

CUJJ)TIO 24 

MOVE'.IZ:;'.[OS OCULf.B:;:::;, 

OD OI M F TOTAL 1 % 

E!GJC-S ROPIL r::o;~O-OCULA.:t 4.5 

:c;:m. :10:.;:)IJ. IWW-OCULJl: 1 4.5 

EirnO' .. ROPIJ.. AL'I·::::Ul'\J .. 1 4.5 

HI?O'.LROFIA 1 4.5 

sn0no;,:; .A, 4.5 

Ifü:.TI.':AL 6 11 17 77 .5 

T o T A L 9 13 
,..,,., 
G.L 100 
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Le. agua.eza visual de loe pacientes or:rtudiadoo fue como 

oe puede aprecir-r en el cuudro nv.mero 25 

CUADl10 25 

M F TOTAL % 

2o / 400 2 2 4 18.2 

20 / 200 2 2 9.09 

20 / 10J 3 3 13.63 

20 / 60 4.5 

20 / 40 1 2 3 13.63 

20 / 30 1 2 9.09 

20 / 20 2 2 4 18.2 

CBGO 2 2 9.09 

ElfüCLEADO 1 4.5 

TO'.r.AL 9 13 22 100 
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El eotud5.o a e la refrucci6n puec1 e ver:.: e en el cm:.clro número 26 

CUJ.lJRO 26 

REFRltCCIOl'J. 

M F TOTAL e' ,, 

ASTIGI.'t/i.~ IG?.10 rt.IOPICO 

COK.?U.2;3TO 4 11 15 68.18 

M I O P I A 2 2 9.1 

HIP~'R:J:."".:'ROFih. 4.5 

E METRO :t· E 2 2 4 1D.18 

T o TAL 9 13 
,..., 
<.c. 10CI 
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Loe; campen visuales fueron anormales en algunof.l casos como 

se puede apreciar en el cuo.dro número 27. 

CUADRO 27 

CAMPOS VISUALES. 

OD or M F TOTAL % 

EORMAI· 15 13 3 10 13 59.1 

REDUCCION cm;cm:'.l.'IlICA 3 4 2 1 3 13.63 

TUDULA~ 3 3 2 3 13.63 

O I E G O 2 2 3 13.63 

T O T A L 9 13 22 100 
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!/{! ""'º"' §~ U[f,•r· 
•')~P.l/f!'r .: ... 

f.J¡l\:.'l 
El estudio cenetico re::!lizado de·~crr.:ina lrcs ::1odnlidades 

de herencia como se puede apreci!:,r en el cundro número 28 

CUJ,DRO 28 

G E N E T I C A. 

¡,¡ F '.:."OTAL rf: 

AUTOSm.aco Ilür.TH'.JJ·;~. E 8 9 17 77 .3 

I1íU'.' ACIO.l'7 D::::: };GVO 4 5 22.7 

T o 2_1 A L 9 13 22 150 
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El eotudio neuroloeico demuestre:. diferentes al terocioneo 

corno puede vcroe c.:-1 el cuadro número 29 

CUADRO 29 

NillJROLOGIA. 

DEBILr:DAD M.::;wr Al· MODE.t1ADA 

DEilILIDA.IJ Nü::w:.-AL PnOFm:DA 

SECUELA D;~ P.".~;.AI.IS ?ACIAL PERI 

F:c;JICA 

s. DIJ cos~ 3N 

S. 11 I'A:t 

S. VIII 

S. III / IV / VI 

i.;nmrn::o :c;Jrcm.:o~ on 

p_;;~¡::.:orx.DLD ::t'i~ICON~tr.'.10!1.'IG.A 

1:0¡¡ GO:I S!.10 ?RUS'.:. RADO 

N.SUROFI~Rür.'.A COR Ei:'.:: Ei: SIOI·: E~ il[: 

ORBI~ARIA ?08!-SUPEllIOR 

!~ 

3 

3 

2 

F TO'.::AL 

5 8 

4 

3 5 

3 3 

2 3 

2 

1 2 

2 2 

1 

36.4 

18.2 

22.7 

13.6 

13.6 

9.1 

9.1 

9.1 

4.5 

4.5 

4.5 
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Datos diversos se encuentran en el cuadro número 30 

CUADRO 30 

DATOS DIV::IB.:JOS 

NOTII'.TA L 4 4 18.2 

O IFO-E8COLI0:3I3 2 2 4 18.2 

EX:TREiffDJWES ACilOI.'CGALOIDES 2 3 13.7 

IM:i?I.AK:;.ACIOI~ DAJL IlE LOS Pf,fü}-

LLO:N:;::; JJJTIICUI,fa..!°'!3S 2 3 13. 7 

p I " P 1 A N o 2 3 13.7 ;,:, 

p E s- e A V U s 4.5 

T O R A X E l\ Q u I L 1 A 4.5 

VASCUL.!,CION I'.3LVICA 4.5 

DCLICOCZ:<' LI C 4.5 

FR:::N'.: E OLIMJ.:·ICA 4.5 

T o:: A 1 9 13 22 100 
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Det:de el punto de vista dermF.ttoloelco las al terucJ.ones 

encontradas en la biopsias se encuentran en el cuadro 

número 31 y 32 

CUJ.DRO 31 

D E R M I S , 

M F TOTAL ~ 

NUCLOS :SLONGAD03 cm: TIOKüE~ 
ROifüS 8 10 18 81.8 

El\'1l Rl!:l:.:~:; Cll ..DAS :J3 n:::m.AS ON 

DULJ..S 8 9 17 77.2 

Esrnucrnr:J.s 1'~EUROI:2:SS 5 9 14 63.6 

PROLIF .::;::u,cr Oli OELUI,J3 FU3I-

FOlli.'S ~I\ IJIR::CCIOEZS DI?::::--

REI~BG 5 7 12 54,5 

CELTJLAS CBDADAS 6 5 11 50 

ES'.l:ROM.A FIBRILJ,R 2 3 5 22.7 

:NUCLOS OVOIDES 1 3 4 18.2 

DEGEl'7.2!lACIOr~ IiITXOIDE 2 2 9 .1 
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CUJ.DRO 32 

EI1IDR.'tfü S. 

M F TOTAL f, 

COir:?Ill!.IIJJA Y J...PLANhJJA 6 8 14 163.6 

HIPl"'\:?IGIL:;""N'...:ACIO:: D.E LA CAPA JJA3AL 6 7 13 59. 

ACJJ:TOGIC f;!ODERADA 3 2 5 22.7 

HIP3RQU-.SRATOSIS 1 3 4 18.2 

N'ORI.'.J..L 2 2 9.1 
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r.a frecuencia de la neurofibromntosis es variable seeún di

ferentes autores como CRO':VE Y COL. de 0.0003 a 0.0004 o sea un C.Q: 

so en 21 500 a 31 300 nacidos vivos, RICCARDI Y I'AI,ENA (11-16) 1 en-

centraron 1: 3000 nacidos vivos en nues1..ro estudio el porcentaje 

fué de 0.44~ o sea un caso en 227.2 un porcentaje nlto, en rela- -

ción a la ·Lransmisi6n her.;::di taria, seeún BRO",\'NS'.l'EI!\ Y Y.ESUDIAN ( 1-

17) refieren, corao enfermedad heredi"i.,aria con carácter autosómico 

dominante cor.. e:x.presi6!1 variable que ataca a icual a ambos sexos, 

en el est11.dio se encontró una frecuenpia de 77 .3% autosomico domi

nante ·;¡ 22. 7'f· mutación cie novo y la frecuencia por sexo fue de 1 -

hombre X 1.44 mujer • 

. r'ILLIS cito do por DlTh'N Y llAll'iOS ( 10-7), encontró en 1958 que 

en el 50( cJe los enfermos había antecedentes familiares y en nues

tro estudio fué meyor (77.27Y,). La edad de presentación en ese gr~ 

po fué entre 8 a 53 aflos pero con predominancia entre 11 y 30 aftas 

(63.6%), tradicionalmente se reporta que aparece en la pubertad. 

CHJ:.RPZN'l' IER cita.do por NAY.PJ..C ( 25), dj ce que el 63f de los 

enfcnnos presente.ron al teri:.ciones psíquicas, en nuestro e;rupo un -

54.61 tuvieron deb:lidad mental de erado variable lo cual es con-

frv.ente con el reporte de Cil.A11PZNTIER. 

CLO·i,ltR Y LSVY ( 19-23), reportan un caso cada uno con cuadri 

plejia, síndrome de Horncr y pc.ró.lisis del hemidiufraDJlB. iz.quierdo 

por un neurofibromn que obstru~·ó cuerpos vertebrales originando 

compresión medule.r, nosotros tumb:'. én encontrc.í'.los un ce.so que pre--
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sentó la misma sintomntoloei!.1. anteriormente deocri1.o. por compre- -

si6n medular orieinada por UT! neurofj_bromo.. 

Los pares craneales tuvieron al terflci6n en 86 .3~: de los pa

cientes siendo el II 1 III, IV, VI, VII, VIII y XI; los que presen

tarón alteraciones algunos en un solo par y otros en dos pares la 

literatura mw1dial indica que el IllflS frecuentemente afectado es el 

VIII par despv6.:i el II seguido por el V par (21-23), pero en nues-

tres ca.sos no hlHJO predominancia e11 especj al en alguno de ellos. 

APALNJ.'EGUI Y BEESON (29-30) 1 encuentran datos esqueléticos 
i 

predominantes en cabeza, toráx y colU!IL~8 vertebral, entre los cua-

les cita a deformide.ries craneanas, n.simetria facial y toráx en em-

budo; en el grupo estudiado hubo xifoescoliosis ( 18.2;'), extremidg_ 

des acromegaloides (13.71) 'J pie plano (13.7f). No se enco!1traron 

reportes de implantación baja de pabellones auriculares pero noso-

tres encontramos en 3 casos esta anomalía. 

Las piementacj.ones son el signo más constante, de tamaño v~ 

riable y preceden a las tumoraciones, se observa en el 901 de los 

enfermos, Para FALENA Y DUKN (10-16), diagnosticas apartir de de 6 

manchDs de 1.5 cms, consider6.ndolas de tres tipos: A) Il'ianchas hep§. 

ticas (café con leche), 13) Manchas lenticulares (efélides) y C) I1;~ 

lanodermias. l·os pacientes estudiados presentaron mai:chas he!iéti-

cas en número de 8 ( 77. 3%) y el tamaño fue mayor de 1 cm en el 

72. 7%. Las efélides se encontraron en ur¡ 100/~, en cuello, toráx y 

ax Hu y en una porción que varío a e 95·. 5 a 77. 27'f en miembros sup~ 

rieres inferiores y cara y sólo en la mitad de los cesoa e~ la in-
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gle. 1'lo se encontraron melf:lnodermias lo cual es conc:ruente con los 

autores citados. 

TAKUGUCHI Y HE:\TLEY ( 14-34), encontraron que la aparición -

de la.e manchas hiperpicmentadas se presenta en un 70 a 80¡.'. en los 

recien nacidos; en el crupo estudie.do se presentaron en la edad de 

O af.os a. 2 atos, en el 77.3% de los estudiados. Le mayor frecuen-

cia de presentación fué en los recien nacidos lo cual es acorde a 

la opir:ión de los autores antes mencionados. 

Ninguno de los neurofibromas aparecieron antes de los 5 

años y los que aprirecieron a mayor edad fueron a los 21 a:íos. La -

frecuencia de ellos fué, a los 5 arios, de un 33.3%, el número pro

medio fué de 7 • WESTERHOF, OJEDA Y PUIG SOLL1'73S (8-2-34), refie--

ren que se presentan estas tumoraciones casi siempre después de 

las J112..nchas y no ocasionan dolor ni prurito. 

Las manifestaciones oculares son muy variadas y se presen-

tan en casi todas las estructuras. ( 1 ) 

En los pó.rp?,dos se encontraron, en nuestro estudio 4 casos 

de neurofibrorrurn, de los cuales 3 fueron recidivantes en párpado -

superior. En uno de los casos se presentó ir.vasión a órbite. y tu--

vieron complicaciones, laeoftalmos y ectropión cicatrizal dos de 

ellos. Los 4 presentaron neurofibromas de tama:'io suficiente para -

producir ptosis mecáiüct~ al 81.85~ se encontraron efélides tanto en 

párpado superior como en el inferior. RICOARDI, PAT,ENA Y OJEIIA (13 

16-2) 1 menc)onan que el neuroffi.'.1 plexiforme es la forma mns usual y 

es un dato sugestivo de neurofibrometosis. 

1 
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La conjuntiva fue la estructura menoo afectado, ya, que en -

le. mitad a e nuestro grupo &e re;.iorta como normal y en el resto so

lo se encontraron folículos tarsales, hiperemia o rnanchBs de bitot 

en nn 41.1/' y en un s61o paciente se report6 proloncaci6n de neur,2_ 

fibroma hacia la conjuntiva cubriendo las dos terceras partes de -

la córneB, estos datos coinciden con la literatura mundial que re

porta que los neurofibromas raramente ocurren en la conjuntiva.. 

1'n la c6rnea se han descrito dilataciones nodulares a e los 

nervios, unicamente, en nuestro grupo, se encontraron estos datos 

en el 40.11- de ellos. 

LEi.'IS Y RICC.lü1DI citados por PEHRY Y WELEBR (9-13) 1 repor-

tan que la presencia de los n6dulos en el iris es siempre bilate-

rf..1 -./ es conc:ruente con los hallaz[OS de nuestros pacientes, en 

los q_ue se encontraron en ambos ojos en el 100% de ellos. 

LISCH ir,dica que la pigmentación de los n6dulos varía de a

marillento claro a café obscuro, así mismo en su tamaño, forma y -

en número, localizados superficial o profundemente en el estroma. 

En nuestro eritudio se encontraron n6dulos redondos y alarrados del 

color del ir:!.s en todos los pt:cientes, COI. lo que confirmamos que 

son las al tern.cior,es mós carE;cterísticas, aunque también se e:10on

traron en orden decreciente n6ciulos pir,mentados redoY1dos alargados 

así como redondos blanquP.cinos. Las rnar,chas hipocr6mice.s redont~as 

y alargo.das se presentaron en un porcentaje menor, no hubo nódulos 

que se encontrara" en el borde :pupile.r, pero en un caso hubo ectr2_ 

pión de uvea, 
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El cristr.lino fué procticarncnte 1ior'111rll; s6lo er. 4 casos se 

encolJtrEtron opacidades subcapsulares poaterfores en pacientes de -

más de 51 afios poi· lo que no se considero que sea un dato caracte

rístico del padecimiento. 

El ángulo iridocorneal en nuestros pacientes se encontró 

abierto de ámplio a mediano en todos los casos y no hubo nineuno -

con ángulo estrecho o bloqueo angular; se observaron con pigmenta

ci6n escasa un 73.3(, a pesar de que tuvieran nódulos del color 

del iris o pic:rnentudos, lo cual no tradujo cambios en le. pigmenta

ción aq:uJ.ar. 

La inserción iridio.na se encontró irreguJ.ur en :rioco me:,os -

de las dos terceri;.s pe.rtes del total de pe.cientes considerando in

serción irrer;ular e diferentes alture.s de 18 inserció~: del iris. -

Di.VIS ci.tado por BR0~'.'1\S'.:EII\' ( 1 ) , cree que hay er:crosamiento hi-

perpl6sico de la coroitles y del cuerpo ciliar "'urae cor;io consecuen

cia ur_ desplazamiento anterior del tracto uveal siendo posible la 

formación de r:.dherer.cias de lf, raiz del iris e. la superficie post~ 

rior de ln cornea. E'n nuestro t;rupo se encontró tejido mesodérmico 

en todos los casos, pero de diferente forma, siendo la !llP.s frecue!l. 

te los procesos iridianos cortos escasos, lne b2ndas cruesas y los 

menos frecuentes, los procesos iridianos larcos, abW1dantes o esca 

sos. :l!.'n 50 cesos que describen FRACO::::IS Y KATZHAN citados por BRO

WNS'.fEIN ( 1 ) , encontraron un schwanomo. de nervios ciliares con i!). 

vasión del ánc:tlo irj.docorneccl, En m?.s de la mitad de nuestro e:ru

po (59.1n hubieron nódulos e:; el EÍn[tüo, estando en el {ütirno 

pliegue del iris (36.4/') y en el trcbcculo, 22.7'./. :Sn el 37.81 se 
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consiaer6 el ángulo sin n6dulos. 

BilOllNGT::m~ ( reporta un caso de glaucoma congénito con 

tensiones oculares de 20 y 35 mm He por aplan11ción en un paciente 

con neurofibromatosis. VELA ALVIZU (21) menciona que la asocia-

ción de glaucoma con neurofibromatosis no eo rara, pudiendo ser 

congénito o aparecer en cualquier edad, eeneralmente de ángulo 

abierto y casi siempre u~ilateral; en muchos casos existiendo una 

anomalía embriogénica del úr:gulo de fiHr1ición y en otras sine

q_uias anter~ores periféricas. ai nuestros pacj_entes la tensión OC}! 

lar se encontró dentro de limites normales; no se hizo el diaenós

tico de elaucoma en ninguno de ellos. 

BORJERG citado por LE",-,:u:; (35), en le. que muestra una inci-

dencia de tumores del nerv.; o óptico de 4. 81, CRo;;¡; citado por LE-

;iIS (35) re!Jorta dos gliomas en 223 pacientes, en las series de -

Hu:DSON citado r.ior FRWEHICK (36) se re:!_)orta tuia incidencia Ci.e 4: 1 

gliomas a menin['.iomas. En nuestro estudio el nervio óptico se re-

portó norr~al e1¡ el 81.9'." y sólo se encontró, en 2 ca.sos, con e:;,ro

fia del nervio óptico por neurof'ibroma intraorbitario y otro con -

pseuó.opapileci CIDE~ por hipermetropía. 

En 6rbita se encontró un caso de displasia de los huesos 

del cráneo 1 con invasiÓ'1 del :rnu.rofi broma hacia el nerv-io ó })ti co. 

Los neurofibromas localizados a la órbita son relativamente raros 

y en las series revisadas de tumores orbitarios, la frecuencia es 

de 0.6% (40). La agudeza visual en este Grupo fué de 20/40 a 20/ -

400 en un 68.18¡(, la causa de esto fué el astigmatismo mió pico com 
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puesto y s6lo el 18.2~' correspondió a emetropias. Dos cnsos, sjn -

percepci6n de luz, presentaron, uno atrofia 6ptica y el otro atro

fia ocular causados por neurofibromaa. 

Los campos visuales en más de la mitad fueron normnles y en 

el resto se reportó una reducción concéntrica y tubular en 27. ?í~. 

Se encontraron alteraciones e~ la movilidad oculDr en 5 de los pa-

cientes; en 3 de ellos la desviación fué secundaria a altero.c:i.ones 

anatómicas propina de le. neurofibromatosis, en 2 casos por lesión 

del for,do del ojo, y en un caso por neurofibroma de conjuntiva • .E.'n 

una serie de 149 pacientes con neurof: iJromutos.i s exa!!Únados en el 

Hospital Universitario de IO,\·A, 9 pactentes tuvieron anormalidf1des 

órbito-fe.cjales propias de la enfermedad que provocaron alteracio

nes en 18 movilidad ocular. (42) 

En el estudio histop2.tol6c:ico 1:::.-YJTI ( 6 ) menc:one m1 ple-

omorfisn:o er. la neurofibromatosis siendo las es".;ruc-i;uras observa--

bles más frecuentemente los núcleos elonr;ados con bordes romos, fi 

bras onduladr:s, estructuras neuroicl.es, prolifenwión celular fusi-

forme, célulE:s cebadas, der::eneración mixoide y }iigmentoción de la 

capa bhsal; daios acordes con el estudio realizado. 

RESUMEN -------

Se revisaron 5000 expedientes de la consulta de la Unidad -

de derrnr.tologia y oftalmología del Hospital General de México de -

la SS, encontrándose 22 pacientes con diagnóstico de neurofibroma-

tosis o enfermedad de Von Recklinghauoen. Se determin6 la existen-
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cin de nódulos do Lioch en todos los pacientes y se discutió loo 

hall1:rngoo en otras estructuras ocula.res como con,iuntiva, párpados, 

córnea y nervio óptico a.si como el valor ele cada uno de estos sig-

nos y su correlación con los hallazgos dermatológicos. 
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