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INTRODUCCIOK

La enfermedad de Von Recklinghausen es de ocurrencic méde o
menos frecuente en el campo ofialmolégico y lus altercciones que -
‘pueden producir son de imporiencia; sin embargo la bibliografia na
cional es escasa y fragmentaric por lo gue consideramos de impor--
tancia hacer uns revisién del iemz tratando de hacer una integra--
cién de los datos oftelmoldgicos y sistémicos, establecer su fre—-
cuencia de presentacidén y le iwportancia que revisten estos hallaz
gos, tanto desde el punto de vista funcionsl como estético ya que
la presencia de neurofibromas y otro tipo de lesiones en ocasiones

{
gon deformentes y a veces invalidantes,

La enfermeded de Von Recklinghausen ha sido objeto de nume-
rosos estudios que incluso han transcendido el ambiente médicos sin
embargo esia enfermedad presenta asvectos no bién estudicdos Gesde
el punto de vistva oftalmolégico. il objeio de este tésis es hacer
un anélisis de estos factores en el estudio integral del enfermo —

con neurofibromstosis.

DEFIKICIOL

Ia neurofibromctosis miliiple o enfermedad de Von Reckling-
hausen es una afeccidn que pertenece al rrupo de las facomaiosis,
descrites por Van der Hoeve en 1933; es poco frecuente, de origen
congénito, incidencia familiar, constituida por la formacién de -
manches vigmentadas ssociadas & tumoraciones cuténeas y subcuté- -
neas de origen rervioso, en ocasiones con manifestaciones neurold-

gicas, viscerales, endéerinas, oculeres, 6ceas y psiguicas ( 1 ).
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Generalmente aparece en la puberimd, pero se han observedo

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

Bs una enfermedad benigna, er general, pero sus complica— -
ciones de tipo compresivo u obsiructivo pueden alierar su curso -
( 2-3 ), asi como la malignizacién de-algunas de las tumoraciones

la hacen de prondsiico incierto y en ocasiones grave.,

Se pueden enconirar otras formas llamzdzs frusiras caracte-
rizadas por herencia dominante, auncue a veces son de caracter re-
cesivo., la eticlogia es desconocida, lz frecuencia es igual en am-
bos sexos y en ocasiones‘se encuentran gsociadas a otras anomalias
congénitas,

HISTORIA

La primera descriveidn de la enfernedad { 4 )}, de la cudl - .

ge tiene noticim, fué hecha por TISELIUS en 1793, posteriormente -
SHITH en 1849 hizo un estudio compleio de dos casos de autbpsias.

VIRCHOY en 1863 y BRUKNS en 1870 hicieron estudios anztdmices e his
tolégicos; en 1882 Von Recklinghausen describe lz enfermedzd en -
unz forme més completa, con suc manifesiaciones cutdneas, viscera-

les y neuroldégicas y sefizla su or.gen nervioso.

ROGER ha hecho estudios sobre las formas nerviosas, HASOI -
sobre les degeneraciones malignas, L'hermitte, Verocay y Nasson sg
bre histogénesis, Pierre Narie y Landowsky en 1880 estudiaron leas
formac frusiras, Derd, Duranie, Pick, Van der iloeve y Bielschows -

estudiaron mis a fondo lu enatomia patoldrica. Han contribuido con



sus estudios parc el mayor conocimiento de esta enfermeded Adrian
en 1901, Zimmer en 1936, Carriere y Huriez en 1938 y Schmitt en -

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

SINONIMIA

La neurofibromatosis forma parte de uno de los grupos cono-

cidos colectivamente como FACOMATOSIS.

También recibe otros nombres como: ENFZRMEDAD DE VON RECK--
LINGHAUSEN, NEUROFIBROMATOSIS WULTIPLE, NLUROLCTIODIZRMATOSIS, NEURO
GLIONAYODIS, POLIPIBROMATOCIS NEUROCUTANEA PIGMENIARIA Y MOLUSCUM
FIBROMATOE0.,

ETIOLOGTIA

La etiologia de la enfermedad de Von Recklingheusen atin per
manece desconocida; se han descartado factores tdéxicos, psiquicos,
metabdlicos o de otra indole que pudieran producir slierzciones du

rente la vida embrionaria.

la neurofibromatosis o enfermedad de Von Recklinghausen per
tenece a2l grupo e lzs facomztosis, El1 término FACCS viene de la -
palabra griera "PHACOU" que tiene el mismo significado que la pala
bra letinz "NAZVUS". Desirna a2 una mancha més o menos elevada, -
grande gque se vuelve tumefamcia y se le llama FACONL. Asi es como -~

Van der Hoeve, en 1933, credé el término de FACOMATOSIS, en el cudl
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queda comprendida le enfermedad de Von Recklinghausen, como se re-

firié anteriormente,

Zgta es una enfermedad sistémice caracterizada fundemental-
mente por alague a los nervios periféricos (células del neurilema)
¥y por la influencia directa o indirecte gue tiene sobre los meca--
nismos de la regulacidén de la pigmentogénesis; aungue alin se discu
te cuales son’ los elementos celulares en los que tiene origen el -
fendmeno neoplésico, algunos piensar, tal como lo propuso primiti-
vamente Von Recklinghausen, en un origen mesodérmico, atribuyéndo-

lo a células fibrobldsticas derivadas del perineurio y endoneurio.

Otros creen que el crecimiento andmalo empieza tantoc en ~-
esos fibroblestos como en células Ge Cchwann, La idea, casi univer
salmente eceptada en la sclualidad, eo cue el tejido de neoforma--
¢ibén proviene de lzs células del neurilems (de Lchwann) teniendo,

por tanto, origen neurocectodérmico.

De ahi que alrfunos avtores consideran o le enfermedad de -
Von Recklinghausen como une malformecidn primitive del eciodermo,
otros, como una enfermedad nerviosa con problemac cutdneos secunda

rios, olros creen en un origen schwaniaro ( 3 ).

ZCRLINGHAUCER ( 4 ), considerz oue las tumorzciones tienen
un origen mesodérmico ; que los fibromzs proceden Gel peri y endo-

neurio de shi el nombre de KIUROFIZRONA,
DEGOS ( 3 ), =mdoptaron la teoria glioschwanignos.

ANTONI citedo por LiViR ( 6 ), afirma que la pelogénesis de



la formacidn del tumor se debe al desarrollo de las cresias neura-
les, que son prolongaciones laterales de la place neural primiti--
ve, les cuales aparecen en la unibén de la place y el eclodermo pro
piamente dicho. Lsias van a dar orifen & las células de Schwann, -
neuronas sensoriales, nervios raquideos, células de gdnglios simpé

ticos, células cromafines, de la méduvle suprarrenal y algunocs ele—

mentos melanodérmicos.

COENEN citado por RECKLINGHAUSEN ( 4 ), refiere que le ar——
quitectura, probablemente, resulta de una supresidén de las células
de Schwann, por la proliferacidén de las células del tejido conecti

VO.

LAYS citado por BROWKSTEIN ( 1 ), cree que la neurofibromas-
tosis es debide a una falia de desarrolle, tanto del tejido neuro-
ectodérmico, como de los elementos mesodérpicos., De ahi, no se -—-
creis anteriormenie, que las anormalidedes del mesodermo eran se——

cundarias & les anormmlidades neuroectodérmicas,

MURRAY Y STOUL citados por RECLLINGHAUSEN K. ( 4 ), hacen
notar aue con los métodos histoldgicos actuales no se pueden dife-
renciar les células de Schwenn y los fibroblestos, ya que las célu
las de Schwenn también pueden producir fibras reticulares y coldge

nas.

SOUSA Y SILVA citados por EFRAIN ( 7 ), dicen gque los neurg
fivromas resultan de una proliferacidén simulténea de elementos cop

juntivos endo y perineursles de las célules de Schwann,

MARATOK citedo por WEGSTERHOF ( 8 ), al observar lss altera-



ciones éseas y le discromia, he tratado de relacionar la neurofi--
bromatosis con el sindrome de Albright & displasia fibrosa polios-
t4tica, teniendo como centro patogénico una alteracién hipotdlamo-
hipofisiaria, fundamental en estas alteraciones osteogenético-cutd

neas,

Como la neurofibromatosis es uno de los grupos de entidades
conocidas colectivamente como IFACOIAZOSIO, esta caracterizada por
la presencia de hemartomas, implicando diferentes drganos, pero -
principalmente los ojos, piel y sistema nervioso central.

{
ILa manifestacidn ocular més comin de la neurofibromatosis —

es el nédulo del IRIS, no obstante y a pesar de que su ocurrencia
es comun er ls neurofibromatosis hay pocos reportes que‘documentan

sus caracteristicas clinicius y su histogénesis.

L57IS ¥ RICCARDI eitados por PIRRY ( @ ), Mostraron en un —
estudio de 77 pacientes la presenciz de los nddulos del iris, que

estabun relscionados con 1le edad de los pacientes hasia en el 927,

PERRY ( 9 ). Al estudiar le histogénesis de los nddulos del
iris, esiudicron lcs carzcberisiticas ultraestructurales de las cé-
lulas melanociticas en los nédulos del iris y vieron gue son simi-
leres, sorprendentemente, & ayuellos observados en las célules ti-
picas del melaroma. Por lo tanto, se cree que los ndédulos del iris
en le neurofibromatosis, se desarrollan de los melanocitos diferen
ciados que muesiran en comin algunes de las carecteristicas morfo-
16gicas observadas en el nevo del iris y en menor grado en las cé-

lulas de los melanomns del iris,



Esins afecciones, descritas anteriormente como focomztosis,
presentan desde el punto de vista embriolégico un origen especial
2 eXpensds de las hojas bién diferencicdas: los enfermedades Von -
Recklingheusen y la de 3ourneville: neuroectodérmico y las de Stur

ge Vieber y Von Hippel-Lindau mesenguimitico.

CARACTERES HEREDITARIOS Y PRECUEKCIA

La trensmisidi hereditaria puede ser similar o dispar, o --
gea que se manifieste con los mismos caracteres en el curso de mu-~

chas generaciones o varie el cusdro clinico de unas generscidn a --
\

otra.

DUKE { 10 ), en un estudio de 15 familias concluyen gque la
transmieién pueée hocerse de 3 modos: A).- Através de un factor do
minante, acompeiizdo tal vez ce un factor letal: B).- Através de un
fector recesivo: C).- Liravés de fdos feciores de los cusles uno es

el dominante y el otro el modificante o inhibitorio,

BLOS T VOGEL citado por DUNK ( 10 ), estudiaz el grupo sangui
neo y le forme de impresiones dipiteles enconirendo le mayor fre—-—
cuencia en el grupo sanguineo 4, que coincide con la '"manche cen--—
tral" de les impresiones digitales en un 72 2 73% en el hombre y —

en 77 & 78 en la mujer.

Respecto a la tendencia familiar, se ha probado en 6 genera
ciones sucesivas y se he reportasdo 2 veces er. gemelos iguales, pre
genténdose con igual incidencia en ambos sexos. Se acepta que es -

une. enfermedad hereditaris con cardcter dominante autosémico y con



expresidn variable, Gado que iiene una forma benigne y otra forma
grave: sivace por ipual al sexo masculino gue al femenivno. Se pre--
gsenta en dos o mis generaciones sucesivas y en una familia puede -

atocar a mAs del 507 de sus miembros.

Se le considera dentro del grupo de las facomatosis, exclu—
sivamente, por la mancha dérmica de tipo congénito o de nacimien--
40. Ce presenia en el £0; de los cesos ¥y la oira mited resulia de

las mutaciones espontaneas.

CRO#Z ¥ COL citado por DUEE ( 10 ), estiman que la frecuen-
¢ia de 12 neurofibromatiosis es de 0,0003 a 0,0004 o sea un caso en
2500 a 3300 nacimientos, SIEMENS citado por RICCARDI ( 11 ), dice

que la herencio cs de tipo dominante regular, transmitida por le -
via masculina, DLGOS, seliala una mayor frecuencia en el sexo mascu
lino y egrefe oue e:n un gran numero de casos No s€ encueniran ante
cedentes familiares: en ocasiones se presenvs como form: frusira o
inaparente que transmite los genes patogenos; la neurofibromatosis

puede sparecer en el seno de une familia indemne y volverse trans-—

misible en loas siguientes generaciones,

WILLIS citado por NMITCHELL ( 12 ), en el afio de 1958 encon-

tro que en el 50 de los enfermos habia antecedentes familieres,

DAVERPORT Y PREISER citados por RICCARDI ( 11 ), realizaron
un estudie de 115 niflos enfermos y encontraron casos familiares en

el 437 de los pncientes,

SCHEREINER eitado por DEGOS ( 3 ), reporta 112 enfermos del

Charity Hospital; 59 fueron hombres, de ellos 21 caucdsicos y 38 -




negros y 53 mujeres, 20 caucdsicas y 33 negras,

Ia neurofibromatosis segmeninria fué reportada por primera
vez en 1956 por CROVE, SCHULL Y NEEL citados por WELEBER ( 13 Yo -
Como se piensa gué sea el resultado de una muiascidén sométice pos—
cigbtica que ocurre después de la lateramlizacidén, las lesiones son
unilaterales y consisten de neurofibromas y menchas "café-au-18i--
te"; lo importente pera diferenciar le neurofibromatosis segmenta-—
ria de les formes cldsicas heredadas deminantemente, las formas pe
riféricas y aclstica, es que la forma segmentaria produce complica
ciones mis limitadas y no conduce al mismo riesgoide desendencia -

afectada.

RICCARDI citado por TAKIGUCH™ ( 14 ), describid 8 formas de
newrofibromatosis hesadas en los hzllazgos clinicos y en la heren-

cia,

TIPO I.~- &s la forma clésica autosdmica dominante, contando
para el 85-90{ de todos los tipos, ceracierizads por manchas café—

av-lait difusaes, peces, neurofibromas y nddulos de Lisch del iris.

TIPO II,- Conocide como acUstica, es muy rara, de herencic

) o B L .
autosdémice dominente con menchas café-au-lait y neurofibromns; au-
sencia de los nddulos del iris, desarrollo de neuromas acusticos -

bilaterales en més del Q0% de los individuos afectadoS.

©IP0 I1I1I.,~ Es también heredable, caracterizada por lesiones
cutédneas tivnicze de los tipos I y II mis presencin de nddwlos de -

Lisch del iris y tumores militinles del sistems rervioso central,.
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TIPO IV.~ Llamede la formo veriante; manchas "oafé-pu-1841"
difusas y neurofibromas cuténeos; los tumores del eigtema nervioso

central pueden o no esiar presentes,

TIP0 V.~ Conocida como neurofibromatosis segmentariaj carag
terizada por manchas "café—au—lﬁit", o neurofibromes limitedos a -
una distribucidén segmentaria unilateral. Los nédulos de Lisch del

iris no ce han encontrado y parece no ser herediiaria.

PIF0 VI.- Miltiple manchas "café- au—lgit"; ausencin de neu

rofibromas y una herencia incierta.
{

TIPO VII,— Conocida como neurofibromatosis de inicio tar- -
dio; estd caracterizada por iniciarse después de los 30 afios de -

edad sin sigros ni sintomas y de herenciz incieria.

TIP0 VIII,~ Riccardi afiedid este Gltimo pore esos casos no

adecuzdos a alguna de lus descripcioues anlerliores.

Tl sindrome de X fragil ( 12 ) hz recibido unae mayor aten-
cidén desde su descripeidn inicial (LUBC 1969). Zsta alteracién li-
geda al cromosoms X tiene une incidencia toizl de 1:1000 (HZCHI et
al 1981). Zslos sujetos del sexo mesculino iienen usualmenie reira
so mental y mucroorquidis j menos frecuentemente prognztismo y hor
de supraorbital prominenie cor orejas grandes., Lste concurrencia -

fué reportads por pr:mera vez en le neurofibrometiosis por JOYGE A,

MILCHELI Y JAKZ WEAY en 1985,

Respecto & la distribucidn de las edaces paternas y materna

para 187 pecientes con enfermedad neurofibrometosa, le edad pater-
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na promedio fué de 32,8 allos y le materna fué de 27.4 vfios. Lo neu
rofibromnatosis es realmente notable por su alia prevalencin y su -
nlte tasa de rnulaciones, angue alcunas de les nuevas mutaciones -
aparentemente sc¢ puedern deber a le heierorenidad genética (RICCAR-
DI, 1981, 1982, 1983). For lo menos la mitad de loc cesos de neurg
fibromatosis represenis. muteciones nuevas aperenies, llegéndose a

la conclusidn que los prdres de 35 allos de edad y meyores tuvieron
un riesgo doble de tener un nifio con nutaciones nuevas para la neu
rofibromatosis companrads con los pndres menores de 35 aflino, Hien--
tras que la edad materne avanzada no tuvo afectos significantes de
detectable sobre el riesgo de uener un nifio con una nueva mutecidn

pars la neurofibromciosis.

L5TUDIO0 CLIRICO

TFRAIN R. ( 7 ), clasifice & lz enfermeded de Recklinghau—-
sen: L) Formes puras completas, B3) Formas disocigdas y ¢) Pormas -

mixies,

LUIS E 0J=D4 ( 2 ), clasifica o los manifesteciones clini--
cas de la newurofibromatosis en primcrias y secunderias. Ias prima’
rigs pueden adopiar une Ge los siguientes fornns: 1).~- Fédulo cep-
sular localizado en les superficie de la piel o alguna mucose, debi
do & proliferccidén en algln nervio terminal; nevromz plexiforme, -
2).~ Inrrosamiento difuso e hipertrofia de piel o mucosz; el tegu-
mento cuelga formando pliegues soeulores: elefantinsis neuromotosa
por neurofibromatosis difusa, 3).~ Proliferacidén dentro de envoltu

ras nerviosas que acusa marcado engrosamiento y tortuosidad de ner
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vios; esto puede ser acompofiado por elefanlinsis neuromntosa de le

piel suprayecente,

Zn cuznto a las menifesiaciones secunderias podemos mencio-

nar:

1).— Lesiones 6seas, yo sea por destrucceidn o hipertrofia ~

cuando asienta en érbita, columna vertebral o extremidades precede

a deformidad y oiras secuelas.

2).- Pigmentacidn de la piel adyacente o lejana al creeci~ -
miento neurofibromatoso; clasicamente adopta la forma de manchgs -
irregulares color café con leche cuya supcrficie no se eleva en re
lacién a 1la piel colindante; la pigmentncidn es difusa y se debe a

la presencia de melanina en capas profundzs de l¢ epidermis,

3)e~ Molusco fibroms, sue consiste en nddulos cutdneos, pe-
guelios, mliivles, localizados; a veces pedunculados, debidos a -

simple proliferacidn de tejido fibroso.
4).~ Lipoma,

5).— iAdenome sebdceo: no se conocen bién les ragzones por -
las que se desarrollan esias manifesiaciones secundarias; en el ca

s 2

so de las lesiones 4seas, quizd los nervios peribsticos participen

del proceso neurofibromaloso, en los demis casos podria pensarse - -

ern reacciones ae vecintad o a distanciz hacia el crecindenio neo=-

plésico.

b>]

H1 esiudio clinico comwrende los siguientes sindromes: A),-
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Cuténeo B).~ Neuroldgrico y Peiguico C).- Visceral D).- Zndoerino -

B)e= Oculares F).- Oseos y G),— Malformuciones congénitas,

A. SINDROME CUTANEO,~ Es el sindrome mis frecuente, general

mente se manifiecta en la puberted R. Nolla y R.M. Ramio de 1983 -

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

rofibromatosis; hecen mencidn del caso de uns nifia de 11 ailos de -
edad, sin embargo, el diagndstico diferencisl se hace con el sin--
drome de MC CUKNEZ ALBRIGHT, por los antecedenties familiares la au--

sencia de lesiones asociecdas y las carccteristicas de les manchas.

i

Excepcionalmente se han observedo formms neona tuleu, repor-
tadas por LERIAR Y RONNE; Y BOIGGINRE Y COL. Reportan un caso de -
un premsturo de 7 meses, La enfermeded se manifestd por tumores cu
téneos. ¥n otres ocesiores se manifiestiz dvranie el embarazo o la
nmenopausia. Lo causa de pubertad precoz en le nilis es 1dloné sicay
el tretlenmiento se buss fundementalmente en luas medicas psicotera--
péuticas, reservando el iratamiento fermecoldgico prre lograr los
beneficioz psicoldgicos que vueda conllevar, en algunos c2sS0s, & -
l1a involucidn del desarrollo memerio y la no eporicidn o detencids

de los mensitrueciones. ( 15 )

e esia enfermedad la llamada triada sintomética

0
[o7}

Zs tipics
de LLNDOWSKY formnda vor: 1).~ Pigmentaeibn 2).- Tumores cutédneos

3)e~ %umores nerviosos, mencionada por APALATE GUI ( 11 ).

14— LLS PIGMEN:ACIONES.- Son el signo mfds constanie; son de
tamalio variable, preceden a las tumoraciones y pueden predominar;

se obscrvan en el 90¢ de los enfermos, Parc DUNN Y PALENA ( 10-16)
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la. enfermedad comienze o periir de 6 manchas. Ce consideran de —--—
tres tipos: a) Manchas hepdticas "café con leche", b) Manchas len—
ticulafes (efélides) y c) Nelanodermias. Ias lesiones iipicas son
manchas hepédtices y que se observan en el 207 de loc pmcientes, de
bido a actimulos anormales de melarina. Les menches lenticulares o
puntiformes dan el aspecto de lértigo banal, pero su predileccidn
por las regiones cubiertias les diferencian. Mds roramente se obsexr
va un: zona pigmentiada o una melanodermia difusa pseudoaddisonia~-
ne. Los neurofibromas vueden estar pigmentcdos; pueden observarse
también angiomas, neevi melénicos y piel de zapa (como en la enfer
medad de Pringley.

WESTERHOF (1982),( 8 ) refiere, como signos adicionales de
la neurofibromatosis, mdculas azvl rojo y miculas pseuvdo-aitrdficas
en dos pacientes, Istas han sido infrecueniemente mencionzdas en -
las litereturas recientes. Las caracteristices histoldgices de las
méculas azul rojo mosirzron vasos sanguineos con peredes engrosa——
das, prineipalmente lo dermics papiler y frecuentemcute en la capa
superficial del tejido neurofibromatoso subcutdreo; las méculas —-—
pseudo-giréficas mosiraron wia reduccidn e: la colfcena exn la der-
mis reticular, cor reemplazo difuso por iejido neuroide. Isios sig
nos clinicos pueden ser detectados tempranamente en el curso de la

enfermedad y son Utiles pare un diagndéstico temurano.

YuSUDIAN (1984),( 17 ) observd miltiples méculas melanociti
ces Ge varios ‘tamafios, presentes sobre la superficie palmar en 42

de 50 pacientes del sur de lz India, con neurofibrometosis.

las ceracteristicas histolégicas mostraron dreas localiza—-



das de prolongaciones, parecidas o pliegues digitiformes con incre

mento de la nismentacién.

2, 10S TUMORLS CUYAREOS. Lstdn representados por los "fibrg
mas molluscum" raramenie unicos y por los "nevi molluscum" gquc son
més numerosos y diseminados, sin ninguna sistematizacidn, sobre la
superficie cuténea, con cierta preferencia en el tronco. Forman sa
lientes redondas u ovaladag, de tamalio de un grano de mijo, al ta-
mafio de usa mandarina, sesiles o pediculadas (molusco néndulo). Ila
piel que los recubre es de color normzl, algunas veces rosada, las
formaciones son flécidas, como vacias de su contenido, y de consig
tencia blandé. Otras son de consistencia elfsiica, mds reremente -
se encuentren firmes o duras., ROBERT SCULIY ( 18 ) reporitan un ca
g0 en el que las twioraciones péndulo zcusan un olor fétido desde
su inieciacidu, sobre todo con lé sudoracidn j alm cespuds del — —-

aseo,

Las formzs moluscoides o tumores resles segin ROBERT SCULLY
( 18 ) presentan ires.modalidades: 1.- Dermetolisis, donde la piel
parece haber perdido todo el lawzo profundo, 2,—- Fixolioma geletini
forme localizado, algunas veces, sobre los miembros, de grandes di
mensionies (elefaniiasis reuromatosa de Virchow) o sobre el tronco,
cuello o cabeza, formando grandes pliegues cayendo unos sobre  ~-
otros y 3.~ Neurinoms plexiforme, cuya textura a la palprcidn es -
blanda, depresible, de le impresidn de dermis fundida. Se percibe
en el inlerior de esta bolse o saco, cordones neuromaiosos ern for-
me de "paqueies de hilazs". TAKIGUCHI ( 14 ) presenta un caso in-

teresante donde se encontrd elefantimsis de Virchow y hemangiecta-
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sia hipertréfica de Farkes-leber,

3.~ LOS TUMORLS NERVIOSOS. Son tumores profundos subcutéd- —
neos 6 subaponeuréticos; se reconocen a la palpocidn, generalmente
en los nervios de les exlremidades superiores, de caras laterales
éel cuello, nervics intercostales, el obturcdor y la cola de caba-—

llo.

Son redondeados o Tusiformes, bién limitzdos, dcl tamafio de
un punto al de une cereza, firmes, méviles sobre la piel normal, -
dispuestos en rosario y en forma sictematizada, en ocasiones se en
cuentran agrupados a lo lergo de un trayecto nervioso. Su ntumero l
es limitado y no crecen ( 19 ) TAKIGUCHI ( 14 ) dice aue el gra;

do de induracidén puede ser el mejor sigro de degeneracidn.

Lo lipomstosis militizle se nuede asocizr & la neurofibroma-

tosis y »uede gser considersds como una de sus modalidades. ( 2 )

In ocasiones se encuentran legiones mucosas, como tunores -

peguelios, indolorosz ; firmes en lengun, nucost pingivel 7 pelati--

na, HO"ARD ( 20 ) ep une revisibr bibliogrdéfica enconird © casos -~

de tumores en lenrue y cite o Boden, cue ern oire revisidén encontird

26 casos de esie tipo dGe lesiones en 1955,

B, SINDROME PSIQUICO ¥ NLUROLOGICO, El sindrome neurolégico
se caracteriza por la presencia de tumores nerviosos; més Irecuen-
temente son el VIII par, después del IT y V ( 21 ). Los neurinomas
del VIII par, habitualmente bilaterales, producen el cuadro de un

tumor ¢el dngilo pontocerebeloso, con arfcccidén coclear, sobre todo

en los adolescentes, ccn sordera, menifestwmciones vesiibwlares y -
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cerebelosar importontes y tardias 7 elgunns veces con signos radio
1épicos. BGGTRMONT ( 22 ) revorta 3 casos con lesidn en el VIIT -
par y dice que para nlgunos autores esios neurinomas son la Unica

menifestacion de 1l enfermedad,

SANDER citado por HOJARD ( 20 ), reporta 6 casos en los que
ge encventira afectado el nervio lingual, extendiéndose la enferme-
dad al piso de 1la hocs ¥ £l tridngulo submexiler, lo ngue irdica -
gue también pueder estiar afeuctados los nervios hipogloso y glosofa

ringeo,

{

De las lesiones nerviosss cenirales, encontramos que una -
perte sox Ge localizacidrn espinel, oiras exiramedulares y excepcio

nalmente meningocerebeloses,

Je los tumwores espinales, LEVY distingue tumores de tipo —
banal (neuromes ;7 gliomss), gliosis y schwanosis difusas, heteroto
pies y disgenesies cowmo siringomielia, melformsciones septales, -

ete, { 23 )

Les lesiones encefdlicas, se pueden asociar a lesiones de -
nervios ecraneenos, Alrunos irebajos selzlen formas centrcles sin -
sigros de localizaecidn, nds Trecuentes en nujeres, merifestédndose
glaunes veces con un sindrome de hipertensidn iniracraneanz, cefa-
leas & crisis eprilépticas. En esos casos las lesiones residen so—-
bre todo en lao glim de 1la superficie del epéndimo ( 16-21 ). Pue--
den permunecer latentes por largos periodos o dar altercciones dis
cretes en la electrogénesis ( 21 ). In las formas neuroldricss —-—

francas los signos elécetricos vueden ser disrritmim, paroxia hiper
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sincronia. ¥n las formes puramente cuténeas se pueden observar al-
ﬁeraéiones pequeilas de trazos. FISOEL Y BAUREY citedos por DLGOS -
(3 ); en el 8¢ congreso de dermcidlogos de lengus Francesa, en -
1953, demostraron li frecuercie de les perturbaciones de los tre—-
zos electrogréficos que pudieran ser encontrudoc en otros miembros

de la familia,

Existen sindromes encefélicos no tumorales graves y evoluti
voe gue pueden producir edema cerebral, hipertensién inirscranea—-
na, hemiplejies, etc. Para LAWS citado por BLATT ( 24 ), son debi-
das a wne infiltracidén difusa de origen glicependimeria, citando a
BAAUIT Y TANTOK (195%5) y ARTRAUD (1909) que se™alen hemiplejias no

tumorales en le infuncie de enferios de Hecklinghausen,

Los nervios periféricos son el origfen Ge los twiorez subou-
téneos ya descritos, Raremente vrqducen dolor. ROZEAT ( 18 ), re~-—
porta un caso en que se tuvo gue extirpar quirurgicamente un neurg
fibroma ruy doloroso, pueden producir parestesias y excepcionalmen

te problemas motores ¥y tréficos,

Los fendmenos de irritecidr o comnresidn pueden necesitar -
la liberacidén quirdrgica del rervio, BL::T J ( 24 ), publics un cg
so que presenitd pardlisis del nervio mediano izquierdo posterior—-
mente a la reseccidén de un neurofibroma. Se han mencionado proble-
mas de lz sensibilided objetiva sobre ciertos tumores o sobre las

mernchas pigmeniadas { 18 ).

Pueden existir neurinomas en troncos gruesos como en el  ~-

cidtico,
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MADHETER reporia un caso en el que se presentd un aslrocitp
me ¥y cita asociaciones tumores revortadog por IELLY, NC CAIION, J0O
N&ES Y SCHARENTGERG en que se encontraron casos con tumores cranea--
hos, neurinomas del VIII par craneal y feocromocitomn ( 23 ); Aren
dt y Herman describen la asociazcidn de egpongioblastoms, con feo--~
cromocitoma ¥y nevrinoma. Lncortramos reportrdos por Barnard y Obra
dor (547) once casos con es’ie mismo tivo de asocineiones. Germen--
die y Castro ( 30 ) revortan 2 casos de sarcomss gigantes tnicos -
de la piel cabelluda, uno de los cuzles fué la tnica manifestacidn
de 1la enfermedad, dando el diagndstico el estudic histopatolégi--—
co, Clowar { 19 ) reporta un caso dorde se presentd cumdriplejia,
sindrome de Horner y pardlisis del hemidiafrasms izquierdo por un
neurinomé gue destruyd cuerpos veriebrzles y origind una compre-~ -

sidén medwlazr. LEVY ¥. J { 23 ) reporta wr: ceso similar.

CHLDPUNTIER, citedo por BAVRAC { 25 ), dice gue el 637 de -
los enfermos de Recklinghausen preserntan ofecciones psiquicas, Los
grandes problemrc mentiales son precoces, vor la debilidad congéni-
ta y terdios, por hipertensidn intrncranesna debide a tumores cere

brales o por lesiones degenerciives.

C, SINDRONMES VISCERALZE. Iaos lesiones viscerales son hebi-—
tualmenie tumores neuroglicmatosos semejentes a los de la piel ¥
nervios, miltiples sobre un drgaro o sobre visceras diferenies ——

(gliomatosis noduler diseminada de L'hermitte).

SCHMITT citedo por DOMART ( 26 ) reporta, en 1959, 544 ce-—

gos encontrados en le literaturas con menifesteciones viscerales, —



- 20 -~

Olras manifestaciones gcor muliormaciones congénitne hipo o hiper—-
plésicas (nsrngiomatoses, micmatoeas, lipomntosas ete). Lac tumora—-—
ciones y melformaciones son més a menudo latenies sin embargo pue—
den llegar a producir alieraciones funcioncles por su volumen, aun
aue generalmente ce descubren en la auvtopsia, en el curso de una -
intervencidén quirtGrgice o en exnloruciones sistémicas (radiogra- -

fias tordcicas o digestivas) ( 26 ),

Los twmores digestivos son mfie notebles y mis frecusates -
que los tordcicos. Genmeralmente se deserrolla” en lé mucosa del es
témago, iniestiio y recto, heciendo salientes en la luz, producien
do reremente obuierucciones, Lu gintomatologis es pobre, los cua- -
dros generzalmente se revelan vor natseas, dolor, melena, hemateme~

sis, sindromes ulcerosog, inveginacién intestinel o anemias por

sangcre oculie ern heces ( 26 ),

Un cchwanome se nuede presentar en el curso de une [orma -~
frustra ein que se encuenire oira sintomctologia ni antecedentes -

herecitarios.

Hay tenGenciz & los recidivas des»ués de 1la extirpacidn de
los tumores. Fo ge encuentrz edenopatia, nor lo gue se cree gue no

se vropasuen por les crantes vias lirfAtices ( 27 ).

La degenerzcién de estos tumores, como en les diversas loca
lizaciones, ya ha sido mencionnds ( 25 Y. RODERT SCULLY ( 14 ) se-
£ialéd 15 cosos con manifestaciones elinicas entre los 40 y 50 afios
de edad, dice gue los tumores pequefios producen sangrado en el 307

de los casos y de éstos uns tercera perte presenta sangrsdo magi-—
K G



VO,

SORLNSEE ( 27 ), reporta une tumoracidén del trocto digesti-
vo ¥ 2 schwanomas de estdmago. Cite a AIRD que considers en mis =
del 1% la incidencis de tumores gidstricos, DONMART, VOL¥ROL ¥ TOUR-
FEUR ( 25 ) citar a VACHON ¢ LiHMAFL, aue en 48 cngos observados -
encontraron las siguientes localiszsciones: 9 en estémago, 12 en in
testino delpado, 10 en eestdmngo e intestino delgado, 2 en colon, 1

en intestino delgwdo y colon y 3 er apéndic:,

DOMART A. ( 26 ) dice gue segfin Schmitt, 1ss Tanifestacio-
nes torédcicas especificas en lo neurofibrometosis ocurren en el -
15% de todos los cesos, Fueden descubrirse por medio de rediogra—-
fia, Unas veces se presentan cor. sintomes bronconulmonares o me- -
diestinales precoces, olras veces scn rsintomitices dendo sintomss
de compresidn nmedicstinal en la fase final. Tueden ser reurinomas
intrapulmonares, pero soi muy Iraros. Forian itumores rcdondeados, -~
pequefios y numerosos en el perénguima. Se desarrollan in situ (ra-
mas nervioses del pediculo pulmonsr) o representas metdctasis de —
vn buwor a distelncia. Mgunes veces soﬁ tumores plewrales o bron--—
guialec sislsdos, Ie forme mds habituel es la del neurinoms medias
tinal cue segin BLRIAEY ¥ COURY se encuenira del 5 a1 107 de todos
los casos ¥y son rds frecuentes en el horbre. Se desarrollan a par-
tir de nervios raquideos en la perte posterosuperior del mediasti-
no. Se menifiesten como uus opecided redonda, bién limitada, homo-
génen, de tomefio considerable. Zn ausencia de sigros cutdneocs el -
diaméstico diferencial en otros tumores es dificil de establecer,

SORENSE! ha demostrado gque un neurinoms mediastinal esocicdo & le—
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gsiones cutféneas degenern en la mitad de los cusop mientraes que en
la forme aisleda el proadstico es mejor ( 27 ). ASSELAIN ( 28 ) di
ce que generslmente son benignos 3 que el 107 sufren cambios de ma

lignizacidn slgunas veces después de una intervencién quirirgica,

Los tumores vesiceles se observan en le décimna perte de los
casos, segun diversos autores citados por BEESOR ( 29 ), Ia oligu-
ria, albuminurie, hemsturia, incomtinencia vesical o una obstruc--
cidén uretral pucien ser signos reveledores, otras veces se diagnog
ticen por la presencia de una mesa subpubiana o por el tacto rec—-
tal. L la cistoscopia puedeﬁobservarse la pared vesical deformada
por un iwumor, pusden verse pequeﬁas tumoraciones, infiltraciones -
difuses o granos en forma de tapiccn. La localismcidn vesical es -
rara, ASSELAIR ( 28 ) encontraron 22 casos en le liverstura después
de la observacibén de GEHRARZT. Ha sido mencionade por varios aubo-
res la presenc’a de rneurinomes er vprdéstata, uretra, cordones esper

mAticos, pene y albuginea testicular.

D, SIRDRCHE EVDOCRINO. Los casos endderino son raros y son
debidos, probeblemente, . une infiltracidn neurcfibromctoss difusa
0 circunscrite de gldndulas endbéerinas, originando un tipo de le-—
siones histoldgicas diferentes (cdenomes hipofisizrios, cortico sn
prarrenales, del tiroides, feocromocitomes etc.) o perturbaciones
glandulares imprecises ( 30-31 ), dando cuadros muy verisdos como
bocio simple o hipertiroideo e inclvso verdaderas enfermedndes de
Bagedow, hipotiroidismo, hiperparctiroidismo, hipogenitalisro, in-
suficiencics suprarrenales, a veces de tipo addisoniano, pero prin

cipelmerte se han destocado las asociaciones con zcromegalia y tu~—



mor'es del tipo feocromocitoma ( 31 ).

Segbn D=60S ( 3 ), el origen neuroectodérmico de las célu——
las cromafines de los feocromocitomas explica esta coincidencia po
éo sorprendente. Lstos tumores se revelan por una hivertensién ma-
ligna, crisis Golorosas abdominzles, vériigos y cefeleas, L1 descu
brimiento de caleificociones suvprarren:les, el retroneumoperito-~ -
neo, la pruebc de 1z histairina, le dosificacidn de catecolaminas y
en fin, la exploracidén quirdrgice, permiten localizar el tumor, En
ocasiones estos btumores se meligrizan y dan metdstesis. Para DRGOS
( 3 ) se presenta un caso de feocromocitomn por 4 de neurofibroms-

tosis,

HACEGAZA H ( 32 ) cita & GLUSHIEN Y CO0L, que estiman una -

incidencia del 107" Ge feocromociiomas, vero CHO.E encontrd solo un

coso en 223 pacientes.

in la literature se encontrarorn las siguientes asocimcio- -
nes: DUCHOTKY ¥2 ( 31 ) rewnorin 10 casos de Von Recklinghousen con
acromegalia; CA0.Z en 73 encorird 4 cor hipopituitarisac: UNGER -
( 30 ) reporta el caso de wnn nifie que presertd wie disfuncid:n de

3

las formemciones éiencefdlicas e hino

a0

igirricsc gue se menilestd vor
eirofia de drgenos renitales, ur deseguilibrio caicturo-pondersl y
retardo inteleciual marcado; DWIGHT PARIIESOT»( 31 ) presentan un

caso con un cusdro hipofisiaric y eitan a IEVIK que presenté 10 ca

sos con sindrome de Addison; ( 31 ) en su meterial clinico mencio-

ng 6 pacientes con trastornos ginecoldgicos.



MARIFED. ACTOKLL OCULARES

Son mis frecuentes de lo que se pienss., No existe ninguna -
estructura del ojo o sus nnexos que no pueder ser afeciada, Los ha
llazgos incluyeron manchags "eafé-au-lait" de lus cejas, neurofibro
mas y neurilemomzs en los pérpudos, conjuntivo, cédrnea y Srbita; -
cbérnea engrosada, nervios ciliares y conjuntivales, hamzrtomns neu
ronales ; melanociticos en la malles trnbecular, de la uvez, retina
¥ nervio 8ptico, glouccma, retlinosis pigmentaria sectorial ¥ ausen
cia de una parie del ale del esfenoides, lo cual puede resulter en
exoftalmes pulsetil; los sintomss y signos frecuentes 1o apurecen
hasta después de la infenciz o vide adulia awique pucden ser congé

nitos o apurecer temvranamente.

La menifestacidn més [{recuenie es el neuroms plexiforme --
( 20 ).‘Se aplica el término genérico de neuroms nlexiforme a to--
. das aguellas Areas arectadas en les aue varios nervios suverficia-
les se han involucrados vor el padecimiento, Se hen descritoc ve-—
ries formne de presentacidén del neurofibrome y une de ellz: es la
que se localiza a 1 regidn palpebral, en donde se encuentra COmo
una tumorazeiodn osaliertie situada en su woreid:: externa en forma de
huso, sdélo notade & veces al evertir el pdrpado ¥ que es suave al
tacto, conierniendo cordones nudosos, tortuosos y que se asocian --
con manifestoeciones similares y a defectos dseos de lz regidn de -
lafosa iemporzl. La tumorscidén deserite puede verier y evoluecionar

en tamnfio y extensidn ebercando toda el drea palpebral y el sector



inferior de le cara.

Otre variedad del neurofibroma es el llamndo fibromolusco,
el cuAdl se exterioriza en forma de peqguefies tumoraciones sesilec o
pediculadas; en la régién palpebral puede manifesterse bajo el as-
pecto de msnchas de pequelio ilamzlio, nevus pigmentoriocs y nédulos -
subcutdneos los gue también son vistos ampliamente por todo el ~-
cuerpo, como las cldésicos manchas "cafe con leche" gue se originan
de los nervios cutaneos, =n le conjuntive ¥y escler: es muy rara su

localizacibén pero han sido observados en algunos cosos.

REUROTIZNONA PLEXTFORMD

Con gran tendencic. & crecer con rapidez, a lz palpacidén son
de consistenciz de mase. 21 ectudio histonrioldgice reporta que el
tejido tumorzl ro estd encapsulede ( 2 ), wor o gue se mezcla con
el tejido dérmico u otros que le rodean, no obsianie, adopia la —-—
forma noduler, dGnica o mfltiple. Lz tumoracidn, relaiivamente ace-
lular, esté carcceterisada vor wvrolirerccidn difusa de las célules
Ge SCHIAFX, y en menor provorcién por los axones, los cusles pene-—
tran a la lesidn e forme difuse y desorderada; tembién pueden apa
recer células ganglionares simpéiicoe, melanoblezstos y célules de
misculo esiriado. La otr: formz de neoplasia encontrada en 1los DAY
pados es la llamado elefantiesis neuromztosc que se ssocie con hi-
pertrofia de la piel ¥ itejido subcutaneo ée le hemicaras correspon—
diente, infligiéndole a la cara la caracterisiica esimetria; la -
elefontiesis causa engrosaniento palpebrel, ¥y posteriormente pio——

pis mecdnicay puede haber dermeiolisis palpebrzl puramenie cuienea
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monstruosa, pero opercble, aunyue generalmenie es recidiventie, Iue
de ser en un neurofibroma plexiforme del pirpado donte se puede -~
eprecier, & la palpecidn, como se menciond anteriormente, la con--
sistencia de pagquete de hilaza, crecer rapidamente y cubrir el --
ojos algunas veces se puede extender hasia las vainas dGel nervio -~
éptico, yo sea por el desarrollo de un glioma del nervio o de al--

gin filete nervioso intraorbitario.

CONJUNELIVA

Los neurofibromas‘raramente‘ocurren er la conjuntive y no -
siempre son manifestacion de este padecimiento ( 1 ), BEn general -
aparecen como uno o varios pequefios tumores de 1 a & mm,, de didme
tro de concistencia firme, no dolorosos, fijos y cubiertos por epi
telio normal., VziO0EF citado por OJiZlA ( 2 ), dGescribid el caso de
ure preiente con buftalmos en el gue 1os nervios ciliares antverio-
rez fueron afectados por neurofibromaiosis. A través de la conjun-
tiva bulbar podian verse los troncos engrosados, adopiando un as--
pecto vermiforme, Loe nervios Ge esta membrena frecuentemerie son
afectedos por la neurofibromeiosis y GONEZ IZAL considera que his-
tovatologicamente entre éste y el neuroma Ge amputacién‘no existe

diferencia.

BASAMBRIO citedo por BEESOK ( 29 ), reportan el caso de una
mujer acromegdlica, en quien la conjuntiva bulbar, cerca de la cér
nea, fué lentamente rechazada y engrosede presentando estrias blan
co—amarillentas, algunas cruzando el limbo ; la cdérnea, observando

disminucidén de la secrecién lagrimel hasia gueder inhibida,
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Se han descrito dilataciones noduwlares de los nervios cor--
neales BDROWNSTEIXK ( 1 ), los que representan vardaderos neurofibro
mes. Hesta el momento no se tiene referencia de otras alteraciones
corneales y casl siempre representan extensiones de lesiones prima

rias en conjuntiva o epiesclera.

U Y E 4

la manifestzcidn ocular mis comin es el nédulo del iris PE-
{

RRY ( ¢ ). Ia imporfancia de dicho nédulos fué destacada por LIS—-
CH, quién noté que los nédulos del iris variaban en pigmentacidén -
de amerillento claro a cefé obscuro, veriendo asi mismo en su tama
fio, de nddulos pequelios, wiicamente visibles bio-microscopiaz, a -
menchss ¢randes visies sin dificultad macrosconicemente, de forme
noduler, redondeads o fusiforme y de tamai.o verisble, mstdn locali
zados ya sean superficiales o nrofundos dentiro del estroma del -~
iris, Verian en rumero y parecen zumentar con la edad. Isias lesio
nes se hai distinguido clinicemente del unevo comin del iris vor su
elevacidn, contorno liso por le itransiluminzeid:sn en el examen bio-
microscopico y son de ezte modo una ayuda Gtil pars la identifica-
cidén en cesos problemdticos. La histogénes:is de estos hamariomas -
del iris he sido conirovertida, en atencidén & su vosible deriva- -
cidén de los elementos SCHIUAKIALOS, pero la mayoria de los estudios
han demosirado composicidr. de células conteniendéo mielina, indica-
do que son hamartomas melanocitices., PERRY Y FONT confirmaron este

hellazgo con microscopis elecirdnica en w caso en el cudl demos—-—
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traron melanosomas inmaduros y muduros deniro de las células que -

conteniz el nddulo.

ESYIS Y RICCARDI eitados por PERRY ¥ WELEBER { 9-13 ), mos-—
traron en un estudio de 77 pacientles que la presencia del nédulo -
del iris estd relacionnda con la edad, encontrédndose en el 929 -—-
(56-61) de los pacientes de 6 aiios de edad 0 mayores, mieniras que
la incidencic del rnédulo del iris fue de 144 (3/16) en el gruvo de
0 a 9 alios, Zn la mayoria de los casos esos ndédulos fueron bilate-
rales (65-54). Todas las porciones de la superficie del iris pue—-—
den| ser invadidas por esitas pequefias tumoraciones, con excepcidn -
del borde pupilar. Cuendo se afects el iris puede ser emplazado, -
casi totalmente, por un anillo de tejido tumoral fibroso, en donde
spenag se reconoce el esfinter pupilar. Se hn sefizlzdo asimeirias
pupilares y signos de airofia, Istos nddulos, al microsconio de -
luz, fueron por lo comin inirzesiromales y mostiraron margenes mal
definidos gue, frecuestemente, moctrarcn melandfegos dispersos., -
Los nddulos estuvicron coinruestos de célules fusiformes, con esca-
£0s procesos cendriticos eniremezcle@os con célules redonécs hin--
chadas, con nicleo uniformemente redonéeado u oval y abundanie ci-
toplesma; algur:os ndédulocs mostraron una masa lisa de células simi-
lares, localizados en la superficie del iris; no se mostird ectivi-
ded mitdiica en lzc tinciones de Fontana y Nasson. La microscopiz
electrénica hzce evidente que los nodulos en el iris, en la neuro-
fibromatosis, representan a los hemeriomas melanociticos y son si-
milares & squellos descritos en oiros nevos del iris. Es convenien

te mencionar la asociecidén de la enfermedad, neurofibromstosis, -~
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con melanosis del tracto uveal, melanomas del iris melanoms malig-
no de coroides y neurofibroma de coroides, sin que se pueda expli-

car adecuadamente la razdén de estos hechos.

YOIFER eitado por PERRY ( 9 ), describid en un homhre de 32
alos un nédulo blanco de 2.5 por 3.4 mm de la superficie inferior
del iris; este ndédulo representd un neurofibroma asislado; a la mi-
croscopia de luz, fue similar a un nevo del iris, Los nddulos del
iris son la forma méAs comin de 1z complicacidn ocular, gue tiende
a ser bilateral y son derivados de las células de origen melanoci-

tico,

CULRFOS OVOIDES DENOSIRADOS ER TA NEUROFISROMALOSIS COROIDAL,

Dste detalle destuca el gran interés de COLLIS 3ATT IR, ya -
que ellos fueron los que describieron esios cuerpos y pensaror. gque
corresponé:an a nervios endorgenicos similares & log corplsculos -

de Pacine,

"HEELDR citado por KURCSAYA ( 33 ), pensd que los cuervos -

ovoides observados se parecian més a los corpisculos de leissner's

DAVIS citado por KURQSAVA ( 33 ), declard que los cuernos -
ovoides represenian secciones entreeruzacas de fibras nerviosas,no
mielinizedas, engrosadas y proliferativas: otros lo observaban co-

mo cuerpo de KRAUS de la conjuntiva.

KKIJHT ¥ WOILER citados por PERRY ( § ), pensaban que los -

cuerpos ovoides representaban acumulaciones de células de SCHTARN



con centiro hialinizado.

WOLTER ecitado por PARRY ( 9 ), mostrd que los nervios que -
entraban en los cuerpos ovoides se ramificabaen en los espacios que
forman les capas en forma de cebolls de las células de SCHYWARN. En
estudios realizedos se confirmen los hallazgos de '‘olter, que los
cuerpos ovoides consisten en un grupo de células elongades, arre--
gladas en petrones laminares y que contienen axones, que pueden -
ser considerados como proliferacidn ce les células de SCHVANN y -
que los cuerpos ovoides no corresponden a rervios de ierminaciones
gsensoriales, sino mds bien alargamiento de los nervios periféri-~ -
cos, como una hiperplasia neoplésica de les células dée SCHIANK al-
rededor de los axones, Aunque el neurofibroma ce la coroides es Ig
ro, OSAVING, GLASER ¥ LULIKBERG reportaron visualizar vor oftalmos-
copis un neurofibrome de la coroides en un pacienie coun enoftalmos

pulsetil ; deformidaces del parpzdo caussGo por neuroiibromatosis.,

[

GLAUCOMA

No es rera la asociecién de glaucome congénito y de neurofi
bromatosis ocular ( 21-34 ); puede ser congénito o aperecer en --
cualquier edad, generalmenie de angulo cbierio y cesi siempre uni-
lateral, La causa no se hi esclarecido. Algurios esutores como DAVIS
creen la obliteracidn del énguvlo de filirecidn no es necesariamen—
te secundaria a un defecto congéniio primario en las esiructuras -
oculares, sino que se deben &l engrosanriento hiperpldsico de la co
roides y del cuerpo ciliar que trese como consecuencia un desplaza—-

miento anterior del trzcto uveal, siendo posible la formacidén de -
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adherencias de la raiz Gel iris a le superficie posterior de la -
cbérnea, como se ha demostrado en estudios anatomopatolégicos de al
gunas piezas; también es cierto que er otros ojos no se Gemostird -
esta secuencia presentando, en cambio, caracteristicas similares a
lag del glaucoms congénito primario. En egos casos raros en que la
neurofibromatosis es solo ocular y no se traduce por buftalmos pue

de pasar por inadvertido hasta la vida adulta.

Hay muchos mecanismoes pare explicar este slaucoma ( 21-7 ),
anormalidsdes en la embriogénesis del éngulo de filtracidén, por tu
mores del cuerpo ciliar, sinequias anteriores periféricas, debidos
a desplazamiento anterior del tracito uveal, por engrosamiento hi--

perplédsico de coroides y cuerpo ciliar, elc.

El tratemiento del glevcoma es deteririnado yor su causa. Un
caso Ge bufitalmoz fué revorizdo en un paciente con neurofibromato-
sis, en el que el agranGamienio cel ojo ngpudo ser explicado sobre
las bases Gel incremento C¢e la presidn inlrsocular, el gigantismo
regional, como se obiervd en el sincrome de KLIPP.I-TRONAUIAY WE--

3ZR, fué una posible ceusa que los zuitores sugirieron para el buf-

talnos,.

SEYMOVR ¥ 3ROWES citados por 2ROVNSTEIR (41983),( 1 ) repor-
taron una nifia gue presentd er la infanciz glaucoma congénito, que
fué disgndsticado como entidad secundaria a displasia meéodérmica,
con sintomas de fibromatosis. El ojo buftdlmico fué enucleado dos
afios més tarde, y se demostraron hallazgos de fibromatosis, inclu-

yendo fibroma difuso del cuerpo ciliar, sinequims periféricas ante
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riores, cierre total del éngulo y endoieclizucién del iris, los cuy
les probablemente contribuyeron para el glaucoma. La buftalmia es
habitualmente congénita. FRANCOIZ Y KATZHAN citados por BROVECTEIN
{ 1) rerortaron 50 casos en la literatura, ligados a neurofibro-
ma del cuerpo ciiiar y de la coroides o & un schwanoma de nervios

ciliares con invasién del dngulo iridocorneano.

NERVIO OFTICO

La asociacion de tumores intrscraneales con la neurofibroma
tosis fué sugerida por VICHART en 1882. kn 1873 VON NICHZL reportd
como hallazgo de autdpsia, una hiperplasia gliel no sospechada de
el quiasma y el nervio 6ptico derecho, en unz muchacha de 16 aZos

con neurofibromaiosis periférica. ( 16 )

En su clfésica monografia de 1862, Von Recklinghausen presep
{16 una petogénesis bién clara de los tumares yue son el asvecto —--—
prominenie de la enfermedad y acufié el término de neurofibroma, -

sin embargzo eparentementie igrord el desarrollo intrccraneal.

DAVIS citado por LEVIS ( 35 ) revisé extensamenie la eso~-
ciacidén entre el gliome dptico y la enfermedad ce Von Recklinghau-
sen y enfatizd que los gliomas del nervio Optico, unilaterales o -
bilaterales fucron, virtualmente siempre, una manifestacidén Ge neu
rofibromotosis. 4 pesar de la reconocide gsociacidén, la incidencia
reportada de neurofibromatosis entre pacientes con glioma 6ptico ~

demostrado, veria de 10 705 con un promedio de 25¢, For el con--

trario, el riesgo aparente del glioma del nervio dptico enire pa--—
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cientes con neurofibromziosis puede no ser digno de confianza, 3or
berg's revisé todos los pocientes con neurofibromatiosis mosirando

une incidencie de tumores del nervio éptico de 4,8 (4/84 cagos),
CROWE reportd sélo dos gliomas entre 223 pecientes (,9%) con neurg
fibromatosis; para su serie incluyd verios casos con Giagnéstico -

quirtrgico e histopetoldgico no bién claro.

HUDSON citado por FREDERICE ( 36 ) 1los sitia 4:1 aproxima-
damente, de gliomas o meningiomss. £1 75 de los cusos de glioma -
del nervio éptico, se presenta en la primera decdds de la vida ¥y
90% en le primera y segunda decddas de la vida. La incidencia mds
alta es de los 2 a los 6 a%os; el tumor puede ecstar presente al na
cer y en pocos casos eg reportado en vacientes mayores, hasta 60 a
70 afios de edad. £l sexo femenino es el mfs afectado; el tumor no
tiene predileccion por alg. sitio en particuler a lo larego de la
vie éptica; sir enbargo, la alecizcidn del guicsma, con uno o am~-
bos nervios 6pticos incluidos es mds frecuente yue la afectacidén -
de un solo nervio. Hay reportes de muchos pacientes enamienes el -
tumor se¢ ha exiendido a les papilas Opticas. No hay una buenz ex—-
plicacidn pura el origen multicéntrico aungue el tumor puede ind--
ciarse en una regidn extensa del nervio, pero no hey eviderncis de
invasién local, &l glioma del nervio éplico no es comin: series -
grandes muestran una incidencie de 1 en 100 000 pacienties; ceniros
de referencia y servicio de tumores tienen un mayor grado de inci-

dencia.

Ios gliommes intraorbiterios son revelades, relsiivamente -~

tempranc en su curso, por proptosis, gue requiere de una investiga
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cién més pronta que el estirazbismo o le pérdida visual; el 967 de -
pacientes con cliomz del nervio épilico, en wuna scrie, tuvo propto-
gis, ex comparecidn con el 20; asocimdo a gliomas del quiasma. La
proptosis es, generalnente, de un ¢rado medio, raramente excedien=
do los 3 mm en la serie CHUTONAL'S citados por LJVIS VISCERFELD
( 35=37 ). Z1 exoftalmo es axiel, no pulsatil e irreductible, el -
dolor no es comin, el twpor es gencralmente palpeble; si hay des--
plazamiento del globo ocular es generalmente nusal y hacia bajo. -
La movilided puede estar limitada en la modalidad de restrictidn
mecénica, o se han reportado casos en que el glioma del nervio 4p

tico hays infiltrsdo el cono muscular o nervios orbiterios.

El edema de la papila puede proaucirse por un gliomz orbita
rio o por elevacidn de la vresién intrecranreal, debida & la obs- -
truceidn ventricular por un grar zlioma quiasmético; es mac fre- -

cuente demostirar cliomss er ls 6rbites zue intracranezles.

Lz lesidn del glioms quiasndtico sobre el hipotalemo y pi--
tuitaria produce aumento ¢e la presidén intracraneal. La proptosis
esté precerte si le Srbite vambién euia involucreds; esos tumores
tierden & producir sirofic éptice, més Jrecuenteizente gue papilede
me, aunque embos vueden estar presextes; pucede haber vémito persig
tente, letargo, cefalea, objetivamente egrandamiento de la cabeza,
signo MACCEN'S positivo (incremento en la resonancia ésea produci
da por disiencid: veniricular lateral provocads por percusidén gi--—
multanea y suscultacibén) y signos radiogréficos de presién intra—-
craneal aumenzada (veniricule aumenttdo, separacidon de las suturas

eranecles, erosidén del dorso de la silla turca), sdemAs poliuria,



polidipsia, somnolencia, pubertzd precoz, hipogon@dismo. La inva--
sidn intracraneal exiensa de este tumor puede producir paresia, -
atetosis o atague diencefdlico. Z1 hallazgo radioldgico mis fre- -
_cuénie del glioma del nervio 6ptico es el agrandamiento concéntri-
co del foramen dptico, con preservacién de lz pearte cortical debi-
do al crecimiento lento, En las series de CHUTONWIAN citado por LE-
WIS ( 35 ) estuvo presente en e} 837 de los pacientes con lesidén
de un nervio éptico ¥ en el 677 de pacientes con ¢ issma involucra
do. Los neurofibromes, generalmente, producer un murgen foraminal
irregular; los meningiomes producen irregularidades er su contorro
debido a hiverostosis, producen esclerosis del margen del canél ¥
pueden mostrar calsificaciones intraforaminales. La exiensidén in—-
tracraneal de un glioma del nervio dptico es mejor celimitada por
lz pneumoencefalografia; el diegndstico cel glioma del nervio Gpti
co es clinico. Z1 empeoramiento visual en uxn nilo preescolar con -
atrofiaz dépiicz pero sin ure enfermedad dpiica visualmente importarn
te h agraendamiento del canzl éptico, asi corme los hallazgos radié-
grﬁficos hécen casi seguro que se deban & Wt glioma del nervio 4p-
tico. L1 peciente debe ser evaluado con exdmenes comuletos, R¥ de
huesos, cor visia de forammen 6piico ; tomografia compuiada. La sos
pechs de invesidén guizsmfética puede ser evaluads por pneumoencefa-
lografis; la angiografia ayuda en caso de sospecha de meningioma,
La wltrasonocrafia y estudios de contraste de la Srbita pueden ser
¢e ayuds; le exploracidn quirurgica y biopsia generalmente no son
necesarios, pero rueden ser regueridos en casog atipicos. Bl diag-
néstico diferencial incluye muchos otros problemas inflamatorios,

vesculares y neoplésicos, locales o distantes. Il tratamiento vag--



- 36 -

B

ria desde expectante hasie cirugie mis redinciones: el prondstico
es dificil de usegurar debido & la variabilided de lg historia ne-~

tural de 1z enfermedad.

Los meningiomas de la érbita ( 38 ) se dividen en esos que
invaden 2 la 6rbiic secundorimmente de una localizacidén primaria -
en la cavidad craneal o en el canal dptico y los que apsrecen pri-
merismente deniro de la misma, siendo ésios los menos comunes, adg
més se subdividen en los que se inician dentro del espacio subdu--
ral del nervio éptico y menos frecueniemente lo de inicio en cual-

quier parte de la Srbita. i

Cuglguier mecanismo descrito, puede conducir & papiledeme -
crénico y posteriormente airofia dptica, al mismo tiempo se forma
una desviacién de los vasos retinociliares que comunican con la ve
ng central de lc retins, y les venas coroideas papilares guc condy
cer & wne triads elinica caracierizada por daflo visual exienso, -
desviacién de Zos vasos opticociliares y atrofia 6ptice o edema pg
lido, considerado por muchos autores como Gisgrndstico de tumor de
nervio dpiico, usualmenie meningiome de la cubicrta del nervio 6p-
tico (signo de HOYL-SPILCLEH),. La infiltracidn difusa del nervio, -
con los bordes irregulares en la tomogreafia computads, es sugesti-
vo del menirgioma. La extensidn intraccuwlar de wn meningioms prima
rio del nervio éptico es extremadamente raro ( 37 ). HEKBRERSON Y -
CAKDELL citados por CIBIS ( 38 ), enconiraron solamente 17 casos -
en la litersturs y afiadieron uno més, siendo su mayor frecuencia -

en los nifios.
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Rare vez es afectata por la neurofibromatosis, CTALLARD deg
cribidé en 1938 la patologia de un tumor neurofibromatoso del ner—-
vio 6ptico aque comprendia las capas nucleares de la retina; de ahi
que la retinn y el nervio 6ptico puedan ser invadidos por formacig
nes tumorales, las que tienen similitud a las encontradas en la eg

clerosis tuberosa y es comparable a las células DIAYM. ( 2 )

in el exdmen del fondo de ojo se pueden observar msnchss ca
fé con leche, hamartomss, gue fueron deseritos por VAN DR HOEVE -
como vequeilas tumoracéones plangs o quisticas, frisaceas o nacara-
das de la regidn papilar; mis raramente se pueden enconirar fibras

nerviosas mielinizadas.

PARLIKCOE (1986),( 39 ) dice que exigien tumores o facomato
sis retinianos, como los hay en la ecclerosic iuberosa, pers nunca
los ha visto en la neurofibromatosis: deben ser sospechados cuando
hey numerosas manchas cefé con leche, pueden ser que no hayz signi

ficancia si sdlo hay pocas manchas café con leche.

e

o
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El neurofibrome es el més comin de los tumores de la Srbi~-~
ta ( 40 ). Y1 crecimiento no es sdlo en la érbita, sino que alecta
a los pirnados, cara y piel cabelluda; puede causar erosidén ykexoﬁ
talmos, Se pueden diferencinr tres formas: A) Plexiforme, B) Difu~

so C) Localizedo a la Srbita.

Los neurofibromns localizedos a la drbite son relativamente
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raros, IEn series de tumores orbitarios, la frecuencia de neurofi--
broma varié de 0,65 (8 de 1,1178) para neurofibromas localizados a

la érbita, a 2.47 (18 de 764) pura neurofibromzs de todas catego--

rias,

los neurofivromas Srbitarios plexifprmcs gon considerados -
como patognoménicos de neurofibromatosis. Se inicia dentro de las
dos primeras decddas de le vide, (promedio de 2 a % afios de edad);
estos tumores esiarn conpuestos de bandas interconeciadas de célu—-
las de Schwann, axones de nervios periféricos y fibroblastos endo-—
reurales, con invasidn generazlizada de los lejidos blandos orbita—
rios, Un hecho sobresaliente de estos turores es sublen demarcado
asiento sobre la vains perineural er Tforme de corddn individual, 4

menudo se extiende zl apex de la érbita y es, gereralmente, imposi

ble recsecarlios Lovalmensie.

Los newrofibromss orbiturios difusos tiemen ume mzyor veria
bilidad de asociscidn con la nevrofibromatosis,., Te parecen a los -
neurofibronas vlexiformes en su degerrollo orbiturio difuso e his-
topatologicamente difieren sélo e: la auserciz de Gesarrollo peri-
neural gue cuzracteriza a los plexiformes, los pelicres guirtrgicos

son 108 niemos gue para los plexifornes,

Los neurofibromes orbitarios localizedos se asocien con le
neurcofibromatosis sistématica en aproximadsmente 1250 e los casos.
Difieren de los tinoe plexiforme ;7 difuso en que son més discretos
y las lesiones ocupan mayor éresa. Son mucho menos vasculares que -

el plexiforme y el c¢ifuso, sin embargo, existe duda en los repor--
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tes acercu de la prescnein 0 wucel.cia de cdpsulaj son munejables -
guirirgicamente as{ como tamblén pueden scr disccudos libres de ig

jido orbitario y o recidivan cuando se exiirpan complelumente,

los neurolfibromas orbitarios miliinles pueden aperecer den—
tro de la tercera ; guinta decédas de la vida, pero hay un reporte
que sugiere gue son mAS comunes er los primeros alos. i1 crecimiern
to gradual de estos tumores, @ menudo, produce expansidr de las Pa
redes de la érbita, frecueniemente presenter Gestiruceidn de cual--
guiera de los huesos, ya por invasidén neurofibrometose de los ner-
vios peridsticos o por invasidn directa del tejido tumoral, sobre
todo cusndo afecta el techo orbitaric treduciéndose vor exoftalmia
pulsatil cuce se deve a le transmisidn de la pulsacidn del conueni-
do intracraneal o esta cavidad dses; =i el exoftezlmos es muy merca
do hace pensar en lg exigtencis de herrnia ce lug membrenes o del -
cerebro misgmo. L1 exoftalmos pulsalil se ho recoiocido como wunpa—-
llazgo de le neurofibromat s (LZVAL 19333 PoYRON Y SIMMONS 19463
HUET Y PUGH 1961), aunque ésie es raramenie obsoervable, puede ser

encontrado con aneurismas intraorbitales y aromalias vesculares.

VISSERFELD  (1984),( 37 ) revorta un caso con exoftalmos =

pulsatil y aimetrie focial cor newurofibromatosis.

Por otra parie, slgunas mesas neurofivrompnioszas pueden rea—
lizar presion sobre el nervio dptico, determinando deterioro de la
aggudeza visual; la infiltrecidn tumoral puede también aprisionar -
en diversos grados los musculos exirzoculares 1o que resulia en 1i

mitecidn de 1la mov'lldad ocular y en el caso del elevador del pér-
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pado supcrior, blefaroplosis. La hiperirofie ésca, cunngo se pre--
senta, se localize principalmente en el borde superciliar al oue -
le dé la forma redondezdas, ¢ruesa, pudiéndose constatar radioldgi-

canente y por “AC,

La proptosis del globo ocular puede resultar por causes di-
ferenies: la augsencia congénite de una porcidén del esfencides, es-
pecialmente del ala mayor o del techo de la érbita, podriun causar
un exoftalmos pulsatil secundario a la herniacion del tejico cere-
bral dentro de la drbita, esto puede ser diferenciado de exoftal--
mos pulsatil ocasionado especiamlmente por fistules cavernosas-carg
tideas por la ause cia de vasos conjuntivales prominentes., Iste ti
po de anormslidad orbiiaria podria hacer scspechar el diagndstico

de enfermedad de VON,REZCKLIKGHAUSLN,

Otra causce de propiosis puede ser producida por tuiores ori
ginzles de cualquiera de los nervios orbiterios o meninges (neuro-
fibromas y meningiomas) o del nervio éptico y sus vainas (gliomas
y meningiomas). Dehe hacerse noier gue cuzndo los meningiomus orbi
ierios ocurren en nifios, son sugestivos de neurofibromstosis y se

uoY

comrorvan zuche més sgresivamente cue enpoires paries del sistema -

nervioso.

Cuando en w1 niffc hay proptosis, especielmente con visidn--
disminuids y vresencia de un glioms del nervio dptico, se debe de
obtener RX de conductos 6pticos y de silla turea, pars buscar anor
malidrdes como msimeiria del conducto y la silla turca en forma de

d caracterisiica,
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11 enoftalmo puloatil también se hn deccriio en le neurofi-
bromatosis; hay sutores aue piensan que esio puede scr alribuido &
une combinccidn de arormalicedes éseas de lu érbita y a cierta -
arormalided de la ;racsa orbiiaric. Apcrenmlemente la proplosis pue-

e ser casusade por hufielmoc en el nifio. Como el 507 de pocientes

o

cor reurofibromutosis gue invelucra cera y pérpsdos tienen glauco—
me en el lodo afeciudo. Hey muchos nmecanismos pora explicar este -
glaucoma, como las anormalicades on la embriogenésis postulada por

GRAYT L COGYX.

Ia desTiguracién orbiio facial y proplosis gque ocurre con -
la newrofibromatosis puede deberse a cada uno o combinazcid: de los
dos procesos Ge le enfermeéad ( 37 ), que incluyen neoplasias orbi
tales, neurofibrometosis plexiforme, displasia orbital dsea y glau
coma congériio (buftzlmos). Ie lomografiz computadae es capne de di

Terenciar entre esazs cusiro enivicades y aenoslror su exvensidén to-

tal,

3

Ios cambios dseos crareolncicles esisn bién reco:ocidos e -
incluyen la asimeiria facizl, le cual se puede deber & hiperplasis
en asocireidn con la proliferacidn del 1lejido neurofibromziocso (Jﬁ
735 1963) o hipoplesia (JATIS ¥ CRIGIDDEN, 1975; KOBIIN ¥ REIL —-—
1975; MULIER . CLOGT.EG 1981). Los cambios hipoplésicos pueden -
afectar la mandibulae, el mexilar 5 el cigomdtico y partes blandas
superficizles sugiriendo que la mplformacidn es el reswliado de -
une elteracibén compleje del desarrollo, mds que presidn del tejido
neurofibromatoso, Los neurofibromas intra dseos tarmbién ocurren en

los huesos faciales, conduciendo a la deformacidn (MULLER Y SLOOT-
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WEG, 1981), L& causa mfis comin de exofialmos, viels en los cusos -
de neurofibromctosis en el adulto, es un encefanlocele esfeno-orbi-
tal. Un encefalocele resultante en exoftalmos es distinguido de -~
otras causas por les pulsaciones tivicae de globo desde el pulso ~

cerebral transmitido.

F. NARIFRSTACIONLS OSEAS

HUNT Y PUGH citado por BEESON (29), dicen que el 507 de -
los enfermos de Recklinghausen presentan anormelidades éseas. Los
casos de neurofibromatosis floridos no presenian manifestaciones -
rediolégicas frecuentes, por el contrario, son mis comunes en les

formas frustras.

Apeletegui (29-30) se¥zla que se encueniran datos esquelé-
ticos de modo predominante en csbeza, térex y columno veritebral -
(defornidades craneales, asimetrias facisles, tdérzx en embude, xi-
foescoliosis, e%e). Cita a Schinz, gue divide las plteraciones --
6seas de la neurofibromeiosis en los siguientes tipos: 1. Ltrofia
parcial y desarrollo anormel (hivoplasiaz) 2. Hipertrufia parcisl -
¥ Gesarrollo anorm:l (hiperplasia) 3. Erosiones déseas como conse--
cuencia de le presidn ejercida por los tumores existentes 4., Osteg
porosis y osteomrlecis de los huescs largos y de las vértebras 5.
4 este esquemn aficde Kienbock la incurvacidén de los huesos, los -
quistes 4seos etc.’Apalategui (30) dice gue es dificil comprender
¢émo la neurofibromatosis produce tenias altersciones éseas a no -
ser que se admita una afectreidr del sistema neuroendderino. Pere

Maratén lo primordinl de los sintomns craneopAticos y éseos es la
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alleracién del armazdén protieinico del esqueleto y el defecto congé

nito que dificulia 1la conversién del mesénquima en hueso.

ROTERT SCULIY (18) opine que el desarrollo anormal del lue-
so puede ser producido por cualquier anormalidad de origen neuroec
todérmico, en sus observaciones (rewvoria 7 czsos de xifoescolio- -
sis) encontrd sitios donde no hay evidencia de ningim neurofibroma
o algin cambio er los tejidos blandos en donde se observan altera-
ciones é6seas, por lo que concluye que esias elteraciones gon debi-

das a una displasia dsea.

LEVY (23) revmorta 2 casos que presentaron una severa curva-—
tura espinal, erosidén intensa del canal espinal y lesiones en cos—
tillas y no se encontroron neurofibromas ni quirdrgica ni roentge-

nograficamerte,

Para Degos (3), las deformidades §seas nueden ser debifes o
la localizacién ésea de un proceso neurofibromatoso, & distrofias
de otra naturaleza, cuando son congénitas, o & problemas de origen

endéerino, cuando son més tardias.

la xifoescoliosis puede ser algunas veces de aparicion pre-
coz. Los detalles que se han observado en esta alteracidén sor un -
agrandanierto considerable de los agujeros de conjugrecidén y reduc—
eién de los cueryos vertebrales en forma de cula, los que llegan a
solidificarse e ocasicnes o a erosionarse, en tal forma que, pue-
den llegar a producirse luxaciones de los cuerpos vertebrales adya
centes y provocar dolores intensos, compresiones medulares, problg

mas cardiorespirstorios, ete. { 39 )
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Loc lesiones crancanes son bién corocidns. Algunns sor. dis-
genesiag, otras son provocades por el desarrollec de neurinomas de
pares cranennos y oiras, alterecioncs de la irama ésea. Los agnje-
ros de ls buse, algunus veces, ee e:cueniran considerablemente hi-
verirofiados. Lrs alteraciones dseas asociadas & neurinomas del -
VIII1 par dan signos 6seos & nivel del peiiasco (lisis de todo el -
conducto interno, ercsidén.de la cora posterior y del borde aupe- —
rior) ( 22 ). Ia silla turca puede ester agrandade o deform-3a por
alteraciones hipofisiarias o quiassmiiicas, Sobre la bdveda cranea-
na se pueden encontrar endostosis en forma de gotas de cera en el
frontal y los parietales, principalmente, asi como laguias y conde
saciones de la trama désea. las ccstilles también pueden mosirar -
erosiones y condensuciones ( 29 ). La tibia llera o adoptar la for
me ¢e sable y pueden visualirarse radiologicamenfe imégenes auisti

Ce8,

Ias disgenesias rno son excepcionales, pueden observarse es-
pina bifide, luxaciones de 1z cadera, sindzetilias, polidactilies

etc.

G. MALFORMLCIONIE CONGERIUAS

Ye han sido mencionadas algunes mplformaciones congénites -
en la descriocién de loc diferentes sindromés quec presenta esta en
ferpeded, sin embargo mencionarelos algunos 01I0S casos que han s8j
do reporisdos en la literatura por la importancia clinica gue pre-

sentan.

Pera glgunos awbores (CHALKLEY Y BRUCE, SHOCK Y TELON, SCH-
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MITT TRIDOY Y KISSEL) ln localizacidn mfis frecuente es la del apu-
reto urinario: megeureteros, ureteros dobles citados por FOURNIER

Y BEESOK (5-29).

ARATOMIA PATOLOGICA

Pournier ( £ ) propone la siguiente clasificmcidn de las le
siones en la enfermedad de Von Recklinghausent 1.~ Altersciones eg
pecificas y 2.- Alteraciones inesreciiicas,

Las alteraciones especificas, que son las que predominan,se

{

encuentran a nivel del tejido neuroectodérmico y son de dos tipos:

a).~ El schwanoma o neurinomg y b).- El newriforme o neurofibroma,

Las alterzciones inespecificas pueden ser: a).~ Prolifera--
ciones diverszs a nivel de le piel (engiomes), b).~ Lesiones twmo~
rales cel sisiems nervioso (meningiomzs, epenGimomes, astrocito— -

mas, gliomas) c¢).- Lesiones viscerales,

De las slierzciones especificas: a).~ El tipo neurinomz o -
schwanoms, constituido escencialmente por células schwanianss en -
proliferccidn; de "ndécdulos de Verocey", formoeidn de células dis—-
puesias en empalizade y alrededor 6e su itorbellino de fibras cold-
genas, son tumoraciones encapsuladas gue guardan algunas caracte—-—
risticas embrionarias ( 6 ). &NTOKI ciilade por LEVER deseribe la -
grquitectura histoldrics de los neurinomas de dos tipos A y B, En
el tipo A se encueniran células con nicleos en hileras paralelas -
dande el sspecio tinico de empslizada. Z1 tino B presenia zonas -

quisticas resultantes de le degenerrcidn del tipo A. Hay un tipo -
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mixto con caructeristicas de los dos,.

b)e- El neurofibroma se consiiera como un tumor cuyos ele--
mentos nerviosos inducen al crecimiento del mesodermo en propor- -
cién variable, llegando & enconirarse casos exiremos en gue puede
producirse una metaplasie (cartilaginosa u bsea); en casos de me—-
nor estimulo mesodérmico se puede consiituir una cédpswla ( 3 ) de
tejido conjuntivo ccuouesto de fibras coldgenas con gran ndmero de
peauefios nicleos. DiEGOS, describe en las tumorcciones fibras finas
y palidas paralelas 7 ondulantes con tendencis a former torbelli--
nos. Los niicleos se encuentran entre los hzces, son pequeflos, uni-
formes, ovalrdos o alargados. LEVER ( 6 ) seliala que con hematoxi-
lina y eosina, los fibras usualmente se colorean de azul pdlido co
mo coldgena jéveu ¥y no se tiffen como la colégena madura. Con la cg
loracidn de Toct se observan numercesss T:bras reticulares, NC Ral-
RY ¥ KONTGOIIRY Citados por DEGOS ( 3 ), con le coloracidén de Bo--
dian, identificeron fibras nerviosas, pero estas no toman perte en
la Tormecidén del iumor ( 14 ). Pueden enconirarse anexos de la --
piel y nernios éérnicos ( 3 ). Se pueden ohserver aspectos voria--
dos, como coldgena densa en haces compactos, con tinte rosado y cé
lules de tivo fibrobléstico, Oiras veces lu estiructura fibrilar de
saparece y los nicleos estdn dispersos en una mese homogénea mucoi

de »élida.

LEVER (6) encontrd en una serie de enfermos de Recklinghau-
sen, le presencia Ge un numero considerszble de mestocitos infil- -

trendo les tumoracicnes. lLos describen como clésicos en €l molusco

pérdulo., Lstos mastociios aparecen en el curso de le enfermedzd,
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pin presenter ningin fenbmeno de uriicarie como en las mrstocito——
sis cutdneas. Con la coloracidn de Giemsa se ponen en evidencia -
las granulaciones metacromAticas de les células. GREGORY B ( 6 ) -
cita a CROVE, CORNIL BIKAZZI Y LASCANO, quienes también han obser-
vado las células mastocitarias en el neurofibroms, Créen que di- -
chas c8lulas producen heparina e histamina y éstn sea la causa de
las natdseeas, pslpitaciones, taquicardia, cefaleas y sensacidén de -

melestar go.eral en estos pacientes.,

Las manchas son hiperpigmentaciones de 1lp capa basal y un -
aumento de los melanoblastos, segun MASSON, de origen neurcectodér
mico. APALATEGUI V¥ ALVAREZ COCA (30) dicen que el esiudio histold-
gico de lns manchas realizado por TCIALMAN pone de manifiesto un en
grosemiento de los nervios de la der:is, szumento del tejido conjun
tivo elrededor de los cifsdos nervios e hipertrofia de los folicu-

los pilosos 7 Ge las gléndulas sebicess,

Les caracteristicas histolégicas de luas menchas azul-rojo -
como sigho de neurofibromutesis, mostraron vasos sznguineos con pe
redes engrosadas, principalmente en la derrtis papilar » en la capa
superficial del tejido neurofibromatoso subcuténeo, las carecteris
s . p g . R .
tices de las mdculas pseudoatrdficas mosiraron wna reduccidn en la
colécena en la dernis reticular con reemnlazo difuso vor tejido -

neuroide.

Asselain (28) rerorta 2 casos de fibrosis intersticial difu
s& en pulmones, unicos casos reporiados en la literatura., Lo fibro

sis se locnliza en el septum interalveoler, se encontrd leiomioma-
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tosis, murcads hipertrofie de lms finwres eldsticrs y cambios vaseu

lares.,

Seldala que egta fibrosis se hr reportpdo en otras facomato-

gis pero nunca en 1la enfermedad de Recklinghousen,

PAIETNA {16) revorte un caso donde simulianeamente aparecid
la neurofibrometosis y la enfermedad de Hensen, haciendo notar que
giendo 1m etiologia, patogenia y patologia diferentes se desarro--—
llan en los mismos érganos. Se observd que donde se dGeserrollan le
siones leprometosas no se desarrollan tumores neuwrofibromatosis y
viceversa, No se observaron peculiaridades histolégicas en ningln
tivo de lesionesg, lo gue hace pensar en uwna influencia reciproca -

de ambegs efecciones.

Macroscopicamente el glioma del nervio éptico (35) es liso,
fusiforme, con agrandamiento invradurzl del rervio gue puede exten
derse através del canal 6ptico en formz silencioss; al microscopio
electrdnico he demosirado aue la mayoricz de las células del glioma
del nervio optico son astrocitos fibrilares, Los procesos celuls—-
res se colocan en forms Ge paquetes de filamentos midiendo de 50 &
100 A., de difmetro, que en elgunos lugares, se unen deniro de ma~
sas amorfas, les cuzles al nicroscopio elecirdénico son fibras de -
ROSEFYHAL; los astrocitos que forman el materiel de la membrena ba

sal ebunda: e: los espacios del tejido conectivo,

los meningiomas estén compuestios de células meningoendote—-
lieles ordenzdas en verticilos que contienen numerosos cuerpos de

PSAMOWA; al microscopio electrédnico presencia de interdigitaciones



de les célulns, desmosomas, escaso reticulo endoplésmico rugoso, -
filamentos citoplismicos de 100 A, Golpie prominente, cuerpos re-—

dondos u ovales granulos focales o difusos,

Ia enfermedsd de Recklinghausen generalmente tiene un curso
benigno. las formas graves son muy raras, sin embargo se han repor
tado casos de evolucidn révida con multiplicacidn de las lesionen
y caguexia, acelerando la muerte en alpunos meses (41). ¥n otros -
cesos las alteraciores nerviosas centrales y los problemas 6seo ra

gquideos progresan rapidamente produciendo seriss complicuciones.

Hay posibilided de uvna iransformpcidén maligna después de un
traumsiismo, vna biopsiz o une intervencidn gquirdrgica ( 2 ), aun~
gue es dificil afirmer su accidén nociva le melignizacidn es espon-
tédnea y aperece enire los 30 y 40 alos de edad, mmnifesiéndose -
esencislmerte por el aumento de volimen de un tumer cutdneo o sub-
cutdnee cue se indurz o presenta un aspecto inflamstorio se presen
ta del 1 al 15 de todos los cisos (27) tiene iguval distribucidn -
noY sexos y no guarda relacidn con el nimero de lesiones. Zn eslgu~
nos poceientes lo depeneracidn ha sido simulidnea en varias tumora-
ciones (27) aungue no recesariamente tienen su origen exn un neuro-

fibronma,.

s dificil precisar clinicamente la +iransformpcién maligna,

en ocasiones los iumores pueden enconirarse circunscritos o encap--

swlados, 2 veces en el perineurio, pudiendo llegar & desarrollarse
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en todo lo largo del nervio e invadir los tejidos vecinos.

Lo frecuencia de localizacidén varia de unos aulores a --
otros. FPara unos, son mAs frecuentes en el cerebro y mediastino> -
(25-35) para otros, en nervios profundos de extremidades, csra, eg
pacio retroperitoneal y a lo largo ¢el iracto intestinal (25-28),

Para FOURKIER ( 5 ) el sitio preferente es el renal,

Son resistentes a la roentgenoter:nia y recidivantes des— ~

pubs de lo excisidn guirdrgica (36).

Las metdstasis se hacen por via sanguinea y se presentan en
un 25 & 507, en un periodo tardio generalmente a pulmones, En los
cas0s observados por BLATY (24) le degeneracidn malignas ocurrid en

10 de 61 casos y 5 de esos 10 dieron metéstasis.

La naturaleze del tumor se prestia a discusiones, L1 aspecio
histoldgico de un fibrosarcomz o de un schwanoms meligno, wuede te
ner el zspecto de un tumor polinmorfo, de un tumor de origen musc:i-
lar o francamente epitelioide. Los términos de fivrosarcoms, neu--
roepiteilioma, glioma y schwanome maligno han sido utilizados en @i
ferentes czsos (29). SORENIEE (27) dice, que en unz revisidén de -
678 pacienies, que se hizo er la Cliniea li2yo, -21 presentaron fumg
res melignos (e los nervios y tejidos blandos. Los tumores segin -
lac beses hicloldgices se dividieron en dos gruvos: 12 fueron neu-
rilemomrs maligwos y 9 sarcomas pleomérficos, 3 de los Ultimos fue

rou rabdomiosarcomss, 1 liposercoma y 5 no fueron clasificados.



TRATAMIENTOQ

Solo estédn indicados las intervenciones quiriirgices cuando
se encuentra degeneracidn meligne, un fibroma gue esté produciendo
grandes sintomas compresivos o por razones estéticas. La redioters
pia, como ya se dijo, es ineficaz, Teniendo en cuenta le posibili-
dad de una malignizacidn producida por una excisidn y ante la pre-
sencia de alguna tumoracidn dolorosa, algunos autores creen que -~

sea mis conveniente hacer ~xnfiltraciones de alcohol antipirinedo.

MATGRIAL Y METODOL

Se hizo revisidn de los expedientes de la unidad de oftalmo
logia y dermatologia del Hospital Genéral de 1la S.8, de lz ciudad
de México que acudieron a la consulta del 1° de Enero al 30 de Sep
tiembre de 1986, seleccionando a los pacientes con el didgnosiico
de reurofibromztosis o enfermedad de Von Recklinghausen euravés de
historia clinica general, dermatologica y oftalmologica.

A todos los pacientes se realizd estudio oftalmologico com-
pleto que comprendio agudeza visual, tensidén ocular, 3iomicrosco--
pia del Segmento anterior y posterior, refraccidn, campos visuales
¥ movilidad ocular.

Se practicd biopsia, estudio genético, neuroldgico y derma-
tolégico a todos los pacientes,

RESULTADOS

Se revisaron 5000 expedientes de los que se seleccionaron -
22 casos con el didgnostico de neurofibromatosis o enfermedad de -
Von Recklinghausen (0,44¢7),

Le distribucidén por edades se¢ encuentran en el cuadro ntme-

ro 1 .,



CUADRO 1

DISIRIBUCION POR EDADES,

EDADE M F TOTAL %
0 a 10 afios 1 1 465
11 a 20 afios 4 5 9 40,9
{
21 a 30 afios 4 1 5 22,7
31 a 40 afios 2 2 9.1
41 & 50 afos 1 e 3 137
51 a 60 afios 2 2 9.1
TOT AL 9 13 22 100

I= LASCULIND

F= FUOTRINO



Los antecedentes heredofamiliares se encueniran
en el cuadro ntmero 2
CUADRO 2
ANTECEDENTES HZREDOFANILIARES

FAMILIARSS AFLCTADO CON N.F 17 T.er g
 ANUEOEDERTES DIABLTICOS 5 22,7 &
- ANTECEDENTIS CARDIOLOGICOS 4 | 18,28 %

AKTECZDENTES RENALES 1 | 45

AXTECEDENTES ERFIOLMATOSIS 1 | 4,5 %

ANTECEDERTES ALCCHOLICCO 1 4,5 4




54

Respecio a le localizecidén de las manchas hiperpig

mentadas (efelides), se obiuvieron los siguientes

datos que se encuentran en el cuadro nidmero 3 ,

CUALDRO 3

LOCALIZACION DE LA WANCHAS HIPIRPIGLRERTADAS,

I F TOT AL &
CUELLO g 13 22 100
PTRONCO 9 13 22 1do
AXILA 9 13 22 100
TTENEROS SUPLRIORES 0 10 21 95,4
CARA 8 10 18 81.8.1
LIZKOR0S IRFERIORLS 8 9 17 727
INGLE 5 6 11 50

Las edades en que aparecieron estiis manches se en-

cuentran en el cucdro nimero 4 .



CUADRO 4

APARICION D3 LAS NANCHAS HIFURTIGMERTADAS,

EDAD M F 0LAL e

0 & 2 alos 7 10 17 T7.3

3 a 5 allos 1 3 4 {18.2

MAS DE 6 afios 1 1 4.5
9 13 22 109

TOTATL




Bl ntmero de manchas hiperpigméntadas que presen
tan los pzcientes se encuentran en el cundro ni~
mero 5
CULDRO 5

MANCHAS HIPRETIGIINT ADAS

KUMERO DE MANCHAS | M F  TOTAL i
1 a 5 1 1 2 9.1
6 a 10 7 10 17 77;3
lies de 11 1 2 3 1346

TOot AL 9 13 22 100




El {amnfio de las menchns se¢ encuentran

en el cusdro ntmero 6

CULDRO 6

MANCHAD HIP RPIGNINT ADAS

TAMATO DE LAS MANCHAS M P TOTAL g

§
MERO™ DE 1 ON 2 4 6 27.3
MAYOR DE 1 CH 6 10 16 72,7
T 0% AT 8 14 22 100




Los neurofibromos aporecieron en diferentes eda-

des como se puede verse en el cundro nimero 7

CUADRC 7

APARICION Do LO3 KIUROFITROLLS

LEDAD DT APARICIOE M P . TOYAL ]
0 a 5 afos 4 3 7 33.3
€ a 10 afios 2 1 3 14,2 3
11 a 15 &a%os 2 2 4 19,2
16 a 20 aflos 1 4 £ 23.8
IS de21 alos 2 2 9.5

T0T AL 1 10 21 100

NOXA: IF Uil QADG 10 PSSO HIUNDDIZROILD .



Il nimero de neurofibromas se puede ver en el -

cundro nmimero 8.

CULDRO 8

NIUROPITRONAS

'RUREIRO D3 103 KEUROFIDROIAS ¥ P TOIAL %
o a 5 3 1 4 19,2
6 a 10 6 9 15 T4
M a5 1 4.7
MAS DE 16 1 1 4.7
TOTAL 10 1121 100

NOZ £: EI' UX CASC RO PRECERTO KIUROSIDACLAL



Las aliveracioncs ocwleares se refieren a les dis~
tintas partes del aporato visuel y asi, las altg
raciones de logs paorpados se encucniran en el cug

dro ntunero 9
CUADRO 9

PARPADOS

P.S  P.l P.5 P.1
0.D 0.D 0,1 0I M P TOTAL %

EFZLIDES 8 & 10 10 & 10 18 81,8
NEUROTITROIA FLIXITONILI 1 3 3 1 4 18.2
PrOUIS TEOARICA 1 3 3 . 1 4 18.2
ECTROPION CICA. QIUAL 1 1 1 1 2 91
LAGOTT ALLICC 1 1 1 1 2 R

FOZA: 3 CASOS PIRISERTADAN RIUROFIDRCIA PLENIFORNE IZX DOS Di ZELLOS FEO5IS -

MICANICA Y LCTROFIOK CICATRIZAL.



En la conjuntiva se encuentran las alieraciones

anotadas en el cundro nimero 10

CUATRO 10

CORJUNTIVA,
NORMAL 13 12 7 11 50
FOLICULOS E HITEREIIA 8 8 5 8 36,5
MANCHA DE DBIGOT 1 1 45
PROLONGACIOR DE NEUROFIBRONA PLEKIFORME. 1 1 4.5
TEROGSIS 1 1 1 4.5
T OO T A L 13 22 100




Ia cornea muestra alteraciones segin se indica en

el cuadro ntmero 11

CUADRO 11
CORNEHL,
0.D 0.I M F  TOTAL g
NORNGLL 13 oo 2 9 11 50
ENGROCAVIINGO I NIRVIOS 9 9 6 3 9 40.9
KO VALOR/LBLE 2 1 1 2 9.09
T O T A L 9 13 22 100




Ians nltleraciones en €l cristalino se encuentran

en el cuvadre ntmero 12
CUADRO 12

CRISY ALINO,

LOPACIDAD SUSCATBULIR TOUIERIOR 4 4
FORNATL 18 16

T0T4AL




In todos los casos te encontro neurofibromas con
respecto al iris, encontrendose en nimero varia-

ble como puede verse en el cusdro nimero 13,

CUATRO 13

I RIS
KODULOS REDONDOC I COIOR DEL
IRIS 132 139 g 13 22 100
RODULOS ALARGADOC DEL COLO& -
DEL IRIS - 51 37 9 13 22 100
NODULOS RZDOKDOS PIGHMENTADOS 33 41 4 9 13 59.1
RODULOS ALARGADOS PIGIENY ADOS 12 13 2 3 5 22.7
NODULOS RIDORDOS DLAFQUICIROS 1 3 1 3 4 18,2
MANCHAD RUDONTAC EIZOCROMICAD 5 2 2 1 3 13,63
MAITCHADS LLARGADAS HIPOCROWICZAS 4 3 1 4 18,2
ECTROLION UVLAL 2 2 2 9,1

NOZ A: ER UI' CAS0 ZIZ TRALURNTC ZCLROZION UVIAL FC: CSICULLAL Tu UVITIO,

Los neurofibromns mosiraron diferentes morfologiaos, algunos de ellos del
color del iris, otros hipercromicos e hipocromicos y algunos redondos ¥y

otras alargados como puede verse en los cuadros ndmeros 14,15,16,17 y 19



CUADRO 14

KODULOS REDONDOS DEL COLO DEL IRIS,

NUMBRO D= KODUIOS M F TOPAL o
1 a 5 3 2 5 22.7
f
6 a 10 3 5 8 36.4
11 a 20 2 4 6 2743
21 a 30 1 1 2 S.1
MAS DE 31 1 1 4.5
TOT 4L 9 13 20 100




CULDRO 15

NODULOD ALARGADOS DEL COLOR DEL IRIS

NUMERO DE FODULOS M F TOL AL g

1 a 5 6 11 1T 7743
6 a 10 3 2 5 22,7

TOTAL 9 13 22 100




CULDRO 16

NCDULOL IIDONDOS PIGMEKTADOS

FUMERO DE NODULOS M P TOLAL %
0 5 ‘ 4 9 40.9
1 a 5 1 7 8 36.6

6 a 10 2 2 4 18,186
IS DE 11 1 1 4.5

TOTAL 9 13 22 100




CUADRO 17

RODULOS ALARGADOS PIGHLIRY ADOS.

NUMERO DE NODULOS I 7 TOTAL o
0 7 10 17 7727 ‘
1 a 5 3 3 13.6
6§ & 10 1 1 4.5
¥AS DE 11 1 B 4.5
0T AL 9 13 22 100




CUADRO 18
'NUMZERO D KODULOD it F TOTAL %
0 8 10 18 81,81
1 1 3 4 18,18
{
TOLY AL 9 13 22 100

También se encontraron manchas hipocromicas e hiper—

pirmentadas con diferente morfologia como se puede -

observar en los cundros nimeros 19 y 20 no hr.cemos -

referencia esnecifica a las monchas hipercronices ya

que un gran nimero Ge nevos e hipernigmentaciones -

del iris le quiva valor nosoclofico o este hallazgo.



CUADRO 19

MANCHAS RIDORDAC HIFOCROUICAD

NUMERO D3 .Q-,Ncms I P POTLL . %
0 7 12 49 86.36'
1 a8 2 (. 71 2 5.1
TLS Db 2 1 1 4,5
TOT AL 9 13 22 100




CULIRO 20

ARCHAS ALARGADATD HIPOCROMICLY

NUMBRO DB I777CHEAS M i TOTAL o
0 6 12 18 81.81
‘ ‘ ;
1 ' 3 1 4 18.18

O
rd
n

TOTAL 13 1C0




La papila del nervio Optico fué esiento de lesidn

como. puede observarse en el cuadro nimero 21,

CUADRO 21

PALAPILA,

RORUAL 21 19 7 11 18 81.9
ACROPIA TESINTENG 1 1 1 1 4.5
5 HUDO-PADT LDiEih 1 1 1 4.5

r
-t
—
n

NO VALOZAZLL 9.1

TOor AL 9 13 22 100

KOTA: UK OJO FUZ BRUCLLADO ¥ ZL OUR0 L AUROFICC,



Las alteraciones en el angulo s¢ encuentran e el cuadro nimero 22 .
CU'DRO 22
ATCULO,
0D 01 1 F TOY AL o
ALPLITUD; ANPLIO 17 16 6 10 16 T2.7
JMEDILKO 5 4 2 2 4 18.2
NO VALORJ.BI'J 2 1 1 2 %1
.LIG.LII".\O, LOULDANYE 1 1 1 1 4,5
MEDIAYO 3 2 1 1 2 9,1
E5CASO 18 17 6 11 17 7743
FO VALORLDLE 2 1 1 2 2.1
IFCIRCICK; IREGULAR 16 14 5 c 14 63.6
RUGULAL 6 6 3 3 6 27.3
NO VAIORADIE 2 1 1 2 9.1
JJ.JG 1L000LIEICTs BATDAS
GRUITASS 9 7 2 5 7 31.8
PROCES0L IRIDlABO’;‘ CORLCE
ABURDAT UL 2 2 1 1 2 9.1
TROCIE0S IRIDIATOD CORTO5
2:“": S0S 9 9 4 5 9 40.9
ROCES0E IRIDIATOL LIRGCS
EHCL50S 2 2 1 1 2 9.1
FO VAIORADLZ 2 1 1 2 9.1
NODULQS; ULTIVC PLIAGUL DEL
IRIS 10 9 3 5 8 36.4
L EL “RABICJILO 4 2 2 3 5 22,7
¥O VAIOR/BLL 2 1 1 2 9.1
RORLAT 3 7 7 31.8
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Tl estudio de la tensibér ocular puede verse en el cumdro ndmero 23,
CUATRO 23

TEFCION OCULAR

M T TOLLL ¢
12 IHG 2 1 3 13.63
14 JHG 5 4 9 40.9
16 IHG 1 3 4 18,18
_ 17 MHG 1 2 3 13463
18 1He 3 3 13,63

TOTAL 9 13 22 100




Tos movimientos oculrres se vieron afectados en diversas

modalidacdes como puede observarse en el cuadro nimero 24

CULDRO 24

MOVIIIENTOS OCULARLS,

oD 01 M F TOTAL| % -

ENDC: ROPIA MON0-OCULAR 1 o 1 4.5
EXO.ROPIA HOKO-OCUL/R 1 1 1 4.5
BYDO.ROPIL ALTIRIA 1 145
HIPOYROFIA 1 1 1 4.5
SINTROIZ ke ' 1 1 4.5

- KORIAL 6 11 1T 7.5

™
]

TOTAL 9 13 100




Lo agudeza visual de los pncientes estudiadoc fue como

se puede aprecisr en el cuadro nlmero 25
CUADRO 25

AGUDEZA VIDUAL

i P TOTAL 7
20 / 400 2 2! 4 18,2
20 / 200 2 | 2 9,09
20 / 100 3 3 ‘13‘.‘63
20 / 60 1 1 | 445
20 / 40 1 2 3 13.63
20/ 30 i 1 2 9,09
20/ 20 2 2 4 1842
CIE60 2 2 9,09
ENUCLEADO 1 1 445

TOT £ L 5 13 22 100




Fl estudio de la refraccidn puede verwe en el cucdro ntmero 26
CU/DRO 26

REFRACCION,

N F TOTAL ¢

ABPIGRATIONO MIOFICO

CONPULETO . 4 11 15 68.18
MIOPTIA 2 2 9.1
HIPZRZETROFIA 1 1 4.5
ENETROFEL 2 2 4 16,18

n
[an]

TO0TAL 9 13 100




Los campos visuales fueron anormales en olgunos casos como
se puede aprecior en el cuadro numero 27,
CUAIRO 27

CAMPOS VISUALEGS.

0D 0OI Ji P T0IAL %

{

FORMAL 15 13 3 10 13 59.1
BDUCCION CONCINTRICA 3 4 2 1 ‘3 13.63

TUBUL AR 3 3 2 1 3 1%.63
CIEGO 1 2 e T3 13.63

PTOTAL g 13 22 100
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El estudio genetico realizado delermina long z0Gelidades

de herencia como se puede aprecisr en el cugpdro numeroc 28

CU4DRO 28

GENETTICA,

15 7 "OTAL %
AUTOSOIICO DOMIKART T 8 9 17 T3
MU ACION I3 NOVO 1 4 5 22.7

TOTAL 9 13 22 150




Il estudio neurologico demuesire difercntes altersciones
como puede verse en el cuadro nimero 29

CULIRO 29

NEUROLOGIA,
¥ P TOTAL 7
DEBILIDAD MIKTAL WMODERADA 3 5 8 3644
DEBILIDAD MEE AL PROTULDA 301 4 18.2

OECUELA DL P/WALIS TACIAL PRI

FERICA 2 3 5 22.7
S. DD COSTEN 3 3 13.6

LISIOF 13 XI 1 2 3 13.6
S. 11 AR 11 2 9.1
S. VI1I . 11 2 9.1
3. 111/ 1V / VI 2 2 9.1
8. MZEDULIR COMPRUSIVO G, 1 1 4.5
BREPISNIO PLICONOL OR 1 1 4.5
PIRCOLATIDLD POICONZUROTICA 11 1 4.5
MORGOIISIO FRUSCRADO 1 1 4.5

NZEUROFIZRONA CCON EXLERSION INIRA
ORBIT ARIA POST~SUPLERIOR 1 1 4.5




Datos diversos se encuentran en el cuadro nlmerc 30

GUADRO 30

DATOS DIVIRGOS

NODNKAL 4
C IFO~EZCOLIOSIS 2 2
EXTREMIDADES ACROITIGATOIDES 2

INPTANLACION BAJL DE 105 PADE-

IIOFIS AURICULLDI 2
PIZ PLAKO 12
PES-CAVUS | 1
PTORLX  EEK QUILLA 1
VASOULACION TILVICA 1

DCLICOOZTLIC 1

FRENTE OLINFICA 1

TOZ AL g 13

22

18.2
18,2

13.7

13.7
1347
445
4.5
4.5
4.5

4e5

100




Degde el punio de visia dematologico las mlteraciones
encontradas en la biopsias se encuentran en el cuadro
nimero 31 y 32
CULDRO 31

DERMIS,

M T TOTAL i
NUCLOS EIONGADOS CO¥ BORTED
ROLOS 8 10 18 81.8
EN: RIMCZCL/DAS T3 FIDRAS ON
DULAS 8 9 17 7742
ESTRUCTURAS FEUROIDDS 5 9 14 63.6
PROLIFPIRACION CELULAR FUSI-
FORME 2K DIRICCIOKRZEC DIfie—
RERT 25 5 7 12 54,5
CELULAS CEDADAS 6 5 11 50
ESTROMA FIBRILAR 2 3 5 22,7
NUCLOS OVOIDES 73 4 1842
DEGEN 24CTON KIXOIDE 2 2 9.1




CULDRO 32

EPIDERIIS,

i1 F TOTAL %
CONFRINIDA Y APLANADA 6 8 14 63,6
HIPZRPIGIMIN. ACIOY DE LA CAPA BAGAL 6 7 13 59,
LOLYTODIO HIODERADA 3. 2 5 22.7
HIPZRQUERATOSIS 13 4 18,2
ORI LTI 2 2 9.1




DISCUSION

— et o i et A G

Ia frecuencia de la neurofibromatosis es variable segin 4i-
ferentes autores como CROWE Y COL., de 0,0003 a 00,0004 o sea un ca
go en 2,500 a 3,300 nacidosp vivos, RICCARDI Y PALERA (11-16), en—
coniraron 1:3000 nacidos vivos en nuesiro estudio el porceniaje -
fué de 0,449 o sea un caso en 227.2 un porcentaje olto, en rela- -
cidn a la lrensmisidn herediteriam, segin BROWNSTEIN Y YESUDIAKW (1-
17) refieren, como enfermedad herediiaoria con caricter autosdmico
dominante cor expresidén variable gue ataca a igual a ambos sexos,
en el estudio se encontré una frecuencia de 77.3% sutosomico domi-

nante y 22,7 mutacidn de novo y la frecuencia por sexo fue de 1 -

hombre X 1.44 mujer,

ZILLIS eitado por DUKN Y RAWMOS (10-7), encontrd en 1958 que
en el 507 de los enfermos habia antecedentes familiasres y en nues~
tro estudio fué mayor (77.27%). la edad de presentacidén en ese gru
po fué entre 8 e 53 affos pero con predominanciz entre 11 y 30 afios

(63.6%), tradicionalmente se reporta gue eperece en la pubertad.

CHARPINTIER ciiado por RAYRAC (25), dice que el 637 de los
enfermos presenteron elieraciones psiquices, en nuestro grupo wn -
54,69 tuvieron deb.lidad mental de grado variable lo cugl es con--

gruente con el reporte de CHARPINTIER,

CLOWAR Y LEVY (19-23), reportan un caso cada uno con cuadri
plejia, sindrome de Horner y pardlisis del hemidicfragme izquierdo
por un neurofibroma que obstruyd cuerpos veriebrales originando -

compresién meduler, nosoiros también encontramos un ceso que pre--—
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sentd la misma sintomntologisc anieriormente deserila por compre- -

8ién medular originada por un neurofibroma,

Los pares craneales tuvieron alterscidn en 86,37 de los pa-—
éientes siendo el II, IIL, IV, VI, VII, VIII y ¥I; los que presen-
tardn alteraciones algunos en un solo par y otros en dos pares la
literatura mundial indica que el mas frecuentemente afectado es el
VIII par despvés el II seguido por el V par (21-23), pero en nues-

tros casos no huno predominancia en especial en alguno de ellos.

APALATEGUI Y BEESON (29-30), encuentran datos esqueléticos
predominantes en cabeza, to}éx Yy columnz vertebral, entre los cua-
les cita a deformidades craneanazs, csimetria facial y tordx en em~
xifoescoliosis (18.2), extremida

budo; en el grupo estudiado hubo

des acromegaloides (13,77) y pie
reportes de implantacidén baja de

tros encontramos en 3 casos esta

plaro (13,79"). Ko se encontraron
vebellones auriculares pero noso-

anomalia.

Ias pigmentaciones son el signo més constante, de tamafio va
riable y preceden a las tumoraciones, se observa en el 907 de los

enfermos, Para PALENA Y DURN (10-16), diagnosticas apartir de de 6
menchas de 1.5 cms, consideréndolas de tres tipos: A) Manchas hepd
ticas (café con leche), B) Manches lenticulares (efélides) y C) lie
lanodermias. Los pacientes estudig@os presentaron menchas hendti--
cas en ntmero de 8 (77.3%) y el tamafio fue mayor de 1 cm en el =—-—
72.7%. Las efélides se enconiraron en un 100%, en cuello, tordx y

axila y en una poreidén que varia de 9%,%5 & 77.27%4 en miembros supe

riores inferiores y cara y s0lo en la mitad de los casos en la in-
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gle. Yo se encontraron melanodermias lo cual es congruenie con los.

aulores citados.

TAVUGUCHI Y HEATLEY (14-34), encontraron que la aparicidén =
de las nmanchas hiperpigmentadaé se presenta en un 70 2 805 en los
recien nacidos; en el gruvo estudiedo se presentaron en la edad de
0 afios & 2 afios, en el 77.3% de los estudiados. L2 mayor frecuen--
cia de presentacidén fué en los recien nacidos lo cual es acorde a

la opiridén de los autores antes mencionados,

Ninguno de los neurofibromas aparecieron antes de log 5 =--
afios y los que apérecieron e mayor edad fueron e los 21 afios, la -
frecuencia de ellos fué, a los 5 afios, de un 33.3%, el nlmero pro-
medio fué de 7 . WESTERHOF, OJEDA Y PUIG SOLLFES (8-2-34), refie--
ren gue se presentan estas tumoraciones casi siempre después de -

lzs menchas y no ocasionen dolor ni prurito,

Las menifestaciones oculares son muy variadas y se presen--—

tan en casi todas las estructuras, ( 1 )

n los pirpados se encontraron, en nuestro estudio 4 casos
5\

-

de neurofibromss, de los cvales 3 fueron recidivantes en pirpsdo -
superior. En uno de 1los casos se presentd irvasidn a Srbite y tu—
vieron complicaciones, lagoftalmos y eclropidn cicatrizal dos de -
ellos, Ios 4 presentaron neurofibromzs de tama’io suficiente para -
producir ptosis mecénica al 81,8 se encontraron efélides tenio en
pdrpado superior como en el inferior, RICCARDI, PALENA Y OJEDA (13
16-2}, mencionan que el neuroma plexiforme es la forma mas usugl y

es un dato sugestivo de neurofibromatiosis,
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La conjuntiva fue la estructura mernos afeciads, ya que en -
la mitad de nuestro grupo se reporie como normal y en el resto so-
1o se encontreron foliculos tarsales, hiperemia o manchas de bitot
en un 41,17 y en un sélo paciente se reporié prolongacién de neurg
fibroma hacia la conjuntiva cubriendo las dos terceras paries de -
la cdrnes, estos datos coinciden con la literatura mundial que re-

porta que los neurofibromas raramente ocurren en la conjuntiva.

En 1z cdrnea se han descriio dilataciones nodwlares de los
nervios, unicamente, en nuestro grupo, se cncontraron estos datos

en el 40,17 de ellos.

LEWIS Y RICCARDI citedos por PERRY Y WELEBR (9-13), repor=—-
tan gue la presencia de los nddulos en el iris es siempre bilate--
rel y es congruente con los hallazros de nuestros pacientes, en -

J

los cue se encontreron en ambos ojos en el 1004 de ellos.

LISCH indica gue la pigmentacidén de los nddulos varia de a—
marillento claro a café obscurc, asi mismo en su tamafio, forma y -
en numero, locazlizados superficial o profundemente er el estroma.
En nuestro estudio se encontraron nédulos redondos y alargados del
color del iris en todos los peacienties, con lo que confirmamos que
son las alteraciones mds carscteristices, aungue tembién se encon-
traron en orden decrecientie néaulos pigmentados redondos alergados
asi como redondos blanguecinos. Les manchas hipocrémices redondas
y alergadas se presentaron en un porcentaje menor, no hubo nédvlos

gue se encontraran en el borde pupiler, pero en un caso hubo ecirg

pidén de uvea,
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g

Il eristelino fué preocilicamente normnl; sbélo er 4 casos se
encontraron opacidmsdes subcapsulares posteriores en pacientes de -
mds de 51 afios por 1o que no se considera que sea un dato caracte-

ristico del padecimiento.

Bl dngulo iridocorneal en nuestros pacienies se ercontrd -
abierto de amplio & mediano en todos los casos y no hubo ninguno -
con angulo estrecho o bloqueo angular; se observsron con pigmenta-
cidn escase un 73.37, a2 pesar de gue tuvieran nddulos del color -
del iris o pigmentados, lo cuval no iradujo cambios en la pigmenta-

T4
cion argular,

lLa insercidn iridiana se enconird irreguler en noco menos -
de las dos tercerzs veries del totel de pacientes considerando in-
sercidén irregsular & diferentes aliurzes de la inserciédn del iris, -
DLVIS citado por BROVNSTEIN ( 1 ), cree que hay engrosamiento hi--
perplésico de la coroides y del cuerpo cilier itrae como consecuen-—
cia w:. desplagamiernto anterior del tracto uveal siendo posible la
formecidn de adherercigs de les raiwz del iris = la superficie poste
rior de la cornea, En nuestiro grupo se encontrd tejido mesodérmico
en todos los casos, pero de diferente forma, siendo la més frecuen
te los procesos iridienos cortos escasog, las bendas gruesas y 10S
menos frecuentes, los procesos iridianos largos, abundentes o esca
s0s. Ln 50 cesos que describen FRACOSIS Y KATZHAN citedos por BRO-
WNSTEIN ( 1 ), encontraron un schwanoma de nervios ciliares con in
vasidn del dnglo iridocorneal, In més de la mitad de nuestiro gru-
po (59,.1¢") hubieron nddulos ex el édngcwlo, estendo en el Wltimo =--

pliegue del iris (36.4Y) y en el trecbeculo, 22,7, En el 37.8¢ se
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considerd el dngulo sin nédulos.

BRO#NSTZIN ( 1 ) reporta un caso de glmucoma congénito con
tensiones oculares de 20 ¥y 3% mm He por aplenacidn en un paciente
éon neurofivromatosis. VELA ALVIZU (21) menciona que la asocia—-
cién de glaucoma con neurofibromatosis no es rara, pudiendo ser -
congénito o aparecer en cualquier edad, generalmente de é&ngulo =—=
abierto y casi siempre unilateral; en muchos casos existiendo una
anomalia embriogénica del drngulo de Tiliracidén y en otras sine- -
gquias anteriores periféricas. :n nuestros pacientes la tensidn ocu
lar se encontrd dentro de limites normeles; no se hizo el diagnds—

tico de glaucoma en ninguno de ellos.

BORJERG citedo por LEVIS (35), en la que muestira ung inci--
dencie de tumores &el nervio éptico de 4,87, CROVE ecilado por Li-—
#IS (35) revoria dos gliomas en 223 vacienies, en les series de —
HUDSON citado por FREIDERICK (36) se revorte wnz incidencia de 4:1
gliomas £ meningiomas. En nuesiro estudio el nervio 6ptico se re--
portd rormal en el 81,97 y sélo se encontrd, en 2 cas0s, con 85rYo-
fia del nervio éptico por neurolibroma intraorbitario y otro con -

pseucdopaniledems por hipermetropia,

In érbita se encontrd un caso de displasia de los huesos -
del créneo, con invagidn del neuwrofibrome hecia el nervio épiico,
Los neurofibromes localizados a la dérbita 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 68,187, la causa de esto fué el astigmatismo midpico com
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puesto y 88lo el 18.2¢ correspondié a emetropiams, Dos cneos, sjn -
percepecién de luz, presentaron, uno atrofia 6ptica y el otro atro-

fie ocular causados por neurofibromas.

Ios cempos visusles en méds de la mited fueron normsles y en
gl resto se reportd una reduccidn concéntrica y itubular en 27.7%.
Se enconiraron elteraciones en la movilidad oculer en 5 de los pa-—
cientes; en 3 de ellos la desviacién fué secundaria =z alteraciones
anatémicas propias de la neurofibromaiosis, en 2 casos por lesid:
del fordo del ojo, y en un caso vor neurofibromz de conjuntiva. En
una serie de 149 pacientes con neurofivrometosis examinados en el
Hospital Universitario de IO#A,.9 pacientes tuvieron anormplidades
drbito-fecizles propins de le enfermedad que provocaron alteracio-—

nes en lz movilidad ocular. (42)

En el estudio histopsiolégico IZVER ( 6 ) mencione un ple-
omorfismo e~ la neurofibromatosis siendo las esiructuras observa—-—
bles mds frecuentemente los ntcleos elongedos con bordes romos, fi
bras ondulades, estruciuras neuroides, proliferacidn celuler fusi-
forme, célulss cebadas, degeneracidn mixoide y vigmeniccidn de la

capa b=sal; datos acordes con el estudio reelizado.

Se revissron 5000 expedientes de la consulta de la Unidad -
de dermniologia y oftalmologie del Hospital General de México de -
la S35, encontrdndose 22 pacientes con diagndstico de neurclfibroma-

tosis o enfermednd de Von Recklinghausen, Se determind la existen~
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- cin de nédulos de Lisch en todos los pacientes y se discutib los
hallarngos en otras estructuras oculares como conjuntiva, pérpedos,
cérnea y nervio éplico asi como el valor de cada uno de estos sig-

nos y su correlacién con los hallazgos dermatolégicos,
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