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ANTECEDENTES

Los síndromes neurocutaneos son también conocidos como facomatosis Constituyen un
grupo de enfermedades de origen congénito notables por su naturaleza displásica y
tendencia a formar tumores en vanos órganos, principalmente en piel y sistema nervioso
central. Muchos síndromes neurocutaneos presentan así mismo importantes anomalías
viscerales y del tejido conjuntivo. Se han descrito vanas facomatosis diferentes, entre las
más importantes se describen la neurofíbromatosis tipo 1 y 2, esclerosis tuberosa,
enfermedad de von hippel-hndau, síndrome de stuger-weber y ataxia telangiectasia

La neurofíbromatosis tipo 1 (Enfermedad de Von Recklmghausen), es la más frecuente de
las facomatosis y representa el 90% de los casos. Es una enfermedad hereditaria de tipo
autosórmca dominante, con una gran penetrancia y una expresividad variable La
anormalidad se localiza en el brazo largo del cromosoma 17 La incidencia es de 1 por cada
2000 a 3000 nacidos vivos
Para el diagnóstico de la neurofíbromatosis tipo 1( NFT-1 ), " The National Institute of
Healt Consensus Deveíopment Conference" estableció en 1987 los siguientes criterios

1. Seis o más manchas " café con leche" de 5mm o mayores
2. Un neurofibroma plexiforme o dos o más neurofíbromas de cualquier tipo
3. Dos o más hamartomas pigmentados del iris (nodulos de Lisch)
4. Lunar en la región axilar o inguinal
5 Gíioma del nervio óptico.
6 Lesión ósea característica, como displasia del esfenoídes o adelgazamiento de la

corteza de los huesos largos con o sin pseudartrosis
7 Pariente de primer grado con NFT-1

Para realizar el diagnóstico, se necesitan dos o más de los criterios anteriormente descritos.
Los pacientes con neuroñbromatosis tipo 1 tienen mayor nesgo de desarrollar tumores del
sistema nervioso central. Estos tumores son por lo general de origen neuronal y astrocitario
El tumor más frecuente del sistema nervioso central en la NFT-tipol, es el glioma del
nervio óptico ( 5-15% ) Puede afectar uno o ambos nervios ópticos y generalmente se
extienden al quiasma óptico. El diagnóstico por imagen se realiza mejor mediante
resonancia magnética. Son iso o htpomtensos en IPTI con un aumento de señal en la IPT2
El realce con el contraste es variable
Los ghomas no ópticos se presentan con mayor frecuencia en la NFT-1 y generalmente son
astrocitomas de bajo grado
Los neurofíbromas plexiformes son los tumores extracraneales más frecuentes de la NFT-1
y son característicos y diagnósticos de la enfermedad. Son localmente agresivos y tienen
tendencia a crecer a través del nervio afectado pudiendo llegar hasta el cráneo y la medula.
En Tomografía computada son iso a hipodensos con escaso reforzamiento con el contraste
intravenoso. En resonancia magnética son isointensos en EPT1, hiperintensos en IPT2 y
presentan realce con el contraste intravenoso
Las lesiones hamartomatosas no neoplásicas se presentan el 80% de pacientes con NFT-1
como lesiones múltiples en los ganglios básales, radiaciones ópticas, tronco del encéfalo y
pedúnculos cerebrales Por tomografía computada son lesiones bien definidas que no



realzan con el contraste y en resonancia magnética son hiperíntensos en IPTI y menos
hiperintensos en HPT2 No muestran efecto de masa ni realce con el contraste.
Las lesiones del cráneo y a duramadre son frecuentes en los pacientes con NFT1,
observándose dtsplasia del ala mayor del esfenoides, defectos del calvario, ectasia dura! y
menmgoceles,
Las manifestaciones oculares o orbitarias son. glioma del nervio óptico, nodulos de lisch,
buftalmos, facomas retiñíanos y neurofibromas plexiformes ( frecuentes en NCV1 )
Dentro de las lesiones vasculares se observan oclusiones vasculares progresivas de las
arterias cerebrales, aneurismas, ectasias vasculares y malformaciones artenovenosas
El 4% de los pacientes con NFT1 se observan lesiones fuera del sistema nervioso central
como son los tumores viscerales y endocrinos y lesiones musculoesqueleücas

La neurofibromatosis tipo 2 ( NFT-2 o " Schwannomas del acústico bilaterales" ), es una
enfermedad autosómica dominante que se presenta en 1 por cada 50 000 nacidos vivos El
defecto se presenta en el cromosoma 22
Los criterios diagnósticos establecidos son1

1 Masas bilaterales en el VIH par craneal son diagnósticas
2 Familiar de primer grado con NFT-2 mas una sola masa en el octavo par craneal o

dos cualesquiera de las siguientes lesiones neurofibroma, meningioma, ghoma,
schwannoma u opacidad subcapsular posterior juvenil del cristalino ( cataratas).

Los schwannomas bilaterales del acústico son característicos y diagnósticos de la NFT-2.
Se observan como masas redondeadas y focales por imagen Tienden a ser iso o hipodensos
en tomografía computada y presentan realce intenso con el contraste iv. Por resonancia
magnética son izo a hipointensos en 1PT1 e iso a hipenntesos en IPT2 con realce intenso y
heterogéneo con el contraste intravenoso
Los raeningiomas intracraneales y los neunnomas son frecuentes Las calcificaciones del
plexo coroideo y de la corteza cerebelosa y cerebral también forman parte del cuadro.
Las lesiones vertebrales son frecuentes generalmente son meningiomas, schwannomas o
ependimomas.

La Esclerosis Tuberosa o enfermedad de Bourneviüe es un trastorno autosómico dominante
relacionado con alteración en el brazo largo del cromosoma 9 Tiene una incidencia de 1
por cada 10 000 a 50 000 nacidos vivos
Se ha descrito una tríada clásica que se encuentra en el 50% de los pacientes con NFT-2 y
consiste en convulsiones, retardo mental y nevo facial papular.
Las principales lesiones intracraneales son

1 Tuberosidades Corticales son las lesiones más características. Por resonancia
magnética son hiperintensos en EPT1 con respecto a la sustancia blanca e
hipointensos en IPT2 en recién nacidos. En niños mayores y adultos son iso a
hipointensos en IPTI e hipenntesos en IPT2 Por tomografía computada son
lesiones hipodensas que no refuerzan con el contraste intravenoso En niños
mayores y adultos el 50% presentan calcificación



2 Lesiones de la Sustancia Blanca, tienen tres formas de presentación La más común
es en forma de bandas de intensidad de señal anormal que se extiende desde !a
región ventricular hacia la corteza Por resonancia magnética !as IPT1 en niños
mayores y adultos son iso a hípointensas e hiperintensas en EPT2. En niños
pequeños son hipenntensas en IPT1 e iso a hipointensas en EPT2.

3 Nóduios Subependímarios Se presentan en el 95% de los pacientes. Son lesiones
nodulares, pequeñas que se localizan cerca del núcleo caudado o del surco
caudotalamico. Por resonancia magnética en EPT1 son iso a hipointensos y en IPT2
son iso, hipo o hiperintensos

4. Astrocitomas Subependimarios de Células Gigantes. La incidencia es deí 15%. Se
localizan junto al agujero interventricuíar Frecuentemente calcifican y son
heterogéneos por tomografía computada y resonancia magnética Presentan realce
intenso con el contraste.

Debido a que es una enfermedad de afectación multisistemica es frecuente encontrar
lesiones fuera deí sistema nervioso central.

El Síndrome de Sturge-Weber ( Angiomatosis Encefalotrigeminal), es una enfermedad de
aparición esporádica que se caracteriza por presentar una mancha " vino oporto" facial en la
distribución de la primera rama del nervio trigémino, angiomatosis venosas
íeptomeningeas, hemianopsia, buftalmos y glaucoma. La etiología es desconocida.
Las calcificaciones intracraneales son la manifestación radiológica habitual En la
tomografía computada se observan calcificaciones curvilíneas giriformes, mas prominentes
del lado del angioma facial y atrofia cortical con ensanchamiento de los espacios
subaracnoideos, espacio diploico engrosado y ensanchamiento del seno frontal ipsilateral.
Presentan realce con el contraste intravenoso tanto en tomografía computada como en
resonancia magnética. También puede encontrarse realce del plexo ceroideo ipsolatera! y
venas medulares y subependimarias engrosadas.
En un tercio de los pacientes se observan anomalías oculares asociadas.

Síndrome de Von Hippeí-Lindau: Es una enfermedad autosomica dominante relacionada a
un defecto del brazo corto de cromosoma 3. El diagnóstico se hace cuando el paciente
presenta múltiples hemangioblastomas de! sistema nervioso central, o un
hemengíoblastoma del sistema nervioso central con una manifestación visceral o una
manifestación visceral e historia familiar de la enfermedad. Es infrecuente antes de la
pubertad.
Las lesiones más frecuentes son hemamgioblastomas cerebelosos, medulares y retiñíanos
así como también quistes y neopíasias viscerales.
El 90% de los hemangiobíastomas se localizan en la fosa posterior (65% en cerebelo) En
tomografía computada los hemangioblastomas cerebelosos son quistes con un nodulo mural
que presenta realce con el contraste intravenoso. En resonancia magnética presentan TI y
T2 prolongados.



La lesión más frecuente friera del sistema nervioso central es el carcinoma de células
renales (50% de pacientes).

Ataxia Telangiectasia ( Síndrome de Louis-Bar )• es un síndrome heredofamiliar que
consiste en telangiectasias oculocutarteas y ataxia cerebelosa. El signo patológico en el
sistema nervioso central es una atrofia cerebelosa marcada y progresiva. Los pacientes
tienen una mayor incidencia de neoplasias malignas y de susceptibilidad a las infecciones



JUSTIFICACIÓN-

Describir ía presentación clínica y radiológica de una serie de pacientes con Síndromes
Neurocutaneos deí Instituto Nacional de Ciencias médicas y de la Nutrición " Salvador
Zubiran".



OBJETIVO GENERAL

Mostrar las características clínicas y radiológicas tanto en tomografia computada como en
resonancia magnética de los principales síndromes neurocutaneos.



MATERIAL Y MÉTODO:

DISEÑO DEL ESTUDIO:

Reporte de serie de casos.

UNIVERSO DEL TRABAJO

Se revisan expedientes clínicos y radiológicos de pacientes que acudieron al servicio de
radiología del Instituto Nacional de Ciencias Médicas y de ía Nutrición "Salvador
Zubiran".

DESCRIPCIÓN DE VARIABLES1

í. TOMOGRAFÍ A COMPUTADA- Es una tecnología que utiliza rayos x para generar
imágenes axiales de cualquier parte del organismo. El haz de rayos x recorre al
paciente , después de atravesar eí cuerpo, la radiación choca contra una serie de
detectores que se mueven con el tubo de rayos x o que se mantienen quietos para
crear una imagen bidimensional del volumen de corte transversal que se radiografía

2. RESONANCIA MAGNÉTICA: Las imágenes se obtuvieron en un equipo Piker de
1.5 Tesla. Es una tecnología en la que el paciente o la parte corporal se coloca en un
imán superconductor. Eí paso de la corriente a través de una serie de espirales
helicoidales crea un campo magnético potente. Una onda electromagnética o pulso
de radiofrecuencia se produce tías la breve aplicación de una corriente eléctrica
alterna. Este "pulso" hace que los núcleos de protones del hidrógeno que integran
los tejidos del organismo resuenen en grados variables, generándose así una señal u
onda electromagnética. La señal generada se basa en las propiedades del tejido y en
los ajustes deí imán La espiral receptora detecta esta señal y después de un
procesamiento complejo de la información se presenta la imagen en el monitor.

3. TI Y T2: Se refiere a las propiedades que presentan los tejidos del organismo
cuando se exponen a una serie de pulsos a intervalos determinados basándose en la
respuesta de los núcleos de hidrógeno a los pulsos de radiofrecuencia impuestos por
el imán.

4. SÍNDROMES NEUROCUTANEOS- Grupo heterogéneo de trastornos con
manifestaciones en el sistema nerviosos central, piel, tejido conjuntivo y visceras



5 NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1 Es la más frecuente de ¡as facomatosis ( 90 %
casos ) Tiene una herencia auíosómica dominante y el gen responsable se localiza
en el brazo largo deí cromosoma 17 Se han determinado una serie de criterios de
los cuales son necesarios dos o mas para realizar eí diagnóstico Presenta
manifestaciones en el sistema nervioso central, oculares, óseas, vasculares y
viscerales El tumor más frecuente en el sistema nervioso central es el ghoma del
nervio óptico El neurofibroma piexiforme es característico y diagnóstico de la
enfermedad

6, NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2 Tiene una herencia autosomica dominante El
defecto se encuentra en eí cromosoma 22. Los Schwannomas bilaterales del
acústico son característicos y diagnósticos Los meningiomas intracraneales y las
lesiones vertebrales son frecuentes

7 ESCLEROSIS TUBEROSA" Es una enfermedad autosomica dominante con una
incidencia de 1 por 10 000 a 50 000 nacidos vivos La tríada clínica clásica se
presenta en el 50% de los pacientes ( nevo facial papular, convulsiones y retardo
mental ) Las principales lesiones intracraneales son las tuberosidades corticales,
anomalías de la sustancia blanca, nodulos subependímanos y el astrocitoma
subependimano de células gigantes Frecuentemente presenta lesiones fuera del
sistema nervioso central

8 SÍNDROME DE STURGE-WEBER- Enfermedad de etiología desconocida que se
caracteriza por presentar nevo facial en "vino de oporto"cn la zona de distribución
del nervio trigémino, angíomatosis venosas leptomeningeas, hemianopsia,
buftalmos y glaucoma

9 SÍNDROME DE VON H3PPEL-LINDAU Es un trastorno autosomico dominante
relacionado a un defecto del brazo corto del cromosoma 3 El diagnóstico clínico se
basa en la presencia de hemangioblastomas en el sistema nervioso central,
manifestaciones viscerales e historia familiar de la enfermedad

10 ATAXIA TELANGtECTASIA Es un síndrome heredofamiliar que consiste en
telangiectasias oculomotoras, ataxia y atrofia cerebelosa marcada



SELECCIÓN DE LA MUESTRA

Se realiza revisión de pacientes con expediente clínico y radiológico completo dentro de los
cuales se incluyen estudios de tomografía computada y resonancia magnética con y sin
medio de contraste intravenoso

CRITERIOS DE INCLUSIÓN

1 Pacientes con diagnóstico de facomatosis
2 pacientes de ambos sexos

ANÁLISIS ESTADÍSTICO

Se analizara de forma descriptiva los hallazgos clínicos como radiológicos de los pacientes
estudiados
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CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES

1 Revisión y captación de expedientes clínicos Junio a Septiembre de 1999
2 Análisis estadístico Septiembre a Octubre de 1999

'1



RECURSOS PARA EL ESTUDIO

1. HUMANOS Personal del archivo clínico y radiológico del Instituto Nacional de
Ciencias Médicas y de la Nutrición "Salvador Zubiran"

2 MATERIALES Expedientes clínicos y radiológicos

3 FINANCIEROS" Ninguno

ir



CONSIDERACIONES ETICAS

Debido al tipo de estudio realizado, en donde no se estableció mngún contacto directo con
los pacientes sino con los expedientes clínicos y radiológicos, no se puso en nesgo la vida
de estos ni se altero el curso de ía enfermedad de base

f¿



RESULTADOS-

Se presentan una sene de casos ( seis en total), todos con diagnóstico clínico y radiológico
de facomatosis; un caso de cada una de las siguientes entidades Neurofíbromatosis tipo 1 y
2, Esclerosis tuberosa, Enfermedad de Von Hippel-Lmdau, Síndrome de Sturge Weber a
Ataxia Telangiectasia. Todos los casos son estudiados y diagnosticados en el Instituto
Nacional de Ciencias Médicas y de la Nutrición " Salvador Zubirán"

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS Y RADIOLÓGICAS

CASO No I Masculino de 20 años de edad, con diagnóstico de neurofíbromatosis tipo I
con presencia de múltiples manchas "café con leche" en tórax, hamartomas pigmentados de
iris y un hermano con el mismo diagnóstico
Tomografía Computada Con contraste iv, muestra lesión tumoral talámica izquierda, con
efecto de masa hacia e! sistema ventncular, que no refuerza con el contraste y produce
hidrocefalia supratentonal
Resonancia Magnética: Axial en Tí y T2, postquirurgico de colocación de derivación
ventncular ventrículo peritoneal sin ventnculomegaha Lesión tumoral hipointensa en TI e
hiperintensa en T2 en relación a astrocitoma de bajo grado

CASO No 2 Masculino de 42 años de edad con diagnóstico de neurofibromatosis tipo 2
que inicia su padecimiento con hipoacusia bilateral, parálisis foca! periférica, disminución
de fuerza y sensibilidad del miembro pélvico izquierdo, posteriormente debilidad muscular
generalizada de predominio distal que condiciono dificultad para deambular
Resonancia Magnética: IPT1 axial donde se observan lesiones tumorales en relación en
relación con Schwannomas bilaterales del VIH par.
Lesión extraaxial occipital izquierda, hipointensa de bordes bien definidos y carente de
edema cerebral
IPT1 coronal con contraste con reforzarmento nodular de las lesiones bilaterales del VIIÍ
par.
IRM sagital con contraste que muestra reforzamiento de múltiples meningiomas en
diferentes localízaciones
IRM de columna vertebral en secuencias TI y T2 con presencia de engrasamiento medular
cervical desde C2 a C7 con presencia de quistes en relación a astrcítoma medular cervical
En región lumbar se observa otro menmgioma a nivel de L2

CASO No 3: Masculino de 28 años de edad, con diagnostico de Esclerosis Tuberosa quien
presenta epilepsia, retraso psicomotor, manchas hiperpigmentadas en cara, tórax y
extremidades inferiores



Tomografía Computada Con contraste con presencia de múltiples calcificaciones
ependimanas en ventrículos laterales y otra en segunda circunvolución frontal izquierda
que representan tubers
Resonancia magnética Se observan irregularidades a lo largo del epéndimo de los
ventrículos laterales

CASO No 4- Femenino de 16 años de edad con diagnóstico de enfermedad de Von Hippel-
Lindau quien presenta hemangioblastomas de ambas retinas con disminución de ía agudeza
visual y posteriormente cefalea, nausea, vomito y papiledema
Resonancia Magnética IPT1 coronal y sagital con contraste donde se observan lesiones
nodulares que refuerzan, con componente quistico y efecto de masa importante sobre el
cuarto ventrículo que origina hidrocefalia supratentonal en relación con
hemangiobíastomas cerebelosos

CASO No 5 Femenino de 18 años de edad con diagnóstico de síndrome de Sturge weber
quien presenta desde el nacimiento mancha de color " vino de oporto" en hermcara
izquierda que cruza la Imea media sobre V3, con epilepsia de difícil control, crisis parciales
hermcorporales derechas secundariamente generalizadas.
Tomografía Computada: Se observa hemiatrofia cerebral y calcificaciones ondulantes
Resonancia Magnética. Se identifican los mismos hallazgos.

CASO No 6 Masculino de 28 años de edad con diagnóstico de Ataxia Telangiectasia quien
desde el nacimiento presenta telangiectasias conjuntivales, inicia la marcha a los dos años
de edad con ataxia la cual imposibilita la deambulación. A los 8 años de edad se observan
telangiectasias en piel de tórax, nistagmus, dismetria, hipertrofia muscular y ausencia de
reflejos de estiramiento muscular
Resonancia Magnética: Se observa prominencia de las folias cerebelosas con atrofia
generalizada



DISCUSIÓN

Los síndromes neurocutaneos son entidades relativamente poco frecuentes son también
conocidos como facomatosis (de la raíz griega que significa marca de nacimiento, lenteja,
peca o mancha ) Comprenden un grupo diverso de enfermedades de origen congénito
caracterizado por neoplasias de origen ectodérmico predominantemente en sistema
nervioso central, sistema nervioso periférico y ojos También puede haber compromiso de
órganos de origen mesodérmico como vasos, huesos y cartílagos y con menos frecuencia de
origen endodérmico como el tracto gastrointestinal Generalmente predominan las lesiones
de ongen neuroecíoderrmco
Se asocian a neoplasias la neurofíbromatosis, esclerosis tuberosa, enfermedad de von
hippel-hndau y ataxia telangiectasia
El síndrome de sturge weber y la ataxia telangiactasia se asocian a díspíasias vasculares

La neurofíbromatosis tipo 1 es el síndrome neurocutaneo más frecuente ( 90% casos) y
junto con la neurofíbromatosis tipo 2 constituyen en 99% de las facomatosis Las
neopiasias intracraneales son más frecuentes en estos pacientes que en la población
general El tumor intracraneal más frecuente es ei giioma del nervio óptico Los
neurofíbromas plexiformes son característicos y diagnósticos.

La neurofíbromatosis tipo 2 se hereda de una forma autosomica dominante Casi el 100%
de los pacientes presentan lesiones en ei sistema nervioso central Los schwannomas
bilaterales del acústico son característicos y diagnósticos. Los meningiomas intracraneales,
las calcificaciones y las lesiones vertebrales son frecuentes

La esclerosis tuberosa es una enfermedad autosomica dominante con un tríada clínica
característica presente en la mitad de ios pacientes Son frecuentes las tuberosidades
corticales, anormalidades de la sustancia blanca, nodulos subependimarios, astrocitomas
subependimanos de células gigantes y lesiones fuera del sistema nervioso central

El síndrome de von hippel-lmdau se hereda de una forma autosomica dominante asociada a
un defecto del brazo corto del cromosoma 3 La edad de presentación y los hallazgos
clínicos y radiológicos son característicos.
La ataxia teíangiectasia es un síndrome heredofamiliar con una presentación clínica y por
imagen típica

Teniendo en cuenta los parámetros de presentación de ios síndromes neurocutaneos
podemos observar que estas entidades presentan manifestaciones clínicas y radiológicas
floridas y fácilmente reconocibles y recordables

>1
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Caso No. 1

A. Lesión tumoral talámica izquierda que no refuerza y con efecto
de masa hacia el sistema ventricular (TC axial con contraste)

B. Ventriculornegalia y lesión tumoral hipointensa (IRM axial
en secuencia T2).
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Caso No. 2

A. Lesiones tumorales bilaterales en relación con Schwanomas
del VIII par (IRM axial en secuencia TI).

B. Lesión extraaxial, occipital izquierda hipointensa de bordes bien
definidos. (IRM axial en secuencia TI).



Caso No. 3

A. Múltiples calcificaciones espendimarias en ventrículos laterales
y en segunda circunvolución frontal izquierda.

B Irregularidades a lo largo del ependimo de los ventrículos
laterales (IRM axial en secuencia TI).



Caso No. 4

A. Lesiones nodulares que refuerzan, la inferior con componente
quístico y efecto de masa importante sobre el cuarto ventrículo.
(ÍRM coronal en secuencia TI con gadolinio).

Caso No. 5

A. Hemiatrofía cerebral y calcificaciones giriformes (TC axial simple
- IRM axial en secuencia Flair).
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Caso No. 6

A Prominencia de las folias cerebelosas y atrofia generalizada.
(IRM sagital y coronal en secuencias TI y T2)


