REPORTE DE CASO

RESUMEN

Objetivo: revisar las manifestaciones de la neuro-
fibromatosis de presentacién en la region genital, el
diagnéstico diferencial y el manejo de las lesiones.
Materiales y métodos: se presenta el caso de una
paciente de 63 afos remitida por masa en regién
genital a la Unidad de Colposcopia y Patologia del
Tracto Genital Inferior del Hospital de Suba, ins-
titucién publica de segundo nivel de complejidad
ubicada en Bogotd, Colombia, donde se atiende a
poblacién del régimen subsidiado. Al examen fi-
sico se encontraron manchas café-au-lait y lesiones
compatibles con neurofibromas que orientaron el

diagnéstico de neurofibromatosis tipo 1. Se rea-
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NEUROFIBROMATOSIS DE VON
RECKLINGHAUSEN: PRESENTACION DE
UN CASO DE NEUROFIBROMA VAGINAL Y
REVISION DE LA LITERATURA
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liz6 una bisqueda sistemdtica de la literatura en
Medline-Pubmed usando los términos MeSH neu-
rofibromatosis, enfermedad de von Recklinghausen,
vagina, tracto genital, tumor pélvico; se presenta el
caso clinico y la revisién del tema.

Resultados: se encontraron 7991 publicaciones
relacionadas con neurofibromatosis, y de estas solo
30 relacionadas con lesiones pélvicas y de tracto
genitourinario; solo 6 reportes de casos y una serie
de casos presentaban lesiones localizadas en tracto
genital inferior. Para la descripcién de las generali-
dades y los criterios diagndsticos se seleccionaron
12 articulos de revision del tema. El diagnéstico
diferencial incluye schwannoma, neuroma, mixo-
ma, leiomioma y pélipo fibroepitelial.
Conclusiones: el hallazgo de neurofibromas en el
tracto genitourinario es un evento de baja ocurren-
ciay es un tema de interés para ginecélogos, pedia-
trasy urélogos pues constituye un reto diagnéstico.
Palabras clave: neurofibromatosis de von

Recklinghausen, tumor vaginal, manchas café-au-lait.
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ABSTRACT

Objective: Reviewing manifestations of neuro-
fibromatosis presenting in the genital region, their
differential diagnosis and managing lesions.
Materials and methods: The case of a 63-year-old
patient admitted to the Suba hospital’s colposcopy
and pathology of the lower genital tract service due
to having a mass in the genital region is presented,;
the hospital is a second level complexity public
institution in Bogotd, Colombia, dealing with a
subsidised regime population. Physical examination
revealed café-au-lait spots and lesions compatible
with neurofibroma, thereby orientating diagnosis
towards neurofibromatosis type 1. A systematic
search was made of the literature in Medline—
Pubmed, using the MeSH terms: neurofibromatosis,
von Recklinghausen’s disease, vagina, genital tract,
pelvic tumour. A clinical case and review of the
topic are presented.

Results: 7,991 publications related to neuro-
fibromatosis were found. Just 30 of them were
related to pelvic lesions and the genitourinary
tract and only 6 case reports and one case series
dealt with lesions located in the lower genital
tract; 12 articles reviewing the topic were selected
for a description of the diagnostic generalities
and criteria. Differential diagnosis included
schwannoma, neuroma, myxoma, leiomyoma and
fibroepithelial polyp.

Conclusions: A neurofibroma being identified in
the genitourinary tract is an infrequently occurring
event, constituting a topic of interest for gynaecolo-
gists, paediatricians and urologists as it represents a
diagnostic challenge.

Key words: von Recklinghausen neurofibromato-

sis, vaginal tumour, café-au-lait spots.

INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 1 (NFI) o enfermedad de
von Recklinghausen es una enfermedad multisisté-
mica autosémica dominante con una incidencia de
1 en 3000 a 4000 recién nacidos vivos (1-3). Fue

descrita por Tilesiuis von Tilenaua en 1793, sin em-

bargo, fue von Recklinghausen el primero en atribuir
el origen de las lesiones a tumores originados en las
células de la vaina de los nervios (1).

Hace parte de un conjunto de sindromes clini-
cos genéticos en donde los érganos principalmente
afectados son la piel y el sistema nervioso; estos se
conocen como sindromes neurocutdneos, conocidos
previamente como facomatosis (1-4). El compromiso
genital no es frecuente y aunque existe predisposi-
cién a presentar lesiones tumorales en diferentes
localizaciones, el tracto genital femenino no es la
usual (5-11). Se pueden encontrar manifestaciones
menos evidentes en nifias como clitoromegalia,
que puede ser confundida con hermafroditismo
o pseudohermafroditismo (5). Su diagnéstico en
esta localizacién atipica representa un verdadero
reto para médicos generales, pediatras, ginecélogos
y urdlogos, que se pueden ver enfrentados a esta
rara patologl’a. A continuacién se presenta un caso
clinico con el objetivo de revisar las manifestaciones
clinicas de la neurofibromatosis en la regién genital,

el diagnéstico diferencial y el manejo de las lesiones.

PRESENTACION DE CASO
CLINICO

Mujer de 63 afios de edad remitida de la consulta
externa a la Unidad de Colposcopia y Patologia
del Tracto Genital Inferior del Hospital de Suba
—institucién publica de nivel medio de complejidad
que atiende pacientes del régimen subsidiado por
el Estado— por cuadro de diez afos de evolucién
consistente en masa en regién genital de crecimien-
to lento, acompanada de sensacién de peso y dolor
en el dltimo afio. Nulipara, por diversas barreras
culturales no se realiz6 nunca examen ginecolégico
hasta el momento del diagnéstico. Al examen clinico
se encontrd lesion polipoide de forma triangular en
introito vaginal, de superficie ulcerada y necrética,
dependiente de pared vaginal anterior, de aproxima-
damente 8 x 7 x 7 cm (figuras 1, 2 y 3).

La paciente ademads presentaba manchas café-
au-lait en dorso y espalda, muslos y glateos, acom-

panadas de multiples fibromas que permitieron el
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Figura 1. Lesién polipoide, sésil, dependiente de pared
vaginal anterior (detalle del pediculo)

Pediculo

Figura 3. Vista anterior. Relacién de la lesién con la uretra.

diagnéstico de novo de neurofibromatosis tipo 1
(figura 2). La paciente niega antecedentes familiares
o diagnéstico previo de la enfermedad.

Es llevada a reseccién quirtdrgica de la lesion el
dia 10 de mayo de 2011, procedimiento sin com-
plicaciones. El reporte muestra una lesién bien de-
finida, compuesta por maltiples células fusiformes
acintadas, arremolinadas, en un estroma mixoide
con abundantes mastocitos y polimorfonucleares,
lo que confirma el diagnéstico histopatolégico de

neurofibroma.

afé-au-lait
-

Fibrgi‘fﬁé_l ."glﬁteo Neurofibron
derech

en vagina

Figura 2. Lesién genital polipoide. Detalle manchas café-

au-lait en muslo derecho y fibroma gliteo derecho.

Aspectos éticos. Para guardar la confidencia-
lidad se omiten los datos de la paciente, sin em-
bargo, esta autoriz6 de forma libre y voluntaria el
consentimiento informado para la publicacién de

las imédgenes.

MATERIALES Y METODOS

Se llevé a cabo un revisién sistematica de la litera-
tura a través de Medline via Pubmed bajo los tér-
minos MeSH neurofibromatosis, enfermedad de
von Recklinghausen, vagina, tracto genital y tumor
pélvico para articulos relacionados publicados en

cualquier idioma.

RESULTADOS

Se encontraron un total de 7991 publicaciones re-
lacionadas con neurofibromatosis; de estas solo 30
relacionadas con neurofibromas pélvicos y de tracto
genitourinario; Gnicamente 6 reportes de casos y
una serie de casos presentaban lesiones localizadas
especificamente en tracto genital inferior. Para
la descripcién de las generalidades, los criterios
diagnésticos, y la consejeria genética y terapéutica

se seleccionaron 12 articulos de revisién del tema.

DISCUSION

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o enfermedad

de von Recklinghausen es un trastorno genético
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cuyo defecto ha sido identificado en el cromosoma
17, locus 17q11.2, donde se ubica el gen de la pro-
teina de neurofibramina, que actia como supresor
tumoral. A pesar de ser un trastorno autonémico
dominante, hasta un 50% de pacientes pueden te-
ner una mutacién de novo. Este defecto favorece
el desarrollo de lesiones tumorales en diferentes

6rganos y sistemas (12-15).

Diagnéstico clinico

El espectro de presentacién clinica de la neurofi-
bromatosis es amplio y se ha clasificado en varios
fenotipos desde la 1 hasta la 8, siendo los més co-
munes la tipo 1y 2. La neurofibromatosis tipo 2 o
central se asocia mas a tumores intracraneanos y
medulares, con manifestaciones cutdneas escasas.
Las lesiones pueden comprometer piel, tejidos blan-
dos, sistema nervioso central y periférico, y puede
tener manifestaciones ortopédicas, oftalmoldgicas
y vasculares principalmente.

En 1987, el Instituto Nacional de Salud Nor-
teamericano estableci6 los siguientes criterios
diagnésticos para la enfermedad: a) seis o mas
manchas café con leche o maculas hiperpigmentadas
mayores o iguales a 5 mm en didmetro en ninos de
10 anos y de 15 mm en el adulto; b) pecas axilares
o inguinales; ¢) dos 0 mds neurofibromas tipicos o
un neurofibroma plexiforme; d) glioma del nervio
6ptico; e) dos o mds hamartomas del iris (nédulos
de Lisch) usualmente identificados por oftalmélogo
con lampara de hendidura; f) displasia del esfenoi-
des o anormalidades tipicas de huesos largos como
pseudoartrosis; g) un familiar de primer grado con
NF1 (16). El diagnéstico de NF se realiza teniendo
dos 0 més de los criterios descritos. El diagnéstico
diferencial incluye schwannoma, neuroma, mixoma,
leiomioma y pélipo fibroepitelial (14, 17).

Desde el punto de vista histolégico los neuro-
fibromas son tumores benignos compuestos por
lemocitos, fibroblastos, mastocitos y componentes
vasculares. Existen tres subtipos: cutaneo, subcu-
taneo y plexiforme, siendo este tltimo especifico de

NFI1. Histolégicamente se caracterizan por nicleos

ondulantes y células en forma de coma con estroma
mucinoso laxo; las pecas muestran aumento de la
pigmentacion en lalimina basal de la epidermis y pre-
sencia de macromelanosomas (12, 14). Hasta un 5%
de los neurofibromas —que son de comportamiento
benigno usualmente— pueden sufrir transformacién
sarcomatosa. El diagnéstico clinico y radiolégico de
este cambio continta siendo dificil (18).

El manejo de la neurofibromatosis es multidis-
ciplinario y debe incluir consejerfa genética. Cuando
los tumores aumentan de tamafo o causan dolor se
debe sospechar transtormaciéon maligna. El manejo
definitivo de las lesiones en retroperitoneo, tracto
gastrointestinal y genitourinario sigue siendo emi-
nentemente quirurgico, lo que permite resecar la
lesion y obtener una pieza de histopatologia para
confirmar el diagnéstico (15, 17, 19). Otras opcio-
nes terapéuticas de reciente introduccién incluyen
el uso de bloqueadores sintéticos de la kinasa de-
nominada PAKI, con actividad oncogénica por su
capacidad de activar a RAS e inducir formacién tu-
moral. Estos compuestos son de dificil consecucion
en el mercado pero algunos ya estdn disponibles y
han sido utilizados en otras patologias tales como
esclerosis tuberosa, algunos tumores sélidos de

pancreas y mama, y en gliomas (20).

CONCLUSION

La presencia de neurofibromas en el tracto genitou-
rinario es un evento de baja ocurrencia, su diagnés-
tico clinico no es ficil y requiere conocer el analisis
diferencial para una mejor identificacién. El manejo
es multidisciplinario e incluye reseccién quirtrgica,

estudio de patologia y consejerfa genética.
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