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Neurofi broma cervicodorsal en una niña con 
Neurofi bromatosis Tipo 1

Cervical dorsal neurofi broma in a girl with 
Neurofi bromatosis Type 1 Neurofi broma

Neurofi broma Cervicodorsal em uma criança 
com Neurofi bromatose Tipo 1

Natalia Fernández1, Ana Laura Casuriaga2* y Gustavo Giachetto3

Resumen:
La neurofi bromatosis es el síndrome neurocutáneo más frecuente, una enfermedad hereditaria con 

afectación multisistémica. Se distinguen tres formas clínicas de la enfermedad; la neurofi bromatosis 
tipo 1 (NF-1) es la más frecuente. A las lesiones cutáneas, presentes en la mayoría de los casos, se 
pueden asociar tumores en cualquier localización. Los neurofi bromas son característicos de la NF-1. 
El objetivo de esta comunicación es describir una complicación poco frecuente de la NF-1 que repre-
senta un desafío terapéutico debido a la topografía y frecuencia de recidivas. Se trata de una niña de 3 
años con NF-1 con síntomas de mielopatía multisegmentaria de instalación progresiva de dos meses 
de evolución. La imagenología evidenció una tumoración cérvico-dorsal con compresión medular. La 
exéresis tumoral permitió confi rmar neurofi broma intradural, extramedular.

Los neurofi bromas plexiformes se caracterizan por su comportamiento infi ltrativo y diseminación 
paraespinal extensa. La resección de estas lesiones genera habitualmente morbilidad asociada al com-
promiso de estructuras críticas extraespinales y difi culta su resección completa tal como ocurrió en 
el caso clínico presentado. Se destaca la importancia de realizar un correcto seguimiento clínico y 
eventualmente imagenológico de los pacientes con NF-1 para detectar y abordar oportunamente los 
tumores, su complicación más importante.
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Abstract: 
Neurofi bromatosis is one of the most frequent neurocutaneous syndrome. It is an inherited disease 

which affects multiple systems. Three clinical presentations of the disease can be distinguished being 
type 1 neurofibromatosis the most common. Tumors at any body location can be associated to the 
usually presented cutaneous lesions. Neurofibromas are characteristic of type 1 neurofibromatosis. 
The aim of this study is to describe a less frequent complication of the disease which represents a 
therapeutic challenge due to its topography and frequency of recurrences. This is the case of a 3 
year-old girl with type 1 neurofibromatosis with symptoms of multisegmental myelopathy. 
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A cervical-dorsal tumor with medullary compression was shown in medical imaging. Tumor 
extraction allowed to confirm intradural, extramedullary neurofibroma. Plexiform neurofi bromas are 
characterized by their infiltrative behavior and extensive paraespinal dissemination. Resection of 
these lesions usually generates morbidity associated with the involvement of extraspinal critical 
structures and hinders their complete resection as occurred in the presented clinical case. It is 
important to perform a correct clinical and eventually imaging follow-up of patients with NF-1 to 
detect and  treat tumors, its most important complication.
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Resumo: 
A neurofi bromatose é a síndrome neurocutânea mais freqüente, uma doença hereditária com envol-

vimento multissistêmico. Três formas clínicas da doença são distinguidas; A neurofi bromatose tipo 1 
(NF-1) é a mais freqüente. As lesões cutâneas, presentes na maioria dos casos, podem ser associadas a 
tumores em qualquer local. Neurofi bromas são características de NF-1. O objetivo desta comunicação 
é descrever uma complicação rara de NF-1 que representa um desafi o terapêutico devido à topografi a 
e freqüência de recidivas. Esta é uma menina de 3 anos com NF-1 com sintomas de mielopatia multi-
segmentar de instalação progressiva de dois meses de evolução. A imagem mostrou um tumor cervi-
co-dorsal com compressão da medula espinhal. A excisão do tumor permitiu confi rmar neurofi broma 
intradural, extramedular.

Os neurofi bromes plexiformes são caracterizados pelo seu comportamento infi ltrado e disseminação 
paraspinal extensa. A ressecção dessas lesões geralmente gera morbidade associada ao envolvimento 
de estruturas críticas extra-espinhais e difi culta sua ressecção completa, como ocorreu no caso clínico 
apresentado. A importância de realizar um acompanhamento clínico e, eventualmente, de imagens de 
pacientes com NF-1 é destacada para detectar e resolver os tumores oportunamente, sua complicação 
mais importante.

Palavras-chave:
Neurofi bromatose tipo 1, neurofi broma cervico-dorsal, pediatria.

Introducción 

La neurofi bromatosis (NF) es el síndrome neu-
rocutáneo más frecuente. Es una enfermedad he-
reditaria con afectación multisistémica. (1)

Se distinguen tres formas: NF tipo 1 (NF-1) o 
enfermedad de von Recklinghausen, la forma 
más común (85%); NF tipo 2 (NF-2) o forma cen-
tral tipo adulto (10%), y NF tipo 3 (NF-3) o forma 
mixta, excepcional. (1) 

La prevalencia estimada de NF-1 es 1 en 3000 
recién nacidos. Se hereda con carácter autosó-
mico dominante con penetrancia completa y 
expresividad variable. El gen responsable está 
localizado en el cromosoma 17q11.2 y codifi ca 
la neurofi bromina que tiene un papel modulador 
en el crecimiento celular y la diferenciación de 
la cresta neural. Actúa como supresor tumoral. El 
50% de los casos corresponden a mutaciones de 
“novo”. (1)

Las manifestaciones cutáneas están presentes en 
casi todos los pacientes. Son típicas las máculas 
hiperpigmentadas “manchas café con leche” en 
número y tamaño variables que generalmente se 
detectan en los primeros meses de vida. Otras le-
siones cutáneas frecuentes son las manchas lenti-
ginosas (freckling) en axilas, ingles o cuello, de 
aparición más tardía (entre 3 y 5 años). (1)

Los neurofi bromas y los gliomas ópticos son los 
tumores más frecuentes. Los neurofi bromas pue-
den ser plexiformes o cutáneos. Los plexiformes 
están presentes en el 25% de los individuos con 
NF1 y son típicamente congénitos. (1-6)

La incidencia de neoplasias en los pacientes con 
NF-1 es de un 7%. (7) 

El diagnóstico de NF-1 se basa en criterios clí-
nicos que son muy específi cos en niños mayores 
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o adultos (97% cumplen con los criterios a los 8
años de edad). En niños más pequeños el diag-
nóstico es más difi cultoso, ya que al año de edad 
el 46% de los pacientes no los cumplen. En ellos, 
el diagnóstico defi nitivo se puede demorar hasta 
los 4-5 años, cuando la enfermedad ya adquie-
re mayor expresividad (1 ,8, 9). En el cuadro 1 se 
muestran los criterios diagnósticos de NF1 ela-
borados por el instituto Nacional de la Salud de 
EE.UU (1987). Es necesario para el diagnóstico 
la presencia de dos o más de los mismos. (10)

En la actualidad se dispone de estudios gené-
ticos para el diagnóstico de NF1. Son utilizados 
para confi rmar el diagnóstico en pacientes que 
cumplen sólo con un único criterio diagnóstico; 
cuando la presentación clínica es inusual; para 
realizar screening prenatal y consejería genética. 
(11)

No se dispone de tratamiento para esta enferme-
dad.  El seguimiento clínico es fundamental para 
diagnosticar y tratar oportunamente las compli-
caciones. (1,2)

El objetivo de esta comunicación es describir 
una niña de 3 años con NF- 1 con una compli-
cación tumoral de baja frecuencia que representa 
un desafío terapéutico debido a la topografía y 
frecuencia de recidiva. En el caso clínico analiza-
do el tumor recidivó por lo que fue necesaria una 
reintervención del mismo. 

Caso Clínico

3 años, sexo femenino, sin antecedentes fami-
liares ni perinatales a destacar. Antecedentes per-
sonales: NF 1 de reciente diagnóstico con mani-
festaciones cutáneas, sin afectación ósea, ocular 
ni neurológica previa. 

Ingresa por hemiparesia derecha. Comienza dos 
meses previos con dolor a nivel de miembro su-
perior derecho irradiado a falanges distales, dis-
minución de fuerzas, y limitación funcional pro-
gresiva. En la evolución agrega alteración de la 
marcha, con disminución de la movilización de 
miembro inferior derecho, sin dolor No antece-
dentes de traumatismos previos, ni fi ebre u otra 
sintomatología. 

Al momento del examen presenta buen aspecto 
general. Piel: diez manchas café con leche en tó-
rax, abdomen, región lumbar y miembros inferio-

res, con diámetros entre 1 y 4 cm. Pecas en axilas. 
Mucosas sin alteraciones. Del exámen neuroló-
gico se destaca: Sector espinal: Preferencia en el 
uso del miembro superior izquierdo. Miembro 
superior derecho: paresia distal, hiperpasividad, 
dolor a la movilización, refl ejo bicipital disminuí-
do. Miembro inferior derecho: Paresia que vence 
gravedad, hipopasividad, refl ejo rotuliano vivo 
con aumento del área. Babinski. Marcha: paréti-
ca, en hoz.  Resto del examen sin alteraciones.

Se solicita Resonancia Nuclear Magnética 
(RNM) de columna cervical, dorsal y lumbar 
que evidencia lesión sólida, intrarraquídea, loca-
lizada en raquis cérvico-dorsal, desde C6 a T1, 
que compromete el espacio intradural a derecha, 
extendiéndose al foramen C6-C7, el cual está 
aumentado de calibre. En este nivel el proceso 
adopta el aspecto en reloj de arena, comprimien-
do el eje medular, el cual se encuentra lateraliza-
do a izquierda, de señal conservada.  La lesión es 
bien limitada con una extensión total de 22 cm. 
Se presenta isointensa con el tejido muscular en 
las secuencias T1 e hiperintensa en las secuen-
cias T2. Luego de la administración del contraste 
intravenoso se observa intenso realce del mismo. 
Los segmentos vertebrales y los discos interver-
tebrales cervicales, dorsales y lumbares son de 
aspecto y señal conservadas. El cono medular se 
localiza a la altura de L1. En suma: lesión sólida 
intradural, extramedular, centrada en C6-C7, con 
extensión al foramen derecho.

Se realiza neurocirugía con exéresis tumoral. 
Se identifi can nódulos tumorales en toda la ex-
tensión del músculo paraverterbral. Se reseca en 
forma subtotal el componente extrarraquídeo, 
quedando pequeño remanente adherido a la arte-
ria vertebral. 

Anatomía patológica: proliferación mesenqui-
mática fusocelular, en tejido muscular con nódu-
los bien limitados interpuestos en haces muscu-
lares, y en tejido intradural con células serpen-
teantes y núcleos fusiformes compatible con neu-
rofi broma. Inmunohistoquímica: proteína S100 
positiva.

En el postoperatorio inmediato, buena evolu-
ción clínica, con recuperación progresiva de la 
hemiparesia. Se otorga alta con gabapentina y 
dexametasona vía oral en descenso y control pro-
gramado en neurocirugía, fi siatría y oncología.
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Al año, presenta recidiva de neurofi broma in-
trarraquídeo a nivel de C5-C6 con compresión 
medular a nivel de C6-T1, por lo que se realiza 
nueva exéresis tumoral. 

Discusión

La paciente que se comunica presenta un tumor 
de baja frecuencia en la infancia. El mismo es 
de localización intradural, extramedular. Los tu-
mores con esta topografía representan el 15% de 
los tumores raquimedulares, los neurofi bromas y 
neurinomas constituyen dos tercios de los casos. 
(1, 5)

Los neurofi bromas frecuentemente se diagnos-
tican en pacientes con neurofi bromatosis, si bien 
existen descripciones de tumores solitarios en 
pacientes sin la enfermedad.  La paciente anali-
zada presenta un neurofi broma de raíz espinal. 
Los mismos pueden surgir en la médula y en 
múltiples niveles, y probablemente representan 
tumores plexiformes dada la participación de 
múltiples fascículos nerviosos. Los neurofi bro-
mas plexiformes característicamente involucran 
una cantidad signifi cativa de un único nervio, o 
más comúnmente, infi ltran totalmente un plexo 
nervioso, invadiendo estructuras vasculares y 
viscerales. Esto impide la resección completa del 
tumor, tal como sucedió en este caso. El abordaje 
de estas lesiones es complejo además porque pre-
sentan un comportamiento biológico impredeci-
ble, ya que algunas lesiones exhiben crecimiento 
y sintomatología progresivos, mientras que otras 
permanecen estables y relativamente asintomáti-
cas por largos períodos de tiempo. (2, 5,12)

En el seguimiento de los niños con NF-1 la in-
dicación de estudios de imágen es controversial, 
dado que la mayoría de las lesiones no van a ser 
pasibles de tratamiento y son de crecimiento len-
to. Las guías de consenso actuales no recomien-
dan imágenes de rutina. Se indica el control clíni-
co e imagenológico de las lesiones cuando estas 
comienzan a producir síntomas tal como sucedió 
en este caso. (2, 13, 14)

Debido a las características infi ltrativas y la 
diseminación paraespinal extensa de los neuro-
fi bromas plexiformes, los pacientes presentan 
síntomas de mielopatía o radiculopatía multiseg-
mentaria secundario al compromiso de múltiples 

niveles espinales adyacentes. La resección de 
estas lesiones generalmente presenta morbilidad 
asociada al compromiso de estructuras críticas 
extraespinales. (15)

En el interior de los neurofi bromas plexiformes 
pueden gestarse tumores malignos de la vaina 
nerviosa, muchas veces no detectados hasta la 
aparición de las manifestaciones de sus metásta-
sis. Por este motivo se recomienda la realización 
precoz de biopsia o resección en lesiones de rápi-
do crecimiento o frente a la presencia de cambios 
clínicos y/o dolor. (16)

Existen pocos reportes de casos e información 
limitada en la literatura sobre presentación clíni-
ca, manejo y pronóstico de este tipo de pacientes.

En 2015, Safaee y cols. en un estudio retrospec-
tivo analizaron la relación entre localización de 
los tumores de la vaina de los nervios espinales, 
la extensión de la resección, el diagnóstico de 
neurofi bromatosis, y el resultado clínico. En esta 
serie, los neurofi bromas representaron el 24% de 
los tumores siendo su topografía más común la 
médula cervical (74%). La tasa de resección to-
tal fue baja y la recurrencia o progresión elevada 
(17%) (17)

En un estudio multicéntrico realizado por Leo-
nard y cols. entre 1996 y 2006, se identifi caron 
trece pacientes con compresión de la médula cer-
vical debida a neurofi bromas plexiformes, con 
edades entre 9 y 61 años; siendo cuatro pacientes 
menores de dieciocho años. El défi cit neurológi-
co progresivo motivo la cirugía en 11 pacientes. 
Se observó que el riesgo de presentar síntomas 
debido a un neurofi broma no decrece con la 
edad. La presentación más común fue: cuadri-
paresia progresiva, paraparesia, incontinencia y 
dolor cervical. Los segmentos involucrados más 
frecuentemente fueron C2 y C3. Excepto un pa-
ciente, el resto presentaron secuelas con défi cits 
motores o sensitivos menores(6).

En nuestro medio, no se dispone de comunica-
ciones de casos con neurofi bromas plexiformes 
intradurales.
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Conclusión

La NF1 es un trastorno de herencia 
autosómica dominante, progresivo y 
multisistémico. Es una enfermedad 
compleja que requiere un control evo-
lutivo fundamentalmente clínico, y 
de ser necesario imagenológico para 
detectar y abordar oportunamente los 
tumores, su complicación más impor-
tante. Los neurofi bromas plexiformes 
representan el 25% de los tumores 
que desarrollan estos niños. La loca-
lización intradural, extramedular es 
inhabitual en la infancia y representa 
un gran desafío terapéutico debido a la 
elevada morbilidad asociada y las fre-
cuentes recidivas.

Figuras 1 y 2. RNM de columna cervicodorsal con y sin contraste donde se observa lesión intraraquídea que 
comprime eje medular C6- T1

Criterios Diagnósticos de NF-1

6 o más manchas café con leche de 1.5 cm o mayores en pospú-
beres y de 0.5 cm o mayores en prepúberes.

2 o más neurofi bromas de cualquier tipo o uno o más neurofi -
bromas plexiformes.

Pecas en las axilas y/o en las ingles.

Glioma de las vías ópticas.

2 o más nódulos de Lisch (hamartomas benignos del iris).

Una lesión ósea distintiva (displasia del esfenoides o displasia o 
adelgazamiento de la cortical de hueso largo con o sin pseu-
doartrosis).

Un familiar en primer grado con NF1.

Tabla 1. Criterios diagnósticos de neurofi bromatosis tipo 1
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