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Neurofibromatosis 1 asociada atumor maligno de la vaina del nervio periférico:
Un enfoque radiolégico

Neurofibromatosis 1 associated to malignant peripheral nerve sheath tumor:
A radiological approach
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Universidad Nacional de Asuncion, Facultad de Ciencias Médicas, Hospital de Clinicas, Catedra de Medicina en Imagenes. San
Lorenzo, Paraguay.

RESUMEN

Introduccién: La neurofibromatosis (NF) se caracteriza por ser una anormalidad ectodérmica con
formacion de multiples neurofibromas en todo el cuerpo. La forma mas frecuente es la NF1, que se
presenta con manifestaciones variables. El tumor maligno de la vaina del nervio periférico (TMVNP)
es una de las formaciones tumorales que se puede ver en el contexto de esta patologia. El papel
de la radiologia es el de caracterizar la lesién y su invasién, asi como el de valorar la presencia de
otras lesiones tumorales. Caso clinico: Paciente adulto, masculino, portador de Neurofibromatosis
tipo | y hemorroides, acudié por hemorragia digestiva por lo que se realizé una endoscopia donde se
encontrd una lesion estenosante prepildrica. Se solicité un barrido tomografico donde se identificaron
lesiones de aspecto benigno en higado, ambas suprarrenales y una lesion tumoral de aspecto
maligno en la parrilla costal izquierda. Discusion: Un avezado conocimiento de la patologia con los
hallazgos radiolégicos que se suelen observar en estos pacientes, son de suma importancia para
que el médico radiélogo pueda conocer la localizacion de las lesiones, tanto las clasicas como las no
habituales, y orientar entre una lesién de caracter benigno con otras de caracter maligno.
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ABSTRACT

Introduction: Introduction: Neurofibromatosis (NF) is characterized by ectodermal abnormality
with the presence of multiple neurofibromas throughout the body. The most common form is NF1,
which occurs with variable manifestations. Malignant neurilemmoma or peripheral nerve sheath
malignant tumor (PNSMT) is one of the tumor formations that can be seen in the context of this
pathology. The role of radiology is to characterize the injury and its invasion, as well as to assess the
presence of other tumor lesions. Case report: Adult male patient, carrier of Neurofibromatosis type
I and hemorrhoids, presented with digestive hemorrhage, so an endoscopy was performed where
a prepyloric stenosing lesion was found. A tomographic scan was requested where benign-looking
lesions were identified in the liver, both adrenal glands, also a malignant-looking tumor lesion on the
left rib cage. Conclusion: An experienced knowledge of the pathology with the radiological findings
that are usually observed in these patients are of utmost importance so that the radiologist can know
the location of the lesions, both classic and unusual, and orient between a character injury benign

with others of malignant character.
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis consiste en un grupo
de trastornos genéticos predominantemente
hereditarios, de caracter autosomico
dominante, que condicionan una anormalidad
neuroectodérmica, fue reconocida por primera
vez como entidad nosologica en 1882 por
Friederich Daniel Von Recklinghausen (1).
Se ha descrito dos tipos de presentacién que
fueron denominadas tipo | y tipo Il (1, 2).

La neurofibromatosis tipo | (NF1) es la mas
frecuente de las presentaciones, afecta
aproximadamente a 1 de cada 3000 personas;
se presenta clinicamente con las bien conocidas
maculas “café au lait” o formacién de multiples
neurofibromas, generalmente plexiformes, en
todo el cuerpo, aunque se caracteriza por su
gran variabilidad de manifestaciones (3).

La neurofibromatosis tipo 1l (NF2) afecta
aproximadamente a 1 de cada 25.000 a 50.000
individuos y se presenta de otra manera puesto
que demuestra predileccion por el sistema
nervioso central, afectando encéfalo y médula
espinal, y siendo los schwannomas vestibulares
bilaterales los hallazgos patognomoénicos de
esta entidad; de igual manera pueden resultar
hallazgos en este contexto otras neoformaciones
como schwannomas espinales y periféricos
multiples, meningiomas y ependimomas (4).

Sin embargo, los hallazgos tumorales del
sistema nervioso no son exclusivos de la
NF2, en la NF1 podemos encontrar gliomas,
glioblastomas y tumores malignos de la vaina
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del nervio periférico, este ultimo correspondiente
al caso que es presentado a continuacion.
Ademas de estos, en la NF1 también se ha
documentado extensamente formacion de
tumores no dependientes del sistema nervioso
central, comprometiendo al aparato digestivo,
glandulas mamarias, suprarrenales, entre otros
érganos (3, 5, 6).

De manera a ahondar un poco en el tema
pertinente, el tumor maligno de la vainadel nervio
periférico (TMVNP o también conocido por sus
otros nombres: neurilemoma maligno, sarcoma
neurogénico, neurofibrosarcoma, schwannoma
maligno o neurofibroma anaplasico) es un tipo
de neoplasia neurogénica que puede surgir en
cualquier parte del cuerpo. Se ve con mayor
frecuencia en adultos y posee una incidencia
de 2 al 29% en pacientes con NF1 (6) aunque
también han sido descritos con una incidencia
sumamente baja en la poblacién general y en
ninos (6, 7).

El rol de la radiologia en el estudio de TMVNP
es el de valorar la lesién por la que inicialmente
acudié el paciente y descartar la presencia de
otras posibles tumoraciones que podrian llegar
a existir en el contexto de una NF1, siendo
los métodos de mayor utilidad la tomografia
computada (TC), la tomografia computada por
emision de positrones (PET-TC) y la resonancia
magnética (RM) (1, 6, 8).

La TC de un paciente con NF1 resulta
de especial atencion puesto que estos
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pueden llegar a presentar neurofibromas en
cualquier zona del cuerpo, pudiendo prestar
a confusiones por su capacidad de simular a
otras patologias neoplasicas o secundarismo
cuando se presentan en gran cantidad. Los
neurofibromas son neoformaciones benignas
que pueden presentar una baja atenuacién con
caracteristicasdetejidosblandoshipovasculares
al estudio tomografico contrastado, esta baja
atenuacién puede ser producida por multiples
factores como la degeneracion quistica de la
lesion, caracteristicas xantomatosas, areas
confluentes de hipocelularidad y/o células
de Schwann ricas en lipidos, en las variantes
plexiformes también puede deberse a tejido
adiposo atrapado en su interior. Las regiones de
mayor captacion poscontrastal pueden deberse
a componentes celulares densos o regiones
ricas en colageno, estas regiones pueden ser
confluentes hacia areas internas del tumor,
aunque resulta mas tipica su visualizacion en la
periferia de la lesién (9).

El TMVNP se presenta al estudio tomografico
como una neoformacion de morfologia irregular
y, en algunas ocasiones, de margenes poco
claros, presenta un tamafo generalmente mayor
que 5 cm, de crecimiento rapido constatable en
controles evolutivos, de aspecto heterogéneo
con areas centrales hipocaptantes y periféricas
de mayor captacién, con capacidad de
infiltracion de tejidos adyacentes y destruccion
Osea; salvo por este ultimo signo, ninguno
puede definir la sospecha diagnodstica, sin
embargo al encontrarse en conjunto permiten
orientar hacia la malignidad (10).

La RM puede utilizarse como un método de
evaluacion complementario y para realizacion
de controles evolutivos en el caso del TMVNP,
en esta se podra visualizar, ademas de los
hallazgos ya mencionados anteriormente, otros
signos de manera mas sensible que en el estudio
tomografico, como ser el edema peritumoral
caracterizado por hipersefial en secuencias
edema-sensibles, signos de  sangrado
intralesional visibles como hiperintensidad
en secuencias ponderadas en T1 y correcta
identificacion de areas de degeneracion quistica
y componentes grasos internos (10). Ofra
utilidad de la RM es la de valorar las eventuales
lesiones del sistema nervioso central con gran
sensibilidad y especificidad, aunque en esta
ocasion no se hara énfasis en estas lesiones
debido a que no resultan pertinentes para el
caso presentado (11).
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Por ultimo, y si bien su uso en nuestro medio aun
no esta muy extendido, es importante conocer
lo que permite valorar la PET-TC, la cual cobra
su importancia en la diferenciacion de lesiones
benignas y malignas a través de la medicion
del valor de absorcidon estandar para fluor-
18-fluorodesoxiglucosa (18F-FDG); existen
ademas otros parametros medibles como el
volumen tumoral metabdlico y glicdlisis total
de la lesién, pero no existe evidencia suficiente
aun que justifiquen su uso rutinario (12).

El diagnéstico final de cualquiera de las lesiones
mencionadas previamente se da mediante el
estudio histopatolégico e inmunohistoquimica

(6).

Con el proposito de valorar los hallazgos
radiologicos encontrados en este tipo de
pacientes y confrontar con los datos aportados
por anatomia patolégica se presenta el siguiente
caso.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente adulto de 47 afios, sexo masculino,
conocido portador de Neurofibromatosis tipo |
(diagnéstico realizado a los 12 afios por biopsia
de lesidon cutanea), también de hemorroides
que acudio al servicio de urgencias por cuadro
de rectorragia y melena. Al examen fisico
de la region afecta se constatdé un abdomen
blando, distendido, depresible, no doloroso,
ruidos hidroaéreos presentes y al tacto rectal
heces de coloracion normal. A nivel de piel
y faneras se constataron manchas “café
con leche” de distribucion difusa en todo el
cuerpo. A la exploracion toracica impresiond
un térax simétrico, con excursion respiratoria
conservada, sin tirajes, retracciones ni
tumoraciones. Al examen laboratorial presenté
una HB de 7 g/dl y Hto de 21%, por lo que se
procedid a realizar una Endoscopia digestiva
alta donde se visualizd una Ulcera pequefia
en region prepilérica de alrededor de 1 cm,
cubierta de fibrina (Forrest 1) y otra ulcera de
gran tamafo, infranqueable, por lo que resulto
dificil cuantificar sus dimensiones, de bordes
sobreelevados, con cubierta de fibrina e
importante edema perilesional que deformaba
y producia estenosis el piloro. Se tomaron
muestras de biopsias que reveld una lesion
inflamatoria no neoplasica.
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Figura 1. Reconstruccién multiplanar del estudio tomografico sin y con
contraste realizado en el afio 2019 donde se aprecia la masa en parrilla
costal izquierda.

Se le solicité un barrido tomografico (Figura 1)
donde se visualizo, a nivel de la parrilla costal
izquierda, una masa de densidad tisular, de
bordes regulares y bien delimitada, con realce
heterogéneo de contraste a expensas de areas
centrales necroticas hipocaptantes, mide 8
cm de didmetro mayor. En ambas glandulas
suprarrenales se evidenciaron lesiones sélidas,
a derecha mide 36 x 29 mm (anteroposterior x
transversal) con un lavado absoluto del 47% y
lavado relativo del 28%, y a izquierda mide 13 x
9 mm con un lavado absoluto de 51% y relativo
del 31%; estas dos imagenes son interpretadas
como lesiones tumorales teniendo en cuenta
los valores de lavado relativo y absoluto.

En segmento Ill del higado se visualizé6 una
lesion hipovascular Unica que inicialmente fue
considerada como imagen tumoral de etiologia

160

a filiar, con tendencia hacia el diagndstico de
secundarismo hepatico; en regién antro-pilérica
se constaté ademas un segmento de 5 cm de
engrosamiento parietal concéntrico de hasta
27 mm de espesor, relacionadas a lesion
estenosante antes descripta en la exploracion
endoscopica.

Posterior a la realizacién de este estudio se
perdio el contacto con el paciente, el cual retorné
luego de 10 meses con motivo de consulta de
dificultad respiratoria; al examen fisico presenté
en esta ocasion un térax asimétrico abombado
aizquierda a expensas de tumoracion sélida sin
cambios inflamatorios. En esta internacién se
volvié a solicitar un nuevo barrido tomografico
para valoracion evolutiva de los hallazgos
previamente descritos.
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Figura 2. Reconstruccion multiplanar del estudio tomografico sin y con
contraste realizado en el aino 2020 donde se aprecia la masa en parrilla
costal izquierda, de mayor tamafio en relacién con el estudio previo.

En este nuevo estudio (Figura 2) se constato
un aumento de tamafo de la masa en parrilla
costal izquierda con una dimensién de 15 cm de
diametro mayor, sin variacion de la captacién del
medio de contraste respecto al estudio previo,
abarcaba el hemitérax izquierdo, de vértice a
base, englobaba a la tercera costilla ipsilateral,
producia atelectasia tanto en el I6bulo superior
e inferior por obstruccién del bronquio principal
izquierdo y efecto de masa sobre las estructuras
mediastinicas.

Las lesiones de glandulas suprarrenales y
la lesién hepatica se constataron estables
con respecto al estudio anterior, por lo que,
en esta segunda valoracion se interpretaron
como procesos neoplasicos benignos; persistia
ademas la lesién en region antropildrica, sin
modificaciones. En los cortes que pasan por

el craneo, no se apreciaron alteraciones del
parénquima encefalico ni captacién andémala
del medio de contraste.

Se procedié a toma de biopsia de la masa
tumoral localizada en hemitérax izquierdo;
en el informe histopatolégico se constaté un
proceso proliferativo fusocelular con atipia
nuclear moderada, que compatible con un
tumor maligno de la vaina del nervio periférico
(Figura 3). No se pudo realizar tinciones de
inmunohistoquimica por la limitacién del tamano
de la biopsia.
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Figura 3. Histologia de la biopsia del tumor en region toracica. Cortes histolégicos a mediano y

mayor aumento, con coloraciones de H y E, correspondientes al Tumor Maligno de la vaina del

nervio periférico. Gentileza del Departamento de Anatomia Patolégica-Hospital de Clinicas, San
Lorenzo-Paraguay.

DISCUSION

El tumor maligno de la vaina del nervio periférico
(TMVNP) se desarrolla fundamentalmente a
expensas de troncos nerviosos principales,
incluyendo el nervio ciatico, el plexo braquial y
plexo sacro (13).

Inicialmente el paciente en cuestion fue
sometido a un barrido tomografico donde se
constatdé una tumoracion solida heterogénea en
pared toracica izquierda, de aproximadamente
8 cm de diametro mayor, de bordes irregulares,
con areas centrales de degeneracion quistica/
necrética. En su segunda tomografia la
tumoracién aumenté de tamafno, llegando
hasta 15 cm de diametro mayor, y envolvia a la
3era. costilla. Estas caracteristicas radioldgicas
concuerdan con las descripciones presentadas
en los trabajos de Yong-hui y col (10) y Patel y
col (14), en los cuales habla que en un paciente
conocido portador de NF1, una tumoracion
solida de gran tamafio, captacion heterogénea
del contraste, bordes irregulares y destruccion
6sea son sugestivos de TMVNP, posteriormente
evaluado por el equipo de anatomia patologica
de nuestro centro hospitalario, quienes
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plantearon el mismo proceso neoplasico como
diagnéstico.

En cuanto a las lesiones de glandulas
suprarrenales y la lesion hepatica, ya que
estas se mantuvieron estables en el tiempo sin
tratamiento neoadyuvante y en ausencia de una
clinica (hipertension arterial) que oriente hacia
neoplasia primaria como el feocromocitoma
o secundarismo, fueron interpretadas como
lesiones benignas, probables neurofibromas;
persiste ademas lalesién en region antropildrica,
sin modificaciones, hallazgos descriptos en el
trabajo de Fortman y col (9).

Ademas, nuestro paciente presenté
engrosamiento parietal de la regién antropilérica
que, tras la realizacién de una endoscopia con
posterior toma de biopsia se llegé al diagnéstico
de un proceso inflamatorio. Estos hallazgos se
diferencian con lo presentado en los trabajos
de Toapanta-Yanchapaxi y col (15) y Valle
y col (16), en el primero nos muestra que las
evacuaciones melénicas de la paciente se
debieron a un Tumor estromal gastrointestinal
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fusocelular  (GIST), diagnosticado  por
inmunohistoquimica; y en el segundo trabajo el
paciente presentd un cancer de colon en células
de anillos de sello. Es importante recordar que
las personas portadoras de NF1 pueden tener
varias manifestaciones  gastrointestinales,
desde hiperplasia de la submucosa y de las
células Schwann de los plexos nerviosos
mioentéricos hasta formacion de variedades de
tumores estromales.

La ausencia de sintomatologia o focalizacién
alguna y un estudio tomografico sin hallazgos
patoloégicos a nivel encefalico llevé a que el
paciente no amerite la realizacién de estudios
mas sensibles para la valoracion de dicha
region, como seria una RM; a pesar de esto
se ha descrito extensamente en la bibliografia
otros hallazgos en el sistema nervioso central,
como son los gliomas de la via 6ptica que fueron
presentados por otros autores como O’Brien y
col (11) y Jiménez Caballero y col (17).

Debido a que el TMVNP es el tumor mas
frecuente asociado a NF1, la asociacién entre
los hallazgos radiolégicos encontrados (los
cuales son tipicos para la patologia) y las
coloraciones de rutina de anatomia patologica
resulté suficiente para el diagndstico. Como
dificultad encontrada durante este caso, no se
ha podido definir la estirpe celular mediante la
inmunohistoquimica debido a dificultades con la
escasa muestra inicial y la falta de colaboracién
del paciente debido a motivos religiosos.

Es importante tener siempre presente que la
NF1 suele estar asociada a multiples tumores,
desde el TMVNP - uno de los mas frecuentes
y correspondiente al caso presentado - hasta
tumores del SNC y variedades de tumores
estromales gastrointestinales.

Por lo tanto, para el médico radiélogo es de vital
importancia tener conocimiento de la patologia
y de los hallazgos radioldgicos de la NF1, para
no confundir los multiples neurofibromas - los
cuales son neoformaciones benignas - con
neoplasias malignas o lesiones sugerentes de
secundarismo.

Conflicto de intereses: Ninguno de los autores
posee conflicto de intereses en lo relacionable
con el caso presentado.
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