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Los sindromes neuro-cutaneos son un grupo de trastornos caracterizados por la
afectacion conjunta de las diferentes estructuras generadas en el desarrollo
embriolégico del neuroectodermo (Sistema Nervioso Central, Sistema Nervioso
Periférico y piel con sus anejos). A pesar de su conocimiento y estudio, no hay aun
un consenso general al respecto y quedan muchos conceptos por aclarar.

1. Neurofibromatosis.

Con anterioridad a los estudios de genética molecular, se pensaba que la NF era
una sola entidad hereditaria heterogénea o con muchas variantes. Posteriormente,
se pudo acabar definiendo bien la existencia de dos variedades clinicas, patologicas
y genéticas.

1.1 La NF1 o enfermedad de Von Recklinghausen es un tipo de NF debida a la
mutacion y pérdida de DNA del gen NF1 situado en el brazo largo del cromosoma
17.

Lesiones tipicas de NF1:

- Meumfibromas, Los neumfibromes son tumoms cutaneos, subcutaneos o
plexifarmes

- Manchas cutaneaz hiperpignentadas de color café con leche (MCCL)
- Modulos de Lisch en el iriz, que en realidad son pequerios neurofibromas

Otras

- Bstmcitomas de wias dpticas

- Meurofibromasz enlas raices de la médula espinal
- Meningiomas

- schwannomas de los nendos periféticos

Criterios diagnosticos de NF1, al menos 2 criterios:

F omas manchas café con leche

Z 0 mas neurofibromas o 1
neumfibo mma  plexiforme

Efélides inguinales o axilares
3 0 mas nddulos de Lisch
Glioma de wias dpticas
Dizplazia de huezo esfenoidal

Melmzamients de los huesos
largos con peeudoart rasiz o =n
ella

Un familiar diecto afecto




1.2 La NF 2 o de los tumores acusticos bilaterales (BANF) se caracteriza por
schwannomas bilaterales del componente vestibular, los VIII pares craneales. La
NF2 es un trastorno de herencia AD.

1) Los tumores del SN son el dato mas comdn que se encuentra, en mas del 90-
95% de los pacientes afectos de NF2, como schwannomas, en la pérdida
acustica progresiva, bilateral y asimétrica.

2) Alrededor de un 10% de este grupo de pacientes refiere una hipoacusia
unilateral brusca.

3) Pueden aparecer otras neoplasias menos frecuentes como los meningiomas.

4) La existencia de crisis epilépticas puede ser orientativa.

5) Las lesiones dermatoldgicas son las segundas en frecuencia (60%)

6) Es importante la afectacion ocular, por la aparicion de cataratas capsulares

posteriores en el 80% de los pacientes.
Criterios diagnosticos dela NF2

- Masas nerviosas bilaterales en elVIIl par
craneal (TC o RMN)

- Familiar de primer grado o conalguno
de las siguientes:

« Masa nerviosa unilateral en VllIpar

« Dos 0 mas de las siguientes
a. Neurofibroma
b. Meningioma
c. Glioma
d. Schwanoma
e. Opacidad lenticular
postcapsular juvenil

La evolucidn y prondstico estan centrados en la patologia existente en cada caso;
pero, principalmente, se basa en la patologia auditiva. El tratamiento debe centrarse
en solucionar las complicaciones que vayan apareciendo, asi como el crecimiento
de las tumoraciones existentes.



2. Complejo esclerosis tuberosa.

El conocimiento sobre el CET estd evo- lucionando de tal manera en los ultimos afos, que
se alcanza en ella el concepto de patologia con posible mejoria. Los avances en los procesos
de aparicion de la enfermedad traen nuevas posibilidades terapéuticas aun es estudio.

Las alteraciones patoldgicas que se encuentran en el CET son de tres tipos:

1) Hamartias, pre- sentes desde el nacimiento. La hamartia mejor conocida es la
tuberosidad cortical.

2) Hamartomas, presentes o no desde el nacimiento, pueden progresar y revertir en las
diferentes localizaciones. Como ejemplo, estan: los rabdomiomas cardicacos o los
angiofibromas faciales y el tumor subependimario de células gigantes. Angiomiolipoma
renal, linfangioleio- miomatosis pulmonares.

3) Hamarto- blastomas, solo se encuentran a partir de la tercera década de la vida, como el
carcinoma renal.

La afectacién cutanea (96%) incluye: las manchas acré- micas ocurren en un 60-90% de los
casos, aparecen generalmente desde el nacimiento o primer afio y tienen una forma
lanceolada caracteristica, pudiendo ser incluso el Unico signo de CET.

Criterios diagnosticos:

Crilerios mayores

- ngiofibromas  faciales o placa en la frente

- Fibmomas ungueales o periungueales miltiples no traumaticos
- Manchas hipomelanoticas (tres o mas)

- Plata de piel de zpa (news del tejide conective)

- Hamartomas nodulams retinianos  mltiples

- Tubérulos coricales®

- Madulos subependimarios

- Bstincitoma  subependimatio de células gigntes

- Rabdomioma catdiaco, Gnico o mltiple

- Linfangiomiomatosis pulmonar™

- ingiomiolipoma renat

Criterios menores

- Piqueteado miltiple del esmalte dental distribuide al azr

- Palipos mctales hamatomatosos

- Quistes dsens

- Lineaz demigracion radial de la substancia blanca ce rebraf
- Fibromas gingivdes

- Hamartoma no tenal

- Mancha ackimica  retiniana

- Maculas hipocromas en “confed™




3. El sindrome de VHL es una hemangioblastomatosis multiple de herencia
autosémica dominante cuyo diagnéstico es dificil a través de la sintomatologia
cutanea. La aparicion de neoplasias de este tipo en diferentes érganos supone la
principal limitacion en las expectativas de vida y de calidad de vida en los pacientes.

La distribucion de las lesiones existentes es la siguiente: 59% angio-matosis
retiniana y hemangioblastoma cerebeloso; 29% carcinoma renal; 13%
hemangioblastoma de médula 6seay 5. 7% feocromocitoma. Un 10-20% de
todos los pacientes con hemangio- blastoma de la retina tienen, ademas,6. un
tumor intracraneal y por definicion VHL.

1) Un 65-83% de los hemangio-blastomas del SNC se encuentran en cerebelo.

2) El 60% de los pacientes con VHL presentan hemangio%las- tomas cerebelosos
en la autopsia.

3) Un 10% de los hemangioblastomas del SNC estan en el tronco cerebral y el 15%
en la médula espinal.

El diagndstico puede realizarse a nivel clinico en base a la aparicion de los
criteriosclibelosos deben ser tratados quirdrgica- mente y los resultados han sido
siem- pre buenos.

Criterios diagnosticos dela

enfermedad de Von Hippel-Lindau

Hemangioblastoma de SNC - retina

+ quistes de rindn - pancreas

- epididimo, feocromocitoma,
carcinoma real o familiar directo
afecto

Dodor periumbilical {grandes quistes)

Enfarmedad cancerosa

nsuficiencia rena

Enfermeadad cancerosa



