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8r. Director:

La neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) o enfermedad de
von Recklinghausen constituye el sindrome neurocutineo
mis frecuente, y estd caracterizado por la aparicién de di-
versos estigmas cutdneos, manifestaciones neuroldgicas, y
susceptibilidad aumentada al desarrollo de tumores!. Aun-
que se asocia frecuentemente a una gran variedad de dis-

Figura 1. Estudio sagital de resonancia magnética nuclear
craneal: la secuencia Ty muestra herniacién de las amigdalas
cerebelosas en el canal cervical superior por debajo del nivel del
agujero occipital, compatible con malformacién de Arnold-Chiari
tipo I.

plasias del sistema nervioso central (SNC), la asociacién
con la malformacién de Arnold-Chiari tipo I es inusual.
Una mujer de 60 afios, con antecedentes de hiperten-
sién arterial, hernia de hiato y anemia ferropénica, acude
a nuestra consulta por presentar desde hace afios lesiones
en el cuello con molestias locales al roce. A la exploracién
dermatoldgica se objetivaron multiples fibromas blandos
en la regién cervical, pero incidentalmente también se
evidencié un gran nimero de méculas hiperpigmentadas
de color marrén claro homogéneo y bordes definidos,
principalmente en el tronco, aunque también en la raiz de
los miembros, siendo 9 de ellas mayores de 15 mm de dii-
metro, asi como mdculas hipercrémicas de tamafio com-
prendido entre 2-10 mm, agrupadas, en ambas axilas,
clinicamente compatibles con lentigos simples (signo de
Crowe). Referia presentar dichas lesiones desde el naci-
miento, y también que su padre tenia manchas de carac-
teristicas similares. En relacién con dichos hallazgos la
paciente fue diagnosticada de NF-1 y remitida a los ser-
vicios de Neurologia y Oftalmologia para descartar afec-
tacién del SNC y del nervio éptico. La exploracién
oftalmolégica resulté normal, sin evidencia de nédulos de
Lisch. La paciente no presentaba sintomatologia neuro-
l6gica alguna y la exploracién neurolégica mostré una
hiperreflexia muscular generalizada simétrica sin ninguna
otra alteracién. Se realiz6 una resonancia magnética
(RM) cerebral que puso de manifiesto una herniacién de
las amigdalas cerebelosas en el canal cervical superior, por
debajo del nivel del agujero occipital (fig. 1) compatible
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con una malformacién de Arnold-Chiari tipo I. Se reali-
z6 igualmente un estudio analitico, una ecografia abdo-
minal y una serie dsea que resultaron normales. Dado que
la malformacién de Chiari tipo I resulté ser un hallazgo
casual, y que la paciente no presentaba ninguna sintoma-
tologia, no precisé ningtn tratamiento.

Se han descrito multiples alteraciones neurolégicas en
relacién con la NF-1, incluyendo macrocefalia, displasia
esfenoidal unilateral, glioma del quiasma o nervio éptico,
diencéfalo o tronco cerebral, meningiomas, schwannomas
de nervios craneales, neurofibromas plexiformes o intraes-
pinales, hamartomas, estenosis del acueducto de Silvio, he-
terotopias y lesiones hiperintensas en RIM-T) en ganglios
basales, cdpsula interna y cerebelo?. Por otra parte, también
se han descrito malformaciones o displasias vasculares, al-
gunas en relacién con otros sindromes neurocutineos,
como el de Sturge-Weber3.

En cambio, la asociacién de malformacién de Chiari
tipo 1y NF-1 es poco frecuente?#1°. El caso descrito co-
rresponde al de una paciente con NF-1 que presenta una
malformacién de Arnold-Chiari tipo 1 asintomética diag-
nosticada como hallazgo casual al realizar un estudio de
RM cerebral. El diagnéstico de NF-1 fue realizado en re-
lacién con los criterios vigentes'!. Aunque la malformacién
de Chiari tipo 1 suele asociarse a otras anomalias como
impresioén basilar, occipitalizacion del atlas, escoliosis o es-
pina bifida, en nuestro caso la paciente inicamente presen-
taba herniacién de las amigdalas cerebelosas y de la parte
media del 16bulo inferior del cerebelo en el canal cervical.

La tabla 1 muestra los diferentes casos descritos en la
literatura de Chiari tipo 1 asociada a NF-1. La prevalencia
de la malformacién de Chiari tipo 1 es de 1/3.700% y de la
NF-1 1/4.500-6.700, por lo que la probabilidad de tener
ambas entidades de forma casual es ciertamente muy baja
(1:16.650.000-24.790.000)2. Sin embargo, hay que consi-
derar que la malformacién de Chiari tipo 1 puede cursar
de forma asintomdtica y encontrarse como un hallazgo ca-
sual en las pruebas de neuroimagen, como en el caso des-
crito, por lo que probablemente la realizacién de un estudio
de RM crineo-cervical de forma rutinaria a todo paciente
con NF-1, aun en ausencia de sintomas o signos de enfer-
medad neuroldgica, evidenciaria una mayor frecuencia de
asociacion. En este sentido, Tubbs et al'? demostraron que
hasta el 8,6 % de los pacientes con NF-1 (17 de una serie
de 198 pacientes) presentaba una malformacién de Ar-
nold-Chiari tipo 1 asintomdtica.

La observacién frecuente de lesiones que afectan al
SNC en pacientes con NF-1, incluyendo espina bifida, hi-
drocefalia, meningocele, etc., asi como la presencia tam-
bién frecuente de lesiones éseas como escoliosis,
macrocefalia o displasia esfenoidal, sugiere que realmente
su asociacién es algo mds que casual. La mutacién génica
(17q11.2) que acontece en la NF-1 facilita la proliferacién
anormal de tejidos y la consiguiente aparicién de displasias

Tabla 1. Casos o series de casos recogidos
en la literatura de malformacion de Arnold Chiari
tipo | asociada a neurofibromatosis tipo 1

Autores Ano Casos Sintomatologia
Herrero A 2007 Mujer de Cefalea
et al'° 23 anos
HaraHy 2005 Mujer de Trastorno de
Arakawa H' 29 anos la marcha,
alteraciones
sensitivas
y urinarias
Tubbs RS 2004 Serie Un 8,6 % de los
et al®? 198 casos casos con NF-1
Chiari | asintomatica
Chakravarty A 2002 Mujer de Glioma de nervio
et al® 22 afnos optico, escoliosis,
siringomielia
Guistini S 2002 Dos casos Asintomatico
etal® (caso 1)
e hidrocefalia
(caso 2)
Batissela PA 1996 Vardn de Cefalea
et al? 11 afos
Dooley J 1993 Vardn de Asintomatico
etal” 16 anos
Tominga T 1991 Un caso Cefalea,
et al® hidrocefalia
AfifiAK etal> 1988 Dos casos Hidrocefalia (ambos)
Parkinson D 1986 Un caso Rinorrea,
y Hay R* fistula

ectodérmicas, mesodérmicas y diversos tumores. La pato-
genia de la malformacién de Chiari tipo 1 parece radicar
en la hipoplasia de la fosa posterior, con la subsecuente
herniacién del cerebelo a través del foramen magnum. Es
posible en este contexto que exista una disgenesia neu-
roaxial congénita como posible mecanismo patogénico co-
mun entre ambas entidades?.

En resumen, y en vista de lo comentado, pensamos que
probablemente deberia considerarse la malformacién de
Chiari tipo 1 como una de las displasias del SNC a descar-
tar en todo paciente con NF-1, haciendo recomendable, en
nuestra opinioén, la realizacién de un estudio de RM cra-
neal en todo paciente con NF-1.
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Nevus del foliculo piloso: aportacion de un caso y revisidon

de la literatura
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8r. Director:
El nevus del foliculo piloso es un hamartoma muy infre-
cuente que suele presentarse de forma congénita o en los

Figura 1. Imagen clinica de la lesion. Placa de aspecto
aterciopelado en el parpado inferior del ojo derecho.

primeros afios de vida como una papula, placa o un nédulo
en la caral*.

Presentamos el caso de una paciente de 16 afios de
edad, sin antecedentes personales de interés, que consulté
por una lesién localizada en el parpado inferior del ojo
derecho que estaba presente desde el nacimiento. Se tra-
taba de una placa de 1 cm x 0,5 cm aproximadamente,
mal delimitada, homogénea, sin orificios ni comedones
en su superficie, de color de piel normal y de aspecto ater-
ciopelado (fig. 1). La lesién era asintomdtica y su evolu-
cién habia sido siempre estable, sin cambios bruscos en
su tamafio, forma o aspecto. Se practicé un punch-biopsia
de 4 mm en el centro de la lesién, donde se pudo observar
una neoplasia de diferenciacién folicular. Se realizaron
cortes seriados de toda la biopsia y en todos ellos se ob-
servé una proliferacién de foliculos pilosos maduros en
similar estadio de diferenciacién, localizados en zonas al-
tas de la dermis reticular, inmersos en un estroma densa-
mente celular (fig. 2). La vaina de tejido conectivo de
todos los foliculos presentaba un llamativo engrosamien-
to fibroso (fig. 3). No se encontré en toda la muestra nin-
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