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La neurofibromatosis tipo 1 (NF1)
no es un hallazgo infrecuente en las
consultas de Dermatología; algo me-
nos habitual es el síndrome de Sturge-
Weber, pero la asociación entre ambas
resulta excepcional, de ahí que consi-
deremos oportuno comentar este caso
en el que coexistían los dos procesos.
¿Existe relación entre ambas o es una
coincidencia?

Van der Hoeve propuso en 1923 el
término «facomatosis» para agrupar a
dos entidades, la neurofibromatosis y
la esclerosis tuberosa, que siendo en-
fermedades con afectación neurológica
y cutánea tenían características lo sufi-
cientemente relevantes para constituir
un subgrupo con personalidad propia.
Paulatinamente se fueron añadiendo
distintos síndromes, entre ellos el de
von Hippel-Lindau y el de Sturge We-
ber, por presentar criterios similares.

Yakolev y Guthrie fueron los prime-
ros en referirse a estas entidades como

«síndromes neurocutáneos». Rudolf
Happle define enfermedad neurocutá-
nea como trastorno genético asociado a
manifestaciones cutáneas y neurológi-
cas, y admite que algunas se clasifica-
ron como facomatosis según su mor-
fología clínica, pero nunca se estableció
con claridad qué enfermedades debían
pertenecer a este subgrupo. Por ello
consideramos que es más adecuado ha-
blar de enfermedades neurocutáneas en
lugar de facomatosis y clasificarlas se-
gún factores genéticos formales.

Aparecen numerosas referencias
desde mediados del siglo pasado que
aluden a la asociación, entre sí, de «fa-
comatosis» como neurofibromatosis y
esclerosis tuberosa1, o esclerosis tube-
rosa y síndrome de Sturge Weber.

Excepto la asociación entre neurofi-
bromatosis y esclerosis tuberosa, el res-
to es infrecuente pero la presentación
de neurofibromatosis tipo 1 y síndrome
de Sturge Weber en un mismo pacien-
te es un fenómeno extraordinario2. No
aparecen casos en la literatura, a excep-
ción de un artículo de 1979, que apor-
ten una asociación de ambos síndro-
mes y ninguno de los trabajos donde
se menciona esta asociación como po-
sible establece factor genético alguno
que los relacione. El síndrome de Stur-
ge Weber se caracteriza por la presen-
cia de una malformación capilar3 de
distribución trigeminal y, dependiendo
de qué rama del nervio se afecte existe
un mayor o menor riesgo de lesiones
internas a modo de angiomatosis lep-
tomeníngea, epilepsia motora focal o
hemianopsia4; sólo la afectación de la
primera rama del trigémino ha demos-
trado asociación entre la mancha en
vino de Oporto y las lesiones intracra-
neales.
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Presentamos el caso de un varón de
40 años entre cuyos antecedentes desta-
caban crisis epilépticas desde la infancia
y una parálisis ocular del músculo recto
externo. Se apreciaba una malformación
vascular de color rojo vinoso en hemica-
ra derecha (fig. 1), afectando la primera
y la tercera ramas del trigémino. Se le
realizó una resonancia magnética nu-
clear (RMN) que mostraba una malfor-
mación venosa en el tálamo y un mayor
realce del plexo coroideo derecho. Por
otro lado, destacaban manchas café con
leche y numerosos neurofibromas, tanto
cutáneos como subcutáneos (fig. 2), dis-
tribuidos por el tronco y las extremida-
des. Además observamos efélides axila-
res y nódulos de Lisch en la exploración
ocular con lámpara de hendidura.

El estudio familiar no mostró la
existencia de lesiones cutáneas, neuro-
lógicas u oftalmológicas. No existía
consanguinidad entre los padres.
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Figura 1. Mancha en vino de Oporto que

afecta la primera rama completa del

trigémino y parcialmente la tercera.

Figura 2. Neurofibromas cutáneos y

subcutáneos junto a manchas café con

leche en la superficie anterior del tórax.



La mancha en vino de Oporto se
acompaña, en este síndrome, de mal-
formaciones vasculares leptomeníngeas
y/u oculares y calcificaciones en la su-
perficie del cerebro. Puede asociar
también hemiparesia contralateral, he-
miatrofia muscular, epilepsia, parálisis
ocular, retraso mental o glaucoma4.

La neurofibromatosis tipo 1 respon-
de a criterios clínicos bien estableci-
dos5. Su alteración reside en el cromo-
soma 17 y responde a una herencia
autosómica dominante.

En el síndrome de Sturge Weber la
mayoría de casos son esporádicos, pero
se ha informado de la existencia de agre-
gación familiar, por lo que se cree que
sigue una herencia paradominante, de
manera que el individuo es heteroci-
goto para este carácter heredado y fe-
notípicamente normal, y sólo padecería
la enfermedad cuando sufre una nueva
mutación en una etapa temprana de la
embriogénesis6.

En la neurofibromatosis tipo 1 la al-
teración subyacente codifica una pro-
teína, la neurofibromina, que es la res-
ponsable de su patogenia. El síndrome

de Sturge Weber se explica por un au-
mento en la expresión de la fibronecti-
na, que es la que regula la angiogénesis
y constituye la respuesta cerebral a un
daño isquémico crónico.

Por tanto no parece existir relación
entre ambos síndromes neurocutáneos
ni en la patogenia, ni en la transmisión,
ni en el defecto genético subyacente.
Nos planteamos si este caso correspon-
de a la coincidencia de ambos procesos,
lo cual sería extraordinariamente raro.
Otra explicación vendría justificada
por la propia patogenia de la neurofi-
bromatosis; así existen numerosos ar-
tículos que relacionan esta entidad con
angiomas y otras alteraciones vascula-
res7. La tercera teoría nos lleva a con-
siderar que posiblemente es el síndro-
me neurocutáneo más frecuente de
todos, el «síndrome de Pascual Castro-
viejo tipo II», que engloba alteraciones
neurológicas junto a diferentes altera-
ciones vasculares como los angiomas.
Entre los casos de síndrome Pascual
Castroviejo II se incluye el de un pa-
ciente con NF1, hemangioma cutáneo
y hepático8.
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La telangiectasia esencial progresiva
(TEP) es un trastorno poco frecuente
que afecta de forma preferente a muje-
res de mediana edad, caracterizado por
el desarrollo insidioso, pero progresivo,
de dilataciones venosas y telangiecta-
sias que habitualmente se inician en
extremidades inferiores y muestran un
curso ascendente, pudiendo eventual-
mente llegar a afectar a la mayor parte
de la superficie corporal, incluidas las
mucosas.

Una mujer de 61 años de edad, sin
antecedentes de interés, acudió a nues-
tro Servicio por presentar desde hace
10 años la aparición progresiva de le-
siones eritematosas en ambas extremi-
dades inferiores, ocasionalmente pru-
riginosas, que se iniciaron en ambos
tobillos con extensión proximal. Refe-
ría además un trastorno similar, aun-
que más atenuado, en su hermana y en
su madre. No contaba con historia
personal o familiar alguna de cuadros
diarreicos recidivantes, melenas, san-

grado de mucosas ni alteraciones neu-
rológicas. En la exploración dermato-
lógica presentaba en ambas piernas,
desde el tobillo a la rodilla y en la zona
distal de los muslos, un gran número
de vasos telangiectásicos que palidecí-
an a la vitropresión, sobre un fondo de
múltiples lesiones eritematovioláceas
puntiformes (fig. 1). No presentaba
signos de atrofia, ulceración, lesiones
tumorales o alteraciones en mucosas y
únicamente destacaba la presencia de
una discreta cuperosis facial, con al-


	Sturge Weber y neurofibromatosis tipo 1: ¿una asociación fortuita?
	Bibliografía


