432

CARTAS CIENTIFICO-CLINICAS

4, Laitano FF, Gazzale A, Siqueira EJ, Martins PDE, Oliveira MP.
Complications in self-injection of chemicals to increase muscle.
Rev. Bras. Cir. Plast. 2016;31:136-9.

5. Wortsman X, Wortsman J. Sonographic outcomes of cosmetic pro-
cedures. AJR Am J Roentgenol. 2011;197:W910-8.

6. De Cabo-Francés FM, Alcolea JM, Bové-Farré |, Pedret C, Trelles
MA. Ecografia de los materiales de relleno inyectables y su inte-
rés en el seguimiento diagnostico. Cir Plastica Ibero-Latinoam.
2012;38:179-87.

7. Morales-Raya C, Calleja-Algarra A, Tous-Romero F, Rivera-Diaz R.
Parafinoma de pene: ;le hacemos una ecografia? Actas Dermo-
Sifiliograficas. 2017;108:478-80.

D. Morgado-Carrasco*, X. Bosch-Amate, X. Fusta-Novell
y P. Giavedoni

Servicio de Dermatologia, Hospital Clinic de Barcelona,
Universitat de Barcelona, Barcelona, Espafia

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: morgadodaniel8@gmail.com
(D. Morgado-Carrasco).

https://doi.org/10.1016/j.ad.2018.12.009

0001-7310/ © 2020 El Autor(s). Publicado por Elsevier Espana,
S.L.U. en nombre de AEDV. Este es un articulo Open Access bajo la
licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-
nc-nd/4.0/).

Neurofibromatosis segmentaria
bilateral en extremidades
inferiores

T

Bilateral Segmental Neurofibromatosis on the
Lower Limbs

Sr. Director:

La neurofibromatosis (NF) segmentaria es una entidad poco
frecuente que se caracteriza por la presencia de manchas
café con leche y neurofibromas, o solamente neurofibromas,
distribuidos en un dermatoma o, menos frecuentemente, en
2 0 mas dermatomas’?.

Una mujer de 55 anos, sin antecedentes personales ni
familiares de interés, consultdé en dermatologia por unas
lesiones de 10 anos de evolucién consistentes en diver-
sas papulas y nodulos del color de la piel normal, de
3-15mm de diametro y tacto elastico, localizadas Uni-
camente en la region distal de las piernas y los pies
(figs. 1y 2). No presentaba manchas café con leche, efé-
lides axilares ni ninguna lesion de neurofibroma plexiforme.
Se realizd una exéresis de 2de las lesiones y el estudio
histopatoldgico confirmé la sospecha clinica de neurofibro-
mas (fig. 3), con lo que se diagnosticé a la paciente de
NF segmentaria bilateral. Se descarté la afectacion ocular,
neuroldgica y visceral. Se han realizado controles clinicos

durante 10 anos sin la apariciéon de nuevas lesiones en otras
zonas del cuerpo.

La NF segmentaria es entre 10y 20 veces menos frecuente
que la forma clasica de la NF tipo /3. Se trata de un mosai-
cismo somatico debido a una mutacion poscigética en el gen
de la NF tipo 1, por lo tanto, todos los casos serian espora-
dicos por definicion. Sin embargo, se han descrito algunos
casos familiares que se explican por afectacion somatica y
gonadal por el mosaicismo, aunque existen algunos casos de
transmision vertical de la NF segmentaria dificilmente expli-
cables por este mecanismo. En funcion del momento en que
se produzca la mutacion, el fenotipo clinico del mosaicismo
puede ser generalizado (si es antes de la diferenciacion tisu-
lar) o localizado (si es posterior)'.

En 1982 se describio la primera clasificacion de la
NF en 8 subtipos, en la que el tipo 5 corresponde a
la NF segmentaria, definida por la presencia de alteraciones
de la pigmentacion (que incluye manchas café con leche o
pecosidades axilares) o de neurofibromas en un Unico seg-
mento unilateral del cuerpo, sin cruzar la linea media, sin
historia familiar de NF y sin afectacion sistémica ni lesio-
nes extracutaneas>’. Posteriormente, dado que no todos
los pacientes con afectacion segmentaria se podian clasi-
ficar dentro de la descripcion de NF tipo 5, Roth et al., en
1987, propusieron una clasificacion de las NF segmentarias
en 4categorias: NF segmentaria verdadera, NF localizada
con afectacion profunda, NF segmentaria hereditaria y NF
segmentaria bilateral"?”. También se ha realizado una cla-

Papulas y nddulos color piel normal en la cara ante-
rior de piernas y pies compatibles con neurofibromas.

Figura 1

Figura 2 Papulas y nddulos color piel normal compatibles con
neurofibromas en la planta de ambos pies.
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Figura 3

A) Proliferacion de células fusiformes en dermis con zona de Grenz (hematoxilina-eosina x 5.85). B) Células fusiformes

con nUcleos ovalados y presencia de algin mastocito (hematoxilina-eosina x 30).

sificacion de las NF segmentarias en 4 grupos en funcion del
tipo de lesion que presentan: solo alteraciones de la pig-
mentacion, neurofibromas exclusivamente, alteraciones de
la pigmentacion con neurofibromas y aquellos con neurofi-
bromas plexiformes aislados™®.

La NF segmentaria bilateral se trata de una forma infre-
cuente de NF segmentaria, descrita por primera vez por
Gammel en 19317, En una serie de 82 casos de NF seg-
mentaria de Hager et al. se describe que la presentacion
clinica mas frecuente son los neurofibromas aislados unila-
terales distribuidos en dermatomas (preferentemente, en
la region cervical, seguido en frecuencia decreciente de la
region toracica, lumbar y sacra), 5 de los casos presentaban
afectacion bilateral®.

Una revision de 15 casos publicados en la literatura
de NF segmentaria bilateral apunta a que la presentacion
clinica mas frecuente es la presencia exclusiva de neu-
rofibromas de forma bilateral sin lesiones pigmentadas,
afectando a la region lumbar, el cuero cabelludo, la pared
toracica, el pecho, las extremidades superiores y la region
infraorbitaria’. No hemos encontrado ningln caso descrito
en la literatura de afectacion segmentaria bilateral de las
extremidades inferiores.

Para el diagnodstico de una NF segmentaria se debe
descartar la afectacion generalizada mediante una explo-
racion fisica que valore otras manifestaciones cutaneas de
la enfermedad y oftalmoldgica para descartar la presen-
cia de nddulos de Lisch'. Clinicamente, la enfermedad se
desarrolla siguiendo el mismo curso que la NF tipo 1, con el
desarrollo progresivo de alteraciones pigmentarias y neuro-
fibromas plexiformes en la infancia y de neurofibromas en
la edad adulta?>°®.

Curiosamente, las mujeres estan 2 veces mas afectadas
por la NF segmentaria que los hombres y la afectacion
del lado derecho del cuerpo es mas frecuente que la del
izquierdo®>°.

No existen unas guias especificas para el tratamiento y el
seguimiento de la NF segmentaria y existe controversia con
respecto a si la NF segmentaria se asocia con un aumento de
comorbilidades propias de la NF tipo 1'%, pero los pacientes
deben saber que al no presentar una forma generalizada de
NF tipo 1 tienen un bajo riesgo de complicaciones relaciona-
das con la enfermedad’>°. Dado que el mosaicismo puede
afectar también a la linea germinal, se debe valorar ofrecer
consejo genético*?.
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