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RESUMEN

La Neurofibromatosis tipo I es una de las enfermedades neurocuténeas genéticas més comunes, se asocia ocasionalmente al tumor maligno de la vaina del nervio
periférico (TMVNP), una neoplasia de muy mal prondstico. Presentamos el caso de un paciente masculino de 43 afios de edad con antecedente de Neurofibro-
matosis tipo L. Paciente present6 disnea, parestesias y paresias en miembros inferiores, con retencion urinaria e incontinencia fecal. Se investigd la causa de la dis-
nea a través de técnicas radiologicas, observandose una masa a nivel de T1-T8, con fractura patolégica en T5; tomandose muestra de ésta lesion. Segtin hallazgos
histopatoldgicos, se reporté positividad para las células tumorales con la proteina S-100, compatible con TMVNP. La extension de la masa tumoral en cavidad
tordcica llevé al paciente a falla respiratoria. El TMVNP se caracteriza por la presencia de una masa que aumenta progresivamente de tamario, generalmente ubi-
cada en extremidades (50-70%) por la caracteristica localizacién de neurofibromas que posteriormente malignizan, sin embargo, en este caso clinico la ubicacion
se investigd en torax, por la presencia de la disnea, constituyendo una rara tendencia de localizacién de este tipo de tumor. Este tumor tiene un prondstico desfa-
vorable; con una tasa de supervivencia de 5 afios en el 10-50% de los casos, presentando un peor pronéstico en los pacientes con antecedentes de NF1, tal como se
relata en este caso clinico. Se explicd a los familiares con NF1, el agresivo comportamiento de dicho tumor, para investigar en ellos, oportunamente, la posibilidad
de malignizacion de neurofibromas a posteriori.
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MALIGNANT PERIPHERAL NERVE SHEATH TUMOR IN THORACIC CAVITY, ASSOCIATED WITH NEUROFIBROMATOSIS TYPE I: CASE REPORT
ABSTRACT

Neurofibromatosis type 1 is one of the most common genetic neurocutaneous diseases, which is occasionally associated with Malignant Peripheral Nerve Sheath
Tumor, a neoplasia of very poor prognosis. We present a case of a 43 years old male patient, with neurofibromatosis type 1, which showed dyspnea, paresthesias
and paresis in lower limbs; with retention urinary and fecal incontinence. The cause of dyspnea was investigated through radiological techniques, obtaining mass
at the level of T1-T8, with pathological fracture at T5; lesion was sampled. According to histopathological findings, it was reported positivity for tumor cells with
the S-100 protein, compatible with MPNST. The extension of the tumor mass in the thoracic cavity led the patient to respiratory failure. MPNST is characterized
by the presence of a mass that progressively increases in size, usually located in extremities (50-70%) due to the characteristic location of neurofibromas that later
malignanize, however, in this clinical case the location was investigated in the thorax, due to the presence of dyspnea, which is a rare tendency to localize this type of
tumor. This tumor have an unfavorable prognosis; with a survival rate of 5 years in 10-50% of cases, presenting a worse prognosis in patients with a history of NF1,
as reported in this clinical case. It was explained to the relatives with NF1, the aggressive behavior of this tumor, to investigate in them, opportunely; the possibility
of malignization of neurofibromas later.

Citar como: Nolasco-Cardona ME , Lopez-Paz S . Tumor maligno de la vaina del nervio periférico en cavidad tordcica, asociado a neurofibromatosis tipo I:
Reporte de Caso. CIMEL 2018; 23(1): 64-68. DOLI: https://doi.org/10.23961/cimel.v23i1.1072

INTRODUCCION

La Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), también llamada enfer-
medad de Von Recklinghausen fue descrita en 1982(1) y es
la enfermedad neurocutanea genética mas comun; siendo
un sindrome heterogéneo de afectacion multisistémica de-
sarrolla lesiones cutaneas y tumores benignos o malignos
principalmente en el sistema nervioso periférico(2). La NF1
presenta una incidencia de 1 entre 3 000 a 4 000 personas,
posee una herencia autosdmica dominante y consiste en una
afeccion del gen NF1, que codifica para la proteina llamada
neurofibromina, localizada en el cromosoma 17q 11.2(3).

Eltumor maligno dela vaina del nervio periférico(TMVNP)
es un tumor que se origina en las células del nervio periférico
(células de Schwann, células perineurales y los fibroblastos) y
cerca del 50% se relacionan con la NF1, debido a una trans-
formacion maligna de un neurofibroma plexiforme, en don-
de se pierde la funcion supresora del gen NF1 produciendo
la enfermedad (4). La incidencia de esta neoplasia es 1 caso
por millén de personas al afo, cuya razén hombre: mujer
es de 1:1 y la edad de presentacion comprende desde los 20
hasta los 50 afios de edad, observandose 10 afios antes en
pacientes con NF1(5,6).
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A continuacion se presenta el caso de un paciente con NF1
que present6 compromiso funcional a partir de la maligni-
zacion de un neurofibroma en cavidad torécica.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 43 afios de edad con NF1, acude al
Hospital Escuela Universitario de Tegucigalpa presentando
disnea grado 4 de mMRC (segun la escala modificada de
disnea mMRC), parestesias de 4 dias de evolucion que pro-
gresaron a paresias, incontinencia fecal y retencion urinaria
de 1 semana de evolucion, con pérdida de peso de 4 meses
de evolucion. La NF1 fue diagnosticada en su adolescencia;
refiere tener multiples manchas café con leche y neurofibro-
mas de diferentes tamanos desde su nifiez. El paciente tiene
antecedentes familiares de NF1: madre, hermana e hija.

=

Figura 2ay 2b. La tomografia computada evidenci6 la presencia de masa en térax y la fractura patoldgica en T5.
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Examen fisico: Paciente de 43 afios, taquipneico, presenta
neurofibromas de diferentes tamarios en todo el cuerpo, con
predominio en térax y espalda (Figura 1a). Ademas, presen-
ta efélides axilares y 2 manchas café con leche, una localizada
en region subescapular anterior izquierda de 5x5 cm (Figura
1b) y otra en muslo anterior izquierdo de 7 x 3,5 cm.

Al examen neuroldgico presenta afectacion sensitiva desde
T8, siendo la sensibilidad 1/5 en miembro inferior derechoy
2/5 en miembro inferior izquierdo, con disminucion de los
reflejos osteotendinosos patelar y aquiliano bilateral (+/++).

Estudios de imagen: La radiografia de térax evidenci6 lesion
radiopaca paraesternal derecha, por lo que se realiz6 TAC
de tdrax objetivandose lesion con afectacion desde T1a T8y
fractura de T5 (Figuras 2ay 2b).
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Esta lesion se someti6 a estudio histopatoldgico mediante
biopsia por toracoscopia, en donde mostré proliferacion de
células fusiformes con extremos fusados, pleomorfismo nu-
clear y células multinucleadas con 2 mitosis en 10 campos
(Figuras 3a). En relacién al estudio inmunohistoquimico,
resulto positivo para la proteina S100 y marcador CD34 (Fi-
gura 3b).

El paciente fallece 1 semana después de haberse presentado
al centro hospitalario debido al estado avanzado de la tumo-
racion.

DISCUSION

Para el diagnéstico de NF1 deben estar presentes dos o mas
de los siguientes criterios acordados por el Nacional Institu-
te of Health Consensus Development Conference (1988):
“6 maculas hiperpigmentadas (manchas café con leche) de
didmetro de mas de 5mm en prepuberes y de mas de 15mm
en pospuberes, dos 0 mas neurofibromas, uno o mas neu-
rofibromas plexiformes, efélides axilares o inguinales, lesion
6sea distintiva, glioma dptico, dos 0 mas hamartomas del iris
(n6dulos de Lisch) y un familiar de primer grado con diag-
ndstico de NF17(7,8). El paciente presentaba 2 manchas café
con leche, multiples neurofibromas dérmicos, efélides axila-
res, lesion dsea y familiar de primer grado (madre, hermana,
hija); dato que coincide con la bibliografia, donde se sefala
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que 50% de los familiares de primer grado pueden presentar
NF1 por ser una enfermedad autosdmica dominante (5,8).

EI TMVNP se caracteriza por la presencia de una masa que
aumenta de tamafo progresivamente, acompanada de do-
lor, parestesias y déficit neuroldgico(5). En su mayoria, se
diagnostican en la edad adulta; pese a que su localizacion
es variable, la ubicacién mas frecuente son las extremidades
(50-70%) y en los casos relaciones con neurofibromatosis,
tienden a una ubicacién central y profunda (9). En el pa-
ciente se observo parestesias de 4 dias de evolucion que pro-
gresaron a paresias, incontinencia fecal y retencion urinaria
de 1 semana de evolucion; ademas, presentd una alteracion
neurolégica con afectacion sensitiva desde T8 (sensibilidad
1/5 en miembro inferior derecho y 2/5 en miembro inferior
izquierdo) y disminucion de los reflejos osteotendinosos pa-
telar y aquiliano bilateral.

Para el diagnostico de TMVNP se realizé rayos X de co-
lumna y TAC torécico; esto debido a la disnea presente al
ingreso del paciente, encontrandose en la TAC una masa en
cavidad tordcica con infiltracién a pared posterior a nivel de
T5. La TAC y RM, ambas con contraste, son usadas para el
diagnostico y delimitacion de la extension tumoral, ya que,
poseen sensibilidad 85-93% y 95%, asi como especificidad
del 78-96% y 80% respectivamente; ademas, la RM, por ser
capaz de detectar la difusion molecular in vivo, es la moda-
lidad preferida para establecer el diagndstico de éste tipo de

Figura 3a. El estudio histopatologico muestra proliferacion de células fusiformes, pleomorfismo nuclear y células multinucleadas con 2 mi-
tosis en 10 campos. Figura 3b. El estudio inmunuhistoquimico de la lesién demostré positividad para la proteina S-100.
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enfermedades, y asi caracterizar o delimitar la extension
tumoral(10); sin embargo, en este caso no se realizd este
estudio.

El diagnéstico definitivo del TMVNP se establece con
el estudio anatomopatoldgico, por lo que se efectud una
biopsia por toracoscopia que evidencid una lesion hiper-
celular constituida de células fusiformes, pleomorficas,
algunas multinucleadas con un conteo mitético de 2 por
10 campos, caracteristicas muy sugestivas de neoplasia
maligna. Posteriormente la lesion se someti6 a estudio in-
munohistoquimico, que mostrd expresion positiva para
la proteina S-100, dicho hallazgo favorece el diagndstico
de TMVNP(9,11). Sin embargo, la utilizacién de inmu-
nohistoquimica para el diagnéstico de TMVNP ha sido
de valor limitado. Ninguno de los marcadores conven-
cionales ha demostrado ser lo suficientemente sensible y
especifico como para establecer el diagnostico con certe-
za. Por lo tanto, las inmunotinciones se usan para el diag-
nostico diferencial. La proteina S-100 ha sido el antigeno
clasico y mas utilizado para documentar la diferenciacion
en la vaina nerviosa (12).

EI'TMVNP es un tumor de mal pronostico, con una tasa
de supervivencia a 5 afos del 10-50% de los casos, pre-
sentando peor pronostico los pacientes con antecedentes
de NF1. Actualmente el manejo del TMVNP se basa en
la reseccién completa del tumor mas radioterapia, ya que
estos tumores son radiosensibles. En caso que no se pue-
da realizar reseccion del tumor debido a condiciones ge-
nerales del paciente, se recomienda el uso de radioterapia
o quimioterapia segun el caso (13). El paciente presentaba
enfermedad avanzada en el momento del ingreso, por lo
que se indicd tratamiento con radioterapia segtin el diag-
ndstico de TMVNB, pero no se inici6 debido a su falleci-
miento.

Debido a sus antecedentes familiares de primer grado con
NF1y considerando que es una enfermedad autosémica
dominante que no tiene cura, se realizd consejo genético
alos familiares, exponiendo la posibilidad de tener proge-
nie con la misma enfermedad en quienes el desarrollo de
complicaciones dependera de diversos factores (14).

CONCLUSION

Podemos concluir que pese a su rareza, los TMVNP de
cavidad torécica en pacientes con NF1 se deben incluir
como diagndstico diferencial debido al mal prondstico
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que conlleva la asociacion de estas patologias, es por ello,
los pacientes con NF1 deben ser seguidos cuidadosamen-
te para detectar tumores malignos de la vaina del nervio
periférico lo mas temprano posible. Paralos pacientes que
ya tengan TMVNP se puede operar para una reseccion
completa junto con quimioterapia o radioterapia o sola-
mente la ultima opcion, dependiendo del estado general
del paciente y las complicaciones que podria desencade-
nar dichos procedimientos. Finalmente el consejo genéti-
co es fundamental para evitar el desarrollo de la enferme-
dad en la progenie.
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