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Neurofibroma plexiforme de punta nasal

Plexiform neurofibromatosis of nasal TIP

Sergio Pérez B', Cecilia Varela U?, Marcelo Del Villar U'.

RESUMEN

La neurofibromatosis es una enfermedad genética autosémica dominante y de alta
penetrancia que pertenece al grupo de los sindromes neurocutdneos. Se sabe de
diversas variedades de neurofibromatosis; sin embargo, las mds conocidas son la
neurofibromatosis tipo 1 (enfermedad de von Recklinghausen) y neurofibromatosis tipo
2 (neurofibromatosis del nervio actstico bilateral).

Se presenta el caso clinico de un paciente de 43 afios, sexo femenino, sin
antecedentes familiares de importancia, quien presenté aumento de volumen de punta
nasal, de lenta progresion, asociado a obstruccion nasal y anosmia significativa. Al
examen fisico destacaban multiples manchas de color ‘café con leche’ y nddulos de
diferentes tamafios distribuidos en térax.

El estudio imagenoldgico con tomografia computarizada de cavidades paranasales
mostré un ndédulo de partes blandas en la porcion cartilaginosa del tabique nasal. Se le
realizé una rinoplastia abierta con extirpacion total del tumor, con diagndstico
histopatoldgico compatible de neurofibroma plexiforme de punta nasal.

Se analiza el caso del neurofibroma plexiforme de punta nasal, debido a la ubicacién
infrecuente de éste, y se efectua una breve revision bibliogrdfica del tema.

Palabras clave: Neurofibromatosis, enfermedad von Recklinghausen, neurofibroma
plexiforme.

ABSTRACT

Neurofibromatosis is a genetic, autosomal dominant disease with high penetrance that
belongs to the neurocutaneous Syndrome group. There are Sseveral varieties of
neurofibromatosis, of which the best known are neurofibromatosis type 1 (von Recklinghausen
disease) and neurofibromatosis type 2 (schwannoma of the bilateral acoustic nerve).

We present a case report of a 43 years old female patient, with no relevant family
medical history, whose nasal tip size slowly enlarged, in association with considerable
nasal obstruction and anosmia. The physical examination highlighted multiple brown,
coffee and milk colored spots and nodules of different sizes distributed in the chest and
the back. The imaging study of paranasal cavities with computerized tomography
showed a soft tissue nodule in the cartilaginous portion of the nasal septum. A total
tumor resection and open rhinoplasty were performed. The histopatological diagnosis
was plexiform neurofibroma of the nasal tip. We present the case given the unusual
location of it and make a brief literature review of the topic.
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INTRODUCCION

Los sindromes neurocutaneos son un conjunto de
desordenes genéticos que producen una serie de
anormalidades, tanto en la piel como en el sistema
nervioso'. Dentro de este grupo se encuentra la
neurofibromatosis, enfermedad genética autoso-
mica dominante, de alta penetrancia y de curso
progresivo®. Se han descrito diversas variedades;
sin embargo, las mas conocidas son la neuro-
fibromatosis tipo | (NF-1), que representa el 85%-
90% de los casos y la neurofibromatosis tipo ||
(NF-2), muy poco frecuente®.

La NF-1 tiene una incidencia de 1:3.500 perso-
nas, sin predominio por sexo® Clinicamente se
manifiesta con neurofibromas midiltiples, cutaneos
o plexiformes, manchas de color ‘café con leche’ y
nodulos de Lisch, entre otros signos®.

Los neurofibromas se ubican frecuentemente
en la piel y tejido subcutdneo. En cambio, los
neurofibromas ubicados en el tracto respiratorio
alto son infrecuentes, especialmente en cavidad
nasal y senos paranasales*.

Actualmente existen pocos casos de neurofibroma
de punta nasal publicados en la literatura. Por lo tanto,
el propésito de este trabajo es presentar un caso clinico
de neurofibroma plexiforme de punta nasal, debido a la
ubicacion infrecuente de éste, complementado con una
breve revision bibliogréfica del tema.

CASO CLiNICO

Paciente de sexo femenino, de 43 afios, con antece-
dentes de malformacion congénita de antebrazo
izquierdo, sin datos familiares de importancia, quien
consultd el afio 2005 al Servicio de Otorrinolaringo-
logia por presentar un cuadro iniciado a los 12 afios
de edad, caracterizado por aumento de volumen en
punta nasal, de lenta progresion e indoloro, asocia-
do a obstruccién nasal significativa, anosmia y sin
otra sintomatologia de importancia.

Al examen fisico, en la piel destacaban nume-
rosas manchas de color ‘café con leche’ de diferen-
tes tamafos, distribuidas en térax, la mayor
aproximadamente de 2 c¢cm vy, ademds, muchos
nodulos en térax y cuello de diversas dimensiones,
el mayor de 4 cm, de aspecto mévil, indoloro y no
adherido a planos profundos (Figura 1).
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Al examen fisico dirigido se apreciaba un au-
mento de volumen en punta nasal de consistencia
blanda, inmévil, adherido a planos profundos, que
obstruia de manera significativa ambas narinas
(Figura 2).

Se le realiz6 tomografia computarizada de cavi-
dades perinasales, la que mostré un nddulo de
partes blandas en la porcién cartilaginosa del
tabique nasal e hipoplasia de los senos frontales
(Figura 3).

Intervenida quirdrgicamente, se le realizd una extir-
pacion total del tumor nasal via rinoplastia abierta —
tenia un aspecto fibroso y muy vascularizado— junto
con extraccion de cartilago del tabique nasal para
reconstruccion de la columela y punta nasal (Figura 4).

Figura 1. Mdltiples nédulos y manchas color ‘café con leche’
en torax.

Figura 2. Obstruccion de narinas por tumoracion en punta nasal.
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Figura 3. TC (corte axial): nédulo de partes blandas en
septum cartilaginoso.

Figura 4. Tumor de aspecto fibroso y muy vascularizado.

Figura 5. Paciente luego de un afio de operada.

El estudio anatomo-patolégico evidencid lesion
tumoral compuesta por células de niicleos fusados
y ovoideos, de citoplasma eosinofilico con borde
citoplasmatico poco nitido. La inmunohistoquimica
fue compatible con S-100 (+), confirmando el
diagnostico de neurofibroma plexiforme de punta
nasal.

La evolucion posoperatoria fue satisfactoria,
sin complicaciones y en buenas condiciones gene-
rales.

Actualmente la paciente se mantiene en control
anual y, hasta la fecha, no se ha detectado recidiva
(Figura 5).

DISCUSION

La NF-1, también llamada enfermedad de von
Recklinghausen, fue descrita por primera vez por
Friedrich von Recklinghausen en 18825. Esta enfer-
medad presenta una mutacion en un gen supresor
de tumor ubicado en el cromosoma 17. Se estima
que la NF-1 tiene una incidencia de 1:3.500 perso-
nas al afo, sin predominio de sexo, grupo étnico ni
localizacién geografica?.

Clinicamente se manifiesta por la presencia de
neurofibromas midiltiples, cutdneos o plexiformes,
manchas de color ‘café con leche’ y ndédulos de
Lisch. También se observan casos de pseudo-
artrosis, feocromocitoma, gliomas dpticos, ano-
malias Oseas, retraso mental y dificultades para el
aprendizaje®.

La primera manifestacion clinica de la enferme-
dad corresponde a la aparicién de manchas de
color ‘café con leche’, presente en el 90% de los
casos. Se distribuyen en forma aleatoria por el
cuerpo y van creciendo con la edad®.

La localizacion mds frecuente de los
neurofibromas es piel y tejido subcutineo. En
cambio, los neurofibromas de cavidades nasales,
senos paranasales y nasofaringe son infrecuentes®.
Se han descrito pocos casos de neurofibromas
ubicados en el antro maxilar, cavidad nasal,
septum nasal, cornete medio y en glandulas sali-
vales, entre otros*®.

Dentro de la sintomatologia mas caracteristica
de los neurofibromas de cavidad nasal se describe
epistaxis, obstruccién nasal, rinorrea mucopu-
rulenta, hiposmia y dolor.
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Tabla 1. Criterios diagnésticos de la neurofibromatosis tipo 1

1,

N oo

mayor de 15 mm en adultos.

Dos o mas neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme.

Efélides (pecas) en axila o ingle.
Glioma en el nervio dptico.
Dos 0 mas nddulos de Lisch (hamartomas del iris).

Displasia del hueso esfenoides o adelgazamiento de la corteza de los huesos largos, con o sin seudoartrosis.

Pariente de primer grado con signos de neurofibromatosis.

El hallazgo de 2 0 més de estos criterios justifica el diagnéstico:
Presencia de 6 0 mas manchas de color café con leche con didmetro mayor de 5 mm en nifios menores de 6 afios y

De: Gutmann DH et al. JAMA 1997; 278: 51-7.

El diagnostico de NF-1 se realiza en base a

criterios, descritos por el Instituto Nacional de Salud
(NIH) de U.S.A., actualizado en el afio 1997 (Tabla
1). Este se ratifica en base a la clinica, estudio
imagenoldgico y examen anatomopatoldgico.

Dentro de los diagnosticos diferenciales de

tumores nasales se incluye: linfoma, papiloma,
angiofibroma juvenil, meningioma, schwanoma,
encondroma, condrosarcoma y carcinoma esca-
moso de nariz.

Es importante el reconocimiento precoz de la

enfermedad ya que la edad de comienzo se sitla,
en el 80% de los casos, antes de los 21 afos®.

Finalmente, es fundamental el seguimiento cli-

nico a largo plazo de estos pacientes debido a que,
en el 10% de los casos, los neurofibromas pueden
malignizarse y convertirse en neurofibrosarcomas.
Sin embargo, la recurrencia de estos tumores es
poco frecuente®.
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