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RESUMEN

La enfermedad de Von Recklinghausen
un trastorno poco frecuente, producto de
la mutacién del cromosoma 22, que
resultara en la disminucion de la
proteina denominada “merlina”, que
tiene como funcién la supresion del
crecimiento tumoral. Esta enfermedad
de caracter autosémico dominante,
presente predominantemente en el sexo
masculino, se caracteriza por la
presencia de tumores en el sistema
nervioso central y periférico,
predominando el compromiso del VIII
par. De esta manera los schwanomas o
neurinomas vestibulares, desarrollan la
presencia de nauseas, vomitos o vértigo,
ademas de que la existencia tumoral en
otros nervios craneales, se expresaran
con manifestaciones propias al
compromiso del nervio afectado,
provocandose alteraciones oculares,
dérmicas, sensitivas, compresivas por
ependinomas, etc.

El diagnéstico es basicamente clinico,
apoyado en pruebas genéticas
prenatales, asi como estudios con
radioimagenes, tomografia axial
computarizada (TAC) de craneo u
ocular, examen de fondo de ojo, etc.

! Cirujano Odontologa UMSA.

El tratamiento radica en la excéresis de
los tumores, en funcion al grado de
afectacién y extension de los mismos,
asi como la terapia con radiacion,
dependiendo de la edad del paciente.
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ABSTRACT

Von Recklinghausen disease a rare
disorder, resulting from a mutation on
chromosome 22, resulting in the
decrease of a protein called "merlin,"
which has the function of suppressing
tumor growth. This autosomal dominant
disease, present predominantly in males,
is characterized by the presence of
tumors in the central nervous system
and peripheral predominance
commitment VIII nerve. Thus the
schwuanomas or vestibular schwanomas
develop the presence of nausea,
vomiting or dizziness, in addition to
tumor existence in other cranial nerves,
speaking with own statements to the
commitment of the affected nerve,
provoking eye, skin, sensory
disturbances, compressive by
ependinomas, etc.

Diagnosis is mainly clinical, supported
prenatal genetic tests and studies with
radio images, computed tomography
(CT) of the head or ocular fundus
examination, etc.
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The treatment is in the exeresis of the
tumor, according to degree of
impairment, and extensions thereof, and
radiation therapy, depending on the age
of the patient.
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INTRODUCCION

El primer caso que se conoce de
neurofibromatosis tipo 2 (NF2) fue
descrito por el cirujano escocés Wishart
en 1822, reportando por primera vez la
existencia de neuromas acusticos
bilaterales.”

La neurofibromatosis tipo 2 (NF2), o
Neurofibromatosis bilateral acustica o
enfermedad de Von Recklinghausen
central, es una enfermedad poco
frecuente de caracter autosémico
dominante, que se produce a causa de
una alteracion en el cromosoma 22 a
través de herencia o de una mutacién
espontanea “de novo”, en cualquier
género o raza, con un riesgo de
adquirirla de 50% en un grupo familiar,
portador del gen alterado.™

Existen pocos estudios que puedan dar
cifras fiables sobre esta enfermedad, sin
embargo se reporta aproximadamente
una incidencia de 1:30.00—40.000
individuos, con wuna prevalencia de
1:200.000 personas.>

CARACTERISTICAS GENETICAS

La NF2 es un trastorno que afecta al
sistema nervioso central y periférico el
cual se produce por una alteracién en el
brazo largo del cromosoma 22 seccion

q12.2, mutacion detectada como
‘mutacion de cambio de pauta de
lectura”, lo que da lugar a la formacién
de una proteina truncada llamada
“schwanomina” 6 “merlina”( como
abreviatura de los términos en ingles
moesin, ezrin, radixin, likeprotein) la
que ejerce el rol de supresién tumoral
mediante su interaccion en sitios de
union y que ademas se encuentra
primariamente en prolongaciones
celulares ricas en actina, sitios de
contacto célula — célula y célula - matriz
extracelular, por lo que se asume que la
ausencia 6 inactivacion de la merlina es
fundamental en la génesis tumoral."*°

Esta proteina se encuentra presente en
células del sistema nervioso central
(neuronas, células gliales, células de
Schwann, astrocitos, etc.), asi como en
fibroblastos y linfoblastos, puede
ademas detectarse en el rifidn, génadas,
higado, pancreas, retina, vasos
sanguineos y glandulas suprarrenales, lo
que explicaria la presencia de tumores
en estas regiones, ante la ausencia de
dicha proteina, la cual es fundamental
en el desarrollo embrionario y en la
diferenciacion de tejidos durante esta
etapa.

CUADRO CLINICO

Esta enfermedad se presenta
generalmente entre los 20 a 30 afios de
su evolucion no es idéntica en todos los
que la padecen, aunque pertenezcan a
la misma familia."**

La caracteristica principal de la NF2 es
la presencia de tumores alrededor del
VIiI par craneal denominados,
schwanomas vestibulares, los que
pueden ser uni o bilaterales. Del mismo
modo se observan meningiomas,
cataratas y compromiso de otros pares
craneales.'
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Las caracteristicas principales de los
datos clinicos se exponen a
continuacion:

a) Neurinomas (Schwanomas)

Son tumores de las células de Schwan,
las que van aumentando de tamafo
progresivamente, provocando presion al
el nervio que circundan, con el dano
consiguiente.?

Los schwanomas se clasifican segun la
ubicacion en:

- Schwanomas vestibulares;
constituyéndose en el signo principal
de la NF2, el cual se origina en la
rama superior del nervio vestibular,
pudiendo tener una localizacion uni o
bilateral y cuyo crecimiento no es
predecible. Las manifestaciones
clinicas subsecuentes son: tinitus,
hipoacusia y alteraciones del
equilibrio. A medida que van
aumentando su tamafno, pueden
erosionar las paredes Oseas del
conducto auditivo interno, llegando a
afectar al nervio facial y otros pares
craneales, originando de igual
manera compresion del tronco
encefalico e hidrocefalia
obstructiva.?35

- Schwanomas espinales; que se
originan de las raices de los nervios
y crecen dentro la médula espinal
produciendo compresion regional.
Estos tumores son frecuentes en la
NF2 (80%), siendo generalmente
asintomaticos si estos son pequefios.
Cuando la médula esta afectada en
la parte alta de la columna, los
sintomas pueden afectar ala cara o
la musculatura facial, causando
molestia al hablar, sonreir, comer o
cerrarlos parpados.®®

- Schwanomas periféricos; son
tumores que se originan en cualquier

nervio superficial o  profundo,
llegando a causar: dolor, alteraciones
motoras, alteraciones sensitivas en
un 50 % de las veces. Los tumores
superficiales suelen estar asociados
a  alteraciones de la piel
manifestandose en forma de
noédulos subcutaneos con
crecimiento rapido y doloroso.>®

b) Meningiomas

Son el segundo tipo de tumores mas
comunes (50 %)en la NF2, los
mismos se originan de las
meninges, Yy se localizan con mayor
frecuencia en la hoz del cerebro,
provocando cefalea y convulsiones.
Segun su ubicacién, pueden causar
pérdida de visidbn por presion del
nervio éptico e hidrocefalia si ocluyen
el drenaje del
liquidocefaloraquideo.??

c) Cataratas

Esta afectacion ocular causada por
acumulacion de ceélulas muertas en
el cristalino, se caracteriza por
presentar opacidad subcapsular
posterior (60%),causando
disminucion de agudeza visual uni o
bilateral y rara vez suelen causar
pérdida significativa de la visién."#3°

d) Manchas café con leche

Esta alteracién cutanea se
caracteriza por presentar placas
intradérmicas mas oscuras que la
piel circundante, denominandose
manchas “café con leche” (70%).2*

e) Otros Tumores

Ademas de los schwanomas vy
meningiomas, se describen otros
tumores de diferente naturaleza
histolégica como los gliomas de bajo
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grado, que pueden ubicarse en el
cerebro o médula espinal.”

Estos tumores se clasifican segun
al tipo de célula a la que mas se
asemejan denominandose:
ependinomas, astrocitomas u
oligodendrogliomas que al ser de
bajo grado de malignidad aseguran
asi un mejor prondstico para el
paciente. Por su ubicacion en el
sistema nervioso central pueden
causar cefalea, nauseas, vémitos y
convulsiones.®

La malignizacion de los tumores de
pacientes con NF2 es muy rara,
observandose en un 5 % de pacientes,
los que recibieron radioterapia, sin que
ello signifique que la radioterapia sea
una inadecuada opcion de tratamiento
para esta enfermedad."®

DIAGNOSTICO

El diagndstico de la NF2 sera facilitado
mediante la recopilacion de datos a
través de la historia clinica, examen
neuroldgico, pruebas audioldgicas
(audiometria  tonal — timpanometria),
Resonancia Magnética Nuclear (RMC) y
tomografia axial computarizada (TAC),
con los resultados obtenidos se
consideraran dos criterios validos para
el diagnostico, que son la presencia
de:??

1. Neurinoma vestibular bilateral

2. Un familiar de primera linea
afectado con NF2, presentando
neurinoma vestibular uni o
bilateral, mas dos de los
siguientes signos: meningioma,
glioma o cataratas.

Otros criterios para diagnosticar la NF2,
es la presencia de multiples
meningiomas; ademas de la presencia
de schwanoma vestibular unilateral 6
dos de los siguientes tumores: glioma,

neurofibroma, schwanoma
ocataratas."*’

TRATAMIENTO

El tratamiento se pondera para cada
paciente en particular, sobre la base del
examen clinico y pruebas
complementarias; evaluando el tamafo
del tumor o tumores, la rapidez de su
crecimiento, la afeccion que causa al
nervio que rodea, la necesidad
psicoldgica y social del paciente. >

Debido a que la manifestacién de los
tumores no se presenta de la misma
forma en todos los pacientes con NF2,
en algunas ocasiones cuando el
paciente no tiene ninguna sintomatologia
0 es muy leve, el tumor es pequefio y
no se encuentra en crecimiento, el
tratamiento mas adecuado puede
consistir en mantenerlo en observacion
durante un determinado tiempo.®

En caso de pacientes con presencia de
tumores grandes sintomatologia
progresiva, el tratamiento a seguir es
quirurgico; el cual implica la reseccion
total o parcial del tumor aliviando asi la
presion que ejerce sobre el nervio
circundante. Debido a la falta de
respuesta de los tumores frente al
tratamiento de quimioterapia clasica, la
radioterapia es otra opcion de
tratamiento.”%3°

El seguimiento clinico e imagenoldgico,
después de cirugia y/o radioterapia tiene
por objetivo controlar la evoluciéon de los
tumores.
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