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RESUMEN 

Se presenta el caso de un paciente de 58 años a quien 
se le diagnosticó una neurofibromatosis tipo V (NF-V) 
también llamada NF segmentaria, variante rara de las 
neurofibroma tosis. 

Se comentan sus características clínicas y se hace un 
análisis de los mecanismos de transmisión. 

Palabras Clave: Neurofibromatosis, Neufibromatosis 
segmentaría, Mosaicismo genético, Mosaicismo gonadal. 

HIST ORIA CLINICA 

Paciente de 58 años. procedente de Bogol;i, quien consulta por presentar, 
desde los 7 años de edad, cuadro que se inició por la aparición de 
manchas pardas. pecas y lesiones pedunculadas en algunas partes del 
cuerpo. No refiere sintomatología general. ni antecedentes familiares de 
la enfermedad. como tampoco antecedentes oftalmológicos o neuroló­
gicos. 

Al examen físico. distribuidas en forma circunscrita. y de predominio 
en la mitad izquierda del cuerpo. se encüntraron múltiples efélides. m;,í­
culas "café au lait" ovaladas y numerosas lesiones pardas o color piel. 
pedunculadas. de diferentes tamaños (Figs. Nos. l. 2 y 3). Los exámenes 
médico, oftalmológico y neurológico fueron normales. 

COMENTARIOS 

La primera descripción de neurofibromatosis data de 1882 por 
Von ReclJinghausen. Su amplia variabilidad clínica, así como 
la frecuencia de nuevas mutaciones con expresividad variable. 
hicieron que Riccardi, en 1982. estableciera una clasifiGKión 
que comprende 8 formas diferentes de la enfermedad. según 
la cual podemos encontrar: NF-1: clásica o de Von Reckling­
hausen; NF-11: Central o act'.1stica; NF-111: mixta: NF-[V variante: 

F-V segmentaría: NF-Vl: manchas "café au lait"; NF-V ll: inicio
tardío y NF-V lll: sin clasificar. 1 

En 1956 Crowe y colaboradores describieron el tipo V de las 
neurofibromatosis. con el término de neurofibromatosis sec­
torial por su distribución lineal o circunscrita a un área del 
cuerpo. Algunos la han denominado neürofibmmatosis loca-
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Fig. No. l. 

Fig. No. 2. 
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Fig. No. 3. 

!izada o neurofibromatos segmentaría, término con el cual se
conoce en la actualidad.

Clásicamente ha sido descrita como una rara entidad, con cerca 
de una treintena de casos reportados, caracterizada por la 
presencia de manchas "café au lait", efélides y/o neurofibromas 
que se disponen, generalmente, en forma unilateral o sobre 
un dermatoma. Su edad de aparición es variable, pero no se 
ha reportado ningún caso congénito. En más del 50% de los 
casos, las lesiones se localizan en tronco y no se conocen 
casos con transformación de neurofibromas a neurofibrosar­
comas, schwannomas malignos o la aparición de feocromoci­
tomas, hallazgos probables en otros tipos de neurofibroma­
tosis. En algunos casos se describen neurofibromas 
abdominales o intratorácicos limitados a un segmento corporal, 
y en pocos, nódulos de Lisch ipsilaterales. Por todo ésto se 
ha considerado la forma más benigna de la enfermedad.1- 2· 5 

En la mayoría de los casos no se conocen antecedentes fami­
liares, y clásicamente se acepta que se trata de una mutación 
somática postcigota, según la cual los parientes en primer 
grado no sufrirán lesiones de neurofibromatosis. El reporte de 
algunos casos familiares hizo que Rubenstein sugiriera una 
transmisión genética, en cuyo caso se explicaría como un 
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mosaicismo genético o gonadal. Este mosaicismo genético que 
compromete la piel, hace que el defecto siga el patrón de las 
líneas de Blaschko.2• 

3 

En la NF segmentaría también se observa cierta heterogeni­
cidad de expresión, por lo cual Roth la ha subclasificado en 
4 tipos,1. 3· 

4 

1. NFS con afectación cutánea unilateral, sin otras manifes­
taciones o historia familiar.

2. NFS con ·afectación sistémica limitada a los tejidos
subyacentes.

3. NFS con historia familiar de NF.

4. NF bilateral.

Actualmente se piensa que, para establecer un patrón de he­
rencia para la NFS y poder ofrecer consejería genética, se 
deben tener en cuenta: edad de aparición; patrón de evolución 
de las lesiones después de la pubertad; presencia de nódulos 
de Lisch y de neurofibromas internos, ya que existe la posi­
bilidad de que la NFS represente un mosaicismo �ara la NF-1,
con un riesgo de posible transmisión genética.2

· 

Este caso resulta interesante por la rareza de este tipo de NF 
y se espera que los estudios de biología molecular esclarezcan 
su mecanismo de transmisión para poder realizar una conse­
jería genética adecuada y un posible diagnóstico antenatal. 

SUMMARY 

A rare case of segmenta! neurofibromatosis is reported. The 
clinical features and the mechanisms of pathogenesis are dis­
cussed. 
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