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Neurofibromatosis en el SNC: hallazgos radiologicos.

Objetivo docente:

Exponer los hallazgos radiologicos de |la Neurofibromatosis tipo 1y 2 en el SNC.

Revision del tema:

La neurofibromatosis (NF) es un sindrome neurocutaneo con herencia
autosomica dominante presentando afectacion de la cresta neural y las tres hojas
embrionarias, comprometiendo cualquier érgano del cuerpo. Se clasifica en tipo 1
(enfermedad de Von Recklinghausen) y 2, con diferentes manifestaciones en el
sistema nervioso central (SNC).

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es una de las enfermedades genéticas mas
comunes asi como la facomatosis mas frecuente. Presenta herencia autosomica
dominante con penetrancia completa de expresividad variable. Geneticamente
consiste en una alteracion en el gen NF1 localizado en el cromosoma 17, siendo
el 50% de los casos mutaciones espontaneas. El diagnostico se realiza tomando

en cuenta antecedentes familiares, datos clinico, lesiones esqueléticas y en el

SNC (Fig. 1).

Las manifestaciones en el SNC pueden ser encefalicas y medulares
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Las lesiones Intracraneales son:

» Glioma del nervio optico: es la lesion mas frecuente y pueden ser uni o

bilateral, pudiendo existir afectacion a lo largo de via optica. La RM presenta
mayor utilidad sobre la TC en la caracterizacion de las lesiones (Fig. 2).
- RM: lesiones hipo — isointensas en T1 con ligero aumento de la
senal en T2. Presenta captacion de contraste variable con mayor

realce cuando la localizacion es en la via optica posterior.

» Gliomas cerebrales (no opticos): distribuidos en el tronco encefalico y

tectum, entre otros. Suelen ser astrocitomas de comportamiento benigno,

pudiendo existir gliomatosis cerebral (Fig. 3y Fig. 4).

* Neurofibromas plexiformes: son patognomonicos de la NF1 y se componen

de celulas de Schwann, neuronas y colageno que forman cordones
tortuosos a lo largo del nervio. EI V par es el mas afectado siendo su rama
orbitaria la mas comprometida, siguiendo en frecuencia el VI, Il y XII.
Puede observarse hallazgos como displasia del esfenoides y quistes
aracnoideos.
- TC: al no estar capsulados y tener un comportamiento agresivo, se
suelen mostrar como una masa mal delimitada, a veces fusiforme,
localizada en el espacio masticatorio (parte superior profunda), asi
como en Orbita, apex orbitario y la fisura orbitaria superior (Fig. 5).
- RM: masa hipointensa con respecto a la musculatura en T1 con

Intenso realce tras el CIV.
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 Hamartomas encefalicos: consisten en lesiones benignas presentes en

alrededor de 75 — 90% de los casos. Se localizan en el puente, ganglios
basales (mas frecuente en el globus pallidus), talamo, pedunculos cerebrales y
sustancia blanca cerebelosa, entre otros. Suelen ser mas frecuentes en la
iInfancia disminuyendo progresivamente con los anos. Ademas, no presenta
efecto de masa ni edema. Los hallazgos son:
- TC: en ganglios basales, se muestran como lesiones uni o bilaterales,
bien definidas sin realce tras el CIV.
- RM: multiples focos en sustancia blanca y ganglios basales, isointensos
en T1, hiperintensos en T2 sin efecto de masa, que no realzan tras la
administracion de CIV (Fig. 6).

Otros hallazgos:

» Hidrocefalia: ocasionada por obstruccion usualmente del acueducto de Silvio

por estenosis benigna, glioma del tectum o tegmentum del mesencefalo.

 Displasia vascular: oclusion — estenosis de la carotida interna distal, asi como

del segmento proximal de la arteria cerebral media y anterior. Fenomeno de

moya mova (Fig. 7 y Fig. 8).



Los hallazgos en la medula espinal incluyen:

* Neurofibromas: de disposicion extramedular intradural, consisten en masas

tubulares que acompanan las raices nerviosas, de tamano variable, localizados
en practicamente cualquier nivel del canal espinal. Pueden presentar morfologia
en reloj de arena y desplazar la medula espinal al lado contralateral. El
ensanchamiento de los agujeros intervertebrales suelen acompanar a los
neurofibromas.

- TC: masas fusiformes hipodensas (20 — 30 UH) que puede presentar

degeneracion quistica.

- RM: masas ligeramente iso - hiperintensas en 11 con respecto al

musculo e iso- hiperintensas en T2. Presentan captacion de contraste
(Fig. 9)

Otros hallazgos presentes son los meningoceles intratoracicos (diverticulos del
saco tecal que se extiende a través de un espacio forminal ensachado), erosion
de los cuerpos vertebrales con aspecto festoneado, lesiones hamartomatosas
similares a las localizadas en la sustancia blanca encefalica y en los ganglios

basales, cifoescoliosis, etc.

La neurofibromatosis tipo 2 (NF2), cuya herencia es tambien autosdmica
dominante, esta relacionada con la deleccion del brazo largo del cromosoma
22, siendo espontanea hasta en la mitad de los casos. Se manifiesta entre la
segunda vy tercera década de la vida y se caracteriza por schwannomas
bilaterales de VIlI par. A diferencia de la NF1 son menos manifiestas las

lesiones cutaneas (Fig. 10).
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Los hallazgos intracraneales son:

* Neurinomas: afectando principalmente el VIl par y si se presenta de manera

bilateral es diagnostico. Pueden afectar por extension a la coclea y al hueso
temporal. Otro par craneal afectado suele ser el V. No se toma en cuenta para
el diagnostico aquellos nervios desprovistos de celulas de schwann como el |
y |l par.
- TC: masas redondeadas focales, iso — hipodensas con respecto al
parenquima cerebral, localizadas en el angulo pontecerebeloso con
ensanchamiento del conducto auditivo interno y realce intenso tras la
administracion de CIV. Pueden presentar degeneracion quistica o
hemorragica (Fig. 11).
- RM: masa bien delimitada, iso — hipointensa en comparacion con €l
parenquima cerebral en T1, iIso — hiperintensa en T2. Presenta realce

heterogéneo pero intenso (Fig. 12 y Fig. 13).

* Meningiomas multiples:

-TC: masa de base dural espontaneamente hiperdensa que realza tras

la administracion de CIV.

- RM: masa hipo — hipodensa en T1 que puede tener focos de

calcificacion y realce difuso en el estudio con CIV.

Otras como:

Calcificaciones de etiologia no neoplasica distribuidas en |la corteza

cerebral y cerebelosa, asi como en plexos coroideos.
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Las lesiones en la meédula espinal son de localizacion intramedular y
extramedular e incluyen:

- Tumores intramedulares que corresponden con ependimomas.

- Masas extramedulares intradurales en relacion con schwannomas o

meningiomas (Fig. 9).

Conclusiones:

La NF tipo1 y 2 presentan hallazgos clinicos y en el SNC caracteristicos. La

TC y especialmente la RM permiten un adecuado diagnostico diferencial.
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Imagenes:

Criterios diagnostico de la NF1

(Se considera criterio diagndstico 2 0 mas)

6 0 mas manchas café con leche, de mas de 5 mm de didmetro mayor
en pacientes prepuberalesy mayores de 15 mm en pacientes puberes.

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

Lentigos axilares o inguinales.
1 glioma optico.
2 nodulosde Lisch o mas.

1 lesion osea caracteristica, como displasia esfencidal, o un
adelgazamiento de la cortical de los huesos largos con o0 sin
seudoartrosis.

1 familiar de primer grado con NF1 segin los criterios precedentes.

Fig. 1. Diagnosticode NF1.
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Fig. 2. NF1. Gliomas opticos. Ay B. RM cerebral en secuencia axial T1(A)y T2 (B). En
ambas secuencias se observa un engrosamiento isointenso con respecto al parenquima
cerebraldel quiasma y del segmento intracranealde ambos nervios opticos (flechas). C.
RM cerebral en axial T2. Engrosamiento ligeramente hipointenso con respecto al
parenquimadel nervio optico izquierdo (flecha). Estas lesiones no presentaron realce
tras administrarCIV.
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Fig. 2. Continuacion.Dy E. RM cerebral en
secuencia Tl coronal (D) y sagital (E).
Asimetria de nervios opticos, existiendo
engrosamientoisointensodel nervio optico
izquierdo (flecha). F. RM cerebral coronal T2.
Gliomadel nervio optico izquierdo con ectasia
perioptica (flecha).




Fig. 3. NF1, Gliomas no opticos. Ay B. RM cerebral en secuencia sagitalT1 (A) y coronal
T2 (B). Lesion nodular en el fornix, hipointesaen T1 y ligeramente hiperintensaen T2
(flecha) que en el estudio post contraste no mostro realce, Dilatacion del lll ventriculo

(")
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Fig. 4, Astrocitoma pilociticoen pacientecon NF1. Ay B. RM cerebral en secuencia axial
T1(A)y T2 (B) que muestra lesion redondeada con paredes gruesas e irregularesen
sustancia blanca profunda del lobulo frontal izquierdo, con efecto de masa sobre las

estructurasvecinasy ligero edema perilesional. Presenta ademas componente
necroticoen su interior (+) e intenso realce tras administrarCIV (C).
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Fig. 5. Neurofibroma plexiforme facial izquierdo. TC craneal A y B con reconstruccion
coronal (C) que muestra una masa lobulada de aspecto serpiginoso facial izquierda
(flechas). Se extendia posteriormente invadiendo incluso en conducto auditivo (*).
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Fig. 6. Lesiones hamartomatosasen NF1 . RM cerebral T2 FLAIR de distintos pacientes.
Lesiones ligeramente hiperintensas (flechas) que no producen efecto de masa ni se
acompanande edema perilesional, localizadasen pendunculoscerebelosos (A),
talamos(B) y puente (C). No presentaronrealce tras administrarClV.




Fig. 7. Displasia vascularde |la A. Carotidainterna (ACI) derecha con fenomeno de Moya
Movaen pacientecon NF1. AngioTC de troncos supraorticos (TSA). A. ACl derecha
puntiforme (flecha roja) en comparacioncon la ACl izquierda (flecha amarilla). B y C,
Reconstruccion sagital (B) y coronal (C) de AngioTCde TSA. ACl derecha filiforme (flecha
roja) desde su origen en la carotida comun derecha (*), |a ACE derecha (flecha
amarilla), ACcomun izquierda (+) v ACl izquierda (flecha blanca) son de calibre normal,
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Fig. 8. Angiografia cerebral en pacientecon NF1 (mismo pacientede Fig. 6). Displasia
vascularde la A. Carotida interna (ACI) derecha con fenomeno de Movya Movya. A. AC|
derecha filiforme (flecha amarilla)desde su origen formando imagenesen “"humo”
(flecha roja). B. ACl izquierda de calibre normal (*), observando multiples vasos
colateralesen la teorica localizacion de |la ACM derecha (flecha).
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Fig. 9. Schwannomas (*). Lesion a
nivelde C1, extramedular intradural,
de morfologia redondeada, de bordes
biendefinidos, isointensoen T1 (A) v
T2(B). Desplazael cordon medular
hacia atrasy haciala izquierda (flecha)
v présenta intensa captacionde
contraste (C).
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Criterios diagnostico de la NF2

(Cualquiera)
Schwannomasvestibularesbilaterales.

Pariente en primer grado con NF 2 mas schwannoma vestibularunilateral o
dos de los siguientes: meningioma, schwannoma, glioma, neurofibroma,

opacidades lenticulares subcapsulares posterniores.

Schwannoma vestibular unilateral mas dos de los siguientes: meningioma,
schwannoma, glioma, neurofibroma, opacidades lenticulares subcapsulares
posteriores

Meningiomas multiples mas schwannoma vestibular unilateral o dos de los
siguientes: schwannoma, glioma, neurcfibroma, opacidades lenticulares

subcapsulares posteriores

Fig. 10. Diagnosticode NF2.
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Fig. 11. Neurinoma del acustico. A. TC craneal sin CIV. Masa extraxialen el angulo
pontocerebeloso derecho, heterogenea, ligeramente hipodensa con respecto al
parénquima cerebral, con efecto de masa sobre el hemisferio cerebeloso derecho (¢) v
el tronco encefalico (t), el cual desplaza hacia la izquierda. Esta masa se introduciay
ensanchanbaen CAl (flecha). B. TC craneal con CIV. Intenso realce de contraste
heterogéneode |la masa mostrada en A. Efecto de masa y desplazamientodel
pedunculo cerebeloso derecho (+).
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Fig. 12. Neurinoma del acustico. RM
cerebral del mismo paciente del Fig. 8. La
masa se comporta hipointensaenT1 (A),
niperintensaen T2 (B) y presenta intensa
captacionde CIV (C). Se muestra la
extension al CAl (flecha).
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Fig. 13. Schwannomas bilateralesdel Vil
par (*). Masasredondeadasen el angulo
pontocerebeloso de manera bilateral, con
efecto de masa sobre |a protuberancia,

ligeramente hipointensasen T1 (A), iso-
hiperintensasen T2 (B) y con intensa

captacionde contraste (C). Este hallazgo
es patognomonicode NF2.
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