.;/'\‘
s =™

Manifestaciones en
heuroimagen de
los principales

sindrome
nheurocutaneos

Daniel Calvo Gijon!, Lucia Montesinos Aguayo',
Borja Fernandez Gordillo!, Beatriz Martos
Rodriguez!, Samer Abiad Sosa’.

'"Hospital Universitario Virgen de Valme, Sevilla.



1. Objetivo Docente:

* Describir las principales manifestaciones en neuroimagen de las facomatosis
mas frecuentes.

* Revisar los hallazgos radiolégicos en neuroimagen mas importantes para el
diagnostico y seguimiento correcto de estas entidades.




2. Revision del tema:

Los sindromes neurocutaneos (facomatosis) son un trastorno secundario a mutaciones
congénitas o esporadicas en genes supresores tumorales que se caracterizan por una alteracion
en el desarrollo de la histogénesis. Su punto en comun es la alteracion en el desarrollo de las
estructuras que se derivan del ectodermo aunque también pueden afectarse estructuras de

origen mesodermico y endodérmico. Si bien son procesos sistémicos, mayoritariamente afectan
al sistema nervioso central y la piel.

Las facomatosis se diagnostican en base a una serie de criterios clinicos y radiologicos. Los
hallazgos en neuroimagen son muy caracteristicos y de vital importancia en el diagndstico,
seguimiento y monitorizacion del tratamiento. Las principales facomatosis que trataremos son:




Facomatosis mas frecuente | 30% Autosomico dominante
(1:2500-300) 50% mutacién de novo

Gen supresor tumoral NF1 Penetrancia completa a los 5
(neurofibromina tipo 1) anos

Focos de
vacuolizacion
mielinica

INJENEEIE
Neurofibromas mavyor del
esfenoides

Astrocitoma

intramedular Alteraciones

vasculares




Focos de
vacuolizacion
WE

HAMARTFOMAS

* Hallazgo mas frecuente (60-80%)

* |ncremento en numero o tamano en > 10 anos —»*NEOPLASIA (gliomas)
* Lesiones taldmicas msssll- Retraso cognitivo

Ganglios basales (lenticular)

ISO/HIPER en T1 TE (Protuberancia)

HIPER en T2/FLAIR Talamos

No realce Vias opticas

No efecto masa Cerebelo
Hipocampo

*Realce y/o efecto masa. Esplenio CC

Sustancia blanca periventricular

Fig. 1. Focos de vacuolizacion
mielinica en globos palidos.
Secuencias: axial FLAIR y T2.




Vlayor predisposicion que poblacidon normal.

Generalmente gliomas de bajo grado.

Localizacion:

Via dptica (80%) Fosa posterior (20%)

e wmE

10 anos
Quiasma e hipotalamo Fig. 2. Focos de vacuolizacion
_ . o mielinica en nucleos dentados y TE.
Uni o bilaterales (patognomonico) Secuencia axial T2.

ISO/HIPO en T1 | |
HIPER en T2/FLAIR Engrosamiento de aspecto arrosariado

Realce en grado variable Elongacion tortuosa
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Fig. 3. Glioma del quiasma. Engrosamiento polilobulado del quiasma oOptico sin realce postgadolinio.
Secuencias: FLAIR, T1 sin contraste (SC) y T1 con contraste (C+).
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Neurofibromas
20 anos

Tumor benigno de vaina nerviosa periférica (TBVNP):

1. Localizado (cutédneo / intraneural) sss=l- + Frecuente (90%)

Orbita, Cabeza y Cuello, Tejidos
blandos paraespinales...

ISO/HIPO en T1
HIPER en T2/FLAIR
Realce tras contraste

Engrosamiento fusiforme siguiendo el
eje del fasciculo nervioso.



SIGNO FASCICULAR

Puntos hipointensos sobre fondo hiperintenso

(haces fibras nerviosas)
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relacion a neurofibromas lumbosacros. Secuencia: axial T2.

Fig. 6. Tumoraciones paraespinales que ensanchan agujeros de conjuncion en

. Compromiso difuso de un extenso segmento neural y sus ramas,
2. Plexiforme * : 5 Y

a menudo mas alla del epineuro hacia tejidos adyacentes

* Patognomonico.

* Riesgo de transformacion maligna (10%).
Cuidado: crecimiento rapido entre intervalos de imagen

Expansion
en “bolsa de gusanos”

Fig. 7. Engrosamiento fusiforme y nodular de troncos nerviosos mayores en relacion a
neurofibroma plexiforme lumbosacro. Secuencia: coronal T2 y sagital STIR.

“tortuosa”
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Fig. 8. Engrosamiento nodular que remodela margen posterior sacro, con “sigho de la diana” y realce tras
la administracion de contraste, en relacion a neurofibroma. Secuencias: sagitales T2, T1 SCy T1 C+.

Fig. 9. Neurofibromas de ambos nervios vidianos (flechas naranjas). Neurofibromas
subcutaneos en region occipital (flecha azul). Secuencia: axial T2.




Hasta 10 veces menos
frecuente que la NF1

50% AutosOomico dominante

0 .
(1:50.000) 50% mutacion de novo

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2

Gen supresor tumoral NF2

. . Desarrollo tumores SNC
(merlina/schwannomina)

Hallazgos Meningioma (s
Neurorradiologicos

Ependimoma
medular



32 década y multiples vs. 5-62 década vy solitarios

Y Y

NF2 Esporadicos

e TBVNP derivados de las celulas de Schwann.

* |Intracraneales vy espinales (raices: intradural extramedular)

Pares craneales salvo N. Olfatorio
y N. Optico P

- Masa bien circunscrita en angulo pontocerebeloso (APC) con
componente intracanalicular que a menudo ensancha el CAl

- Signo de la trompeta

- Signo del cucurucho de helado

VIl pc
(+ Frecuente)

Bilateral = Patognomonico

Masa bien circunscrita
(crecimiento asimétrico)

ISO/HIPO en T1 A mayor tamafio mayor heterogeneidad
HIPER en T2/FLAIR (& areas quisticas) | (degeneracion quistica / hemorragia)
Focos de hemosiderina en T2* Posible degeneracidn grasa

Realce intenso Calcificaciones son raras " g’“

Remodelacion osea
(lento crecimiento)

Dx. Dif: Schwannomatosis: | 25-30 anos. No estigmas de NF2
Multiples schwannomas SIN afectacion del VIl pc



Fig. 10. Masa intradural extramedular (Schwannoma) con remodelacion 6sea y extension en morfologia de “reloj
de arena” a través del neuroforamen hacia espacio paravertebral. Notese la degeneracion quistica y el realce tras
la administracion de contraste. Secuencias: axiales T2 'y T1 C+.

Fig. 11. Schwannoma vestibular bilateral. Signo de la trompeta: ensanchamiento del CAl. Signo del cucurucho:
componente intracanalicular (cucurucho) y componente del APC (bola de helado). TC axial con ventana de
hueso. Secuencia: axiales T1 SCy T1 C+.
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Fig. 12. LOE extraaxial en APC en relacion a Schwannoma del VIl pc con degeneracion quistica y focos de
hemosiderina. Secuencias: axiales T2, T2* y T1 C+.

- Paciente
Meningioma -

- >> Espinales

Dx. Dif: Schwannoma
Mas homogeéneos

ISO/HIPO en T1 Cola dural
ISO/HIPER en T2/FLAIR No signo de la trompeta (hiperostosis)
Realce homogeéneo intenso No extension a neuroforamen o espacio

paravertebral
Calcificaciones




F.

Fig. 13. Engrosamiento difuso de cubiertas meningeas de forma globulosa y en placa en relacién a
multiples meningiomas. Presencia de schwannomas del VIII pc bilaterales (flechas). Secuencias: coronal y

axiales T1 C+.

Ependimoma

Medular

- (6% pacientes NF2)
- Localizacion mas frecuente:

ISO/HIPO en T1

HIPER en T2 Fig. 14. Masa intradural extramedular con
, cola dural y realce homogéneo sugestiva de
Edema perltumoral (60%) meningioma espinal. Secuencia axial T1 C+.
Signo del gorro (hemosiderina)
Realce intenso Dx. Dif: Astrocitoma
Masa intramedular central expansiva Excentrica
Bien circunscrita Mal definida
Cambios quisticos Hemorragia y remodelacion o6sea infrecuente
Calcificaciones raras Afectacion de segmento medular mas largo
“Scalloping” del cuerpo vertebral Realce parcheado

Longitud media 4 cuerpos vertebrales
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Fig. 15. Masa intramedular central, expansiva y con cambios quisticos polares, sugestiva de ependimoma.
Secuencias: sagitales T2, T1 SCy T1 C+.

Fig. 16. Secuencia axial T1 C+ del caso anterior de la figura 15. Notese la disposicion central de la lesion y
el realce intenso tras el contraste, algo heterogéneo por la presencia de cambios quisticos.
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Autosomico dominante

1:6.000-12.000

50-85% mutacion de novo

ESCLEROSIS TUBEROSA

Gen supresor tumoral TSC1ly | Alteracion de la neurogénesis
TSC2 (hamartina y tuberina) VY migracion neuronal

Tuberes

Hallazgos corticales/subcorticales
Neurorradiologicos

Anomalias de la

: Hamartomas
sustancia blanca R T )

subependimarios



Tuberes
corticales

10 anos

* Hallazgo mas frecuente (95-100%)
* Hamartomas sl Focos epileptégenos

* Localizacion mas frecuente: lobulos frontales (50-90%)

Lesiones de morfologia triangular:

HIPO en T1 (HIPER en neonato™) - Base cortical/yuxtacortical
HIPER en T2 (ISO en neonato™) - Apex hacia ventriculo

Realce infrecuente (<10%)

Calcificaciones (+ frecuente en
nodulos subependimarios)

* Mielinizacion incompleta

Anomalias * Lineas de migracion radial

sustancia » Hallazgo relativamente especifico

blanca : .
* Morfologia variable

HIPO en T1 (HIPER en neonato*) ,
HIPER en T2 (/SO en neonato*) Bandas/lineas que van desde la
sustancia blanca periventricular a

Realce infrecuente . .
las regiones subcorticales

* Mielinizacion incompleta



Fig. 17. Lesion de morfologia triangular y base cortical compatible con tuber del cual parte banda de migracion
radial con extension hacia sustancia blanca periventricular. Secuencias: FLAIR coronal y oblicuo sagital.

-

Fig. 18. Lesiones hiperintensas de morfologia triangular con base cortical/yuxtacortical compatibles con
tubers. Secuencia: FLAIR axial.




Hamartoma
subependimario

* Hallazgo frecuente (80%)
 Indistinguible del SEGA ===~ cpocimiento (evolucidn)

HIPER en T1 (SG*)
ISO/HIPER en T2 (SG*) Nodulos intraventriculares <1 cm

Realce variable Eje largo perpendicular a superficie ventricular

Hipointensidades en T2* (Ca**)
Calcificacion (88%)

* relativo a sustancia gris

b44,

20 anos

Astrocitoma subependimario de células gigantes

* Tumor benigno

e Asintomaticos / Hidrocefalia obstructiva

Masa intraventricular cercana al foramen

HIPO/ISO en T1 (heterogéneo) de Monro (>1 cm)
HIPER en T2 (heterogéneo) - Polilobulada y bien circunscrita
Realce intenso - Cambios quisticos

- Calcificaciones



Fig. 19. Nodulos intraventriculares calcificados y subcentimeétricos, compatibles con hamartomas
subependimarios. Secuencias: axiales T1 SC, T1 C+. TC de craneo SC en plano axial.

Fig. 20. Masa intraventricular adyacente a foramen de Monro, heterogéenea y con calcificaciones
compatible con SEGA (flecha verde). También se identifican otros hamartomas subependimarios asociados.
Secuencia: axial T1 C+. TC de craneo SC en plano axial.




80% Autosomico dominante

1:35.000-50.000 -
20% mutacion de novo

Von Hippel-Lindau

Edad media de diaghostico:

Gen supresor tumoral VHL 76 afos

Hallazgos
Neurorradiologicos Hemangioblastoma (s)

Papiloma plexos
coroideos Carcinoma

saco
endolinfatico
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3) Tronco encefalico
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Localizacion: | 1) Cerebelo (60%)
Hemangioblastoma 2) Médula espinal (30%)

 Tumor benigno de origen vascular

* Edad de presentacidon mas temprana (esporddico: 30-60 afios) —> Multiples

Quiste (similar al LCR) sin realce

Nodulo mural: parietal con néodulo mural subpial

ISO/HIPO en T1 con realce intenso:
HIPER en T2 - Vacios de sefial de morfologia vascular
Realce intenso - Cambios quisticos

Fig. 21. Hemangioblastoma en hemisferio cerebeloso derecho. Notese nodulo mural con realce intenso
tras la administracion de contraste (flecha). Secuencias: axiales T2, T1 C+.




Fig. 22. Hemangioblastoma en hemisferio cerebeloso izquierdo (flecha naranja). Micronédulo hipercaptante
en mismo paciente, compatible con pequeno hemangioblastoma en superficie anterolateral derecha del
cordon medular (flecha blanca). Secuencia: coronal y axial T1 C+.

Papiloma * Tumor benigno

plexos
coroideos  Infrecuente

Masa solida intraventricular (Ventriculo
lateral / IV ventriculo)

Morfologia en “coliflor”

Calcificaciones (25%)

ISO/HIPO en T1
ISO/HIPER en T2
Realce intenso homogéneo




Fig. 23. Masa en |V ventriculo de morfologia en “coliflor”, microcalcificaciones intralesionales y realce
homogéneo, compatible con papiloma de plexos coroideos. TC de craneo en plano axial SC y C+. Secuencia:
sagital T1 C+.

Carcinoma * Infrecuente (10-15%)
* Bilateral (30%) mwsslli- Patognomaonico

* Tumor localmente agresivo

saco
endolinfatico

 Sospecha: hipoacusia neurosensorial

Destruccion de la pared posterior del
HIPER en T1 (hemorragia) penasco del temporal (acueducto
HIPER en T2 (heterogéneo) vestibular)
Realce heterogéeneo

Patron apolillado / permeativo
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1:20.000-50.000 Desarrollo esporadico

Sturge-Weber

Vénulas telangiectasicas

Gen GNAQ (Gag) Ectasia venosa

Isquemia cronica cortical

-

Atrofia + Calcificacion distrofica

Hallazgos
Neurorradiologicos

Afectacion unihemisférica (80%)

* Hemangioma coroideo

* Calcificaciones corticales y/o subcorticales (parietooccipital)
 Hemiatrofia cerebral + Engrosamiento ipsilateral de la boveda craneal
* Hiperneumatizacion de senos paranasales

* Realce leptomeningeo sl Angiomatosis pial

 Engrosamiento unilateral de plexo coroideo

* Dilatacion de venas transparenquimatosas (sistema superficial-profundo)



Fig. 24. Engrosamiento con hipercaptacion de |la coroides posterior en relacion a hemangioma coroideo.
Realce leptomeningeo en relacion a angiomatosis pial y calcificaciones corticales de predominio occipital.
Secuencias: axiales FLAIR, T1 C+y T2*.

Fig. 25. Correlacion del realce leptomeningeo vy las calcificaciones corticales unilaterales del caso anterior
en TC de craneo en plano axial.




Fig. 26. Hemiatrofia cerebral izquierda con leve engrosamiento de la hemicalota ipsilateral e Hiperneumatizacion
de senos frontales, de predominio izquierdo. Secuencias: coronal y axial T1 SC. TC de craneo SC en plano axial.

Fig. 27. Engrosamiento del plexo coroideo izquierdo del que parte vena transparenquimatosa con drenaje
en seno sagital a través de la vena anastomotica superior. Secuencia: axial y coronal T1 C+.
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3. Conclusion:

Las facomatosis son entidades raras, pero conocer sus criterios clinicos y radioldgicos
llevan al diagnostico definitivo. Es importante reconocer los principales hallazgos en
neuroimagen debido a que el SNC se encuentra afectado en la mayoria de las
ocasiones y el estudio mediante TC y sobre todo RM de cerebro y médula espinal es de
gran importancia en el diagnostico y seguimiento de estas entidades.

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1 NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
* Focos de vacuolizacion mielinica * Schwannomas (bilateral VIl pc)
* Gliomas (via optica) * Meningiomal(s)
* Neurofibromas * Ependimoma medular

Sturge-Weber

* Hemangioma coroideo

* Angiomatosis pial
 Engrosamiento plexo coroideo
* Calcificaciones C-SC

* Hemiatrofia cerebral

* Hiperneumatizacion de senos

Von Hippel-Lindau Esclerosis Tuberosa
* Hemangioblastoma * Tubers C-SC
* Papiloma de plexos coroideos * lineas de migracion radial
* Carcinoma del saco endolinfatico * Hamartomas subependimarios

* SEGA
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