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V-100 - NEUROFIBROMATOSIS TIPO 3 O schwannomatosis
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Resumen

Objetivos: Presentamos un caso de neurofibromatosis tipo 3 0 schwannomatosisy revision de laliteratura.

Material y métodos: Varén de 52 afios con antecedentes de litotricia renal, Ulcera astricay neumotorax
izquierdo tras esfuerzo hace 25 a. Presenta dolor toracico izquierdo, de caracteristicas parietales. Exploracion
fisica: Buen estado general. Buena coloracion de piel y mucosas sin manchas cutaneas café con leche. No
pecas axilares. Resto sin alteraciones. Antecedentes familiares. sin interés. No antecedentes de manchas
cuténeas "café con leche".

Resultados: Se realiza TAC toracico objetivando bultomas pleuro-parietal es (paravertebral es anteriores y
derechas) (fig.). Serealiza biopsia: neoformacién mesenquimal benigna constituida por células fusiformes,
con citoplasmafibrilar y nicleos ovoides, monomorfos sin atipia. Se disponen en empalizada. Estudio
inmunohistoquimico: inmunofenotipo S-100 positivo (nuclear y citoplasmatico); BCL 2 positivo; CD99
positivo; CD34 negativo; citoqueratina AE3-AEL negativo; actina muscular especifica negativo; desmina
negativo; calretinina negativo; WT1 negativo. Conclusion: schwannoma.
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Discusion:La NF esta desencadenada por mutaciones genéticas y por tanto pueden transmitirse de padres a
hijos. La mutacién, condiciona la aparicién de tumores en los nervios del cuerpo o debajo de la pid,
generalmente benignos, causando dafio por compresién. El dato mas caracteristico son las manchas “café con
leche” o pecas axilares. Laformaclasica, NF tipo 1 o enfermedad de von Recklinghausen, presenta signos
antes de los 10 afios ("manchas café con leche", pecas axilares o en ingle; neurofibromas subcutaneos,
nodulos de Lisch en €l iris). LaNF tipo 2 (también [lamada NF2, NF acustica bilateral, NF central o NF
vestibular). La NF2, muestra signos y sintomas durante |a adolescencia, afectando principalmente a oido. La
neurofibromatosis tipo 3 o schwannomatosis fue descrita por primeravez en 1973. ( 15% de las NF) presenta
multiples schwannomas en todas partes del cuerpo exceptuando el nervio vestibular, causando dolor y
disminucion de sensibilidad. El criterio diagndstico es la presencia de 2 0 mas schwannomas sin afectacion
del VIII par craneal No se conoce €l patron de herenciay son frecuentes |os casos de novo. El tratamiento se
basa en cirugia de los schwannomas sintomaticos y la vigilancia de las lesiones (potencial riesgo de
malignizacion). Las enfermedades raras contintan siendo un problema tanto diagndstico como de manejo.
Deberian crearse unidades para centralizar |os casos y poder realizar investigaciones eficientes. Ladivision
en comunidades autonomas dificulta su creacion.
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Conclusiones:La schwannomatosis o neurofibromatosis tipo 3 es una enfermedad de escasa prevalencia, sin
tratamiento curativo. Debemos sospecharla ante la presencia de dolor neuropatico multiple sin afectacion del
VIII par craneal. Laausencia de historiafamiliar no descarta el diagndstico. Deben centralizarse |os casos en
unidades para mejorar su manejo e investigacion.
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