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Neurofibromatosis bilateral acastica en paciente
gestante
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Resumen

La neurofibromatosis bilateral acuistica o neurofibromatosis tipo 2 (NF2), es una altera-
cién genética presente en el cromosoma 22, se manifiesta por neurinomas acusticos bilaterales
(Schwannomas), meningiomas, astrocitomas y ependimomas espinales. La combinacién de
embarazoy NF ha sido reportada entre 1/2.500 a 1/18.500 gestantes, por lo que su asociacion es
rara. Este caso, presenta una paciente de 26 anos de edad, primigesta, embarazo Gnico de 27 se-
manas, quien inici6 2 meses previo a su ingreso: pérdida de la audicion bilateral, con acentua-
cién en ellado derecho, progresiva, asi como trastorno del equilibrio con tendencia a caer hacia
ambos lados. Acude a la emergencia presentando al examen fisico: hipoacusia bilateral con
acentuacion derecha, prueba de Rinne positiva con deterioro tanto de la conduccion aérea
como la dsea, prueba de Weber sin lateralizacion, a las pruebas cerebelosas: ataxia bilateral,
ausencia de reflejo corneal derecho y leve respuesta en el izquierdo, hipoestesia en ambos la-
dos de la cara, pardlisis facial periférica bilateral, con mayor evidencia derecha. Ingresa con
diagnostico clinico de Neurofibromatosis tipo I1. Se realiza Tomografia Axial Computadoriza-
da con contraste, donde se observan imagenes hiperdensas en ambos angulos pontocerebelo-
sos de mayor tamano el del lado derecho con aérea de 3,6 X 3,2 cmy la izquierda de 2,0 X 2,2
cm. En conclusion, se confirma que la presencia de tumor en angulo pontocerebeloso bilateral
corresponde con neurinoma bilateral del acustico. La asociacion clinica de la neurofibromato-
sisy el embarazo fueron evidenciadas en este caso, a pesar de que la presencia de ambas entida-
des es infrecuente.
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Bilateral Acoustic Neurofibromatosis in Pregnant Women

Abstract

Acoustic bilateral neurofibromatosis or Type 2 neurofibromatosis (NF2), is a genetic al-
teration present in chromosome 22, stated for bilateral acoustic neurinomas (schwannomas),
meningiomas, astrocytomas and spinal ependymomas. The combination of pregnancy and NF
has been reported in 1/2,500 to 1/18,500 pregnant females, which is why this association is rare.
This case presents a 26-year-old female patient, primigravida, with a 27-week single pregnancy
whose symptoms initiated 2 months prior to her admittance: progressive partial bilateral hear-
ing loss accentuated on the right side, as well as a balance disorder with a tendency to fall to-
ward both sides. She attended the emergency service presenting at the physical examination:
bilateral partial hearing loss accentuated on the right side, positive Rhinne test with both air
and bone conduction deterioration, non-lateralized Webber’s test. Cerebellum function tests
show bilateral ataxia as well as absent right corneal reflex with mild response on the left side.
Hypoesthesia on both face sides, peripheral facial paralysis accentuated on the right side. She
was admitted with the clinical diagnosis of NF2. A contrasted computerized axial tomography
was performed, showing hyperdense images on both pontocerebellar angles; the largest one on
the right angle with a size of 3.6 X 3.2 cm and the left with 2.0 X 2.2 cm. In conclusion, the pres-
ence of tumors on both pontocerebellar angles is confirmed, corresponding to bilateral neuri-
noma of the acoustic nerve. Clinical association of NF2 with pregnancy were evidenced in this
case, although the presence of both entities is infrequent.

Keywords: pregnant patient, neurofibromatosis, acoustic neurinoma.

Introduccion

La Neurofibromatosis es una enfermedad genética
descrita por primera vez por Tilesius en el afio 1793, a la
que llamod “moluscum fibrosum” al hacer referencia al
predominio de tumores cutdneos; posteriormente en el
ano 1882, Von Recklinghausen publicd la primera descrip-
cién organizada de la enfermedad [1], mientras que
Brickner en 1906 la identificé con el nombre de Fibroma
Molluscum Gravidarum, debido a la exacerbacion de las
lesiones cutdneas en el embarazo y su regresion posterior
en el postparto [2].

Estos pacientes presentan manifestaciones multiples y
sistémicas, principalmente en piel, ojo y sistemas esquelé-
tico, nervioso y endocrino; se observan con frecuencia tu-
mores tanto del sistema nervioso central como del sistema
nervioso periférico [1]. La patologia muestra un patrén de
heredabilidad autosémica dominante, aun cuando el 50%
de los casos corresponde a nuevas mutaciones sin historia
familiar comprobada [2].

En relacion a su forma de presentacion, se han descrito
dos variantes, la Neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y Neuro-
fibromatosis tipo 2 o neurofibromatosis bilateral actstica
(NF2). La primera, debido a alteracion genética en el cro-
mosoma 17, cursa con manchas hiperpigmentadas de co-
lor café con leche, neurofibromas cutineos, pecas inguina-
les y/o axilares, nédulos de Lisch (hamartomas del iris) y
lesiones dseas [2]. La segunda, producto de una alteracién
genética en el cromosoma 22, conocida también como
neurofibromatosis central, debido a la alta incidencia de
tumores intracraneales, especialmente shwannomas o
neurinomas del acustico, tumores de nervios craneales, es-
pinales, cutdneos, meningiomas miltiples y otros tumores
del sistema nervioso central como ependimomas y astroci-
tomas [3-4].

En el mismo orden de ideas, la neurofibromatosis tipo 2
es la variante menos frecuente, incluso dentro del grupo
de las neurofibromatosis aparece s6lo en 10%, el 90% res-
tante corresponde a la neurofibromatosis tipo 1 o enfer-
medad de Von Recklinghausen [21]. Ahora bien, en cuan-
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to a su relacion con el embarazo, no existe evidencia defi-
nitiva que los neurinomas del actisticos crezcan durante la
gestacion, sin embargo, se hallan posibles vinculos entre el
crecimiento de los neurofibromas y los niveles circulantes
de las hormonas sexuales, hecho comprobado al observar-
se su aparicion en la pubertad, donde son bien conocidos
los cambios fisiologicos que ocurren debido a la superpro-
duccién hormonal [5].

A pesar de lo planteado, la NF2 constituye una entidad
clinica raramente asociada al embarazo, no se ha precisa-
do con exactitud su frecuencia en este periodo, pero si esta
clara su baja proporcidon en comparacion con la neurofi-
bromatosis Tipo 1, de la cual se han reportado tasas que
oscilan entre 1/2.500, 1/4.000 y 1/18.500 partos segun las
series revisadas [11, 12].

El objetivo de esta investigacion es presentar un caso
clinico de Neurofibromatosis Acustica Bilateral en pa-
ciente gestante y realizar un andlisis de contenido sobre las
teorias disponibles en la literatura médica actual.

Presentacion del caso

Se presenta paciente femenino de 26 anos de edad, pri-
migesta, embarazo Gnico de 27 semanas segtn fecha de ul-
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tima regla, quien inicié dos meses previo a su ingreso las si-
guientes manifestaciones: pérdida progresiva de la audi-
cion bilateral con acentuacion en el lado derecho, trastor-
no del equilibrio con tendencia a caer a derecha e izquier-
da; acude a la emergencia presentando al examen fisico:
hipoacusia bilateral con acentuacion derecha, prueba de
Rhinne positiva con deterioro en la conduccion aérea y
Osea, prueba de Webber sin lateralizacion. Durante las
pruebas cerebelosas se encuentra ataxia bilateral, ausen-
cia de reflejo corneal derecho y leve respuesta en el iz-
quierdo, hipoestesia en ambos lados de la cara y pardlisis
facial periférica bilateral con predominio derecho.

Ingresa con diagnostico clinico de Neurofibromatosis
Actstica Bilateral, se realiza tomografia axial computado-
rizada (TAC) con contraste, donde se observan imagenes
hiperdensas en ambos dngulos pontocerebelosos, de ma-
yor tamaio en lado derecho con aéreade 3,6 X 3,2cmyen
elizquierdo 2,0 X 2,2 cm. De igual manera, se indica reali-
zar resonancia magnética nuclear (RM) Cerebral con ga-
dolinio, la cual demuestra la presencia de lesiones ocupan-
tes de espacio en angulos pontocerebelosos compatible
con el diagndstico de neurinoma del actstico.

La paciente fue llevada a cirugia tres meses después,
donde se realizé un abordaje por via translaberintica, lle-

Figura 1. Imdigenes de Resonancia Magnética Nuclear Cerebral con Gadolinio, donde se evidencian imdgenes hiperintensas en T1-
T2y Flair, compatibles con lesiones ocupantes de espacio en ambos dngulos pontocerebelosos, confirmando el diagndstico

de neurofibromatosis bilateral acustica.
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gando al fondo del conducto auditivo al atravesar el labe-
rinto con irremediable pérdida de la audicién, sin otra
complicacion. Se tomd muestra para ser enviada a estudio
histopatoldgico con lo cual se confirmd el diagnéstico de
neurinoma del acustico.

Asimismo, permaneci6 en la unidad de cuidados inten-
sivos durante 48 horas y pasadas las primeras 72 se proce-
de ainiciar la deambulacion; en dias posteriores, presentd
inestabilidad para la marcha, sin embargo, el vértigo posi-
cional fue disminuyendo de forma progresiva hasta desa-
parecer en pocos dias, al igual que los acufenos. Finalmen-
te, egreso la paciente con controles clinicos progresivos. Y
actualmente realizando actividades de la vida diaria de
manera normal.

Discusion

El neurinona del acustico, también conocido como
schwannoma es un tumor originado a partir de las células
de Schwann, se presenta primordialmente en los nervios
craneales VIII, Vy VI, [5, 6]; en el 95% de los casos crece
de forma unilateral, el 5% restante son tumores bilaterales
presentes en pacientes con neurofibromatosis tipo 2y sue-
len ser de caracter hereditario y asociarse a otros tipos de
tumores intracraneales, tal como ocurre en el caso presen-
tado [7-8].

Desde el punto de vista genético, se presenta el gen de
la NF2 como codificante de la proteina merlina o
schwannomina en el tejido nervioso, destacando su fun-
cién como supresor de tumores y participante en el creci-
miento, multiplicacion y procesos de comunicacion inter-
celular. Por tanto, se involucra en la patogénesis de NF2 la
alteracion del mencionado gen, lo cual promueve la multi-
plicacion excesiva de las células de schwann, generando de
esta forma el shwannoma caracteristico de la patologia en
estudio [9].

Tal es el caso del estudio reportado por Kuo et al.
(2010), donde se practicaron pruebas electrofisiologicas,
histopatoldgicas y genéticas a una familia con varios
miembros cuyo diagndstico correspondia a neurofibroma-
tosis tipo 2 mds neuropatia periférica; se encontrd que cin-
co miembros asintomaticos tenian una mutacién compro-
bada en el gen de la proteina merlina [24].

En cuanto a las tasas de crecimiento de los neurinomas
vestibulares en NF2 son muy variables, por lo general es
lentoy asintomatico, tendiendo a ser mas rapido en perso-
nas jévenes y de menor velocidad en adultos mayores. En
este sentido, la afectacion del VIII nervio craneal suele ini-
ciarse con pérdida de la discriminacion del habla, al tiem-
po que estd desproporcionado el umbral auditivo, final-
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mente evoluciona hasta la hipoacusia neurosensorial fran-
ca. El acufeno, es la segunda manifestacion mas frecuente,
precediendo en ocasiones a la hipoacusia; los sintomas
vestibulares incluyen una sensacion de inestabilidad, alte-
raciones vagas del equilibrio y mareos transitorios y en ra-
ras ocasiones se presenta un sindrome vertiginoso franco
[9-10].

La proliferacion tumoral que se produce es marginal al
nervio, el cual es comprimido pero no lesionado, sin em-
bargo, cuando no se realiza un diagnéstico oportuno el tu-
mor incrementa su tamafio abarcando la zona interna (4n-
gulo pontocerebeloso), hasta ponerse en contacto con el
tronco cerebral al cual comprime, generando una situa-
cién que pone en peligro la vida del paciente [7]. En nues-
tro caso, se confirma que la presencia del tumor en dngulo
pontocerebeloso bilateral corresponde a neurinoma del
acustico bilateral. La pérdida de la audicion por esta pato-
logia es reportada por todos los pacientes, aunque se pue-
de encontrar una mejoria de la funcién auditiva en el pos-
toperatorio, el resultado de ésta tiende a ser peor en com-
paracion con el preoperatorio [14].

En relacion a su asociacion clinica con el embarazo, es
sumamente infrecuente tal como lo resena la literatura,
sin embargo, algunos tumores cerebrales tienden a pre-
sentarse mas a menudo de lo que pudiese esperarse duran-
te el embarazo. La aparicion de neurofibromas durante el
embarazo y la adolescencia ha sugerido la influencia hor-
monal en el desarrollo de estos tumores, es por ello, que se
plantea que el embarazo estimula el crecimiento de los
neurinomas acusticos [5].

Al respecto, investigaciones recientes niegan estas afir-
maciones, al no encontrar receptores de estrogenos y pro-
gesterona en los neurinomas del VIII par craneal (17-18).
Sugo (2007) atirma, que s6lo se ha hallado tales receptores
en un caso de schwannoma orbital con hemorragia intra-
tumoral, lo cual ocasioné el crecimiento acelerado del
neurioma en una paciente embarazada [16].

En atencidn al diagnoéstico, la evaluacion clinica es fun-
damental al igual que la imagenoldgica, por tanto, la to-
mograffa axial computarizada y la resonancia magnética
nuclear hacen posible un monitoreo del tamafo del tumor
asi como un diagnoéstico exacto y preciso. Lo planteado,
corresponde con el caso presentado, donde se asumi6 la
RMN con gadolinio como el método radioldgico de elec-
cién en este tipo de tumores, ya que muestra ventajas sus-
tanciales sobre la TAC de cerebro, al detectar tumores de
hasta 1 mm de diametro [13]. Esta propiedad se atribuye al
gadolinio, por ser un medio de contraste paramagnético el
cual proporciona un marcado contraste de los neurinomas
del acustico [4, 5], en comparacion con la TAC que no de-
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tecta neurinomas del actstico menores de 5 mm de exten-
sion en el dngulo ponto-cerebeloso, estos tumores repre-
sentan mas del 25% de los casos.

En tal sentido, Whittle (2004) propone los criterios
para el diagnostico de NF2: 1. Schwanomas vestibulares
bilaterales; 2. Historia familiar de schwanomas vestibula-
res bilaterales y el paciente con: a. Schwanoma vestibular
bilateral 9, b. Dos de los siguientes: meningioma, schwa-
noma, glioma, neurofibroma, opacidad subcapsular del
lente posterior o calcificacion cerebral; 6, 3. Dos de los si-
guientes: Schwanoma vestibular unilateral, multiples me-
ningiomas, glioma, neurofibroma, opacidad subcapsular
de lente posterior o calcificacion cerebral [22]. En el caso
presentado, la paciente cumple a cabalidad con el criterio
nimero uno para ubicarla en tal diagnostico.

De igual manera, ante un paciente con sospecha clinica
de esta patologia, deben solicitarse pruebas para orientar
aun mas el diagnoéstico; por ejemplo, estudio funcional del
VIII par craneal mediante la audiometria tonal, potencia-
les evocados auditivos de tronco cerebral y videonistag-
mografia [7]. En efecto, se requiere un alto grado de sos-
pecha clinica, asi como la disposicion de las pruebas men-
cionadas para efectuar el diagnostico en un grupo impor-
tante de pacientes, quienes presentan pocas alteraciones
clinicasy funcionales de VIII par craneal, en estos casos, €s
conveniente el énfasis en el diagnostico temprano, es de-
cir, el obstetra debe sospechar esta entidad ante cualquier
paciente embarazada que presente signos de alteracion
neuroldgica del VIII par [19].

En la practica médica, resulta imprescindible el manejo
de la correlacién anatomoclinica de la lesion, por tanto, si
se toma como punto de referencia el crecimiento 16gico
del tumor, se sabra que es hacia el 4ngulo pontocerebelo-
s0, por ser la zona de menor resistencia; entonces, si crece
hacia adentro involucra el tronco cerebral; si es hacia de-
lante, afecta al trigémino y raramente al VI par craneal;
por el contrario, si crece hacia atrds y hacia abajo afectara
los pares IX, X y XI, floculus y los plexos coroideos del IV
ventriculo [23].

El compromiso clinico dependera en parte, si se trata
de nervios motores, sensitivos o mixtos, en este sentido, los
nervios motores tienen mayor resistencia al estiramiento
que los sensitivos, asi grandes tumores pueden producir
afectacion de la sensibilidad sin afectacion motora [20].

En el caso de la disfuncién trigeminal, se expresa ini-
cialmente por la disminucion del reflejo corneal ipsilate-
ral, si progresa aparecen hipoestesias mesofaciales, maxi-
lar, oftdlmica y mandibular y en estadios avanzados atro-
fias musculares. Cuando se trata de tumores de gran tama-
flo, pueden presentarse sintomas compatibles con hiper-
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tension endocraneal, tipicamente bajo la forma de cefa-
leas, nduseas, vomitos, diplopia, asi como la disfuncion del
nervio facial serd signo de probable tumor avanzado. La
afectacion de pares craneales bajos, disartria, disfagia, as-
piraciones o disfonia debe hacernos sospechar schwano-
ma coexistente en el agujero rasgado posterior [20].

En conclusion, la neurofibromatosis actstica bilateral
constituye una patologia en rara asociacion con el embara-
z0o, por lo general no evoluciona con resultados perinatales
adversos, sin embargo, su sintomatologia puede agravarse
en el curso de la gestacion, exhibiendo un crecimiento exa-
gerado de los neurinomas existentes, o bien debutar con la
sintomatologia caracteristica, tal como ocurri6 en el pre-
sente caso. Basados en los datos mostrados, se plantea el
uso de imagenes en el estudio de toda hipoacusia sensorio-
neural bilateral idiopatica o asimétrica y privilegiamos el
uso de la RNM con contraste, esta conducta, ademas per-
mitird el diagndstico precoz del neurinoma del acustico y
disminucion de la morbimortalidad que podria derivar de
sus secuelas clinicas y terapéuticas.
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